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Pelger—Huëtsche Kernanomalie im 
Kindesalter und ihre genetischen Beziehungen

Von

Éva K álmán, J. B ors und Magda Osztovics 

István-Apáthy-Kinderkrankenhaus und Päl-Heim-Kinderkrankenhaus, Budapest 
(Eingegangen am 3. Juni 1968)

Es wurden 2 Kinder mit P e l g e r —HufiTscher Kernanomalie beobach
tet. Bei der Sippen Untersuchung erwiesen sich 12 Familienmitglieder als 
Vollträger und 2 als Teilträger der Anomalie. In 2 Fällen wurden Chromo
somuntersuchungen vorgenommen. Bei Mutter und Kind war ein normaler 
Karyotyp vorzufinden.

Die durch Schilling [19] nach 
P elger [16] und H uët [8] benannte 
Kernsegmentationsanomalie der N eu
trophilen ist seit 1928 bekannt. Ihre  
H äufigkeit beträgt etwa 1 : 10 000, 
möglicherweise ist aber diese Zahl 
deshalb so niedrig, weil ein bedeuten
der Teil der Fälle nicht diagnostiziert 
wird. Im  vergangenen Jah r beobachte
ten  wir 2 K inderträger der P elger — 
HuËTschenAnomalie. In beidenFällen 
wurden die erreichbaren Mitglieder 
der Sippe untersucht.

F alldarstellungen

Im ersten Fall (M. K., 2 l/2jähriger 
Knabe) erwiesen sich unter den 18 
Sippenangehörigen 10 als Vollträger 
und  2 als Teilträger der Anomalie. In  
der Sippe des zweiten Falles (E. B., 
9jähriges Mädchen) konnten die Zei
chen der P elger —HuËTschen Ano
malie bei 2 von 4 untersuchten P e r
sonen nachgewiesen werden.

Fall 1. M.K., der 2F>jährige Junge 
wurde fiebernd mit der Verdachtsdiagnose 
PFEiFFERsches Syndrom eingewiesen. Bei 
der Untersuchung des Blutbildes waren star
ke Rechtsverschiebung und wenig Leuko
zyten vorzufinden. Ausführlicher Befund 
(15.1.1907): Erythrozytenzahl: 3 900 000, 
Hämoglobin: 11,5 g%, Leukozyten 7200, 
Jugendliche: 3, Stabkernige: 5, Segment
kernige: 4, Lymphozyten : 81, Monozyten: 
6, Plasmazellen: 1%. Toxische Granulation 
der Leukozyten, praktisch sind nur Ju
gendformen vorzufinden.

Bei der nach 5 Monaten wegen Fieber 
abermals durchgeführten Untersuchung 
war, nebst normalisierter Lymphozyten
zahl eine typische P e l g e r  — HuËTsche 
Anomalie zu beobachten.

Blutbild (20.0.1967): Erythrozytenzahl: 
3 900 000, Hämoglobin: 11,7g %, Leuko
zytenzahl: 10 800, Jugendliche: 12, Stab
kernige: 28, Bisegmentkernige: 18, Lym
phozyten: 34, Monozyten: 4, Plasmazellen: 
4%. P e l g e r —HuËTsche Anomalie; chro- 
matinreiche Kerne mit groben Schollen, 
die Segmente sind typische, brillenförmige 
Bisegmente. Grobe Granulation der Plas
makörnchen (s. Abb. 3).

Es sei bemerkt, daß zwischen den zwei 
Untersuchungen anläßlich mehreren Kon
trollen lediglich Lymphozyten und Links-
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V ersch iebung  der Granulozyten beobachtet 
wurden.

Bei der Sippenuntersuchung ließ sich 
feststellen, daß die Erbträgerin die Mutter 
war. Das inzwischen geborene zweite 
Kind (11.1. 1968) wurde im Alter von 2 
Monaten untersucht und erwies sich dabei 
als Vollträger. Blutbild (27.3.1968): Eryth
rozytenzahl: 3 300 000, Hämoglobin: 9.3 
g%, Leukozytenzahl: 10 000; Jugendliche: 
4, Stabkernige: 16, eosinophile Bisegmente: 
6, Lymphozyten: 52, Monozyten: 6%.

Dem nach untersuchten w ir die 14 
in einem Dorf lebenden Sippenm it
glieder. U nter den 3 Schwestern der

Pelger-M utter erwiesen sich 2 als 
Pelger-Träger, während unter den 
6 K indern 3 Vollträger und 2 Teil
träger anzutreffen waren. Das eine 
Glied eines Zwillingspaars bo t das 
Vollbild der PELGERschen Anomalie, 
das andere erwies sich als Teilträger. 
U nter den noch lebenden Großeltern 
war der G roßvater der E rb träger der 
Anomalie. Den Erbgang veranschau
licht Abbildung 1. In  Tabelle I  ist 
dagegen das qualitative B lutbild der 
einzelnen Sippenmitglieder darge
stellt.

T a b elle  I
Blut- und Kernbild bei P e l g e r —HrrËxscher Anomalie 

I. Vollträger

Kemform der Granulozyten %

Name Alter (Jahre)
bisegme^tiert Lympho- Mono- Plasm a-

rund
unsegmen- 
tie rt oder 

eingebuchtet
Neutro

phile
Eosi

nophile

segmen
tiert

zyten
%

zyten
%

zellen
°/o

J. N. 67 8 2 8 31 — — 26 6 1

K. N. 35 5 2 8 28 1 1 32 5 —
J. s z . 6 5 18 17 2 — 55 3 —
K. s z . 14 9 3 0 32 3 l 18 7 —

M. N. 39 7 37 39 1 — 11 5 —

L. N. 21 5 4 0 40 1 — 12 2 —

A. D. 30 8 21 24 8 — 33 6 —

E. B. 9 3 2 7 32 2 — 29 7 —

J. T. 9 4 11 29 1 — 50 5 —

I. N. 27 2 21 35 1 — 28 8 5

M. K. 2  % 12 2 8 18 — — 34 4 4
ZS. K. 1 Monat 4 16 16 6 — 52 6 —

II. Teilträger*

M. ZS. 12 9 11 1 27 42 10 —
T. T. 9 — 4 9 — 40 40 7

1 1
* Prozentzahl der Stabkernigen bzw. Bisegmente: bei M. ZS. 20%, bei T. T. 13%.
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I. Familie

BE. BZS.

©Volltraqer ©  Normal 

0Teiltrager ©

A b b . 1. Der Erbgang derPELGER—H uË T schen—Kernanomalie in zwei untersuchten Familien

A b b . 2 . Verhältnis der Stabkernigen und der bisegmentierten Leukozyten ist etwa 
1 : 1 bei 12 Individuen mit P e l g e r —Hu&rscher Kernanomalie

A b b . 3. Typische bisegmentierte Pelger-Leukozyten
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Bei den in Budapest lebenden Fami
lienmitgliedern, derPelger-M utter und 
ihrem  Sohn haben wir m it der von 
M ellman  [13] m odifizierten Metho
de von Moorhead u n d  M itarb. [14] 
in der Leukozytenkultur Chromosom
untersuchungen vorgenommen.

Im  Laufe der in den beiden Fällen 
durchgeführten je 30 Mitosenanalysen 
w ar ein normaler K a ry o ty p  vorzufin
den. Unseres Wissens w urden Chromo
somuntersuchungen bei PELGERscher 
Anomalie bisher nu r von Siebn er , 
K latjs und H eni [21] vorgenommen. 
Die K nochenm arkkultur zeigte ein 
in  Gruppe G einreihbares Extrachro
mosom. Die Frage, ob zwischen dem 
Vorgefundenen Extrachrom osom  und 
der PELGERschen Anom alie ein Zu
sammenhang besteht, können Ver
fasser nicht mit Sicherheit beantwor
ten .

Fall 2. E.B. Bei der der Tonsillektomie 
vorangehenden Untersuchung erwies sich 
das 9jährige Mädchen als Vollträger der 
P e l g e r —HuSTSchen Anomalie. Blutbild: 
Erythrozytenzahl: 4 200 000, Hämoglobin: 
13 g%, Leukozytenzahl: 6200; Jugend
liche: 3, Stabkernige: 27, Bisegmente: 32, 
Eosinophile: 2, Lymphozyten: 29, Mono
zyten: 7%.

Die bei den Eltern und der Schwester 
durchgeführten Untersuchungen ergaben, 
daß die Mutter eine Pelger-Trägerin ist. 
Das Blutbild der Schwester war normal. 
Blutbild der Mutter (Frau E. B.) Erythro
zytenzahl: 4 000 000, Hämoglobin: 12,8%, 
Leukozytenzahl: 8000; Jugendliche: 8,
Stabkernige: 21, Bisegmente: 24, Eosi
nophile: 8, Lymphozyten: 33, Monozyten: 
6%.

Abb. 2 veranschaulicht das in unse
ren  12 Fällen Vorgefundene Verhält

nis der Stabkernigen und Bisegmente, 
welches — wie ersichtlich — in 80% 
der Fälle 1 : 1 betrug.

A uf dem Mikrophotogramm in Abb. 
3 (B lutbild  eines 14jährigen Pelger- 
Mädchens) sind typische Bisegmente 
ersichtlich. Anhand der üblichen 
G ruppierung handelt es sich hierbei 
um  eine Vollträgerin (full carrier): 
Jugendliche m it in der Segmentierung 
zurückgebliebenen, runden oder dik- 
ken stabförm igen Kernen sowie Biseg
m ente m it typischen brillenförmigen 
K ernen. Die Kerne weisen eine dunkle 
basophile Färbung auf und sind von 
dichter, grober, scholliger S truktur. In  
der K ernstruk tu r der Lym phozyten 
und M onozyten sind ähnliche, auf 
Ü berreife weisende Veränderungen 
vorzufinden. Im  Plasma der Leukozy
ten  t r i t t  der toxischen Granulation 
ähnliche grobe Granulation in E r
scheinung. Zwei der von uns un ter
suchten Probanten waren Teilträger 
der Anomalie: 20 bzw. 13% säm tli
cher Neutrophilen waren Bisegmente 
bzw. Stabkernige. Teilträger von Pel- 
ger-Zellen sind nach U ndritz  [25] 
diejenigen Patienten, bei denen die 
Anzahl der Jugendlichen bzw. Biseg
m ente m ehr als 1% sämtlicher Neu
trophilen ausmacht.

B esprechung

Die Mehrzahl der Verfasser [1, 7, 
10, 15, 17, 20, 22, 23, 24, 25, 28] hält 
die P e l g e r —HuËTsche Anomalie für 
eine pathologische Erscheinung, ob- 
schon bei den heterozygoten Indivi
duen im  allgemeinen entweder keine
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oder nur unbedeutende pathologische 
Veränderungen anzutreffen sind. In  
bezug auf die in Pelger-Fällen beob
achteten pathologischen Verände
rungen finden sich in der L iteratu r 
zahlreiche Angaben, die Abweichun - 
gen sind jedoch derartig vielfältig, 
daß ein Zusamm enhang zwischen dem 
beschriebenen Krankheitsbild und  der 
Pelger-Anomalie m it Sicherheit n ich t 
festzustellen ist. U nter den bei P e l 
g e r —HuËTschen Anomalie beobach
teten  pathologischen Prozessen finden 
sich Veränderungen des Blutbildungs
systems (Leukopenie, häm orrhagi
sche Diathese, Polyzytämie, chroni
sche Myelose), Anomalien des K ö r
perbaus (Chondrodystrophie, Zwerg
wuchs, Osteosklerose), Nervensytem- 
schädigungen (Augennervenschwund, 
Epilepsie, m entale Retardation) sowie 
weitere verschiedene Krankheitsbil
der (z. B. Tuberkulose).

Die in einem unserer Fälle (M. K.) 
beobachtete Lymphozytose und die 
dam it verbundene Erscheinung der 
Plasmazellen (auch bei der M utter) 
war unseres Erachtens ein von der 
Anomalie unabhängiger, durch den 
fiebrigen Zustand und annehm bar 
durch die Virusinfektion ausgelöster 
Prozeß, worauf auch der U m stand 
hinwies, daß die Veränderung nach 
einer gewissen Zeit verschwand.

Die bei den Homozygoten beobach
teten  schweren Veränderungen sp re
chen indessen eindeutig für die biolo
gische Schädigung der Pelger-Indivi- 
duen. Die diesbezüglichen Festste l
lungen stützen sich auf tierexperi
mentelle Resultate. U ndritz [36] e n t
deckte bei Kaninchen die der P e l g e r -

HuËTschen Anomalie entsprechende 
B lutbild Veränderung. In  den E xperi
m enten von N achstein [15] konnten 
bei den aus der Begattung heterozy
goter Pelger-Kaninchen en tstam 
m enden Homozygoten schwere gene
tische Schädigungen nachgewiesen 
werden. 60 — 70% der Abkömmlinge 
verendete in der em bryonalen Früh- 
phase, bei den am Leben gebliebenen 
m eldeten sich nebst einem, der homo
zygoten Manifestation entsprechen
den Blutbild (sog. »Super-PELGER«, in 
dem nicht einmal Bisegmente, son
dern lediglich runde jugendliche Zel
len vorzufinden sind) schwere oder 
die Lebensfähigkeit beeinträchtigende 
Veränderungen (Amblyopie, Phako- 
megalie, Chondrodystrophie).

Beim Menschen gilt dieses K ran k 
heitsbild als eine Seltenheit. Bei der! 
bisher gefundenen homozygoten Pel- 
ger-Menschen waren ebenfalls früh
zeitiges Absterben der F ru c h t und 
schwere Entwicklungsanomalien zu 
beobachten [2, 3]. Bei heterozygoten 
M üttern kommen häufig A bort und 
F rühgeburt vor [5].

Bei den niedrigeren G attungen  ist 
diese Blutbildanomalie als physiolo
gisch zu betrachten. W ährend das 
B lutbild  von Wirbellosen, Schlangen, 
Schildkröten und Alligatoren der 
homozygoten Manifestation der Ano
malie entspricht, ist das physiologi
sche Blutbild anderer Tiersorten (Vö
gel, Säuger) heterozygoten Typs [9]. 
Diese, auf eine genetische Schädigung 
weisenden Angaben veranlaßten uns, 
im Interesse der K lärung der Frage, 
zur Durchführung von Chromosomen
untersuchungen in Leukozyten-K ul-
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tú rén . Auch die Erscheinung, daß sich 
im Blutausstrich der Pelger-M utter in 
keinem der 500 segm entierten Leuko
zyten  ein Sexchromatin fand, sprach 
für die Berechtigkeit dieser U nter
suchungen. Bei Pelger-Trägerinnen 
ist der Mangel an Sexchrom atin aus 
der L iteratu r bekannt. D a v idso n  und 
Sm ith  [4] wiesen 1954 au f den zwi
schen dem Grad der Segmentierung 
und der Häufigkeit der Sexchromatin- 
P ositiv itä t bestehenden Zusammen
hang hin. Zu ähnlichen Feststellungen 
gelangte auch Zdanszk y  [29] anhand 
der konstitutionellen Linksverschie
bung des Blutbilds von Mongolen, 
sowie L ü er s  und Struck  [11] anläß
lich der Beobachtung derselben E r
scheinung im Blutbild einiger Tiere 
(z. B. Schweine). Sexchromatin-Nega- 
tiv itä t  kann somit n icht als ein echter 
Mangel der Satellitenzellen aufgefaßt 
werden [12], da es sich hierbei — wie 
d a rau f auch H arnack  und  Striet- 
zel [6 ]  hingewiesen haben — ledig
lich um  eine quantita tive  Differenz 
handelt: Falls sich näm lich die Pro
zentzahl der unreifen Zellen erhöht, 
verm indert sich auch die absolute 
Zahl des auf 500 reife Zellen fallenden 
Sexchrom atins. D am it könnte auch 
der U m stand  e rk lärt werden, daß 
V irág  [27] bei der U ntersuchung der 
A usstriche von Pelger-Trägern nach 
Durchzählung von 500 Zellen ledig
lich vereinzelte Satelliten vorfand.

Die Tatsache, daß sich keine ausge
p räg te  Chromosomveränderung beob
achten ließ, schließt die Möglichkeit, 
daß es sich bei Pelger-Anomalie um 
eine genetische Veränderung handelt, 
n icht aus. Die Frage, ob die Ano

malie eine pathologische Erschei
nung darstellt, ist auch heute noch 
um stritten . Wir sind aber — im 
Gegensatz zu Schilling [19], der die 
V eränderung als ein »harmloses Spiel 
der N atur«  betrachtete — der A n
sicht, daß der Anomalie von verer
bungsbiologischem Standpunkt aus 
eine wesentlichere Bedeutung beizu
messen werden dürfte. In  unserem 
Fall b esteh t auch die praktische Ge
fahr der Realisierung der genetischen 
Schädigung, zumal da 14 Fam ilien
angehörige unserer ersten Pelger- 
Familie in ein und derselben Gemeinde 
leben und  — wie das am L and auch 
heute noch üblich ist — eine Eheschlie
ßung zwischen den heterozygoten 
Geschwisterkindern möglicherweise 
Vorkommen kann. Dies ist aber unbe
dingt kontraindiziert, da der hom ozy
gote Nachkömmling, wenn überhaupt 
lebensfähig, bereits mit einer biolo
gischen Schädigung zur W elt kommen 
kann (die Angaben der untersuchten 
Fam ilie haben wir dem Gemeindearzt 
m it der entsprechenden E rklärung 
zur Verfügung gestellt). Die M itglie
der der beiden Familien befanden sich 
in einem guten gesundheitlichen Zu
stand. In  ihrer Anamnese waren außer 
den Infektionskrankheiten des K in 
desalters keine nennenswerten E r 
krankungen vorzufinden. In  bezug 
auf den körperlichen Aufbau zeigte 
lediglich das Längenwachstum eine 
Abweichung von der Norm (Tab. II), 
der in der L iteratur erwähnte Zwerg
wuchs lag aber bei keinem der F am i
lienangehörigen vor. Mentale R e ta r
dation oder bedeutendere neurologi
sche Abweichungen konnten ebenfalls
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T a b e l l e  II

Vergleich der Körperhöhe von Pelger— 
Kindern mit der normalen durchschnitt

lichen Körperhöhe*

Nam e, A lter (Jahre)
K örper

höhe
cm

Norm ale
durchschnitt

liche
Körperhöhe

cm

Differenz
cm.

M. T. 17 164 159,1 +  5
J. T. 9 123 130,5 — 7,5
T. T. 9 126 130,5 -  4,5
M. sz . 12 143 144,2 -  1,2
J. sz . 6 107 113,0 — 6
K. sz . 14 154 155,6 -  1,6
J. cs. 7 105 119,4 — 14,4
I. cs. 5 97 107,5 — 10,5
M. K. 3 95 93,5 +  1,5

* Die normalen durchschnittlichen Kör
perhöhe-Angaben für ungarische Kinder 
stammen von J. Károssá—Pfeiffer und 
J. Melly: Iskolaorvos zsebkönyve.

nicht beobachtet werden. Auf dem 
Elektroenzephalogramm des Pelger- 
K naben (M. K.), welche Untersuchung 
wegen einer Eklampsie in der Anam
nese vorgenommen wurde, ließen sich 
weder Seitendifferenzen noch irgend
welche fokale Abweichung, noch 
K ram pfpotentiale erkennen. Die ein
zige nennenswerte Erscheinung war 
ein gewisser mongoloider Charakter 
der untersuchten Familie; vorsprin

gende Backenknochen, flache Stirne 
waren bei einem jeden Fam ilienm it
glied vorzufinden.

Schließlich wollen wir au f die diffe
rentialdiagnostische Bedeutung der 
Anomalie hinweisen, zumal Fehldia
gnosen häufig Vorkommen, Die U r
sache der Fehldiagnosen ist zumeist 
die die Anomalie charakterisierende 
formale und strukturelle Dissoziation 
der Kernreifung, welche Erscheinung 
U ndritz  zutreffend »pseudoregene
ratives« Blutbild nannte. Diese B lu t
bilder erwecken den irrtüm lichen E in
druck einer Linksverschiebung und 
toxischen Granulation, wie das auch 
in unserem ersten Fall vorkam . In  
unserem zweiten Fall (E. B.) hä tte  
diese Fehldiagnose die K ontraindika
tion der Tonsillektomie bilden können; 
in der L iteratur wird auch ein Beispiel 
m it umgekehrtem Vorzeichen beschrie
ben: in einem Fall wurde nämlich 
wegen eines linkverschobenen und 
toxisch imponierenden B lutbilds die 
Appendektomie durchgeführt.

*

Den Herren Chefärzten Dr. L. SzÉ- 
c s é n y i N agy  und Dr. P. B a r a n y a i sei 
für ihre Konsultationshüfe und Frau 
Dr. L. G y u l a i für ihre wertvolle Mitwir
kung herzlich gedankt.
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