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Liber die Mukopolysaccharidosen, anhand 
eines Falles mit atypischer Hyaluronazidurie

Von
A. R a j k , É v a  T ó t h  u n d  L .  J ó z s a

K in d e rab te ilu n g  des P é te rfy -S án d o r-K ran k en h au se s  
und  P a tho log ische  A b te ilu n g  des In s t i tu ts  f ü r  T rau m ato lo g ie , B u d a p e s t

(E ingegangen  am  11. A pril 1970)

D er F a ll  e ines 5 J a h re  und  7 M onate  a lte n  K n ab en  w ird  beschrieben , 
bei dem  a n h a n d  d e r  ch a rak te ris tisch en  k lin ischen  u n d  rad io log ischen  S ym ­
p to m e  (derbe, g argoy le  G esichtszüge, Zw ergw uchs, O ligophrenie, K nochen- 
v erän d eru n g en , H epato sp lenom egalie , A n w esen th e it vo n  Al d e b  — R e il l y  - 
schen  K ö rp erch en ) M ukopolysaccharidose d iag n o s tiz ie rt w u rd e . M it dem  
H a m  e n tle e r te n  sich  hohe  M engen v o n  H y a lu ro n säu re , C h o n d ro itin su lp h a t-A  
w ar in  gerin g e r K o n z e n tra tio n  vo rzu fin d en . D ie K ra n k h e it  w ird  als eine 
F o rm  d e r  m i t  H y a lu ro n az id u rie  e in h ergehenden  M ukopo lysaccharidosen  
b e tra c h te t , w elche d ie  au sg ed eh n ten  V aria tio n sm ö g lich k e iten  d ieser an g e­
borenen  S to ffw echsels tö rung  un d  S p e ich e ru n g sk ran k h e it il lu s tr ie r t . A ufg rund  
von  L ite ra tu ra n g a b e n  w erden  die K lass ifiz ie rungsschw ierigke iten  einzelner, 
b iochem isch ähn lich e r, jedoch abw eichende k lin ische S y m p to m e  zeigender 
V a rian ten  hervo rgehoben .

Die mit dem Gargoylismus verbun­
denen Falldarstellungen und Unter­
suchungen trugen zur Klarlegung 
neuer angeborener Stoffwechselstö­
rungen bei. Der Gargoylismus wurde in 
der Literatur unter vielen Namen 
Lipochondrodystrophie, multiple Dy- 
sostose, Polydystrophie, P fa u n d le r - 
HüRLERsche Krankheit, H u rler  
HuNTERsche Krankheit, usw. — be­
schrieben. Die erste Mitteilung, in der 
H u n ter  [9] den Krankheitsverlauf 
eines Geschwisterpaars erläuterte, 
stammt aus 1917. Nach 2 Jahren hat 
sich H u rler  [10] im Zusammenhang 
mit 2 Fällen eingehend mit der Krank­
heit befaßt.

Aufgrund von Beobachtungen am 
Sektionsmaterial wurde dann über in 
verschiedenen Organen vorfindbare, 
angeschwollene Zellen berichtet, die

eine schaumige, unbekannte, nach 
Annahme der Verfasser Upoidarti- 
ge Substanz enthielten. Die gespei­
cherte Substanz wurde 1952 als ein 
Mukopolysaccharid identifiziert [29]. 
D o r f m a n n  undLÖRiNCZ [7] vermoch­
ten 1957 bei an HuRLERscher Krank­
heit leidenden Patienten im Harn eme 
bedeutend erhöhte Konzentration von 
zwei Mukopolysacchariden nachzu­
weisen. Die ausführlichste, zeitge­
mäße Beschreibung der Krankheit 
findet sich in den Mitteilungen 
von M cK u s i c k  und Mitarb. [17, 
18]. M e y e r  und Mitarb. [20] be­
faßten sich in erster Linie mit den 
chemischen Beziehungen der Muko­
polysaccharide sowie mit ihrem Nach­
weis.

Nach dem heutigen Stand der Wis­
senschaft gehört der Gargoylismus
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in die Gruppe der Speicherkrankhei­
ten. Diese Krankheitsgruppe hat sich 
aber gerade im Laufe der histochemi- 
schen Klärung des Gargoylismus er­
weitert, indem nebst den Lipoid- und 
Glykogenspeicherkrankheiten auch 
die Mukopolysaccharidosen sowie ihre 
Übergangsformen — die Lipomuko- 
polysaccharidosen und die Fukosido- 
sen — erkannt wurden [8, 12, 13, 14, 
22, 25, 26].

Den neuen Falldarstellungen und 
der Entwicklung der Untersuchungs­
methoden zufolge wurden viele Varia­
tionen sowie mehr oder minder typi­
sche Fälle der zuerst entdeckten 
HTTRLERschen Krankheit kennenge­
lernt. Heute wissen wir bereits, daß 
es sich nicht um ein einheitliches 
Krankheitsbild handelt, sondern daß 
innerhalb des Sammelbegriffes der 
Mukopolysaccharidosen viele Krank­
heitsformen Vorkommen können, und 
zwar dementsprechend, welches Muko­
polysaccharid sich vermehrt, in wel­
chem Organsystem, genauer gesagt, in

T a b e l l e  I  

M ukopo lysaccharide

N am e L okalisa tion

N ich t sulfatiertl [K ornea
Chonclroitin ) [G laskörper

H yalu ronsäure Synoviale Flüssigkeit

K era to su lfa t K ornea, K norpel, N u­
cleus pulposus

H eparitin su lfa t A orta
C hondroitinsulfat A K ornea, K norpel
C hondroitinsulfat В H au t, H erz , A orta

C hondroitinsulfat C K norpel, Sehnen
H ep a rin

den Zellen welches Organsystems sich 
dieser Vermehrungsprozeß abspielt, 
bzw. welches Mukopolysaccharid mit 
dem Harn in pathologischen Mengen 
ausgeschieden wird. Gegenwärtig sind 
im menschlichen Organismus 8 Muko­
polysaccharide bekannt (Tab. I).

Während M cK t js ic k  und Mitarb. 
[17] nur 6 Mukopolysaccharide kann­
ten, unterschied B a d tta l  [2] bereits 
9 Typen. Laut J ó z s a  und S z a b ó  [11] 
beträgt die Anzahl der in der Litera­
tur beschriebenen Mukopolysaccharid­
formen gegenwärtig mehr als 13. Es 
besteht kein Zweifel, daß parallel mit 
der Verfeinerung der Untersuchungs­
methoden und der Ausbreitung der 
diesbezüglichen Serienuntersuchungen 
diese Zahl weiter ansteigen wird.

Diesen zahlreichen Formen ent­
sprechend kann auch das klinische 
Bild der Mukopolysaccharidosen au­
ßerordentlich variabel sein. Die ge­
meinsame pathologische Veränderung 
ist hei jedem Typ die Störung des 
Mukopolysaccharid-Metabolismu s. Da 
nicht nur die Qualität des patholo­
gisch vermehrten Mukopolysaccha­
rids, sondern auch die Speicherungs­
stelle verschiedentlich sein können, 
dominieren in den einzelnen Fällen 
verschiedene klinische Symptome. Das 
bedeutet, daß sich bei einer Speiche­
rung im Zentralnervensystem Oligo­
phrenie, im Falle der Betroffenheit des 
Knochensystems Osteochondrodystro­
phie, der Sinnesorgane Hornhauttrü­
bung und/oder Taubheit, der Milz, 
der Leber, des Myokards Hepatosple- 
nomegalie, Herzveränderungen oder 
die Kombinationen dieserVeränderun- 
gen melden können. Dementsprechend
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T a b e l l e  I Г

M  ukopolysaccharidose п

Krankheitsbid
Harn-Mukopoy lsacchar i d e

1 +  2 3 4 5 в »

HuuLERsche K ran k h e it — + + + + — +  + —

HuNTERsche K ran k h e it — + + — +  +  +  + —

S AN FILIPPOSChe
K ra n k h e i t ....................... — — +  +  +  + —

MAROTEAUXSCheS
S yndrom  ..................... 4 + + + — — — —

ScHEiEsche K ran k h eit — + + + + — — —

DYGGVEsch.es Syndrom — — — — +  +  +  + —

MoRQUiosches Syndrom — — V —
P olyep iphysäre  D ys­

plasie ............................ +  +  +  + — ? ,----- —

Kl l is -van  Cr e v e l d - 
sehes S y n d r o m ......... — — — — + + - H - —

Mo r q u io —U llr ic h - 
sches S y n d r o m ......... ___ ___ — — +- +  +  “T

M a ta lo n—D orpm ann _ + + ___ ___ +  + — Lipo-M uko-

H allo  - I n f a n t e .......... +  +  +  +

polysaccha
ridose

J ózsa -S zabó ................ +  +  + +  +  + — H A -su lfa t

1 =  Chondroitinsulfat A, C hondroitinsulfat С, 2 — А, 3 =  Chondroitinsulfat В, 4 
H ep a rin  с, 5 =  H eparitinsulfat, 6 =  H yaluronsäure, 7 =  K eratosulfat

erscheinen im Rahmen des Krank­
heitsbildes unter Umständen auch 
rein orthopädische, neurologische oder 
opht hal mologische Prozesse. Die ge­
genwärtig bekannten Mukopolysach- 
charidosen veranschaulicht Tabelle II.

Die zwecksmäßigste Methode zur 
Differenzierung der einzelnen Formen 
der Mukopolysaccharidosen ist die 
biochemische Klassifizierung anhand 
der Qualitäts- und Quantitätsvertei­
lung des ausgeschiedenen Mukopoly­
saccharids. Allerdings können auch 
die vom Standpunkt der biochemi­
schen Klassifizierung in dieselbe Grup­
pe gehörenden Mukopolysaccharido­

sen verschiedene klinische Symptome 
aufweisen. So kam es z.B. wegen ähn­
licher Ursachen zur Differenzierung 
des M o r q u i o  B R A iL S F O R D sch e n  Syn­
droms gegenüber dem M o r q u i o  

ULLRicHsehen Syndrom, da beim letzt­
erwähnten Prozeß außer dem gemein­
samen Symptom, der Keratosulfat- 
urie, auch Augensymptome, Hepato- 
splenomegalie und mentale Retarda­
tion vorliegen. Die Zahl der veröffent­
lichten Fälle, in denen nebst bioche­
mischer Ähnlichkeit unterschiedliche 
klinische Symptome und ultrastruk­
turelle Bilder in Erscheinung treten, 
vermehrt sich ständig [13, 15, 22].
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D y g g v e  und Mitarb. befaßten sich 
in zwei Mitteilungen mit dem Krank­
heitsverlauf von drei Eskimogeschwi­
stern, bei denen nebst pathologischer 
Mukopolysaccharidurie Zwergwuchs, 
mentale Retardation und charakteri­
stische radiologische Wirbel- und Hüf­
tenbeinveränderungen Vorlagen. In 
der ersten Mitteilung [3] wurden diese 
Fälle als M o r q u i o  -ÜLLRicHsches 
Syndrom beschrieben, mit der Be­
merkung, daß sich die charakteristi­
sche Keratosulfaturie nicht feststellen 
ließ. Die darauffolgende Publikation 
[4] enthält die Ergebnisse der in 2 
dieser 3 Fälle vorgenommenen chemi­
schen Analyse, laut deren sich im

A b b . 1

Harn anstatt Keratosulfat, Chondroi­
tinsulfat В und Hyaluronsäure befan­
den, woraus zu folgern war, daß die 
erläuterten Fälle zu einer speziellen 
Form der Mukopolysaccharidosen ge­
hören.

F a l l d a r s t e l l u r g

Z. W ., ein  5 J a h re  u n d  7 M onate  a lte r 
K n a b e  w u rd e  z u e rs t 3. 1967 w egen P n e u ­
m onie  a u f  unsere  A b te ilu n g  au fgenom m en. 
N ach  d e r  A ussage d e r A ngehörigen  w urde 
das K in d  au s zw eite r S chw angerschaft zu 
T erm in  geboren . D ie E n tb in d u n g  w a r v e r­
zögert, d e r  m it 2700 g  gebo rene  Säugling 
w a r a sp h y k tisch , so d aß  fü r  g e rau m e  Z eit 
W ied e rb e leb u n g sm aß n ah m en  zu r  A nw en­
du n g  k am en . D ie M u tte r, d ie  w äh ren d  der 
S chw angerschaft an äm isch  w a r u n d  Seda­
t iv a  e rh ie lt, is t  n e rv e n k ra n k . M ü tte rlich e r­
se its  sin d  m eh re re  F am ilien m itg lied e r »ner­
venkrank« , die genaue E ig e n a r t d e r  K ra n k ­
h e it v e rm o ch ten  w ir n ic h t zu  k lä ren . D ie 
E lte rn  d e r  M u tte r  w aren  n a h e  V erw and te . 
D ie d a s  K ind  b e tre ffen d en  w ich tigeren  
an am n e stisch en  D a te n  sin d  w ie fo lg t: B is 
zu m  A lte r  vo n  6 M o n aten  n o rm a le  so m a­
tische  u n d  m o to rische  E n tw ick lu n g ; m it 
einem  J a h r  k o n n te  d as K in d  s itz en  und  
m it a n d e rth a lb  J a h re n  ste llen  u n d  lau fen , 
d as S prechen  e rle rn te  es n ic h t, se in  gegen­
w ärtig e r W o rtsch a tz  b e sc h rä n k t sich  eben­
falls n u r  a u f  das B ru ch te il e in iger W örte r. 
1966 L en d en b ru ch o p era tio n , 1966 Ton- 
silloadenotom ie. W egen schw erer m en ta le r 
R e ta rd a tio n  b esu ch t d as K in d  e inen  heil- 
pedagog ischen  К  in d e rg a rten .

D ie au ffa llen d sten  m orpho log ischen  
V erän d eru n g en  v e ran sch au lich en  d ie  A b ­
b ild u n g en  1, 2, 3 u n d  4.

D y sp ro p o rtio n ie rte r  Z w ergw uchs. K ör- 
p ä rh ö h e  95,6 cm  (13 cm  u n te r  d e r  dem  
A lte r en tsp rech en d en  m in im alen  K ö rp e r­
h ö h e !) . S itzhöhe: 50 cm . K u rze r, faß fö r­
m iger B ru stk o rb , k u rz e r  H a ls , sich  v o r­
w ölbender, g roßer B auch . P ro x im a l k ü r ­
zere E x tre m itä te n . E tw a  30°ige E x tensions-
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k o n tr a k tu r  in  be iden  E llenbogenge­
lenken . K urze , d icke  F in g er in  m äß ig e r 
K lauenste llung . B e träc h tlich e r S kapho- 
zepha lu s, d e r sa g itta le n  S u tu r  en tsp rech en d  
kam m förm ige  V erd ickung . K o p fu m fan g : 
50 cm . T iefsitzende, flache , b re ite  N a se n ­
w urzel, kleine N ase , k o n stan tes  N a se n ­
trö p fe ln . H yp erte lo rism u s. D erbe, g a r ­
goy le  G esichtszüge, w u lstige  L ippen , große, 
in  d e r  M undöffnung  s ich tb a re  Zunge, L in ­
g u a  scrotalis, G ingiva- H yperp lasie , u n ­
regelm äßiges, lück en h a fte s , g raugelb  v e r­
fä rb te s  Gebiß. D erbe O hrenm uschel. H y ­
pertrichose , d ich tes  H a a r . G rü n n u ß g ro ß er 
N ab e lb ru ch .

P hysikalische  U n tersuchung : N ach
links u m  1 cm  g rößere  re la tiv e  H e rz ­
däm pfung . D er R a n d  d e r  L eber lieg t 5 cm  
u n te r  dem  R ippenbogen , die Milz re ic h t 
5 cm  u n te r  den  R ippenbogen . D em  A lte r  
en tsp rech en d  en tw ick e lte  äu ß ere  Ge- 
sch lech  tso rg an e .

A b b . 3

A b b . 2

R ad io log ischer B efund : I m  V erh ä ltn is  
zu r N o rm  g rö ß erer S chädel, s te il v e r­
lau fende, v e rg rößerte , v e rlän g e rte , flache  
Sella. A u f  den  S e iten au fn ah m en  d e r  d o r­
salen  u n d  lu m b a len  W irbe l feh len  die 
V erknöcherungskerne  d e r  A p ophyse , so  daß  
sie e in e r b ikonvexen  L inse ä h n lic h  sind . 
F lach e re  W irbelkörper.

D ie F ingerg lieder d e r H a n d  s in d  g rö ß e r 
als n o rm a l, aufgeblasen , d ie  M itte lh a n d ­
knochen  zeigen eine zy s tisch e  S tru k tu r . 
D ie V erknöcherungskerne  d e r  H a n d w u rz e l­
knochen  en tsp rech en  e tw a  d e n e n  eines 
2 % jäh rig e n  K indes. G le ichm äß ig  d ickere, 
k ü rzere , p ro x im al defo rm ie rte  U n te ra r m ­
knochen . V algus-S tellung  d e r ObeT'sobenkel.

O ph tha lm olog ischer B efu n d : K ein e
pa th o lo g isch e  F u n d u sab w eich u n g , ke ine  
K o rn e a trü b u n g  (im  foka len  L ic h t u n te r ­
su ch t). Spal d am p en  U ntersuchung  k o n n te  
im  M angel von  K o o p era tio n  n ic h t  d u rc h ­
g e fü h r t w erden .

B ei d e r A ud iom etrie  ließ s ich  d ie  v o ll­
kom m ene  T au b h e it aussch ließen , e ine P e r-
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A b b . 4

zep tio n s-G eh ö rv e rm in d eru n g  w a r  aber m it 
W ahrsch e in lich k e it an zu n eh m en .

K e in e  bew ertbare  neu ro lo g isch e  V er­
ä n d e ru n g .

D a s  m en ta le  N iv eau  e n ts p r ic h t dem  
eines I 1/ . -  2 jäh rigen  K in d es . Seine 
S p rach e  b e s teh t aus u n a r t ik u l ie r te n  L a u ­
te n , reg en  G estiku la tionen  u n d  gelegent­
lich em  Pfeifen. D er K n a b e  b ean sp ru ch t, 
d aß  m a n  sich m it ihm  b e sc h ä f tig e , e r kann 
a b e r  a u ch  allein spielen; p r im itiv e  E m o ­
tio n e n  feh len  n ich t. E rz ie h u n g sm a ß n a h ­
m e n  s in d  bis zu einem  gew issen  N iveau  
e rfo lg re ich  gewesen : Im  K in d e rg a r te n  w u r­
d e  ih m  z. B. die S tu b e n re in h e it beige­
b ra c h t .

L ab o ra to riu m sb efu n d e : Im  B lu tb ild
ke in e  q u a n ti ta t iv e  A b w eich u n g . N orm ale 
B lu tsenkungsgeschw ind igke it. L eber- und  
N ie ren fu n k tio n sp ro b en : k e in e  pa th o lo g i­
sch e  A bw eichung. P B J -  u n d  R a d io jo d b in ­
d u n g sfäh ig k e it: no rm al. Serum -C holeste­

rin- u n d  G esam teiw eiß  w erte: n o rm a l. Se- 
ru m e iw e iß frak tio n en : no rm al. Im m u n e le k ­
tro p h o re se : le ich te  Im m u n g lo b u lin  V erm eh­
ru n g  u n d  zw ei para lle l v erlau fen d e  Pi'ä- 
a lb u m in e . P e ro ra le  D ex tro seb e lastu n g : 
fla ch e  B lu tzu ck e rk u rv e . Im  L au fe  der 
m eh rm a lig en  U n te rsu ch u n g  d e r  A m ino- 
az id u rie  w a r  in  e inem  F a ll b ed eu te n d e  
P h en y la lan in au ssch e id u n g  zu  beo b ach ten , 
d ie  jed o ch  b e i W iederho lung  d e r  U n te r ­
su ch u n g  n ic h t zu  b es tä tig en  w ar.

Im  H a r n  k o n n te n  p a tho log ische  M en­
gen  v o n  M ukopo lysaccharid  nachgew iesen  
w erden . D ie  d iesbezügliche V erte ilu n g  ge­
s ta l te te  s ich  im  24stiind igen  H a rn  wie 
fo lg t:

G esam tm u k o p o ly saceh arid e : 41 mg/1,
davon

C ho n d ro itin su lfa t-A : 12 mg/1;
H y a lu ro n säu re : 29 mg/1;
H y a lu ro n id ase : 64 M C PE . 

W ied e rh o lu n g  d e r U n te ru sc h u n g  nach  
V ita m in  A -V erabfolgung:

G esam tm u k o p o ly sacch arid e : 74 mg/1,
d av o n

C ho n d ro itin su lfa t-A  : 14 mg/1;
H y a lu ro n säu re : 60 mg/1;
H y a lu ro n id ase : 128 M C PE . 

G e s ta ltu n g  d e r W erte  am  10. 1968: 
G esam tm u k o p o ly sacch arid e : 104 mg/1, 

d av o n
C h o n d ro itin su lfa t-A : 7 mg/1;

H y a lu ro n säu re : 97 mg/1;
H y a lu ro n id ase : 100 M C PE .

А вв . 5
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B esprechu n g

Angesichts der ausgeschiedenen M u­
kopolysaccharide könnte unser Fall 
in die Gruppe der mit Hyaluronazid­
urie einhergehenden Mukopolysach- 
charidosen ÜYGGVEschen Typs gereiht 
werden. Unter Berücksichtigung der 
klinischen Symptome lassen sich aber 
nebst mannigfaltigen Ähnlichkeiten 
auch Abweichungen vorfinden.

So waren auch in unserem Fall 
schwere mentale Retardation, Zwerg­
wuchs und charakteristische Knochen­
veränderungen vorzufinden, ohne daß 
Korneatrübung oder Augensymptome 
zu beobachten gewesen wären. Auf­
fallend waren indessen die derben, 
gargoylen Gesichtszüge, die Gelenk­
kontrakturen und die Hepatospleno-

A b b . 0

A b b . 7

megalie. Im peripheren . Blutbild lie­
ßen sich Alder  REiLLYsche Kör­
perchen nach weisen. Die beobachte­
ten radiologischen V\rirbelVeränderun­
gen waren von anderem Typ, wie die 
von D yggve und Mitarb. [3, 4] be­
schriebenen: Wir vermochten, im Ge­
gensatz zu den von dem erwähnten 
Verfasser beobachteten flachen, 
schnabelartigen Wirbelveränderun­
gen, eher bikonvexe, eiförmige Gebil­
de vorzufinden.

Im Harn dominierte die Hyaluron­
säureausscheidung, außerdem konnte 
auch Chondroitionsulfat-A in geringer 
Konzentration nachgewiesen werden; 
Chondroitonsulfat-B oder Keratosul- 
fat-Ausscheidung waren nicht zu re­
gistrieren.

Die von D anes und B ea rn  [6] be­
schriebene Erscheinung, daß nämlich 
nach Vitamin A-Verabreichung die 
Mukopolysaccharid-Ausscheidung an­
steigt, haben auch wir beobachtet,
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indem sich die Hyaluronsäureaus­
scheidung bei unserem Patienten nach 
mehrtätiger Verabfolgung von 9000 
IE Vitamin A fast auf das Doppelte 
erhöhte.

Unter den bisher bekannten Muko- 
polysaccharidosen gesellt sich Hyalu­
ronsäure-Ausscheidung noch zu dem 
E llis Van CitEVELDSchen Syndrom, 
bei diesem Krankheitsbild sind 
aber weder mentaler Defekt noch 
gargoyle Knochenveränderungen vor­
zufinden, und es dominiert die ekto- 
dermale Dysplasie. Asboe H ansen  
und Cla usen  [1] beobachteten in 
zwei Fällen (ein Erwachsener und 
ein Kind) mit mastozytärer pigmen- 
töser Urtikarie Hyaluronsäure- und 
Chondroitinsulfat-Ausscheidung. In 
unserem Fall lag weder Urtikaria 
pigmentosa noch Basophilie vor.

Unter Berücksichtigung der ange­
führten Daten kann unser Fall eigent­
lich nicht unter die bisher bekannten 
Krankheitsbilder eingereiht werden, 
da die charakteristischen Symptome 
mehrerer bekannter Mukopolysaccha- 
ridosen eine neue Variation bilden 
und sich auf ungewöhnliche Weise 
kombinieren.

Die Ätiologie der Mukopolysaccha- 
ridosen ist zur Zeit noch ungeklärt. 
Wesen bzw. Ursache des Defekts sind 
unbekannt. Die Tatsache, daß die 
Krankheit häufig bei Geschwistern 
und bei aus der Ehe von Blutsver­
wandten stammenden Kindern auf- 
tritt, spricht für einen genetischen 
Ursprung. In bezug auf die Häufig­
keit gibt es zwischen Männern und 
Frauen im allgemeinen keinen Unter­
schied. Vop ätiologischem Stand­

punkt aus lassen sich die Mukopolv- 
saccharidosen in zwei Haupttypen 
einteilen: Beim ersten kann eine re­
zessive autosomale, beim zweiten eine 
zum Geschlecht gebundene Verer­
bung beobachtet werden.

In bezug auf das Wesen des Defekts 
gibt es mehrere Hypothesen, unter 
denen jedoch noch keine entspre­
chend bewiesen werden konnte. Am 
wahrscheinlichsten scheint, daß der 
genetischen Schädigung der Lyso­
some zufolge kongenitale Enzymde­
fekte entstehen [28]. Infolge der 
Hyperfunktion einzelner Enzyme (ß- 
Glukosidase, ß-Glukuronidase) kommt 
es zur Überproduktion der Muko­
polysaccharide, während die Hvpo- 
funktion bzw. der Mangel anderer 
Enzyme (Hyaluronidase, Glukosami- 
nidase bzw. ß-Galaktosidase) die 
Schädigung des Katabolismus bzw. 
der Eiweißkomplexbildung der Muko­
polysaccharide herbeiführt [11]. Die­
se, durch Genanomalien bedingten 
Enzymdefekte vermögen die Funktion 
der mesenchymalen Zellen (Fibro­
blasten, Osteoblasten, Knorpelzellen) 
zu ändern.

Über die Ergebnisse der histoche- 
mischen und ultrastrukturellen Un­
tersuchung unseres Falles wollen wir 
in einem späteren Zeitpunkt berich­
ten.

Die Prognose der Krankheit ist 
schlecht, zumal uns keine spezifische 
Therapie zur Verfügung steht. Die 
Progression kann nicht zum Still­
stand gebracht werden. Patienten, 
die auch an Idiotie leiden, sterben zu­
meist noch vor ihrem 20. Lebensjahr, 
die Todesursache ist entweder eine
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kardiovaskuläre Insuffizienz oder 
eine interkurrente Pneumonie.

Durch genaue Klärung der Einzel­
heiten der komplizierten Stoffwech­
selstörung wird sich vielleicht auch 
zur kauselen Behandlung der recht­
zeitig diagnostizierten Fälle in nicht 
allzu langer Zeit eine Möglichkeit 
bieten.
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