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Exsudative Enteropathie bei kongenitaler 
intestinaler Lymphangiektasie mit m ultiplen 

Skelettveränderungen
V on

St. W ä sse r , K . B e y r e is s , D . H immel, U. W illnow  und E. K eller

K in d erk lin ik  u n d  K lin ik  fü r K in d erch iru rg ie  
des B ereichs M edizin d e r  K a rl-M arx -U n iv e rs itä t L eipzig , D D R

(E ingegangen  am  15. S ep tem ber 1973)

E s  w ird  ü b e r  e inen  Ju n g e n  b e ric h te t, b e i d em  sich  neb en  e in e r in ­
te s tin a len  L y m p h an g iek ta s ie  a ls  U rsache  e ines en te ra len  E iw e iß v erlu s te s  
deg en era tiv e  S tig m a ta , insbesondere m u ltip le  S k e le ttv e rän d e ru n g en  ze ig ten . 
W ir v e rm u ten  e in  in  d ieser K o m b in a tio n  b ish e r noch  n ic h t besch riebenes 
gene tisch  b ed in g tes  L eiden .

Im  w esen tlichen  lagen  am  S k e le ttsy s tem  folgende A uffä lligke iten  v o r: 
au sg ep räg te  ep im e tap h y sä re  O ssifik a tio n ss tö ru n g en  im  B ereich  d e r  E x t r e ­
m itä te n , e rheb liche  R e ta rd ie ru n g  der K no ch en en tw ick lu n g , K ie lb ru s t u n d  
V eränderungen  am  S chäde l (tu rricep h a le  F o rm , H y p e rte lo rism u s, S p itz ­
gaum en , k n öcherne  T ränennasenw egsstenose  beiderse its).

U n te r  d iä te tisc h e r  T herap ie  m it  MCT k o n n te  eine B esserung  des 
E iw eiß v erlu stes  u n d  d e r  F e ttau ssch e id u n g  e rre ic h t w erden.

W aldm ann  und Mitarb. [25—27] 
trennten aus der Gruppe der entera­
len Eiweißverlustsyndrome (Syn. : Ex­
sudative Enteropathie [6, 21], Pro­
teindiarrhoe, intestinales Lymph- 
oedem, proteinverlierende Entero­
pathie, protein losing enteropathy) 
die „intestinale Lymphangiektasie“ 
heraus. Bei ihr liegt offenbar eine 
primäre Veränderung der intestinalen 
Lymphbahnen des Dünndarmes im 
Sinne einer exzessiven Dilatation vor. 
Das Leiden wird vermutlich durch 
einen genetischen Defekt verursacht. 
Seit den Mitteilungen von W a l d ­
m ann  und Mitarb. aus dem Jahre 
1961 [25, 27] ist mehrfach über der­
artige Beobachtungen — selten aller­
dings bei Kindern — berichtet wor­
den. Die Kombination einer intesti­

nalen Lymphangiektasie mit multiplen 
Skelettveränderungen ist Anlaß die­
ser kasuistischen Mitteilung.

K a su istik

P a t. R . K m jTH , geb. 16. 8. 64.
Anamnese : N ach  unauffä lligem  S ch w an ­

gerschafts- u n d  G eb u rtsv e rlau f te rm in g e ­
re c h t m it e inem  G ew icht von  3300 g  g eb o ­
ren . E lte rn  u n d  ä lte re  S ch w este r sind  
gesund. Im  A lte r  von  3 M o n aten  fiel ein 
g ro ß e r S chäde l a u f  (K opfum fang  (K U ) 
42 cm  bei B ru s tu m fan g  (B U ) 41 cm . 
U n te rsu ch u n g sb efu n d e  im  A lte r  v o n  9 
M onaten : K U  47 cm , B U  44 cm , g roße 
F o n tan e lle  б х б  cm  offen. I n  d e r  F o lg eze it 
b em erk te  m a n , d aß  tro tz  g u te r  N a h ru n g s ­
au fn ah m e  ke ine  en tsp rech en d e  G ew ich ts­
zu n ah m e e in t ra t ,  d aß  eine H y p o g am m a- 
g lobu linäm ie  b e s ta n d , daß  h in  u n d  w ieder 
eine P ro te in u rie  (m eist u n te r  1%0 E sb ach ) 
a u f t r a t  u n d  d aß  zeitw eilig  e ine  E ise n -
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18 St. Wässer, et al.: Exsudative Enteropathie

m an g e lan äm ie  n a c h w e isb a r w ar. W ieder­
h o l t  erfo lg ten  s ta tio n ä re  A u fn ah m en  in 
versch iedenen  K lin iken . I m A l te r  von  6 7/12 
J a h r e n  erfolgte w egen  N ich tgede ihens 
s ta tio n ä re  E inw eisung  in  u n se re  K lin ik .

Aufnahmestatus : G ew ich t 15,4 kg  (Soll 
b e i In d iv idua llänge  17,4 kg , bei N o rm al­
lä n g e  21,2 kg), L än g e : 105,5 cm  (Soll 
117 cm . K U  51 cm , B U  55 cm . E s fä llt 
e in  im  V erhältn is zum  g ro ß e n  H irn schäde l 
k le in e r  G esichtsschädel au f. T oblersches 
Z e ich en  positiv . A n g e d e u te te r  H y p e rte lo ­
rism u s , verm ehrtes T rä n e n flie ß e n  bds., 
s p i tz e r  hoher G aum en, K ie lb ru s t. D as au f­
g e tr ieb en e  A bdom en k o n tr a s t ie r t  zu den 
s e h r  d ü n n en  E x tre m itä te n  (A bb . 1). K ein  
A sz ites , keine Ödem e, k irsch g ro ß e  N ab el­
h e rn ie , L eber 2 Q F  u n te rh a lb  des re. 
R ip p en b o g en s  p a lp ab e l. Ü b e rs treck b a re  
g raz ile  F inger m it U h rg lasn äg e ln , keine 
e in d eu tig en  T rom m elschlegelfinger. 
S ch w im m hau tb ildung  zw isch en  den  F in ­
g e rn  von  1/2 bis 1 cm , ang ed eu te te  
S ch w im m hau tb ildung  zw isch en  den  Zehen. 
U n v o lls tän d ig e  k u ta n e  S y n d a k ty lie  zw i­
sc h e n  2. und  3. Zehe, b eso n d ers  rech ts . 
2. u n d  4. Zehe bds. ü b e r la g e rn  jew eils die

A b b . 2. L ym p h o g rap h ie : E rw e ite rte ,
g esch län g e lt v e rlau fende  L ym phgefäße , 
M etaphysensk lero se  m it sog. ,, W ach stu m s­

lin ien“ O steoporose

A b b . 1. P a t .  K n u th  R .,  8 4 /12 Ja h re

3. Z ehe gering. A n g ed eu te te  W iegenkufen­
fü ß e  (T in ten löscherfüße , rocker- b o tto m  
feet). O ph thalm o log isch : derbe , knöcherne  
T ränennasenw egsstenose  b d s ., S trab . conv. 
conc . a l t . ,  H y p ero p ie  u n d  A stig m atism u s 
b d s ., A u g en h in te rg ru n d  o. B . E E G : a lte rs ­
g e rech t. P sychologische U n te rsu ch u n g  im  
A lte r  vo n  6 6/12 J a h re n : IQ  =  0,89, v e r­
fü g t n o ch  n ic h t ü b e r  Schulreife .

Laborbefunde: H b  11,1 g % , E ry th ro z y ­
te n  3,98 Mill., L e u k o z y te n  5900 (27% 
s ta b k ., 55%  segm en tk ., 12%  L y m p h o zy ­
te n , 6%  M onozyten). Im  S te rn a lm ark  
no rm ale  V erhältn isse . Im  U rin  E iw eiß  in  
S p u ren  n achw eisbar. S erum gesam teiw eiß  
zw ischen 5,0 u n d  3,3 g%  schw ankend , 
m e is t zw ischen  4,1 u n d  4,5 g % . S erum ­
e lek tropho rese : A lbum ine 42,7, G lobuline: 
a lp h a , 6,0, a lp h a 2 24,2, b e ta  16,3, gam m a 
16,8, jew eils re la tiv  % . Im m u n e le k tro ­
p ho rese  unauffä llig . B S R  80 : 114, Serum ­
ch o les te r in  114 m g % , L ipo ide  575 m g % ,
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19St. Wässer, et al. : Exsudative Enteropathie

S erum kalz ium  3,95 b is 4,2 m Ä qu/1 , S e ru m ­
eisen 48 fig%. Ü brige S erum elek tro ly te  a n  
u n te re r  N orm grenze. H y d ro x y p ro lin  au s- 
sch e id u n g  im  24-S tu n d en u rin  m it 40 
bzw . 62 m g  no rm al. Im  D u o d en a lsa ft 
T ry p sin , L ipase u n d  D iastase  norm al n a c h ­
w eisbar. E benfa lls  ke ine  A bw eichung zeig­
te n : L eber- un d  N ieren fu n k tio n sp rü fu n g en , 
d -X ylose- u n d  A rab in o se reso rp tio n s te s t 
sow ie K o h len h y d ra tb e las tu n g stes ts . C h ro ­
m osom enanalyse: K a ry o ty p  46, X Y . R a d io ­
jo d te s t :  im  N orm bere ich  liegende S ch ild ­
d rü sen fu n k tio n  m it  N eigung  zu k o m p en ­
s ie r te r  H yperp las ie . K nochenb iopsie  au s 
dem  B eckenkam m : n o rm ale  V erhältn isse . 
W ald m an n -T est: in n e rh a lb  von  3 T a g e n  
w erden  17,35% des verab re ich ten  51Cr 
H u m an se ru m alb u m in s  im  S tuh l a u sg e ­
sch ieden  (norm al ca. 1% ), d ab e i e rg ab en  
die A k tiv itä tsm essu n g en  im  U rin  in n e rh a lb  
d e r  3 T age norm ale  W e rte , w ohingegen die 
P la s m a a k tiv i tä t ( 10 A k tiv itä tsm essu n g en  
des B lu tes) nach  d ieser Z e it n u r noch 5, 1%/1 
b e tru g , so daß  g e g e n ü b e r  der N orm  eine 
e tw as  besch leun ig t e P lasm aelearance  v o r ­
lieg t.

A b b . 3. L i.H an d  (7 J a h re ): E rh e b lic h  
v e rzö g erte  O ssifika tion  (K n o ch en a lte r: 

2 1/2 Ja h re ). B rach y te lep h a lan g ie  I I .

A b b . 4. L i. F u ß  (7 J a h re ) :  V erzö g erte  
O ssifika tion . Z apfenföim ige M ak ro ep ip h y se  
a m  1. E ndglied . Schalige V e rk n ö ch e ru n g  
des 2. E ndgliedes. B rach y m e so p h a lan g ie  
I I I —V . Fehlende K n o ch en k e rn e  im  5.

E ndglied

Röntgenuntersuchungen: D ie  S ch äd e l­
a u fn a h m e n  zeigen einen M ak ro cep h a lu s 
m it  tu rric e p h a le r F orm  ohne N a h ts y n o s to ­
se, e ine in  L ängsrich tung  v e rg rö ß e r te  Sella 
u n d  e inen  H ypertelo rism us. D a s  P n eu m en - 
cep h a lo g ram m  ergab einen  u n au ffä llig en  
B efu n d . A m  T horax fällt, e in e  ty p isch e  
K ie lb ru s t auf. D ie B eck en au fn ah m e  lä ß t 
e ine  C oxa valga beidseits u n d  e in e  b a n d ­
fö rm ige  Sklerosierung d e r F e m u rm e ta p h y -  
sen  erkennen . Die V e rän d e ru n g en  a m  lin ­
k en  K niegelenk, an  der lin k en  H a n d  und  
a m  lin k en  F u ß  zeigen d ie  A b b . 2 — 4. 
D ie  D ü n n d arm u n te rsu ch u n g  (A bb . 5) ergab 
e ine  ze itgerech te  Passage. D a s  Je ju n u m  
w a r  e tw as  erw eitert. B ei d e r  P a lp a t io n  fiel 
e in  auffällig  rigides R elief im  J e ju n u m  auf. 
D ie K erkringschen  F a lte n  w a re n  v e rtie f t 
u n d  sp itz  ausgezogen. D ie L y m p h o g rap h ie  
re c h ts  zeig te k o rkenzieherartig  g esch längel­
te , e tw as  erw eiterte  L y m p h g e fä ß e  in  der
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20 St. Wässer, et al. : Exsudative Enteropathie

A b b . 5. A m  Je ju n u m  v e rb re ite r te  rigide K erk rin g seh e  F a lte n . Tiefe, sp itz  ausgezogene
F a lte n tä le r

U m g eb u n g  des K n iegelenkes (A bb. 2). D as 
re tro p e rito n ea le  L y m p h o g ra m m  erwies sich 
a ls  unauffällig .

Laparotomia explorativa: k e in  E x su d a t 
in  d e r  B auchhöhle. A m  D ü n n d a rm  finden 
sich  in  un te rsch ied licher A u sp räg u n g , von 
o ra l n ach  abora l zunehm end , chylushaltige, 
v o n  d e r  D arm w and  sich  zw irn sfadenähn ­
lich  ab h eb en d e , sehr sch m ale  L ym phgefäße  
(A bb . 6), die in  ih re r K o n t in u i tä t  unter-

(£353
A b b . 6. C hylushaltige L y m p h g efäß e  

in  der D a rm w an d

b ro ch en  erscheinen . Sie sind zu m  T eil 
k n ä u la r t ig  verfloch ten , an  an d eren  P a r t ie n  
v e rlau fen  sie m eh r gestreck t u n d  b esen ­
re ise ra r tig . E inzelne sehr derbe, w eiß lich  
sch im m ern d e  L ym phkno ten  in  d en  M esen­
te rien . R e se k tio n  eines 6 cm  langen  oberen  
I le u m a b sc h n itte s  m it M esenterium .

Histologischer Bejund (Abb. 7 u. 8) : 
E n tsp re c h e n d  den  m akroskopisch  s ic h t­
b a re n  V erän d eru n g en  lassen sich s ta rk  e r ­
w e ite r te  L y m p h k ap illa ren  in  d e r Ileu m - 
s c h le im h a u t, in  der Subm ucosa, d a n n  die 
M uscu la ris  du rchsetzend  in der Serosa  u n d  
im  M esen te riu m  bis zum  R e sek tio n sran d  
n ach  w eisen . D abei folgen sie d em  n o rm a ­
len L y m p h g e fä ß  verlauf. K eine L y m p h g e ­
fä ß n e u b ild u n g e n  im  Sinne eines L y m p h a n ­
giom s. D ie  m i t  einem  schm alen E n d o th e l 
b e g re n z te n  L ym phgefäße e n th a l te n  in  
u n te rsc h ie d lic h e m  A usm aß e iw eißreiche 
L y m p h e . B is  in  die Z o tten sp itzen  d e r 
S c h le im h a u t se tzen  sie sich fo rt, w o sie 
m e is t b is  a n  d ie  B asalm em bran  des bedek - 
k en d en  E p ith e ls  heranreichen. D ie U m g e ­
bu n g  d e r  L ym phgefäße  zeig t ein  O dem ,
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A b b . 7. L y m p h an g iek tas ien  der S ubm ucosa  u n d  S ch le im hau t, die b is in  d ie  Z o tte n ­
sp itz en  re ichen . M äßiges S ch le im hau tödem  u n d  v e rs tä rk te  R u n d ze llin filtra te . H E ,^ 8 0 x

A b b . 8. M assenhaft L ipophagen  in  d e r S ubm ukosa , A usbildung  von  m eh rk e rn ig en  
fe ttspeichernden  R iesenze llen . H E  210 X
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d as  besonders die S eh le im h au tzo tten  e rfaß t, 
so d a ß  sie an  der B asis  sch m ale r als am  
S p itz en te il erscheinen . D as M esenchym  
a lle r D a rm sch ich ten  einsch ließ lich  der 
Serosa  is t a k tiv ie r t, u n d  L y m p h o zy ten  sowie 
P lasm aze llen  sind ü b e ra ll v e rm e h rt zu 
e rk en n en . I n  der v e rb re ite r te n  Subm ucosa  
b e fin d en  sich  größere H e rd e  lipo idspeichern ­
d e r  B indegew ebszellen . A u ch  m ehrkern ige  
L ip o p h ag en  sind  v o rh an d en . D ieser P rozeß  
g re if t  h e rd fö rm ig  a u f  d ie  b asa len  S chleim ­
h a u ts c h ic h te n  ü b er. S äm tlich e  u n te rsu c h ­
te n  m esen te ria len  L y m p h k n o te n  sind  in  
d en  P ro zeß  einbezogen. Ih re  S tru k tu r  is t 
au fgehoben . S ta rk  e k ta tis c h e  zu- u n d  a b ­
fü h re n d e  L ym phgefäße , s ta rk  e rw eite rte  
S inus u n d  eine R a rif iz ie ru n g  des g esam ten  
ly m p h a tisc h e n  A p p a ra te s  p rä g e n  das B ild . 
Z ah lre ich e  lipo id spe ichem de R e tik u lu m ­
zellen  hegen  in n e rh a lb  d e r S inus u n d  
L y m p h g e fä ß e .

D iagnose: K o n g e n ita le  L y m p h an g iek ta - 
sie des D ü nndarm es.

V e r l a u f

D e r P a tie n t e n tle e r te  täg lich  1 — 5 
(d u rc h sc h n ittlic h  3) breiige, volum inöse, 
ü b e lriechende , te ils fe ttg län zen d e  S tüh le . 
D em  A b fa ll des Serum eiw eißspiegels p a ra l­
lel g in g en  K o n sis ten zab n ah m e des S tuh les 
b is h in  zu  d ü n nb re iigen  S tü h len  sow ie 
Z u n ah m e  der S tuh len tlee ru n g sh äu fig k e it. 
Z u Z e iten  n ied rigen  Serum eiw eißspiegels 
w a r d e r  Ju n g e  in fek tan fä llig , m e is t fieberte  
er, a u ß e rd em  w irk te  e r  sch la ff u n d  abge­
sch lagen . E r  h a t te  keine Ö dem e. D as A bdo­
m e n  w a r s tä n d ig  au fg e trieb en . U n te r  
N o rm a lk o s t u n d  bei in  1- bis 3w öchigen 
(d u rch sch n ittlich  lO tägigen) A b stän d en  
e rfo lg te r in trav en ö se r Z u fu h r v o n  S erum ­
h u m a n a lb u m in  (1 b is 2 g /kg  K ö rp e rg e ­
w ich t) bew eg te  sich d e r  Serum eiw eißspiegel 
zu m e is t zw ischen 4,0 u n d  4,5 g % ; dabe i 
w a r d e r  A llgem einzustand  g u t. W äh ren d  
des 1 3/4 jäh rig en  s ta tio n ä re n  A u fen th a lte s  
fü h r te n  w ir an fangs bei Serum eiw eißw erten  
u n te r  5,0 g % , sp ä te r  e rs t b e i W e rte n  u n te r  
4,6 bzw . 4,0 g%  H u m a n a lb u m in  zu. N ach  
8 1/2 M o n aten  s ta tio n ä re n  A u fen th a lte s  — 
d e r  P a t ie n t  h a t te  e rs t 700 g a n  G ew icht

zugenom m en  — w urde das F e t t  d e r  N a h ­
ru n g  vo lls tän d ig  d u rch  MCT (m itte lk e ttig e  
T rig lyceride) in  F o rm  von  M argarine  
(Ceres R ) e rse tz t. D er P ro te in  veri u s t w u rd e  
a llm äh lich  geringer, so daß  sich der S e ru m ­
eiw eißspiegel z u le tz t ü b e r 5 M onate  ohne 
S u b s titu tio n  u m  4,0 g%  h ie lt, es k a m  zu  
e in e r le id lichen  G ew ichtszunahm e (in 1 
J a h r  2,4 kg) u n d  d e r n ach  1 jäh rig e r D iä t 
m i t  C eres-M argarine kon tro llie rte  W a ld ­
m an n -T e st e rb ra c h te  m it 9%  A usscheidung  
e inen  d eu tlich  gebesserten  W ert. D ie 
S te a to rrh o e  w a r n ic h t m eh r zu  e rkennen . 
Q u a n tita tiv e  B estim m ungen  w u rd en  a lle r­
d ings n ic h t  d u rch g e fü h rt. Im  A lte r  von  
8 1/2 J a h r e n  w urde  d e r P a tie n t in  d ie  1. 
K lasse  u n se re r K ran k en h au ssch u le  e inge­
sch u lt. J e t z t  is t d e r Ju n g e  in te llek tu e ll 
k n a p p  a lte rsg em äß  en tw icke lt (R ü c k s ta n d  
v o n  5 M onaten ), d as  P h ilip p in e rm aß  is t 
n o ch  d e u tlic h  n eg a tiv . D er als U rsach e  
des v e rm e h rte n  T ränenfließens gefundene 
knö ch ern e  S to p  im  D u c tu s  naso lacrim alis  
bds. w u rd e  vom  O phthalm ologen  d u rc h ­
stoßen .

D i s k u s s i o n

Bei unserem Patienten ist der 
gastrointestinale Eiweißverlust ein­
deutig bewiesen. Der von Waldmann 
und Mitarbeitern angegebene 51Cr- 
Humanalbumintest zeigte, daß gegen­
über der Norm von etwa 1%, inner­
halb von 3 Tagen 16,1% des markier­
ten Proteins ausgeschieden wurden. 
Als Ursache der exsudativen Entero­
pathie erbrachte die histologische Un­
tersuchung eines resezierten Dünn­
darmabschnittes eine intestinale 
L y m j ) h a n g i e к t a s i e [25 — 27], nachdem 
schon d i e 'Ko n t r as t m i 11 elunt er su c hung 
des Dünndarms und die Lympho­
graphie dafür verdächtig waren. Rönt­
genologisch zeigten sich rigide ver­
breitete Kerkringsche Falten und 
vertiefte, oft spitz ausgezogene Fal-
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tentäler, wie sie auch von anderen 
Autoren [2, 24] als charakteristisch 
gefunden wurden. Die bei der Lym­
phographie gefundenen lokalisierten 
Gefäßschlängelungen am peripheren 
Lymphgefäßsystem sollen für die vor­
liegende Erkrankung typisch sein 
[20, 28]. Bei unserem Patienten feh­
len die gelegentlich gefundenen lymph- 
angiektatischen Ödeme in anderen 
Körperregionen [7, 8, 19]. Die nied­
rigen Serumcalcium und -eisenwerte 
sind Ausdruck des Verlustes über 
den Darm, wie das auch für Kupfer 
und Eett durch Isotopenstudien be­
wiesen wurde [19, 26]. Die bei unse­
rem Patienten bestehende inkonstante 
Lymphopenie beobachten manche 
Autoren ständig [19]. Störung der 
Rezirkulation (Verlust von Lympho­
zyten mit dem Chylus in den Darm), 
Erniedrigung des Gesamtlympho­
zytenpools sowie gewisse funktio­
nelle Defekte der Lymphozyten wer­
den als dafür verantwortlich disku­
tiert.

Im Rahmen dieser Arbeit wollen 
wir nicht auf den Pathomechanismus 
des enteralen Eiweißverlustes ein- 
gehen. Die bei unserem Patienten 
erreichte Verringerung des Protein­
verlustes (weniger oft Substitutionen 
nötig geworden, Gewichtszunahme, 
Besserung des W а  г л »m a n  n -Tests ) ist 
auf die Therapie mit MCT zurückzu­
führen, die auch zur Verringerung 
der Stuhlfettausscheidung geführt 
hat. Die Resektion von nur 6 cm 
Dünndarm kann diese Effekte nicht 
erklären. Über ähnlich gute Erfolge 
mit MCT wurde in der Literatur 
mehrfach berichtet [8, 9, 10, 12, 13,

19, 22, 23 u.a.]. Neben der intesti­
nalen Lymphangiektasie fanden wir 
an verschiedenen Skelettabschnitten 
Ossifikationsstörungen und Formver­
änderungen, so z.B. eine turricephale 
Schädelform mit Hypertelorismus, 
Spitzgaumen und knöcherner Tränen­
gangsstenose beidseits, eine Kielbrust, 
eine Coxa valga beidseits und Störun­
gen der Ossifikation an den Händen 
und Füßen.

Die aufgezeigten osteodystrophi- 
schen Veränderungen (Metaphysen- 
sklerose, „Wachstumslinien“, Osteo­
porose und die retardierte Knochen­
entwicklung sind auf die Hypopro- 
teinämie zurückzuführen. Über ähn­
liche Befunde berichten Park [17] 
bei der Hungerdystrophie, Brieger 
[1] bei der Säuglingsdystrophie sowie 
Murdoch u . Holman [15] und D itt­
rich [4] bei der streng diätetisch 
eingestellten Phenylketonurie. Drei­
zen u. Mitarb. [5] fanden in einer 
Langzeitstudie bei Kindern mit Man­
gelosteopathien nahezu immer eine 
verzögerte Knochenkernentwicklung.

Die beschriebenen Formverände­
rungen am Schädel, Thorax und an 
den Händen und Füßen lassen sich 
durch die Hypoproteinämie nicht 
erklären.

Eine hereditäre Belastung ließ sich 
nicht nachweisen. Für eine genetische 
Ursache der Erkrankung bei unserem 
Patienten spricht, daß die Lymph­
gefäßveränderungen nicht nur auf 
die Darmregion beschränkt sind, wei­
terhin der Ausschluß einer sekundä­
ren mit Eiweißverlust einhergehenden 
Darmerkrankung sowie das gleich­
zeitige Vorkommen von multiplen
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Skelettauffälligkeiten. Literaturanga- 
ben über Geschwistererkrankungen 
(Zwilling [11], Geschwister [16]) und 
Kombination mit anderen Fehlbil­
dungen (Agenesie von Gallenblase 
und Gallengang [18], Verschluß der 
Cisterna chyli [3]) können die Ver­
mutung einer genetischen Ursache 
unterstützen.

Unseres Wissens ist eine Kombina­
tion von intestinaler Lymphangiek- 
tasie mit Skelettveränderungen noch 
nicht beschrieben worden. Es könnte 
sich um ein zufälliges Zusammentref­
fen von zwei unabhängigen genetisch 
bedingten Leiden handeln, die in 
unserem Fall vermutlich als Neu­
mutation in Erscheinung treten. Für 
einen einheitlichen genetischen Basis­
defekt (monogenes Erbleiden mit 
Polyphänie bzw. Pleiotropie) könnte 
sprechen, daß alle betroffenen Struk­
turen mesenchymaler Herkunft sind. 
Nur durch weitere Mitteilungen wird 
sich klären lassen, ob es sich um ein 
neues Syndrom handelt und welcher 
Vererbungsmodus zugrunde liegt.
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