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Es .vird über ein asplenisches Geschwisterpaar m it I v em  AKK-Syn­
drom berichtet. Verwandtschaftsehen, Entwicklungsanomalien kamen in 
der Familie nicht vor. Beide neugeborene Mädchen hatten Dextrokardie, 
Cor biloculare, Truncus arteriosus communis, bilaterale dreilappige Lunge, 
symmetrische Leber und Asplenie, in einem der Kinder ließ sich außerdem 
ein partieller abdominaler Situs inversus feststellen. Die Heredität des Syn­
droms ist ungeklärt.

Bei Polysplenie findet man häufig, 
bei Asplenie dagegen fast immer ir­
gendeine schwere Entwicklungsano­
malie der übrigen Organe. Die Sym­
ptomatologie ist unter der Bezeich­
nung Asplenie-Polysplenie bzw. 
IvEMARK-Syndrom bekannt. Die cha­
rakteristische Symmetrieneigung der 
Eingeweiden kann für eine Persistenz 
des weniger differenzierten embryo- 
nellen Zustands aufgefaßt werden 
[1, 4, 13].

Das Leitsymptom des Krankheits­
bildes, welches gleichzeitig auch die 
Prognose bestimmt, ist der angebo­
rene Herzfehler. Die Entwicklungs­
anomalie betrifft meistens das Vor­
hof- und Kammerseptum, den atrio­
ventrikulären Kanal und die Kono- 
Trunkus-Region. Das Herz befindet 
sich in etwa der Hälfte der Fälle auf 
der rechten Seite. Meistens findet man 
eine gemeinsame Kammer und häufig 
einen gemeinsamen Vorhof; nicht 
selten sieht man die Transposition

der Großvenen oder den anomalen 
Verlauf der Zentralvenen. Die Leber 
ist mitunter symmetrisch, da der 
linke Lappen hypertrophisch ist. Der 
Magen befindet sich entweder auf 
der linken, oder auf der rechten Seite 
oder in der Mitte. Mesenterium com­
mune sowie andere Darmanomalien 
gehören nicht unter die seltenen Er­
scheinungen [1, 2, 3, 4, 7, 8, 9, 13, 
14, 15].

Das familiäre Vorkommen des 
Asplenie-Syndroms gilt als eine Sel­
tenheit. In der einschlägigen Litera­
tur fanden wir die Beschreibung von 
6 Fällen: In 5 Familien litten je 2 
Geschwister und in einer Familie 3 
Geschwister an dieser Entwicklungs­
anomalie [6, 8, 9, 12].

F a l l d a r st e l l u n g e n

Fall Nr. 1. Ein aus erster Schwan­
gerschaft stammendes 1974 geborenes

3* Acta Paediatrica Academiae Scientiarum Uungaricae 19, 1978



36 G. Jójárt, F . P. Fekete: Asplenie-Syndrom

Mädchen. Bei der Mutter wurde im 
Laufe des ersten Schwangerschafts­
monats eine Magen-Röntgenuntersu­
chung durchgeführt (sie wußte nicht, 
daß sie schwanger ist). Ungestörte 
Gravidität und Entbindung. Das 
3300 g wiegende Mädchen wurde am 2.

Nach paartägiger stationärer Behand­
lung starb das Neugeborene.

Sektionsbefund: Beiderseits aus 3 
Lappen bestehende Lunge. Das Herz 
liegt größtenteils in der rechten Tho­
raxhälfte, seine Spitze ist nach rechts 
gerichtet. Der gemeinsame Yorhof be-

A b b . 1. Fall Nr. 1. Aus der gemeinsamen Kammer geht ein Truncus arteriosus aus. An 
der m it Pfeil markierten Stelle entspringt die A. pulmonalis

Lebenstag wegen Zyanose auf unsere 
Abteilung aufgenommen. Aufnahme­
befund: Symmetrische Leber, Dext- 
rokardie; kein Geräusch über dem 
Herz. Thoraxröntgenuntersuchung: 
In der rechten Thoraxhälfte liegen­
des Herz, mit der Spitze nach rechts 
gerichtet; symmetrische Leber. Links 
lokalisierte Magenluftblase. EKG- 
Befund: Breiter QRS-Komplex, in
den thorakalen Ableitungen rechts 
hohe, links niedrige positive R-Wellen.

sitzt zwei Aurikel, anstelle des Vor­
hofseptums befindet sich ein musku­
lärer Bündel, in dem gemeinsamen 
atrioventrikulären Kanal ist eine 
Bikuspidalklappe ersichtlich. Aus 
dem aus der stark trabekulierten, 
gemeinsamen Kammer ausgehenden 
Truncus arteriosus entstammt die 
A. pulmonalis, die sich verzweigt 
und die Lungen versorgt (Abb. 1). 
Regelmäßige Einmündung der Groß­
venen in den Vorhof. Wegen der Ver-
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größerung des linken Lappens sym­
metrische Leber. Asplenie. Magen- 
Darmsystem : keine pathologische 
Abweichung.

Fall Nr. 2. Das zweite Kind des 
Ehepaars, wieder ein Mädchen, kam 
2 Jahre später zur Welt. Diesmal 
erfuhr die Mutter während der

führten Chromosomenuntersuchung : 
46 XX.

Sektionsbefund: Beiderseits drei­
lappige Lungen, in der rechten Tho­
raxhälfte liegendes Herz, mit der 
Spitze rechts. Auf dem rechten 
Vorhof zwei Aurikula, anstelle des 
Vorhofseptums ein bandartiges Bün-

A b b . 2. Fall Nr. 2. Das Herz befindet sich in der rechten Thoraxhälfte, seine Spitze 
nach rechts gerichtet. Symmetrische Leber, rechts lokalisierter Magen

Schwangerschaft keine schädigende 
Einwirkung, die Schwangerschaft 
und termingerechte Entbindung wa­
ren normal. Beim 3800 g wiegenden 
Neugeborenen waren Zyanose, 
Dextrokardie und symmetrische Le­
ber zu beobachten. Thorax- und 
Bauchröntgenuntersuchung: In die
rechte Thoraxhälfte gelagertes, mit 
der Spitze nach rechts gerichtetes 
Herz, symmetrische Leber und auf 
der rechten Seite liegender Magen 
(Abb. 2). EKG-Befund: dem Alter 
entsprechende Kurve. Ergebnis der 
aus dem peripheren Blut durchge-

del. Der Vorhof wird von der gemein­
samen Kammer durch eine Bikus- 
pidalklappe abgetrennt. Die beiden 
Aa. pulmonales entspringen aus 
dem aus der Kammer ausgehen­
den Truncus arteriosus commu­
nis. Der Magen liegt rechts, das 
Duodenum links, der Pankreas­
schwanz ist nach rechts gezogen. 
Symmetrische Leber, Asplenie. Nor­
mallage von Dickdarm, Kolon und 
Zökum.

Die Eltern der beiden Patienten 
haben 13 gesunde Geschwister und 
diese 7 gesunde Kinder. Die 22 Ge-
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schwisterkinder und ihre 15 Kinder 
sind ebenfalls gesund (Abb. 3). Ver­
wandtschaftsehen bzw. Entwicklungs­
anomalien in der Eamilie kamen 
nur bei unseren beiden Patienten 
vor.

B e s p r e c h u n g

In der einschlägigen Literatur 
wurde über 6 Eamilien berichtet,

dieselben Herzfehler — Cor bilocu- 
lare, Truncus arteriosus communis 
und Dextrokardie — Vorlagen; unter­
schiedlich war nur der abdominale 
Situs.

Der Hereditätsgang der Anomalie 
ist ungeklärt. Laut R ose  und Mitarb. 
[8] beträgt die Inzidenz des Syn­
droms mindestens 1 : 40 000. Die 
dementsprechend gerechnete Ge­
schwisterhäufigkeit würde im Falle 
polygener Vererbung 0,49% aus-

A b b . 3. Stammbaum der beiden Patientinnen. □ Mann; О Frau O; Geschlecht unbe­
kannt; •  kranke Frau; • Spontanabort

in denen das IvEMABK-Syndrom ge­
häuft vorkam [6, 8, 9, 12]. Außerdem 
wurden 3 Familien beschrieben, in 
denen die Geschwister, nebst dem 
IvEMARK-Syndrom auch an einer an­
deren Entwicklungsanomalie des 
Herzens litten [5, 10, 11]. Asplenie 
und Polysplenie bzw. Asplenie und 
Milzhypoplasie kamen auch inner­
halb einer Familie vor [12]. Da die 
Ätiologie der verschiedenen mit Milz- 
veränderung einhergehenden Ano­
malien wahrscheinlich gemeinsam ist, 
wäre es berechtigt, letztere für die 
Varianten ein und desselben Syndroms 
zu betrachten. Das Geschlecht der 
Geschwister und die Herzlokalisation 
können identisch oder auch unter­
schiedlich sein [8, 9].

In unseren dargestellten Fällen 
handelte es sich um zwei Mädchen, 
bei denen gleichfalls Asplenie und

machen, diese Prozentzahl macht 
dagegen im Material der Autoren 
4,65% aus. Auf die in der Weltlite­
ratur veröffentlichten rund 3—400 
Fälle fallen 6 Geschwisterpaare 
(1,7 —2,3%) und auch diese Zahl 
repräsentiert eine wesentlich höhere 
Inzidenz, als das im Falle einer poly- 
genen Vererbung zu erwarten wäre. 
Unter den behandelten Fällen gab 
es nur einen, in dem die Eltern blut- 
verwandte waren [10]: Das Ehepaar 
hatte fünf Kinder, das eine litt an 
IvEMARK-Syndrom, bei einem ande­
ren kam Situs inversus totalis mit 
offenem Ductus Botalli und Kammer- 
Septumdefekt vor, während bei zwei 
weiteren Geschwistern schwere ex­
trakardiale Entwicklungsanomalien 
zu beobachten waren.

D as durchschnittliche Lebensalter 
der M ütter der an IvEMARK-Syndrom
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leidenden Kinder ist laut Literatur­
angaben nachweisbar höher als durch­
schnittlich [8]. Die Mutter unserer 
beiden Patienten war bei der Geburt 
ihres ersten Kindes 21 Jahre alt. Das 
Karyogramm des zweiten Mädchens 
fiel normal aus. Das Vorkommen ent­
spricht nicht einmal der rezessiven 
Heredität. Soviel steht allerdings fest, 
daß das Syndrom durch eine zwischen 
dem 31. und 40. Schwangerschaftstag 
einwirkende fötale Noxe verursacht 
wird [8, 9]. Gerade in dieser Zeit 
erfolgte bei der Mutter unserer Pati­
enten während ihrer ersten Schwanger­
schaft eine diagnostische Röntgen­
untersuchung des Magen-Darmtrakts. 
Da jedoch in solchen Fällen die 
Strahlenbelastung wesentlich unter 
der schädigenden Dosis liegt, ist der 
Röntgenuntersuchung in der Ent­
stehung der Entwicklungsanomalie 
keine Bedeutung beizumessen. In der 
Literatur fanden wir ebenfalls keine 
Angaben, aus denen auf die Rolle 
der ionisierenden Strahlung in der 
Entwicklung des IvEMARK-Syndroms 
zu folgern wäre.

R ose und Mitarb. [8] veröffent­
lichten den Stammbaum von drei 
an IvEMARK-Syndrom leidenden Ge­
schwisterpaaren. In allen drei Fa­
milien hatten die kranken Kinder 
mehrere gesunde Geschwister, in einer 
dieser Familien kamen nach zwei 
kranken drei gesunde Kinder auf die 
Welt,

Aufgrund der Literaturangaben 
empfahlen wir den Eltern unserer 
Patienten, sich zu einer neuen Schwan­
gerschaft zu entschließen.
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