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Die Dysostosis cleidocranialis (Scheithauer-Marie-Sainton-Syndrom, Dysostosis 
generalisata, Osteo-dental dysplasia) gehort zu den schon lange bekannten und 
haufig beschriebenen erblichen Systemerkrankungen des Skeletts. Es handelt sich 
um eine polytope Ossifikationsstorung, die vorwiegend die bindegewebig vorgebil-
deten Knochen betrifft, sich aber auch auf das iibrige Skelett erstreckt (Literatur 
bei Lasker, 1946; Forland, 1962; Rubin, 1964; Degenhardt, 1964). 

Im einzelnen findet man folgende, in wechselnder Starke und Kombination 
ausgepragte Symptome: Die Ossifikation der flachen Knochen des Schadeldachs 
bleibt erheblich zuriick, so daB die Schadelnahte lange Zeit stark klaffen und zahl-
reiche Schaltknochen ausgebildet werden. Der Hirnschadel wirkt jedoch durch 
Hypoplasie der Schadelbasis und des Gesichtsschadels relativ groB. Fast stets sind 
Zahnanomalien — verspatete und unvollstandige Dentition, Persistenz von Milch-
zahnen, iiberzahlige Zahnkeime — vorhanden (Hesse, 1925; Schulze, 1964). Die 
Schliisselbeine sind ein- oder doppelseitig hypoplastisch oder weisen Pseudarthrosen 
auf. Durch die Klavikularhypoplasie konnen die Schultergelenke auffallend weit 
nach vorn vor den Thorax gebracht werden. Am Becken, das recht haufig verandert 
ist, besteht eine mangelhafte Verknocherung der Schambeine, selten auch der Sitz-
beine. Meistens sind die befallenen Personen kleinwiichsig. Die Ossifikation der 
Knochenkerne ist retardiert. Weitere, nur gelegentlich vorkommende Symptome 
sind u. a.: Hypertelorismus, Exophthalmus, Fehlbildung oder Verschmelzung ein-
zelner Wirbelkorper, Kyphoskoliose, Lordose der Lendenwirbelsaule, Syndaktylien, 
Huftgelenksdysplasie, Coxa vara, Defekte der Schultergiirtelmuskulatur. Die geistige 
Entwicklung ist gewohnlich nicht beeintrachtigt. 

Die Vorstellungen iiber die Pathogenese gehen bisher nicht uber Vermutungen 
hinaus. Ladewig (1933) nimmt eine mangelnde Wachstumsenergie bestimmter 
knochenbildender Zentren mit besonderer Beteiligung der Deckknochen an. Rubin 
(1964) stellt eine Unfahigkeit des Bindegewebes zur Vereinigung verschiedener 
Knochen, vorwiegend in der Mittellinie, in den Vordergrund. Der Erbgang des 
Leidens ist dominant, doch kommen zahlreiche sporadische Falle vor, die auf Neumu-
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tationen zuruckgefiihrt werden (Lasker, 1946; Kahler, 1939; Herndon, 1951; Witkop-
Oostenrijk, 1957). Betrachtet man jedoch alle isolierten Falle als Neumutanten, so 
wiirde sich eine recht hohe Mutationsrate fur diesen Genort ergeben (Verschuer, 
1959). Moglicherweise kommt in einigen Fallen doch auch eine Ubertragung mit 
unregelmaBiger Dominanz in Betracht. Im Schrifttum sind etliche Sippen mit der 
Anomalie beschrieben worden, von denen die groBte 356 Nachkommen eines Chi-
nesen mit 70 Merkmalstragern umfaBt (Jackson, 1951). Uber Zwillinge mit Dys­
ostosis cleidocranialis wurde von Hesse (1925) und Liebenam (1939) berichtet; es 
handelt sich in beiden Fallen um eineiige weibliche Zwillinge mit konkordantem 
Vorkommen der Erkrankung, ohne daB weitere Merkmalstrager in den Familien 
bekannt sind. Bei dem Zwillingspaar von Liebenam (1939) manifestierte sich die 
Erbanlage mit unterschiedlicher Expressivitat: die Teilung der Klavikula trat nur 
bei einer der Schwestern doppelseitig auf; bei der anderen beschrankte sich dieser 
Defekt auf die rechte Seite. 

Im folgenden soil uber eine Sippe mit 2 Zwillingspaaren berichtet werden, in 
der das Krankheitsbild bei 5 Personen in 2 Generationen nachgewiesen werden 
konnte. 

Eigene Beobachtung 

Wir entdeckten die Sippe (Fig. 1) anlaBlich einer padiatrischen Untersuchung 
des Neugeborenen H. Su., das uns in der Entbindungsabteilung wegen seiner weit 
offenen Schadelnahte unter dem Verdacht auf einen Hydrocephalus vorgestellt 
wurde. 

H. Su., 1 Woche alt (Sippentafel N. 11) 

Anamnese: Die Entbindung erfolgte wegen allgemein verengten Beckens der Mutter 
durch Kaiserschnitt. 

Befund: Rosiges, 3 200 g schweres und 52 cm langes weibliches Neugeborenes 
mit einem Kopfumfang von 35 cm. Hypertelorismus bei leicht eingesunkener Na-
senwurzel. Weit offene Schadelnahte. Die groBe Fontanelle ist nicht gespannt. Kla-

(•] 2Q 

•

^ _ Fig. 1. Sippentafel der von uns beobachteten Familie. Merkmals-
5 ^ B 61 j trager schwarz 

I I I N. 1 (nicht untersucht) N. 7 G. Sch. 
1 ' N. 2 E. H. N. 8 H. Sch. 

N. 3 H. Sch. N. 9 Ma. Sch. 
N. 4 M. Sch. N. 10 L. Su 
N. 5 H. Su. N. 11 Ha. Su. ( = Proband) 

/I N. 6 He. Su 
o o*ii 
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vikeln sind nicht zu tasten. Die Schultergelenke lassen sich vorn vor der Brust zusam-
menbringen. Klinodaktylie beider funften Finger. Der neurologische Status ist 
unauffallig. 

Rontgenologisch erkennt man am Schadelskelett die weit offenen Nahte, die zahl-
reiche Schaltknochelchen aufweisen. Die Kiefer mit den Zahnanlagen erscheinen 
unauffallig. Von den Schliisselbeinen sind nur kleine, medial gelegene Fragmente 
nachweisbar. Lediglich auf der linken Seite zeigt sich im Bereich der Schulter ein 
kleiner, reiskorngroBer, kalkharter Fleckschatten, der das Vorhandensein auch eines 
peripheren Klavikularanteils moglich erscheinen laBt. An den Handen sind die 
Endphalangen der Finger auffallend kurz und plump. Die funften Finger weisen 
eine Klinodaktylie durch Brachymesophalangie auf. Bei einer Kontrollaufnahme 
im Alter von 8 Monaten ist im Handwurzelbereich noch immer kein Knochenkern 
nachweisbar, die Skelettentwicklung damit deutlich retardiert. Am Beckenskelett 
fehlen die Schambeine vollstandig; die Sitzbeine erscheinen gedrungen und vertikal 
gestellt. 

Der Bruder dieses Sauglings, L. Su., war in seinem ersten Lebensjahr wiederholt 
unter dem Verdacht auf einen Hydrocephalus wegen seiner klaffenden Schadelnahte 
bei Kinderarzten vorgestellt worden. Im Alter von 4 Jahren wurde er von uns unter-
sucht, als bei seiner Schwester die Diagnose bekannt war. 

L. Su., 4 Jahre alt (Sippentafel N. 10) 

Anamnese: Geburt durch Kaiserschnitt wegen verengten Beckens der Mutter. Die 
statische und geistige Entwicklung verlief normal. In den letzten Jahren fiel der 
Mutter ein Zuriickbleiben des Wachstums gegeniiber seinen Altersgenossen auf. 

Befund: 4Jahriger, lebhafter Junge in gutem Allgemeinzustand, dessen Korper-
groBe 7.5 cm unter dem Altersmittel liegt. Der Kopf erscheint groB (Kopfumfang 
53 cm), die groBe Fontanelle ist noch 3 Q F breit offen, die Schadelnahte sind ge-
schlossen. Neben einem Hypertelorismus besteht eine leicht eingesunkene Nasen-
wurzel. Die Schultern lassen sich vorne vor der Brust zusammenbringen (Fig. 2). 
Man kann jedoch kleine Klavikeln tasten. Im iibrigen ist der somatische Befund 
unauffallig. Das GebiB ist normal. Es sind je 10 Zahne im Ober- und Unterkiefer 
vorhanden. 

Rontgenologisch erscheint der Hirnschadel groB. Die groBe Fontanelle ist noch weit 
offen (Fig. 3 u. 4). Im Bereich der Schadelnahte zeichnen sich zahlreiche Schaltkno-
chen ab. Die kleine Fontanelle ist durch eine Knocheninsel (« Inkabein ») verschlos-
sen. Der Thorax ist glockenformig deformiert, beide Klavikeln nur hypoplastisch 
entwickelt; Rippen, Wirbelsaule und Schulterblatter sind ohne Auffalligkeiten. 
Das Handskelett weist einen deutlich herabgesetzten Kalkgehalt auf. An den proxi-
malen Enden des 2.-5. Metacarpalknochens sind Pseudoepiphysen nachweisbar. 
Die Endphalangen aller Finger erscheinen zu kurz. Die Skelettentwicklung im Hand-
bereich entspricht einem Alter von 2 % Jahren. Am Becken (Fig. 5) sind beide 
Schambeine nur rudimentar in ihren lateralen Anteilen Knochern ausgebildet. Die 
Darmbeinwinkel sind auffallend steil, die Hiiftgelenke nicht dysplastisch. 
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Fig. Q. L. Su. (Sippentafel N. 10), 5 Jahre 
alt. Beachte den Hypertelorismus und den 
breiten Gehirnschadel. Die Schultern lassen 
sich auf Druck vor dem Thorax zusam-
menbringen 

Die Mutter H. Su. der beschriebenen Kinder hat eine Zwillingsschwester (M. 
Sch.), die ebenfalls verheiratet ist und 3 Kinder hat. Die Zwillinge sind zweieiig 
(Fig. 7, Tab. 1 u. 2) und beide von der Erkrankung befallen: 

H. Su., 29 Jahre alt (Sippentafel N. 5, Fig. jb) 

Anamnese: Sie kam als Zwilling mit einem Gewicht von 3 000 g lebensfrisch zur 
Welt und war immer zart und klein. Die geistige und statische Entwicklung verlief 
normal. Die Einschulung erfolgte wegen des zarten Korperbaus erst im Alter von 
8 Jahren. Die groBe Fontanelle war erst im Alter von 12 Jahren vollstandig geschlos-
sen. Auffallend spat erfolgte die 2. Dentition, namlich im Alter von 17-18 Jahren. 
Das GebiB sei immer karios gewesen. Uber die erste Dentition waren genaue Angaben 
nicht zu erhalten. Menarche im 19. Lebensjahr. i960 und 1964 muBten Entbindun-
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Fig. 3. L. Su. (Sippentafel N. 10). Scha-
delaufnahme im sagittalen Strahlengang. 
Dreigeteiltes « Inkabein» in der kleinen 
Fontanelle. Zahlreiche Schaltknochen in 
den stark gezahnelt verlaufenden Schadel-
nahten 

Fig. 4. L. Su. (Sippentafel 
N. 10). Scahdelaufnahme im 
frontalen Strahlengang. Weit 
offene groBe Fontanelle. Im 
Verhaltnis zum Gesichts-
schadel relativ grofier Ge-
hirnschadel 
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Fig.. 5. L. Su. (Sippentafel N. 10). 
Beckeniibersichtsaufnahme. Beide 
Schambeine sind nur rudimentar in 
ihren lateralen Anteilen knochern 
ausgebildet. Steile Darmbeinwinkel 

gen wegen verengten Beckens durch Kaiserschnitt erfolgen. Fehlgeburten wurden 
nicht angegeben. 

Befund: Grazile, proportioniert minderwuchsige Frau (GroBe 144.5 cm> Gewicht 
46 kg) in gutem Allgemeinzustand. Am Kopf fallt eine maBige Stirnprominenz bei 
deutlichem Hypertelorismus auf. Ein schmaler, hoher Gaumen wird von einem 
stark kariosen GebiB umsaumt, in dem die dritten Molaren noch fehlen. Schmaler 
Thorax, an dem die Klavikeln hypoplastisch zu tasten sind. In der Mitte der rechten 
Klavikel ist eine Pseudarthrosenbildung zu tasten. Abdomen und Becken sind bei 
der auBeren Untersuchung unauffallig. Auch die Extremitaten und der neurolo-
gische Status lassen keine Besonderheiten erkennen. 

Rontgenologisch fallen am Schadel neben der maBigen Stirnprominenz die zahl-
reichen Schaltknochen im Bereich der Lambdanaht auf. Im Unterkiefer fehlen die 
dritten Molaren. Die Schadelbasis ist unauffallig. Der Thorax ist schmal, aber sonst 
regelrecht geformt. Die rechte Klavikel ist dysplastisch. Sie besteht aus zwei in der 
Mitte vollig voneinander getrennten Teilen, die zusammen noch kiirzer sind als die 
normal geformte linke Klavikula. Das Becken stellt sich auffallend schmal dar. Der 
oberste Sakralwirbelbogen ist gespalten. Die einzelnen Beckenknochen erscheinen 
symmetrisch ausreichend entwickelt. 

M. Sch., 2Q Jahre alt (Sippentafel N. 4, Fig. ja) 

Anamnese: Die Entwicklung entsprach weitgehend der der Zwillingsschwester. 
Genau wie bei ihr fielen der Minderwuchs, der sehr spate FontanellenschluB, die 
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T a b . 1. Blutgruppen- u n d S e r u m g r u p p e n m e r k m a l e 

N. der 
Sippent. 

2 

3 
4 
5 
6 

7 
8 

9 
I O 

1 1 

O 

A! 
O 
O 
A2 

A, 
O 
O 

A2 

A2 

Blutgruppenmerkmale 

ccddee 
CGD.ee 
CcD.ee 
CcD.ee 
ccddee 
CcD.ee 
CCD.ee 
CCD.ee 
ccddee 
CcD.ee 

NNss 
MMss 
MNSs 
MNSs 
MMSs 
MMSs 
MNss 
MNss 
MNSs 
MNSs 

P i 

P i 

P i 

P i 

P i 

P i 

P i 

P i 

P , 

P i 

kk 
kk 
kk 
kk 
kk 
kk 
kk 
kk 
kk 
kk 

F y ( a - ) 
Fy(a + ) 
F y ( a - ) 
F y ( a - ) 
Fy(a + ) 
Fy(a + ) 
Fy(a + ) 
Fy(a + ) 
Fy(a + ) 
Fy(a—) 

Serumgruppenmerkmale 

Gc 2-1 

Gc I - I 

Gc 2-1 

Gc I - I 

Gc i - i 

Gc I - I 

Gc i-1 

Gc i-1 

Gc I - I 

Gc I - I 

Gm(a—x— 
Gm(a+x— 
Gm(a—x— 
Gm(a—x— 
Gm(a+x— 
Gm(a—x— 
Gm(a+x— 
Gm(a+x— 
Gm(a—x— 
Gm (a—x— 

H p 2-2 

H p 2-1 

H p 2-1 

H p 2-1 

H p 2-2 

H p 2-1 

H p 2-1 

H p 2-1 

H p 2-1 

H p 2-1 

Das Zwillingspaar N. 4 und 5 unterscheidet sich in der «gruppenspezifischen Komponente» der Serum-
eiweiGe; N. 4 ist Gc 2-1, N. 5 Gc 1-1. Die Diskordanz in diesem Merkmal beweist schon die Zweieiigkeit. 

Das Zwillingspaar N. 8 und 9 stimmt in alien Merkmalen iiberein; die allein daraus zu berechnende Wahr-
scheinlichkeit fur die Eineiigkeit des Paares betragt iiber 96%. 

T a b . 2. Pap i l l a r l in ien der Finger und H a n d e der be iden Zwi l l ingspaare 

N. der 
Sippent. 

Seite Fingerleisten 
! 3 4 

Handformeln 

li. 

li. 

u 
24-0 

DS 
18-8 

A 
0 - 0 

A 
0 - 0 

U 
2 1 - 0 

u 
19-0 

u 
18-0 

u 
23-0 

u 
6 - 0 

u 
6 - 0 

A 
0 - 0 

A 
0 - 0 

W 
7-9 
DS 

1 I - I 1 

U 
2 2 - 0 

DS 
7-4 

U 
10-0 

u 
1 - 0 

A 
0 - 0 

A 
0 - 0 

DS 
1 2 - 1 1 

DS 
7-10 

DS 
9-12 

U 
16-0 

u 
3 - 0 

u 
18-0 

u 
2 - 0 

A 
0 - 0 

u 
19-0 

u 
2 0 - 0 

u 
2 0 - 0 

u 
24-0 

u 
5-o 

U 
12-0 

A 
0 - 0 

A 
0 - 0 

U 
16-0 

u 
17-0 

u 
18-0 

u 
13-0 

" •9 -7 -5 

11.- .7.5 

n-9-7-5 

9-~-5"-5 

"•9-5-5 

"-7-7-5 

11.9.7.5. 

" • 7 - 7 - 5 

— t " 

— t " 

— t 

— t 

— tu 

— t 

— tu 

— t 

— O.O.O.L.O 

— O.O.O.O.O. 

— O.O.O.L.O. 

— O.O.O.O.O. 

— O.O.O.L.O. 

— O.O.O.O.L. 

— O.O.O.L.O. 

— O.O.O.O.L. 

In der ersten Hauptspalte werden die Muster und Leistenzahlen der Fingerbeeren, in der zweiten die 
Endigungstypen der Hauptlinien der Hande und die Bemusterung der Handfelder angegeben. 

A = Bogenmuster, U = ulnare Schleife, DS = Doppelschleife, W = Wirbel, t = Triradius, L = Schleife. 
Die Zwillinge N. 4 und 5 weichen weitgehend voneinander ab, N. 8 und 9 stimmen durchgehend iiberein. 
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verzogerte zweite Dentition und die erst im Alter von 18 Jahren eingetretene Me-
narche auf. i960 und 1962 Spontangeburten, zuletzt von Zwillingen. 

Befund: Kleine, schlanke Frau von proportioniertem Korperbau; GroBe 147.5 cm> 
Gewicht 47 kg. Der Kopf ist normal konfiguriert, die Stirn leicht vorgewolbt bei 
Hypertelorismus der Augen. Der Gesichtsausdruck ist dem der Zwillingsschwester 
im Bereich der Augenpartie ahnlich. Der Gaumen ist hoch, das GebiB stark karios. 
Es fehlen oben und unten die dritten Molaren. Der Thorax erscheint flach, ist sym-
metrisch gebaut. Beide Schlusselbeine sind an ihren acromialen Enden hypoplastisch, 
so daB die Schultern ein wenig zu stark nach vorne geneigt werden konnen. Die 
Schulterblatter stehen leicht ab, sind nach GroBe und Form jedoch auBerlich unauf­
fallig. Keine Besonderheiten am Abdomen. Das Becken ist schmal, bei auBerer Be-
trachtung aber nicht pathologisch verformt. An Extremitaten und Nervensystem 
keine Besonderheiten. 

Rontgenologisch ist der Gehirnschadel normal konfiguriert. Er weist eine persistie-
rende Frontalnaht und stark gezahnelte Lambdanahte auf, die zahlreiche Schaltkno-
chen enthalten. Auch die Sagittanlaht zeigt ahnliche Veranderungen. Die Scha-
delbasis ist unauffallig geformt. Die normal geformten Kiefer enthalten die Anlagen 
der retinierten dritten Molaren. Fehlstellungen oder MiBbildungen des Gebisses 
sind nicht nachzuweisen. Der Thorax erscheint auf der Ubersichtsaufnahme schmal 
mit schlanker oberer Apertur. Die Schlusselbeine sind kurz und weisen nur eine ge-
ringfugige, nach oben konvexe Biegung auf. Die Schulterblatter sind unauffallig. 
Das Becken ist schmal mit offener Symphysenfuge und fehlender ischiopubischer 
Verknocherung. Die beiden Schambeine stoBen im Symphysenbereich nur mit einer 
schmalen Grenzzone aneinander. Keine Besonderheiten an den Hiiftgelenken. 

Von den Kindern der zuletzt beschriebenen M. Sch. ist nur der alteste Sohn von 
der Erkrankung betroffen. 

G. Sch., 4 Jahre alt (Sippentafel N. 7) 

Anamnese: Der Junge kam mit angeblich normalen KorpermaBen und normalem 
Gewicht zur Welt. Er machte zweimal eine Bronchopneumonie durch und wurde 
im Alter von 1 % Jahren am Leistenbruch operiert. Die geistige und statische Ent-
wicklung verlief normal. Der erste Zahn wurde im Alter von 16 Monaten sichtbar. 
In den letzten beiden Jahren fiel der Mutter ein Zuriickbleiben des Wachstums 
gegeniiber den Altersgenossen auf. 

Befund: Geweckter, lebhafter Junge in gutem Ernahrungszustand. Die GroBe 
liegt mit 98.5 cm um 6.5 cm unter dem Altersmittel, das Gewicht mit 14 kg an der 
unteren Grenze der Norm. Der Kopf ist breit und dolichocephal, die Stirn vermehrt 
gewolbt bei Hypertelorismus und leicht eingesunkener Nasenwurzel. Die groBe 
Fontanelle ist noch 1 % zu 1 % Q F breit offen. In beiden Kiefern stehen je 10 kleine, 
aber normal gestellte Zahne. Der Gaumen ist hoch, nicht spitzbogig, die Sprache 
lispelnd. Der Thorax ist schmal und leicht im Sinne einer Kielbrust deformiert. Die 
Klavikeln erscheinen zu kurz. Die Schultern werden ein wenig nach vorne geneigt 
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gehalten und lassen sich durch Druck vor der Brust fast zusammenbringen. Das 
Becken ist bei auBerlicher Betrachtung nicht krankhaft verandert. Auch laBt sich 
an den inneren Organen kein pathologischer Befund erheben. 

Rontgenologisck erscheint der Hirnschadel relativ groB mit noch offener groBer 
Fontanelle und persistierender Frontalnaht. Die iibrigen Schadelnahte sind auffal-
lend bizarr in ihrem Verlauf und enthalten zahlreiche Schaltknochen. Weiter Abstand 
der Orbitae voneinander. Schadelbasis und Kiefer ohne Besonderheiten. An dem 
glockenformigen Thorax (Fig. 6) fallen die kurzen, hypoplastischen Schliisselbeine 
auf. Scapulae alatae. Am Becken, das insgesamt etwas kleiner erscheint, als es dem 
Alter des Kindes entsprache, ist die Verknocherung der Sitzbeine stark riickstandig, 
noch mehr die der Schambeine. Die Symphysenfuge ist abnorm breit, die Ossifi-
zierung des Kreuzbeines noch unvollstandig. An den Huftgelenken sind erst zwei 
kleine Knochenkerne dargestellt, was einem Entwicklungsalter von i % Jahren 
entspricht. Pseudoepiphysen finden sich an den proximalen Enden des 2. und 5. 
Metacarpalknochens. An den Mittelphalangen erkennt man auffallend groBe 

Fig. 6. H. Sch. (Sippentafel N. 7). 
Thoraxubersichtsaufnahme. Glok-
kenformiger Thorax. Beide Kla-
vikeln sind deutlich hypoplastisch. 
Scapulae alatae 
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Epiphysen und kurze, plumpe Diaphysen, die eine geringgradige Brachymeso-
phalangie ergeben. Auch die Endphalangen haben kleine und plumpe Diaphysen. 
Die FuBwurzeln lassen erst vier Knochenkerne erkennen, die zudem noch wenig 
difFerenziert sind. Pseudoepiphysen sind an den proximalen Enden der Metatarsalia 
i und 3 nachzuweisen. Die langen Rohrenknochen sind vollstandig. 

Bei alien beschriebenen Personen liegt eindeutig eine Dysostosis cleidocranialis 
vor. Die Schwestern des G. Sch., die Zwillinge H. Sch. und M. Sch. (Sippentafel 
N. 8 u. 9) wurden untersucht. Es handelt sich um eineiige Zwillinge (Tab. 1 u. 2), 
die keinerlei Symptome einer Dysostosis cleidocranialis boten. Auch die iibrigen 
Mitglieder der Sippe zeigten keinerlei Anzeichen fur diese Erkrankung. Lediglich 
der Vater der verheirateten Zwillingsschwestern (Sippentafel N. 1) konnte nicht 
untersucht werden, da er verstorben war. Von ihm wurde berichtet, daB er auffallend 
klein gewesen sei. Da sich die gesunde Mutter der verheirateten Zwillingsschwestern, 
E. H. (Sippentafel N. 2), an keine Besonderheiten in ihrer Familie erinnert, die fur 
das Vorliegen einer Dysostosis cleidocranialis sprechen konnten, muB man annehmen, 
daB er die Anlage fur die Erkrankung vererbt hat. 

Unter dieser begrundeten Annahme ist der Vererbungsmodus der Erkrankung 
in dieser Familie mit der angenommenen Steuerung durch ein autosomales regel-
maBig dominantes Gen gut vereinbar. Die beiden merkmalsbefallenen Frauen (N. 4 
u. 5 der Sippentafel) sind zweieiige, die beiden merkmalsfreien Kinder (N. 8 u. 9) 

a b 

Fig. 7. M. Sch. (a) und H. Su. (b). Konkordante zweieiige Zwillingsschwestern (Sippentafel N. 4 u. 5) 
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sind eineiige Zwillingsschwestern, wie sich aus den serologischen und polysympto-
matischen Untersuchungen ergibt (Fig. 7, Tab. 1 u. 2). Nach der Verteilung der 
serologischen Merkmale bei Merkmalstragern und Gesunden ergibt sich aus dieser 
Familie kein Hinweis fur gekoppelte Vererbung der pathologischen Anlage mit 
einem serologischen Markierer. 

Erwahnenswert ist die Variabilitat der Expressivitat der Erkrankungsmerkmale 
bei den zweieiigen Zwillingen unserer Sippe: Die eine der Zwillingsschwestern (H. 
Su., Fig. yb) hatte ein allgemein verengtes Becken, das zur Entbindung durch Sectio 
caesaraea zwang, wahrend die andere (M. Sch., Fig. ja) drei Kinder spontan ge-
baren konnte. Die Klavikeln waren bei M. Sch. nur hypoplastisch entwickelt, wahrend 
bei H. Su. neben der Hypoplasie auch noch eine Zweiteilung der rechten Klavikula 
zu beobachten war. 

Bei alien drei erkrankten Kindern waren Schadel, Klavikeln, Becken und Hand-
skelett etwa gleichartig verandert. Ein endgultiger Vergleich der betroffenen Fami-
lienmitglieder im Hinblick auf eine unterschiedliche Beteiligung der einzelnen Ske-
lettanteile ist wohl erst moglich, wenn die Kinder das Erwachsenenalter erreicht 
haben. 

Z u s a m m e n f a s s u n g 

Es wird iiber eine Sippe berichtet, in der iiber 2 Generationen 5 an Dysostosis 
cleidocranialis erkrankte Personen beobachtet wurden. In der Sippe kamen zweimal 
Zwillinge vor. Ein zweieiiges Zwillingspaar war von der Erkrankung betroffen, ein 
eineiiges Zwillingspaar gesund. Die Zahl der Erkrankten laBt in Ubereinstimmung 
mit zahlreichen fruheren Beobachtungen einen dominanten Erbgang erkennen. 

Folgende Symptome wurden gefunden: Kleinwuchs, Makrocephalus mit verspa-
tetem FontanellenschluB, Balkonstirn, Hypertelorismus, Zahnungsanomalien, Dys-
plasien der Klavikeln und der Schambeine, Retardierung der Handskelettentwicklung. 

Es bestand eine gewisse Variabilitat der Expressivitat der Erkrankungsmerkmale 
bei den zweieiigen Zwillingsschwestern. Die Veranderungen am Beckenskelett und 
an den Klavikeln waren bei beiden unterschiedlich stark ausgepragt. Die erkrankten 
Kinder wiesen, soweit sich das schon in dem jungen Alter endgiiltig beurteilen lieB, 
recht gleichformige Veranderungen am Schadelskelett, an den Klavikeln, am Bek-
ken- und Handwurzelskelett auf. 

Blutgruppenserologische Untersuchungen ergaben keinen Hinweis fur gekop­
pelte Vererbung der pathologischen Anlage mit einem serologischen Markierer. 
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RIASSUNTO SUMMARY 

La relazione espone le osservazioni condotte 
su una famiglia che per due generazioni ha 
presentato 5 persone affette da disostosi cleido-
cranica. Nella famiglia per due volte si sono 
avuti gemelli. I gemelli DZ erano colpiti dalla 
malattia mentre i gemelli MZ erano sani. In 
accordo con numerose osservazioni anteriori, il 
numero delle persone colpite dalla malattia per-
mette di riconoscere una trasmissione domi-
nante. 

Sono stati osservati i sintomi seguenti: na-
nismo, macrocefalia con ritardo nella chiusura 
delle fontanelle, pronunciata fronte olimpica, 
ipertelorismo, anomalie della dentizione, displa-
sia delle clavicole e delle ossa del bacino, svi-
luppo ritardato delle ossa della mano. 

Ricerche sierologiche sui gruppi sanguigni 
non hanno dato alcuna indicazione per un'asso-
ciazione ereditaria dei caratteri patologici (link­
age): le ricerche sono state eseguite con uno 
strumento di misurazione sierologica. 

A family is reported in which 5 individuals 
out of 2 generations were found to suffer from 
dysostosis cleidocranialis. In that kindred twins 
occurred twice, one twin pair being DZ and 
suffering from the disease, the other pair MZ 
and healthy. The number of affected family 
members is in agreement with the autosomal 
dominance of the trait as indicated by numerous 
earlier observations. The characteristics found 
were: reduced growth, macrocephalus with late 
fontanel occlusion, protrusive frontal bone, 
hypertelorism, dysplasia of the clavicles and the 
pelvis, retarded development of hand skeleton. 
There was a certain variability in the ex­
pression of the traits in both DZ twin sisters, 
particularly concerning the malformation of 
clavicles and pelvis. Their children showed 
rather uniform alterations concerning head and 
hand skeleton, clavicles and pelvis. 

Blood group tests performed did not reveal 
linked inheritance of the pathological trait and 
any of the used serological markers. 
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RESUME 

Dysostose cleidocranial chez 5 individus dans deux generations d'une famille, dont un cou­
ple de jumelles DZ atteintes et un couple de jumeaux MZ non-atteints. En accord avec les ob­
servations de la litterature, la maladie est heritee selon le mode dominant. Les symptomes suivants 
etaient presents: nanisme, macrocephalie, delai de la cloture des fontanelles, front en balconnet, 
hypertelorisme, anomalie dentaires, dysplasie des clavicules et des os pubaires, retard de l'ossifi-
cation. 

Quant aux jumelles DZ, Pexpressivite de 1'affection varie. Tandis que chez elles les defor-
mites de la clavicule et du pelvis sont nettement differentes, les enfants atteints manifestaient 
les memes anomalies du crane, des clavicules du pelvis et du carpe. 

Les examens serologiques n'ont apporte aucune preuve pour couplement avec un gene 
« marqueur ». 
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