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Antworten

Diskussion der klinisch orientierten Fragen

Kapitel 1
 1. Am Anfang seiner Entwicklung wird der menschliche Em-

bryo als Zygote bezeichnet. Dieser Begriff  ist vom griechi-
schen zygotos („vereinigt“) abgeleitet und ist sinnfällig, weil 
er auf die Vereinigung von Eizelle und Samenzelle hinweist. 
Der Begriff  Konzeptus bezeichnet das „Produkt der Konzep-
tion“ und umfasst alle Strukturen, die sich aus der Zygote 
entwickeln, wie etwa den eigentlichen embryonalen Körper 
oder Embryo, das Amnion, das Chorion und die Plazenta. 
„Konzeptus“ ist also ein übergeordneter Begriff  und nicht 
synonym zu „Zygote“ oder „Embryo“ zu verwenden.

 2. Abort bezeichnet einerseits einen Vorgang, nämlich den 
vorzeitigen Schwangerschaft sverlust (die Fehlgeburt); ande-
rerseits bezeichnet man mit Abort auch die Gesamtheit der 
Gewebe, die beim Schwangerschaft sabbruch verloren ge-
hen. Der Abort umfasst also wie der Konzeptus alle Produk-
te der Konzeption (› Antwort 1); die Gewebe sind aber im 
Gegensatz zum Konzeptus vorzeitig abgestorben.

 3. In der Pubertät beginnen die Keimdrüsen ihre reproduktive 
Funktion aufzunehmen, es entwickeln sich die sekundären 
Geschlechtsmerkmale, und der Geschlechtsdimorphismus 
wird zunehmend off ensichtlicher. Dementsprechend unter-
scheiden sich die männliche und die weibliche Pubertäts-
entwicklung deutlich hinsichtlich verschiedener Körperpar-
tien. Der Eintritt in die Pubertät liegt bei Mädchen durch-
schnittlich bei elf Jahren, bei Jungen bei 14 Jahren.

 4. Die Embryologie beschreibt die gesamte vorgeburtliche 
Entwicklung, und zwar in der eigentlichen Embryonalperi-
ode (erste bis achte Woche) und in der Fetalperiode (dritter 
bis neunter Monat). Die Teratologie beschreibt die abnorme 
Entwicklung in Embryonal- und Fetalperiode und beschäf-
tigt sich mit angeborenen Entwicklungsstörungen (Fehlbil-
dungen) und ihren Ursachen. Embryologie und Teratologie 
fi nden ihre Anwendung in der klinischen Medizin, weil sie 
auf besonders kritische embryonale Entwicklungsschritte 
hinweisen. 

Kapitel 2
 1. Nummerische Chromosomenaberrationen kommen haupt-

sächlich durch Nondisjunction während einer mitotischen 
oder meiotischen Zellteilung zustande. Die meisten klinisch 
relevanten Abweichungen in der Chromosomenzahl entste-
hen bei der ersten Reifeteilung. Unter Nondisjunction ver-
steht man das ausbleibende Auseinandertreten zweier (aus 
je zwei Chromatiden bestehender) Chromosomen während 
der Anaphase der Zellteilung. Dadurch gelangen beide 
Chromosomen in eine der beiden Tochterzellen, in der da-
durch eine Trisomie entsteht. Die häufi gste nummerische 
Chromosomenaberration, die zu einem angeborenen Fehl-
bildungssyndrom führt, ist die Trisomie 21 (das Down-Syn-
drom). Dieses Syndrom tritt bei 30- bis 34-jährigen Frauen 

mit einer Häufi gkeit von etwa 1 : 700 Schwangerschaft en 
auf; bei älteren Schwangeren ist es noch häufi ger.

 2. Eine Morula mit einem zusätzlichen Chromosomensatz in 
jeder Zelle wird als triploider Embryo bezeichnet. Diese Ab-
weichung kommt dadurch zustande, dass eine Oozyte von 
zwei Spermien befruchtet wird (Dispermie). Aus einer tri-
ploiden Morula könnte sich zwar ein Fetus entwickeln und 
sogar lebend geboren werden; dies kommt aber nur sehr 
selten vor. Die meisten triploiden Embryonen oder Feten 
enden als Spontanabort oder Totgeburt, und Neugeborene 
mit einer Triploidie sterben in der Regel kurz nach der Ge-
burt.

 3. Hauptursache für die Unfruchtbarkeit einer Frau ist der Ei-
leiterverschluss infolge einer Entzündung. Eine Befruchtung 
wird in diesem Fall dadurch verhindert, dass die Eizelle 
durch die Verlegung des Eileiters nicht in Kontakt mit den 
Spermien gelangen kann. Beim Mann resultiert die Un-
fruchtbarkeit meist aus einer Störung der Spermatogenese. 
Ein möglicher Grund für eine Aspermie (fehlende Spermi-
enbildung) oder Oligospermie (verminderte Spermienbil-
dung: weniger als 10 Millionen Spermien pro ml Sperma) 
ist der Nondescensus testis (› Kap. 13). Auch normal gele-
gene Hoden produzieren aber eventuell keine ausreichen-
den Mengen von aktiv beweglichen Spermien.

 4. Mosaizismus resultiert aus der Nondisjunction zweier 
Chromosomen bei einer der frühen Furchungsteilungen der 
Zygote (und nicht schon während der Gametogenese). Als 
Folge davon hat der Embryo zwei Zelllinien mit unter-
schiedlicher Chromosomenzahl und entwickelt sich zu ei-
nem Mosaikträger. Etwa 1 % der Patienten mit Down-Syn-
drom hat ein Down-Mosaik. Sie weisen relativ wenig ausge-
prägte Stigmata auf und sind auch weniger geistig behindert 
als Menschen mit einem „normalen“ Down-Syndrom. Mo-
saizismus kann bereits vor der Geburt durch zytogenetische 
Untersuchungen an durch Amniozentese oder Chorionzot-
tenbiopsie gewonnenen Zellen diagnostiziert werden 
(› Kap. 6).

 5. Die sog. „Pille danach“ kann zur Nachverhütung im Notfall 
(z.B. nach einer Vergewaltigung) verschrieben werden. Bei 
Einnahme von ovariellen Hormonen (meist Östrogen- oder 
Progesteron-Analoga) oder des synthetischen Progesteron-
Antagonisten Mifepriston (RU486) innerhalb von 72 Stun-
den nach dem Geschlechtsverkehr wird eine Schwanger-
schaft  in der Regel verhindert. Bisher nahm man an, dass 
die Schwangerschaft  durch den Einfl uss der Hormone auf 
Eileitermotilität und Corpus-luteum-Funktion oder durch 
Veränderungen des Endometriums verhindert wurde, die 
Hormone also die Implantation, nicht aber die Befruchtung 
beeinträchtigen würden. Es wurde daher vorgeschlagen, 
dass diese Medikamente sogar zu den „Kontrazeptiva“ im 
eigentlichen Sinne zu zählen seien. Neue Untersuchungen 
legen indes nahe, dass durch die postkoitale Einnahme die-
ser Präparate im Wesentlichen ovarielle Funktionen (wahr-
scheinlich die Ovulation durch Störung der hypophysealen 
LH-Ausschüttung) gestört werden und die erste Phase der 
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Implantation nicht wesentlich beeinträchtigt wird. Auf je-
den Fall hat sich diese Methode als eines der sicheren Ver-
hütungsmittel für den Ausnahmefall etabliert, wobei in 
Deutschland reine Östrogen-Präparate wegen zu starker 
Nebenwirkungen nicht mehr verwendet werden und die 
Verschreibung des Anti-Gestagens RU486 wegen seiner si-
cheren schwangerschaft sabbrechenden Wirkung bei einer 
bestehenden Schwangerschaft  den gesetzlichen Bestim-
mungen zum Schwangerschaft sabbruch unterliegt. 

 6. Die häufi gsten Ursachen für spontane Frühaborte sind chro-
mosomale Anomalien (Trisomie, Aneuploidie), die durch ab-
normale Gameten oder pathologische Befruchtungsabläufe 
erzeugt werden können und schon in den ersten Tagen der 
Entwicklung als nicht mit dem Leben vereinbar ausgesondert 
werden. Möglicherweise seltener als früher angenommen 
sind ovarielle Dysfunktionen wie ein „erschöpft es“ Corpus 
luteum, das nicht in der Lage ist, die ersten Phase der 
Schwangerschaft  zu unterstützen, bis die Plazenta selbst ge-
nügend Schwangerschaft shormone produziert. 

Kapitel 3
 1. Die postkoitale Behandlung mit hoch dosierten Östrogenen 

(z. B. Diäthylstilböstrol – DES) mit dem Ziel der Empfäng-
nisverhütung entspricht nicht mehr dem Stand der moder-
nen medizinischen Praxis, da zum einen starke Nebenwir-
kungen beobachtet werden und zum anderen eine relativ 
niedrige Dosis eines Gestagen-Analogons (Levonorgestrel) 
ohne Nebenwirkungen mit gleicher Zuverlässigkeit wirkt. 
Diäthylstilböstrol (DES) scheint so auf das Endometrium zu 
wirken, dass dieses für die Implantation einer befruchteten 
Blastozyste nicht vorbereitet ist. Die hoch dosierte Östro-
gengabe stört das empfi ndliche Gleichgewicht zwischen Ös-
trogen und Progesteron, das für die Steuerung der Vorbe-
reitung auf die Implantation erforderlich ist; Progesteron 
bewirkt dabei normalerweise ein Dickenwachstum und eine 
Flüssigkeitseinlagerung des Endometriums, sodass die Blas-
tozyste sich einbetten kann und ausreichend ernährt wird. 
Heute weiß man allerdings, dass beide Hormone lediglich 
den Sprung des dominanten Follikels verhindern, indem sie 
in den hypophyseal-gonadalen Regelkreis (LH-Ausschüt-
tung) stören.
Die Gabe von ovariellen Hormonen (DES oder Levonorges-
trel) wird von Nicht-Medizinern auch als die „Pille danach“ 
bezeichnet. Mit der „Abtreibungspille“ ist dagegen in den 
Medien meist RU486 gemeint. Dieses in Frankreich entwi-
ckelte Medikament wirkt als Antigestagen und stört die Im-
plantation dadurch, dass die für eine physiologische Proges-
teronwirkung notwendigen Rezeptoren, z.B. in endometria-
len Zellen, blockiert werden.
Eine Schwangerschaft  kann mit empfi ndlichen Schwanger-
schaft stests am Ende der zweiten Woche nach der Befruch-
tung festgestellt werden. Die meisten Tests beruhen auf 
dem Nachweis des Early-Pregnancy-Faktors EPF im müt-
terlichen Serum. Auch durch eine Ultraschalluntersuchung 
kann die frühe Schwangerschaft  diagnostiziert werden.

 2. Über 95 % der ektopen Schwangerschaft en entwickeln sich 
im Eileiter, 60 % davon in der Ampulle. Meistens wird die 
transvaginale Sonografi e eingesetzt, um eine extrauterine 
Schwangerschaft  nachzuweisen. Wahrscheinlich würde der 
Chirurg hier einen laparoskopischen Eingriff  durchführen 
und den Eileiter mitsamt dem darin enthaltenen Konzeptus 
entfernen.

 3. Die transvaginale Sonografi e ist eine wichtige Technik zur 
Beurteilung einer Schwangerschaft  in der dritten Woche, 
denn der Fruchtsack kann zu diesem Zeitpunkt bereits gut 
dargestellt werden. Es ist daher auch möglich, festzustellen, 
ob sich der Embryo normal implantiert hat. Ein Schwanger-
schaft stest könnte in der dritten Woche negativ ausfallen, 
wenn eine ektope Schwangerschaft  vorliegt, denn bei einer 
ektopen Schwangerschaft  erfolgt der Anstieg der 
Choriongonadotropin(hCG)-Konzentration – der die 
Grundlage der meisten Schwangerschaft stests darstellt – 
verzögert.

 4. Bei Frauen über 40 Jahre ist die Wahrscheinlichkeit erhöht, 
dass sie ein Kind mit konnatalen Anomalien (z.B. mit 
Down-Syndrom) zur Welt bringen. Aber Frauen über 40 
Jahre können natürlich auch gesunde Kinder bekommen. 
Eine Pränataldiagnostik (Chorionzottenbiopsie oder Am-
niozentese) wird für Frauen über 35 Jahre angeboten. Da-
mit kann festgestellt werden, ob der Embryo schwere Chro-
mosomenanomalien (z.B. eine Trisomie 13) aufweist, die zu 
seinem Tod bereits kurz nach der Geburt führen würden. 
Auch mittels Ultraschall können bestimmte morphologi-
sche Auff älligkeiten beim Embryo in utero festgestellt wer-
den, z.B. Fehlbildungen der Extremitäten oder des Gehirns. 
In den meisten Fällen wird aber auch bei einer über 40-jäh-
rigen Schwangeren der Embryo gesund sein und die 
Schwangerschaft  bis zum Reifetermin ausgetragen werden 
können.

Kapitel 4
 1. Die als Kontrazeptiva verwendeten Hormone verhindern 

die Ovulation und den Eintritt in die luteale (sekretorische) 
Phase des uterinen Menstruationszyklus. Im vorliegenden 
Fall könnte eine schwerwiegende Chromosomenanomalie 
die frühe Fehlgeburt verursacht haben. Die Inzidenz von 
Chromosomenanomalien ist hoch bei Frauen, die kurz nach 
dem Absetzen von Kontrazeptiva schwanger werden. Eine 
deutlich erhöhte Inzidenz von Polyploidien (bei denen die 
Zellen das Dreifache oder noch höhere Vielfache des haplo-
iden Chromosomensatzes enthalten) wurde bei fehlgebore-
nen Embryos beobachtet, wenn die Konzeption innerhalb 
von zwei Monaten nach dem Absetzen der oralen Kontra-
zeptiva stattgefunden hatte. Polyploide Embryos haben kei-
ne Überlebenschance. Es ist daher ratsam, nach dem Abset-
zen oraler Kontrazeptiva für ein bis zwei Zyklen eine andere 
Form der Empfängnisverhütung zu benutzen, bevor man 
eine Schwangerschaft  anstrebt. Im vorliegenden Fall sagt 
der Arzt dieser Patientin vielleicht, dass ihre Fehlgeburt 
mutmaßlich ein natürlicher Ausleseprozess war, bei dem 
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ein Embryo mit schwerer Chromosomenanomalie ausge-
stoßen wurde, der ohnehin keine Überlebenschance gehabt 
hätte. Es kommt allerdings auch vor, dass Frauen bereits ei-
nen Monat nach Absetzen ihres Kontrazeptivums schwan-
ger werden und ein gesundes Kind zur Welt bringen.

 2. Ein hochempfi ndlicher Radioimmunoassay des Early-Preg-
nancy-Faktors EPF im mütterlichen Serum hätte wahr-
scheinlich angezeigt, dass diese Frau schwanger war. Der 
pathohistologische Nachweis von embryonalem und/oder 
Choriongewebe im Ausschabungsmaterial wäre ein sicherer 
Schwangerschaft snachweis. Fünf Tage nach Ausbleiben der 
Regelblutung (also knapp fünf Wochen nach der letzten 
Menstruation) ist der Embryo in der dritten Woche seiner 
Entwicklung. Zu diesem Zeitpunkt hat die Blastozyste einen 
Durchmesser von etwa 2 mm und kann im transvaginalen 
Ultraschall dargestellt werden.

 3. Das Zentralnervensystem (Gehirn und Rückenmark) entwi-
ckelt sich ab der dritten embryonalen Woche. Durch Tera-
togene, die in der dritten Entwicklungswoche einwirken, 
kann also eine Meroanenzephalie entstehen, bei der große 
Teile von Gehirn und Schädel fehlen. Zu dieser schweren 
Hirnfehlbildung kommt es durch eine Entwicklungsstörung 
des kranialen Neuralrohranteils; sie ist in der Regel darauf 
zurückzuführen, dass sich der Neuroporus anterior nicht 
verschließt. Im vorliegenden Fall wird der Arzt die Patien-
tin also beruhigen können. Auch wenn von der geringen 
eingenommen Alkoholdosis keine teratogene Wirkung zu 
erwarten ist, wird der Arzt der Patientin aber empfehlen, 
wegen der prinzipiell möglichen teratogenen Wirkung von 
Alkohol während der gesamten Schwangerschaft  so weit 
wie möglich auf die Einnahme von alkoholhaltigen Nah-
rungsmitteln zu verzichten. 

 4. Nein, die Operation kann die Hirnfehlbildung nicht verur-
sacht haben. Ein so geringes mechanisches oder durch die 
systemische hormonelle oder immunologische Verletzungs-
reaktion verursachtes Trauma, wie es der Embryo bei ei-
nem abdominellen Eingriff  erlitten haben könnte, würde in 
der zweiten Entwicklungswoche keine Fehlbildung hervor-
rufen. Darüber hinaus würden auch die Narkosemittel, die 
bei einer solchen Operation eingesetzt werden, keine Ent-
wicklungsstörung des Gehirns verursachen. Man kennt kei-
ne Teratogene, die in den ersten beiden Wochen der 
Schwangerschaft  Fehlbildungen hervorrufen können.

Kapitel 5
 1. Der Arzt würde dieser Patientin sicher mitteilen, dass ihr 

Kind sich in einer kritischen Phase seiner Entwicklung be-
fi ndet und dass es das Beste wäre, wenn sie mit dem Rau-
chen aufh ören und während ihrer gesamten Schwanger-
schaft  keine Medikamente nehmen würde, die ihr nicht 
ausdrücklich verschrieben worden sind. Weiterhin würde 
der Arzt der Patientin wahrscheinlich sagen, dass Babys von 
starken Raucherinnen unter einer intrauterinen Wachs-
tumsstörung leiden und untergewichtig zur Welt kommen 
und dass auch die Häufi gkeit von Frühgeburten mit der 

Zahl der gerauchten Zigaretten ansteigt. Er würde der Pati-
entin zudem empfehlen, dass sie während ihrer Schwanger-
schaft  keinen Alkohol trinkt, da Alkohol bekanntermaßen 
teratogene Wirkung hat (› Kap. 8).

 2. Die Embryonalperiode ist eine besonders kritische Zeit der 
Entwicklung, weil in dieser Zeit alle wesentlichen Gewebe 
und Organsysteme angelegt werden. In diesem Zeitraum ist 
der Embryo am anfälligsten für die schädigende Wirkung 
von Umweltteratogenen (z.B. hoch dosierte Röntgenstrah-
lung, Medikamente, Alkohol, Drogen und verschiedene Vi-
rusinfektionen).

 3. Man kann die Wirkung eines Medikaments auf den 
menschlichen Embryo aus Tierversuchen nicht eindeutig 
vorhersagen, weil menschliche und tierische Embryonen 
ganz verschieden auf Medikamente reagieren können. So ist 
Th alidomid für den Menschen beispielsweise stark terato-
gen, hat aber kaum eine Wirkung auf bestimmte Versuchs-
tiere, z.B. Ratten und Mäuse. Medikamente, die im Tierver-
such eine stark teratogene Wirkung zeigen, sollten trotzdem 
in der Schwangerschaft  – vor allem während der Embryo-
nalperiode – nicht angewendet werden.
Die drei Keimblätter Ektoderm, Mesoderm und Endoderm 
bilden sich im Rahmen der Gastrulation aus dem Epiblas-
ten, und sämtliche Gewebe und Organe des Embryos entwi-
ckeln sich im weiteren Verlauf aus diesen Keimblättern. Zu 
Beginn der Morphogenese stellen die Bildung des Primitiv-
streifens im Epiblasten und das Auswachsen der Chorda 
dorsalis aus dem Primitivknoten die wesentlichen formge-
benden Ereignisse dar.

 4. Zeitangaben über den Beginn einer Schwangerschaft  kön-
nen allein deshalb unzuverlässig sein, weil sie auf der Erin-
nerung der Patientin an ein Ereignis (die letzte Regelblu-
tung) beruhen, das bereits zwei oder drei Monate zurück-
liegt. Zudem könnte die Patientin eine Durchbruchsblutung 
während der Implantation – also zur Zeit ihrer sonstigen 
Menstruation – gehabt und diese für eine leichte Menstrua-
tionsblutung gehalten haben. Zur Klärung des mutmaßli-
chen Schwangerschaft sbeginns und des derzeitigen 
Schwangerschaft salters ist die transvaginale Ultraschallun-
tersuchung hervorragend geeignet.

 5. Sakrokokzygeale Teratome entwickeln sich aus Residuen 
des Primitivstreifens. Da die Zellen aus dem (späten) Primi-
tivstreifen pluripotent sind, d.h. während der sekundären 
Neurulation alle drei Keimblätter gleichzeitig bilden, kön-
nen die Tumoren verschiedene Gewebearten und Abkömm-
linge aus allen drei Keimblättern enthalten. Bezüglich der 
Inzidenz sakrokokzygealer Teratome gibt es einen deutli-
chen Geschlechtsunterschied: Mädchen sind davon drei- bis 
viermal so oft  betroff en wie Jungen.

Kapitel 6
 1. Ärzte können sich nicht immer auf die Angaben verlassen, 

die ihre Patientinnen über den Zeitpunkt der letzten Mens-
truation machen – insbesondere wenn die korrekte Bestim-
mung des Konzeptionsalters sehr wichtig ist, wie etwa bei 
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Risikoschwangerschaft en, bei denen man die Geburt unter 
Umständen zum frühestmöglichen Zeitpunkt einleiten 
möchte. Man kann den voraussichtlichen Geburtstermin 
relativ exakt bestimmen, indem man mittels Ultraschalldia-
gnostik die Größe von Kopf und Abdomen des Fetus ermit-
telt. Die Geburt würde man normalerweise nach der 36. bis 
37. Woche einleiten. Dies erfolgt durch die Verabreichung 
von Hormonen wie Prostaglandinen und Oxytocin. Eine 
frühere Einleitung der Geburt würde nur erfolgen, wenn es 
aufgrund schwerwiegender Komplikationen unbedingt er-
forderlich wäre.

 2. Wahrscheinlich würde man eine Chorionzottenbiopsie 
durchführen, um die Chromosomen des Fetus zu untersu-
chen. Wenn die Chromosomen des Fetus normal sind, je-
doch Fehlbildungen des Gehirns oder der Extremitäten be-
fürchtet werden, würde man Ultraschalluntersuchungen 
durchführen, um den gesamten Fetus nach morphologi-
schen Auff älligkeiten abzusuchen. Die häufi gste Chromoso-
menstörung, die bei Feten von Frauen über 40 Jahre auf-
tritt, ist das Down-Syndrom (Trisomie 21). Das Geschlecht 
des Fetus ließe sich feststellen, indem man die Geschlechts-
chromosomen in Zellen untersucht, die man bei der Chori-
onzottenbiopsie gewonnen hat. Häufi g lässt sich das fetale 
Geschlecht auch mittels Ultraschall erkennen. Nach der 
30. Schwangerschaft swoche können erfahrene Ärzte das 
Geschlecht (vor allem das männliche) mit dieser Methode 
mit einer Wahrscheinlichkeit von nahezu 100 % bestim-
men.

 3. Es ist gefährlich, wenn schwangere Frauen Medikamente – 
auch frei verkäufl iche wie Schmerztabletten und Husten-
mittel – in großer Menge oder wahllos einnehmen. Der Arzt 
würde der Patientin wahrscheinlich raten, keine Medika-
mente einzunehmen, die er nicht verordnet hat. Außerdem 
würde er ihr vielleicht sagen, dass Medikamente, die beson-
ders schädlich für den Fetus sind, verschreibungspfl ichtig 
sind und dass er sie mit äußerster Sorgfalt verabreicht. Bei 
Kindern von Müttern, die in der Schwangerschaft  viel Alko-
hol trinken, können nach der Geburt Entzugserscheinungen 
auft reten. Außerdem kann es bei ihnen zu einer Alkohol-
embryopathie kommen (› Kap. 8).

 4. Zahlreiche Faktoren (fetale, mütterliche und umweltbe-
dingte) können die fetale Wachstumsgeschwindigkeit be-
einträchtigen und auf diese Weise IUGR verursachen. Bei-
spiele sind intrauterine Infektionen, Mehrlingsschwanger-
schaft en und Chromosomenanomalien (› Kap. 7 und 
› Kap. 8). Auch Rauchen, Drogenabhängigkeit und star-
ker Alkoholkonsum sind bekannte Ursachen von IUGR. Ei-
ne Mutter, die möchte, dass ihr ungeborenes Kind normal 
wächst und keine Schäden davonträgt, nimmt ihre Vorsor-
getermine wahr, ernährt sich richtig, raucht nicht und 
nimmt weder Alkohol noch Drogen zu sich.

 5. Die Amniozentese ist relativ risikoarm. Das Risiko für einen 
Abort beträgt ungefähr 0,5 %. Zur Risikominderung erfolgt 
die Amniozentese unter Ultraschallkontrolle und durch ei-
nen erfahrenen Arzt, und die Patientin muss sich anschlie-

ßend zwei Tage lang körperlich schonen. Um kindliche Zel-
len für eine Chromosomenanalyse zu erhalten, könnte auch 
eine Chorionzottenbiopsie durchgeführt werden. 
Bei der Chordozentese (Nabelschnurpunktion) wird unter 
Ultraschallkontrolle eine Nadel in ein Nabelschnurgefäß 
eingeführt, um eine fetale Blutprobe zu gewinnen. Das Blut 
kann z.B. für eine Chromosomenanalyse oder Hormonun-
tersuchungen verwendet werden.

 6. AFP steht für Alpha-Fetoprotein und wird vom embryona-
len Dottersack und von Abkömmlingen des Endoderms wie 
Darm und Leber produziert. Eine erhöhte AFP-Konzentra-
tion im mütterlichen Serum deutet auf einen Neuralrohrde-
fekt beim Fetus hin. Bei einem auff älligen Befund würde 
man den AFP-Spiegel über einen längeren Zeitraum über-
wachen und zusätzlich Ultraschalluntersuchungen durch-
führen. Ein niedriger AFP-Spiegel kann Chromosomenstö-
rungen wie das Down-Syndrom anzeigen. In diesem Fall 
würde man bei auff älligem Befund eine Chromosomenana-
lyse fetaler Zellen durchführen.

Kapitel 7
 1. Die gängigste Methode zur Bestimmung des voraussichtli-

chen Geburtstermins (des sog. „errechneten Termins“, ET) 
ist die Naegele-Regel (› Kap. 6), nach der man vom ersten 
Tag der letzten Menstruationsblutung aus drei Monate zu-
rückrechnet und dann ein Jahr und sieben Tage addiert. Bei 
einer Hochrisikopatientin kann man mittels Ultraschall fe-
tale Maße wie den biparietalen Kopfdurchmesser ermitteln, 
der gut mit dem Fetalalter korreliert. Auch die Messung der 
Fußlänge kann dazu hilfreich sein.

 2. Bei einem Polyhydramnion ist die vorhandene Fruchtwas-
sermenge deutlich erhöht. Wenn dieser Zustand mehrere 
Tage lang nachweisbar ist, ist das Risiko hoch, dass beim 
Fetus schwere Fehlbildungen vorliegen. Dies betrifft   insbe-
sondere das ZNS (Meroanenzephalie, Spina bifi da), denn 
Feten mit schweren Hirnfehlbildungen schlucken weniger 
Fruchtwasser als normal; daher nimmt die verbleibende 
Fruchtwassermenge zu. Auch die Ösophagusatresie (der 
Verschluss der Speiseröhre) geht fast immer mit einem Po-
lyhydramnion einher, da der Fetus dabei das Fruchtwasser 
nicht schlucken und im Darm absorbieren kann. Auch bei 
Zwillingsschwangerschaft en tritt gehäuft  ein Polyhydram-
nion auf.

 3. Es gibt tatsächlich eine gewisse familiäre Veranlagung zu 
Zwillingsschwangerschaft en. Wahrscheinlich gibt es keinen 
genetischen Einfl uss auf monozygote Zwillingsschwanger-
schaft en (MZ), doch die Veranlagung zu dizygoten Zwil-
lingsschwangerschaft en (DZ) ist genetisch determiniert. Die 
Häufi gkeit von DZ steigt mit dem Alter der Schwangeren 
bis zum 35. Lebensjahr steil an und fällt danach wieder ab. 
Die Häufi gkeit von MZ hängt dagegen kaum vom mütterli-
chen Alter ab.
Die Eiigkeit der Zwillinge kann in der Regel durch Untersu-
chung der Plazenta und der Eihäute festgestellt werden. 
Später im Leben kann man die Eiigkeit bestimmen, indem 
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man Unterschiede bzw. Ähnlichkeiten in Bezug auf gene-
tisch determinierte Eigenschaft en betrachtet. Unterschiede 
bei den genetischen Markern beweisen eine Zweieiigkeit 
der Zwillinge.

 4. Eine singuläre Umbilikalarterie fi ndet sich in einer von et-
wa 200 Nabelschnüren. In 15–25 % geht diese Anomalie 
mit kardiovaskulären Fehlbildungen einher.

 5. In diesem Fall wurden zwei Zygoten befruchtet. Die daraus 
entstehenden Blastozysten implantierten dicht beieinander 
und die Plazenten verschmolzen miteinander. Die Chori-
onzottenbiopsie wurde nur aus dem Chorion des weibli-
chen Zwillings gewonnen. Wenn man im Ultraschall zwei 
Chorionhöhlen gesehen hätte, wäre man von zweieiigen 
Zwillingen ausgegangen.

 6. Simonart-Bänder bilden sich, wenn das Amnion während 
der Schwangerschaft  einreißt. Ein solches Band kann sich 
um einen Körperteil des Fetus schlingen und dadurch Fehl-
bildungen wie z.B. eine fehlende Hand oder eine tiefe 
Schnürfurche in einer Extremität hervorrufen. Das Krank-
heitsbild wird als Amnion-Schnürfurchen-Syndrom oder 
-Sequenz bezeichnet.

Kapitel 8
 1. Sieben bis 10 % der kongenitalen Fehlbildungen gehen auf 

die Wirkung von Umweltfaktoren wie Medikamente, Dro-
gen und Chemikalien zurück. Aus den folgenden Gründen 
ist es für den Kliniker oft mals schwierig, einen bestimmten 
Defekt der Wirkung eines bestimmten Teratogens zuzuord-
nen:
 – Ein verdächtigtes Medikament wurde vielleicht wegen ei-

ner Erkrankung verordnet, die ihrerseits die Fehlbildung 
hervorgerufen haben könnte.

 – Die Fehlbildung des Fetus verursacht eventuell Sympto-
me, die mit dem verdächtigten Medikament behandelt 
wurden.

 – Durch das verdächtigte Medikament könnte der sponta-
ne Abgang eines schon zuvor fehlgebildeten Fetus ver-
hindert worden sein.

 – Das verdächtigte Medikament wurde vielleicht zusam-
men mit einem weiteren Medikament verabreicht, das 
die Fehlbildung verursacht hat.

Jede Frau sollte wissen, dass der Konsum verschiedener Dro-
gen – z.B. von Kokain – während der Schwangerschaft  zu 
schweren Entwicklungsstörungen führen kann und deshalb 
unbedingt vermieden werden sollte.
 2. Bei Schwangeren über 35 Jahre ist die Wahrscheinlichkeit 

gegenüber jüngeren (25- bis 30-jährigen) Frauen erhöht, 
dass sie ein Kind mit Down-Syndrom oder bestimmten an-
deren Chromosomenanomalien zur Welt bringen. Unge-
achtet dessen bekommen immer noch die meisten Frauen 
über 35 Jahre gesunde Kinder. Der Arzt, der eine 40-jährige 
Schwangere betreut, würde dieser sicherlich die Durchfüh-
rung einer Chorionzottenbiopsie und/oder Amniozentese 
empfehlen, um eine eventuelle Chromosomenstörung (z.B. 
Trisomie 21 oder 13) beim ungeborenen Kind feststellen zu 

lassen. Mit 44 Jahren kann eine Frau immer noch gesunde 
Kinder zur Welt bringen; allerdings beträgt die Häufi gkeit 
des Down-Syndroms beim Kind in diesem Alter bereits 
1 : 25.

 3. Penicillin wurde seit mittlerweile über 30 Jahren vielfach 
bei Schwangeren eingesetzt, ohne dass sich Anhaltspunkte 
für eine Teratogenität ergeben hätten. Azetylsalizylsäure 
und andere Schmerzmittel werden von vielen Schwangeren 
in kleineren Mengen eingenommen, und wenn sie gemäß 
ärztlicher Verordnung angewendet werden, ist das Terato-
genitätsrisiko äußerst gering. Die ständige Einnahme von 
Azetylsalizylsäure in hohen Dosen während der Früh-
schwangerschaft  kann allerdings schädlich sein, und Alko-
hol und andere „Partydrogen“ wie Kokain sollten vollstän-
dig gemieden werden.

 4. Sicherlich würde der Arzt dieser Mutter sagen, dass ihr 
Kind durch die Röteln-Infektion keineswegs in Gefahr ist, 
eine Katarakt oder einen Herzfehler zu bekommen. Er 
könnte ihr erklären, dass eine Katarakt oft  beim ungebore-
nen Kind auft ritt, wenn sich die Mutter in der Frühschwan-
gerschaft  mit Röteln ansteckt. Unter diesem Aspekt ist es 
günstig, wenn ein ungeimpft es Mädchen die Röteln vor der 
Pubertät durchmacht, denn dadurch erhält es vermutlich 
eine lebenslange Röteln-Immunität.

 5. Katzen können mit dem Parasiten Toxoplasma gondii infi -
ziert sein. Oozysten dieses Parasiten fi nden sich dann im 
Kot dieser Katzen und können von der Schwangeren aufge-
nommen werden, wenn sie nicht vorsichtig genug bei der 
Entsorgung des Katzenkots ist. Beim ungeborenen Kind 
kann der Parasit bei einer Infektion der Schwangeren 
schwere Fehlbildungen des Zentralnervensystems hervorru-
fen, die unter anderem zu Blindheit und geistiger Behinde-
rung führen.

 6. Wegen des hohen Energiebedarfs des ungeborenen Kindes 
besteht besonders im letzten Drittel der Schwangerschaft  ei-
ne „diabetogene“ Stoff wechsellage mit erhöhten Blutzucker-
werten, die durch eine inzwischen molekular gut unter-
suchte relative Insulinresistenz verursacht wird. Jede 
Schwangerschaft  kann daher als ein physiologischer Funk-
tionstest der Beta-Zellen in den Langerhans-Inseln des Pan-
kreas angesehen werden. Neuere Untersuchungen versu-
chen zu belegen, dass die gewissenhaft e Überwachung des 
Blutzuckerspiegels mit der entsprechenden Behandlung (di-
ätetisch und ggf. durch Insulin-Gabe) einige, aber nicht alle 
typischen leichteren Fehlbildungserscheinungen beim Neu-
geborenen (wie etwa die Makrosomie) verhindern kann. 
Wenn eine lang dauernde Hyperglykämie und die damit 
verbundene ketotische Stoff wechsellage bereits in der Früh-
schwangerschaft  auft ritt – d. h. bei einem vorbestehenden 
insulinpfl ichtigen, aber „schlecht eingestellten“ Diabetes 
mellitus der Mutter –, kann es dagegen zu ausgeprägten 
Fehlbildungen, z.B. des Gehirns oder des Rückenmarks, 
kommen.

 7. Ja, man könnte eine Röntgenuntersuchung der Lunge 
durchführen, denn Uterus und Ovarien liegen in diesem 
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Fall nicht direkt im Strahlenfeld. Die Eierstöcke würden al-
so nur eine vernachlässigbare Menge an Streustrahlung ab-
bekommen. Darüber hinaus würde eine so geringe Strah-
lungsmenge mit sehr hoher Wahrscheinlichkeit die Frucht 
nicht schädigen, wenn die Patientin wirklich schwanger wä-
re. Dennoch würden die meisten Ärzte die Röntgenuntersu-
chung wahrscheinlich verschieben, wenn die Möglichkeit 
dafür bestünde; denn wenn die Frau schwanger wäre und 
später ein geschädigtes Kind zur Welt brächte, würde sie 
vielleicht den Arzt verklagen und behaupten, dass die Schä-
digung durch die Röntgenstrahlung verursacht wurde. Vor 
Gericht würden die vorhandenen wissenschaft lichen Hin-
weise auf eine Unschädlichkeit niedrig dosierter Strahlung 
wahrscheinlich nicht akzeptiert.

 8. Nein. Um eine schwere Extremitätenfehlbildung hervorzu-
rufen, müsste dieses Teratogen während der vulnerablen 
Phase der Extremitätenentwicklung eingenommen werden, 
die zwischen dem 24. und 36. Tag nach der Befruchtung 
liegt. Teratogene stören die Diff erenzierung von Organen 
und Geweben und unterbrechen oder beenden daher oft  de-
ren weitere Entwicklung. 

Kapitel 9
 1. Am wahrscheinlichsten ist hier die Diagnose einer kongeni-

talen Zwerchfellhernie. Der zugrunde liegende Zwerchfell-
defekt entsteht in der Regel dadurch, dass sich der linke pe-
rikardioperitoneale Kanal (Zölomkanal) in der sechsten 
Entwicklungswoche nicht schließt, und führt dazu, dass ab-
dominelle Organe in den Th orax übertreten können. Da-
durch wird die Lunge – insbesondere der linke Lungenfl ü-
gel – zusammengedrückt und es kommt zu schwerer Atem-
not. Die Diagnose kann in der Regel durch eine Röntgen-
aufnahme oder eine Ultraschalluntersuchung des Th orax 
gestellt werden. Auch pränatal kann die Fehlbildung bereits 
durch den Ultraschall festgestellt werden. Typischerweise 
fi nden sich luft - und/oder fl üssigkeitsgefüllte Darmschlin-
gen im linken Hemithorax.

 2. Bei dieser sehr seltenen Fehlbildung – der kongenitalen re-
trosternalen Zwerchfellhernie – können Darmanteile in die 
Perikardhöhle übertreten oder umgekehrt das Herz in den 
oberen Bereich der Peritonealhöhle verlagert sein. Ursache 
ist die Eventration des Darms durch das Trigonum sterno-
costale.

 3. Eine kongenitale Zwerchfellhernie tritt bei einem von etwa 
2.200 Neugeborenen auf. Ein Neugeborenes mit dieser Ver-
dachtsdiagnose sollte sofort mit Kopf und Oberkörper 
hochgelagert werden, damit die abdominellen Organe mög-
lichst nach unten in den Bauchraum zurücksinken. Nach 
der Stabilisierungsphase wird eine Operation vorgenom-
men, bei der die Baucheingeweide reponiert werden und 
der Zwerchfelldefekt verschlossen wird. Die Mortalität liegt 
bei etwa 60 %. Die betroff enen Neugeborenen sterben oft  an 
Atemproblemen, weil ihre Lungen sich durch den Raum-
mangel nicht vollständig entwickeln konnten. 

Kapitel 10
 1. Die wahrscheinlichste Diagnose ist die einer Halsfi stel. 

Wenn sich die Fistel entzündet, kann von Zeit zu Zeit ein 
schleimiges Material abgesondert werden. Das Material 
stammt wahrscheinlich aus einer sich nach außen öff nen-
den Fistel, einem Überrest der zweiten Schlundfurche und/
oder des Sinus cervicalis. Normalerweise verschwinden Fur-
che und Sinus bei der Ausformung des Halses.

 2. Die Lage der unteren Epithelkörperchen ist variabel. Sie 
entwickeln sich in enger Verbindung mit dem Th ymus und 
steigen mit ihm am Hals hinab. Wenn der Deszensus des 
Th ymus zu seiner normalen Position im oberen Mediasti-
num ausbleibt, können eines oder beide unteren Epithel-
körperchen an der Bifurkation der A. carotis communis zu 
liegen kommen. Wenn sich eines der unteren Epithelkör-
perchen nicht vom Th ymus löst, kann es mit dem Th ymus 
bis in das obere Mediastinum verlagert werden.

 3. Die Patientin hat wahrscheinlich eine Zyste des Ductus thy-
roglossus, die sich aus einem kleinen Überrest des Gangs 
entwickelt hat. Wenn sich der Gang nicht vollständig zu-
rückbildet, kann sich eine Zyste in der Medianebene des 
Halses irgendwo zwischen dem Foramen caecum der Zunge 
und der Fossa jugularis am Manubrium sterni entwickeln. 
Eine Th yroglossuszyste kann mit einer ektopen Schilddrüse 
verwechselt werden, wenn die Drüse nicht zu ihrer norma-
len Lage am Hals abgestiegen ist.

 4. Einseitige Lippenspalten entstehen, wenn der Oberkiefer-
fortsatz auf der betroff enen Seite sich nicht mit den ver-
schmolzenen Nasenfortsätzen vereinigt. Eine Spaltbildung 
im Oberkiefer vor dem Foramen incisivum entsteht, wenn 
sich der laterale Gaumenfortsatz nicht mit dem primären 
Gaumen vereinigt. Etwa 60–80% der Betroff enen, die eine 
Lippenspalte (mit oder ohne Gaumenspalte) aufweisen, 
sind männlich. Wenn beide Elternteile eine normale geneti-
sche Konstitution haben und ihr Kind mit einer Lippenspal-
te geboren wurde, beträgt das Risiko, dass das nächste Kind 
die gleiche Anomalie hat, 4 %.

 5. Es gibt deutliche Beweise dafür, dass Antikonvulsiva wie 
Phenytoin bei Einnahme während der Schwangerschaft  die 
Häufi gkeit von Lippen- oder Gaumenspalten auf das Zwei- 
bis Dreifache gegenüber der allgemeinen Bevölkerung erhö-
hen. Lippenspalten mit Gaumenspalten können durch ge-
netische und umweltbedingte Faktoren hervorgerufen wer-
den, sie haben also eine multifaktorielle Ätiologie. In den 
meisten Fällen können die umweltbedingten Faktoren nicht 
identifi ziert werden.

 6. Hier wird die Zunge wegen eines zu kurz geratenen Frenulum 
linguae zu nah am Boden der Mundhöhle gehalten und kann 
u.U. nicht weit genug nach vorne gestreckt werden, um beim 
Stillen die Brustwarze zu umfassen. Dieses als Ankyloglossie 
bezeichnete Krankheitsbild kommt bei etwa drei von 1.000 
Neugeborenen vor und hängt zusammen mit dem Entste-
hungsmechanismus der Zunge, bei dem sich diese durch 
starke Zellvermehrung in den ventralen Abschnitten des pri-
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mitiven Pharnyx vergrößert und immer weiter vom Mund-
boden abheben muss. In den meisten Fällen ist eine chirurgi-
sche Korrektur (Durchtrennung des Frenulums) nicht erfor-
derlich, da das Frenulum sich auch ohne weitere Behandlung 
mit der Zeit auf die nötige Länge dehnt. 

Kapitel 11
 1. Dass sich kein Katheter durch den Ösophagus in den Magen 

vorschieben lässt, ist ein Zeichen für eine Ösophagusatresie. 
Diese Fehlbildung ist meistens mit einer ösophagotrachea-
len Fistel kombiniert, und das wäre deshalb hier wohl die 
Verdachtsdiagnose des Pädiaters. Durch eine röntgenologi-
sche oder sonografi sche Untersuchung kann die Atresie di-
agnostiziert werden, indem man die im Ösophagusblind-
sack aufgerollte Sonde darstellt. Falls nötig, könnte dabei et-
was Luft  zur Bildverstärkung durch die Sonde injiziert wer-
den. Bei bestimmten Typen der Ösophagotrachealfi stel 
würde man Luft  im Magen fi nden, die durch eine Verbin-
dung zwischen der Trachea und dem unteren Ösophagus 
dorthin gelangt ist. Bei Diagnose und Th erapie der Ösopha-
gotrachealfi stel kommt eine Kombination aus radiologi-
schen, endoskopischen und chirurgischen Methoden zum 
Einsatz (› Kap. 12.1.1).

 2. Ein Säugling mit Atemnotsyndrom (engl. respiratory di-
stress syndrome, RDS) oder Hyaline-Membranen-Syndrom 
versucht seine Ventilationsstörung auszugleichen, indem er 
seine Atmung beschleunigt und manchmal auch vertieft . 
Off ensichtliche Zeichen der erschwerten Atmung sind in-
terkostale, subkostale und juguläre Einziehungen beim At-
men sowie die „Nasenfl ügelatmung“. Das Hyaline-Membra-
nen-Syndrom ist die häufi gste Ursache für Atemnot und 
Sterblichkeit bei Frühgeborenen. Verursacht wird es durch 
einen Mangel an Surfactant. Während der Schwangerschaft  
kann man eine Behandlung mit Glukokortikoiden durch-
führen, um die fetale Lungenentwicklung und Surfactant-
Bildung zu beschleunigen.

 3. Bei der häufi gsten Form der Ösophagotrachealfi stel besteht 
eine Verbindung zwischen der Trachea und dem unteren 
Teil des Ösophagus. Diese Fehlbildung geht in der Regel mit 
einer Ösophagusatresie oberhalb der Fistel einher. Die öso-
phagotracheale Fistel entsteht durch eine unvollständige 
Trennung zwischen Trachea und Ösophagus im Vorder-
darm durch das Septum oesophagotracheale.

 4. Bei den meisten Formen der Ösophagotrachealfi steln ge-
langt Luft  über die Fistel in den Ösophagus und Magen. Als 
schwerwiegende Komplikation dieser Fehlbildung kann es 
zu einer Lungenentzündung durch Aspiration von Nasense-
kreten oder Speichel kommen. Es ist deshalb selbstver-
ständlich kontraindiziert, den betroff enen Babys Nahrung 
oder Flüssigkeit zu verabreichen.

Kapitel 12
 1. Eine Duodenalatresie (also ein vollständiger Verschluss des 

duodenalen Lumens) bildet sich meistens im mittleren 
(Pars descendens) oder distalen Drittel (Pars horizontalis) 

des Duodenums. Der Darmverschluss resultiert in der Regel 
aus der ausbleibenden Rekanalisation des Lumens in der 
achten Woche der Embryonalentwicklung. Durch die Pas-
sagestörung kommt es zu einer Erweiterung von Magen 
und proximalem Duodenum, da der Fetus Fruchtwasser 
und das Neugeborene Luft , Milch und Schleim schluckt, die 
nicht weitertransportiert werden können. Bei Kindern mit 
Down-Syndrom kommt die Duodenalatresie nicht selten 
vor, ebenso wie auch andere Entwicklungsstörungen (z.B. 
Pancreas anulare, kardiovaskuläre Fehlbildungen, Malrota-
tion des Mitteldarms oder anorektale Fehlbildungen). Ein 
Polyhydramnion entsteht bei der Duodenalatresie dadurch, 
dass das vom Fetus verschluckte Fruchtwasser nicht in die 
weiter distal gelegenen Darmabschnitte gelangen und dort 
resorbiert werden kann. Normalerweise würde es aus dem 
Darm in den fetalen Kreislauf resorbiert werden, von dort 
aus über die Plazentarschranke in den mütterlichen Kreis-
lauf gelangen und von der Mutter mit dem Urin ausgeschie-
den werden.

 2. Normalerweise bildet sich der Dottersackstiel bis zur zehn-
ten Entwicklungswoche vollständig zurück, und zu diesem 
Zeitpunkt wird der Darm dann auch aus dem Nabel in das 
fetale Abdomen zurückverlagert. Bei 2–4 % aller Menschen 
persistiert aber ein Residuum des Dottersackstiels in Form 
eines Divertikels – dem sog. Meckel-Divertikel – am Ileum. 
Nur in wenigen Fällen treten dadurch Symptome auf. Im 
vorliegenden Fall persistierte der gesamte Dottergang, so-
dass das Ileumdivertikel über einen Fistelgang Verbindung 
zur Bauchwand und zum Nabel hatte. Eine solche Anomalie 
tritt nur selten auf, und die Fistelöff nung im Nabel kann 
leicht mit einem Nabelgranulom (einer chronisch-entzünd-
lichen Veränderung des Nabels) verwechselt werden. 

 3. Vermutlich hatte die Fistel Verbindung mit dem blind en-
denden Rektum. Ursache dieser Fehlbildung – einer Anal-
atresie mit rektovaginaler Fistelbildung – ist die unvollstän-
dige Trennung des vorderen und hinteren Anteils des Sinus 
urogenitalis durch das Septum urogenitale. Die Vagina, die 
sich aus dem vorderen Abschnitt des Sinus urogenitalis ent-
wickelt, hat dadurch Verbindung zum Rektum, das aus dem 
hinteren Abschnitt entsteht.

 4. Dieses Neugeborene hat eine Omphalozele. Eine kleinere 
Omphalozele wie die hier beschriebene wird manchmal 
auch als Nabelschnurbruch bezeichnet, sollte aber nicht mit 
einem Nabelbruch verwechselt werden, der nach der Geburt 
auft reten kann und bei dem der Bruchinhalt von Körper-
haut bedeckt ist. Die dünne Haut, die bei einer Omphalozele 
den Bruchsack bildet, besteht aus Peritoneum und Amnion. 
Bruchinhalt sind in der Regel Dünndarmschlingen. Eine 
Omphalozele entsteht, wenn der Darm sich während der 
zehnten Woche der vorgeburtlichen Entwicklung nicht aus 
der Nabelschnur zurück in die Bauchhöhle verlagert. In 
dem beschriebenen Fall, bei dem die Hernie relativ klein ist, 
kann es auch sein, dass der Darm zwar zunächst regelrecht 
in die Bauchhöhle zurückverlagert wurde, später aber wie-
der in die Nabelschnur herniert ist, da die Rektusmuskula-

22-Endmatter-573-584-9783437411137.indd   58122-Endmatter-573-584-9783437411137.indd   581 23.01.2014   15:22:0023.01.2014   15:22:00



582 Anhang

tur den kreisförmigen Bauchwanddefekt am Nabel nicht 
weit genug eingeengt hat. 

 5. In diesem Fall liegt vermutlich ein Verschluss im Bereich 
des Ileums – eine Ileumatresie – vor. Kongenitale 
Dünndarm atresien betreff en am häufi gsten das Ileum und 
an zweiter Stelle das Duodenum; am seltensten ist das Jeju-
num betroff en. Distal des Darmverschlusses (des atreti-
schen Darmsegments) wird nur wenig Mekonium (fetaler 
Stuhl) durch abgeschilferte Darmepithelien und Schleim ge-
bildet. Bei der Operation würde sich das atretische Ileum-
segment als Engstelle zwischen dem proximalen und dem 
distalen Dünndarm darstellen. Eine Ileumatresie kann 
durch ausbleibende Rekanalisation des Darmlumens entste-
hen, häufi ger jedoch ist eine pränatale Störung der Blutver-
sorgung im Bereich des Ileums die Ursache. Wenn sich eine 
Dünndarmschlinge verdreht, kann die Blutzufuhr dadurch 
unterbrochen werden und das betroff ene Darmsegment 
wird nekrotisch (d.h., es stirbt ab). Ein solches zugrunde ge-
gangenes atretisches Darmsegment stellt sich in den meis-
ten Fällen als bindegewebiger Verbindungsstrang zwischen 
den proximal und distal gelegenen Darmabschnitten dar.

 6. Eine Gastroschisis oder epigastrische Hernie tritt in der 
Mittellinie im Epigastrium aus. Dieser Defekt ist sehr selten; 
er entsteht durch unvollständigen Verschluss der vorderen 
Leibeswand im Verlauf der Verschmelzung der Lateralfal-
ten in der vierten Entwicklungswoche.

Kapitel 13
 1. Eine Doppelbildung von Nierenbecken und Ureter entsteht, 

wenn auf einer Seite des embryonalen Körpers zwei Ureter-
knospen gebildet werden, die im weiteren Verlauf der Ent-
wicklung miteinander verschmelzen. Normalerweise mün-
den beide Ureteren in diesem Fall in die Harnblase. In selte-
nen Fällen mündet der zusätzliche Harnleiter unterhalb der 
Harnblase in den Urogenitaltrakt. Das geschieht, wenn der 
zusätzliche Harnleiter nicht gemeinsam mit dem anderen 
Ureter in den Blasenboden aufgenommen wird, sondern 
zusammen mit dem Urnierengang weiter nach kaudal aus-
wächst und dann auch gemeinsam mit diesem in den kau-
dalen Abschnitt des Sinus urogenitalis mündet. Aus diesem 
Teil des Sinus urogenitalis entwickeln sich die Urethra und 
das Vaginalepithel, und in eine dieser Strukturen mündet 
deshalb der ektope Ureter. Die Fehlmündung unterhalb der 
Harnblase resultiert in einer Inkontinenz, da der Urin we-
der durch den Blasenschließmuskel noch durch einen 
Harnleitersphinkter aufgehalten wird. (Normalerweise be-
wirkt nämlich der schräge Verlauf der Uretermündung 
durch die Blasenwand, dass die Blasenmuskulatur bei Kon-
traktion der Blase wie ein Sphinkter wirkt und den Ureter 
verschließt.) Auf diese Weise kommt es zu ständigem Harn-
tröpfeln aus der Vagina.

 2. Akzessorische oder multiple Nierenarterien sind keine Sel-
tenheit. Etwa 25 % aller Nieren werden aus zwei (oder mehr) 
Arterien versorgt, die direkt aus der Aorta entspringen; mehr 
als zwei Nierenarterien sind dabei allerdings seltener. Die ak-

zessorische Arterie tritt durch den Nierenhilus oder aber an 
einem der Nierenpole (in der Regel dem unteren) in das Nie-
renparenchym ein. Akzessorische Nierenarterien kommen 
häufi ger linksseitig als rechts vor und entstehen durch Per-
sistenz einer der fetalen Arterien, die zur Versorgung der aus 
dem Becken in die Bauchhöhle „aszendierenden“ Nieren 
nacheinander in unterschiedlicher Höhe aus der Aorta aus-
sprossen. Diese fetalen Arterien bilden sich eigentlich jeweils 
zurück, wenn sich das nächsthöhere Gefäß entwickelt. Über-
zählige Arterien kommen zweimal so häufi g vor wie über-
zählige Nierenvenen. 
In einem anderen als dem in der Frage geschilderten Zusam-
menhang können überzählige Nierenarterien klinische Be-
deutung erlangen, wenn sie den Harnleiterabgang am Nie-
renbecken kreuzen und dadurch den Harnabfl uss behindern. 
Auf diese Weise kann eine Hydronephrose mit Aufweitung 
des Nierenbeckenkelchsystems entstehen. In diesen gestau-
ten Nieren kommt es nicht selten zu Nierenbeckenentzün-
dungen (Pyelonephritis), und durch wiederholte Infektionen 
kann das Nierengewebe mit der Zeit zerstört werden.

 3. Die Implantation in einem rudimentären Uterushorn 
kommt sehr selten vor. Sie ist klinisch trotzdem von Bedeu-
tung, weil es sehr schwierig ist, zwischen einer Schwanger-
schaft  in einem rudimentären Uterushorn und einer Tubar-
gravidität zu unterscheiden (› Kap. 3). Im vorliegenden 
Fall ist die Uterusfehlbildung durch verzögertes Wachstum 
des rechten Müller-Gangs und unvollständige Verschmel-
zung mit dem linken Gang entstanden. Die meisten solchen 
Fehlbildungen durch unvollständige Verschmelzung der 
beiden Müller-Gänge erzeugen keine klinischen Symptome; 
wenn ein rudimentär angelegtes Horn jedoch nicht mit dem 
Hauptteil des Uterus kommuniziert, kann es während der 
Menstruation durch den Druck des nicht abfl ießenden 
Menstruationsblutes zu Unterleibschmerzen kommen. Die 
Wand eines rudimentären Uterushorns ist in der Regel di-
cker als die eines Eileiters, daher kommt es bei einer ekto-
pen Schwangerschaft  im Uterushorn unter Umständen we-
sentlich später zur Ruptur als bei einer Tubargravidität.

 4. Diese Anomalie, bei der die Harnröhrenmündung sich auf 
der Ventralseite des Penis im Bereich der Glans befi ndet, 
wird als Hypospadia glandis bezeichnet. Durch einen binde-
gewebigen Strang, die Chorda, wird der Penisschaft  dabei 
nach ventral gekrümmt. Die Hypospadia glandis entsteht, 
wenn die beiden Urogenitalfalten an der Ventralseite der 
Urethra nicht auf voller Länge miteinander verschmelzen 
und dann nicht mit der Pars spongiosa der Urethra in der 
Glans penis in Kontakt treten. Hypospadien können durch 
ungenügende Androgenproduktion in den fetalen Hoden 
oder aber durch eine Hormoninsensitivität auf zellulärer 
Ebene in den Urogenitalfalten bedingt sein. Die Ätiologie 
wird als multifaktoriell angesehen, da das Risiko für das 
Auft reten einer Hypospadie erhöht ist, wenn in der Familie 
bereits Hypospadie-Fälle vorliegen. Etwa einer von 300 neu-
geborenen Knaben ist in der Allgemeinbevölkerung von ei-
ner Hypospadie betroff en.

22-Endmatter-573-584-9783437411137.indd   58222-Endmatter-573-584-9783437411137.indd   582 23.01.2014   15:22:0023.01.2014   15:22:00



583Antworten

 5. Diese junge Frau ist weiblich, auch wenn sie einen 46,XY-
Chromosomensatz hat. Sie hat off ensichtlich eine Andro-
geninsensitivität. Bei den Betroff enen sprechen die Zellen in 
den Geschlechtsorganen nicht auf die Wirkung von Testo-
steron an, so dass die Maskulinisierung des Fetus ausbleibt. 
Es gibt keine anatomischen Gründe, diese Frau von der 
Teilnahme an den Olympischen Spielen auszuschließen.

 6. Embryologische Grundlage einer indirekten Leistenhernie 
ist die Persistenz des Processus vaginalis, einer fetalen peri-
tonealen Aussackung, die sich während der Entwicklung 
fi ngerförmig in die untere Bauchwand vorstülpt und so den 
Leistenkanal bildet. Wenn der Processus vaginalis nicht ob-
literiert, bildet er eine Schwachstelle in der Bauchdecke und 
einen Bruchsack, in den bei erhöhtem intraabdominellem 
Druck (z.B. beim Pressen oder wie hier beim Heben eines 
schweren Gewichts) Teile der Baucheingeweide hernieren 
können. Der Bruchinhalt ist in diesem Fall von einem 
Bruchsack aus der Fascia spermatica interna, der Fascia 
cremasterica und Muskelgewebe des M. cremaster bedeckt.

Kapitel 14
 1. Der häufi gste Herzfehler ist der Ventrikelseptumdefekt 

(VSD), den etwa 25 % aller Kinder mit angeborenen Herz-
fehlbildungen aufweisen. Patienten mit einem großen VSD 
haben in der Regel einen massiven Links-rechts-Shunt und 
fallen durch Zyanose und Herzinsuffi  zienz auf.

 2. Der häufi gste Herzfehler nach einer mütterlichen Röteln-In-
fektion in der Frühschwangerschaft  ist der persistierende 
Ductus arteriosus (PDA). Wenn der Ductus arteriosus sich 
nicht verschließt, werden bis zu ⅔ des linksventrikulären 
Herzzeitvolumens aus der Aorta über den Duktus in die Pul-
monalarterie kurzgeschlossen. Das bedeutet eine erhebliche 
Mehrarbeit für das Herz und führt zur Herzvergrößerung.

 3. Die vier Merkmale der Fallot-Tetralogie sind Pulmonalste-
nose, Ventrikelseptumdefekt (VSD), überreitende Aorta 
und rechtsventrikuläre Hypertrophie. Durch Angiokardio-
grafi e oder Sonografi e könnte man die Verlagerung der 
(über dem VSD reitenden) Aorta und das Ausmaß der Pul-
monalstenose feststellen. Das auff älligste klinische Zeichen 
ist die Zyanose, weil bei der Fallot-Tetralogie sauerstoff ar-
mes Blut in den Körperkreislauf kurzgeschlossen wird; sie 
ist jedoch bei der Geburt noch nicht notwendigerweise vor-
handen. Hauptsächliches Th erapieziel muss es sein, die 
Oxygenierung des Blutes im Körperkreislauf zu verbessern. 
Normalerweise geschieht dies durch operative Behebung 
der Pulmonalstenose und Verschluss des VSD.

 4. Wahrscheinlich würde man zunächst eine Sonografi e und 
dann eine Herzkatheteruntersuchung vornehmen, um die 
Diagnose einer Transposition der großen Arterien (TGA) 
zu bestätigen. Wenn diese Fehlbildung vorliegt, stellt sich 
ein Kontrastmittelbolus, den man in den rechten Ventrikel 
injiziert, in der Aorta dar, während in den linken Ventrikel 
injiziertes Kontrastmittel in den Lungenkreislauf gelangen 
würde. Das Kind konnte nach der Geburt überleben, weil 
bei den betroff enen Patienten der Ductus arteriosus Botalli 

off en bleibt und einen gewissen Austausch zwischen Lun-
gen- und Körperkreislauf erlaubt. In manchen Fällen liegt 
auch ein Vorhof- oder Ventrikelseptumdefekt vor, der die 
Vermischung von sauerstoff reichem und sauerstoff armem 
Blut ermöglicht. Wenn kein Septumdefekt vorliegt und der 
Ductus arteriosus sich schließt, ist eine vollständige TGA 
nicht mit dem Leben vereinbar.

 5. Wahrscheinlich handelt es sich hier um einen atrialen Sep-
tumdefekt (ASD) vom Secundum-Typ (ASD II) im Bereich 
der Fossa ovalis, denn das ist die häufi gste Form eines kli-
nisch relevanten (Beschwerden hervorrufenden) ASD. Gro-
ße Defekte – wie der im beschriebenen Fall – erstrecken 
sich oft  in Richtung V. cava inferior. Die Pulmonalarterie 
und ihre Verzweigungen sind erweitert, weil Blutmenge 
und Druck im Lungenkreislauf erhöht sind, denn es besteht 
in diesem Fall ein erheblicher Shunt von oxygeniertem Blut 
aus dem linken in den rechten Vorhof. Das Shunt-Blut ge-
langt – gemeinsam mit dem venösen Rückstrom aus dem 
Körperkreislauf – in den rechten Ventrikel und wird zusätz-
lich durch die Lungen gepumpt. Selbst ein großer ASD 
kann, wie im vorliegenden Fall, lange Zeit toleriert werden; 
eine zunehmende Erweiterung des rechten Ventrikels führt 
aber schließlich oft  zum Herzversagen.

Kapitel 15
 1. Die häufi gste Wirbelsäulenfehlbildung ist die Spina bifi da 

occulta. Der dabei auft retende Wirbelbogendefekt auf Höhe 
von L5 und/oder S1 lässt sich bei etwa 10 % aller Menschen 
nachweisen. Auch an Hals- oder Brustwirbeln kann ein sol-
cher Defekt (seltener) auft reten. In den meisten Fällen sind 
Rückenmark und Spinalnerven dabei normal entwickelt 
und neurologische Symptome fehlen. Auch Rückenbe-
schwerden werden in der Regel nicht von einer Spina bifi da 
occulta verursacht.

 2. Eine rudimentäre Rippe am siebten Halswirbel („Halsrip-
pe“) kann klinisch von Bedeutung werden, wenn sie auf die 
A. subclavia und/oder den Plexus brachialis drückt und so 
Symptome einer Gefäß- oder Nervenkompression verur-
sacht. In den meisten Fällen verursachen Halsrippen aber 
keine Symptome. Rudimentäre akzessorische Rippen entwi-
ckeln sich, wenn am siebten Halswirbel ein Processus costa-
lis angelegt wird. Sie sind bei 0,5–1 % aller Menschen vor-
handen.

 3. Eine Seitkrümmung der Wirbelsäule (Skoliose) kann durch 
eine Halbwirbelbildung verursacht werden. Ein Halbwirbel 
besteht aus einem halben Wirbelkörper mit Gelenkfortsatz 
(Pedikel) und einem halben Wirbelbogen (Lamina). Diese 
Fehlbildung entsteht, wenn aus den Mesenchymzellen eines 
Sklerotoms auf einer Seite keine Wirbelanlage entsteht. In 
diesem Fall gibt es auf einer Körperseite mehr Knochen- 
und Wachstumskerne als auf der anderen und die wachsen-
de Wirbelsäule verbiegt sich entsprechend zur Seite.

 4. Kraniosynostose ist der vorzeitige Verschluss von einer 
oder mehreren Schädelnähten mit der Folge einer Formab-
weichung des Schädels. Eine Skaphozephalie mit langem, 
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schmalem Schädel resultiert aus einem vorzeitigen Schluss 
der Sagittalnaht und macht etwa 50 % aller Kraniosynosto-
se-Fälle aus. Die Hirn- und geistige Entwicklung ist bei den 
betroff enen Kindern nicht beeinträchtigt.

 5. Merkmale des Klippel-Feil-Syndroms sind ein kurzer Hals, 
ein tiefer Haaransatz und eine eingeschränkte Beweglich-
keit der Halswirbelsäule. In den meisten Fällen ist die Zahl 
der Halswirbel vermindert.

Kapitel 16
 1. Die Auff älligkeiten dieses Kindes werden durch eine Aplasie 

des sternokostalen Anteils des linken M. pectoralis major 
verursacht. Die rein kostalen Köpfe von M. pectoralis major 
und minor sind in der Regel vorhanden. Trotz seiner vielfäl-
tigen Funktionen und Aufgaben verursacht das partielle 
oder vollständige Fehlen des M. pectoralis major meist kei-
ne Behinderung, denn die anderen am Schultergelenk an-
setzenden Muskeln kompensieren für die ausgefallenen 
Muskelanteile. Das Fehlen der vorderen Axillarfalte und das 
Tieferstehen der Mamille sind allerdings sehr auff ällig.

 2. Bei etwa 13 % aller Menschen fehlt der M. palmaris longus 
ein- oder beidseitig; damit ist allerdings keinerlei Ein-
schränkung verbunden.

 3. Es müsste der linke M. sternocleidomastoideus sein, der bei 
diesem Kind gedehnt wird und deshalb auff ällig hervortritt; 
dies ist allerdings gerade nicht der erkrankte Muskel. Viel-
mehr kommt die Kopfneigung nach rechts durch den ver-
kürzten, kontrakten rechten M. sternocleidomastoideus zu-
stande, der das rechte Mastoid in Richtung Klavikula und 
Sternum zieht. Folge ist ein überwiegendes Wachstum der 
linken Kopf- und Halsseite, das die Kopfwendung und -nei-
gung nach rechts bewirkt. Diese nicht seltene Störung – ein 
muskulärer Schiefh als oder Tortikollis – kann durch eine 
Verletzung des Muskels unter der Geburt zustande kom-
men, bei der durch Überdehnung und Zerreißen einzelner 
Muskelfasern ein Hämatom im Muskel entsteht. Im Verlauf 
einiger Wochen gehen dann unter Umständen die betroff e-
nen Muskelfasern zugrunde (Nekrose) und das Hämatom 
wird durch Bindegewebe ersetzt. Daraus resultiert eine Ver-
kürzung des betroff enen Muskels, durch die der Kopf des 
Kindes zur kranken Seite gezogen wird.

 4. Wenn die quergestreift e Muskulatur im medianen Bereich 
der vorderen Bauchwand des Embryos fehlt, entsteht eine 
Harnblasenekstrophie. Diese schwere Fehlbildung wird ver-
ursacht durch den ausbleibenden Verschluss der unteren 
Bauchwand, bei dem keine Mesenchymzellen aus dem so-
matischen Mesoderm in den Bereich zwischen dem Ober-
fl ächenektoderm und dem Sinus urogenitalis einwandern. 
Das Fehlen der Mesenchymzellen in diesem Bereich führt 
dann dazu, dass sich dort keine quergestreift e Muskulatur 
ausbilden kann.

Kapitel 17
 1. Im Säuglingsalter entwickeln ungefähr achtmal so viele 

Mädchen wie Jungen eine Hüft luxation. In der Regel ist die 

Hüft e bei der Geburt noch nicht luxiert, aber das Azetabu-
lum ist bereits von Geburt an unterentwickelt. Eine off en-
sichtliche Luxation tritt unter Umständen erst ein, wenn 
das Kind im Alter von knapp einem Jahr beginnt, sich auf 
die Beine zu stellen. Bei einer frühen Diagnose – die manu-
elle und die Ultraschalluntersuchung der Hüft gelenke ge-
hört zum absoluten Pfl ichtprogramm der regelmäßigen 
Vorsorgeuntersuchungen im ersten Lebensjahr – kann eine 
geeignete Th erapie (u. U. ein umfassender beidseitiger 
Gipsverband) wesentlich zur Ausbildung eines normalen 
Azetabulums führen. Nichtbehandlung führt dagegen häu-
fi g zu einer schweren Gehbehinderung und durch die Fehl-
belastung zu Arthrose in verschiedenen Gelenken des Bei-
nes. Wahrscheinlich wird die Hüft gelenksdysplasie durch 
direkte mechanische Einfl üsse hervorgerufen, durch die die 
Hüft e des Fetus intrauterin deformiert wird. 

 2. Schwere Extremitätenfehlbildungen (Amelien und Mero-
melien), wie sie durch Th alidomid hervorgerufen wurden, 
sind selten und haben meistens eine genetische Ursache. 
Beim sog. Th alidomid-Syndrom fehlten Gliedmaßen entwe-
der vollständig (Amelie) oder es bestanden schwere Glied-
maßendefekte (Meromelie), indem beispielsweise die Hän-
de und/oder Füße direkt durch kurze, unregelmäßig ge-
formte Knochen mit dem Rumpf verbunden waren. Zusätz-
lich hatten die Betroff enen intestinale Atresien und 
Herzfehler.

 3. Die häufi gste Form des Klumpfußes ist der Pes equinovarus, 
der bei einem von etwa 1.000 Neugeborenen vorkommt. 
Die Fußsohle ist dabei einwärts (nach medial) gedreht und 
der Fuß stark plantarfl exiert, also in einer Art „Zehenspit-
zengang“ fi xiert, und erinnert deshalb in der Form an den 
Fuß eines Pferdes (lat. equinus = Pferd).

 4. Die Syndaktylie (Verschmelzung von Fingern oder Zehen) 
ist die häufi gste Fehlbildung im Bereich der Extremitäten 
überhaupt. Die Spannbreite reicht dabei von der Ausbil-
dung einer „Schwimmhaut“ bis hin zur Synostose, bei der 
zwei Phalangen vollständig knöchern zusammengewachsen 
sind. Syndaktylien treten häufi ger am Fuß als an der Hand 
auf. Sie entstehen entweder dadurch, dass sich in der fünf-
ten Woche einer oder mehrere Finger- oder Zehenstrahlen 
nicht separat ausbilden, oder dadurch, dass die häutige Ver-
bindung zwischen den Strahlen zwischen der sechsten und 
achten Entwicklungswoche nicht vollständig zurückgebildet 
wird. 

Kapitel 18
 1. Im Ultraschall kann das Fehlen der Schädelkalotte (Akra-

nie) bereits in der 14. Schwangerschaft swoche nachgewie-
sen werden (› Abb. 18.36). Ein Fetus mit einer Meroanen-
zephalie (partieller Aplasie des Gehirns) schluckt weniger 
Fruchtwasser – vermutlich aufgrund einer Störung der neu-
romuskulären Mechanismen, die den Schluckvorgang steu-
ern. Dadurch wird auch weniger Fruchtwasser im fetalen 
Darm resorbiert und über die Plazenta dem mütterlichen 
Kreislauf zugeführt. Da der Fetus andererseits normale 
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Urinmengen in die Amnionhöhle ausscheidet, nimmt die 
Fruchtwassermenge zu. Die Meroanenzephalie – oft  nicht 
ganz korrekt als „Anenzephalie“ bezeichnet – kann auf ei-
ner einfachen Röntgenuntersuchung (sog. Röntgenleerauf-
nahme) leicht und sicher diagnostiziert werden; allerdings 
werden Röntgenaufnahmen von Feten in der Regel vermie-
den. Stattdessen wird die Fehlbildung meist durch Sonogra-
fi e oder Amniozentese diagnostiziert. Bei der Amniozentese 
deutet ein erhöhter AFP-Spiegel (› Kap. 6) im Fruchtwas-
ser auf einen Neuralrohrdefekt – z.B. eine Akranie mit Me-
roanenzephalie oder auch eine Spina bifi da mit Myeloschi-
sis – hin.

 2. Neurologische Ausfälle treten bei einer Myelomeningozele 
auf, weil häufi g Anteile von Rückenmark und/oder die Spi-
nalnervenwurzeln in der Wand des austretenden Bruchs 
enthalten sind. Dadurch wird die Nervenversorgung ver-
schiedener Strukturen gestört: Oft  bestehen Lähmungen im 
Bereich der unteren Extremitäten, und durch Sphinkterläh-
mungen von Anus und Harnblase kann es zu Stuhl- und 
Harninkontinenz kommen.

 3. Es handelt sich hier um einen obstruktiven Hydrozephalus 
(Hydrocephalus internus); die Obstruktion (Passagebehin-
derung) liegt dabei meistens im Bereich des Aquaeductus 
mesencephali. Durch eine Stenose oder Atresie in diesem 
Bereich wird die Passage des Liquors aus den Seitenventri-
keln und dem dritten Ventrikel in den vierten Ventrikel 
eingeschränkt oder verhindert. Gelegentlich wird ein Hy-
drozephalus schon vor der Geburt (durch eine Ultraschall-
untersuchung im dritten Trimester) festgestellt; in den 
meisten Fällen erfolgt die Diagnose aber in den ersten Wo-
chen nach der Geburt. Die chirurgische Th erapie des Hyd-
rozephalus erfolgt durch Einlegen einer Schlauchverbin-
dung (Shunt), über die der überschüssige Liquor in das 
Blutgefäßsystem (z.B. am Hals) oder in die Peritonealhöhle 
abgeleitet wird, sodass er nachfolgend über die Nieren des 
Kindes ausgeschieden werden kann.

 4. Ein großer Kopf ist nicht gleichbedeutend mit einem Hy-
drozephalus, denn ein sog. Makrozephalus kann auch durch 
ein ungewöhnlich großes Gehirn (Makroenzephalie), ein 
subdurales Hygrom oder ein großes Hämatom verursacht 
werden. Andererseits muss auch der Hydrozephalus nicht 
notwendigerweise mit einer Vergrößerung des Kopfes ein-
hergehen. Beim sog. Hydrocephalus e vacuo entsteht eine 
Vergrößerung der Hirnventrikel, z.B. durch die Zerstörung 
oder Atrophie von Hirngewebe, und der Kopf ist insgesamt 
nicht vergrößert.
Eine Mikroenzephalie (ein abnorm kleines Gehirn) durch 
Störung oder Unterbrechung der Hirnentwicklung geht da-
gegen in der Regel mit einer Mikrozephalie (einer verklei-
nerten Schädelkalotte) einher, da das Wachstum der Schä-
delknochen zum großen Teil durch das Hirnwachstum auf-
rechterhalten wird. Während der Fetalentwicklung können 
Infektionen mit Zytomegalie-Viren, Toxoplasma gondii und 
Herpes-simplex-Viren sowie auch hohe Strahlendosen eine 
Mikroenzephalie mit nachfolgender Mikrozephalie verursa-

chen. Eine schwere geistige Retardierung ist daher die Folge 
einer hoch dosierten Strahlenbelastung des Fetus zwischen 
der achten und der 16. Entwicklungswoche.

 5. Die – partielle oder vollständige – Agenesie des Corpus cal-
losum geht bei 70 % der Betroff enen mit einer Intelligenz-
minderung und in 50 % mit epileptischen Anfällen einher. 
Manche Patienten sind allerdings auch vollkommen asym p-
tomatisch und im Alltag in keiner Weise beeinträchtigt. Der 
Balkenmangel kann als isolierte Fehlbildung auft reten, ist 
aber oft  mit anderen Hirnfehlbildungen kombiniert – so 
z.B. mit einer Holoprosenzephalie, also einer Störung der 
normalen Spaltung des Prosenzephalons (Vorderhirns). 
Wie im beschriebenen Fall kann bei einem Balkenmangel 
der dritte Ventrikel vergrößert sein, denn er erstreckt sich 
oft  nach oben bis auf die Höhe der Obergrenze der Seiten-
ventrikel, wenn das Corpus callosum als Begrenzung fehlt. 
Die Seitenventrikel sind in diesem Fall in der Regel auch et-
was vergrößert.

Kapitel 19
 1. Die Mutter hatte sich in diesem Fall sicherlich in der Früh-

schwangerschaft  mit Röteln angesteckt, denn die Sympto-
mentrias des Kindes ist typisch für die Röteln-Embryopa-
thie. Eine Katarakt (Linsentrübung) entsteht gewöhnlich 
bei einer schweren Infektion in den ersten sechs Wochen 
der Schwangerschaft , denn in dieser Zeit entwickelt sich das 
Linsenbläschen. Man nimmt an, dass die Katarakt durch ei-
ne direkte Invasion des Röteln-Virus in die sich entwickeln-
den Linsenfasern entsteht. Der häufi gste Herzfehler bei 
Kindern, deren Mütter eine Röteln-Infektion in der Früh-
schwangerschaft  durchgemacht haben, ist der persistieren-
de Ductus arteriosus Botalli (PDA). Wenn anamnestisch ein 
Hautausschlag bei der Mutter in der Frühschwangerschaft  
bekannt ist, lässt sich die Diagnose einer Röteln-Embryopa-
thie sicherlich einfacher stellen; eine Embryopathie kann al-
lerdings auch bei einer subklinischen (d. h. ohne Symptome 
oder Hautausschlag bei der Mutter ablaufenden) Infektion 
auft reten.

 2. Eine kongenitale Ptosis (ein Herabhängen des Oberlides) 
entsteht in der Regel durch gestörte oder ausbleibende Bil-
dung des M. levator palpebrae superioris und wird in die-
sem Fall autosomal-dominant vererbt. Auch eine Schädi-
gung des oberen Astes des N. oculomotorius (N. III), der 
den M. levator palpebrae versorgt, kann zu einer Oberlid-
senkung führen.

 3. In diesem Fall ist sicher der intrazelluläre Parasit Toxoplas-
ma gondii beteiligt. Die entsprechenden Entwicklungsstö-
rungen resultieren aus der Streuung von Toxoplasmen in 
die fetale Blutbahn und der nachfolgenden Invasion be-
stimmter Organe. Besonders betroff en ist das Zentralner-
vensystem – einschließlich der Augen, die sich als Ausstül-
pungen (Augenbläschen) aus dem embryonalen Gehirn 
entwickeln. Der betreuende Arzt würde der Mutter sicher-
lich sagen, dass Toxoplasma-Zysten in Fleisch enthalten 
sein können und dass sie – insbesondere bei einer erneuten 
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586 Anhang

Schwangerschaft  – Fleisch immer gut durchkochen oder 
-braten sollte. Wichtig ist auch, dass Katzenkot oft  Toxo-
plasma-Oozysten enthält und dass eine Schwangere im 
Umgang mit Katzen und insbesondere bei der Entsorgung 
der Katzenexkremente sehr vorsichtig sein muss.

 4. Dieses Kind hat die charakteristischen Merkmale einer Tri-
somie 18: Tief ansetzende, dysplastische Ohren, schwere 
geistige Behinderung, ein ausladender Hinterkopf, ein 
Herzfehler und eine Gedeihstörung sprechen alle für das 
Vorliegen dieser Chromosomenstörung, die durch Nondis-
junction des Chromosoms 18 während der Gametogenese 
entsteht. Die Inzidenz liegt bei etwa 1 : 8.000 Neugebore-
nen. Man schätzt, dass 94 % der betroff enen Schwanger-
schaft en mit einer Fehlgeburt enden. Kinder, die mit einer 
Trisomie 18 zur Welt kommen, haben eine geringe Lebens-
erwartung: 30 % versterben innerhalb eines Monats, die 
mittlere Überlebensdauer liegt bei zwei Monaten, und nur 
10 % werden älter als ein Jahr.

 4. Bei der Netzhautablösung trennen sich die beiden embryo-
nalen Schichten der Retina voneinander: das aus dem äuße-
ren Blatt des Augenbechers entstandene Pigmentepithel löst 
sich von der aus dem inneren Blatt des Augenbechers ent-
standenen neuronalen Retina. Normalerweise obliteriert 
der Raum zwischen diesen beiden Schichten – das ehemali-
ge Lumen des Augenbechers – bei der Entwicklung der Re-
tina. Der proximale Anteil der A. hyaloidea persistiert nor-
malerweise als Zentralarterie der Retina, der distale Anteil 
des Gefäßes bildet sich dagegen zurück. 

Kapitel 20
 1. „Hexenzähne“ sind bei etwa einem von 2.000 Neugebore-

nen bei der Geburt vorhanden; meistens liegen dabei zwei 
Zähne in der Position der mittleren Unterkieferschneide-
zähne. Es kann sich dabei um überzählige Zähne handeln, 
oft  sind es aber auch vorzeitig durchgebrochene normale 
Zähne. Wenn man durch eine Röntgenuntersuchung fest-
stellt, dass es sich um überzählige Zahnanlagen handelt, 
werden die „Hexenzähne“ in der Regel entfernt, damit sie 
den Durchbruch der normalen Milchzähne nicht stören. 
Zähne bei Neugeborenen können der Mutter durch Verlet-
zung der Brustwarzen Probleme und Schmerzen beim Stil-
len bereiten. Auch das Kind selbst kann sich im Zungenbe-
reich durch die Zähne verletzen, denn die Zunge ragt auf-
grund der geringen Größe des Unterkiefers beim Neugebo-
renen noch zwischen die Alveolarfortsätze der Kiefer.

 2. Die Verfärbung der Zähne dieses Kindes wurde wahr-
scheinlich durch die Einnahme von Tetrazyklinen während 
der Schwangerschaft  verursacht. Tetrazykline werden wäh-
rend der Zahnentwicklung in Schmelz und Dentin eingela-
gert und führen so zu den typischen Verfärbungen. Die 
durch Tetrazykline verursachte Entwicklungsstörung der 
Ameloblasten führt zur Schmelzhypoplasie (z.B. mit 
Schmelzgrübchen). Sehr wahrscheinlich werden die blei-
benden Zähne ebenfalls betroff en sein, denn auch ihre 
Schmelzbildung beginnt bereits vor der Geburt (um die 20. 
Woche in den Schneidezähnen).

 3. Es handelt sich um eine angiomatöse Hautbildung – ein ka-
pilläres Hämangiom, das durch lokal übermäßiges Wachs-
tum kleiner Blutgefäße (v.a. Kapillaren, aber auch einige 
Venolen und Arteriolen) entsteht. Das Gefäßmal ist rot, 
weil aus dem darin enthaltenen Blut kaum Sauerstoff  ins 
Gewebe aufgenommen wird. In dieser Ausprägung – als 
„Storchenbiss“ im Nacken – ist ein Angiom etwas ganz 
Normales und blasst im Laufe der folgenden Jahre ab. Man 
kann die Mutter dahingehend beruhigen, dass das Angiom 
keinerlei klinische Bedeutung hat und keine Th erapie erfor-
dert. Früher wurden Angiome dieser Art auch als Naevus 
fl ammeus („fl ammenartiges/fl ammend rotes Muttermal“) 
bezeichnet; diese Bezeichnung gilt allerdings auch für ande-
re Arten von Angiomen. Um Missverständnisse zu vermei-
den, sollte man vielleicht besser gar nicht von einem „Nä-
vus“ sprechen, denn dieses Wort leitet sich von dem lateini-
schen Begriff  für ein Muttermal bzw. einen Leberfl eck ab, 
und ein Muttermal muss nicht unbedingt ein Angiom sein.

 4. Ein Haarbüschel in der Medianlinie des Rückens in der 
Lumbosakralregion zeigt oft  eine darunterliegende Spina bi-
fi da occulta an. Dies ist die häufi gste Entwicklungsstörung 
der Wirbelsäule und kommt bei etwa 10 % aller – ansonsten 
normal entwickelter – Menschen auf Höhe von L5 oder S1 
vor. Die Spina bifi da occulta hat gewöhnlich keine klinische 
Relevanz, bei einigen betroff enen Kindern liegen jedoch zu-
sätzlich unter der Wirbelbogenanomalie auch noch Entwick-
lungsdefekte von Rückenmark und Nervenwurzeln vor.

 5. Bei Kindern mit einer lamellären Ichthyose bilden die ober-
fl ächlichen epidermalen Schichten aufgrund einer übermä-
ßigen Verhornung graubraune, fi schschuppenartige Plat-
ten, die im Zentrum festsitzen und sich an den Rändern von 
der Hautoberfl äche abheben. Glücklicherweise ist diese Er-
krankung sehr selten. Sie wird autosomal-rezessiv vererbt.

    

22-Endmatter-573-584-9783437411137.indd   58622-Endmatter-573-584-9783437411137.indd   586 23.01.2014   15:22:0023.01.2014   15:22:00



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (None)
  /CalRGBProfile (ECI-RGB.V1.0.icc)
  /CalCMYKProfile (ISO Coated v2 300% \050ECI\051)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Warning
  /CompatibilityLevel 1.6
  /CompressObjects /Off
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /LeaveColorUnchanged
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType true
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams true
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness false
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Remove
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile (None)
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages false
  /ColorImageMinResolution 150
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages false
  /ColorImageDownsampleType /Average
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.00000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.40
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages false
  /GrayImageMinResolution 150
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages false
  /GrayImageDownsampleType /Average
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.00000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.40
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages false
  /MonoImageMinResolution 300
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages false
  /MonoImageDownsampleType /Average
  /MonoImageResolution 1000
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.00000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile (None)
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /CreateJDFFile false
  /Description <<
    /ENU <>
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames false
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AllowImageBreaks true
      /AllowTableBreaks true
      /ExpandPage false
      /HonorBaseURL true
      /HonorRolloverEffect false
      /IgnoreHTMLPageBreaks false
      /IncludeHeaderFooter false
      /MarginOffset [
        0
        0
        0
        0
      ]
      /MetadataAuthor ()
      /MetadataKeywords ()
      /MetadataSubject ()
      /MetadataTitle ()
      /MetricPageSize [
        0
        0
      ]
      /MetricUnit /inch
      /MobileCompatible 0
      /Namespace [
        (Adobe)
        (GoLive)
        (8.0)
      ]
      /OpenZoomToHTMLFontSize false
      /PageOrientation /Portrait
      /RemoveBackground false
      /ShrinkContent true
      /TreatColorsAs /MainMonitorColors
      /UseEmbeddedProfiles false
      /UseHTMLTitleAsMetadata true
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /BleedOffset [
        0
        0
        0
        0
      ]
      /ConvertColors /NoConversion
      /DestinationProfileName (ISO Coated v2 300% \(ECI\))
      /DestinationProfileSelector /UseName
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements true
      /GenerateStructure false
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles false
      /MarksOffset 8.503940
      /MarksWeight 0.125000
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /UseName
      /PageMarksFile /RomanDefault
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /LeaveUntagged
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [595.276 841.890]
>> setpagedevice


