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Vorwort zur 2. Auflage

Das ,,Facharztwissen Orthopéadie/Unfallchirurgie® konnte sich in seiner
1. Auflage einer groBBen Leserschaft erfreuen, weshalb das Herausgeber-
team und der Verlag sich dazu entschlossen haben, eine aktualisierte
und in zahlreichen Punkten stark erginzte 2. Auflage zu verfassen. Uber
100 neue Abbildungen wurden an besonders relevanten Punkten ein-
gefiigt, um dadurch den Lernerfolg fiir den Leser zu erh6hen. Das neue
Konzept der Flashcards wurde ebenfalls als Ergdnzung zum Print-
format erstellt. Hierbei wurden die Fragen bewusst aus besonders
priifungsrelevanten Themen ausgewihlt, um Spezialwissen von essen-
ziellem Wissen zu trennen.

Das Herausgeberteam mochte sich bei allen Mitwirkenden der 2.
Auflage fiir die zahlreichen Korrekturvorschlidge und Diskussionen be-
danken. Fiir ihr besonderes Engagement seien hier namentlich erwéhnt:
Dr. Verena Huber, Dr. Angela Rademacher, Dr. Anna-Maria Siman-
tira, Dr. Franceska von Matthey, Dr. Farouk Osman, Dr. Max Miihl-
haus, Dr. Nils Schikora, Dr. Andreas Forth und Dr. Manuel Keim. Ein
Buch ist fir die Leserschaft geschrieben und kann nur durch die Ver-
besserungsvorschlige derselben wachsen. Fiir zahlreiche kritische Stim-
men bitten wir auch in Zukunft. Im Verlag bedanken wir uns ganz spe-
ziell bei Frau Barbara Knuechel, Frau Antje Lenzen und Frau Dr.
Astrid Horlacher.

Wir wiinschen nun viel Spall beim Lesen und viel Erfolg bei der
bevorstehenden Priifung!

Norbert Harrasser
Riidiger von Eisenhart-Rothe
Peter Biberthaler

Miinchen
Herbst 2021
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1.1 Angeborene
Skelettsystemerkrankungen

1.1.1 Osteochondrodysplasien

Achondroplasie
Grundlagen
== Synonyme: Chondrodysplasia fetalis, Chon-
drodystrophia fetalis
== Definition: Angeborene, genetisch be-
dingte Skelettdysplasie mit Stérung der
Knorpel- und Knochenbildung
= Atiologie und Pathogenese
— Punktmutation des FGF-(Fibroblast-
Growth-Factor-)Rezeptor-3-Gens:
Spontanmutationen (ca. 80 %) bzw.
autosomal-dominanter Erbgang (20 %)
mit vollstdndiger Penetranz
— Stoérung der Knorpelproliferation und en-
chondralen Ossifikation mit vorzeitigem
Verschluss der Wachstumsfugen

o Deutlich eingeschrinktes Lénge-
nwachstum der Extremitdten bei
ungestortem Breitenwachstum (peri-
ostale Ossifikation) des Knochens

== Epidemiologie
— Haiufigste Osteochondrodysplasie mit
einer Inzidenz von 1/15.000-40.000
Lebendgeburten. Fortgeschrittenes pa-
ternales Alter gilt als Risikofaktor. Das
weibliche Geschlecht iiberwiegt

Klinik
== Bereits bei Geburt zeigt sich der typische
Morphotyp
— Rhizomeler (kurze Extremititen), dys-
proportionierter  (Wachstumsstorung
betrifft nur gewisse Skelettregionen,
z. B. Extremitidten) Kleinwuchs mit
einer durchschnittlichen Erwachsenen-
korpergroBe zwischen 120-130 cm
— Fazies: Relativ groBer Schidel, Mittel-
gesichtshypoplasie mit eingesunkener
Nasenwurzel und prominenter Stirn.
Relative Prognathie (Hervorstehen von
Ober-/Unterkiefer)
— Abdomen ist vorgewolbt
— Wirbelsdule mit ausgeprigter lumbaler
Lordose und thorakalem Gibbus

O Abb. 1.1 Rontgenbild bei Achondroplasie mit ver-
breiterten Metaphysen bei normalen Epiphysen (,,ball-
in-socket“-Epiphyse). (Aus Hefti 2006)

o Sitzhohe aufgrund des kaum ein-
geschrinkten ~ Wirbelsdulenwach-
stums wenig vermindert bis normal
(dysproportionierter Kleinwuchs)

— Hand: Kurze Finger mit vergrofertem

Abstand zwischen 3. und 4. Finger
(Dreizackhand, Triton-Hand)

— Beinachsen mit Varusfehlstellung bei

(relativ zur Tibia) zu langer Fibula

= Komplikationen
— Nervensystem: Enger Spinalkanal (Ge-

fahr der friithzeitigen Stenose), Syringo-
myelie, Hydrozephalus

— Chronische Mittelohrinfektionen bei

enger Eustachi-Rohre

— Dentale Okklusionsstorungen

Diagnostik
== Klinisches Erscheinungsbild
== Bildgebung (8 Abb. 1.1)
— Verkiirzung der Rohrenknochen (v. a.

Femur und Humerus) mit verbreiterten
Metaphysen bei normalen Epiphysen
(,,ball-in-socket“-Epiphyse)

— Fibulaverldngerung (hochstehendes

Fibulakopfchen)
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— Ulnaverkiirzung mit Brachydaktylie

— Becken: Acetabulum breit und flach, re-
duzierter sagittaler Durchmesser des
Beckens, verminderte Hohe der Becken-
schaufeln, Sakrum schmal, Incisura
ischiadica eng

— Wirbelsdule: Enger Spinalkanal (kurze
Pedikel und kraniokaudal abnehmende
frontale interpedikuldre Distanz) mit
weiten Foramina intervertebralia, ak-
zentuiertes sagittales Profil mit bis in
die obere LWS reichender Kyphose, die
dann spitzwinklig in die Lordose iiber-
geht

Differenzialdiagnostik

== Hypochondroplasie
== Pseudoachondroplasie

Therapie

== Die Behandlung ist symptomatisch und
orientiert sich an den funktionellen und
kosmetischen Behinderungen (Achsen-
deformititen der Beine, Spinalkanal-
stenose, KorpergroB3e)

— Achsendeformitéiten: Wachstumsbrem-
sung der Fibula zur Verhinderung eines
Genu varum. Wachstumslenkende Ein-
griffe sowie ggf. hohe tibiale Um-
stellungsosteotomie im Verlauf

— Bei Spinalkanalstenose: Dekomprimie-
rende und stabilisierende Eingriffe er-
forderlich

o Bzgl. der KorpergrofBe ist eine sorg-
faltige Indikationsstellung wich-
tig. Operative Verldngerungen der
Extremitdten mittels Kallusdis-
traktion sind sehr langwierig und
komplikationstrachtig ab einer Ver-
langerung iiber 8-10 cm. Zur Ver-
hinderung einer Disproportionali-
tit miissen die oberen Extremitdten
auch verlidngert werden

Prognose

= Lebenserwartung und Intelligenz sind
nicht beeintrichtigt

== Arthroserisiko ist primar nicht erhéht und
hiangt von der Achsabweichung ab

Hypochondroplasie
Grundlagen
== Definition: Mildere Form der Achondro-

plasie mit normaler Fazies

= Atiologie und Pathogenese

— Punktmutation des FGF-(Fibroblast-
Growth-Factor-)Rezeptor-3-Gens:
Spontanmutationen (80 %)  bzw.
autosomal-dominanter Erbgang (20 %)

— Pathogenese wie bei Achondroplasie

== Epidemiologie

— Inzidenz: 1/30.000 Lebendgeburten

Klinik
== Zunichst normale Entwicklung
== Ab dem 2.-6. Lebensjahr entwickelt sich

ein dysproportionierter Kleinwuchs, der

ausschlieBlich auf das Minderwachstum

der Extremititen zurlickzufiihren ist

— Rhizomelie (v. a. Femur und Humerus),
lumbale Hyperlordose

— Gelenkhypermobilitdt mit Ausbildung
eines Genu varum ohne Tibia vara, je-
doch Beugekontrakturen von Knie und
Ellenbogen

— EndgroBe: 132-147 cm

— Fazies und Hande: Normal

== Komplikationen: wie bei Achondroplasie,

nur seltener

Diagnostik
== Das klinische Erscheinungsbild ist sehr va-

riabel und manchmal vom konstitutionel-

len Kleinwuchs schwer zu unterscheiden,

weshalb Fille z. T. unerkannt bleiben. Als

klinische Trias, welche die Verdachts-

diagnose Hypochondroplasie erwecken

sollte, gilt

1. Minderwuchs mit teils muskul6sem
Habitus

2. Normale Fazies

3. Abnahme des lumbalen interpedikula-
ren Abstandes von kranial nach kaudal
(normalerweise erfolgt eine Zunahme)

== Bildgebung (8 Abb. 1.2)

— Verkiirzung der Rohrenknochen mit
verbreiterten Metaphysen

— Fibulaverldngerung

— Wirbelsdule: Gering verminderter inter-
pedikuldrer Abstand bzw. leicht ver-
kiirzte Pedikel
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== Definition: Genetisch bedingte Skelettdys-
plasie mit Storung der meta- und epiphy-
saren Knorpel- und Knochenbildung
= Atiologie und Pathogenese
— Punktmutation des COMP-(,,cartilage
oligomeric  matrix  protein®“-)Gens:
Spontanmutationen  (hédufiger) bzw.
autosomal-dominanter oder autosomal-
rezessiver Erbgang sind beschrieben
— Pathogenese wie bei Achondroplasie

© In die Wachstumsstérung sind im
Unterschied zur Hypo-/Achondro-
plasie die Wachstumsfuge und die
Epiphyse einbezogen

== Epidemiologie
— Inzidenz (geschitzt): 1/100.000 Lebend-
geburten

Klinik
== Zunichst normale Entwicklung
= Laufbeginn  verzogert;  watschelndes

O Abb. 1.2 Rontgenbild bei Hypochondroplasie. Die

Verdnderungen sind im Vergleich zur Achondroplasie Gangbild
geringer ausgeprigt. (Aus Hefti 2006) == Ab dem 2.-4. Lebensjahr entwickelt sich
ein im Vergleich zur Achondroplasie mil-
— Schiidel, Becken, Hinde: Unauffillig. derer dysproportionierter Kleinwuchs

Die Acetabula kdnnen leicht horizonta- - Rhizomelie (v. a. Femur und Humerus),
lisiert sein akzentuiertes Wirbelsdulenprofil mit
teils Skoliosen, Genu varum/valgum mit
Differenzialdiagnostik recurvatum (teils ,,Windschlagdeformi-
= Achondroplasie tat™), Brachydaktylie (Verkiirzung von

== Pseudoachondroplasie Zehen/Fingern)

— Gelenkhypermobilitidt v. a. der Hand-
gelenke (mit Ulnardeviation) und auch

Therapie des FuBes (ausgepriagter Pes planoval-
== Therapieprinzipien = entsprechen  der gus)
Achondroplasie (» Abschn. 1.1.1), wenn- — Typische  Gelenkhypomobilitit  des
gleich die Befunde wesentlich milder sind. Ellenbogens

— EndgréBe: 90-137 cm

Spinalkanalstenosen kommen kaum vor
— Fazies: Normal

Prognose == Komplikationen
= Lebenserwartung nicht eingeschrinkt. — Friiharthrosen

Selten Assoziation mit intellektuellem De- . .

fizit Diagnostik

== Klinisches Erscheinungsbild

Pseudoachondroplasie == Bildgebung (B Abb. 1.3)
Grundlagen — Verkiirzung der Rohrenknochen mit
== Synonym: Pseudoachondroplastische Dys- verbreiterten Metaphysen und  ver-

plasie kleinerten, fragmentierten Ossi-

fikationskernen
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O Abb. 1.3 Rontgenbild bei Pseudoachondroplasie
mit kolbigen Auftreibungen der Metaphysen, unregel-
maBigen Epiphysen und Fibulatiberlange

— Fibulaverldngerung
Fibulakopfchen)

— Wirbelsdule: Im Kleinkindalter sind die
Wirbelkorper hypoplastisch, erreichen
im Verlauf allerdings eine normale
GroBe. Endplattenverdnderungen kom-
men vor. Normal weiter Spinalkanal.
Ausgeprigte Lendenlordose und thora-
kale Kyphoskoliose (50 %). Denshypo-
plasie

— Becken: Insgesamt verbreitert. Pfannen-
dysplasie, Coxa vara

(hochstehendes

Differenzialdiagnostik

== Achondroplasie

== Hypochondroplasie

== Spondyloepiphysire Dysplasie (s. u.)

Therapie

== Wachstumslenkende  Eingriffe = sowie
Korrekturosteotomien (Hiifte, Knie) kon-
nen frith zur Verbesserung der Gelenkstel-

lung und Verminderung der Arthrose-
progredienz indiziert sein

= Frithzeitige Gelenkersatzoperationen auf-
grund der frithzeitigen Arthrose besonders
an Hiift- und Kniegelenk

== Spondylodesen an der Wirbelsdule bei
ausgepriagten Skoliosen

Prognose

= Lebenserwartung und Intelligenz
nicht beeintrichtigt

== Fritharthrosen hdufig. Unbehandelt meist
erhebliche Einschriankung des Gehens und
Stehens nach Wachstumsabschluss

sind

Metaphysare Dysplasie

Grundlagen

== Definition: Seltene angeborene Chondro-
dysplasie mit Stéorung am metaphysiren
Ende der Wachstumsfuge in der Zone der
Kalzifikation. Bei Mitbeteiligung der
Wirbelsdule handelt es sich um eine spon-
dylometaphyséire Dysplasie

== Epidemiologie
— Inzidenz unbekannt

Klinik

o Trotz verschiedener Subtypen (8 Tab. 1.1)
ist die Klinik am Bewegungsapparat dhn-
lich

== Es besteht ein dysproportionierter, extre-
mitdtenbetonter Minderwuchs mit Coxa
und Genua vara. Die Deformititen be-
stehen ab der Geburt auBler beim Typ
Schmid, bei dem sie erst im Kleinkindalter
auftreten

== Die Glutealinsuffizienz bei Coxa vara
fihrt zu einem watschelnden Gangbild

== Auffallend ist bei einer multilokuldren Ge-
lenkhypermobilitdt eine Hiift- und Knie-
beugekontraktur mit konsekutiver Hyper-
lordose der LWS

== Spondylometaphysidre Dysplasie: Zusitz-
lich Entwicklung einer Kyphoskoliose.
Femur und Tibia neigen zu deutlichen
Varusfehlstellungen
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hypoplasia®)

O Tab. 1.1 Einteilung der metaphysdren Dysplasien

Form Merkmale Gendefekt

Typ Schmid Am haufigsten. Autosomal-dominant COLI10AI-Gen kodiert fiir

Kollagen X

Typ Jansen Selten. Autosomal-dominant. Vergesellschaftet PTH-(Parathormon)/
mit Hyperkalzamie, Hypophosphatédmie, PTHrP-Gen kodiert fiir den
PTH-Mangel PTH-Rezeptor

Typ McKusick Selten. Autosomal-rezessiv. Schiittere Haare, RMRP-Gen kodiert fiir eine

(,,cartilage hair M. Hirschsprung, Immundefekt Endoribonuklease

Unbekannt

evtl. sprunggelenknahe Umstellungs-

Spondylometaphysare Selten. Autosomal-dominant
Dysplasie - Typ Kozlowski: Schwere Verlaufsform
- Typ Sutcliff (,,corner fracture type“): Leichte
Verlaufsform
Diagnostik
== Klinik

== Bildgebung: Die Epiphysen sind weitest-

gehend normal konfiguriert. Radiologisch
sind die typischen Befunde v. a. am Knie-
gelenk zu sehen

— Typ Schmid/Typ Jansen (8 Abb. 1.4):

Verbreiterte Epiphysenfugen. Die Meta-
physe erscheint aufgetrieben, unregel-
maBig und medial ausgezogen

Hiifte: Coxa vara mit Trochanterhoch-
stand

Spondylometaphysire Dysplasie: Platy-
spondylie (Abflachung der Wirbel-
korper). Beim Typ Sutcliff zeigen sich
Frakturen kleiner metaphysédrer Wirbel-
korperanteile

Differenzialdiagnostik

== Mukopolysaccharidose
== Chondrodysplasien

Therapie
= Die symptomatische Therapie richtet sich

nach den Hauptpathologien
— Coxa vara: Valgisationsosteotomie.

Zeitpunkt ist sorgfiltig zu wihlen, da
wihrend des Wachstums hohe Rezidiv-
neigung besteht

Genu varum: Aufgrund des begrenzten
Korrekturpotenzials der Wachstums-
fugen ist die temporire Epiphysiodese
nur teileffektiv. Kniegelenknahe und

osteotomien (bei fixiertem Riickful3va-
rus) haben sich bewéhrt

Prognose

== Fritharthrosen der Gelenke der unteren
Extremitit (aufgrund Fehlstellung)

== Assoziierte Anomalien bestimmen die
Lebenserwartung

Spondyloepiphyséare Dysplasie (SED)
Grundlagen
== Definition: Seltene angeborene Chondro-
dysplasie mit dysproportioniertem Minder-
wuchs und dysplastischen Verdnderungen
an den Wirbelkorpern und (vorwiegend)
proximalen Extremitdtenepiphysen
= Atiologie und Pathogenese
— Das Vererbungsmuster ist autosomal-
dominant oder -rezessiv bzw. X-
chromosomal. Die meisten Félle ent-
stehen aus einer Neumutation
— In der Regel wird die SED durch Muta-
tionen im COL2AI1-Gen verursacht.
Dies fiihrt zu einem Mangel an Typ-II-
Kollagen
= Epidemiologie
— Inzidenz: 1/100.000 Lebendgeburten

Klinik
= Kongenitale Form (Typ Spranger-
Wiedemann)
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O Abb. 1.4 Rontgenbild eines Patienten mit metaphy-
sarer Dysplasie Typ Schmid mit verbreiterten Epi-
physenfugen, aufgetriebenen Metaphysen sowie Coxa
vara mit Trochanterhochstand. (Aus Wirth 2008)

— Es besteht ein dysproportionierter,
rumpfbetonter Minderwuchs mit rela-
tiv langen Extremititen mit unter-
schiedlichen Achsabweichungen (Genu
valgum, selten varum). Auffallend ist
zudem noch eine Hiift- und Kniebeuge-
kontraktur. Hinde und Fiile sind nor-
mal grof3

— Wirbelsdule/Thorax: Lumbale Hyper-
lordose, thorakale Kyphoskoliose. Es
bestehen oft starke Riickenschmerzen

— Gesicht: Flache Fazies, Hyperteloris-
mus. Der Kopf ruht aufgrund des kur-
zen Halses scheinbar direkt auf dem
Rumpf

— Der Thorax zeigt oft fassformige De-
formierungen mit Pectus carinatum
(Kielbrust)

— Die GroBe im Erwachsenenalter vari-
iert zwischen 85-135 cm

== Tarda-Form
— Die Symptome sind teils geringer aus-
gepragt und entstehen erst im Verlauf
des Wachstums
— Prédilektionsstellen der Erkrankung
sind oft Hiift- und Schultergelenke
= Assoziierte Erkrankungen: Lippen-Kiefer-
Gaumen-Spalte, Myopie mit Retina-
ablosung, Katarakt, Taubheit, KlumpfiiB3e
— Typ Schimke: Tarda-Form mit nephro-
tischem Syndrom, Lymphopenie und
Immundefekt

Diagnostik

== Kongenitale Form: Bereits bei Geburt
sichtbare Deformititen

== Tarda-Form: Erst im Schulalter oder zu
Beginn der Pubertit auftretende Deformi-
taten

== Bildgebung (8 Abb. 1.5)

— Die Epiphysen stellen sich, meist sym-
metrisch, sehr uneinheitlich dar (fast
normale Hohe bis komplette Ab-
flachung). Die Ossifikation ist aber
immer deutlich verzdgert

— Wirbelsidule: Postpartal sind die Wirbel-
korper klein und ovoid (Platyspondy-
lie). Die GroBenzunahme ist deutlich
verzogert. Wirbelkdrperdeformierung
mit ventral fehlenden Randleisten (,,an-
genagter Wirbelkorper®) und Tendenz
zu Kyphosen und Skoliosen sind die
Folge. Dysplastischer Dens (ggf. atlan-
toaxiale Subluxation)

— Becken: Hochgradige Coxa vara oder
seltener valga; Schambeindste weisen
eine deutlich verzogerte Ossifikation
auf

Differenzialdiagnostik

== Mukopolysaccharidose
== Pseudoachondroplasie

Therapie
= Die symptomatische Therapie richtet sich
nach den Hauptpathologien
— Coxa vara: Friihzeitige Valgisationsos-
teotomie, da sonst eine Pseudarthrose
droht
— Genua valga/vara: Temporire Epiphy-
siodese
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B Abb. 1.5 Rontgenaufnahme der Wirbelsdule bei
SED mit Platyspondylie und ventral fehlenden Rand-
leisten (,,angenagter Wirbelkorper®). (Aus Wirth 2008)

— Skoliosen: Konservative Therapie, was
auch haufig die Riickenschmerzen ver-
bessert; bei Progredienz: operative Sko-
liosetherapie

— Atlantoaxiale Instabilitit: Okzipitozer-
vikale Spondylodesen oft und frith
notig

— Bei Fritharthrose von Hiifte/Knie: Ge-
lenkersatz

O Tab.1.2 Atiologie und Pathogenese der
multiplen epiphysiaren Dysplasie (MED)

Form Merkmale

Typ Fairbank Schwere generalisierte
Verlaufsform. Es sind v. a. die
Epiphysen von Hiifte, Knie,
Sprunggelenk, Handgelenk
und Hand befallen

Typ Ribbing Leichtere Verlaufsform. Meist
ist nur das proximale Femur
wesentlich betroffen

Typ Meyer Lokalisierte, gutartigste
(Dysplasia Verlaufsform mit ausschlie(3-
epiphysealis licher Beteiligung der

capitis femoris) ~ Femurkopfe

Prognose

== Friharthrosen der Gelenke der unteren
Extremitiat

Multiple epiphysare Dysplasie (MED)

Grundlagen

== Synonym: Polytope enchondrale Dys-
ostose

== Definition: Seltene, angeborene (auto-
somal-dominant) und sehr heterogenen

Gruppe der Chondrodysplasien mit Sto-

rung der enchondralen Ossifikation im Be-

reich der Wachstumsfugen. Betroffen ist
am héufigsten das proximale Femur
= Atiologie und Pathogenese (B Tab. 1.2)

— Die Einteilung der MED ist historisch
bedingt. Klinisch zeigen sich die unter-
schiedlichen Formen mit flieBendem
Ubergang. Genetische Differenzierun-
gen scheinen eine verbesserte Differen-
zierung zu erlauben

— Mutationen des Prokollagens IX in
den Genen COL9A42 und COL9A3
zeigen schwere Verldufe im Bereich des
Knies und leichte im Bereich der Hiifte

— Mutationen im COM P-(,,cartilage
oligomeric matrix protein®-)Gen zei-
gen schwere Verldufe vorwiegend im
Bereich der Hiifte

= Epidemiologie
— Inzidenz: 1-2/20.000 Lebendgeburten
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Klinik == Bei bestehender Coxa vara kann zur Ver-
= Auspragung der Symptomatik abhingig besserung des Containment eine Valgisa-
vom Subtyp. In der Regel entstehen erst ab tionsosteotomie versucht werden (Erfolg
dem Kleinkindalter belastungsabhidngige Jjedoch ungewiss)
Hiiftschmerzen sowie Hinken, da das pro- == Bei Friiharthrose ist meist ein Gelenkersatz
ximale Femur immer betroffen ist. Fakul- indiziert

tativ bestehen eine diffuse Gelenkhypo-
mobilitdt und thorakale Hyperkyphose Prognose
— Typ Fairbank: Es besteht ein proportio- == Meist verlduft die MED gutartig und im

nierter Minderwuchs (Endlinge 150- Speziellen meist gutartiger als der M. Pert-

160 cm) mit plumpen Fingern und hes

Zehen. Hiufig multipler epiphysirer == Friiharthrosen entstehen meist bei den

Befall. Genu varum/valgum Typen Fairbank und Ribbing, praktisch
— Typ Ribbing: Normales Léngen- nie beim Typ Meyer und sind abhingig

wachstum. Minimale Finger- und von der Ausbildung kongruenter Gelenk-

Zehenbeteiligung konfigurationen

— Typ Meyer: Normales Léingen-
wachstum. Keine Finger- und Zehen-

beteiligung 1.1.2 Anomalien der
Knochendichte/kortikalen
Diagnostik Struktur

== Bildgebung
— Die Epiphysen zeigen eine deutliche Osteogenesis imperfecta (ol
Verzogerung der Ossifikation. Die Ossi- Grundlagen

fikationskerne sind teils verplumpt . .
piutip == Synonyme: Fragilitas ossium, Glas-

a -Dle proximale Femurepiphyse ist knochenkrankheit, M. Lobstein, M. Vrolik
immer, das Acetabulum kann betroffen . . .
. . . . == Definition: Genetisch bedingte heterogene
sein. Bei der SED besteht eine Mit- . .
. . . Gruppe von Erkrankungen mit Beein-
beteiligung der Wirbelsiule L rh .
trachtigung der Kollagen-I-Bildung oder post-
translationalen Modifikation und Faltung
== Atiologie und Pathogenese
— Verschiedene Genloci wurden mittler-
weile identifiziert (COL1A1, COL1A2,
CRTAP u. a.). Der Erbgang ist
autosomal-dominat oder  -rezessiv.
Haufig entsteht die Erkrankung auf-

0 Alswichtige Differenzierungsmerkmale
zum M. Perthes gilt ein symmetrischer
Befall, eine fehlende Subluxation, eine
fehlende metaphysire Mitbeteiligung
und fehlende laterale Verkalkungen am
Femurkopf bei der MED

Differenzialdiagnostik grund von Neumutationen

= Spondyloepiphysire Dysplasien - E'mteﬂung: Urspriinglich wurder'l von

— M. Perthes Sillence (1978) 4 Typen unterschieden.
Mittlerweile sind weitere 6 hinzu-

Therapie gekommen (8 Tab. 1.3). Die Einteilung

nach Hanscom (1992) ist radiologisch
orientiert und stellt die orthopadische
Problematik in den Vordergrund

— Klinisch hat sich die Einteilung nach
der Verlaufsform bewdhrt, wobei
milde, moderate, schwere und letale

o Tendenz zur Coxa vara, keine Varisa- Formen unterschieden werden. Allen
tionsosteotomie — zu bedenken bei ist eine erhohte Frakturgefahr ge-
Fehldiagnose M. Perthes! meinsam

= Die symptomatische Therapie richtet sich
nach der Hauptpathologie
— Es besteht die Tendenz zur Coxa vara,
weshalb eine Varisationsosteotomie
nicht durchgefiihrt werden sollte
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O Tab. 1.3 Ubersicht iiber die 10 OI-Typen, ihre Genetik und klinische Schwere

OI- Genmutation Erbgang

Typ

1 COLIAI Autosomal-
COLI1A2 dominant

11 COLIAl Autosomal-rezessiv
COLI1A42

111 COLIAI Autosomal-rezessiv
COLI1A42

v COLIAlL Autosomal-
COL1A42 dominant

v Unbekannt Autosomal-

dominant

VI SERPINFI Autosomal-rezessiv

VII CRTAP Autosomal-rezessiv

VIII LEPREI Autosomal-rezessiv

X LEPRE 1 Autosomal-rezessiv

X SERPINHI Autosomal-rezessiv

OI = Osteogenesis imperfecta

©

Die Knochenbruchheilung ist nicht
verzogert

== Epidemiologie

Inzidenz: 4-7/100.000 Lebendgeburten.
Paternales Alter stellt einen Risiko-
faktor dar

Klinik

== Abhingig von der Verlaufsform zeigen
sich sehr heterogene klinische Muster.
Selbst innerhalb einer Gruppe kann der
Verlauf erheblich variieren

== Krankheitstypische Symptome sind hier-
bei

Erhohte Frakturanfélligkeit

Groteske Knochendeformierungen der
Extremititen, allgemeine Gelenkhyper-
mobilitit (an der HWS assoziiert mit
atlantoaxialer Instabilitit)

Betroffenes Protein Erkrankungs-  Bemerkung
form

Kollagen I Mild Blaue Skleren

Kollagen I Letal

Kollagen I Schwer Blaue Skleren

Kollagen I Moderat Blaue Skleren

Kollagen I Moderat bis Hypertrophe
schwer Kallusbildung

Pigment epithelium  Moderat
derived factor™

CRTAP Moderat bis Norden der
schwer Provinz
Quebec
P3H1 Schwer bis
letal
CYPB Moderat bis
schwer

,,Collagen chaperon Schwer
protein* HSP47

— Skoliosen und Wirbelkorpersinterun-
gen

— Assoziierte Fehlbildungen: Dreieckige
Kopfform, blaue Skleren, Schwerhorig-
keit (meist im frithen Erwachsenenalter
auftretend), Myopie mit Retina-
ablosung, gastrointestinale Probleme,
Herzfehler

== Milde Verlaufsform: Typ 1 (héufigste

Form), teils IV. Hanscom Typ A (ggf. B)

— Frakturen treten erst im Verlauf auf
und sind abhidngig vom Aktivitits-
niveau

— Die Zahnbildung kann ungestort (Sub-
typ A) oder gestort sein (Subtyp B)

— Extremititen- und Wirbelsdulendefor-
mierungen sind selten, die KorpergroB3e
normal

— Lebensfithrung wird wenig beein-
trichtigt. Normale Lebenserwartung
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O Abb. 1.6 Rontgenaufnahme eines 3-jahrigen Jungen
mit Osteogenesis imperfecta und multiplen Frakturen in
unterschiedlichen Abheilungsstadien. (Aus Hefti 2006)

== Moderate Verlaufsform: Typen IV, V, VII, i 4
IX. Hanscom Typ B J’ P
— Frakturen treten bereits im 1. Lebens- ' \
jahr bei banalen Traumen auf. De- P . '
formierungen sind héuﬁg O Abb. 1.7 Rontgenaufnahme der Wirbelsdule a.p.
— Es besteht ein leichter Minderwuchs. mit hochgradiger Thorakolumbalskoliose bei Osteo-
Gehen ist selbststindig moglich " genesis imperfecta. (Aus Meurer 2008)
= Schwere Verlaufsform: Typen III, VI,
VIII, X. Hanscom Typ C-D
— Frakturen treten bereits intrauterin auf
— Die plastische Verformbarkeit der Kno-
chen des Schidels und auch des Be-
wegungsapparates  fithrt zu  aus-
gepragten Deformierungen
— Selbststdndiges Gehen ist nicht moglich.
Oftmals sind manuell betriebene Roll-

— Osteoporose mit Trabekelrarefizierung
und diinner Kortikalis

— Kallusformationen als Hinweis fiir
unterschiedliche Stadien abgelaufener
Frakturen, Knochenverbiegungen

— Wirbelsiule (8 Abb. 1.7): Kyphoskoliose,
bikonkave Wirbelkorperform, Sinterungs-

stiihle nicht nutzbar
Letale Verlaufsform: Typ 2/Hanscom
Typ E-F. Durch schwere intrauterine/peri-
partale Frakturen und assoziierte Anoma-
lien (u. a. Lungenunterentwicklung) kommt
es meist unmittelbar postpartal, oft durch
Hirnblutungen, zum Tode

frakturen, Okzipitalisierung des Atlas mit
basildrer Impression, atlantoaxiale Sub-
luxation

Kleeblattform des Beckens (8 Abb. 1.8)
Anhand dieser typischen Zeichen kann
die Einteilung nach Hanscom vor-
genommen werden (8 Tab. 1.4)

Differenzialdiagnostik

== Battered-Child-Syndrom
== Juvenile Osteoporose-Syndrome

Diagnostik
== Klinisches Erscheinungsbild
== Bildgebung (8 Abb. 1.6)
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B Abb. 1.8 Kleeblatt-
form des Beckens bei OI

D Tab. 1.4 Einteilung der OI nach Hanscom

Typ Verbiegung Bikonkave Kleeblatt- ~ Zysten
der Wirbelkorper  formiges
Réhren- Becken
knochen

A +

B+ &

C + + +

D 4 + 4 W

E + + + +

I8 4 + 4 W

Therapie

= Die Behandlung ist symptomatisch und
orientiert sich an der Schwere des Verlaufs
sowie den funktionellen Behinderungen

o 3 Therapiesdulen der OI: Physio-
therapie, Bisphosphonattherapie und
Marknagelung

= Konservative Therapie
— Physiotherapie: Verbessert die Gelenk-
funktion und Muskelkraft

Fehlende Fehlende Haiufigkeit
Kortikalis der Kortikalis (%)
Rohrenknochen  der Rippen

31,3
7.8
17,2
15,6
+ 9,4

Bisphosphonate: Senken die Fraktur-
hiufigkeit und verbessern die Mobili-
tat. Die Metaphysen verbreitern sich.
Radiologisch zeigen sich temporir
transversale Sklerosierungslinien nach
jeder Medikamentengabe. Da die
Knochenheilung verzogert wird, sollte
nach Umstellungsosteotomien erst
nach sicherer Heilung die Therapie
fortgesetzt werden. Die Dauer der The-
rapie wird kontrovers diskutiert, sollte
aber die Wachstumsphase tiberdauern
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— Frakturbehandlung: Bei Sauglingen
und Kindern werden abhingig von der
Frakturlokalisation —und  -schwere
Lagerungsschienen oder Gipse an-
gewandt

== QOperative Therapie

— Frakturbehandlung: Mittel der Wahl
sind elastische intramedulldre Kraft-
trager (K-Dréhte, ESIN, Teleskopni-
gel), rigide Osteosyntheseverfahren sind
kontraindiziert. Bestehende De-
formierungen konnen in einer Sitzung
gemeinsam mit der Fraktur korrigiert
werden. Bei schwerer Verlaufsform soll-
ten in einer operativen Sitzung priven-
tiv gefahrdete Knochen mitversorgt
werden. Auf eine Metallentfernung
wird regelmiBig verzichtet

— Deformitatenkorrektur: Oft indiziert.
Grundsitzlich gilt:

1. Bei moderaten Verldaufen kann hier-
bei die Gehfiahigkeit verbessert, bei
schweren Verldufen eingeschrinkt er-
reicht werden. Zum Einsatz kommen
an den Rohrenknochen moderne
Teleskopnigel (z. B. n. Fassier-Du-
val, Bailey-Dubow), die abhingig
von der Knochenqualitit bereits im
Kleinkindalter eingesetzt werden.
Zunehmend werden auch die Kno-
chen der oberen Extremitit be-
gradigt, was zu einer verbesserten
Mobilisation  fiithrt.  Eine  pro-
phylaktische Nagelung bei zu er-
wartender Deformierung kann an-
gezeigt sein

2. Hochgradige Skoliosen erfordern
meist ein operatives Vorgehen. Rein
dorsale Spondylodesen sind oft aus-
reichend

Prognose

== Lebenserwartung bei milden Verlaufs-

formen kaum eingeschrankt

0 Als Faustregel gilt: Erreichen die Kin-
der bis zum 10. Lebensmonat das freie
Sitzen, so ist Gehen haufig moglich
und bleibt auch im Erwachsenenalter
die Hauptfortbewegungsart

Osteopetrose (OP)

Grundlagen
Synonyme: M. Albers-Schonberg, Mar-
morknochenkrankheit
Definition: Heterogene Gruppe an-

Kl

geborener Skelettsystemerkrankungen mit
resultierender ungerichteter Anhédufung
von qualitativ minderwertigem Knochen
und sekundérer Knochenmarkinsuffizienz.
Es resultiert eine erhohte Frakturgefahr
und schlechte Frakturheilung
Atiologie und Pathogenese
— Klinische Hauptformen sind die in-
fantile ,,maligne” autosomal-rezessive
Osteopetrose  (ARO), intermedidre
autosomal-rezessive Formen (IARO)
und milder verlaufende autosomal-
dominante Subtypen (ADO); Typ 1
(ADOI), Typ 2 (ADOII, Albers-
Schonberg-Krankheit).  Unterschied-
liche Genmutationen sind beschrieben
(CLCN7, OSTMI u. a.), wobei 10 Gen-
mutationen fiir 70 % d. F. verantwort-
lich sind
— Pathogenetisch werden unterschieden
— Osteoklastenautonome Formen (héau-
figste Form): Storung in Differenzie-
rung und Funktion der Osteoklasten
oder ihrer Vorlduferzellen. Meist ist
die Zellzahl im Knochenmark normal
— Nicht osteoklastenautonome For-
men: Defekte in Osteoblasten oder
Osteozyten. Bislang nur bei dem Syb-
typ ADOI beschrieben
— Osteoklasten stammen von hémato-
poetischen Vorlduferzellen ab, wodurch
extraossiare Krankheitssymptome der
OP erklarbar sind
Epidemiologie
— Inzidenz: 1/200.000

inik
Abhingig vom Typ zeigen sich, selbst

innerhalb einer Erkrankung, unterschied-
liche Verlaufsformen

o Frakturgefihrdung schlechte
Frakturheilung sind bei (fast) allen be-

und

troffenen Knochen vorhanden
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== [nfantile ,,maligne* OP: Lebenserwartung
ohne Therapie eingeschriankt (1-10 Jahre)
— Osteosklerose aller Knochen mit pro-
portioniertem Kleinwuchs, hyperostoti-
schen Veranderungen der Schéidelkalotte
mit Makro-, gelegentlich Hydro-
zephalus, primédrer Neurodegeneration,
Choanalstenose und frithzeitigem Auf-
treten von Sehstorungen
— Hepatosplenomegalie (extramedulldre
Hamatopoese  bei  Knochenmark-
insuffizienz mit Andmie und Thrombo-
zytopenie), Infektneigung
— Hypokalzimie mit nicht selten schon
im Neugeborenenalter auftretenden hy-
pokalzdmischen Krampfanfillen
== Intermedidre Formen (IARO): Sie zeigen
komplettes Fehlen oder Vorhandensein
von Symptomen der ,,malignen“ OP. Eine
renal-tubuldre Azidose kann bei einem
Subtyp vorhanden sein. Die Lebens-
erwartung ist dementsprechend stark von
der Symptomatik abhingig
== . Benigne“ OP
— Die Erkrankung manifestiert sich meist
ab der Pubertit. Die Lebenserwartung
ist nicht eingeschrénkt
— Es besteht eine generalisierte Osteo-
sklerose mit Knochenschmerzen, jedoch
kein Kleinwuchs, keine Sehstorungen,
keine Hypokalzamiesymptomatik. Am
Bewegungsapparat finden sich jedoch
oft Skoliosen, Osteomyelitiden und
Friiharthrosen von Hiiften und Knien
bei Tendenz zu Coxa vara und Genua
vara/valga. Der Unterkiefer ist oft ver-
groBert (kosmetisch oft storend)
— Der Subtyp ADOI =zeichnet sich im
Unterschied zu allen anderen Formen
durch eine erhohte Knochenstabilitéit aus

— Allenfalls moderate Hepatospleno-
megalie bei diskreter Knochenmark-
insuffizienz

Diagnostik

== Klinisches Erscheinungsbild
== Bildgebung (8 Abb. 1.9)
— Starke Verdichtung und Sklerosierung
des Knochens (Dreischichtung der
Wirbelkorper als ,,Sandwich-Wirbel )

B Abb. 1.9 Roéntgenaufnahme des Knies a.p. bei aus-
gedehnter Osteopetrose und Keulenform der Meta-
physen

— Dia- und metaphysédre Streifung (,,Mar-
morknochen®) mit metaphysirer Auf-
treibung (Keulenform)

= Labor: Anidmie, Thrombopenie, ggf. Hy-
pokalzdmie; molekulargenetische Sub-
typisierung durch Mutationsnachweis

== Knochenbiopsie: Knochenmarksklerose
nachweisbar

Differenzialdiagnostik

== Intoxikationen (Fluorose,
Blei- und Wismutvergiftung)

== Myelofibrose

== Sklerosierende Form des M. Paget

= Malignome (Lymphom, osteoblastische
Metastasen)

Beryllium-,
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Therapie

== Kausale Therapie: Allogene Knochen- bzw.
Blutstammezelltransplantation (HSCT)
kann bei autosomal-rezessiven Formen
eingesetzt werden. Sie sollte aufgrund der
Progredienz der Erkrankung so rasch wie
moglich durchgefithrt werden. Hierbei
sind alle krankheitsspezifischen Symptome
weitestgehend reversibel bis auf bereits ein-

getretene
— Stérungen des Sehvermogens
— Minderwachstum
— Neurologische Storungen
= Symptomatische Therapie bei Tarda-
Formen
— Schmerztherapie
— Konservative und operative Frakturver-
sorgung
— Infektvermeidung, frithzeitige Anti-

biotikatherapie bei Osteomyelitis

Prognose

== Die HSCT fiihrt bei der infantilen Form
teils zu Heilungsraten von 40-70 %

Melorheostose
Grundlagen
== Synonyme: Léri-Joanni-Syndrom, Kerzen-
wachskrankheit
== Definition: Angeborene, gutartige, aber
progressive Hyperostose vorwiegend im
Bereich der Extremitiatenknochen
= Atiologie und Pathogenese
— Alle Erkrankungsfille beruhen auf
einer  Spontanmutation  (,,loss-of-
function®) des LEMD3-Gens (kodiert
Protein der inneren Kernmembran) mit
Storung der enchondralen Ossifikation
— Pathogenetisch scheint ein frith embryo-
naler Defekt eines Somiten vorzuliegen,
da die Melorheostose hidufig sklerotom-
bezogen auftritt (z. B. Befall von Hume-
rus, Ulna, 4./5. Strahl) und auch Malfor-
mationen von Weichteilen vorkommen
koénnen. Meist ist nur ein Knochen (mo-
nostotisch) bzw. einzelne Knochen einer
Extremitdt (monomelisch) betroffen.
Selten ist der Befall der Wirbelsdule
— CAVE: Die Knochenstabilitdt ist nicht
beeintrachtigt

— Histologisch besteht die Hyperostose
aus lamellarem Knochen mit mehr oder
weniger unreifen Anteilen im Sinne
eines Knochenumbaus

— Gleichzeitiges Vorkommen ver-
schiedener hyperostotischer Knochen-
dystrophien (Osteopoikilie, Osteopat-
hia striata) ist beschrieben (,,mixed
sclerosing bone dystrophy*)

= Epidemiologie
— Inzidenz: 1/1.000.000

Klinik

== Der Krankheitsverlauf ist langsam fort-
schreitend. Meist besteht keine Sympto-
matik, und die Diagnose ist ein radio-
logischer  Zufallsbefund. Die untere
Extremitdt ist haufiger befallen als die
obere

== Lokal mechanische Irritationen an Sehnen
und Knochen fithren teils zu Beschwerden

== Gelenkhypomobilitit kann vorhanden sein
und ist selten primér auf die lokal mecha-
nische Stérung der Hyperostose zuriickzu-
fithren, sondern basiert auf Weichteilbefall
der Erkrankung mit Muskelkontraktur,
-verknocherung und Fibrose (u. a. sklero-
dermieartige Hautverdnderungen, Hyper-
pigmentationen). Blut- und Lymphgefal3e
konnen ebenfalls fehlgebildet sein (Schwel-
lung, Odem, Schmerzen)

== [st die Wachstumsfuge betroffen, kann es
zu Knochenfehlwachstum (Beinldngen-
differenz, Deviation) kommen

Diagnostik
== Bildgebung (8 Abb. 1.10)

— Projektionsradiografisch zeigen sich kor-
tikale Hyperostosen mit periostaler und
teils auch endostaler Ausdehnung &hn-
lich dem Wachs einer flieBenden Kerze.
Selten sind Weichteilverkalkungen und
sogar -verknocherungen zu sehen

— Die Ausdehnung kann epidiaphysir
und sogar gelenkiiberbriickend sein

— MRT: Normales Knochensignal mit
T1- und T2-Hypointensitit

— Szintigrafie: Mehrspeicherung moglich

== Labor: Unauffillig
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O Abb. 1.10 Rontgenaufnahme einer rechten Hand
mit Melorheostose des 2. und 3. Mittelhandstrahls und
teils der Handwurzel

Differenzialdiagnostik

== Arthrogryposis multiplex congenita

== M. Paget

== QOsteopoikilie

== Osteosarkom (bei lokalisierten Formen)

Therapie

== Bei milden Verldufen ist keine Therapie
notwendig

== Bei lokaler Beschwerdesymptomatik be-
steht die Moglichkeit der intraldsionalen
Resektion der Herde. Knochendeformi-
taten und Kontrakturen werden nach den
iblichen Standards therapiert. Amputa-
tionen bei therapieresistenten Schmerzen
sind beschrieben

Prognose

== Maligne Entartung in ein Osteosarkom ist
beschrieben, aber umstritten (fraglich pri-
mire Fehldiagnose)

Osteopoikilie
Grundlagen

== Synonyme: Osteopoikilose, Osteopathia
condensans disseminata

== Definition: Angeborene, gutartige, sklero-

sierende Osteodysplasie des spongidsen

Knochens mit resultierender Ossifikations-

storung

= Atiologie und Pathogenese

— Autosomal-dominante Vererbung mit
variabler Penetranz bzw. Spontan-
mutationen

— Der Erkrankung liegt eine Stérung der
enchondralen Ossifikation zugrunde

— Die Herde stellen sich als clusterartige
Verdichtungszonen der Spongiosa dar.
Die Kompakta ist nicht betroffen

— Histologisch entsprechen sie Kompak-
tainseln, d. h. lamellarem Knochen. Die
Herde entstehen bereits intrauterin und
weisen eine Zunahme oder Abnahme
bis zum Abschluss des Wachstums auf.
Im Erwachsenenalter zeigen sie sich
1. d. R. stabil

Die Herde sind klinisch meist ohne jeg-
liche Relevanz. Sie weisen keine negati-
ven Folgen auf Knochenstabilitdt oder
Frakturheilung auf

— Beschriebene maligne Entartungen sind
als Koinzidenz maligner Tumoren zu
betrachten und stehen nicht im Zu-
sammenhang mit einer Osteopoikilie.
Selten sind progrediente Formen be-
schrieben

== Epidemiologie
— Inzidenz: 10/100.000

Klinik

== In der Regel sind betroffene Patienten be-
schwerdefrei, und die Erkrankung wird als
radiologischer Zufallsbefund entdeckt

== Assoziierte Storungen: Multiple Stérun-
gen bzw. Syndrome sind in Kombination

mit einer Osteopoikilie beschrieben, u. a.:

— Haut: Dermatofibrose (Buschke-Ollen-
dorf-Syndrom), Keloide, Sklerodermie,
diskoider Lupus u. a.

— Skelett: Melorheostose, Tumoren (Oste-
ochondrome, Chondromatose, Osteo-
sarkom u. a.)

— Auge: Dacryocystitis
Basaran-Syndrom)

(Gunal-Seber-
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8 Abb. 1.11
poikilieherden

Rontgenaufnahme der Hand mit Osteo-

Diagnostik
== Bildgebung (8 Abb. 1.11)
— Projektionsradiografisch zeigen sich
multiple punktformige (Durchmesser
bis ca. 30 mm, durchschnittlich 10 mm)
Osteosklerosen im spongidsen Kno-
chen
— Befallen sind i. d. R. die Metaepiphysen
der Rohrenknochen, Hand- und FuB-
wurzelknochen sowie Becken- und
Schulterregion. Das Verteilungsmuster
ist oft symmetrisch. Wirbelsdule und
Schidel sind meist nicht befallen
— Szintigrafie: Keine Mehrspeicherung
== Labor: Unauffillig

Differenzialdiagnostik

== (Osteome

== Knocheninfarkt
= Osteomyelitis

== QOsteopathia striata

Therapie

== Bei asymptomatischer Erkrankung keine
Therapie notig

== Bei progredienten Formen kann eine Bis-
phosphonattherapie versucht werden

Prognose

= Die Osteopoikilie gilt i. d. R. als radio-
logischer Zufallsbefund ohne Krankheits-
wert

Osteopathia striata (OS)

Grundlagen

= Synonyme: Streifenférmige Osteopoiki-
lose, Osteorhabdotose, Voorhoeve-Syn-
drom

= Definition: Angeborene, gutartige sklero-
sierende Osteodysplasie mit meist longitu-
dinalen, streifenférmigen Skleroselinien

= Atiologie und Pathogenese

— Einteilung
— OS der Rohrenknochen
— OS mit kranialer Sklerose (OSCS)

— Meist sind Spontanmutationen fiir die
Erkrankung verantwortlich. Autoso-
mal-rezessive und auch X-chromo-
somal-dominante (bei OSCS) Ver-
erbungsmuster sind moglich. Eine
Verwandtschaft zur Osteopoikilie wird
angenommen
— Pathogenetisch konnte der OS neben

einem pradisponierenden unklaren
Gendefekt eine juvenil-metaphysire
Knochennekrose zugrunde liegen,
wobei Verkalkungen der Nekrosen
gepaart mit Léangenwachstum die
streifigen Skleroselinien erzeugen

— Die Herde sind im Bereich der Rohren-
knochen klinisch meist ohne jegliche
Relevanz. Im Bereich des Schidels und
Gesichts konnen relevante Folgen ent-
stehen



