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A. EINLEITUNG

1. Herkunft des Namens,

Darstellung in bildender Kunst und Literatur

Unter dem Ausdruck Sirenomelie versteht man eine relativ seltene Fehlbildung im Bereich
des Beckens und der unteren Extremititen, welche ganz oder teilweise miteinander ver-
schmelzen. Das Substantiv 2elpfjveg ,,die Bestrickenden” oder ,,Wiirgerinnen* hangt mit dem
Verbum oelpdw (mit dem Seile binden) zusammen. Sirenen sind Gestalten aus der griechi-
schen Mythologie, den Harpyien, Keren und Erinyen als wiirgende Totengeister wesensver-
wandt. Thre Anzahl schwankt je nach Quelle zwischen zwei und vier. Sie werden als blutriins-
tig, wolliistig, aber auch als sangeskundig und die Zukunft vorhersagend beschrieben; niheres
hierzu bei WEICKER (381). Nur ein kleiner Teil aus der Vorstellungswelt des Volksglaubens

spiegelt sich in der homerischen Schilderung (Odyssee XII, 166-200) wieder.

Abb. 1: Darstellung einer Sirene als Vogel mit menschlichem Kopf aus
Pompeji: Casa della Fontana piccola (VI 8,23.24) Raum 24, Westwand
(Abb. 391) aus: Hauser in Pompeji, Band 8, Miinchen 1996



In der bildenden Kunst der Antike werden die Sirenen in Frontal- oder Seitenansicht als ,,See-
lenvogel dargestellt, d. h. als Vogel mit menschlichem Kopf und hdufig mit weiblicher
Brust (Abb. 1), aber auch als weibliche Gestalten mit Vogelbeinen, in einigen Féllen als weib-
liche Gestalten mit langen Gewidndern. Die Sirenen nach ihrer literarischen und kiinstleri-

schen Auffassung in der Antike sind von SCHRADER (323) ausfiihrlich beschrieben worden.

Von den vielen dort genannten Sonderformen (Sirenen mit zwei Kopfen, mit Schakal- oder
Geierkopfen, mit Lowenbeinen oder -tatzen) sind hier besonders jene antiken Sirenendarstel-
lungen von Interesse, welche diese Gestalten mit Fischleib und Flossen zeigen: so ein Bronze-
relief in Perugia und eine Bronze in Catania. Diese ionischen Arbeiten wurden auch auf et-
ruskischen Vasen nachgebildet (z.B. Miinchen, Inv. Nr. 1050). Eine romische Terracottalam-
pe (Canterbury) zeigt in Reliefdarstellung das Schiff des Odysseus; daneben schwimmt im

Meer eine Sirene, deren Leib in einem Fischschwanz endet (Abb. 2).

Abb. 2: Antikes Relief aus Canterbury:
Das Schiff des Odysseus und eine Sirene, deren Unterleib

in einem Fischschwanz endet (aus 148)

Diese Darstellungsweise geht auf den Volksglauben von der Fischgestalt der Seele zuriick,

wie er in der Sage von der Bestrafung der tyrrhenischen Seerduber nachklingt.
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Auf einem dgyptischen Sarkophag aus der romischen Kaiserzeit ist {iber der aufgebahrten
Mumie ein Seelenfisch zu sehen.

Im Mittelalter und in der beginnenden Neuzeit wurden dann Sirenen fast ausschlielich als
Frauen mit menschlichem Oberkorper und Fischleib dargestellt (Abb. 3); siche auch GRUBER
(148). In einer kleinen Kirche in Siidtirol finden sich Sirenendarstellungen mit Fischleib aus
dem 15. Jhdt (198). In Johann Heinrich Zedlers Lexikon (392) aus dem Jahre 1743 heif3t es
unter dem Stichwort ,,Sirenen®: ,,...Dafs aber selbige von unten her halbe Fische gewesen und
sich also im Meere aufgehalten haben, wie sie vielfiltig auch gebildet werden, hat keinen
Grund in dem Alterthume.“ Dieselbe Meinung vertritt auch noch SCHRADER (323) im Jahre
1868; es war ithm nur jenes oben erwdhnte Relief aus Canterbury bekannt, welches er als ,,den
Anschauungen des Altertums vollig zuwiderlaufend” einstuft. Mittlerweile sind jedenfalls
mehrere Darstellungen von Sirenen mit Fischleib aus der Antike bekannt (siehe oben), so daf3

man SCHRADERs Feststellung heute nicht mehr aufrechterhalten kann.

Abb 3: Titelvignette von Hans Holbein zum ,,Breve Sanctissimi Domini Nostri Leonis X
Summi Pontificis Ad Desyderium Erasmum Roterodamum®, Basel, 1516 (aus 147). Abgebildet auch
bei : Ambroise Paré, Des Monstres, in: (Euvres d’A.Paré¢, Paris 1585, S.1066, Kap. XXXIIII

Rein formal besteht zwischen den Darstellungen der Sirenen mit Fischleib und den Bildnissen

des Triton (Tpitwv) eines kleinen Meeresgottes (Sohn des Poseidon und der Amphitrite) bei-



nahe vollige Ubereinstimmung. In der Kunst der Alten muB er sehr beliebt gewesen sein, weil
zahlreiche Bildwerke erhalten geblieben sind: Wesen mit Menschenkopf und -rumpf, welcher
konusartig in einen Fischschwanz iibergeht. Es gab auch Tpirtwvideg vougpat (Tritoniden-
frauen). Im Altertum wurden fischschwénzige Frauen auch als map6évol Tpitwvog (Trito-

nen-Jungfrauen) bezeichnet. Néheres hierzu siche DRESSLER (99).

In diesem Zusammenhang soll noch eine alte Sage erwéihnt werden. Nach einem Bericht des
Historiker und Geographen HEKATAIOS von Milet (560/550 - 480) lebte in Libyen das Volk
der Skiapoden, der ,,SchattenfiiBler” (Zxidmodec; oxldg: Schatten; movg: Full). Auch PLINI-
US berichtet dariiber (Nat. hist. VII 2,2.23): Sie haben nur ein Bein mit einem sehr grofen und
breiten Fuf3. In der Sonnenhitze liegen sie riicklings auf der Erde und benutzen diesen FuB3 als
Sonnenschirm. KTESIAS von Knidos (von 405 -398/7 Leibarzt des Perserkonigs Artaxerxes
I1.) berichtet von dem einbeinigen Volke der Monoskelen (Einschenkelige; uévog: allein, ein-
zig; onéhog: Schenkel, Bein), welche sich mit groBer Schnelligkeit auf ihrem einzigen Bein

vorwirtsbewegen konnten.

LYKOSTHENES (Conradus Wolffhart) bildet in seinem Werk: Prodigorum ac ostentorum chro-
nicon (Basel 1557) einen Skiapoden ab (Abb. 4). Die Fabeleien von Skiapoden und Monoske-
len konnten entstanden sein durch den Anblick sowohl sirenoider Mif3bildungen als auch
durch Betrachtung Neugeborener mit extrem starker Flexion der Beinchen zum Kopf hin (Be-
ckenendlagen). Auf die verbliiffende Ahnlichkeit eines Sympus monopus (Abb. 5) mit der
Skiapoden-Darstellung des Lykosthenes (Abb. 4) hat zuerst Gruber (147) hingewiesen.

Abb. 4 (links): Darstellung eines Skiapoden nach Lykosthenes (aus 147)

Abb. 5 (rechts): Sympus monopus mit starker Flexion des Beckens zum Gesicht hin (aus 147)



Die Darstellung der Sirenen in der bildenden Kunst entspricht auch der Erwdhnung in der Li-
teratur. In der klassischen Zeit werden die Sirenen eindeutig als Fabelwesen mit Vogelleib
aufgefaf3t, wihrend in hellenistisch-romischer Zeit die tritonendhnliche Sirenendarstellung als
Meerjungfrau (englisch: mermaid) aufkommt und zunimmt, um dann in der spéatantik-
christlichen Epoche zu dominieren. Beziiglich weiterer Einzelheiten sieche die Angaben bei
WEICKER (381) und die dort angegebene Sekundérliteratur. OVID stellt fest: Monstra maris Si-

renes erant (Ars amatoria III, 311).

AbschlieBend sei nicht verschwiegen, dal es der ganzen Geschmacklosigkeit des modernen
Industriezeitalters bedurfte, um den Namen der sangeskundigen Sirenen als Bezeichnung
technischer Vorrichtungen zu mif3brauchen, welche der Erzeugung von Heultonen dienen:

Feuerwehr-, Polizei- Luftschutz- und Fabriksirenen!

2. Die vorwissenschaftlichen Auffassungen

zum Phanomen der Sirenomelie

Berichte und zeichnerische Darstellung aus der Renaissance und der beginnenden Neuzeit ii-
ber korperliche Mi3bildungen darf man hinsichtlich ihres Wahrheitsgehaltes nicht besonders
ernst nehmen, zumindest darf man nicht jene Geisteshaltung voraussetzen, die wir heute als
,,wissenschaftlich* bezeichnen.

Man neigte zu Ubertreibungen, berichtete oft nur nach dem Hérensagen, ohne die Gegenstin-
de des Interesses personlich gesehen zu haben oder wollte sich auch nur interessant machen.
Das war freilich nur zu erreichen, wenn man - wie auch heutzutage - etwas vollig Neues, Un-
erhortes, bis dahin nie Dagewesenes zu bieten hatte. Vor allem aber war man abergldubisch in
einer so umfassenden Art und Weise, wie man es sich heute nur noch sehr schwer vorstellen
kann.

In den Féllen schwerer Fehlbildungen sah man eine Strafe Gottes fiir Siinden, Werke des Teu-
fels oder wollte in ihnen Vorzeichen (Prodigia) erkennen, die auf kommendes Unheil hinwei-
sen. Man war sogar fest liberzeugt, der Satan konne, indem er entweder als weiblicher Succu-
bus oder als ménnlicher Incubus erscheine, mit menschlichen Geschlechtspartnern derart mif3-

gestaltete furchterregende Wechselbilge produzieren.



Im ,,Buch der Natur® des CONRAD VON MEGENBERG (Wiegendruck von Joh. Baemler, Augs-
burg 1475) findet sich unter anderen angeblichen Meerwundern eine Najade mit doppeltem
Fischschwanz, und eine Chimire mit Kopf, Hals, weiblicher Brust, Fledermausfliigeln statt
Armen und einem einzigen Fischschwanz anstatt der Beine.

Auf dem Titelblatt des Breve sanctissimi domini nostri Leonis X summi pontificis ad DESY-
DERIUM ERASMUM ROTERODAMUM ...(1516) ist eine Titelvignette gedruckt, welche von der
Hand des jiingeren Hans Holbein stammt. Sie zeigt einen vollstindigen Triton und ihm ge-
geniiber eine doppelschwinzige Najade. Beide besitzen menschliche Arme und Hénde. Der
menschliche Rumpf geht direkt in einen Fischleib mit zweigeteilter Schwanzflosse iiber. An
der Ubergangsstelle sind dem Rumpf zwei relativ kleine Beine angesetzt, welche fiinf- bis
sechsstrahlige Vogelfiie mit Schwimmhéuten besitzen.

An der Schwelle zur Neuzeit stehend, verfa3te PARACELSUS (Theophrasus Bombastus von
Hohenheim) eine Schrift iiber die ,,Nymphen®: Es gidbe Wasserfrauen, die sich mit menschli-
chen Partnern verméhlten und von ihnen Kinder gebérten. Paracelsus steht in gewisser Weise
an der Schwelle zur neueren Medizin. Daher mag es gerechtfertigt sein, aus seinen neuen
Schriften zwei umfangreichere Stellen zu zitieren, welche sich auf Meerwesen im Allgemei-
neren und Sirenen im Besonderen beziehen:

,,Nun aber wisset, dafs im Meere viele Fische sind, gar wunderbar in vielen Formen und Ges-
talten. Drum ist es nicht ein Wunder, wenn mitunter Meerwunder gefunden werden, die dem
Menschen gleichsehen. Nicht daf3 sie darum von Menschen herkommen, wie durch Sodomie-
Vermischung, sonder sie werden durch solche Fische gezeugt, die sich so wider ihre Art mit-
einander vermischen, sodaf3 dann von beiden Teilen eine Art bleibt; denn zwei machen nur
einen Corpus, wie ein Mann und eine Frau diese beiden, ein Kind machen und keiner es al-
lein zeugt, keiner ohne das andere. Da nun zwei da sein miissen, die Form und Gestalt geben,
so wisset hiervon auch, daf3 oftmals in den Menschen Geburten gefunden werden, halb
Mensch, halb Vieh, ebenso auch in Tieren, was traurig zu sagen ist. Es soll aber doch offen-
bar werden, damit man dessen Herkommen wisse. Nun so ist es also auch in dem Meere. Da
wdre zum Beispiel eine Sirene, die oben eine Frau und unten ein Fisch wdre. Nun wird diese
nicht von der ersten Schopfung stammen, sondern allein eine Mif3geburt sein von zwei solchen
Fischen, die also beide zwei Formen gegeben haben. Denn im Meere sind viele seltsame Ge-
schopfe, aber nichts ist da, was ungeschickt wdre, sondern sie sind rechte Tiere. “...

,,80 ist nun auch nicht weniger von Bedeutung, daf3 auch Sirenen geboren werden, das sind
auch Wasserfrauen, mehr auf dem Wasser, als im Wasser,; nicht daf} sie wie die Fische ge-

spalten wdren, sondern sie sind doch gleich einer Jungfrau aber etwas entformt, wider die



Frauenart. Sie gebdren nichts, sie sind Monstra, in gleicher Weise, wie so ein wunderbarer
Mensch von zwei rechten Menschen geboren wird. Wenn ich annehme, daf} die Wasserleute
einander gebdren wie die Menschen, wenn es sich nun gdibe, daf3 sie eine Mifigeburt hervor-
brdchten, diese Mifsgeburt sind Sirenen. Die schwimmen auf dem Wasser, denn dieses stofst
sie von sich fort und behdlt sie nicht. Darum haben sie mancherlei Form und Gestalt, wie es
bei allen Mifigeschopfen geschieht und sich trifft. Also hat man sich nicht allein iiber die
Wasserleute zu verwundern, sondern tiber die Sirenen, die ein gar seltsames Wesen haben,
gar sehr verschieden von dem der Menschen. Etliche gibt es, die singen konnen, etliche pfei-

I3

fen auf Rohren, etliche so und etliche so.*

Paracelsus starb 1541. Zehn Jahre spéter (1551-1558) erschien die ,,Historia Animalium* des
CONRAD GESSNER. Er sagte zwar, dal} natiirlicher Weise Tritonen und dhnliche Monster nicht
vorkommen, bringt aber doch unter Berufung auf ,,andere gelehrte Leute™ die Abbildung ei-

nes sireniformen Meerteufels (Abb. 6).

Abb. 6: Der ,,Meerteufel“: Sirenendhnliche Phantasiegestalt aus
C. GESNERUS, Fischbuch, Frankfurt 1670, S. 153

POLIDORO VIRGILIO aus Urbino schildert in seinem Buch ,, De prodigiis* (Basel 1552) eine
Sirenomelie ohne Arme.

JAKOB RUEFF bildete in seinem Werk ,,De conceptu et generatione hominis* (Ziirich 1554) ei-
ne Sirenomelie ab, die ebenfalls ohne Arme (moglicherweise auf POLIDORO beruhend), deren
Korper in einem konisch zulaufenden Weichteilstumpf etwa in Kniehdhe endet.

Das Chirurgie-Werk des AMBROISE PARE enthilt im zweiten Band (Des Monstres et Prodiges,

Paris 1573) zwei phantastische Sirenendarstellungen (Abb. 7).



Abb. 7: Zwei Phantastische Sirenendarstellungen nach A. PARE, Des Monstres, in: (Euvres d’A.Par¢, Paris
1585 S.1022. Kap.III. Das rechte Bild stellt ein sireniformes Kind dar, welches angeblich am 30.11.1523
in Rom gesehen worden sein soll (Abbildung nach Paré, a.a.0. S.1069 Kap. XXXIIII)

Ebenfalls basierend auf nicht nachgepriiften Fremdberichten behauptet noch 1654 THOMAS
BARTHOLINUS die Existenz halbmenschlicher Sirenen als Meerwesen (Ungewdhnliche ana-
tomische Geschichten, verteutscht durch Georg Seger, Copenhagen 1657).

Seine Abbildung zeigt wenigstens eine Form der Extremititenverschmelzung wie sie dhnlich
bei Symmelien tatsdchlich vorkommen kann, enthdlt sogar anatomische Details (Hand und

Rippe) und zeigt die Sirene in sehr natiirlicher Umgebung: siren natans (Abb. 8).

Soweit sich die Sirenendarstellungen dieser Zeit auf tatsdchliche Beobachtungen stiitzen soll-
ten, kann es sich selbstverstindlich nur um Neugeborene handeln.

Merkwiirdigerweise werden aber die Mi3bildungen durch die Illustratoren in der Gestalt von
Erwachsenen présentiert. GRUBER (148) schreibt dazu:

Diese Eigenart, Monstra und Wundergeburten dem Leser im Formbild erwachsener Wesen
figiirlich nahezubringen, begegnet uns in fast allen alten bildlichen teratologischen Darstel-
lungen. Sie spricht dafiir, daf} jene Kiinstler, die so unbedenklich illustrierten, die fraglichen
Monstra gar nicht gesehen hatten, sondern nur nach dem Horensagen ihre Zeichnungen ge-

stalteten.



Wie schlimm es mit den Berichten vom Hérensagen war, dafiir braucht man nur in den drei
Biichlein des einfiltig allerlei ,, Wunderzeichen *“ meldenden JACOB FINCELIUS nachzulesen. Es
ist fast schrecklich, denken zu miissen, dafy die damalige geistige Welt jene Meldungen und
Berichte iiber wunderliche Vorkommnisse als bare Miinze entgegengenommen habe. Auch
grofie Mdnner waren davon nicht frei; die Verwendung phantasievoller Nachrichten und dar-
nach konstruierte Wiedergabe angeblicher Mifsgeburten in Bild und Flugblatt zu religiés und
politisch propagandistischen Zwecken wihrend der Reformationszeit kann das schlagend be-
weisen. Andererseits finden wie in den grausigen Meldungen tiber ,, Wunderzeichen*, wie sie
bei JACOB FINCELIUS zu lesen sind, die rohe Urgestalt manch spdteren schonen Mdrleins wie-
der, schon deshalb, weil sie abgemildert und poetisch harmonisiert als dichterisch ersonnen
gelten konnen. Man findet unter jenen Wunder-Nachrichten auch manch teratologisch bemer-
kenswerte Kunde, aber keine wissenschaftlich verwendbaren Einzelheiten, keine kritische

Schilderung des Wesens einschligiger Mifigeburten. “ (Frankfurt am Main 1556)

Abb. 8: Sirene nach THOMAS BARTHOLINUS (aus 148)



3. Die wissenschaftliche Untersuchung

der Sirenomelie

ARISTOTELES und HIPPOKRATES sind in wissenschaftlich-philosophischer Hinsicht die Urvéter
der Teratologie. In einer Zeit, die gepragt war von iibernatiirlichem (gottlichem und astrologi-
schem) Gedankengut, begannen sie mit Forschungen am Naturobjekt und postulierten schon

damals mechanische Ursachen fiir die Entstehung von Mif3bildungen.

Die Zeit vom beginnenden Mittelalter bis zum Ende des 17. Jahrhunderts ist die Zeit des
Aberglaubens und der Phantasie. So war es damals gidngige Ansicht: Wenn eine Frau wihrend
der Schwangerschaft ein mifigestaltetes Kind erblickt, so wird sie ein ebenso mif3gebildetes
Kind zur Welt bringen. Dal} sich dieser Aberglaube bis weit ins 19 Jahrhundert hielt, zeigt
sich bei DUNN (103). Eine nicht unwesentliche Rolle spielte dabei die Kirche, die den Aber-
glauben und die Gottesfurcht schiirte, um sich der Monstra als géttliches Warnzeichen zu be-
dienen. Viele der ungliicklichen Miitter landeten auf dem Scheiterhaufen, da die MiB3geburt

als Folge einer Vereinigung mit dem Teufel angesehen wurde.

Bis weit ins 18. Jahrhundert hielten sich diese Vorstellungen in den Kopfen der Menschen,
dann aber gewann zunehmend die Anatomie an Bedeutung. Man begann sich neben dem
duBeren Aspekt der ,,Monstra“ auch zunehmend fiir die inneren Strukturen der Fehlbildungen
zu interessieren. Eine genauere Untersuchung blieb BASTER 1752 noch verwehrt, da in seinem
Fall (22) die Erlaubnis fiir eine Obduktion nicht gegeben wurde. In seiner Arbeit (Abb. 9)
schwingt aber die Freude mit, da3 ihm einer dieser Fille begegnete. Zwei Jahre spéter verof-
fentlichte dann BOERHAAVE (41) eine eindrucksvolle Beschreibungen des Situs einer symme-

lischen Frucht.

Es war wohl Rossl, auf den die heute noch bestehende Nomenklatur zuriickgeht, da er in sei-
ner Dissertation aus dem Jahre 1800 die symmelischen Fehlbildungen mit den Sirenen des
klassischen Altertums vergleicht (310). Verschiedene Autoren, allen voran BEHN (27) und
LEVY (221), haben sich in der Folge ebenfalls mit der Nomenklatur beschiftigt. Es ist und
bleibt aber das Verdienst von GEOFFROY-SAINT-HILARE (134), Ordnung in die Vielfalt der
neu geschaffenen Begriffe gebracht zu haben. Er teilte die Sirenen in drei Klassen ein und

verwendete hierzu die Begriffe Sirénoméle (fulllose Sirenen), Uroméle (einfiiBige Sirenen)
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und Symméle (zweifiifige Sirenen). Dabei ist der Begriff Uroméle fiir die einfiifigen Sirenen
nach unserem heutigen Verstindnis ungliicklich gewihlt, da sich schwere Verdnderungen der
Urogenitalorgane nicht nur bei den diesen, sondern auch bei zweibeinigen und fuBBlosen Sire-
nen finden. Seine Einteilung findet aber im anglo-amerikanischen Raum bis heute Verwen-

dung.

FORSTER hat das Einteilungsschema 1865 iiberarbeitet und bis heute unterscheiden wir nach

seiner Klassifizierung drei Arten von Sirenen:

1.) Sympus apus (G. St.-Hilaire: Sirenoméle):
Das untere Korperende lauft spitz aus und zeigt keinen eigentlichen Full oder hochstens eine

einfache Zehe.

2.) Sympus monopus (G.-St.-Hilaire: Uroméle):

Die GliedmaBe besteht aus einem einfachen Bein mit einem einfachen Ful3.

3.) Sympus dipus (G.-St.-Hilaire: Syméle):
Das Bein besteht aus 2 Femora, 2 Tibiae und ein bis zwei Fibulae, wobei diese immer zwi-

schen den Tibiae liegen. Beide Fiifle sind erkennbar und am Tarsus verwachsen.

Einen weiteren Meilenstein in der Geschichte der Sirenomelie setzte BALLANTYNE (18) 1898.
Er ist der Erste, der sich die Miihe macht, alle Veroffentlichungen tiber Sirenenbildung bis da-
to zusammenzutragen. 116 Beschreibungen sirenoider Miflbildungen durch Fremdautoren
fiigt er drei eigene hinzu.

Nicht zuletzt wegen der rasanten Fortentwicklung der medizinischen Forschung und dem be-
sonders grof3en Interesse an der Embryologie kommt es um die Wende vom 19. zum 20. Jahr-
hundert zu einer regelrechten Schwemme an Verdffentlichungen. Zu den wichtigeren Arbei-
ten zdhlen die von DARESTE (86), AHLFELD (5), LABOUGLE (213), RUGE (312), CLAUSS (73),
BOLK (43), ANGENETE (9), KULIGA (209), VEIT (370), BRUCKNER (54), LANGE (215) und
KAMPMEIER (191). Letzterer beschreibt einen eigenen Fall und wertet 79 fremde Beschrei-
bungen statistisch aus.

STOCKER und HEIFETZ (350) geben 1987 einen Uberblick iiber die Literatur in der Zeit nach
Kampmeier. Zusitzlich priasentieren sie dabei die Ergebnisse von 33 bisher nicht verdffent-

lichten Sirenen und versuchen sich an der Erstellung eines neuen Klassifikationsschemas.
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In der zweiten Hélfte des vergangenen Jahrhunderts konnten wichtige Fragen, wie die nach
der Hiufigkeit der Sirenomelie, gekldrt werden. KALLEN ET AL. (188) berichteten von einer
groBangelegten Datenerhebung, im Zuge derer 96 Fille von Sirenomelie unter 10 Millionen
Geburten aufgezeigt werden konnten. Dies entspricht einer Haufigkeit von etwa 1 Sirene pro

100.000 Neugeborenen.

Die Frage nach der kausalen Pathogenese konnte nach wie vor nicht gekldrt werden. Es be-
stehen zwar mehrere Theorien mit den verschiedensten Ansatzpunkten, aber bis heute war es
nicht moglich, eine von ihnen als auslosende Ursache dieser schweren Fehlbildung nachzu-

weisen.

Erst 1945 wird zum ersten Mal von Sirenomelie im Tierreich berichtet. GLUECKSOHN-
SCHOENHEIMER UND DUNN (141) beschreiben fiinf milgebildete Méuse, die das Zufallspro-
dukt von diversen Anpaarungen gen-veridnderter Elterntiere waren. Wichtige Arbeiten auf ge-
netischer Grundlage folgten: HOORNBEEK (172), HOORNBEEK UND SCHREINER (171, 324) und
ORR (268). Bis heute haben sich einige Arbeitsgruppen mit Sirenomelie oder dhnlichen Syn-
dromen beim Tier beschiftigt. Dazu zéhlen HILBELINK (167, 168), BILA UND KREN (36),

PADMANABHAN (272) und ABU-HIJLEH (3).
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Abb. 9: Faksimile der Arbeit von BASTER.
Obwohl es sich um sehr seltene ,,Monstra“ handele, sei ihm
dennoch ein solcher Fall begegnet: ,,...cum tamen hic casus mihi obvenit*.
Da er keine Sektion durchfiihren durfte, beschreibt er lediglich den dulleren Aspekt.
In dieser Hinsicht ist er, ein Zeitgenosse Voltaires, genauer als so mancher

nachléssige Autor aus dem 20. Jahrhundert.
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B. MATERIAL, METHODEN
UND AUFGABENSTELLUNG

1. Material und Methoden

In der vorliegenden Arbeit werden vier bisher nicht publizierte Félle von Sirenomelie be-

schrieben.
Fall 1:

Das Préparat stammt aus dem Anatomischen Institut der Universitdt Regensburg. Die Pripa-
ration wurde im Jahre 1990 durch eine Medizinstudentin durchgefiihrt und die Ergebnisse
photographisch dokumentiert, nachdem 1989 am Rontgeninstitut von Prof. Dr. med. A. Breit

in Passau Rontgenbilder und Kernspintomogramme angefertigt worden waren.

Magnetresonanztomographie:

TR 0.5 TE 17, sagittale Schichtung durch das Prdparat, 5 mm Schichten, TR 2.0 TE 23/90
koronare Durchsichtung des Prédparates in 5 mm Schichten, TR 2.5 TE 28/90 axiale Durch-
schichtung mit 100% Gaps 6 mm Schichtung, TR 0.028 TE 11 sagittal 3D-FLASH 40 Mode,
TR 0.028 TE 11 sagittal 3D-FISP 70 Mode, TR 0.3 TE 17, Zoom 2.0, 4 mm Schichten sagit-
tal durch den Schédel, TR 1.5 TE 23/90 axiale Schichten, Zoom 1.8, 4 mm Schichten durch
den Schédel, TR 0.4 TE 17 koronare Schichten, Zoom 1.8, 4 mm Schichtung durch den
Schédel, TR 1.5 TE 23/90 sagittale Schichtung, Zoom 1.6, 4 mm durch Abdomen und Sire-

nenleib. Siehe hierzu auch OBLETTER (261).

Falle 2-4:

Diese Praparate sind Eigentum der Wehrpathologischen Sammlung der Sanitdtsakademie der
Bundeswehr in Miinchen. Sie wurden mir vom Leiter dieser Sammlung, Herrn Hauptfeldwe-
bel Skasa-Weiss, freundlicherweise zur Verfiigung gestellt. Im Inventar der Sammlung sind

weder Angaben iiber die Miitter, die Schwangerschafts- und die Geburtsverldufe, noch Infor-
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mationen zur Herkunft dokumentiert. Es war auch nicht mehr feststellbar, wann sie in den Be-
sitz der Sammlung gelangt sind.

Alle Priparate waren durch Schnitte an der vorderen Korperwand schon erdffnet. Es ist unbe-
kannt, durch wen dies geschah, und zu welchem Zweck. Wie sich bei einer erneuten Offnung
der Korperhohlen herausstellte, wurden durch den Voruntersucher einzelne Organe entnom-
men, deren Verbleib aber ebenfalls unbekannt ist.

Die Priparate dienen in erster Linie als Exponate bei der besitzenden Sammlung. Die Vorga-
be war, das dulere Erscheinungsbild weitgehend zu erhalten. Folglich war es nur moglich, die
vorhandenen Néhte nochmals aufzutrennen, um die Korperhohlen zu inspizieren und kleinere
Gewebeproben zur Sicherung makroskopisch unklarer Befunde zu entnehmen.

Eine weitere Priparation z. B. der unteren Extremitit und des gesamten Beckens (einschlie3-
lich des Nerven- und Gefiallsystems), verbot sich deswegen von selbst.

Diese Préiparate wurden von mir makroskopisch und mikroskopisch untersucht, soweit es
nach dem oben Gesagten moglich war.

Die histologischen Préparate wurden den Sirenen 2-4 entnommen. Der Erhaltungszustand der
Gewebe ist - fixierungsbedingt - nicht besonders gut, aber ausreichend fiir die Untersuchung:
Einbettung der Gewebe in Paraffin. Anfertigung von Schnitten (5 um dick); Azanfarbung und
Féarbung nach Masson-Goldner.

Am Institut fiir Radiologie der Universitidt Regensburg wurden vor der Préparation die nach-

stehend beschriebenen Untersuchungen durchgefiihrt:

Konventionelle Rontgenbilder:

Die Aufnahmen wurden in Hartstrahltechnik in zwei Ebenen angefertigt. Die Rontgenbilder

wurden in einem digitalen Skelettarbeitsblatt hergestellt und digital nachbearbeitet.

Computertomographie:

Die untere Extremitdt der Sirenen wurde einschlieBlich Becken mittels Spiral — CT unter-
sucht. Die Schichtdicke betrug 1 mm, der Tischvorschub 1, bzw. 2 mm, die errechnete
Schichtdicke 0.5 mm. Die Untersuchung wurde in einem hochauflosenden, die Kanten be-
tonenden Algorhythmus gerechnet. Anschlieend wurden MIP (Maximum — Intensitéts — Pro-
jektionen) Rekonstruktionen aus diesem Volumendatensatz errechnet. Hierbei wurden auf 180

Grad 10 Rekonstruktionen errechnet.
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Magnetresonanztomographie:

Alle drei Sirenen wurden in einer iiblichen Kopfspule gelagert und komplett mit T2 und T1
gewichteten Sequenzen untersucht. T2: Turbo T2. TR 3572, TE 96, 19 Schichten, 5 mm
Schichtdicke, FOV 200 mm, 1 Messung, 1 Aquisition, TA 2,56. Sagittale, koronare und
transversale Schnittfiihrung der ganzen Sirenen wurden durchgefiihrt.

T1: MPRAGE (Magnitisation Prepaired Rapid Gradient Echo) 3 - D Sequenz. TR 9,7, TE 4,
Flipwinkel 12 Grad, TA 6,12. FOV 200 mm, Matrix 230 mal 256, 1 Messung, 1 Aquisitation.
Der Schichtblock war 120 mm dick, die effektive Schichtdicke betrug 1 mm, AnschlieBend
wurden von diesem T1 Volumendatensatz MPR’s (Maximum Projektion Rekonstruktionen)

errechnet. Die Schichtdicke betrug hier zwischen 1 und 3 mm.

2. Aufgabenstellung fir die Dissertation

1. Erhebung der Befunde und deren iibersichtliche Darstellung bei den Féllen 1-4.
2. Durchsicht der iiber das Phdnomen Sirenomelie existierenden Literatur (auch unter
Heranziehung der Informationen aus medizinischen Datenbanken).
3. Vergleich der publizierten Fille hinsichtlich:
a) anamnestischer Angaben: Mutter, Schwangerschafts- und Geburts-
verlauf usw.
b) anatomischer Einzelheiten im Bereich des Beckens, der unteren Extremidten
sowie der sonstigen fiir die Sirenomelie typischen Merkmale
c) Begleitmissbildungen
und statistische Erfassung der Daten.
4. Sind Fiélle von Sirenomelie im Tierreich bekannt?
5. Was laBt sich iiber die kausale Pathogenese der Sirenomelie sagen?
6. Erstellung eines genauen Klassifikationsschemas, welches die symmelietypischen

Einzelheiten aller bekannten Fille beriicksichtigt.
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C. BEFUNDE

1. Eigene Falle
Fall 1: Sympus monopus, weiblich
Alter der Mutter bei der Geburt 18 Jahre, Primipara, Schwangerschaftsverlauf unauffillig.
Geburt am 23.08.1972 um 17.10 Uhr spontan im Krankenwagen auf der Fahrt zur Klinik.
Frithgeburt (Mens VIII); Totgeburt.
Die Leiche gelangte kurz nach der Geburt in das Anatomische Institut der Universitit Regens-

burg, wo sie nach der liblichen Methode fixiert und in 5%iger Formaldehydlosung aufbewahrt

wurde.

1. Inspektion und MeBlwerte (Abb. 10-13)

Potter Face

- leichter Turmschédel (Turricephalus)

- Rumpf nach caudal kegelformig zulaufend

- die unteren Extremititen sind verschmolzen. Sie laufen nach caudal ebenfalls konusar-
tig zu und sind gegeniiber dem Rumpf stark nach ventral abgewinkelt

- der FuB ist nach dorsal geknickt und hakenartig gekriimmt

- obere Extremitét unauftillig

- sehr tief liegender Nabelschnuransatz

- dulere Genitalien fehlen

- Analatresie,

- Atresie der Harn- und Geschlechtswege

- Geburtsgewicht: 1300 g

- Léange (SSL): 35 cm.
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2. Priparation, Rontgenaufnahmen und Kernspintomographie

a) Kopf:

- linksseitige Hemiatrophie des GroBhirns mit deutlicher Porenzephalie links frontal
(Abb. 14)

- paraventrikuldre Hirnldsion links

- subdurales Hygrom links frontal

- deutliche Erweiterung der Cavitas subarachnoidealis
(links als Folge der Hemiatrophie; Abb. 14)

- Hinweise auf Schédelfraktur oder traumatische Einwirkungen von auf3en liegen nicht
vor

- Hirnventrikel I-1V sind unauffillig

- V. cerebri interna ist rechts stark erweitert

- sehr groB3 imponierender Kleinhirnoberwurm

- kein Tonsillentiefstand, kein Hinweis fiir Dandy-Walker- oder Chiari-Malformation

- regelrecht imponierende Augen- und Innenohrstrukturen, Linsen gut abgrenzbar

- die N. optici sind seitengleich gut darstellbar

- keine Spaltenbildung des weichen oder harten Gaumens

- regelrecht imponierende Zahnanlage.

b) Hals:
- unauffilliger Verlauf von Oesophagus und Trachea
- Larynx gut abgrenzbar
- Epiglottis deutlich erkennbar und normal konfiguriert

- Glandula thyreoidea hypoplastisch.

¢) Thorax:
- die Wirbelkorper-, Wirbelbogen- und Dornfortsatzanlagen erscheinen unauftallig
- Lungen ohne Lufteinschliisse, normal dargestellt
- Lappengliederung der Lunge ebenfalls normal
- die groflen Venen im Thorax unauffallig
- sehr schlanke Aorta ascendens
- Ductus botalli apertus

- weites Foramen ovale
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das Herz ist ansonsten unauffillig

auch der Arcus aortae und die Aorta ascendens erscheinen hypoplastisch

es ist nur sehr wenig Thymusgewebe retrosternal nachweisbar (kernspinto-
mographisch nicht ndher erkennbar)

das Diaphragma thoracis erscheint unauffallig, mit kriftig ausgebildeten Crura in der

Pars lumbalis.

d) Abdomen und Beckenregion (Innere Organe):

die A. umbilicalis ist die direkte, nahezu lumengleiche Fortsetzung der engen Aorta
abdominalis und verlduft durch den Bauchraum zum tiefen Ansatz des Funiculus um-
bilicalis (Abb. 10-12) an der ventralen Bauchwand. Die Nabelschnur enthélt nur eine
Arterie und eine Vene (Abb. 23)

Milz, Pankreas und Leber sind unauffillig

der Zusammenflu3 von Milz- und Darmvenen ist normal

beidseitige Nierenaplasie

Ureteren, Harnblase und Urethra fehlen

rechtsseitig befindet sich eine groBe zystische Struktur (ca. 10 cm lang), die dem blind
endigenden Colon entspricht, welches prall mit Mekonium gefiillt ist (Abb. 15, 16 und
18). Weiterhin zeigt das Colon kurz vor diesem Blindsack eine ca. 8 cm lange Ab-
zweigung (Abb. 16)

der Magen ist normal konfiguriert. Zwischen dem atretischen Colonende und dem Be-
ckenboden bestand keine Verbindung

Diinndarm unauftillig

zystische Erweiterungen im Bereich des Jejunum, ansonsten ist der Diinndarm unauf-
fallig

nahe am Beckenboden wurde eine kleinere amorphe Gewebsmasse festgestellt. Die
histologische Untersuchung zeigte trotz gewisser Schwierigkeiten (fixierungsbedingter
sehr schlechter Erhaltungszustand des Gewebes) eindeutig das Vorhandensein von
Primordialfollikeln, eingebettet in wenig differenziertes Bindegewebe.

Dieses rudimentidre Ovar gestattete eine eindeutige Geschlechtsdiagnose.

e) Wirbelsaule und Riickenmark:

Halswirbelsiule einschlieBlich des kraniozervikalen Ubergangs unauffillig, abgesehen

von einer wohl lagebedingten Kriimmung
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Halsrippen beiderseits am Halswirbel 7, rechts grof3er und kndchern mit dem Wirbel
verbunden; links kleiner und ohne kndcherne Verbindung zum Wirbel (Abb. 17)

13 Brustwirbel (Abb. 17)

13 Rippen rechts, 12 Rippen links (Abb. 17)

Lendenwirbel 2 ist ein keilformiger Halbwirbel, dessen Basis nach links zeigt

(Abb. 17-18)

Dysplasie des 5. Lendenwirbels (Abb. 17)

es besteht eine S-formige Skoliose (Abb. 19), im Bereich der Brustwirbelsiule gerin-
ger ausgepragt (Kriimmungsscheitel zeigt nach rechts); im Bereich der Lenden-

wirbelsdule infolge des Halbwirbels starker (Kriimmungsscheitel zeigt nach links).

f) Becken:

es ist insgesamt stark hypoplastisch, die Ossa ilia sind verschmolzen (Abb. 19-20)
die Knochenkerne der Sitzbeine sind verschmolzen (Abb. 19)
die Ossa pubes sind nicht eindeutig zu identifizieren

Symphysenfuge und Iliosakralgelenke fehlen.

g) Skelett der unteren Extremitiit:

auf den ersten Blick erkennt man nur einen Femur. In Wirklichkeit handelt es sich a-
ber um zwei nahezu vollstidndig verschmolzene Femora. Dies ist nur noch im Kopf-
bereich deutlich zu sehen (Abb. 20)

die starke verschmelzungsbedingte Verbreiterung des Femur im Kondylen- und Epi-
kondylenbereich ist typisch fiir Sirenen (Abb. 21)

Abb. 22 zeigt bei stark nach ventral gekippten Becken die einzige, mittig angeordnete
gemeinsame Pfanne fiir die verschmolzenen Femurkopfe

es sind zwei Patellae vorhanden (Abb. 20-21)

die Tibiae sind vollstdndig verschmolzen, so da3 rontgenologisch nur ein Knochen er-
kennbar ist. Dieser ist im Vergleich zum Femur verkiirzt und stark hypoplastisch

die sirenentypische Verbreiterung des Tibiaplateaus ist der einzige Hinweis auf die ur-
spriingliche Anlage zweier Tibiae

die Langsachsen von Femur und Tibia bilden miteinander einen nach rechts offenen
Winkel von 163°

Fibulae fehlen
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im FuBbereich finden sich ein FuBwurzelknochenkern (Calcaneus?), ein Metatarsale
sowie ein Digitus in hyalinknorpeliger Vorstufe (I. Strahl?)
Gelenkstrukturen (oberes und unteres Sprunggelenk) sind nicht einmal ansatzweise zu

erkennen.

h) Muskulatur (Abb. 24- 25):

Abweichung vom Normalbild der Skelettmuskulatur waren nur im Bereich des Be-
ckens und der unteren Extremitit festzustellen

deutlich sind zu erkennen: M. gracilis, Teile des M. quadriceps femoris, M. rectus fe-
moris und M. vastus medialis

es fehlen der M. sartorius, die ischiocrurale und die Adduktorenmuskulatur, sowie die

gesamte Unterschenkel- und FuBmuskulatur.

i) Nervensystem:

Plexus cervicalis und brachialis sind normal ausgebildet

der Plexus lumbalis zeigte starke Abweichungen, der N. obturatorius fehlte; neben ei-
nigen nicht niher bestimmten Asten, war nur der N. femoralis sicher zu identifi-zieren
(Abb. 25 zwischen 1 und 2)

der Plexus sacralis fehlt.

k) Blutgefifle:

im Bereich von Kopf, Hals, Thorax und oberer Extremitit waren keine Besonderhei-
ten feststellbar

die unpaaren Aorteniste fiir die Verdauungsorgane zeigten keine Abweichungen

Aa. renales fehlten

aus der Aorta abdominalis zweigte in Hohe von Lendenwirbel 4-5 eine dickwandige,
aber sehr englumige Nabelarterie ab, welche in ihren Verlauf dem tiefen Ansatz des
Funiculus umbilicalis entsprach (Abb. 10-12, 23)

kaudal dieser Abzweigung ist die Aorta nur noch ein sehr diinnes Gefal3, welches sich
nach ca. 5 mm in die beiden Aa. iliacae communes aufzweigt. Letztere setzen sich in
sehr kleine Aa. femorales fort

Aa. iliacae internae waren nicht vorhanden.

Fiir den Verlauf der Venen gilt Entsprechendes.
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Fall 1: Sympus monopus

Abb. 10

Ansicht von ventral.
Auffillig sind: Turricephalus,
Potter face, tiefer Nabel-
schnuransatz und der nach
dorsal gekriimmte Fulf3.

Abb. 11

Ansicht schrig von links.
Beachte den tiefen Ansatz
der Ohrmuschel.
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Fall 1: Sympus monopus

Abb. 12
Ansicht schrig von rechts.

Abb. 13
Ansicht von dorsal.
Atresia ani.

25



Fall 1: Sympus monopus

Abb. 14

Frontalschnitt durch den Schédel

(MRUD).

1: starke Erweiterung des
Subarachnoidealraumes;

2: Hemiatrophie des GroBhirns, links,
mit Porenzephalie.

Abb. 15

Sagittalschnitt durch den Rumpf

(MRI).

1: Lunge;

2: Herz;

3: Leber;

4: Magen;

5: Milz;

6: Colon transversum;

7: Diinndarm;

8: Colon, endet blind im Abdomen,
mit Mekonium gefiillt.
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Fall 1: Sympus monopus

Abb. 16

Colonpriparat.

1: Colon descendens;

2: Colon sigmoideum;

3: Abzweigung des Colon,
blind endigend;

4: Blindsack des Dickdarms.

Abb. 17

Wirbelsiulenpriparat.

1: keilformiger Halbwirbel,
dartiber LW 1 und der 13. BW;

2: Uberzihlige Rippe, links;

3: Halsrippen.
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Fall 1: Sympus monopus

Abb. 18

Frontalschnitt durch den Rumpf.
1: Colon-Blindsack;

2: Ossa coxae;

3: Os sacrum.

Abb. 19

Wirbelsdulen- und Becken-

priparat (Dorsalansicht).

1: Beide Darmbeine sind dorsal
verschmolzen;

2: Os sacrum, dysplastisch.

Der Pfeil zeigt auf das Kriimmungs-

maximum der LWS-Skoliose.
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Fall 1: Sympus monopus

Abb. 20

Die Knochenstrukturen

der unteren Extremitit
(Ansicht von ventral).

1: Ossa coxae (verschmolzen);
2: Os sacrum;

3: die verschmolzenen Femurkopfe;
4: Femurschaft;

5: Patellae;

6: Tibia;

7: Ful3.

Abb. 21

Die Knochenstrukturen

der unteren Extremitit
(Ansicht von dorsal).

1: Ossa coxae (verschmolzen);
2: Os sacrum, dysplastisch;

3: Femurschaft;

4: Patellae;

5: Tibiae;

6: Ful3.
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Fall 1: Sympus monopus

Abb. 22

Becken (stark vorgekippt)

und proximaler Femurschaft
von dorsal.

1: Os sacrum;

2: Ossa ilia;

3: mittig angeordnete Hiiftpfanne;
4: Hiiftkopfe, verschmolzen;

5: Femurschaft.

Abb. 23

Eroffnete Bauchhohle

und Oberschenkelregion.

1: Leber;

2: V. umbilicalis;

3: Aorta descendens;

4: tiefer Abgang der (einzigen)
A. umbilicalis aus der Aorta, der
Pfeil markiert an der Schnittstelle
die extrem dicke Wand der Arterie
und ihr auflerordentlich enges
Lumen;

5: M. vastus medialis;

6, 9: M. rectus abdominis;

7, 8: M. gracilis.

30



Fall 1: Sympus monopus

Abb. 24

Ansicht des Oberschenkels
von ventral.

1: Darmschlingen;

2, 5: M. rectus femoris;

3, 4: M. gracilis;

6: Knieregion;

7: Unterschenkel.

Abb. 25

Lateralansicht der unteren
Extremitét von links.

1: M. gracilis;

2: M. vastus medialis;

3: M. rectus femoris;

4: Knieregion;

5: Unterschenkel;

6: Ful3.
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Fall 2: Sympus dipus, ménnlich

1.Inspektion und MeB3werte (Abb. 26-31)

- Potter Face; besonders auffallend die tiefsitzenden, stark deformierten Ohren
(Abb. 28)

- Rumpf nach caudal verengt

- die unteren Extremitdten sind vollstindig verschmolzen. Zwischen beiden ist aber o-
berflachlich eine mediane Furche erkennbar, welche im Bereich der Oberschenkel,
etwa lcm proximal der Kniegelenke eine Offnung aufweist, die das duBere Ende eines
mit Haut ausgekleideten Kanals darstellt. Dieser verlduft ca. 35 mm nach kranial und
endet blind (Abb. 31)

- die gegeniiber der Mediansagittalebene nach links abweichenden Fiile sind im Tarsal-
und Metatarsalbereich mit ihren lateralen Kanten (V. Strahl) verwachsen

- an beiden Fiilen sind je 5 Zehen vorhanden; die GroBzehen sind stark nach lateral ab-
gewinkelt (Abb. 31)

- obere Extremitit unauffallig

- tiefliegender Nabelschnuransatz

- Atresie der Harn- und Geschlechtswege

- &auBere Genitalien fehlen

- im Bereich der fehlenden Genital6ffnung ist ein ca. 3 mal 2 cm grof3es Hautanhéngsel
in Lappchenform vorhanden (Abb. 29)

- Analatresie; an Stelle der fehlenden Anal6ffnung befindet sich ein sehr hartes knoten-

formiges Gebilde, welches das Hautniveau nicht iiberragt (Abb. 27, 30)

- Gewicht: 1215 ¢

- Léngenangaben:
SSL: 22 cm
Oberschenkel: 7 cm
Unterschenkel: 6 cm
FuB: 4.5 cm.
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2. Priparation, Rontgenaufnahmen, Kernspintomographie und

histologische Befunde

a) Kopf:

kndcherner Schidel, Ventrikel, Gyrierung des GroBhirns, Basalkerne und Orbitae oh-
ne pathologische Befunde

Unterkiefer dysplastisch

Zahnanlagen erkennbar

Hemiatrophie der rechten Hemisphére im Bereich des Frontalhirnes (Abb. 35); beid-
seits Erweiterung des Subarachnoidealraums; rechts stirker als links (Abb. 32-33)
Erweiterung des linken Seitenventrikels

Erweiterung des Interhemisphérenspaltes, welcher in der Parietal- und Okkzipital-
region aus der Mediansagittalebene abweicht (Abb. 32-33)
Septum-pellucidum-Zyste (sog. Cavum vergae, Abb. 32).

b) Hals und Thorax:

Halsorgane unauffillig

Clavicula und Scapula ohne pathologische Befunde

Herz und Thymus fehlen (bei fritherer Préparation entnommen)
beide Lungen sind stark hypoplastisch; rechte Lunge zweilappig

fibrinoide Niederschldge an allen Pleurabldttern, besonders an der Pleura parietalis.

¢) Abdominal- und Beckenregion (Innere Organe, Abb. 36):

normale Gefdfle und Lage

Gallenblase vorhanden

Magen und Duodenum ohne besonderen Befund

Pankreas hypoplastisch

Mesenterium commune fiir Diinndarm und Dickdarm

Colon endet blind; der relativ kleine Blindsack liegt rechts (ohne Mesenterium)
Nierenaplasie beidseits; volliges Fehlen der Nierengefélle

Ureteren, Harnblase und Urethra fehlen

beide Nebennieren sind hyperplastisch; normale GefaBBversorgung

Hoden und Nebenhoden nur rechts vorhanden; Kryptorchismus (abdominale Lage von

Hoden- und Nebenhoden)
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hoher Abgang der einzigen Nabelarterie; die Aorta setzt sich als etwa gleich dickes
Gefdl} nach caudal fort, um sich an typischer Stelle in die Aa. iliacae communes auf-

zuteilen. Aa. iliacae internae waren nicht feststellbar.

d) Wirbelsiule und Riickenmark:

leichte C-formige linkskonvexe Skoliose, welche aber sehr wahrscheinlich durch die
Lage des Préparates wihrend der Fixierung bedingt ist

Hyperlordose der Lendenwirbelséule.

e) Becken (Abb. 37-40):

Ossa ilia beiderseits vorhanden und dysplastisch

das ebenfalls dysplastische Os sacrum ist stark nach dorsal gekippt (nahezu horizonta-
le Position)

Hiiftgelenkspfannen fehlen; kein Kontakt der dysplastischen Femurkdpfe zum Be-

cken.

f) Skelett der unteren Extremitit (Abb. 37-40):

die beiden Femora sind vollstindig getrennt

beide Patellae sind nur als knorpelige Anlagen vorhanden

die beiden Tibiae sind ebenfalls getrennt

die beiden Fibulae liegen rotationsbedingt zwischen den Tibiae

die FiiBe sind im Bereich des Tarsus und Metatarsus verwachsen

Tarsalknochen (teils knorpelig) sind beidseits vorhanden

Metatarsalknochen und Digiti sind vorhanden und mit Ausnahmen der medialen Ver-

wachsung voneinander getrennt.
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 26
Ventralansicht.
Beachte die nach lateral
abweichenden Fiifle.

Abb. 27

Dorsalansicht.

Atresia ani. Anstelle

der fehlenden Anal6ffnung
erscheint ein hartes Haut-
gebilde.
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 28
Tief sitzende, stark
deformierte Ohrmuschel.

Abb. 29

Bauchhohle, eroffnet.

1: Leber;

2: Blindsack des Colon
(nach kranial verlagert);

3: Hoden in abdominaler
Lage (Kryptorchismus);

4: Hautanhingsel im Bereich
der Urogenitalatresie.
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 30
Gewebsverhartung im
Bereich der fehlenden
Analo6ffnung.

Abb. 31

Untere Extremititen,

Ansicht von ventral.

1: GroB3zehe des linken Fulles;

2: Grof3zehe des rechten Fules;

3: Weichteilkanal zwischen
den beiden Oberschenkeln.
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 32
Septum-pellucidum-Zyste
(sog. Cavum vergae).

1: Erweiterung des Subarach-
noidealraumes, auch im
Interhemisphérenspalt;

2: Septum-pellucidum-Zyste.

Abb. 33

Gehirn, Transversal-

schnitt (MRI).

1: Erweiterung des Sub-
archnoidealraumes;

2: Erweiterung des Inter-
hemisphédrenspaltes.
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 34

Frontalschnitt

durch das Gehirn

(MRI).

1: Asymmetrie
der Seitenventrikel;

2: Verschiebung des Inter-
hemisphérenspaltes.

Abb. 35

Frontalschnitt durch

das Gehirn (MRI).

1: Erweiterung des Sub-
arachnoidealraumes;

2: partielle Atrophie
der rechten Hemisphare
im Bereich des Frontalhims
und dadurch bedingt: Er-
weiterung des Subarachnoideal-
raumes (auch im Interhemi-
sparenspalt).
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 36

Bauchhohle.
1: Aorta abdominalis;
2: A. umbilicalis (hoher
Abgang direkt aus der
Bauchaorta);
3: Aa. iliacae communes
mit direkter Fortsetzung
als Aa. femorales;
4: M. psoas maiof;
5: N. femoralis;
6: N. obturatorius;
7: Colon als Blindsack endigend;
8: Gallenblase;
9: Lig. teres hepatis mit V. umbilicalis;
10: Leber;
11: Lig. falciforme hepatis;
12: Hoden rechts in der Bauchhdhle
(Kryptorchismus).
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Fall 2: Sympus dipus

Abb. 37

Becken und

untere Extremitit,
3D-Rekonstruktion
(MIR).

Abb. 38

Becken und

untere Extremitit,
3D-Rekonstruktion
(MIR).



Fall 2: Sympus dipus

Abb. 39

Becken und

untere Extremitat
3D-Rekonstruktion.
(MIR).

Abb. 40

Becken und

untere Extremitit
3D-Rekonstruktion
(MIR).
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Fall 3: Sympus monopus, méinnlich

1. Inspektion und MeBlwerte (Abb. 41-46)

- Turricephalus; Kopf stark nach links geneigt (Abb. 41)

- Potter Face; allerdings mit normalem Sitz der deformierten Ohrmuscheln (Abb. 44)

- obere Extremitét unauftillig

- Rumpf nach caudal stark verjiingt

- tiefliegender Nabelschnuransatz

- untere Extremitdten verschmolzen

- Unterschenkel sehr kurz und von einheitlicher Breite (1.8 cm)

- eine deutliche Querfalte trennt den Oberschenkel vom Unterschenkel

- es ist nur ein Full vorhanden, welcher hakenartig um mehr als 90 Grad gekriimmt ist
und nach links hinten zeigt

- der FuB besitzt drei Zehen; groferer Abstand von den Grofizehen zu den iibrigen (Ga-
belfull, Abb. 45-46)

- Analatresie

- Atresie der Harn- und Genitaloffnungen

- mehrfach gelapptes Hautanhidngsel im Bereich der fehlenden Genital6ffnung

- Gewicht: 935¢g

- Léngenangaben:
SSL: 18 cm
Oberschenkel: 6 cm
Unterschenkel: 4 cm
FuB: 4 cm.

2. Priparation, Rontgenaufnahmen, Kernspintomographie und

histologische Befunde

a) Kopf:
- die Knochen des Schideldaches sind von links nach rechts stark untereinander ver-

schoben (wohl geburtsmechanisch bedingt)
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- Kolpozephalie: Sinusartige Erweiterung der Hinterhérner beider Seitenventrikel
(Abb. 51-52)

- Porenzephalie oberhalb der Basalkerne (luftgefiillt)

- Verbindung eines Seitenventrikels zum Subarachnoidealraum, rechts (Abb. 53)

- deutliche Erweiterung des Subarachnoidealraums im Bereich des Lobus parietalis und
des Lobus occipitalis (rechts starker als links, Abb. 53)

- Substanzdefekt an der AuBenseite der linken Grohirnhemisphéire mit einer lokalen
Erweiterung des Subarachnoidealraumes (Abb. 52)

- Erweiterung des Interhemisphérenspaltes mit Substanzdefekt an der medialen Seite
der rechten Hemisphére (Abb. 52)

- Corpus callosum: Das Splenum ist nur teilweise angelegt; die vorderen Abschnitte
sind vorhanden

- Hirnstamm unauffillig.

b) Hals und Thorax:
- Hals- und Brusteingeweide radiologisch nicht beurteilbar

- normale Anzahl der Rippen.

¢) Abdominal- und Beckenregion (innere Organe):

- Milz, Diinndarm und Diaphragma unauffillig

- zystische Verdnderung des Magens

- Pankreashypoplasie

- Agenesie der Gallenblase

- Hepatomegalie

- die Leber enthilt groBle, bereits makroskopisch erkennbare Hohlraume. Histologisch
zeigte sich, da3 die Wénde dieser Hohlrdaume keine epitheliale Auskleidung besitzen,
sondern aus komprimiertem Lebergewebe bestehen. Sie enthalten degeneriertes und
nekrotisches Material (Detritus). Aulerdem zeigen viele Blutgefdf3e starke Erweite-
rungen. Obwohl die Préparate nicht mittels Perfusion fixiert worden sind, enthalten
die GefaBe kein Blut (Abb. 48-49)

- beide Nebennieren sind vorhanden und hyperplastisch

- histologisch ist die Zona glomerulosa des Nebennierenmarks gut erkennbar; Degene-
rationszeichen in der iibrigen Nebennierenrinde und im Nebennierenmark

- Mesenterium commune fir Dunndarm und Dickdarm
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Colon endet mit einem grof3en Blindsack

beidseitige Nierenaplasie und volliges Fehlen der Vasa renalia und der Ureteren
rechts zystischer Hohlraum an der Stelle des Nierenlagers

rechts am Beckenboden ein kryptorchider Hoden mit Nebenhoden (der Befund ist his-
tologisch gesichert)

das Hautanhédngsel im Bereich der fehlenden Genital6ffnung: Eingebettet in faser-
reiches, dichtes Bindegewebe, finden sich Hohlstrukturen, deren Wand aus grof3en,
hellen Zellen besteht (Abb. 47)

hoher Abgang der einzigen A. umbilicalis aus der Aorta, welche sich dann als relativ

diinnes Gefall nach caudal fortsetzt.

d) Wirbelsiule und Riickenmark:

keine Abweichung in der kndchernen Wirbelsdule

starke Erweiterung des Zentralkanals im Riickenmark; Syringomyelie.

e) Becken (Abb. 56-57):

zwel getrennte Ossa ilia

Sitzbeine als rudimentire Gebilde caudal den Darmbeinen angelagert (Abb. 56)

Os sacrum dysplastisch und nach dorsal verlagert; keine Verbindung zu den Darmbei-
nen (Iliosakralgelenke fehlen)

Hiiftkopfe dysplastisch

die ebenfalls dysplastischen Ossa pubes liegen den Femora sehr dicht an (Abb. 56)
Hiiftpfannen fehlen.

f) Skelett der unteren Extremitit (Abb. 55-60):

die Femora sind im proximalen Bereich getrennt und im distalen Drittel verschmolzen
(Abb. 55, 60)

die beiden Patellae sind knorpelig angelegt und daher auch nur im Kernspintomo-
gramm nachweisbar (Abb. 60)

die beiden Tibiae sind im gesamten Verlauf getrennt

Fibulae fehlen

der Ful3 enthélt 3 getrennte Metatarsalia, die Gro3zehe 2 Phalangen und die laterale
Zehe 3 Phalangen, zwei davon nur knorpelig angelegt (Gabelful3, Abb. 58 und 59).
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Fall 3: Sympus monopus

Abb. 41
Ventralansicht.
Beachte den kurzen
Unterschenkel und den
nach links und dorsal
abweichenden Ful3.

Abb. 42
Dorsalansicht.
Atresia ani.

46




Fall 3: Sympus monopus

Abb. 43
Ansicht von links.

Abb. 44
Deformation der Ohrmuschel.




Fall 3: Sympus monopus

Abb. 45
FuBriicken.
Die drei Zehen tragen Négel.

Abb. 46
Fuf3sohle.
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Fall 3: Sympus monopus

Abb. 47

Hautanhéingsel im Bereich

der fehlenden Genitaloffnung,

Man erkennt, eingebettet in
faserreiches kollagenes Bindegewebe,
Hohlstrukturen, deren Wand

aus relativ grofen,

blasigen Zellen besteht.

Abb. 48

Leber.

1: Zystische Hohlrdume,
zum Teil mit Detritus
gefiillt. Die Wand besteht
aus komprimiertem
Lebergewebe;

2: Erweiterte Blutgefale;

3: Periportalfeld;

4: Unauffalliges Lebergewebe.




Fall 3: Sympus monopus

Abb. 49

Transversalschnitt

durch die Oberbauchregion
(MRI).

Darstellung der zystisch
degenerierten Leber.

Abb. 50

Frontalschnitt

durch Becken und Abdomen
(MRI).

1: Os ilium;

2: Os ischii.
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Fall 3: Sympus monopus

Abb. 51
Transversalschnitt
durch das Gehirn
(MRID).
Kolpozephalie: Starke
Erweiterung der
Hinterhorner beider
Seitenventrikel (helle
Bereiche im unteren
Teil des Bildes).

Abb. 52

Transversalschnitt

durch das Gehirn

(MRI).

1: Kolpozephalie;

2: Erweiterung des
Interhemispharenspaltes
und Substanzdefekt an
der medialen Seite
der rechten Hemisphére;

3: Substanzdefekt an der
AulBenseite der linken Hemi-
sphire des GroBhirns,
liquorgefiillt;

Hinweis: Die vorderen Teile

der Seitenventrikel sind mit

eingedrungener Luft gefiillt:

Das Préparat lag wihrend

der Untersuchung auf

dem Riicken.



Fall 3: Sympus monopus

Abb. 53

Sagittalschnitt

durch das Gehirn

(MRI).

1: starke Erweiterung des
Subarachnoidealraumes
im Bereich des Lobus
parietalis und des
Lobus occipitalis;

2: direkte Verbindung
zwischen dem Hirnhorn
des Seitenventrikels
und dem Subarachnoideal-
raum.

Abb. 54

Becken und proximaler
Bereich der beiden Femora,
3D-Rekonstrukion (MRI).
Seitenansicht von links.
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Fall 3: Sympus monopus

Abb. 55

Becken und untere
Extremitat;
3D-Rekonstruktion

(MRI).

Abb. 56
Becken
3D-Rekonstruktion

(MRI).
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Fall 3: Sympus monopus

Abb. 57
Becken
3D-Rekonstruktion

(MRI).

Abb. 58

Unterschenkel und Fuf}
3D-Rekonstruktion
(MRI).

Die Metatarsalia und
Digiti pedis sind deutlich
zu erkennen.




Fall 3: Sympus monopus

Abb. 59
Unterschenkel und Fuf}
3D-Rekonstruktion

(MRI).

Abb. 60

Oberschenkel und ein

Teil des Unterschenkels

(MRI).

1: Verschmelzungszone
der beiden Femora

2: dislozierte Patella.
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Fall 4: Sympus apus, weiblich

1.Inspektion und MeB3werte (Abb. 61-64)

- Potter Face; besonders auffillig sind die deformierten Ohrmuscheln (Abb. 61)

- obere Extremitéiten unauffallig

- der Rumpf zeigt auch caudal die gleiche Breite wie im Thoraxbereich

- sehr tiefliegender Nabelschnuransatz

- der schmale Oberschenkel von etwa gleichbleibender Breite geht abrupt in den sehr
diinnen und kurzen (rudimentiren) Unterschenkel iiber, welcher rechtwinklig nach
ventral abgebogen ist (Abb. 62, 64)

- Atresie des Analkanals (Abb. 63)

- Atresie der Harn- und Geschlechtswege

- Gewicht: 970 g
- Léngenangaben:
SSL: 20 cm
Oberschenkel: 7 cm

Unterschenkel: 3.5 cm.

2. Priparation, Rontgenaufnahmen, Kernspintomographien und

histologische Befunde

a) Kopf (Abb. 65-68):

- Schidelasymmetrie mit Verschmelzung des Interhemisphirenspaltes (Abb. 69)

- Chiari-Malformation: Tiefstand des Hirnstammes und der Kleinhirntonsillen: Ein-
klemmung im Wirbelkanal (Abb. 68)

- Subarachnoidalraum geringgradig erweitert (Abb. 65-67)

- tiefe Fissur am pontomesenzephalen Ubergang (Abb. 68)

- starke Einengung des IV. Ventrikels, bedingt durch die Einklemmung der Kleinhirn-
tonsillen am Foramen occipitale magnum. Durch dieselbe Ursache bedingt ist der gro-

e Abstand zwischen Kleinhirnoberseite und Tentorium cerebelli (Abb. 68)
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Corpus callosum: der hintere Truncusabschnitt ist stark hypoplastisch und zum Teil
nicht angelegt: partielle Balkenagenesie (Abb. 68)

extrakranielle Weichteilverdickung in der Okzipitalregion, links starker als rechts
(Abb. 69).

b) Hals und Thorax:

Clavikula und Skapula unauffallig
Kardiomegalie

Lungen hypoplastisch und nach dorsal abgedréngt.

¢) Abdominal- und Beckenregion (innere Organe):

Diaphragma, Magen, Duodenum und Milz sind unauffillig, ebenso die Leber ein-
schlieBlich Gallenblase

Mesenterium commune fiir Diinndarm und Dickdarm

das Colon endet blind; vom Blindsack erstreckt sich ein schmaler bindegewebiger
Strang zum Beckenboden

es ist nur eine hyperplastische Nebenniere vorhanden (links)

beidseitige Nierenagenesie, Nierengefafle fehlen

Ureteren, Harnblase und Urethra fehlen

am Beckenboden finden sich links und rechts unregelmiBig geformte kleinere Ge-
websformationen. Trotz sehr schlechter Erhaltung des Gewebes zeigte die histo-
logische Untersuchung das Vorhandensein kleiner Oozyten mit Follikelepithel (Pri-
mordialfollikel)

auBerdem fand sich im selben Bereich sehr stark rudimentéres Uterus- und Tubenge-
webe (uterine Driisen und Eileiterepithel)

die Nabelschnur enthélt nur eine Arterie (Abb. 70) mit hohem Abgang von der Aorta.

d) Wirbelsiule und Riickenmark:

ohne pathologische Befunde.
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e) Becken (Abb. 69):

Ossa ilia stark dysplastisch, keine Verbindung zum Os sacrum

einige atypische Knochenstiicke sind nicht eindeutig zu bestimmen (Os ischii,
Os pubis?)

Hiiftpfannen fehlen.

f) Skelett der unteren Extremitiit (Abb. 71-72):

die beiden Femora sind vollstandig verschmolzen; nur im Kopfbereich sind die beiden
Anlagen erkennbar

kein Kontakt der Femora zum Becken

eine proximale Schaftfraktur ist moglicherweise wihrend der Geburt oder wihrend der
Fixierung des Préparates entstanden

Patellae fehlen

die Tibia ist ein sich nach distal verjlingendes, ca. 2.8 cm langes Knochenstiick
Fibulae sind nicht vorhanden

der Ful3 fehlt.
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Fall 4: Sympus apus

Abb. 61
Ventralansicht.

Abb. 62

Lateralansicht von links.
Beachte den nach ventral
abgewinkelten Unterschenkel
und den tiefen Nabelschnuransatz.
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Fall 4: Sympus apus

Abb. 63

Dorsalalansicht.

Die Abflachung des Riickens
und des Gesél3es ist durch die
Lagerung des Priparates in
der Fixierungsldsung bedingt.

Abb. 64
Untere Extremitit,
Ansicht von links.
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Fall 4: Sympus apus

Abb. 65

Horizontalschnitt

durch das Gehirn (MRI).

1: Erweiterung des Sub-
arachnoidealraumes;

2: Erweiterung des Inter-
hemisphérenspaltes.

Abb. 66

Horizontalschnitt

durch das Gehirn (MRI).

1: Erweiterung des Sub-
arachnoidealraumes.



Fall 4: Sympus apus

Abb. 67

Frontalschnitt

durch das Gehirn (MRI).

1: Erweiterung des Sub-
arachnoidealraumes;

2: starke Ventrikelerweiterung
bei Balkendysplasie.

Abb. 68

Sagittalschnitt

durch das Gehirn (MRI).

1: Tentorium cerebelli;

2: Corpus callosum: der hintere

Truncusabschnitt ist teils hypo-
plastisch, teils nicht angelegt;

3: tiefer Spalt am pontomesence-
phalen Ubergang;

4: starke Erweiterung des Sub-
arachnoidealraums zwischen
Tentorium und Kleinhirmoberseite;

5: Cerebellum (Tiefstand);

6: Truncus cerebri (Tiefstand).
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Fall 4: Sympus apus

Abb. 69

Sagittalschnitt

durch den Schidel

(MRI).

1: Extrakranielle
Weichteilverdickung;

2: Verschiebung des Inter-
hemisphérenspaltes
aus der Mediansagittal-
ebene (nicht zu verwechseln
mit einem Substanzdefekt
der Hemisphire);

3: Tiefstand von Cerebellum
und Himstamm
(Chiari-Malformation).

Abb. 70

Nabelschnur
(Querschnitt).

1: Gallertiges Bindegewebe;
2: V. umbilicalis;

3. A. umbilicalis.



Fall 4: Sympus apus

Abb. 71

LWS, Becken und
untere Extremitit,
Ansicht von rechts;
3D-Rekonstruktion

(MRI).

Abb. 72

WS, Becken und
untere Extremitiit,
Ansicht von links;
3D-Rekonstruktion

(MRI).
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2. Bisher bekannte Fille von Symmelie

(Tabellarische Ubersicht der Fallbeschreibungen)

Vorbemerkungen:
Zusétzlich zu den vier eigenen Féllen konnten 450 Fille von Symmelie aus der Literatur er-
mittelt werden. Diese insgesamt 454 Fille bilden die Grundlage fiir die im Abschnitt D vorge-

stellten Ergebnisse.

Weil bedauerlicherweise mehrere Fille von Symmelie in der Literatur unzureichend und so-
gar falsch zitiert worden sind (u. a. auch frei erfundene Abkiirzungen fiir Fachzeitschriften),
gelang es trotz Unterstiitzung durch sachkundige Bibliotheksbeamte nicht, die entsprechenden
Publikationen aufzufinden. AuBerdem wurden einige Arbeiten mittels Auslandsbestellung
schon vor zwei Jahren angefordert; die besitzenden Bibliotheken reagierten leider trotz Wie-
derholung der Bestellung bis heute nicht. Somit konnten Daten von ca. 20 weiteren Fillen

nicht beriicksichtigt werden.

Die Tab. 1 (Seite 66) enthélt in zahlenméBiger Verteilung auller allgemeinen Angaben bezo-
gen auf die drei Gruppen der Symmelie auch alle Fehlbildungen, welche mit der Symmelie
verbunden sein konnen. In der Gruppe ,,Unklare Félle* sind solche Sirenomelien enthalten,
bei denen es in Folge mangelhafter Angaben der Autoren nicht moglich war, sie einer der

Hauptgruppen sicher zuzuordnen.
Die anschliefenden Einzeltabellen (Seite 67 ff) enthalten genauere Angaben zu den bisher
bekannten Féllen. Die Nummern in der ersten Spalte beziehen sich auf das Literaturverzeich-

nis und gestatten somit die Identifizierung des Autors.

P1, P2, P3 oder P4 bezeichnen die eigenen Fille und beziehen sich auf die Befundbe-

schreibungen in dieser Arbeit.
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Tabelle 1: Ubersicht aller Befundbeschreibungen mit ihren Merkmalen (S. 67-88)

Syfnpus Sympus Sympus Unglare Summe
dipus monopus apus Fille

Anzahl 184 131 104 35 454
.qg ménnlich 78 52 37 17 184
%D weiblich 49 29 38 11 127
)
g Lebendgeburt 53 38 34 6 131
%’J Zwillinge 18 16 8 0 42

eine Nabelarterie 86 63 61 24 234

Kopf 69 50 46 16 181

Wirbelsédule 71 61 42 11 185
£ Thoraxskelett 21 18 14 3 56
T;’ Thoraxorgane 73 59 50 15 197
E Darm 157 118 91 30 396
é Leber 18 16 8 0 42
-qg Milz 8 4 5 0 17
)
5 Pankreas 4 5 3 0 12
2 |Kloake 18 13 3 1 35
:i Nebennieren 28 15 13 3 59
?:, Nieren links 133 91 83 28 335
% Nieren rechts 131 92 83 29 335
2 Harnwege 128 97 81 20 326

Geschlechtsorgane 162 114 91 33 400

Obere Extremitét 33 28 23 11 95

Anmerkung: Weil Becken und untere Extremitét in allen Féllen betroffen sind, werden

die entsprechenden Verdnderungen auf den Seiten 65 — 86 detailliert aufgefiihrt.
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Sympus dipus
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Sympus dipus

Fibulae — =] == =] e = | | = | — ~ ~ —_ ==
Tibiae S LS IR IS IR I E S I E S I E S KN I I E S IR I F RN NN NN
Patellae Al | ™ SIS
Femora AN AN NN~ NN AN NN NN AN AN NN
Obere Extremitét +
Hiiftbeine ||+ + |+ +|+ +|+
Kreuz / Steiflbein +| |||+ + ] [+ |+
Geschlechtsorgane |+ |+|+|+ |+ |+ +|+|+ + |||+ +|+|+
Harnwege + | [+ (] [t +| |+ ++| [+
Niere rechts ++| [+ |+ + |4+ |+ |+ |+ |+ |||+
Niere links | (]|t R S N e R RS
Nebennieren + + ++

Kloake +| |+
Pankreas

Milz

Leber - + +

Darm |+ |+ |+ || F | [+ ]+ ++| |+ +
Brustorgane + |+ + |+ + +|+ + |+ +
Thoraxskelett +|+

Wirbelsédule + |+ + + |+ |+ + + +
Kopf ++|+ + |+ +|+ 4|+ +
Nabelarterie === |~ —|=| ==~ ——]—
Zwilling + +|+ +
Lebendgeburt + + +1+] [+|+ +

Geschlecht E| 8% ||+ gl E ~| g| g E|E| 8| §|«|+
Autor 2182|=(R(2IR(2|2(%|2|% |2 8= |2|2 R 8|22
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Sympus dipus

Fibulae —la| =] — — — =] =

Tibiae AN NN SIS I\ AN AN N[N

Patellae Q ™ ™ ™

Femora SHSHES ST SIS TSI SIEREIESIESIESIESIES

Obere Extremitét + |+ [+ |+

Hiiftbeine ||| +1+] |+ +|+

Kreuz / Steiflbein + |+ +|+ |+ + + +

Geschlechtsorgane |+ |+|+| |+[+[+|+|+|+|+| |F|[+][+] |[+] [+]|+|+]|+

Harnwege + |+ + +1+ +|+ + |+ + |+

Niere rechts + |+ |+ |+ |+ ||+ |+ + + |+ |+

Niere links F | F|F ||+ + ++[+|+] |+[+ + |+ |+

Nebennieren + +

Kloake +1+

Pankreas

Milz +

Leber + + i

Darm A R e e B R e ++|+

Brustorgane |+ |+ + + +

Thoraxskelett +

Wirbelsédule + |+ +|+ ]|+ + + + + +

Kopf + ||+ |+ ++] |+ + +

Nabelarterie —|=|=|=]=|=] =] [~ — —|e

Zwilling +

Lebendgeburt + |+ + + +l++

Geschlecht E|E| E| E| E| 8|« |«|w|« g+~ ~| | g

Autor S N N R RS S R A b e Ak
s ) ) M M| ] ] ] ] ] ALY AT AT AT LN AN puh] juh] pu] uh] u]

69




Sympus dipus

Fibulae SIS =] =] == == = —
Tibiae ISl NN o\ NNV NN N[N
Patellae IS | e SIS I
Femora SIS LS TS S A S T R RN I RS E S T EN T E N RS F ST E T RSN N
Obere Extremitét +| |+ + +
Hiftbeine +|+ + +|+|+ + + +
Kreuz / Steillbein + + |+ + + + |+ +
Geschlechtsorgane |+ |+| |+|+|[+|+|+|+|+|+ + |+ F|+] |||+
Harnwege | ||| +|+ +|+
Niere rechts |+ [+ + 4|+ + +
Niere links +|+ F |+ F| |||+ ++|+|+ +
Nebennieren + + T+

Kloake +1+
Pankreas

Milz +

Leber + +| |+

Darm +|+ |+ ||| [H] ] +|+|+
Brustorgane + |+ |+ + + +
Thoraxskelett +| |+ + +

Wirbelsdule + + +|+|+ + 4|+ |+ ]+
Kopf + +|+]+ |+ [+ |+ +
Nabelarterie - | — == =] =] =] |~ —|en
Zwilling + + |+ + +
Lebendgeburt + + |+ |+ |+ + +

Geschlecht ~| g &l |+| |E|8 |~|~|E|E|/ & €& E &g |& &%+
Aato ENEEEEEEEEEEEEEREEEEEE
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Fibulae SIS IR RS IS I I E — =] |~ —
Tibiae | 'S IE I N Ko\ SIS IS IS K ISR IS IES I N IKe
Patellac SIS SIS ™ SIS SIS
Femora ala| [aalaala]) (alalajalajala] (=al—(ale
Obere Extremitit + + + |+ + +
Hiiftbeine + + + |||+ + +|+ + +
Kreuz / Stei3bein + + + |+ ++ +
Geschlechtsorgane |+ |+ |+ |+|+|+|+|+|+|+] |[+|+ ||+ |+ ]+
Harnwege | F|F |||+ +|+ + +|+ |+
Niere rechts + +lH |+ |+ ]|+ + |+ + + 4|+
Niere links | + |+ +| 4| |4+ +

Z | Nebenni

= ebennieren +

=

© pul

S | Kloake + 4

7]

=

g- Pankreas +

> .

w»nn | Milz +
Leber +
Darm e e e A R |||+
Brustorgane + ++]+ + + +
Thoraxskelett + |+ + +
Wirbelsédule + + + |+ + |+ +|+ +|+ +
Kopf + ||+ + + +
Nabelarterie — — [ | | — — | — — — — —_
Zwilling + |+
Lebendgeburt +1+ +
Geschlecht | |*| E|w|w| E|E g || E| E

QO[T (N[O~ |0|N DN —|— N | T O[0 A |en| <t
Autor Sl — = === == QNN |A|cn | |en|er|eA|en| S| < | <
Qlajalaalaalaalaalaalaalaalaala o
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Sympus dipus

Fibulae — SIS o~ —| ||| =] —|—

Tibiae I\ IS IES IES K I\ I\ I\ NN NN

Patellac Al e N e ~

Femora S I LS T RSN KN EoN I EoN | B Ko a| |aala|a|a|e|—

Obere Extremitit + + + +

Hiftbeine + + +|+|+|+ 4+ +

Kreuz / Stei3bein + + + + +|+ T +

Geschlechtsorgane |+ |+ |+ |+ |+|+ |+ |+|+ |+ |[+|+|+|[+|+|+|+]|+|+][+]|+]|+

Harnwege H ] | ] | ]

Niere rechts A A e A e s ++|+] |+ ]+

Niere links |||+ F | F| |+ |+ + |+ |+ + |+ |+

Nebennieren + + +

Kloake +| |+

Pankreas

Milz +

Leber + +

Darm +|+ AR A A e e e e

Brustorgane + ||+ + |+ + ++

Thoraxskelett + + + |+ + |+

Wirbelsdule + +| |+ + +l++] |+

Kopf +| |+ +| |+ +

Nabelarterie — — == = —=]— — =] —|—

Zwilling +

Lebendgeburt + + |+ + +

Geschlecht b ~|w|g| |g|«|&|E|«|+~ gl 8 b

Autor A A R D R R R R I N S S N Y N S
IR IR IR I RS IR IR R I RS I RS I RS I S RS T RS IR I RSN I RS TESIESIES RS IS
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Sympus dipus

Fibulae ™ o —— || — SIS

Tibiae I\ '\ S I E N I I 1K IS IE I FN I F N IE S I S I E N QN NN

Patellac A e SIS IS IS ~

Femora S I Rl I E T E N E T E N E N E N E N T RN  E N I E N RN RN || —

Obere Extremitét + |+ + +

Hiiftbeine + + + +

Kreuz / Steillbein + + + |+ +

Geschlechtsorgane |+ |||+ ]+ +l |+ |+ ||+ ]+

Harnwege e e N e N e e e e E R R

Niere rechts + 1+ |+ +|+ + + |+ + |+ + |+

Niere links + |+ + +|+ + +|+ +|+ +|+

Nebennieren + +

Kloake ++

Pankreas

Milz +

Leber + +

Darm + + ||| T +|+ +|+|+|+|+

Brustorgane + + |+ + + |+ +|+|+ +

Thoraxskelett

Wirbelsdule + ++|+ + |+ + +

Kopf + +| 4|+ + + |+ +

Nabelarterie = = == — =] =] ==

Zwilling + +

Lebendgeburt + + + + + |+ + + T

Geschlecht g E|«| E| E| E|*]| |+ E|«|E|E| E| E|+

Autor KIRRE ST |E IS |=Z 22 2TZ2IKIKIA KT &R =
AN AN AN enjenjenjenjenjenjenjenjenjenjenjenjenjenjenjen|en|on
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Sympus dipus

Fibulae — SIEIESY A~ — =] e —lal el e — I

Tibiae SIS I IS K AN AN NN I\

Patellae SIS - |l

Femora SIS TS TR T I R T Rt et KN T RN T ST EN T EN T RS T ES T ESTFNT Bl B F

Obere Extremitit + +

Hiiftbeine +|+] |+ + 4+ + +

Kreuz / Steiflbein + +l+! 1+ |+

Geschlechtsorgane |+ |+ |+ + R e S S S

Harnwege A A R R A R R R E R EA E E R R E R R R

Niere rechts R R A e e R R E B ER B A s

Niere links e e e e e e S

Nebennieren + + +1+

Kloake + +|+

Pankreas + 1+

Milz +

Leber ++

Darm +|+|+ + +|+ ||+ |||+ |||

Brustorgane + |+ |+ + I+ | +| |+

Thoraxskelett +

Wirbelséule + + ++] |+ + |+

Kopf +(+H | NN N

Nabelarterie — | — — ——] =]

Zwilling +

Lebendgeburt + |+ + + |+ +l+]+]+ +

Geschlecht = E |4 || E| |E|E E|E|l~|E|lE|«| |E

Autor SFILISI IR IZ BRI R AR B AD|H|2]B|BE]8|8
cnfcnenjenenenNenenenenfenenenenjenjenicnenjenion|on|on
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Sympus dipus

Fibulae — N[ =]~
Tibiae SIS IS IS IES IS IS KN
Patellae SIS TS
Femora SIS IS IR IR K I K
Obere Extremitit +|+
Hiiftbeine +| |+ |+ +
Kreuz / Steiflbein +| |+ +|+]+
Geschlechtsorgane |+ |+|+|+|+|+|+|+
Harnwege + 4+ |+ ][+ +|+H|+
Niere rechts + [+ |||+ +
Niere links +lH |+ |+ |+ ]+ +
Nebennieren + +
Kloake
Pankreas
Milz
Leber
Darm Fl ||+
Brustorgane + +
Thoraxskelett
Wirbelséule +
Kopf +| |+|+ + |+
Nabelarterie —_—=] =] [
Zwilling
Lebendgeburt +| [+ |+
Geschlecht Elu|w=| | Elw|=|E
Autor SIE22 RIS
cnjenienenonjenjenion
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Sympus monopus

Fibulae | |= —| N
Tibiae —| ——=la] == == == e
Patellae o ™ SIS SIS
Femora | — —laja| | == == — =
Obere Extremitét + |+ +

Hiiftbeine + |+ ++ | |||+ +
Kreuz / Steilbein +|+ + |+ +| 4|+ | +] | +]+
Geschlechtsorgane |+ |+ + 4|+ |+ |||+
Harnwege + |+ + |+ + |+ +H ||+ ]|+ +|+ |+
Niere rechts +|+ +|+ + |+ |+ + ++ |+
Niere links + |+ + |+ + 4+ ||+ I T
Nebennieren + + +
Kloake +|+

Pankreas T+

Milz

Leber + + ++
Darm + |+ +|+|+|+|+|+|+|+|+H|+| |+ ]|+
Brustorgane + +1+ + + +|+
Thoraxskelett +

Wirbelsdule + |+ + |+ +|+ + +|+ ++ |+
Kopf +1+ + H+] |||+
Nabelarterie —— —|— ——=] | — | =|=]—=|=
Zwilling + + +

Lebendgeburt +

Geschlecht | & g = E| E| E| E|« gl E
Autor s SR S FE R
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Sympus monopus

Fibulae —= | —— — —
Tibiae A== === === | === =] ||| =] —
Patellae SIS IS RIS IR T I

Femora A== === == | === =] == —
Obere Extremitit + [ ||+ + +| (4] [+]|+]+
Hiiftbeine [ ] [ +
Kreuz / Steiflbein + ||+ + |+ + +|+ |+
Geschlechtsorgane | +|+|+ |+ |+ [+[+]| |[+|+|+|+| |[F][+] |[+|+]|+]|+|+|+
Harnwege el e A e
Niere rechts e N e N A S e A
Niere links R e e e e e e e e R
Nebennieren + |+

Kloake + +

Pankreas +

Milz +

Leber + + |+

Darm R R R R e e e e e e
Brustorgane ++|+ + ++|+ + |+ +]|+
Thoraxskelett ) +
Wirbelséule +|+ + +| 4|+ [+ |+
Kopf ++ + |+ + + + +l+ +
Nabelarterie === |~ —| == — =] | —_
Zwilling + + 4
Lebendgeburt + |+ + +l+ |+
Geschlecht Elw—| 8| E|«=| g8 |«]| |«|8 |«]| [+~ gl gl glg
Autor e R RS =i f A I NS S e e e Pl
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Sympus monopus

Fibulae - | — | - |
Tibiae Al |aaal—=al—=al = e e e = == = e e
Patellae o o~ — ~
Femora — || — | —|—|— | — — N == [ == =
Obere Extremitét + +
Hiiftbeine + + | ||+ +| (|| ||
Kreuz / Steiflbein || + 4+ |+ |+
Geschlechtsorgane |+ |+|+|+|+|+|+]| [+]| [+|+|+|+]| |+|+|+]|+]+][+]+
Harnwege ||| ][] | + |||+
Niere rechts e R N e S N e + |+ [+ ]+ ]+
Niere links +HH{ ][] [ T SRR RS RS
Nebennieren + + + +
Kloake +
Pankreas + +
Milz +
Leber + +
Darm R e A e e A e R A e Ea
Brustorgane +|+ +|+ + + |+ + |+ + +
Thoraxskelett + + +1+
Wirbelsdule |+ ]+ + + +| |+
Kopf + |+ |+ + +| |+ + + [+ |+
Nabelarterie —] == == = —| === =] =
Zwilling + + +
Lebendgeburt + |+ + + +l++] |[+[+
Geschlecht g« g gl e« =] K 7800 900 POy = 0
Autor Q|| =S| S| TS| 388 |E[8B|R2 R ||| 0| K|S
SR P MR N N it ) i ) e [ s [ i) ) i) g ] RO S
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Sympus monopus

Fibulae — —_
Tibiae — === === N == e | —
Patellae AN ™ AN ™ IS IES NI ™ ™
Femora — A= === === A = = e = e =
Obere Extremitét + +| |+ +
Hiiftbeine | (]|t + |+ + |+
Kreuz / Steiflbein + + |+ |+ |+ +]|+ + 4|+ |+ +
Geschlechtsorgane ++| |||
Harnwege |+ | +| [+ [+
Niere rechts + + |+ |+ |+ |+ |+ +| ||+ |+ +
Niere links + F |+ +| |||+ +
Nebennieren +
Kloake +
Pankreas
Milz +
Leber +| |+ + T
Darm A AR R E e R R Ed R A R E B R s
Brustorgane + |+ |+ + + + +
Thoraxskelett + + + +
Wirbelséule +| ||+ | F + |+ ++ +
Kopf ++|+ + + + +
Nabelarterie — —| == Q| | === ——
Zwilling + |+ +
Lebendgeburt + + 1+ |+
Geschlecht gl |E|ElE| |&l |+| |« —| 8| ElE| |EE
Autor 3288|182 q|QISISIE A=A 8]S| S B R
SIS IS S S IS RS R S TR IR I R I RS TR I RS RS I RS IES IR RS RN RS
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Sympus monopus

Fibulae

Tibiae SIS SIS AN | — =N I\ AN — N[N — ||

Patellae

Femora o — — == =] =] == === =]~

Obere Extremitat + + |+ + + +

Hiftbeine + + + ++ + ++

Kreuz / Steiflbein + +| |+ + |+

Geschlechtsorgane R R N e e e S N e R R R

Harnwege + ++] ||+ + ||+ +l+ [+ |+ |+ ]+

Niere rechts + + |+ ||+ + + |+ + |+ ]+

Niere links + + |+ + + + |+ + |+ ]+

Nebennieren +

Kloake + +

Pankreas

Milz

Leber

Darm +|+ |+ |+ ||+ ||| + |+

Brustorgane + |+ + + 4|+ + 41+

Thoraxskelett + +

Wirbelsdule + ++| |+ +|+| [+]+ +| |+

Kopf + + ]+ +

Nabelarterie —=] =] — - =

Zwilling +|+ +

Lebendgeburt + + + + + ) +

Geschlecht u “~ = || glw| gl 8

Autor S BRI SS IS 22| @Al SR F|RIR|R|RR|R| A
AN AN AN AN Nfen|enfenjenjenfenjenfenjonjenjenjenjenjoenien|on
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Sympus monopus

Fibulae — — —_
Tibiae —lal ] =] e =] e === e e
Patellae — ™ NI —
Femora ——= =] =] == |[a—=|a]—|—=|—=]—]—|a]|x
Obere Extremitit + + +
Hiiftbeine + + ++| [+|+[+] [+
Kreuz / Steiflbein S e S R R R
Geschlechtsorgane |+ |+ A A E A R A A R B b
Harnwege +| |||+ ] [
Niere rechts ++|+]|+|+ + I+ | |||+ + |+ |+
Niere links + ||+ |+ ++ |+ ||| |
Nebennieren + +
Kloake + 4|+ n
Pankreas +
Milz +
Leber + + +
Darm + |+ |+ |+ ||| |
Brustorgane + ||+ ++]+ + + 4+ +]|+
Thoraxskelett + + |+ +
Wirbelséule + + + ++] | +H[+ +| |+
Kopf +|+ + |+ |+ + +|+ |+
Nabelarterie — — = == ===
Zwilling +
Lebendgeburt + + 4+ [+ |+ + + +
Geschlecht gl g |«|glE g g gl 8| g|«~|+|g|+| E| 8
Autor A A A N S N IS NSNS EY
cnjfenenenenenNenicnenonenjenecnenjencncnjononiocn|on
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Sympus apus

Fibulae

Tibiae —la === == == == =] ] —=]= =] —=|—=]—
Patellae o — N —=| =]~ IS
Femora = | === = | == = == = = = = = = = = =
Obere Extremitét + |+ [+ +| |+ +
Hiiftbeine +| ]+ + + [+ [+ ||+ +| [+ [+
Kreuz / Steillbein +|+ + + |+ + + |+ |+ + |+
Geschlechtsorgane |+ |+ |+ |+ |+ [+ |[+|+|+|+|+|+| [F][+] [+H][+]|+|+|+]|+
Harnwege +|+ |+ A e e e e A R
Niere rechts SRR R N R e e e e e S R
Niere links | F] | R e N N S N
Nebennieren +| |+ + + T
Kloake +

Pankreas

Milz T +

Leber +

Darm e R A e e e e e B e e I A A N S S
Brustorgane +| || + +
Thoraxskelett + + +
Wirbelséule [+ ] |+ + +| [+ +[+
Kopf + +l |+ + |+ +

Nabelarterie — Q=] == =] == === =] =
Zwilling

Lebendgeburt + + + |+ +
Geschlecht |||~ | E| B g |w|w|w| |«]|& g 4
Autor SIS Al bl b Pl P el bl e b P et EL RS

82




Sympus apus

Fibulae
Tibiae —| === === === =] === === =
Patellae ™ —| | —|=la] || |
Femora — e e I e I S I e R 1 e o] Ry Y Y Sy P N | g —
Obere Extremitit + + |+ + + + +
Hiiftbeine e I S S [+ [+ |+
Kreuz / Steilbein S e N R I S N R ++| [+] |+
Geschlechtsorgane | +|+|+|+| [+ [+|+|+]|+]| |F|+|[F][+]|+]|+H]|+]+]|+
Harnwege + |+ |+ |+ |+ + 4+ |+ |+ |||
Niere rechts + |+ |+ |+ |+ |+ |+ |||+
Niere links |+ |+ FlF |||+ + |+
Nebennieren +|+ +
Kloake
Pankreas +
Milz
Leber +|+
Darm E R R N A R R
Brustorgane +| |||+ +| |+ + + |+ +
Thoraxskelett +
Wirbelsaule + + |+ |+ |+ + + 4|+ [+ + +
Kopf + + + + + + +
Nabelarterie — === === === |=|=]|=]|=]|a]—= —
Zwilling +
Lebendgeburt + + + +| |+ T
Geschlecht “—| E|«| E|«| |E|lE glglglgl~|glgl«~| |glg
Autor SIEIQIQQR| =S D2 F S| IR IE L LR IR gD
Ll Rl Ranl Rl Ranl Rl el Ranl Ramll Bl Ranl Rl Rl Ranl Ranll Rl Ranl Banl Baml KS\ 1K S\ BES\
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Sympus apus

Fibulae —

Tibiae o il el — | — — —_ ==l —

Patellac — || — e ~

Femora —| === === — =] == —=]==] =] |~

Obere Extremitit + + + +

Hiiftbeine + + [+ |+ + 4] |+[+ ++

Kreuz / Steiflbein + +|+ +| ||+ +|+|+

Geschlechtsorgane |+ |+ |+]|+ |+ ||| |||+ + +

Harnwege s S R |+ [+ |+

Niere rechts + |+ |+ + |||+ [+ + + + +

Niere links +|+ |+ + |+ |||+ + + +

Nebennieren + + +

Kloake

Pankreas

Milz +

Leber + +

Darm + + +|+|+ +|+|+|+ + |+ + +|+|+

Brustorgane +|+|+ + |+ [T +| |+ +

Thoraxskelett + + |+ + +

Wirbelsdule + + + +|+|+ + +

Kopf + + + + |+ [+ +|+ + +

Nabelarterie —= | — — == =] — —_ = =]

Zwilling

Lebendgeburt + +|+ +|+ ++ |+ ++

Geschlecht gl |+|E| E|+ E| €| E|«~ E E|E|lE|E

Autor QSR = BT F 5T R ERISIEEIRRIL F| RS
Alala|a|alalaQalalaQalalaa| e Q| a| @
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Sympus apus

Fibulae

Tibiae Sy (Y N ) £ Y vy [Ny Ny j— p_— — |t | | —

Patellae S SIEEIS

Femora — === == =] — ] — — ot o ot ot | ot | o

Obere Extremitét +| |+ +

Hiiftbeine ]+ |+

Kreuz / Steiflbein + +l+] [

Geschlechtsorgane + [+ [ R R R N N S A S EN S e

Harnwege |+ |+ + |+ + + |+ ||+ [+ +

Niere rechts ||+ FlA ||| ||+

Niere links +|+[+]+ (|| ]

Nebennieren + +

Kloake + +

Pankreas + +

Milz +

Leber +

Darm |+ T |+ |+ |+ |+ |+ |+ |+ ]|+ ]|+

Brustorgane +|+ |+ + + 4|+ +|+|+]+

Thoraxskelett +

Wirbelsdule +| [+ ]+ ++]+

Kopf ++ |+ + ++

Nabelarterie —| == — === =] =]

Zwilling +|+ + + +

Lebendgeburt + |+ + +1+

Geschlecht || gl || Bl |« || E| 8|+ 8| E || o |

Autor SIEISIBIZ 2G|SR 0 A 522333 3R 2R
NN enenenenjenenjenjenjenjenenjenenjenen|cn|on
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Sympus apus

Fibulae

Tibiae — || =]~ =] e | — — === =
Patellae SIS —
Femora PSP NSV (RO JRPY [N JNNDY NN DY (RS PR JNDY N (Y (Y D
Obere Extremitét + +
Hiiftbeine +1 ]+ [+
Kreuz / Steibein + || ] |+ +
Geschlechtsorgane |+ |+ |+ |+ |+ [+ |+|+|+|+|+|+|+|[+][+]+
Harnwege i e e S R
Niere rechts + |+ |+ |+ |||+ ]+ +| |+
Niere links I o I I e I e I e I e e I + +
Nebennieren

Kloake

Pankreas

Milz +
Leber + +

Darm A A e A e A R s
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D. DISKUSSION

1. Beschreibung des Syndroms

Allgemeines, Auflere Gestalt

Die Bezeichnung Symmelie beschreibt das auffallendste, bereits duBerlich erkennbare Merk-
mal dieses komplexen Fehlbildungssyndroms: Die Verschmelzung beider unterer Extremita-
ten zu einer einheitlichen Gewebsmasse, welche konusartig gestaltet ist.

Das Synonym Sirenomelie weist dagegen, wie in der Einleitung ausfiihrlich dargelegt wurde,
auf die ausgeprigte Ahnlichkeit dieser Fehlbildung mit Gestalten der griechisch-rdmischen
Mythologie hin.

Bei Symmelien sind stets beide unteren Extremititen angelegt. Durch den dufleren Aspekt al-
leine lassen sich im Regelfall von den ,,echten* Symmelien oder Sirenen jene Fehlbildungen
abgrenzen, bei denen z. B. nur eine Extremitit mit normaler Auspragung des Fulles vorliegt
(reine Monopodien), oder bei denen trotz schwerer Beckendeformitédten beide unteren Extre-
mitdten, wenn auch dysplastisch vorhanden sind, aber ihre Verschmelzung ausgeblieben ist

(z. B. Ektro- oder Peromelien).

Die Symmelien wurden nach dufleren morphologischen Kriterien in drei Gruppen eingeteilt,

die folgendermallen charakterisiert sind:

- apodale Symmelie (Sympus apus)

am Ende der verschmolzenen Oberschenkel findet sich meist ein nach ventral abge-

winkelter rudimentidrer Unterschenkel. In allen Féllen fehlen beide Fiile vollstindig

(Abb. 73)

- monopodale Symmelie (Sympus monopus)

am Ende des konusartigen Sirenen-Unterleibes ist nur ein Full vorhanden, welcher re-

gelmiBig wie ein Haken nach dorsal zeigt (Abb. 74)
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Abb. 73: Apodale Symmelie.

Abb. 74: Monopodale (symmetrische) Sirenomelie

Monopodale Sirenen konnen auch asymmetrisch gestaltet sein: Der zweite Unter-
schenkel endet kurz unterhalb des Kniegelenks, ist aber mit dem anderen, welcher

den FuB trigt, nicht verschmolzen (Abb. 75).

- bipodale Symmelien (Sympus dipus)

auch bei dieser Untergruppe sind die unteren Extremititen in ganzer Lénge ver-
schmolzen, lassen aber, mehr oder minder deutlich, Elemente zweier Fiile erkennen,

welche meist nach dorsolateral gewendet sind (Abb. 76)
Erst durch genaue Priparation beziehungsweise durch bildgebende Verfahren 148t sich erken-

nen, inwieweit Skelettelemente vorhanden sind, beziehungsweise ob und bis zu welchem

Grad sie verschmolzen sind.
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Abb. 75: Asymmetrische monopodale Symmelie.

Abb. 76: Zwei bipodale Symmelien. Links: Fii3e nach lateral gewendet;

rechts: Fiile nach ventral zeigend.
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Skelett der unteren Extremititen

Femora:

Die beiden Femora konnen iiber ihre gesamte Lange verschmolzen sein. Dies ist oft nur durch

eine

geringe Einsenkung in der Konturlinie der vereinigten Femurkdpfe zu erkennen, bezie-

hungsweise distal in einer starken Verbreiterung der beiden weitestgehend verschmolzenen

Kondylen-Massive (Abb. 20, 82).

Weitere Moglichkeiten sind Verschmelzungen:

im Trochanteren- und angrenzenden Schaftbereich; Kopfe sowie mediale und distale
Abschnitte beider Femora bleiben getrennt (Abb. 79)

nur im Kopf- und Trochanterenbereich

nur im mittleren Schaftabschnitt; proximale und distale Femurteile getrennt

nur im distalen Bereich (Abb. 55)

im Kopf- und Schaftbereich vollstindig; im distalen Abschnitt findet man entweder
alle 4 oder nur 3 Kondylen, wobei der breitere in der Mitte durch vollige Verschmel-

zung zweier Kondylen entstanden ist (Abb. 77, 81, 82).

Die totale Verschmelzung der Femora kommt besonders hdufig beim Sympus apus vor, dage-

gen nur selten beim Sympus dipus. Bei diesem sind dagegen die Femora in den meisten Fil-

len vollig getrennt, wéahrend die totale oder teilweise Verschmelzung eher den Ausnahmefall

darstellt (genaue Zahlenangaben siche Tabelle 2).

Tabelle 2: Knochen des Ober- und Unterschenkels.

Sympus dipus | Sympus monopus | Sympus apus
(149 Fille) (105 Fille) (88 Fille)
Anzahl % Anzahl % Anzahl %
= | getrennt 117 78.5 22 20.9 10 11.4
é teilweise verschmolzen 22 14.8 26 24.8 10 11.4
= ganz verschmolzen 10 6.7 57 543 68 77.2
zwel 149 100 57 54.3 9 10.2
£ | cine ] i 48 45.7 69 78.4
= | keine - - - - 10 11.4
o | zwei 58 38.9 5 4.8 - -
£ [cine 59 | 396 16 15.2 1 11
= | keine 32 21.5 84 80.0 87 98.9
o | zwei 52 349 31 29.5 16 18.2
% eine 2 1.3 4 3.8 10 114
£ [ keine 95 63.8 70 66.7 62 70.4
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Tibiae:
Bei den Tibiae der Symmelien finden sich dhnliche Verhéltnisse. Alle bekannten Félle von

Sympus dipus besitzen zwei getrennte Tibiae (Abb. 77 - 79). Beim Sympus monopus sind et-

wa in der Hélfte der Félle zwei getrennte Tibiae bzw. partiell verwachsene Tibiae vorhanden.
Die Tibiae konnen auch kranial und/oder distal durch schmale Knochen- bzw. Knorpelbrii-
cken verbunden sein (Abb. 80). Es 14Bt sich nicht abgrenzen, ob bei der anderen Hélfte der
Félle beide Tibiae zwar angelegt aber vollstdndig verschmolzen sind, oder ob iiberhaupt nur
eine Tibia angelegt war.

Das Fehlen beider Tibiae ist nur in 10 Fallen der Sympus apus bekannt. Immerhin gibt es aber

bei dieser Gruppe neun Fille mit 2 Tibiae.

Abb. 77: Sympus dipus: Skelett der unteren Extremitdt (nach 202)

links: Becken und Oberschenkel:
1: rudimentéres Os sacrum; 2: vollstindig verschmolzene Femurkdpfe; 3: Ossa ilei; 4: Patellae; 5: Tibiae
rechts: Unterschenkel und Fiifle:
a: beide Fibulae sind verschmolzen, an ithrem kaudalen Ende sind die beiden Malleoli laterales deutlich erkenn-
bar; b: Calcaneus, mit den iibrigen FuBwurzelknochen verschmolzen; d: die beiden GroBzehen nach lateral ge-

wendet; c: der mittelstindige ,,digitus octavus® ist wohl dem linken Fuf} zuzurechnen.
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Vor allem bei apodalen Sirenen sind schwere Dysplasien des Unterschenkels als der Regelfall
anzusehen. Die verschmolzenen Tibiae stellen oft nur ein im Umrif} dreieckiges Knochen-
stiick von geringer Linge dar, an dessen Basis man mitunter als Ergebnis der Fusion drei
Kondylenmassive unterscheiden kann, und welches nach kaudal spitz zulduft (Abb. 81).

Zu statistischen Einzelheiten siehe Tabelle 2.

Abb. 78: Sympus dipus: Skelett der unteren Extremitét, dorsale Ansicht (nach 28)
Beckenausgang (1), kreuzformig verlaufende Muskeln (2) zwischen den Femora (3), Patellae (4), zwei Tibiae (5)
und Fibulae (6). Beide Calcanei sind verschmolzen (7), linke (8) rechte Grofzehe (9); links nur 4 Zehen, rechts

normale Verhéltnisse.
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Fibulae:
Nur in einem Fall von Sympus apus war eine verkiimmerte Fibula nachweisbar.

Bei der Gruppe Sympus monopus fehlen Fibulae in ca. 4/5 der Félle, nur bei fiinf Individuen

waren zwei Fibulae vorhanden.

Bei den Sympus dipus werden in 39 % der der Félle zwei Fibulae gefunden und in 32 % feh-
len sie beide. In 39 % war nur eine Fibula vorhanden. Hierbei konnte es sich grundsétzlich um
Aplasie der der zweiten handeln oder um eine vollstdndige Verschmelzung zweier getrennter
Fibulaanlagen. Das vorhandene Bildmaterial, die Praparationsergebnisse sowie die Angaben

in der Sekundarliteratur gestatten es nicht, diese Frage zu entscheiden.

Abb. 79: Sympus dipus: Becken und Skelett der unteren Extremitét (nach 341)

Das Becken besteht aus einer einzigen dysplastischen Knochen-Knorpel-Masse, aus welcher zwei Darmbein-
schaufeln herausragen; Symphyse und Iliosakralgelenke fehlen. Einzelne Beckenknochen, Os sacrum oder Os
coccygis konnen nicht abgegrenzt werden. Der Beckenrand ist sehr eng (durchschnittlich 10-13 mm)
Beide Femora sind im Trochanterbereich verschmolzen. Die rechte Patella fehlt. Die linke Tibia (1) ist bogen-
formig nach links gekriimmt. Die rechte Tibia (2) ist stark verkiirzt, zeigt aber einen deutlich ausgebildeten Mal-
leolus. Die linke Fibula fehlt, die rechte (3) ist unformig, sehr kurz und ebenso dick wie die Tibia. Beide Calca-
nei sind verschmolzen und schieben sich zwischen die Tali; die ibrigen FuBwurzelknochen sind beidseits voll-
zdhlig vorhanden. Der linke Ful3 besitzt 6 Metatarsalia und 6 Zehen. Der rechte Fu3 hat 4 Metatarsalia und eben-
falls 6 Zehen; Das Metatarsale fiir die rechte Grof3zehe und die rechte 4. Zehe fehlt.
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AL ZHE YIR DXL

Abb. 80: Sympus monopus: Skelett der unteren Extremitit (nach 370):

1: Crista iliaca; 2: Spina iliaca anterior superior; 3: Os ilium; 4: Foramen ischiadicum; 5: Ramus superior ossis
pubis; 6: Foramen obturatum; 7: Symphyse; 8: Acetabulum; 9: Trochanter major; 10: Trochanter minor;
11: Corpus femoris; 12: Patella , eingebettet in die Ansatzsehne des M. quadriceps femoris; 13: Tibia;

14: Tarsus; 15: Metatarsus; 16: Phalangen.
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Die Tibiae und/oder die Fibulae sind hdufig durch Membranae interosseae verbunden; bei
Féllen mit zwei Tibiae und drei Fibulae liegen dann drei solche Membranen vor.
Beim Sympus dipus befinden sich die Fibulae (getrennt oder verschmolzen) stets auf der In-

nenseite, also zwischen den Tibiae.

Abb. 81: Sympus apus: Skelett der unteren Extremitét
links (nach 58): Beide Femora sind vollstidndig verschmolzen, leichte Einsenkung zwischen beiden Kopf-
kalotten (1); distal 3 Kondylenmassive, die beiden innen gelegenen Femurkondylen sind vollstindig verschmol-
zen (2). Zwei Patellae (3); stark dysplastische Tibia in Dreiecksform (4); an ihrem Ende zwei winzige Knorpel-
stiicke (5). Zwischen beiden Darmbeinschaufeln (6) das rudimentire Os sacrum (7); Os pubis dysplastisch (8).
Mitte (dorsale Ansicht) und rechts (ventrale Ansicht) desselben Falles (nach 239): Darmbeinschaufeln (1); Beide

Schambeine (2) bilden einen Ring; Hiiftpfannen fehlen. Die Femora sind kranial vollstdndig verschmolzen und
zeigen distal eine starke Verbreiterung mit drei Kondylenmassiven (3); dysplastische Tibia in Dreiecksform (4)

und ebenfalls mit drei Kondylenmassiven. Beide Patellae sind vorhanden (6).
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Bis zum 28. Tag der intrauterinen Entwicklung sind die unteren Extremitidtenknospen so ori-
entiert, dafl die spétere Ventralseite nach dorsolateral zeigt. Mit fortschreitender Entwicklung
rotieren die sich differenzierenden Extremitdten um 90 Grad, so dal3 es zu einer Einwarts-
drehung kommt; die Knie zeigen dann nach ventral, die Fuflsohle nach dorsal und die Fibulae
liegen lateral. Durch friihzeitige pathologische Verschmelzungsvorginge kommt es bei der
Symmelie aber zu einer Behinderung dieser physiologischen Rotation, so da3 die Fibulae
zwischen den Tibiae bleiben, und die beiden Grof3zehen somit nach lateral zeigen. Die Fiifle

sind dann im Bereich des V. Strahles bzw. der FuBwurzel verwachsen.

Abb. 82: Sympus apus: Skelett der unteren Extremitét (nach 131)
links Ventralansicht, recht Dorsalansicht
Ossa ilei (1), Corpus ossis ischii (2), Ramus inferior ossis pubis (3)
Verschmelzung beider Femora, erkennbar an der medialen Einsenkung im Kopfbereich (4) und der distalen
Verbreiterung in der Epikondylen- und Kondylenregion (5); die rechte Tibia (6) iibertrifft an Lange
die linke (7) um das Vierfache.
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Fuflskelett:

Das Fullskelett der Symmelien weist eine grole Variabilitdt auf (Abb. 37, 39, 40, 58, 77, 80).
Man kann beim Sympus dipus symmetrische und asymmetrische Fiile unterscheiden (Einzel-
heiten siche Tabelle 3). Soweit genauere Angaben vorliegen kommen bei der ersten Gruppe
(gleiche Zehenzahl beider Fiile; 53 Félle) in der Mehrzahl zwei Fiile mit je 5 Zehen vor.

Die Polydaktylie ist mit zwei Féllen (7 bzw. 6 Zehen) wesentlich seltener als die Oligodakty-
lie mit 18 Féllen (4, 3 bzw. 2 Zehen pro FuB).

Eine Asymmetrie der Fiifle ist in 49 Fillen bekannt. In 19 Féllen zeigt dabei ein Fuf3 die nor-
male Zehenzahl, wihrend der andere FuB} regelméBig eine Oligodaktylie aufweist. Nur in
zwei Fiéllen ist eine Polydaktylie bekannt, bei welcher gleichzeitig am anderen Ful} eine Oli-
godaktylie besteht (6 +4 und 6 + 1 Zehen). Ansonsten sind sechs sichere Félle mit beidseiti-
ger Oligodaktylie in der Gruppe der asymmetrischen Fiile bekannt.

Darunter kommen auch drei Gabelfii3e vor.

Tabelle 3: Knochen des Fuflskeletts.

Sympus dipus Sympus monopus
(genauere Angaben in 102 von 184 Fillen) (genauere Angaben in 85 von 131 Féllen)
1. Symmetrische Fiifle Zehenanzahl Fille Bemerkungen
Zehenzahl pro Ful} Fille 5 6
1 4 13
in einem Fall
6 1 3 24 7 Metatarsalia
5 33 2 8
4 12 1 27 in 7 Fillen 1. Strahl
3 3
) 3 In sechs Fillen wurde nur vermerkt, daf3 der Fuf3

1-3 Skelettelemente enthélt, ohne genauere Anga-

. B ben zur Art der betreffenden FulBknochen. In ei-
2. Asymmetrlsche Fiille nem weiteren Fall wird das Vorhandensein eines

Z ehonzahl - Tarsalknochens erwihnt.
beider FiiBe Félle | Bemerkungen

10 1 6+4

9 17 | 12 Fille: 5+4

8 3 alle: 5+3

7 13 | 2 Félle: 4+3
2 Fille: 5+2
1 Fall:  6+1

6 11 |5+12

5 2+3

3 1 darunter 2 Grof3ze-
hen

3 1 2+1; zwei Tarsi
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Die Anzahl der Metatarsalia entspricht in den meisten Féllen der Zehenzahl; es sind aber auch
einige Abweichungen nach oben oder unten bekannt.

Die Angaben zum Tarsus sind relativ sparlich. Haufig sind nur Calcaneus und Talus vorhan-
den, weil die Knochenkerne des Os cuboideum, des Os naviculare und der Ossa cuneiformia
erst im 1. bzw. bis zum 3. Lebensjahr nachweisbar sind.

Die FiiBle sind meist im Bereich des Tarsus oder des V. Strahles miteinander kndchern oder
seltener auch nur bindegewebig verschmolzen.

Beim Sympus monopus verfiigen wir nur in 78 Fillen iiber genauere Angaben zur Anzahl der

Zehen. Nur 6 Fille davon (knapp 7 %) besitzen 5 Zehen. 72 Fille sind also Oligodaktylien,

von denen bei etwa 38 % nur eine Zehe vorkommt.

Skelett des Beckens

Es liegt in der Natur dieser schweren Fehlbildung, da3 auer der unteren Extremitit auch das
Becken, einschlieBlich des Os sacrum, und die Lendenwirbelsdule besonders hiaufig betroffen
sind.
Zunichst werden die Anomalien der drei Bestandteile des Os coxae zusammengestellt, wobei
hervorzuheben ist, dal die Verdnderungen hiufig nur einseitig sind. Hieraus resultiert dann
eine Asymmetrie des gesamten Beckens (Abb. 83):
- Formabweichungen einzelner Knochen, z. B. sehr flache oder steile Stellung der Alae
ossis ilei (Abb. 79, 80)
- Verschmelzung mehrerer oder aller Beckenknochen einer Seite zu einer manchmal
hypo- oder hyperplastischen unférmigen Knochen- oder Knorpelmasse
- Verschmelzung einzelner Beckenknochen; hidufig der Darmbeine iiber die Mittellinie
hinweg (Abb. 19)
- Hypoplasie einzelner oder aller Beckenknochen
- sehr enge Beckenhdhle, bedingt durch die oben genannten Verdnderungen
- Fehlen typischer Offnungen, wie Foramen obturatum oder Foramina ischiadica
- Fehlen der Iliosakralgelenke oder der Symphyse durch kndcherne Uberbriickungen
- Anomalien der Hiiftpfanne; sehr flache Pfannen, steilstehende Pfannen (wie bei Luxa-
tio coxae congenita); starke Anndherung der beiden Pfannen, so daf} sich ihre Rander
beriihren (Abb. 22, 78); grofle mittig stehende Pfannen bei Verschmelzung der Femora

im kranialen Bereich
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- Fehlen der Hiiftpfannen (Abb. 37)
- vollige Disslozierung der einzelnen Beckenknochen (Abb. 55, 56, 57)
- Fehlen einzelner Beckenknochen: einseitig oder beidseitig

- Fehlen aller Beckenknochen (in drei Fillen erwidhnt).

Dysplasien des Os sacrum, oft verbunden mit Hypoplasie, sind insgesamt gesehen nicht so
hiufig (33.4 %) wie die Anomalien der iibrigen Beckenknochen (57.5 %). Meist handelt es
sich dabei um Formabweichungen einzelner Sakralwirbel oder Fehlen der kaudalen Sakral-
wirbel (meist 3, 4 und 5). Es werden auch knorpelige oder knécherne Massen beschrieben,
welche am Ort des Os sacrum liegen und nicht einmal andeutungsweise eine Gliederung in
einzelne Wirbel erkennen lassen. Manchmal sind diese Gebilde auch mit den beiden
dysplastischen Darmbeinen zu einem Konglomerat verschmolzen.

Eine Aplasie des Kreuzbeins wurde in ca. 10.3 % aller sicher identifizierbaren Félle von

Symmelie festgestellt.

Tabelle 4: Beckenanomalien

Sympus dipus | Sympus monopus | Sympus apus Summe
Verinderung (184 Fille) (131 Fille) (104 Fille) (419 Fille)
Zahl % Zahl % Zahl % Zahl %
Dysplasie und
Hypoplasie bei
Os ilium, Os 109 59.2 77 58.8 55 52.9 226 57.5
pubis und Os
ischium
Dysplasie und
Hypoplasie des | 60 32.6 55 42.0 25 24.0 137 | 33.4
Os sacrum
Stellungs-
anomalien des 19 10.3 14 10.7 12 11.5 40 10.7
Os sacrum
Fehlendes 15 1 5 15 115 | 15 | 144 | 43 | 103
Os sacrum
Fehlen des 26 14.1 24 183 25 | 240 | 64 | 179
Os coccygis
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Abb. 83: Beckenanomalien (nach 122 und 360). D: Sympus dipus; M: Sympus monopus; A: Sympus apus
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Fehlstellungen des Os sacrum (mit einer Héaufigkeit von 10.7 %) bestehen vor allem darin,
daB der Knochen mit der Wirbelsédule einen rechten Winkel bildet und dabei meist nach dorsal
zeigt (Abb. 39, 40). In anderen Fillen ist das Os sacrum nach ventral verlagert. Letzteres fiihrt
zu einer Einengung der Beckenhohle. Das Kreuzbein weicht in einigen Fillen auch nach links
oder rechts aus der Mediansagittalebene ab und kann in dieser Position mit den Darmbeinen
verbunden sein.

In 17.9 % aller Félle wird vom Fehlen des Os coccygis berichtet. Es sei ergédnzend darauf hin-
gewiesen, daB in allen Féllen einer Aplasie des Os sacrum auch das Steiflbein fehlt.

Die genauen Zahlenwerte zu den Beckenanomalien sind der Tabelle 4 zu entnehmen. Aus der
Differenz zwischen den Zahlen der sicher identifizierbaren Fille in der Kopfzeile und den iib-
rigen Werten der Tabelle ergibt sich, daB3 in sehr vielen Féllen keine genauen Angaben aus der
Literatur vorliegen. Aus dem Schweigen der Autoren darf keinesfalls der Schlu3 gezogen
werden, daf} die betreffende Struktur nicht verdndert war.

Man kann aber wohl davon ausgehen, da3 die einzelnen Beckenanomalien in keiner der drei
Hauptklassen der Sirenomelie eine signifikante Haufung aufweisen, sondern etwa gleich ver-

teilt sind, wie Tabelle 4 (S. 101) zeigt.
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Ein kombinierter Fall von Symmelie

BEHN (27) berichtete im Jahre 1827 in seiner lateinischen Dissertation iiber einen interessan-
ten Fall, der bis heute singulér geblieben ist (Abb. 84).
Es handelt sich um einen Sympus dipus

- zweli getrennte Femora

- zwei Patellae

- eine Fibula

- der rechte Ful3 besitzt sechs Zehen, der linke Ful’ vier

- beide Fulle sind im Tarsalbereich verwachsen.

Dieser Sympus dipus ist mit einem Sympus apus kombiniert.
Das Becken ist asymmetrisch, mit starker Dysplasie der linken Halfte, und insgesamt gegen-
iiber der Lendenwirbelsdule stark nach rechts verschoben.
Links ist diesem Becken noch eine weitere, ebenfalls dysplastische Beckenhilfte angelagert,
welcher ein drittes Femur zugeordnet ist (mit gesonderter Hiiftpfanne). Die Tibia dieser drit-
ten unteren Extremitit besitzt die fiir den Sympus apus typische Form.
Weitere Befunde:

- Analatresie

- Nieren, Ureteren und Harnblase fehlen

- Urethra ist vorhanden

- Kryptorchismus

- Scrotum und Penis sind vorhanden

- Nebennieren sind vorhanden.
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Abb. 84: Kombination von Sympus dipus und Sympus apus (nach 27)

1: Lendenwirbel; 2: Os sacrum; 3: Ossa ilei; 4: Austrittsstelle des N. ischiadicus; 5: Femora;

6: Patellae; 7: Hypoplastische Patella; 8: rechte Grofizehe; 9: linke GroBzehe.
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Muskulatur des Beckens und der unteren Extremitat

Sympus apus und Sympus monopus (Abb. 85-86):

Sehr oft fehlen ginzlich oder zum Teil die ischiokruralen Muskeln (M. semimembranosus, M.
semitendinosus, M. biceps femoris), aber auch die &ulleren Beckenmuskeln (die Gluteal-
muskulatur, der M. piriformis, die Mm. gemelli und der M. obturatorius externus) fehlen oft
bis auf geringe Reste. Eine allgemeine GesetzméBigkeit beziiglich des Fehlens einzelner Mus-

kelgruppen 148t sich nicht aufstellen.

Abb. 85: Sympus apus: Muskelpréparat in Dorsalansicht (nach 89)
1: Glutaealmuskel-Masse, nicht in einzelne Muskelindividuen differenzierbar; 2: M. sartorius;
3: M. rectus femoris; 4: M. vastus lateralis; 5: M. vastus medialis; 6: Pataellae; 7: Alae ossis ilei;

8: rudimentére Tibia.

Die Unterschenkelmuskulatur ist beim Sympus apus mit kurzer Tibia in keinem Fall vorhan-

den. Sie fehlt auch dann, wenn sich eine langere Tibia entwickelt hat, abgesehen von verein-
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zelten diinnen Muskelzellbiindelchen. Vorhanden sind dagegen meist der M. quadriceps fe-
moris (allerdings lassen sich bisweilen seine einzelnen Teile nicht deutlich voneinander ab-
grenzen); der M. sartorius, der M. iliopsoas und der M. gracilis. Bei Sympus monopus und
Sympus apus ist der Plexus sacralis fast immer defekt oder er fehlt génzlich. In diesen Fillen

ist auch die von ihm versorgte Beckenmuskulatur nicht oder nur unvollstdndig ausgebildet.

Abb. 86: Sympus monopus: Muskelpréparat in Seitenansicht von links (nach 89)
1: Umbilicus; 2: Crista iliaca; 3: Adduktoren (einzelne Muskeln sind nicht abgrenzbar); 4: M. gracilis;
5: Bereich des Sprunggelenks; 6: rudimentére Zehe; 7: linke Patella; 8: M. vastus medialis; 9: M. rectus femoris;
10: M. sartorius; 11: Ort des Hiiftgelenks; 12: Glutaealmuskel-Masse (einzelne Muskeln nicht abgrenzbar);

13: M. lattissimus dorsi.

Sympus dipus (Abb. 87):

Im Gegensatz zu den vorher genannten Gruppen ist bei diesen Symmelien die Muskulatur des

Beckens und der unteren Extremitét in den meisten Féllen relativ vollstindig entwickelt, vor
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allem dann, wenn Verschmelzungen der langen Rohrenknochen ausgeblieben sind und die
beiden unteren Extremitdten nur im Tarsusbereich oder mit den V. Strahlen zusammenhén-
gen. Merkwiirdig wird auch hier wiederholt das Fehlen der Mm. semimembranosus und semi-
tendinosus erwédhnt. Es wurde auch festgestellt, da3 die Unterschenkel- und FuBmuskulatur
im Vergleich zum Oberschenkel hypoplastisch (,,zart und platt) erscheint.

Normabweichungen bei der FuBmuskulatur verhalten sich proportional zum Grad der Fehlbil-
dung, sind also haufiger bei stirkeren Verschmelzungen, sowie bei ausgepriagten Oligodakty-

lien. Im allgemeinen sind die Muskelbauche der FuBBmuskeln sehr schwach ausgeprégt.

Abb. 87: Sympus dipus: Ventralansicht der Ober- und Unterschenkelmuskulatur (nach 140)
1, 14: M. tensor fasciae latae; 2, 15: M. adductor longus; 3, 16: M. rictus femoris; 4, 17: M. sartorius;
5, 18: M. gracilis; 6, 19: M. vastus medialis; 7, 20: M. semimembranosus; 8: M. gastrocnemius;
9: Achillessehne; 10, 24: M. flexor hallucis longus; 11, 27: M. flexor digitorum longus;
12, 25: M. tibialis posterior; 13: M. iliopsoas; 21: Condylus medialis femoris; 22: Patella;
23: M. popliteus; 26: Malleolus medialis; 28: Calcaneus;
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Blutgefilie

Die Beschreibungen in der Literatur enthalten leider nur in vergleichsweise geringer Anzahl
prizise Angaben zur Muskulatur, sowie zu Gefdf3- und Nervenanomalien.

Deshalb konnen auch hier - wie im Abschnitt iiber die Muskulatur - nur einige hiufiger be-
richtete Verdanderungen erwihnt werden. Genauere Angaben {iber die Haufigkeit des Vor-
kommens solcher Normabweichungen wéren zwar rein rechnerisch moglich, besitzen aber
keinerlei Relevanz und sind daher sinnlos.

Charakteristische Verdnderungen finden sich vor allem bei den Arterien des grofen Kreis-

laufs.

a) Arteria umbilicalis:

In 230 von 450 bekannten Féllen erwdhnen die Autoren die Existenz nur einer Nabelarterie.
In den restlichen 220 Fillen liegen keine Angaben vor. Das bedeutet sicher nicht, dal3 hier
zweil Nabelarterien vorhanden gewesen wiren. In 11 Féllen werden ausdriicklich zwei Nabel-
arterien erwéhnt, in einem Fall (207) sogar drei solche Gefil3e.

Die einzige Nabelarterie wurde sogar als sirenentypisches Merkmal angesehen; eine Annah-
me, die sich heute nicht mehr aufrechterhalten 1403t.

WOLFF (385) berichtete 1899 iiber Mif3bildungen mit einfacher Nabelarterie, darunter auch
zahlreiche Nicht-Sirenen; siehe auch STEVENSON et al. (349) sowie BENIRSCHKE und BOURNE
(29). HEIFETZ (160) untersuchte 237 Falle mit einer Nabelarterie (SUA: Single Umbilical Ar-
tery), worunter sich aber keine Symmelien befinden. Er weist auch auf das siebenfach hohere

MifBbildungsrisiko von SUA-Kindern hin.

Diese singuldre Nabelarterie zweigt meistens sehr hoch von der Aorta abdominalis ab (vgl.
auch MECKEL: 240) und muf3 daher als persistierendes Dottersackgefdll angesehen werden.
Nach der Abzweigung der Nabelarterie ist die Bauchaorta im Regelfall nur noch ein sehr
diinnes Gefdll, welches sich auf unterschiedlicher Hohe in zwei Beckenarterien aufzweigt
(Einzelheiten sieche Abb. 89), so dall man, vom GefaBquerschnitt und damit auch vom Stro-
mungswiderstand her gesehen, die A. umbilicalis als die eigentliche Fortsetzung der Aorta
abdominalis betrachten kann. Die Literatur enthdlt kaum Angaben zur Lumenweite und zur

Wandstérke dieser Gefdfle. Bei einem der eigenen Fille, einem Sympus monopus (Abb. 23)

109



ergab sich jedenfalls ein interessanter Befund: Extrem enges Lumen der A. umbilicalis bei ei-

ner aullergewohnlich dicken GefdaBwand.
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Abb. 88: Verlauf der Nabelarterien im Funiculus umbilicalis
1: Bauchwand; 2: Funiculus umbilicalis; 3: Cavitas abdominalis
Die intraabdominalen Verhéltnisse in der Situation A kénnen auch bei B und C vorliegen; und umgekehrt sind
die Verhiltnisse in den Situationen B und C (Abgang zweier Nabelarterien aus der Aorta oder aus einer Becken-

arterie) auch bei A moglich.

Nach ihrer Abzweigung aus der Aorta kann sich die Nabelarterie verzweigen; die beiden Aste
vereinigen sich dann wieder zu einem Gefal, entweder vor dem Eintritt in den Funiculus um-
bilicalis oder erst innerhalb desselben. Manchmal obliteriert auch die zweite Nabelarterie ir-
gendwo im Verlauf der Nabelschnur, so daf schlieBlich nur eine einzige Nabelarterie die Pla-
zenta erreicht (Abb. 88). Es ist durchaus mdglich, daB bei jenen Féllen mit angeblich zwei Ar-

terien in der Nabelschnur in Wirklichkeit die oben geschilderte Situation vorliegt.

110



Die Feststellung, dafl bei einer Symmelie zwei oder gar drei Nabelarterien vorhanden seien,
konnte demnach auch vom Ort abhéngen, von welchem der untersuchte Nabelschnurquer-
schnitt entnommen wurde.

HEITS (161) beschreibt zwei Nabelarterien mit normalem Ursprung und Verlauf, die aller-
dings obliteriert und somit funktionslos waren. Zusétzlich bestand freilich noch eine wegsame
Nabelarterie mit hohem Abgang aus der Bauchaorta.

SchlieBlich gibt es noch die Moglichkeit einer Abzweigung einer A. umbilicalis direkt aus ei-

ner tiefliegenden Teilungsstelle der Aorta abdominalis (Abb. 89)

In 331 von 454 Fillen fehlen die Nieren und damit auch die Aa. renales. Haufig fehlt die A.
mesenterica inferior, wiahrend die A. mesenterica superior und der Truncus coeliacus meistens

vorhanden sind. Sehr oft fehlen auch die Aa. testiculares oder ovaricae.

b) Beckenarterien:

Beziiglich der Beckenarterien bestehen (nach Literaturangaben) verschiedene Mdoglichkeiten
einer Abweichung von der Normalsituation:
- deutlich unterschiedliche GefdBquerschnitte auf beiden Seiten
- unterschiedliche Hohe der Aufzweigung der Aorta in die beiden Aa. iliacae communes
- Fehlen nur einer oder beider Aa. iliacae internae
- Abzweigung mehrerer kleiner Gefdalle von der A. iliaca communis zur Versorgung des
kleinen Beckens

- Abzweigung einer oder beider Beckenarterien aus der A. umbilicalis.

¢) Arterien der unteren Extremitit:

Abweichungen von den normalen Verhiltnissen sind beim Sympus dipus seltener beschrie-
ben; sie treten natiirlich besonders im Bereich der Verwachsungen auf (Oberschenkel, Unter-
schenkel oder Ful3).

Auch bei Sympus monopus und Sympus apus wurden (bei den etwas genauer beschriebenen

Fillen) meist zwei Aa. iliacae externae und somit auch zwei Aa. femorales festgestellt. Diese
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vereinen sich aber im proximalen Abschnitt des Oberschenkels zu einem Gefdllbogen, aus

welchem dann mehrere regellose Gefdfle abzweigen und nach distal verlaufen (Abb. 90).
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Abb. 89: Aorta, A. umbilicalis, Becken- und Baucharterien bei Sirenomelie (nach 349)
1: Aorta, 2: Arteria umbilicalis als direkte Abzweigung von der Aorta; 3: Truncus coeliacus; 4: A. mesenterica
sup.; 5: Aa. iliacae communes; 6: A. suprarenalis; 7: A. mesenterica inf.; 8: A. renalis; 9: linke A. umbilicalis
(obliteriert in der Nabelschnur); 10: rechte A. umbilicalis; 11: linke A. iliaca (ohne Verbindung zur Aorta, ver-
sorgt durch Kollateralen aus der rechten A. iliaca?); 12: rechte A. iliaca als direkte Fortsetzung der Aorta; 13:

Abzweigung von der A. umbilicalis zum Becken, dort weitere Aufzweigung: 14. A. iliaca aus der A. umbilicalis
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d) Venen:

Die Angaben zum Verlauf zeigen, da3 diese GefdBBe auch bei den Symmelien im wesentlichen
dem Verlauf der Arterien entsprechen.

Besonderes Interesse verdient aber ein singuldrer Fall, bei welchem der Ductus venosus (A-
RANTII) fehlt. Das bedeutet, dal der Embryo bzw. der Feetus mit besonders sauerstoffarmem
Mischblut versorgt wird (ausgenommen natiirlich die Leber). Die Tatsache kdnnte zumindest

als begiinstigender Faktor fiir die schweren Defekte der Symmelie gewertet werden.

Abb. 90: Arterielle Versorgung der unteren Extremitét bei einem Sympus apus (nach 253)

1: Aorta abdominalis; 2: Arteria femoralis; 3: Anastomose; 4: Periphere Gefale.
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Nerven

Soweit bekannt, d. h. soweit die Autoren berichten, ist beim Sympus apus und Sympus mono-
pus der Plexus lumbalis nur wenig betroffen. Die Nn. femoralis, obturarorius, ilihypogastri-
cus, ilioinguinalis, genitofemoralis und cutaneus femoris lateralis waren meist gut darstellbar.
Der Plexus sacralis fehlt dagegen in der Regel parallel zu den schweren Dysplasien des Be-
ckens und besonders des Os sacrum.

Beim Sympus dipus ist der Plexus sacralis vorhanden. Eventuelle Verdnderungen seiner peri-
pheren Nerven sind natiirlich vom Verschmelzungsgrad abhingig, im allgemeinen aber nicht

besonders schwerwiegend.

Haufigkeit der Symmelie in der Gesamtbevolkerung

Die statistischen Angaben hierzu sind sehr unterschiedlich. In den Fallbeschreibungen findet
man sehr oft das Verhiltnis 1 : 60.000 (z. B. 6). Sie diirften als gerundete Werte auf KALLEN
(189) zuriickgehen, welcher ein Verhiltnis von 9 : 550.000 angibt, was etwa 1 : 61.000 ent-
sprechen wiirde. BANKIER (19) fand im Jahre 1985 im Bundesstaat Viktoria (Australien) von
1961 — 1980 eine Sirenomelie - Hiufigkeit von 1: 125.000. KALLEN legte 1991 eine neue Sta-
tistik vor, welche auf einen Stichprobenumfang von 10 Millionen Geburten beruht und in gu-
ter Ndherung zu einer Hiufigkeit der Sirenomelie-Fille in der Gesamtbevodlkerung von

1:100.000 Geburten kommt (188).

Anamnestische Angaben zu den Miittern und zum Geburtsverlauf

Angaben zu den Miittern wurden in 54 % der Fille gemacht. Dabei war die jliingste Mutter
zum Zeitpunkt der Geburt 17 Jahre alt (118), die &lteste 42 (9). Aus den Daten von 242 Fall-
beschreibungen, welche entsprechende Hinweise enthielten, errechnet sich ein durchschnitt-

liches Gebiéralter der Miitter von 26.5 Jahren.
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Bei 213 Autoren finden sich Angaben iiber vorhergehende Schwangerschaften und Geburten:
138 Frauen (ca. 65 %) waren Multiparae, aber nur 75 Frauen (ca. 35 %) Primiparae.

Die Angaben zum Geburtsverlauf fallen in den meisten Féllen sehr spérlich aus. Bei 55 Ge-
burten (12 % aller Sirenomelien) wird von einer, zum Teil hochgradigen Oligohydramnie be-
richtet. Pathologische Plazentaverdnderungen werden in 15 Fillen erwidhnt (z.B. Atrophie,
marginaler Ansatz der Nabelschnur, Retentio placentae), Placenta praevia (5 Fille); Nabel-
schnurverdnderungen (sehr kurze oder diinne Funiculi) sind in zwei Féllen bekannt.

Zur Beendigung der Schwangerschaft liegen, bezogen auf die bekannten 454 Fille, folgende

Angaben vor:

Tabelle 5: Beendigung der Schwangerschaft

Art Fille
Normale Geburt am Termin 50
Friihgeburt 118
Abortus 45
Ubertragung 3

Eine Friihgeburt liegt dann vor, wenn die Geburt nach der 28. und vor der 36. Schwanger-
schaftswoche geschehen ist. Die Haufigkeit in der BRD betriagt 4 — 8 %.

Wenn man davon ausgeht, da3 die restlichen 336 Symmeliefille, fiir welche keine Angaben
vorliegen, normale Geburten waren — was sicher nicht zutrifft — dann ergibt sich fiir die
Symmelie die sehr hohe Friithgeburtshiufigkeit von 26 %. In Wirklichkeit diirfte sie aber weit

hoher liegen.

Von einem Abortus spricht man, wenn die Geburt vorzeitig beendet wird (vor Ende der 28
SSW) und das Kind nicht lebensféhig ist, d. h. wenn bei der Geburt alle fiir eine Lebendge-
burt wichtigen Zeichen fehlen. In der BRD betrdgt das Verhiltnis Abort : Geburten nach neu-
eren Angaben 1 : 4 bis 1: 5,5. Unter den 45 Abortusfillen bei Symmelien sind 8 Abruptiones.
Die artifizielle Beendigung dieser Schwangerschaften geschah infolge eines Nachweises
durch prédnatale Diagnostik. Wenn man diese Zahl von 45 auf die 454 bekannten Symmelie-
fille bezieht, ergibt sich ein Verhiltnis von 1 : 9. Wie oben, kann man hier ebenso nicht au-
tomatisch davon ausgehen, daB3 bei 450 Symmelien kein Abortus vorgelegen hat, so da3 das

Verhiltnis tatsdchlich niedriger liegen diirfte.
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Geburtsgewicht und Korpergrofle

Fiir Geburtsgewicht und Korpergrofe ist die Dauer der Graviditit von entscheidender Bedeu-
tung. Bei den Durchschnittswerten des Geburtsgewichtes ist nur bei den Sympus dipus - Fil-
len ein signifikanter Unterschied festzustellen: 1746.5 g; wéihrend die Durchschnittsgewichte
der anderen Gruppen zwischen 1355 g und 1373 g liegen.

Der Durchschnittswert des Geburtsgewichtes aller 224 Félle mit entsprechenden Angaben be-
tragt 1504 g.

Der Durchschnittswert fiir die KorpergroB3e bei der Geburt (d. h. Lange des Stammes und der
Extremitdten) bei den 136 Fillen mit diesbeziiglichen Angaben betrégt 35.48 cm. Signifikante
Unterschiede zwischen den Gruppen Sympus dipus, monopus und apus bestehen nicht.
Betrachtet man die Geburten nach der 38. SSW so betragen die Durchschnittswerte fiir das
Geburtsgewicht: 2110 g und fiir die GroBe: 42.43 cm.

Auch hier gibt es keine signifikanten Unterschiede zwischen den drei Hauptgruppen.

Die Maximalwerte betragen:

Tabelle 6: Korpergewicht und Korpergrofie

Sympus dipus Sympus monopus Sympus apus
Korpergewicht (g) 3900 2800 4824
KorpergroBe (cm) 51 50 50
Geschlecht

Weil dullere Genitalien in nahezu allen Féllen nicht vorhanden sind, beruhen die Angaben
zum Geschlecht auf:
- makroskopischer und / oder mikroskopischer Untersuchung der inneren Geschlechts-
organe
- der Anwendung genetischer Methoden (Chromosomenanalyse), in zunehmendem Ma-
Be bei neueren Arbeiten wenn alle Genitalorgane fehlen.
Bei 331 von insgesamt 454 Sirenomeliefdllen ist das Geschlecht bekannt. 184 Symmelien
(58 %) sind méannlich und 127 (41 %) weiblich.
Es besteht also ein Verhiltnis von M : F = 1.4 : 1. Altere Angaben in der Literatur (wie 3 : 1

oder 1 : 1.13), die ausnahmslos auf einer sehr kleinen Fallzahl beruhen, sind damit obsolet.
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Lebendgeburten

Aufgrund der schweren Begleitmi3bildungen ist die intrauterine Mortalitit sehr hoch. Nur
131 von 454 (29 %) Sirenen wurden lebend geboren. Aus denselben Griinden sind auch die
Uberlebenschancen sehr gering. In der Literatur wird nur von zwei Sirenen berichtet, die ein
Lebensalter von mehreren Monaten erreicht haben, d. h. den Angaben der Autoren zufolge
nach 3 (251) beziehungsweise 27 Monaten (151) noch am Leben waren. Zu dem zuletzt ge-
nannten Fall gibt es im World Wide Web (Internet) unter folgender Adresse aktuelle Informa-

tionen: http://www.shrinershq.org/WhatsNew/tiffany7-01.html. Nach dem momentanen In-

formationsstand ist Tiffany Yorks, so der Name des Médchens, 13 Jahre alt und geht wie an-
dere Midchen ihres Alters regelméfig zur Schule. Von diesen beiden Ausnahmen abgesehen,
sind alle anderen Symmelien entweder innerhalb weniger Minuten nach der Geburt oder in

einem Zeitraum von wenigen Tagen verstorben.

Zwillingsgeburten und Symmelie

Das Zusammentreffen von Sirenomelie und Zwillingsgeburten ist keine Seltenheit. Die An-
gaben in der Literatur liegen zwischen 8% (321) und 15% (350). Dabei ist die Wahrschein-
lichkeit des Auftretens von Sirenomelie bei eineiigen Zwillingen 100 bis 150 mal hoher als
bei zweieiigen Zwillingen oder bei Einlingsgeburten (89). Griinde hierfiir sind leider nicht
bekannt. Leider war es nur bei 12 Geburten moglich, den Nachweis der Eineiigkeit zu flihren.
Zweieiigkeit wurde nur in einem Fall erwahnt.

Bei den vorliegenden 454 Fillen wurde von 39 Zwillingsgeburten berichtet. Dies entspricht
einem Prozentsatz von 8.6 % und bewegt sich damit in dem von anderen Autoren angegebe-
nen Bereich. Nach der Hellin—Regel trifft eine Zwillingsgeburt auf 85 Einlingsgeburten (Ver-
hiltnis 1 : 85). Die Haufigkeit in der Bevolkerung betrdgt 1.18 %. Bei der Sirenomelie ist die-
ses Verhéltnis wesentlich groBer; Hier trifft eine Zwillingsgeburt auf nur 11 Einlingsgeburten.

Das Verhiltnis betrdgt also 1 : 11.
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28 mal machten die Autoren Angaben zum ,,zweiten Zwilling*, wobei dieser in nur 4 Fillen
ebenfalls Anomalien aufwies. Dabei kam es neben der ansonsten hiufigen Analatresie (6) in
den anderen drei Fillen ebenfalls zur Ausbildung von Sirenomelie. Dies bedeutet also, dal3 es
sich in drei Fillen bei beiden Zwillingen um Sirenen handelte. Dabei kam es zu folgenden
Konstellationen: KORNALIK (205) berichtet von einem Sympus monopus in Kombination mit
einem Sympus apus und ROBERGE (305) von einem Sympus apus in Kombination mit eben-
falls einem Sympus apus. Leider erweisen sich die Angaben von MARTINELLI (234) in dieser
Hinsicht als unvollstindig, so daB nur ein Zwilling als Sympus dipus nédher bestimmbar ist,

wiahrend genauere Angaben zum zweiten Zwilling fehlen.
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2. Abgrenzung der Symmelie von den sirenoiden Fehlbildungen

Gerade in fritheren Zeiten wurde so manche MiBbildungsfrucht als sireniform oder gar als
Symmelie angesprochen und auch publiziert, obwohl sie wegen der fehlenden Verwachsung
der unteren Extremititen dieser Gruppe gar nicht hétte zugeordnet werden diirfen (209). Dies
lag vor allem daran, ,,...daB3 andere MiBBbildungen mit mehr oder weniger ausgesprochener
Kiimmerform eines oder beider Beine, da3 Friichte mit eigenartig verdrehter Haltung der bei-
den Oberschenkel oder eines einzelnen Beines, wihrend das andere vollig fehlt, den typischen
Sirenen im Wesen verwandt sind“ (147). Um weitergehende Mifverstidndnisse zu vermeiden,
wurde flir diese Gruppe von sirenendhnlichen Defekten der Oberbegriff Sirenoide Fehlbil-
dungen oder Pseudosirenen gewéhlt (112).

In den meisten Féllen gelingt auf Grund der nachstehend erwéhnten Kriterien eine exakte Ab-
grenzung zwischen den ,,echten* Symmelien oder Sirenen einerseits und den sirenoiden Fehl-
bildungen andererseits. Es gibt daher auch, wie unten gezeigt werden wird, einige Ubergangs-
formen, die sich nicht eindeutig zuordnen lassen.

Sirenen besitzen, ihrem dufleren Erscheinungsbild nach zu urteilen, eine durch Verschmel-
zung der beiden Gliedmaflen entstandene, einzelne untere Extremitit. Die sog. ,,Monopoden
besitzen ebenfalls eine einzelne untere Extremitét, im Gegensatz zu den Symmelien ist diese
aber nicht durch Verschmelzung entstanden, sondern durch eine mangelhafte oder gar vollig
ausbleibende Entwicklung einer GliedmaBenanlage (kaudale Regression). Das bedeutet also,
dall Monopoden an der einen Korperseite ein in der Regel vollig normal entwickeltes Bein
besitzen und dal an der anderen das Bein fehlt. Typischerweise ist dann das Becken ebenfalls
nur halbseitig angelegt (48).

So berichtet BOHOCIU (42) von einem interessanten Fall der kaudalen Regression: Bei einer
33jdhrigen Frau mit Agenesie der linken Beckenhélfte und der linken unteren Extremitit, wa-
ren auffallend wenig begleitende Fehlbildungen vorhanden (Agenesie der linken Niere und
des linken Ureters, sowie eine Vergroflerung der ansonsten normal gestalteten Milz). Nur aus
diesem Grunde ist die vergleichsweise lange Lebensdauer dieser Frau erklérlich.

Beim Phénomen der kaudalen Regression sind die Begleitmi3bildungen wie bei den Symme-
lien, z. B. in ca. 40 % der Fille Analatresien, in ca. 20 % Atresie der dulleren Genitalorgane.

Von den bis 1982 berichteten Féillen wurde keiner élter als 5 Jahre.
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Als weiteres Beispiel sei der von ZEITLHOFER (393) publizierte Fall erwéhnt. Hier finden sich

neben der ,,Einbeinigkeit™ zahlreiche Verdnderungen im Bereich des Achsen- und Extremité-

tenskeletts, des Urogenitalapparats und auch des Verdauungsapparats.

Im Einzelnen liegen folgende Fehlbildungen vor:

Fehlen der rechten unteren Extremitét

Fehlen des Sitz- und Schambeines rechts

13 Brustwirbel

13 Rippenpaare, zum Teil mit Spangenbildung bzw. Hypoplasie
6 Lendenwirbel

mediane Spaltbildung des 10. Brustwirbelkorpers
Halbwirbelbildung des 5. Lendenwirbels

Fehlen des Radius und des I. Strahles rechts

KlumpfuBbildung links

abnorme Lappung der rechten Lunge

Fehlen des groBBen Netzes

Mesenterium commune

Atresia ani et recti

Fehlen der Urethra

Dystopie der beiden hypoplastischen Zystennieren

abnorme Einmiindung beider Ureteren am Blasenscheitel
Mangel des duBeren Genitales

mangelhaft differenzierte Ovarien und Tuben beidseits

Fehlen des Uterus und der Vagina

phallusartiger Biirzel in der Kreuzgegend entsprechend einer dorsal verlagerten
clitorisartigen Bildung

nur eine Nabelarterie, welche — wie bei Sirenen — eine direkte Fortsetzung der Bauch-
aorta darstellt

abnorm hoher Abgang der Aa. iliacae aus der Aorta abdominalis
Fehlen der Bifurcatio aortae

Hypoplasie der Art. iliaca externa rechts

Fehlen der Art. femoralis dextra

Abgang den Aa. renales aus den Aa. iliacae communes
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Aufgrund der weitreichenden inneren und dulleren Gemeinsamkeiten mit den Sirenen spricht
man in solchen Féllen auch von sirenoider Monopodie.

Als weitere Fille sirenoider Fehlbildung seien genannt EICHENBERG (106), STEFFAL (345)
und UEDA et al. (368).

Uber einen sehr seltenen Fall berichtet WUSTROW (388). Es handelt sich um eine sirenoide
Monopodie. ,,Da aber an dem einzigen angelegten Femur die Beugemuskulatur beider Seiten
ansetzt, es sich in Hinblick auf die Muskulatur um eine Symmelie handelt, miissen wir letzten
Endes von einer ,,monopodalen Sirene* sprechen. Es handelt sich hier wohl, da der Femur
nicht die geringsten Zeichen symmelischer Verschmelzung zweier Femuranlagen zeigt, um
eine Ubergangsform zwischen einem sirenoiden Monopoden und einer monopodalen Sirene®,

so WUSTROW.

Uber einen erstaunlichen Fall von Pseudosirenenbildung, besser aber sirenoider Monopodie
berichtet MUNCHEN (250). Bei der oberfldchlichen Begutachtung des Sektionspraparates ent-
stand der Eindruck, es handle sich dabei um einen Sympus apus. Die gewissenhafte Sektion
brachte dann aber einen sirenoiden Monopoden zum Vorschein, dessen einzeln angelegte

GliedmalBe auf Hohe der unteren Tibiaepiphyse endete.

Einen weiteren erwdhnenswerten Fall beschreibt ARNOLD (11). Hier kommt es zur Ver-
schmelzung der regelrecht ausgebildeten hinteren Gliedmalle der einen Seite mit der mangel-
haft ausgebildeten GliedmaBe der anderen Seite. Trotz der deutlichen #uBeren Ahnlichkeit mit

den Sirenen rechnen FELLER und STERNBERG (112) diesen Fall zu den sirenoiden Monopoden.

Eine systematische Darstellung der sirenoiden Fehlbildungen ist in dieser Arbeit nicht beab-

sichtigt gewesen.
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3. Begleitmif3bildungen

In diesem Kapitel werden statistisch und mit kurzen Erlduterungen alle in den vorliegenden
Fallbeschreibungen enthaltenen Fehlbildungen zusammengestellt, welche mit Symmelie

kombiniert auftreten konnen.

Kopf

Anomalien bei 40 Prozent aller 450 Sirenen (vgl. S. 66).

Tabelle 7: Hiiufigkeit der Anomalien im Kopfbereich

Kopf Gehirn
Kriterium Haufigkeit| | Kriterium Haufigkeit
Potter-Face 97 Hydrozephalie 10
Ohrmuschelverdanderungen 17 Anenzephalie 8
Gesichtsspaltenbildung 13 Mikrozephalie 4
Turrizephalus 7 Subarachnoidalraum-
Verdnderungen am Auge 5 erweiterung 4
Dolichozephalie 4 Kolpozephalie 3
Nase 3 Exenzephalie 2
Zunge 2 Arhinenzephalie 2
Unterkiefer 2 Porenzephalie 2
Zyklopie 2 Chiari-Syndrom 2
Dizephalus 1
Cavum vergae 1

Fehlbildungen im Bereich des Kopfes und des Gehirns

Im Kopftbereich fillt die hohe Zahl der als ,,Potter-Face* bezeichneten Gesichtsfehlbildung
auf. Dabei handelt es sich um ein nach E. L. POTTER (286) benanntes typisches Erscheinungs-
bild des Gesichtes, das ihr bei den Untersuchungen an 20 Sduglingen mit bilateraler renaler

Agenesie aufgefallen war. Das Gesicht zeigte in allen Féllen einen Hypertelorismus (vergro-

Berten Augenabstand), einen Epikantus (sichelférmige Hautfalte am inneren Rand des oberen

Augenlides) und eine eingesunkene Nasenwurzel. Zusammen mit dem deutlich verkiirzten
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Kinn und den knorpelarmen und tiefsitzenden Ohren entsteht ein greisenhafter Gesichtsaus-
druck. Zusitzlich zeigten alle Sduglinge eine beidseitige Lungenhypoplasie.

Die von Potter gemachten Beobachtungen hat BEARN (26) bekréftigt und nochmals, wie auch
STOCKHAUSEN (338), auf den Zusammenhang von renaler Agenesie, Lungenhypoplasie und
Potter-Face aufmerksam gemacht.

GARTNER et al. (130) berichten von schwerwiegenden Entwicklungsstérungen und Mifbil-
dungen im Bereich der inneren Organe beim Potter-Syndrome und weisen auf ein hiufig vor-

kommendes Oligohydramnion und Amnion nodosum bei diesem Syndrom hin.

Porenzephalien sind angeborene oder erworbene Substanzdefekte der Hirnsubstanz mit Lii-

ckenbildung und kraterdhnlicher Einziehung der Oberflache des Gehirns. Sie stehen mit dem
Subarachnoidalraum in Zusammenhang und konnen in die Tiefe auch eine Verbindung zum

Ventrikelsystem haben.

Kolpozephalien sind umschriebene buchtenartige Erweiterungen von Hirnventrikeln (z. B.

Cornua posteriora der Seitenventrikel).

Das Chiari Syndrom (H. CHIARI, Pathologe in Heidelberg 1835 — 1915) besteht in einer Ver-

schiebung von Anteilen des Cerebellums und der Medulla oblongata in den Wirbelkanal. Es
kommt besonders hiufig bei Myelomeningozele vor. Als Folge kann ein Hydrocephalus in-
ternus occlusivus entstehen.

Die geringe Zahl von berichteten Fehlbildungen des Gehirns, der Hirnhédute und des Liquor-
systems (abgesehen von Hydrozephalus bei allen Verdnderungen weniger als 10 Fille) ist
wohl dadurch zu erklédren, daB3 selbst in neuerer Zeit nur relativ selten moderne bildgebende
Verfahren (z.B. MRI) fiir die Untersuchung von Symmelien eingesetzt wurden; und auch da-
durch, daB} frithere Untersucher offensichtlich dem Gehirn nur geringe Aufmerksamkeit entge-

genbrachten.

Allein bei den vier eigenen Fillen (vgl. die Befunde in Abschnitt C, Seite 19 — 64 und Abb.
10 — 72) ergaben sich folgende Fehlbildungen des Gehirns (Tabelle 8).

Man darf also davon ausgehen, dal} bei einem sehr gro3en Teil der der bekannten Félle eben-
falls schwere bis schwerste Hirnmi3bildungen vorgelegen haben, von denen in der Literatur

nichts erwahnt wurde.
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Tabelle 8: Fehlbildungen des Gehirns bei den eigenen Fillen.

Fall

Art der Fehlbildung 1 2 3 4
Hemiatrophie des GroBhirns X | X
Subdurale Hygrome X
Erweiterungen des Subarach-
noidealraumes x x *
Erweiterungen eines oder mehrere
Ventrikel * X
Septum — pellucidum — Zyste
(Cavum vergae) x
Abweichungen (bzw.) Erweiter-
ungen des Interhemisphérenspaltes X
Kolpozephalie X
sonstige Substanzdefekte des
GroBhirns * x
Porenzephalie X X
Corpus callosum:
partielle Agenesie x X
Chiari — Syndrom X

Wirbelsaule

Anomalien bei 41 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Die folgende Tabelle gibt einen allgemeinen Uberblick:

Tabelle 9: Hiufigkeiten der Wirbelsiulenanomalien (I"Jbersicht).

Kriterium Haufigkeit] | Kriterium Haufigkeit
Wirbelanomalien 79 Rachischisis 9
Skoliose 59 Lordose 8
Spina bifida 33 Halsrippen 7
Uberzihlige 25 Riickenmarksverkiirzung 3
Wirbelagenesie 26 Lendenrippe 1
Meningozele 13 Amyelie 1
Kyphose 13

Tabelle 10 enthélt detaillierte Angaben zu Art und Lokalisation der Fehlbildungen in den ein-
zelnen Abschnitten der Wirbelsdule: Halswirbelsdule (HWS), Brustwirbelsdule (BWS) und
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Lendenwirbelsdule (LWS). Es wird bei genauer Betrachtung deutlich, da3 die Haufigkeit von
Verdnderungen an der Wirbelséule in den kaudalen Abschnitten zunimmt.

Kreuzbein, Steilbein und die Beckenknochen sind bei den Symmelien in jedem Fall fehlge-
bildet. Einzelheiten hierzu siehe bei der allgemeinen Beschreibung des Syndroms (S 100 ff).

Tabelle 10: Hiufigkeit der Wirbelsiulenanomalien

(getrennt nach den einzelnen Abschnitten der WS).

Haufigkeit
Kriterium HWS BWS LWS
Skoliose 4 21 18
Kyphose - 5 -
Lordose - 1 7
Spina bifida 8 9 13
Meningozele - 1 7
BogenschluBBanomalie - - 10
Uberzihlige Wirbel 3 13 16
Wirbelagenesie 1 2 14
Blockwirbel 2 5 12
Halbwirbel 2 8 13
Spaltwirbel - - 2
Keilwirbel 1 4 1
Wirbeldysplasie 3 2 18
Wirbelhypoplasie - 1 2
Halsrippe 7 - -
Lendenrippe - - 1
Summe 31 72 134
Thoraxskelett

Anomalien bei 12 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S 66).

Nur in einem Fall wird von einem gespaltenen Brustbein berichtet (279), d. h. einer Nichtver-
einigung der beiden Sternalleisten. Ansonsten erwdhnen die verschiedenen Autoren aus-
schlieBlich nur Verdnderungen der Rippen.

Dabei stehen Rippendeformationen und {iiberzdhlige beziehungsweise fehlende Rippen im

Vordergrund.
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Tabelle 11: Héiufigkeit der Anomalien am Thoraxskelett

Kriterium Haufigkeit
Deformierte Rippen 19
Uberzihlige Rippen 19
Fehlende Rippen 15
Rippenverschmelzung 5
Sternum 1
Thoraxorgane

Anomalien bei 43 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Die meisten Verdnderungen zeigen dabei die Lungen, die groBtenteils hypoplastisch sind und
Lappungsanomalien aufweisen. Auf den Zusammenhang zwischen Lungenhypoplasie, renaler
Agenesie und typischer Gesichtsverdnderungen hat schon POTTER (286) hingewiesen.

Das Spektrum der Herzveridnderungen ist sehr breit:

- Ventrikel-Septum-Defekte wurden bei 18
- Atrium-Septum-Defekte bei 9
- ein offener Ductus arteriosus Botalli bei 12

- und ein offenes Foramen ovale bei 9

Sirenen vorgefunden. Schon deutlich seltener kam es zu:

- Dextrocardia, d.h. zur Rechtsverlagerung des Herzens im Thorax (6 mal)
- Fallot Tetralogie (5 mal)

- Verdopplung der Vena cava superior (4 mal)

- Transposition der grolen Gefid3e (2 mal)

- oder Acardius amorphus (2 mal).

Einige Autoren sprechen ganz unspezifisch von multiplen Herz- und GefdBanomalien (16 Fil-

le); leider konnen solche Angaben nicht weiter aufgeschliisselt werden.
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Bei den Verdnderungen am Zwerchfell handelt es sich um:
- Hernien (9 Fille)
- Hypoplasien (3 Fille)

- und zwei nicht ndher beschriebene Defekte.

Tabelle 12: Hiufigkeit der Anomalien der Thoraxorgane.

Kriterium Haufigkeit
Lunge 133
Herz 64
Oesophago-Tracheal-Fistel 55
Zwerchfell 14
Thymushypoplasie 4
Schilddriisenhypoplasie 3
Verdauungsapparat

Magen und Darm

Anomalien bei 87 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Angeborene Verdnderungen des Magens treten nur sehr selten auf. Im volligen Gegensatz da-
zu ist der Darm bei Sirenen sehr hdufig von Anomalien betroffen. Einzelheiten enthilt die

folgende Tabelle 13.

Tabelle 13: Hiufigkeit der Anomalien von Magen und Darm

Kriterium | Haufigkeit Kriterium | Haufigkeit
Magen Darm
Hypoplasie 7 Dickdarmatresie 307
Magenaplasie 3 Analatresie 272
Magenvergroflerung 1 Kloakenbildung 34
Pylorusstenose 1 Malrotation 12
Mesenterium 13
Colon duplex 11
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Die meisten Sirenomelie-Fille zeigen eine Atresie des Colon sigmoideum parallel zu einer
Agenesie des Rektums und der ebenfalls sehr hdufigen Analatresie. Das Colon endet dabei
fast immer in einem prall mit Mekonium gefiillten Blindsack (Abb. 15, 6, 91), der manchmal
mit dem Becken durch einen diinnen Bindegewebsstrang verbunden sein kann. Es kommen
auch Fille vor, bei denen das Colon descendens sich plotzlich bis auf einen Bruchteil seines
bisherigen Durchmessers verdiinnt, um dann nach kurzem Verlauf in den oben erwihnten
Blindsack iiberzugehen (209).

GEIPEL und SAUPE (132) beschreiben dagegen einen Fall mit vorhandenem Mastdarm und

durchgingigem Analkanal.

Abb. 91: Abdominalsitus einer Symmelie
1: Caecum; 2: Appendix vermiformis; 3: stark erweiterter Colonblindsack;

4: Diinndarmkonvolut; 5: Mesenterium commune.

Diinndarm und Dickdarm kdnnen auch ein einheitliches Authidngeband (Mesenterium com-

mune) besitzen. Das ist zwar expressis verbis nur in 13 Féllen beschrieben worden. Doch es
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darf als sicher gelten, dafl ein Mesenterium commune in Wirklichkeit viel hdufiger vorhanden

war und nur der Aufmerksamkeit der Autoren entgangen ist.

Leber, Pankreas und Milz

Anomalien der Leber bei 9 Prozent, der Milz bei 4 Prozent und

des Pankreas bei 3 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Tabelle 14: Hiufigkeit der pathologischen Verinderungen von Leber, Pankreas und Milz.

Kriterium | Haufigkeit | | Kriterium | Haufigkeit | | Kriterium | Haufigkeit
Leber Pankreas Milz
Hepatomegalie 19 Hypoplasie 8 Hypoplasie 8
Gallenblasenaplasie 19 Megalie 2 Splenomegalie 4
Hypoplasie 10 Aplasie 2 Lien duplex 3
Degeneration 3 Aplasie 2

Fehlbildungen der Leber treten nur bei 42 Sirenen auf. Nur jede 26. Sirene zeigt pathologi-
sche Verdnderungen der Milz oder des Pankreas. Eine detaillierte Aufschliisselung zeigt Ta-
belle 14.

Nebennieren

Anomalien bei 13 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Tabelle 15: Haufigkeit der pathologischen Verinderungen der Nebennieren.

Kriterium Haufigkeit
Hyperplasie 35
Einseitige Nebennierenaplasie 10
Beidseitige Nebennierenaplasie 9
Nebennierenhypoplasie 5
Blutgefiillte Zysten 1
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Harnapparat

Anomalien bei ca. 75 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Bei drei von vier Sirenomeliefdllen wird liber Nierenanomalien berichtet. Wenn man bertick-
sichtigt, daf} es sich bei den restlichen 25 % um Sirenen handelt, die nicht mit ausreichender
Sorgfalt untersucht wurden, so diirfte der tatsdchliche Anteil von Sirenen mit fehlenden oder
pathologisch verdnderten Nieren deutlich {iber 75 % liegen. Grundsitzlich entsprechen die
Befunde an den Harnwegen denen bei den Nieren. Dies bedeutet, dall wir es auch hier haupt-
sachlich mit Féllen von Agenesie und Hypoplasie zu tun haben.

Bei Nieren- und Harnwegs-Agenesie fehlen selbstverstindlich auch die entsprechenden Blut-

gefille.
Tabelle 16:

Hiufigkeit der Anomalien des Harnapparates.

Kriterium | Haufigkeit
Ren
Agenesie 237
Hypoplasie 72
Zysten 30
Aplasie 10
Hufeisenniere 8
Hydronephrose 5
Ren duplex 1
Ureter

Agenesie 248
Hypoplasie 17
Atresie 8
Megaureter 6
Ureter duplex 1

Vesica urinaria

Agenesie 243

Hypoplasie 34

Aplasie 2
Urethra

Agenesie 215

Hypoplasie

Atresie 6
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Geschlechtsorgane

Anomalien bei 88 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S 66).

Neben der Colon- und Analatresie sowie der Nieren- und Harnwegsaplasie gehort das Fehlen
der dufleren Geschlechtsorgane zu den charakteristischen Begleitmi3bildungen der Sirenome-
lie. In keinem einzigen Fall wurde in der Literatur auf einen vollstindig intakten Genitalappa-
rat hingewiesen. Manchmal findet sich in dem entsprechenden Bereich ein kleines Griibchen
oder ein Hautwulst, in seltenen Féllen sogar ein penisdhnliches oder einem Penis entspre-
chendes Gebilde (27; 32; 35; 98; 140; 195; 253; 257; 358; 379). Bis auf wenige Ausnahmen
werden keine Offnungen der Geschlechts- und / oder der Harnwege nach auBlen gefunden.

Kryptorchismus (die Hoden liegen in der Bauchhéhle bzw. im Canalis inguinalis) ist sehr
hiufig. Die duBleren Formen von Hoden oder auch Ovarien sind vielfach so sehr atypisch, daf3

eine genauere Diagnose nur mittels histologischer Préparate moglich ist.

Tabelle 17:
Hiufigkeit der pathologischen Verinderungen der Geschlechtsorgane

(" Bei der Priparation wurden eindeutig identifizierbare Teile des Genitalapparates gefunden)

Kriterium Haufigkeit
Komplettes Fehlen externer Geschlechtsorgane 268
Teile des ménnlichen Geschlechtsapparats vorhanden” 129
Teile des weiblichen Geschlechtsapparats vorhanden” 112
Griibchen oder Hautwulst vorhanden 67
Komplettes Fehlen interner Geschlechtsorgane 57
Penis oder penisédhnliches Gebilde 10

131



Obere Extremitit

Anomalien bei 21 Prozent aller 454 Sirenen (vgl. S. 66).

Die Anomalien an den oberen Extremititen betreffen vor allem den Handbereich. Die hiu-
figste Verdanderung ist die Oligodaktylie, das Fehlen eines oder mehrerer Finger. Beim Fehlen

eines Daumens ist hdufig eine begleitende Aplasie des entsprechenden Radius zu beobachten.

Tabelle 18:
Hiufigkeit der Anomalien der oberen Extremitét

(" nicht weiter spezifizierte Defekte).

Kriterium Haufigkeit
Peromelie 2
Mikromelie 2
Amelie 2
Humerusdefekte 2
Radiusaplasie 15
Radiusverkiirzung 5
Radiusdefekte” 5
Ulnaverkiirzung 7
Ulnadefekte* 3
Ulnaaplasie 3
Oligodaktylie 48
Klumphand 11
Loffelhand 9
Syndaktylie 8
Polydaktylie 6

Anomalien der oberen Extremitidt kommen bei Sirenen insgesamt haufiger vor als im Bevdl-

kerungsdurchschnitt.
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4. Erweitertes Klassifizierungsschema

Das erste Klassifizierungsschema der Symmelien erstellte 1836 GEOFFROY SAINT HILAIRE
(134). Es wurde 1865 von FORSTER (120) dahingehend modifiziert, da3 die 3 Hauptklassen
praziser definiert wurden. Allerdings bleibt auch bei ihm einiges unklar:

Symmelische Fehlbildungen mit hochstens einer einfachen Zehe bewertet er als Sympus apus.
Wenn man davon ausgeht, erhebt sich die Frage: Wo will man genau die Grenze zum Sympus
monopus zichen? Oder: Warum wiirde ein stark fehlgebildeter Full mit zwei Zehen plotzlich
eine Einordnung des Falles in die Kategorie Sympus monopus rechtfertigen?

Weiterhin betrachtet FORSTER Félle mit ,,verdoppeltem FuB* (6-8 Zehen) als Sympus mono-
pus? Mehrere solche Fille wurden von den Autoren, FORSTERs Klassifikation folgend, als
Sympus monopus bezeichnet. Den Befunden nach zu urteilen, handelte es sich aber eindeutig

um zwei FiiBe (z. B. einer normal mit 5 Zehen, der andere mit 3 Zehen: Oligodaktylie).

Einen neuen Weg der Einteilung gingen 1987 STOCKER und HEIFETZ (350), indem sie die
Anwesenheit bzw. Abwesenheit von Skelettelementen der unteren Extremitdt sowie ihren
Verschmelzungsgrad als Hauptkriterium wihlten. Sie stellten das nachfolgende Klassifizie-

rungsschema zusammen:

- TypIl: Alle Knochen (Hiifte und Bein) vorhanden

- TypIl: Verschmolzene Fibulae

- TypIll: Fehlende Fibulae

- Typ IV: Teilverschmelzung der Femora, verschmolzene Fibulae
- Typ V: Teilverschmelzung der Femora, fehlende Fibulae

- Typ VI: Verschmolzene Femora, verschmolzene Tibiae

- Typ VII: Verschmolzene Femora, fehlende Tibiae

Nach den beigefiigten Skizzen sind die Typen I — V als Sympus dipus anzusehen, die Typen
VI und VII als Sympus apus. Fiir den Sympus monopus ist offenbar kein Platz in diesem
Schema, obwohl einige der nur 33 Fille, auf die sich diese Einteilung stiitzte, unzweifelhaft
als Sympus monopus anzusehen sind. Die Skizze zum Typ V stellt einen oligodaktylen Sym-
pus dipus dar. Es ist allerdings vorstellbar, dal die Autoren darunter einen Sympus monopus

verstehen.
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Dieser Arbeit liegen insgesamt 454 Fille von Sirenomelie zugrunde. Infolge unzureichender
Angaben einzelner Autoren konnten fiir eine genauere Einteilung allerdings nur 342 Fille be-
rlicksichtigt werden. Daraus liel} sich ein Klassifizierungsschema aufstellen, welches hiermit

vorgestellt wird und wesentlich genauer ist, als die bisher bekannten Schemata:

Tabelle 19: Klassifizierungssschema

Sympus dipus | Sympus monopus Sympus apus
(149 Fille) (105 Fille) (88 Fiille)
Untergruppen | ™ | Untergruppen | Anzahl | Untergruppen | ™
grupp Zzahl grupp grupp 2zahl
T2-F2-P2 20 T2-F2-P2 1 T2 -F0 - PO 3
T2-F2-P0O 37 T2 -F2-P0 4 T1-FO0-P2 4
T2-F1-P2 15 T2-F1-P2 1 T1-FO0-PO 3
Femora |y £y py 2 T2 - F1 - PO 4
getrennt
(149 Fille) | T2 -F1-P0 25 T2 -F0—P2 3
T2 - FO - P2 4 T2 - FO— PO 7
T2 -F0 - PO 14 T1-F0—P2 1
T1-F0—PO 1
Summen 117 22 10
F T2-F2-P2 1 T2 -F1—P0 6 T2 -FO - P2 1
emora
zum Teil | T2-F1-P2 4 T2 -FO—P2 6 T2 -FO0 - PO 1
ver- T2-F1-P0O 8 T2 - FO— PO 6 T1-FO0-P2 2
schmolzen | 15 _po_po 3 T1-F1-P2 1 T1 - FO - PO 1
(58 Fille)
T2 - FO - PO 6 T1-F0—P2 7 TO - FO - PO 5
Summen 22 26 10
T2 -F1-P2 4 T2 - FO— P2 4 T2 -FO - PO 4
T2—-F1-P0 1 T2 - FO— PO 15 T1-F1-PO 1
Femora
vollstindig | T2 - FO - P2 1 T1-F1-Pl 1 T1-FO0-PO 39
ver- T2 - FO - PO 4 T1-F1—P0O 3 T1-FO0-P2 9
schmolzen T1 - FO - P2 T1 - FO - P1 10
(135 Falle) T1-F0-PI TO - FO - PO 5
T1-F0— PO 24
Summen 10 57 68

Legende: T: Tibiae, F: Fibulae, P: Patellae. Die Ziffern hinter den Buchstaben bedeuten:

0: Der Knochen oder seine knorpelige Anlage fehlt

1: Beide Knochen sind vollstédndig verschmolzen, oder es wurde nur einer angelegt

2: Beide Knochen sind vorhanden und nicht verschmolzen.
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Definitionen und Erliuterungen zum Klassifizierungsschema

Die drei Kategorien nach GEOFFROY SAINT HILAIRE bzw. FORSTER werden jeweils nach dem
Verschmelzungsgrad der Femora in drei Kategorien unterteilt. Dadurch ergeben sich neun
Hauptgruppen.

Diese werden weiter unterteilt nach dem Vorhandensein, bzw. dem Verschmelzungsgrad der
Unterschenkelknochen und der Patellae.

Jede der 9 Hauptgruppen umfaflt daher eine unterschiedliche Zahl von Untergruppen (bisher
insgesamt 50). Diese neue Klassifizierung ist daher ein offenes System. Fiir neu auftretende
Félle von Sirenomelie, welche keiner der vorhandenen Untergruppen zugeordnet werden

konnen, lassen sich jederzeit neue Gruppen schaffen.

Symmelie (Sirenomelie):

Die unteren Extremititen sind miteinander verbunden:
- entweder nur durch Weichteile
- oder auch kndchern
bei gleichzeitig bestehenden, mehr oder minder schweren Fehlbildungen des Beckens und der

unteren Extremitdt hinsichtlich des Skelett-, Muskel-, Gefa3- und Nervensystems.

Unabhiingig vom Verschmelzungsgrad der Ober- und Unterschenkelknochen unter-
scheidet man drei Kategorien:
1. Sympus dipus:
Die Fehlbildung besitzt zwei Fiife:
- beide normal gestaltet oder
- einer normal gestaltet und der andere fehlgebildet (z. B. Oligodaktylie) oder
- Dbeide fehlgebildet.
2. Sympus monopus:
Die Fehlbildung besitzt nur einen Ful3, welcher normal gestaltet oder fehlgebildet sein kann.
Das Vorkommen nur eines Fulwurzelknochens, eines Os metatarsale oder einer Zehe erfor-
dert die Zuordnung des Falles zu dieser Gruppe.
3. Sympus apus:
Die Fehlbildung besitzt keinen FuB3 (d. h. nicht einmal ein FuBBrudiment).
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5. Sirenomelie im Tierreich

Die Sirenen als Figuren der griechischen Mythologie werden nicht nur zur Bezeichnung einer
schweren MiB3bildung beim Menschen herangezogen, sondern auch zur Benennung einer zoo-

logischen Ordnung:

Sirenia — Sirenentiere

Das duBere Erscheinungsbild der Ordnung Sirenentiere (Sirenia) ist dem der Wale (Cetacea)
in mancherlei Hinsicht sehr dhnlich. So besitzen sie ebenfalls den walzenformigen Korper
und die querstehende Schwanzflosse. Weiterhin fehlt ihnen, wie den Glattwalen auch, die un-
paare Riickenflosse und das HintergliedmaB3enpaar, weshalb man sie friither falschlicherweise
auch als ,,pflanzenfressende Wale* bezeichnet hat. Trotz der duBBeren Gemeinsamkeiten haben
die Sirenia mit den Catacea phylogenetisch nur wenig zu tun. Vom Skelettbau am nichsten
stehen die Seekiihe den Schliefern (Hyracoidea) und den Elefanten (Proboscidea) und deshalb
werden sie mit diesen in der Uberordnung der Vorhufer (Pacnungulata) zusammengefaft.
Von der ehemals vorhandenen Hintergliedmal3e sind heute noch kleine Reste des funktionslos
gewordenen Beckenrings zu finden.

Die Ordnung Sirenia wird eingeteilt in die Familie der Gabelschwanzseekiihe (Dugong) und
die Familie der Rundschwanzseekiihe (Trichechus) (280). Das Dugong kommt in tropischen
Gewidssern des Indischen Ozeans und des westlichen Pazifiks vor. Die Gattung Trichechus
umfafBt drei Arten: Den westafrikanischen Lamantin, welcher an der Kiiste und in den Fluf3-
miindungen Westafrikas lebt, den Amazonas-Lamantin, welcher ausschlieBlich im Unterlauf
des Amazonas und eventuell im Unterlauf des Orinoko lebt, und den karibischen Lamantin
oder Manati, welcher vor der Kiiste Virginias siidwérts bis Nordbrasilien und in den in diesem
Gebiet des Westatlantik miindenden Fliissen vorkommt. Beide Familien erndhren sich aus-
schlieBlich von Wasserpflanzen.

Eine gewisse Ahnlichkeit zwischen den Sirenentieren und den symmelischen Fehlbildungen
beim Mensch kann man nicht leugnen. Als Beispiele seien der horizontalgestellte ,,Fisch-
schwanz“ und die, zwischen den flossendhnlichen VordergliedmaBBen gelegene weibliche
Brust genannt. Ob nun aber, wie zuweilen behauptet wird, die Sirenia die Inspiration fiir die
vielen Mythen, Fabeln und Geschichten um im Wasser lebende Fischmenschen geliefert ha-

ben, wird sich wahrscheinlich nie aufkldren lassen.
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Der erste veroffentlichte Fall von Sirenomelie beim Saugetier

CESARE TARUFFI (357) stellte schon 1844 in seiner Storia della Teratologia fest: ,,Un fatto per
ora inesplicabile si ¢ che la simpodia non ¢ stata veduta nei mammiferi.”

Auch KAMPMEIER (191) diskutierte die Moglichkeit einer Sirenenbildung beim Séugetier,
mufBte aber eingestehen: ,,...I did not meet with a single clear-cut instance of siren formation
in other mammalia; possibly this means nothing, since fetal malformations in animals below
man are reported less often®. Dies bestitigte GLUECKSOHN-SCHOENHEIMER (141): ,,...sireni-

form monsters in fact have up to now never been described in any mammal except man®.

Derselbe Autor konnte aber als erster von Sirenomelie bei einem Siugetier berichten. Er be-
schreibt insgesamt fiinf Fille bei Mausen aus dem Zoologischen Institut der Columbia Uni-
versity, New York. Die Tiere stammten aus fiinf verschiedenen Anpaarungen und hatten min-
destens drei, moglicherweise auch bis zu fiinf verschiedene genetische Hintergriinde. Sie sind
aber alle Nachkommen von Elterntieren, die Triger einer Genmutation am oder in der Néhe

des T-Locus waren (T, t, Fu und ur mutant genes).

Das erste Tier war eine Totgeburt. Der Kopf und die Vorderbeine zeigten keine Verdnderun-
gen. Das Sternum fehlte, von der Wirbelsdule waren die Hals- und Brustwirbel vorhanden,
diese aber auch nur rudimentéir. Die median gelegene Hintergliedmalle bestand aus einem
Femur, zwei Tibiae und einem unformigen Fuf3. Das Herz zeigte einen Situs inversus, und der

Darm endete blind. Der Harn- und Geschlechtsapparat fehlte vollstindig.

Die zweite Sirene war ebenfalls eine Totgeburt. Der Kopf und die Vordergliedmallen waren
auch hier normal. Das Brustbein war verdandert und die Rippen weitgehend verschmolzen.
Von der Wirbelsdule existierten nur die Hals- und Brustwirbel, allerdings mit offenen Wir-
belbogen (Rhachischisis). Der Beckengiirtel fehlte vollstindig. Es fanden sich zwei kurze
Femora, wenig ossifizierte Strukturen im Bereich des Unterschenkels und rudimentére Meta-
tarsalia. Der Darm endete auch bei diesem Tier blind. Es bestand eine Agenesie der Nieren
und der Harnwege. Zwei Ovarien und zwei Uterushorner gestatteten eine Geschlechtsdiagno-

SC.
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Bei der dritten Maus handelte es sich um eine bipodale Sirene. Alle knéchernen Elemente der
Hintergliedmallen waren vorhanden. Auch der Beckengiirtel war, bis auf die Verwachsung
der Ossa ischia, vollstindig vorhanden. Die gesamte Wirbelsdule war pathologisch verdndert,
ebenso das Sternum und die Rippen. Die Eingeweide zeigten dieselben Auffilligkeiten wie

beim zweiten Fall.

Der vierte Fall brachte eine Besonderheit zu Tage. Die verschmolzenen Hintergliedmal3en be-
fanden sich innerhalb des Rumpfes, nur die Fiile waren auflerhalb desselben und nicht ver-
schmolzen. Vom Harntrakt waren Nieren und Ureteren vorhanden, Blase und Urethra fehlten.
Vom Genitaltrakt fanden sich nur die Ovarien und die Uterushorner. Der Darm endete blind,

wie in den vorhergehenden Féllen. Kurz nach der Geburt verstarb das Tier.

Das fiinfte Tier war ebenfalls eine Totgeburt, deren Hintergliedmaflen bis zum Kniegelenk
verbunden, distal davon aber getrennt waren. Die Knochen der Hintergliedmallen waren voll-
staindig vorhanden. Ausgedehnte Verdnderungen fanden sich am Becken; die Ossa ilei, die
ohne Verbindung zur Wirbelsdule blieben. Die Femora hatten Kontakt zu einer kndchernen
Masse, bestehend aus den dysplastischen Ossa pubis et ischii. Die Wirbelsdule selbst endete
in Hohe des 2. Lendenwirbels; alle Elemente distal davon fehlten. Der Darmtrakt endete atre-

tisch. Vom Harn- und Geschlachtsapparat waren nur Rudimente vorhanden.

Drei der hier beschriebenen Sirenen waren weiblichen Geschlechts, eine vierte sehr wahr-

scheinlich weiblich. Bei einer fehlten die Gonaden vollstdndig.

Ein Gen (srn) verursacht Symmelie bei der Maus

Im Jahre 1970 berichtete HOORNBEEK (172) als erster von einem Gen, das homozygot vor-
kommend zu Sirenomelie fiihrt. Ein normales Ménnchen aus der F;-Generation einer Kreu-
zung der SM/J- und der BUA-Linie wurde mit seinem F,-Muttertier riickgekreuzt. Das Resul-
tat dieser Anpaarung waren sechs normale Ménnchen, flinf normale Weibchen und ein Mann-
chen mit einem ,,verdrehtem Schwanz* (twisted tail). Dieses twisted tail - Madnnchen und eine
seiner ,,normalen Schwestern sind die ersten nachgewiesenen Triger der Siren - Mutation

(srn). Ein geringer Teil (4 %) der srn-Tréger weist einen twisted tail auf und ist daran eindeu-
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tig als solcher zu erkennen. Die restlichen Trager konnen nur durch gezielte Anpaarungen er-
mittelt werden. 30 Sirenen wurden auf viscerale Malformationen untersucht. Der Magen, die
Leber und die Brusteingeweide waren in keinem der vorliegenden Fille betroffen. Die am
haufigsten vorgefundenen Defekte waren Atresia ani und das Fehlen von Geschlechtséffnun-
gen. Weiterhin traten regelméfig Veranderungen an den Nieren auf. 21 von den 30 sezierten
Maiusen konnten keinem Geschlecht zugeordnet werden. Vom Rest waren acht médnnlichen

und eine weiblichen Geschlechts.

Alle Rippen und auch alle Wirbel bis zum Kreuzbein bei insgesamt 19 untersuchten Sirenen
waren regelrecht ausgebildet. 11 Méuse wiesen abnorm gebildete Schwénze auf. Das Becken
war in allen Féllen irreguldr. Die stirksten Verdnderungen fanden sich bei den apodalen Sire-

nen, weniger starke bei den monopodalen und die geringsten bei den dipodalen.

Auf der Basis von HOORNBEEKs Forschungsergebnissen arbeitete SCHREINER (324) weiter.
Zweck seiner Studie war es, die Auswirkung des srn-Gens auf die prinatale Entwicklung von
Maiusen zu untersuchen. Deshalb paarte er heterozygote, nicht ingeziichtete Elterntiere

(srn / +) an, um von diesen dann Nachkommen verschiedener Entwicklungsstufen zu erhalten.
Insgesamt gewann er auf diese Weise 184 Embryonen vom 10. bis zum 18. Entwicklungstag.

In 36 Fillen zeigte sich Symmelie.

Die Anlagen der HintergliedmaBen erscheinen bei der Maus am 10. Tag der embryonalen
Entwicklung als leichte Erhebungen. Bereits einen Tag spéter konnte SCHREINER die symme-
lischen Embryonen von den anderen unterscheiden, da die Extremititenknospen der Sirenen
an der ventralen Korperseite stark angendhert waren, und sich nicht, wie zu diesem Zeitpunkt
tiblich, seitlich am Korper befanden. Insgesamt waren die pranatalen Veranderungen am Ske-
lett von srn / srn Méusen aus dieser Versuchsreihe denen dhnlich, die HOORNBEEK schon bei

neugeborenen Mdusen gefunden hatte.

Die ersten Anzeichen fiir abnorme Entwicklungen im Harn- und Verdauungstrakt konnte
SCHREINER bereits ab dem 11. Trachtigkeitstag feststellen. Eindeutige Fehlbildungen zeigten
sich dann ab dem 13. Tag. Hierzu zéhlten einseitige oder beidseitige Nierenagenesie oder -wie
bei den menschlichen Sirenen sehr hédufig - eine Atresia ani et recti in Verbindung mit einem

Colon-Blindsack. Ahnlich stark war auch die Blase betroffen. Obwohl diese normalerweise
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ab dem 14.Tag erkennbar ist, war sie bei keinem srn-Embryo vorhanden, unabhéngig vom
Entwicklungsstadium.

In SCHREINERs Labor wurden insgesamt 252 symmelische Méuse untersucht. Von diesen ka-
men ungefdhr die Hilfte tot zur Welt oder verstarben innerhalb eines Tages nach der Geburt.
Einige Tiere wurden eine oder mehrere Wochen alt, eine symmelische Maus iiberlebte sogar
ein ganzes Jahr, ehe sie zu diagnostischen Zwecken getdtet wurde. Es handelte sich dabei um
eine ménnliche dipodale Sirene mit medial verschmolzenen Ossa ischia, proximal verschmol-
zenen Femora, zwei Tibiae mit einer einzelnen, medial gelegenen Fibula und zwei an der Au-
Benseite verschmolzenen Fiilen. Wie sich bei der Sektion herausstellte, fehlte bei dem Tier
die Harnblase. Dies erklirte die zu Lebzeiten bestehende Inkontinenz. Die Defédkation war auf

natiirliche Weise moglich, weil der Enddarm keine Fehlbildung aufwies.

1973 verdffentlichte HOORNBEEK (171) die Ergebnisse seiner Forschungen unter dem Titel:
Abnormal Segregation and Sex Ratio and Reduced Litter Size Associated with the Siren Phe-
notype in Mice. Zur statistischen Auswertung standen ihm insgesamt 173 Wiirfe von hetero-
zygoten Ménnchen und Weibchen (+ / srn) zur Verfligung. Als Kontrolltiere verwendete er
normale (+/+) Méuse der gleichen Linie.

Das erwartete Phanotyp-Verhéltnis (normal : Sirene) von 3 : 1 wurde bei Betrachtung aller
173 Wiirfe nicht erreicht. Betrachtet man aber nur die Wiirfe, bei denen auch tatséchlich Sire-

nen aufgetreten sind (n = 143), so ergab sich in der Tat das Verhéltnis 3 : 1.

Die Wurfgrofen zeigten deutliche Unterschiede. Bei den Wiirfen mit Sirenen (n = 143) lag
die Durchschnittsgrofle bei 7,7 Jungtieren pro Wurf, bei den Wiirfen ohne Sirenen (n = 30)
bei 5.6. Bei prinatalen Untersuchungen zur Wurfgroe fiel der Unterschied noch deutlicher
aus. Die Resorptionsrate war bei Wiirfen ohne Sirenen (n = 6) mit einem Wert von 3.17 am
grofiten. Bei Wiirfen mit Sirenen (n = 19) betrug sie 2.37 und bei Kontrolltieren (n = 16) be-
trug sie 0.69. Es gibt also in einigen Wiirfen einen signifikanten prénatalen Verlust von sym-
melischen Nachkommen. Als Ursache wird die mangelnde Fihigkeit von heterozygoten
Weibchen vermutet, sowohl normale, wie auch symmelische Nachkommen gleichzeitig aus-

zutragen.

Die Geschlechterstudie brachte folgende Ergebnisse: Bei den postnatal untersuchten Wiirfen
(n = 60) zeigte sich bei Betrachtung aller Tiere kein signifikanter Unterschied zwischen der

Anzahl an Ménnchen und Weibchen (Verhéltnis 252 : 222). Betrachtet man nur die normal-
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gebildeten Nachkommen, so betrug das Verhéltnis 177 : 181. Ein sehr deutlicher Unterschied
zeigte sich bei der Geschlechtsverteilung der Sirenen mit einem Verhéltnis von 68 : 36. Nicht
ganz so deutlich fiel das Ergebnis bei den prénatalen Untersuchungen aus (14 Wiirfe). Hier
lag das Verhéltnis von Sirenen-Ménnchen zu Sirenen-Weibchen bei 15 : 9. HOORNBEEK er-
klarte diesen Unterschied durch den groBeren prianatalen Verlust von symmelischen Weib-

chen.

Bei allen bisher durchgefiihrten Untersuchungen an symmelischen Mausen wurde immer von
einer unausgewogenen Geschlechtsverteilung zugunsten der méannlichen Tiere berichtet.

Zu einem etwas anderen Ergebnis kamen ORR et al. (268). So konnten zunéchst bei der
makroskopischen Untersuchung nur 21 % der Sirenen dem weiblichen Geschlecht zugeordnet
werden, aber nach histologischer Aufarbeitung des Materials zeigte sich ein erheblich verén-
dertes Bild. Das Geschlechterverhiltnis mannlich : weiblich betrug jetzt 49 : 46, also ein rela-
tiv ausgeglichener Wert. Ahnliches zeigte sich auch bei den priinatalen Untersuchungen an
Embryonen des 16. Entwicklungstages. Hier lag das Verhéltnis bei 6 : 5. Weiterhin hatte sich
gezeigt, daBl eine penisdhnliche Erhebung nicht automatisch auf ein ménnliches Geschlecht
schlieBen 14Bt. Drei solche Fille hatten sich bei der histologischen Untersuchung eindeutig als

weibliche Tiere herausgestellt.

Von den 49 Sirenen - Mannchen waren flinf dipodal, 26 monopodal und 18 apodal. Bei den
Weibchen waren sechs dipodal, 23 monopodal und 17 apodal.

Von den insgesamt 95 Sirenen-Tieren zeigte ein hoher Prozentsatz Verdnderungen im Kopf-
bereich: 51 % Turricephalus, 39 % Mikrognathie, 34 % Mikrostomie, 26 % Makroglossie, um
nur die hdufigsten zu nennen. Erstaunlicherweise hatte kein normal gebildetes Wurfgeschwis-
ter und auch kein Kontrolltier diese Anomalien. Dies steht im Gegensatz zu den Ergebnissen
von SCHREINER (324), der Exenzephalie, Palatoschisis und Mikrognathie sowohl bei Sirenen,

als auch bei Nicht - Sirenen fand.

Die Anal6ffnung fehlte in 80 % und die Harnblase in 100 % der Fille. Anomalien an den Nie-
ren fanden sich bei allen Sirenen. Dabei stand die Vorkommenshaufigkeit der bilateralen re-
nalen Agenesie in direktem Zusammenhang mit dem Schweregrad der Sirenomelie. So hatten
60 % aller apodalen, 37 % aller monopodalen aber nur 18 % aller dipodalen Sirenen eine Nie-

renagenesie.
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Zusammenfassend duflerten ORR et al. die Vermutung, da3 es durch die direkte oder indirekte
Wirkung des srn-Gens zu einer Verengung im kaudalen Abschnitt des Embryos kommt, als
deren Folge die Verschmelzung der HintergliedmaBen und die fortschreitende renale Dyspla-

sie anzusehen sind.

Teratogene Substanzen und Symmelie

Cadmium und Blei

1986 versuchten HILBELINK und KAPLAN (168) Symmelie experimentell zu erzeugen. Dazu
verabreichten sie Goldhamsterweibchen intravends Cadmium kombiniert mit Blei am 8. Tag
der Trichtigkeit. Abhéngig von der jeweiligen Gruppe wurden an Tag 10, 12 oder 15 die

Tréachtigkeiten abgebrochen und die gewonnenen Embryonen untersucht.

Das Ergebnis war bemerkenswert. 35.6 % aller Embryonen zeigten am 10. Tag Symmelie.
Am 12. Tag waren es immerhin noch 22.2 % und am 15. Tag 1.4 %. Die starke Abnahme
der Zahl von Sirenen - Embryonen erklérten die Autoren durch die Zunahme der Héufigkeit
von Resorptionen mit fortschreitender Trachtigkeitsdauer: man hitte viele der am 10. Ent-
wicklungstag tatsdchlich gewonnenen Embryonen an spéteren Tagen nicht mehr feststellen
konnen, da sie mit hoher Wahrscheinlichkeit schon unmittelbar nach dem 10. Tag resorbiert
worden sind. Dies stand im Gegensatz zu den Ergebnissen bei den Kontrolltieren. Hier stag-

nierte die Zahl der Resorptionen ab dem 10. Tag.

Im Vergleich zum Menschen zeichneten sich zwei Unterschiede ab. Zum einen trat renale
Agenesie beim Hamster deutlich weniger in Erscheinung als dies beim Menschen der Fall ist.
Zum anderen war die hohe Rate (43 %) von Exenzephalie bei diesem Tiermodell auffillig.
Diese Anomalie ist jedoch bei Hamstern bekannt, deren Muttertiere am 8. Tag der Entwick-

lung mit anorganischem Cadmium behandelt werden.
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Ochratoxin A

Das Mycotoxin Ochratoxin A (OA) findet man in Nahrung, die mit Aspergillus- oder Penicil-
liumpilzen kontaminiert ist. Als potentes Teratogen ist es in der Lage, beim Gefliigel ver-
schiedenste Mi3bildungen hervorzurufen. Dazu zé&hlt auch die Symmelie, wie WEI und SULIK
(380) festgestellt haben: Nach 24-, 48- oder 72-stiindiger Bebriitung wurden Dosen von 0,5-
2.5 pug OA in das stumpfe Ende von Hiihnereiern verabreicht. Kontrolltiere erhielten die glei-

chen Volumina 0.1 M NaCOs;-Ldsung.

Die Behandlung mit OA fiihrte bei 48 Stunden bebriiteten Embryonen zu exzessivem Zelltod,
der nach 12 - 24 Stunden seinen Hohepunkt erreicht hatte. Die Hemmung der Embryonalent-
wicklung konnte man an der geringeren Zahl der ausgebildeten Somitenpaare erkennen. 12
Stunden nach erfolgter Behandlung hatten OA-behandelte Embryonen durchschnittlich drei
Somitenpaare weniger als die Kontrolltiere. Sogar bei Eiern, die erst nach 72 Stunden Bebrii-

tung behandelt wurden, konnte exzessiver Zelltod nachgewiesen werden.

Wenn man bedenkt, da3 der ventrale Aspekt des Neuralrohrs unterhalb des letzten formierten
Somitenpaares und das assoziierte paraxiale Mesoderm wihrend der Gastrulation empfindli-
cher fiir zellschdadigende Agentien sind, als das seitlich umgebende Gewebe, dann kann man
sich durchaus vorstellen, da3 es hier durch den fortschreitenden Zelluntergang nicht nur zu
einer Anndherung, sondern eventuell sogar zu einer Verschmelzung der Gliedmafenanlagen

kommen konnte.

Retinsaure (Retinoic Acid)

Die natiirlichen Vitamin A-Derivate (Retinoide) spielen eine wichtige Rolle bei der Entwick-
lung, dem Wachstum, der Differenzierung und der Immunmodulation von normalem Gewebe
und entarteten Zellen. Zu den Derivaten mit biologischer Aktivitét z&hlt die Retinsédure (RA).
Wihrend der Embryonalentwicklung von Vertebraten erfiillt sie wichtige Aufgaben bei der
Organogenese. Sowohl ein Mangel an Retinséure, als auch eine exzessive Retinsdureexpositi-
on fiihren in dieser wichtigen Phase der intrauterinen Entwicklung zu einem breiten Spektrum

an MiBbildungen.
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Die Teratogenitit von Retinsdure bei der Maus untersuchte PADMANABHAN (272) unter den
Gesichtspunkten des kaudalen Regressionssyndroms. Er verabreichte dazu trichtigen Méusen
einmalig unterschiedlich hohe Dosen von all-trans Retinsdure. Eine Verabreichung vor dem
oder am siebten Triachtigkeitstag fiihrte in jedem Fall zum intrauterinen Fruchttod und zur Re-
sorption aller Embryonen. Von 8. bis zum 12. Tag hatten alle Dosierungen teratogene Wir-
kung, wobei die Schwere der Mif3bildungen dosisabhingig war. Die Zahl der Resorptionen
war zwischen dem 10. und dem 12. Tag geringer, als am 8. und 9. Tag.

Die schwersten Mif3bildungen traten in der Tiergruppe auf, die am 8. Tréichtigkeitstag mit der
hochsten Retinséduredosis behandelt worden waren. Bei 6 % (4 von 65) der Fille zeigte sich

das klassische Bild der Symmelie.

Ahnliche Beobachtungen machten BILA und KREN (36). Sie untersuchten die Wirkung von
Retinsdure auf Ratten mit einem mutierten Lx-Allel. Dieses determiniert das ,,polydactyly lu-
xate syndrome“. Am 11. Tag der Triachtigkeit wurde den weiblichen Tieren 100 mg RA/kg
Korpergewicht verabreicht. In zwei Féllen (Genotyp: SHR/BXH2, Lx/Lx) zeigte sich eine
Verschmelzung der HintergliedmaBen. Es fehlten bei beiden Tieren die Lenden-, Kreuzbein-
und auch die Schwanzwirbel. Der Entwicklungsgrad der Beckenknochen und der Oberschen-
kelknochen war reduziert und die Unterschenkelknochen fehlten zum Teil komplett. Jeder

FuB3 wies sieben Zehen auf.

ABU-ABED et al. (2) untersuchten ebenfalls die teratogene Wirkung von Retinsdure bei der
Maus. Sie induzierten den Zustand einer Retinsdureliberversorgung im Embryo, aber nicht
durch eine tibermédBige Applikation derselben, sondern durch die gezielte Beeinflussung eines
der metabolisiernden Enzyme, in diesem Fall dem murinen Cyp26-Enzym. Dieses baut an den
beiden Hauptexpressionsorten des Cyp26A1-Gens, namlich dem rostralen Teil des Neuralroh-
res und der embryonalen Schwanzknospe, die Retinsdure ab. Um dessen Rolle bei der embry-
onalen Entwicklung der Maus besser verstehen zu konnen, zerstorten die Autoren das murine
Cyp26A1-Gen.

An den Trichtigkeitsstagen 13.5 - 14.5 wurden 15 Cyp26A1”" -Féten gewonnen. 20 %, also 3
Tiere, zeigten eine Verschmelzung der Hintergliedmallen. Das Becken bestand nur aus einem
einzelnen, rudimentiren Knochen. Die Gliedmale selbst enthielt lediglich atypische knorpeli-
ge Elemente. Eine dieser Symmelie-Mause wurde eingehender untersucht. Dabei fand man
eine einzelne, medial zwischen den Gonaden liegende Niere. Die Urogenitalginge endeten

blind, der Darm ebenso. Alle anderen inneren Organe erwiesen sich als normal gebildet.
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Wie lassen sich nun die Mi3bildungen mit dem Knockout des Cyp26A1-Gens in Verbindung
bringen? Die Hauptverinderungen der Cyp26A17" -Miuse korrelieren mit den zwei Hauptre-
gionen (rostrale Neuralplatte und embryonale Schwanzknospe) der embryonalen Cyp26A1-
Expression. Daher postulierten die Autoren, daf3 es die Schliisselfunktion des Cyp26A1-Gens

ist, definierte Bereiche des Embryos frei von Retinsdure zu halten.

Adriamycin

Adriamycin (Doxorubicin) ist ein aus der Medizin bekanntes Antibiotikum und Zytostatikum.
Weniger bekannt aber ist die Tatsache, da3 es bei Ratten verschiedenste kongenitale Anoma-
lien, darunter Analatresie, Wirbeldefekte und Osophagusatresie hervorruft.

Die Ergebnisse ihrer Studien zur Auswirkung von Adriamycin auf die Skelettentwicklung von
Rattenembryonen verdffentlichten ABU-HIJLEH et al. (3) im Jahr 2000. Sie untersuchten zwei
Gruppen triachtiger Ratten, von denen die erste am 6. - 9. Tag der Tréachtigkeit Adriamycin
intraperitoneal erhielt, und die zweite Gruppe am 10.-13. Tag. Am 20. Tag wurden alle Tiere

getotet.

In der ersten Gruppe (G1) kam es in 58 % der Fille zu Wirbelanomalien (z.B. Halbwirbelbil-
dung). In der zweiten Gruppe (G2) waren davon nur 23 % der Tiere betroffen. Verdnderte
Rippen wiesen 30 % (G1) bzw. 10 % (G2) der Tiere auf und GliedmaBenanomalien zeigten
sich bei 36 % (G1) bzw. 10 % (G2). Sirenomelie kam nur in der ersten, nicht aber in der zwei-
ten Gruppe vor. Ebensowenig fanden sich Schwanzanomalien in der zweiten Gruppe, in der
ersten aber waren 85 % der Tiere davon betroffen. Die Vermutung der Autoren war, da3 die
beobachteten Verdnderungen sowohl durch die direkte Wirkung von Adriamycin, wie auch
durch indirekte Wirkung tiber eine Kombination von GefaBBschidigungen und Verletzungen
des Mesoderms entstanden sein konnten. Letzteres wiirde auch erkldaren, warum Gelenkhohle,
intraartikuldre Strukturen und die Gelenkfldchen der R6hrenknochen von Mif3bildungen ver-

schont geblieben sind. Thr Ursprungsgewebe ist nicht vaskularisiertes Mesenchym.
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Abschlieffende Betrachtung

Das Interesse der Forschung an der Sirenomelie beim Tier ist nicht besonders grof3. Selbst ei-
ne intensive Literatursuche konnte nur die relativ wenigen Verodffentlichungen ausfindig ma-
chen, deren Ergebnisse in diesem Abschnitt diskutiert wurden. Die eingangs zitierten Feststel-
lungen von TARUFFI und KAMPMEIER sind also immer noch aktuell. Das mangelnde Interesse
liegt zum Teil auch daran, daB3 es keine einzige Beschreibung eines spontanen Falles von
Symmelie beim Tier gibt. Mu3 man also wirklich davon ausgehen, daf3 - ausgenommen bei
experimentell erzeugter Sirenomelie - diese Mi3bildung beim Tier bisher einfach nicht vorge-
kommen ist, und daf} vielleicht diese Milbildung unter natiirlichen Umstdnden beim Tier
nicht mdglich ist? Oder mufl man eher davon ausgehen, dal3 sie sehr wohl moglich ist, aber

daB bisher nie ein solcher Fall publiziert wurde?

Wenn man die letztere Mdglichkeit als die wahrscheinlichere ansieht, wéren einige tatséchli-
che Beobachtungen als Ursachen denkbar: So fressen Méuse in der Regel ihre millgebildeten
und nicht lebensfahigen Nachkommen auf und entziehen sie damit den Augen der Beobach-
ter. Ebenso diirfte es schwierig sein in der freien Wildbahn auf die Kadaver von Sirenentieren
zu stoflen, noch ehe sie von Aasfressern aufgesucht wurden. Wenig Interesse fiir mi3gebildete
Tiere besteht seit je her in der Landwirtschaft, da sie unter Umstidnden einen nicht unerhebli-
chen Wertverlust darstellen und weitere Kosten und Miihen fiir eine eingehende Untersu-
chung den bereits entstandenen Schaden eher noch vergroflern wiirden. Einen ebenfalls nicht
unerheblichen Schaden hitten viele Tierziichter zu beklagen, wenn ihre Elterntiere aufgrund
von Miflbildungen bei den Nachkommen von der Zucht ausgeschlossen werden wiirden. Da-
her war es in der Vergangenheit {iblich und ist es durchaus auch heute noch, daB3 Tiere unmit-
telbar nach der Geburt beseitigt werden und folglich auch nicht zur weiteren Untersuchung an
die entsprechenden Institutionen gelangen. Und dennoch: ist es nicht merkwiirdig, dal3 zu-
mindest im letzten Jahrhundert bis heute, niemals ein interessierter Veterindrmediziner vom
Vorkommen einer solchen spektakuldren Fehlbildung bei einem landwirtschaftlichen Nutztier

gehort und dariiber berichtet haben sollte?
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Beim Vergleich der auf den vorhergehenden Seiten beschriebenen Befunde bei experimentell
erzeugter Symmelie — die in Tab. 20 iibersichtlich zusammengestellt sind — und den Befunden

bei menschlichen Symmeliefdllen gibt es erstaunliche Parallelen:

- hier wie dort existieren die drei Kategorien der Symmelie:
Sympus dipus
Sympus monopus

Sympus apus

- die beschriebenen Skelettanomalien bei Wirbelsdule, Becken und Extremititen ent-

sprechen einander

- im wesentlichen treten auch im Tierversuch sehr hdufig dieselben Begleitmifbildun-
gen auf wie beim Menschen:
ZNS-Verianderungen
Nieren- und Harnwegsagenesien
Verdnderungen am Genitalapparat
Vorhandensein nur einer Nabelarterie

Colon-Blindsack und Analatresie

- auch im Tierversuch zeigte sich eine Korrelation zwischen dem Schweregrad der
Symmelie und dem Umfang der Begleitmi3bildungen dahingehend, daB3 - wie beim
Menschen hdufig - der am stérksten fehlgebildete Sympus apus auch die schwerwie-
genderen Schédden an anderen Organsystemen aufweist. Sympus dipus-Félle hatten

dagegen weniger und auch leichtere Begleitmif3bildungen.

Am deutlichsten erkennbar sind diese Parallelen zwischen der Symmelie beim Menschen und
der experimentell erzeugten Symmelie bei der Gruppe der genetisch bedingten Symmelien,
weitaus weniger deutlich dagegen bei den durch chemische Agentien ausgeldsten Symmelien

bei Ratten, Hithnern, Goldhamstern und auch Mausen.
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Tabelle 20: Experimentelle Auslosung von Symmelie im Tierversuch

Ursache

Tierart

Beobachtete Anomalien

genetische
Veranderungen

Maus

Symmelie:

- Sympus dipus

- Sympus monopus

- Sympus apus.

Zusitzlich:

- Verdnderungen im Koptbereich: Turricephalus,
Mikrognathie, Mikrostomie, Makroglossie, Pala-
toschisis, Exenzephalie

- Fehlbildungen der Wirbelsdule des Thorax und
des Beckens

- Agenesie des Rectums, Analatresie

- Agenesie der Nieren und der Harnwege, bzw.
unvollstdndige Auspragung des Harnapparates

- Verdnderungen am Genitalapparat

- nur eine Nabelarterie (single umbilical artery)

chemische
Agentien

Ratten
(Adriamycin)

Symmelie

Wirbel- und Beckenknochenanomalien
Thoraxfehlbildungen

Analatresie

Oesophagusatresie

Hiihner
(Ochratoxin)

Symmelie

Goldhamster

(Schwermetalle:

Cd, Pb)

Symmelie
Exenzephalie (sehr héufig)
Nierenagenesie (seltener)

Maus, Ratte
(Retinsdure)

Symmelie
Becken- und Wirbelsdulendefekte
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6. Kausale Pathogenese

Die Frage nach der kausalen Pathogenese der Sirenomelie ist ebenso alt wie das wissenschaft-
liche Interesse an dieser komplexen Fehlbildung.

Das sogenannte ,,Versehen* (eine Schwangere erblickt ein Monster und wird daher selbst
auch ein Monster gebéren) gehort ohne Zweifel in das Reich der Fabel. Um so erstaunlicher
ist es, dal noch im Jahre 1844 DUNN (103) in seiner ansonsten durchaus brauchbaren Fallbe-
schreibung eines Sympus apus folgende Mitteilung macht, die hier als ein Kuriosum nicht un-
erwihnt bleiben sollte: Eine der dlteren Tochter der Frau, die eine Sirene zur Welt brachte,
hatte einen Mann ohne Beine gesehen, der sich auf einem einfachen Wégelchen sitzend fort-
bewegte. Dieses Erlebnis hinterliel einen derartigen Eindruck bei dem Madchen, daB sie tage-
lang an nichts Anderes denken konnte und auch von nichts anderem mehr sprach. Selbst in
der Nacht wurde das Kind von Trdumen geplagt. Zwar hat die Mutter den Mann ohne Beine
nicht selbst gesehen, aber dennoch berichtete DUNN, man konne nicht von der Hand weisen,
daB3 eine derartige Situation auch bei der schwangeren Mutter einen bleibenden Eindruck im
Gedéchtnis hinterlassen und auf diesem Wege die Entwicklung des Kindes in die Richtung
des Erlebten beeinfluf3t habe.

Es handelte sich hier offenbar um ein ,,Versehen II. Ordnung®. Mag sein, dafl der Glaube

Berge versetzen kann, mit Sicherheit aber kann Aberglaube keine Symmelie hervorrufen.

Altere Entstehungstheorien

CRUVEILHIER (79) versuchte als erster, die Symmelie aus mechanischen Griinden zu erkliren.
Er nimmt an, daB3 Kontraktionswellen und ein erhohter Innendruck des Uterus den Embryo
seitlich komprimieren wiirden. Durch diesen Druck kdme es auch zur Verdrehung und Ver-

schmelzung der unteren Extremitéten.
MECKEL (240) fiihrte die Sirenomelie, wie auch andere Miflbildungen auf eine interne ,,regel-

widrig wirkende bildende Tétigkeit™ des Embryos zuriick und zog damit externe Einfliisse als

mogliche Ursachen nicht in Betracht.

149



FORSTER (120) gibt 1865 als Fehlbildungsursachen eine ,,innere traumatische Einwirkung® an,
den Druck auf den Foeten bei Nabelschnurumschlingung, sowie die Verwachsung von Eihdu-
ten mit dem Foetus, insbesondere den Druck abnormer Eihautfdden (amniotische Bénder).
Die dadurch ausgetibte mangelhafte Bildung und die eigentiimliche Verdrehung des Schwanz-
endes des Embryos hitte zur Folge, da3 die Anlagen der unteren Extremitit nahe aneinander

riicken und schlief3lich verschmelzen.

JULLIARD (187) lehnte die Ansicht CRUVEILHIERs ab. Er vertrat die Meinung, daB3 nicht inne-
re, sondern duflere mechanische Ursachen in Frage kommen. Stée oder Erschiitterungen,
welche die Schwangere zu Beginn der Extremitdtenentwicklung erleidet, wiirden zu einer

Annéherung und schlieBlich zu einer Verschmelzung der Extremititenanlagen fiihrten.

F. MARCHAND erwéhnte noch 1897 unter dem Stichwort ,,Mifbildungen* in Eulenburgs Real-
enzyklopédie, Band 15, traumatische Einwirkungen als Ursache fiir die Entstehung der Fehl-

bildungen.

DARESTE (86) berichtete 1877 iiber Versuche an Hithnerembryonen und erklérte die Entste-
hung der Symmelie auch beim Menschen durch die verspitete oder ausbleibende Abhebung
der Schwanzkappe (capouchon caudal) des Amnion: Durch den Druck des Amnions ndhern
sich dann die Rénder der Bauchplatte, die Extremitdtenanlagen schlagen nach dorsal um, be-

wegen sich aufeinander zu und verwachsen sodann.

Mit gewissen Modifikationen schlossen sich andere Autoren dieser Theorie an. CLAUSS (73)
behauptete, daB3 es durch eine mangelhafte Anlage des Wolff-Ganges zu einem Fruchtwas-
sermangel bei Sirenen kommt. Dadurch erkldre sich dann die mangelhafte bzw. verspitete

Abhebung des Amnions.

CLAUSS, GEBHARD (131) und RUGE (312) schlossen sich der Theorie von DARESTE an. Letz-
terer wies aber darauf hin, da3 die Entwicklungsstérungen des Amnions nicht alle bei der Si-
renomelie festgestellten Befunde befriedigend erkliaren konnen. Nach WEIGERT (380 a) liegen
die Anlagen der unteren Extremititen urspriinglich dorsal sehr dicht aneinander und werden
erst durch die fortschreitende Entwicklung des Beckens auf die Seiten des Kdrpers gedréngt.
Die Sirenomelie erklart er durch die Verschmelzung der Extremitéten in dieser urspriinglichen

Lage.
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Von der amniogenen Theorie DARESTEs nimmt AHLFELD (5) deutlichen Abstand, da aufgrund
des langen und intensiven Kontakts des Amnions mit dem Embryo eigentlich mit einer gro-
Ben Zahl von amniotischen Faden zu rechnen sei; doch diese treten nicht auf. Er vermutet die
Ursache der Symmelie in einer rudimentdren Bildung oder abnormen horizontalen Ausrich-
tung des Os sacrum und des Os coccygis nach dorsal. Als Folge davon wiirden Darmbeine
und Sitzbeine ndher zusammenriicken und verschmelzen. Somit konnten sich dann die Hiift-
pfannen nihern und dies sei die Ursache fiir die abnorme Drehung und Verschmelzung der

Oberschenkel. Diese Ansicht wurde auch von zahlreichen anderen Autoren vertreten.

Auch KULIGA (209) duBerte sich zur Genese der Symmelie, wobei er allen Verfechtern der
Kreuzbein-Steilbein-Theorie entgegentrat. Da es Fille mit vollig intaktem Kreuz- und Steif3-
bein gibt, sei es vermessen zu behaupten, daBl in dieser Kondition die primére Ursache fiir die

Verschmelzungsprozesse der unteren Extremitéten zu suchen sei.

VOORTHUYZEN (375) hielt es fiir unmdglich, dal vom Amnion nur seitlich Druck auf den
Embryo ausgeiibt werde, nicht aber auch in Léngsrichtung, wodurch dann ebenfalls Verdnde-
rungen am Embryo zu erwarten wéren. Seiner Ansicht nach ist das Nichtauswachsen des End-
darms die Ursache der Anorektalatresie. Es wiirde auch keine Allantois entstehen; daher das
Fehlen von Blase und Umbilikalarterien. Miiller- und Wolff-Génge wachsen ebenfalls nicht
aus, somit entstiinden nur rudimentdre Genitalorgane. Die Verschmelzung der unteren Extre-
mitdten kdme schlieBlich durch eine Lasion der Extremitdtenknospen zustande. Obwohl er
mehrere Ursachen nannte, konnte aber VOORTHUYZEN damit, nach seinen eigenen Worten,
auch nicht alle typischerweise auftretenden Anomalien bei Sirenen erkldren. Seine Theorie ist
leicht zu widerlegen, weil bei einigen Symmelien Anus und Rektum, aber auch Nieren, bzw.
Genitalorgane vorhanden sind. Als ein Beispiel von vielen sei der Fall von BRUCKNER (54)

genannt.

Einen vollkommen anderen Ansatzpunkt wihlte der Amsterdamer Anatom L. BOLK (43) im
Jahre 1899. Er teilte den Rumpf und die GliedmaBen in verschiedene Segmente ein, und fiihr-
te die Entstehung von Symmelien auf eine Schidigung, beziehungsweise mangelnde Ausbil-
dung dieser Segmente zuriick. Je mehr Segmente fehlten oder geschéadigt wiren, desto ausge-
prégter sollte sich der Grad der Mif3bildungen darstellen. Eine Zusammenfassung dieser Seg-
mentaltheorie in deutscher Sprache enthdlt die Rezension von BOLKS Arbeit durch WIIN

(383). Nach BoLK bilden sich die unteren Extremitdten aus dem 21. bis 27. Korpersegment.
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Endet die Anlage mit dem 23. Segment, so entsteht ein Sympus apus, endet sie mit dem 24.
(25.) Segment, so entsteht ein Sympus monopus (dipus).

Blase, Analkanal und Genitalien sollen dem 27. bis 29. Segment angehéren. Demzufolge
miiflten sie bei Sirenen stets fehlen. Ein Argument gegen BOLKS Theorie ist, da3 sie zwar sehr
oft fehlen, aber keineswegs in allen Fallen. BOLK behauptet aulerdem die Sirenenbildung sei

nicht das Ergebnis einer Verschmelzung, sondern einer mangelnden Trennung.

SLINGENBERG (339) wiederholte diese Theorie und vor allem BOLKS Behauptung, da3 es sich
bei der Sirenomelie nicht um eine Verwachsung, wie von vielen Autoren postuliert, sondern
um eine Nicht-Teilung oder Nicht-Trennung handle.

Diese Argumentation kann man freilich kaum nachvollziehen. Vorausgesetzt, sie sei zutref-
fend, wiirde dies bedeuten: Obwohl beide Extremititenknospen getrennt entstehen, vereinen
sie sich spiter normalerweise und trennen sich dann wieder. Wenn aber diese Trennung aus-

bleibt, liegt eine Symmelie vor.

VEIT (370) schlof3 sich der Theorie BOLKs in vollem Umfang an, relativierte sie aber etwas
durch einen Hinweis auf die Entwicklung der Muskulatur. Wenn, wie BOLK behauptet, Kno-
chen und Muskulatur zum selben Segment gehoren, dann kann es sich bei der Symmelie um
keinen reinen Segmentaldefekt handeln, da in Bereichen mit guter Knochenentwicklung die

Muskulatur sehr oft nur sehr kiimmerlich ausgeprégt ist.

Die einzelne Nabelarterie

Bereits OTTO (271) und vor ihm noch MECKEL (240) wiesen 1840 darauf hin, dal3 eine Ab-
weichung von der Normalsituation bei den Arteriae umbilicales ofters vorkommt, sehr selten
bei normal gebildeten Foeten, wesentlich haufiger jedoch bei miB3gebildeten, bei den Sirenen

aber stets.
WEIGERT (380 a) beschreibt schon 1886 die bei Sirenen fast regelmiBig vorkommenden Ver-

hiltnisse: Anstelle der fehlenden (normalerweise von den Arteriae iliacae internae abzwei-

genden) Nabelarterien geht eine persistierende Arteria omphalomesenterica meist sehr hoch
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von der Aorta abdominalis ab. [hr Lumen ist im Regelfall wesentlich grof3er als beim Stamm
der Bauchaorta, welche als sehr diinnes Gefdl3 die untere Korperhélfte mit Blut versorgt.

WEIGERT zog aus diesen anatomischen Verhiltnissen den Schluf3, daf3 die untere Korperhalfte
deshalb weniger ausgiebig ernihrt wiirde als die obere; dies sei der Grund fiir die Storung der

Extremititenentwicklung.

WEIGERTs Hypothese hat zunichst nur Ablehnung gefunden. Besonders AHLFELD (5), WOLFF
(385), KULIGA (209) und LENZ (220) widersprechen sehr deutlich; sie halten die einzelne Na-
belarterie fiir eine sekundédre Erscheinung, wéhrend sich KAMPMEIER (191) sehr zuriickhal-
tend — with rather mixed feelings — dul3ert.

Freilich erkldart WEIGERTS Theorie nicht die Ursache der gehduften und sehr formenreichen
Mifbildungen im Bereich der oberen Korperhélfte bei Sirenen, aber andererseits steht auch
eindeutig fest, daf} die extrem diinne Aorta abdominalis schon allein aus himodynamischen
Griinden zu einer drastisch reduzierten Blutversorgung und damit zu einer schweren Gewebs-

hypoxie im Becken und in den unteren Extremititen fiihren muB.

Im Hinblick auf die Frage nach der Ursichlichkeit der einzelnen Nabelarterie fiir die Symme-
lien mochte man aber eher den Opponenten WEIGERTS zustimmen. Von den neueren Autoren
sind HEIFETZ (160), STOCKER und HEIFETZ (350) sowie DAVIS et al. (89) derselben Ansicht
und betonen, daf} die ungiinstige Blutversorgung (vascular steal) des foetalen Gewebes in der

unteren Korperhélfte zumindest mitbedingend fiir die Symmelie sei.

Neuere Entstehungstheorien aus den letzten 30 Jahren

GARDNER UND BREUER (129) sind der Ansicht, die Ursache der Sirenomelie sei in einer Uber-
streckung des Neuralrohrs zu suchen. Nachdem sich das Neuralrohr geschlossen hat, werden
zuerst am kranialen Ende die Somiten gebildet und danach am kaudalen Ende. Kommt es vor
der Ausbildung der sakralen Somiten zu einer Uberstreckung des Neuralrohrs, dann kénnen
diese sakralen Somiten nicht mehr entstehen. Vielmehr rotiere im Bereich der Beinknospen
das angrenzende Mesoderm um 180°, und fiihrt damit zu den symmelie-typischen Verinde-

rungen.

153



CHANDEBOIS UND BRUNET (62) suchen die Ursachen fiir die vielfdltigen Stérungen der Sym-
melie in einer mangelhaften oder fehlenden Gewebsinteraktion im axialen Mesoderm wéh-
rend der Gastrulation. Das axiale Mesoderm iibe induktiven EinfluB} auf die drei Keimblétter
aus, und stelle damit den Ausgangspunkt fiir alle spiteren Zellinteraktionen der Organogenese

dar.

Nach O’'RAHILLY UND MULLER (260) soll ein teilweise defektes oder mangelhaft ausgebilde-

tes Mesoderm die typischen Verdanderungen am kaudalen Korperabschnitt hervorrufen.

McCoy (238) schlieBlich kombiniert ursidchlich Storungen der Mikrozirkulation mit Schddi-

gungen des kaudalen Mesoderms.

DAvID und FEIN (88) vertreten eine neue Entstehungstheorie. Danach soll es, ausgeldst durch
eine Entwicklungsstorung der Kloake zu Fehlbildungen des Sinus urogenitalis, des Sinus rec-
talis und des Genitalhdckers kommen. Die Verschmelzung der unteren Extremititen entsteht

nach Meinung der Autoren durch eine Nichttrennung der Extremititenknospen.

Rotation der Extremititen

In vielen Arbeiten {iber Symmelien ist die Rede davon, dal3 die unteren Extremitdten fehler-
haft um 180 Grad nach ventral rotiert seien, weil die Patellae und die Fiile nach dorsal zeigen
und beide Fibulae sowie die V. Strahlen sich medial, also zwischen den Tibiae befinden.
Selbst in jlingeren Arbeiten wie in der von GARDNER UND BREUER (129) wird offensichtlich
noch diese Ansicht vertreten, wenn die Autoren von einer fehlerhaften Rotation des Meso-
derms um 180° sprechen und von den dadurch bedingten symmelie-typischen Verinderungen.
Wie auf Seite 96 dargestellt, handelt es sich aber bei dieser ,,Rotation” um ein normales Ent-
wicklungsstadium. Die richtige Position der Extremitdten bei einem Neugeborenen ist bei
Symmelien also nur deswegen nicht zu sehen, weil die physiologische Rotation nach ventral
(vgl. Abb. 92) nicht mehr stattfinden konnte, nachdem die durch die Fehlbildung bedingte

Verwachsung schon vor der Rotation aufgetreten war.
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Aus diesem Grunde sind auch beim Sympus dipus die beiden Fiile immer an ihren lateralen
Kanten (Tarsus bzw. V. Strahl) verwachsen. Diese liegen ndmlich vor der Rotation nach

ventral dicht beisammen.

Im Gegensatz zu den heute schon ldngst nicht mehr haltbaren Theorien einer pathologischen
Verdrehung der unteren Extremititen als Ursache ihrer eigenartigen Stellung bei den Symme-
lien vertraten schon WEIGERT (380 a), GEBHARD (131) und als erster FORSTER (120) den rich-
tigen Standpunkt, daB nicht etwa eine pathologische Rotation der GliedmaBen nach dorsal
vorliege, sondern vielmehr das Ausbleiben einer notwendigen Drehung der urspriinglich in-

vertiert angelegten Extremitédt nach ventral.

Abb. 92: Rotation der unteren Extremitédten (nach W. J. Larsen, Human Embryology, Edinburgh 1993)
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A und B: Zustand vor der Rotation: Groflzehen nach lateral gerichtet, die V. Strahlen nach medial.
Die Pfeile im mittleren Bild (B) zeigen die gegenldufige Rotationsrichtung der oberen und unteren Extremitéten.
C: Das Neugeborene nach Abschlu3 der Extremititenrotation.
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Das Syndrom der kaudalen Regression und

dhnliche pathologische Einheiten

DUHAMEL (101) schuf 1961 den Begriff des ,,Syndrome of Caudal Regression (CRS)“. Dar-
unter verstand er das gleichzeitige Auftreten von Anomalien des Rektums, des Urogenitalap-
parates und der Beine. Zu den Anomalien der Beine zdhlte er dabei die Sirenomelie. Als
Grund fiir das Entstehen der fischschwanzéhnlichen unteren Gliedmale gibt er einen embryo-
nalen Defekt in der Formation der kaudalen Region an. Noch heute wird von verschiedenen
Autoren die Meinung vertreten, daf3 die Sirenomelie als die schwerste Form des CRS einzu-
ordnen sei (4, 30, 273, 389). Andere Arbeiten dagegen halten es flir unzweckmifBig, das Syn-

drom der Sirenomelie dem CRS zu subsumieren (128, 367).

Eine weitere pathologische Einheit, das VATER-Syndrom (bzw. dessen Erweiterung als
VACTERL-Syndrom), umfalit Wirbelsdulendefekte, Analatresie, Oesophagotrachealfistel,
Nierendefekte, Radiusdefekte und andere Extremitdtenfehlbildungen, sowie kardiovaskulére

Anomalien.

DUNCAN ET AL. (102) wollen in der Sirenomelie und im VATER-Syndrom engverwandte Sto-
rungen sehen. Sie versuchen ihre These durch eine wenig iiberzeugende Statistik zu belegen.
Diese ist vor allem fiir die Sirenomelie kaum aussageféhig, da sie auf einem Stichprobenum-

fang von n = 54 beruht.

Um den Tanz der Syndrome zu vervollstdndigen, etablieren sie auch noch die SDA (Sacro-
coccygeal Dysgenesis Association), die sich von der Sirenomelie und vom VATER-Syndrom
vor allem dadurch unterscheiden soll, da3 keine anatomischen Verdanderungen des Harn- und
des Verdauungsapparates vorliegen und stets zwei Nabelarterien vorhanden sind. SMITH et al.
(340) und andere (zitiert bei 340) betonen die Ahnlichkeit der Symptome bei Sirenomelie,
CRS und VATER-Syndrom.

Dies alles fiihrt zu Gedanken iiber Sinn oder Unsinn eines derartigen Syndromen-Verwirr-
spiels. Durch die Etablierung neuer Begriffe 16st man keine Probleme, sondern kaschiert sie
hochstens, von der Mengen des vergeblich beschriebenen Papiers einmal abgesehen. Je gro-
Ber der Definitionsbereich eines Begriffes wird, desto verwaschener wird er auch, so da3 man

sich schlieBlich sich nichts mehr oder aber alles darunter vorstellen kann.
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Tabelle 21: Vergleichende Darstellung von CRS, Symmelie und VATER-Syndrom.

Syndrom der kaudalen Reg-
ression (CRS)

Symmelie
(Sirenomelie)

VATER- bzw. VACTERL-
Syndrom

Angeborene Fehlbildung der lum-
bosakralen Wirbelsdule

Angeborene Fehlbildung der ge-
samten Wirbelsiule, besonders a-
ber im lumbosakralen Bereich

Wirbelanomalien

Kyphoskoliosen

Kyphoskoliosen

Beckenanomalien

Beckenanomalien

Hypoplasie der unteren
Extremitéten

Verschmelzung der unteren
Extremitéten

Fulldeformititen

Fehlbildungen oder Fehlen
der Fiile

Beugekontrakturen: Hiifte, Knie

Defekte der oberen Extremititen

Defekte der Extremitéiten

Fehlen bzw. Uberzahl von Rippen

Fehlen bzw. Uberzahl von Rippen

Anus normal oder Analatresie Anorektalatresie (Colonblindsack) | Analatresie
Inguinalhernien
Bauchwanddefekte Bauchwanddefekte

Malrotation des Darms

Malrotation des Darms

Oesophagotrachealfistel

Oesophagotrachealfistel

Oesophagotrachealfistel,
Oesophagusatresie

Rektovaginalfistel

Rektourethralfistel

Hufeisenniere

Hufeisenniere

Hydronephrose

Hydronephrose

Vesicourethraler Reflux

Ureterektopie

Nicht letale Nierenfehlbildungen

héufig letale Nierenfehlbildungen

Nierenfehlbildungen

Veranderungen der duBleren Geni-
talorgane

hiufig keine dufleren Genitalorga-
ne, innere Genitalorgane nur
teilweise vorhanden

Agenesie der Miillergdnge

Angeborene Herzfehler

Angeborene Herzfehler

Kardiovaskuldre Anomalien

ZNS-Defekte

ZNS-Defekte

Potter-Face

Mediane Gesichtsspalten

Mediane Gesichtsspalten

Strabismus

Zwei Nabelarterien

meist einfache Nabelarterie

Diabetes mellitus der Miitter

kaum Diabetes mellitus der Miitter

Amnionfliissigkeit normal oder
vermehrt

Oligohydramnie

VATER und VACTERL sind mnemotechnische Ausdriicke fiir ein schweres Fehlbildungssyndrom:
vertebral defects; anal atresia; tracheoesophageal fistulae; renal defects/radial anomalies.
,, VACTERL umfaft zusétzlich noch: cardiovascular anomalies; limb defects.
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Die Tabelle 21 (Seite 157) stellt die Merkmale von CRS, Sirenomelie und VATER-Syndrom
zusammen, soweit sie der Literatur zu entnehmen sind. Die Gegentiberstellung zeigt, daB3 es
trotz vieler gemeinsamer Symptome (wenn auch mit hochst unterschiedlicher Haufigkeit)
auch sehr gravierende Unterschiede zwischen den drei in Frage stehenden Fehlbildungs-
Syndromen gibt. Ob es daher sinnvoll ist, alles unter einem gemeinsamen Oberbegriff, etwa
dem der Caudalen Dysgenesie (siche PADMANABHAN: 273), zusammenzufassen, oder nicht,
mag jeder fiir sich selbst entscheiden. Solange jedenfalls noch keine schliissigen Vorstellun-
gen von einer kausalen Pathogenese vorhanden sind, ist nach Meinung des Autors eine solche

Zusammenfassung wenig sinnvoll.

Abschliefende Bemerkungen

Alle bisher genannten Theorien gehen von den pathologischen Befunden bei den bekannten
Symmelie-Féllen aus und versuchen, diese kausal zu erkldren. Zuerst wurden mechanische
Ursachen in Betracht gezogen: AuBere Gewalteinwirkungen oder innere Schidigungen
(Druck bei Nabelschnurumschlingung und durch Amnionverwachsungen).

Dann wurden Stérungen im Ablauf der Embryonalentwicklung als Ursache benannt: Aplasie
oder Dysplasie des Beckens und des Kreuzbeins, die Verwachsung der Extremitétenknospen,
Segmentdefekte, das Vorhandensein nur einer Nabelarterie, und neuerdings auch eine Ent-

wicklungsstorung der Kloake.

In der Vergangenheit wurde auch die ursdchliche Bedeutung von Krankheiten bzw. Intoxika-
tionen fiir die Symmelie diskutiert: HERTWIG (Die Elemente der Entwicklungslehre, Jena
1904) nannte den Alkoholismus der Eltern ,,in einigen Fillen™ als Ursache. Der Diabetes mel-
litus wurde ebenfalls mit der Sirenomelie in Verbindung gebracht (150, 190). Die grundsatzli-
che teratogene Wirkung des Schwangerschaftsdiabetes ist zwar schon seit langerer Zeit be-
kannt, doch STOKER und HEIFETZ (350) zeigten, daB3 nur bei sehr wenigen Sirenomlie-Féllen
materner Diabetes nachgewiesen werden konnte. Bei der gro3en Haufigkeit des Drogen-
millbrauches ist es natiirlich nicht auszuschlie3en, dafl unter den Miittern symmelischer Kin-
der vereinzelt auch Suchtmittelabhingige zu finden sind. Als ausldsende Ursache kommen

aber weder der Diabetes mellitus, noch die Alkohol- oder Drogenabhéingigkeit in Betracht.
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Die eigentliche Ursache aber, die zur Symmelie fiihrt und aus der man alle mit ihr zusammen
auftretenden Fehlbildungen erkldren konnte, ist bis heute nicht gefunden worden. Sicher war
die Forschung in der Vergangenheit allzusehr auf eine monokausale Genese fixiert. Wenn
man aber das komplexe Fehlbildungssyndrom der Symmelie und das ihm in gewisser Weise
dhnliche Syndrom der kaudalen Regression betrachtet, dringt sich doch der Gedanke auf, daf3
auch ein multikausales Geschehen zugrunde liegen konnte. Die schweren Fehlbildungen bei
Symmelie legen jedenfalls den Schlufl zwingend nahe, daf} die auslésende Ursache, welcher

Art sie auch sei, schon im ersten Monat der Embryonalentwicklung wirksam werden mu8.

In diesem Zusammenhang sind die oben (S. 137 — 148) diskutierten Befunde von Bedeutung,
bei denen eine Symmelie bei genetisch verdnderten Miusen entstanden ist. Die enge Korrela-
tion der ,,Mause-Symmelie* mit der Symmelie beim Menschen macht vielleicht auch im letz-
teren Fall genetische Verdnderungen als Ursache wahrscheinlich. Diese miissen aber nicht
notwendigerweise als numerische oder morphologische Chromosomenaberration in Erschei-
nung treten. Freilich ist es nicht sehr wahrscheinlich, dafl beim Menschen ein bestimmtes
Symmelie-Gen vorhanden ist. Aber es wére denkbar, da3 Symmelie nur entstehen kann, wenn
gewisse Allelkombinationen verschiedener Gene (vielleicht Regulatorgene der Embryonal-
entwicklung) in einem Individuum zusammentreffen. Das wiirde auch erkldren, warum man
bis heute keine familidire Haufung der Symmelie festgestellt hat. Ein solche ist ohnehin kaum
zu erwarten, weil genetische Untersuchungen bisher nur in einigen Fillen durchgefiihrt wor-
den sind, und weil die Fehlbildung sehr selten vorkommt.

Es besteht jedenfalls die Hoffnung, dall weitergehende genetische Forschungen in der Zukunft

zu einer endgiiltigen Klidrung der Symmelieursache fiihren werden.
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E. ZUSAMMENFASSUNG

Der Begriff Symmelie (Sirenomelie, Sympodie oder Meerjungfrauensyndrom) steht fiir eine
Fehlbildung im Bereich des Beckens und der unteren Extremitidten, welche ganz oder teil-
weise miteinander verschmelzen. Diese seltene Missbildung tritt bei 1 von 100.000 Geburten
in Erscheinung und sie ist in den meisten Féllen nicht mit dem Leben vereinbar. Das Syn-
onym »Sirenomelie« findet seinen Ursprung bei den wohl bekannten Sirenen der griechischen

Mythology.

In dieser Arbeit werden vier bisher unveroffentlichte Fille beschrieben und 450 bereits verof-

fentlichte Fallbeschreibungen in tibersichtlicher Weise dargestellt.

Die Sirenomelie wird anhand morphologischer Kriterien in drei Kategorien eingeteilt, begin-

nend mit der schwerwiegensten:

- Sympus apus: Am Ende der verschmolzenen Oberschenkel findet sich meist ein nach
ventral abgewinkelter rudimentérer Unterschenkel. In allen Féllen fehlen beide Fii3e
vollstindig.

- Sympus monopus: Am Ende des konusartigen Sirenen-Unterleibes ist nur ein Fuf}
vorhanden, welcher regelmifig wie ein Haken nach dorsal zeigt.

- Sympus dipus: auch bei dieser Untergruppe sind die unteren Extremitdten in ganzer
Lange verschmolzen, lassen aber, mehr oder minder deutlich, Elemente zweier Fiile

erkennen, welche meist nach dorsolateral gewendet sind.

Die Knochen der Oberschenkel, der Unterschenkel und der Fiile konnen teilweise oder voll-
standig verschmolzen sein; abhingig vom Schweregrad dieser Fehlbildung kénnen die Kno-
chen und Weichteile der Fiile und Unterschenkel auch vollstindig fehlen. Das Becken ist
immer deformiert, wobei oftmals einzelne oder auch mehrere Teile fehlen. Allgemein gesagt
ist der Auspragungsgrad der Fehlbildungen des Blutgefd3- und Nervensystems, sowie der

Muskulatur proportional zum Schweregrad der Symmelie.
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Héaufige Begleitmissbildungen der Sirenomelie sind:
- Potter-face
- Oligodaktylie und Radiusagenesie
- Wirbelanomalien, Skoliose und Spina bifida
- Lungenhypoplasie
- Multiple Herz-und GefdBBanomalien
- Anorektalatresie
- Bilaterale renale Agenesie und Fehlen der &u3eren Geschlechtsorgane
- Einzelne Nabelarterie

- Anomalien des ZNS

Die Haufigkeit von Symmelie und Zwillingsgeburten liegt zwischen 8 und 15%. Dabei kom-
men Sirenen bei monozygoten Zwillingen 100 bis 150 mal haufiger vor, als bei dizygoten o-

der Einlingen.

Bei keinem Sduger, auBBer dem Menschen, wurde bisher von spontaner Symmelie berichtet.
Dennoch gibt es Moglichkeiten bei Labornagern und beim Huhn Sirenomelien auszuldsen.
Neben Verfahren auf genetischer Grundlage gibt es diverse Agentien, die Sirenomelie aus-
16sen konnen: Ochratoxin A, Retinsdure, Adriamycin und Kombinationen von Kadmium und
Blei. Es bestehen Ahnlichkeiten zwischen der Sirenomelie des Menschen und der bei Tieren
(speziell bei der auf genetischer Grundlage), nicht nur was die Anomalien an den unte-
ren/hinteren Extremititen betrifft, sondern auch die Begleitmif3bildungen und die Klassifizie-

rung in die drei Kategorien.

Die Pathogenese ist bis jetzt immer noch nicht geklért, es bestehen einige Theorien:
- Seitliche Kompression durch Amnionfalten
- Defektes oder ungeniigend ausgebildetes kaudales Mesoderm
- fehlerhafte Gewebsinteraktion
- Vascular-Steal-Theorie
- Uberstreckung des Neuralrohrs
- eine Kombination aus Gefdf3schiadigung, Mesodermschidigung und Storung der Mik-
rozirkulation

- Entwicklungsstorungen der Kloake
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Sehr wahrscheinlich sind aber all diese Mechanismen nicht die wahren Ursachen fiir die Ent-
stehung der Sirenomelie. Wenn man ndmlich die Ergebnisse der induzierten Sirenomelie beim
Tier in Betracht zieht, so besteht die Wahrscheinlichkeit einer genetischen Ursache dieses

Syndroms.

Zusammenfassung in englischer Sprache (Summary)

Symelia (mermaid syndrome, sirenomelia or sympodia) is a birth defect where affected in-
fants are born with fused lower limbs. In most cases it is incompatible with life. This rare
mal-formation has a reported incidence of approximately 1 in 100.000 births. The synonym
sireno-melia derived from the well-known sirens (mermaids) of Greek Mythology.
In this study 450 cases of sirenomelia are reviewed and four additional new cases are presen-
ted.
Sirenomelia according to morpological criteria is classified in three categories, beginning with
the most severe form:
- Sympus apus: At the end of the fused thighs is a rudimentary lower leg; no feet are
presented.
- Sympus monopus: At the end of the fused thighs is a very short lower leg; the single
foot, mostly shaped like a hook, is turned backward.
- Sympus dipus: The two legs are fused in several degrees; at their end are in every case

two feet or parts of them.

The bones of the thighs, lower legs and feet can be fused partially or completely, and depend-
ing on the degree of symelia the bones and the soft tissue of the lower leg can be entirely ab-
sent. In all cases the pelvis is misshaped, parts of it are often missing. As a common rule, the
muscular, vascular and nerval malformations and irregularities are proportional with the se-

verity of sirenomelia.

Common associated malformations include:
- Potter-face

- oligodactylia and radial agenesis
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- vertebral defects, scoliosis and spina bifida
- hypoplasia if the lungs

- multiple cardiac defects

- anorectal agenesis

- renal agenesis and absent eyternal genitalia
- single umbilical artery

- defects of the CNS

The combination of sympodia and twin pregnancy varies between 8 and 15 %. The incidence
of sirenomelia in monozygotic twinning is 100 to 150 times more frequent than in dizygotic

twinning or singletons.

So far a spontaneous sympodia has never been described in any mammal except man. Never-
theless, scientists are able to provoke symelia in laboratory animals and in the chick. There
are, besides the manipulation of the genetic material, several reagents who can induce
symelia: Ochratoxin A, retinoic acid, Adriamycin and a combination of cadmium and lead.
There are similarities between symelia in animals (especially the one provoked by genetic
manipulation) and symelia in man, not only concerning the anomalies of the hindlimbs/lower
extremities, but also the associated malformations and even the calssification in three catego-

ries, as described above.

The pathogenesis so far is poorly understood. At present there are several theories postulated
to explain the possible pathogenetic mechanism:

- lateral compression by amniotic folds

- defective and/or deficient caudal mesoderm

- defective tissue interaction

- vascular steal

- overdistension of the neural tube

- acombination of vascular disruption, mesodermal injury and defective microperfusion

- developmental disturbances of the cloaca

But most likely all these mechanism are not the true cause of symelia. Considering the above-
mentioned results of the induced sirenomelia in animals, there is a certain probability of a ge-

netic cause for the mermaid syndrome.
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