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Zusammenfassung

Im Rahmen eines routinemiBig durchgefiihrten Vaterschaftsnachweises ergab sich ein Mutter-Kind-Ausschlu im
Enzym-System der PGM, (Kindesmutter PGM, 1, Kind PGM,2) und im Duffy-System (Kindesmutter Fy(a-b+),
Kind Fy(a+b-) ). Zur Abkldrung dieser Ergebnisse wurde eine Chromosomenanalyse und eine anthropologisch-
erbbiologische Untersuchung durchgefiihrt. Eine Kindesverwechslung konnte ausgeschlossen werden. Bei der
Chromosomenanalyse wurde bei dem Kind eine fragile Stelle in jenem Bereich eines der beiden Chromosomen
Nr. 1 gefunden, der als moglicher Genort sowohl der PGM, als auch des Duffy-Systems gilt. Die exakte Lokali-
sation der Bruchstelle ist 1p31. Die Abkunft der fragilen Stelle vom — leider nicht bekannten — Vater des Proban-
den ist unwahrscheinlich, da die beobachtete strukturelle Aberration mit dem Ausfall der Ausbildung der miitter-
lichen Allele sowohl der PGM, als auch des Duffy-Systems, die im fraglichen Bereich vermutet wurden,
einhergeht.

Damit erscheint eine exakte Lokalisierung der PGM, und des Blutgruppenfaktors Duffy innerhalb des Chromo-
soms Nr. 1 auf ungewohnliche Weise gelungen zu sein. Beide Genloci sind demnach eng benachbart.
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Der Schwerpunkt der gegenstindlichen Arbeit lag in dem Versuch, mittels anthropologisch-erbbiologischer Unter-
suchungsmethoden nachzuweisen, wie sich geringe Chromosomendefekte auf das duBere Erscheinungsbild des
Menschen auswirken.

Schlisselworter: Vaterschaftsnachweis, Chromosomenanalyse, strukturelle Aberration, PGM, und Duffy loci.

Summary

During routine paternity testing an apparent maternal exclusion was suggested by the PGM, enzyme system
(mother PGM, 1, child PGM,2) and by the Duffy system (mother Fy(a-b+), child Fy(a+b-)). To clarify these find-
ings chromosomal analyses and anthropological investigations were carried out. The possibility that the child had
been mistakenly identified after birth could be eliminated. Chromosome analysis of the child showed a fragile site
on one chromosome Nr. 1 at 1p31, a position supposed to carry the PGM, and the Duffy loci. Although the father
of the child is unknown, paternal origin of the fragile site is unlikely due to the coincidence of the structural aber-
ration with the missing expression of the maternal PGM, and Duffy alleles thought to be located at this chromo-
some region. Thus, localisation of the PGM, and Duffy loci on 1p31 has apparently been achieved in an unusual
way. The two loci appear to be closely linked.

Keywords: Paternity testing, chromosomal analysis, fragile sites, PGM, and Duffy loci.

1. Einleitung

Im Rahmen eines Vaterschaftsnachweises am Institut fiir Gerichtliche Medizin der Univer-
sitdt Wien ergab die Blutuntersuchung einen Mutter-Kind-AusschluB im Enzymsystem der
Phosphoglyzeratmutase 1 (PGM,) und im Duffy-System.

Durch eine Chromosomenanalyse konnte empirisch der Gen-Ort fiir PGM, und Duffy am
Chromosom 1 ermittelt werden. Durch die anthropologisch-erbbiologische Untersuchung
konnten die moglichen Ursachen der Mutation erhellt werden. Eine Kindesverwechslung
konnte ausgeschlossen werden.

2. Serologische Resultate :

Tabelle 1 zeigt die bei Kindesmutter und Kind erhobenen Blutmerkmale und HLA-Merk-
male. Wie aus dieser Tabelle ersichtlich, wurde bei der Kindesmutter der PGM, Typ 1 und
beim Kind der Typ 2 gefunden (Tafel 1, oben). Auch die Verhiltnisse im Duffy-System erga-
ben einen Mutter-Kind-AusschluBl; Mutter: Duffy (a- b+), Kind: Duffy (a+ b-).

Bedauerlicherweise konnte in der gegenstindlichen Vaterschaftsbegutachtung der wahre
Vater nie ausfindig gemacht werden. Von den beiden von der Kindesmutter nambhaft
gemachten Minnern war der eine im S/s und Kidd-System, der andere im Gm und HLA-
System ausgeschlossen.

Die bei Kindesmutter und Kind durchgefiihrten Chromosomenuntersuchungen ergaben bei
der Kindesmutter einen normalen Chromosomensatz. Die C-band-Methode zeigte an beiden
Chromosomen Nr. 1 eine durchschnittliche Linge des Konstitutiven, zentromersnahen
Heterochromatins im langen Arm (Igh). Die beiden Homologen waren damit zytologisch
nicht unterscheidbar (Tafel 1, unten).

Der Chromosomensatz des Kindes war ebenfalls, dem weiblichen Geschlecht entsprechend,
komplett. Im kurzen Arm eines Chromosoms Nr. 1 zeigte sich jedoch in 4,5 % der unter-
suchten Metaphasen (insgesamt wurden 487 Zellen aus 5 parallelen Kulturen ausgewertet)
eine fragile Stelle, die als Chromatiden-Bruch oder Gap ihren Ausdruck fand (Tafel 1,
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unten). Es war stets nur eines der beiden Homologen Nr. 1 betroffen. Da auch beim Kind der
Polymorphismus des C-banding in lgh keine Unterscheidung zwischen den Homologen
ermoglichte, kann nur — aber mit ggoBter Wahrscheinlichkeit — vermutet werden, daB die fra-
gile Stelle immer im gleichen Chromosom Nr. 1 auftrat. Die exakte Lokalisation dieser
Bruchstelle ist 1p31.

»Fragile sites” in menschlichen Chromosomen wurden mit folgenden vier Eigenschaften
definiert (SUTHERLAND 1979):

(1) Als gaps, die meistens beide Chromatiden des Metaphasenchromosoms betreffen, die (2)
stets an der gleichen Stelle des betroffenen Chromosoms auftreten. Sofern mit Fortpflan-
zungsfihigkeit vereinbar, werden diese fragilen Stellen einfach dominant vererbt (3). AuBer-
dem (4) miissen unter In-vitro-Bedingungen, die die Chromosomenstabilitidt herabsetzen,
von diesen empfindlichen Stellen ausgehend, azentrische Fragmente, Deletionen, etc. gebil-
det werden.

Zumindest 9 solche fragile Stellen sind im menschlichen Karyotyp bekannt (SHABTAI et al.
1982). In dem hier vorgestellten Fall sind nur die beiden ersten Kriterien fiir eine fragile
Stelle nachweisbar. Die Erblichkeit der fragilen Stelle bei 1p31 konnte erst in folgenden
Generationen untersucht werden, und Spezialkulturmethoden, die die Fragilitit der Chro-
mosomen verstiarken, sind nicht mehr durchfiihrbar, da die Probanden einer weiteren Unter-
suchung nicht mehr zugénglich sind.

Dennoch kann fiir die vorliegende Situation das Auftreten — und zwar Neuauftreten — einer
fragilen Stelle mit hoher Wahrscheinlichkeit angenommen werden. Die Abkunft der fragilen
Stelle vom — leider nicht bekannten — Vater des Probanden ist unwahrscheinlich, da die
beobachtete strukturelle Abberation vom Ausfall der Exprimierung eines miitterlichen Allels
der PGM,, deren Genlokus im fraglichen Bereich vermutet worden war (Cook et al. 1978),
einhergeht. Diese Hypothese erfihrt eine weitere Unterstiitzung durch das Fehlen der miit-
terlichen Allele des Duffy-Systems bei dem Kinde. Auch fiir das Duffy-System wurde als
Lokalisation nicht nur der lange Arm von Chromosom Nr. 1 (PALMER et al. 1977), sondern
auch der kurze Arm des gleichen Chromosoms vermutet (LEE et al. 1974).

Die Zuschreibung eines Genortes zu einem bestimmten Chromosom erfolgt meist durch
Zellhybridisations- oder Kopplungsstudien und kann daher fiir viele Gene systematisch
durchgefiihrt werden. In giinstigen Fillen konnen strukturelle Aberrationen des zu analysie-
renden Chromosoms zur direkten Genlokalisation innerhalb des Chromosoms beitragen (fiir
PGM, siehe CooK et al. 1974). Von solchen , Fixpunkten* ausgehend, kann die wahrschein-
liche Lage anderer Genloci des betreffenden Chromosoms mit Hilfe der Rekombinations-
frequenz abgeschitzt werden (im Fall der PGM, z.B. Goos & HARRIS 1977).

Solche und #hnliche Untersuchungen ergaben als wahrscheinlichen Genort der PGM, den
Bereich 1p221-p311 (CooK et al. 1974). Das gleichzeitige Ausbleiben der Expression miit-
terlicher Allele der PGM, und des Duffy-Systems mit dem Auftreten einer fragilen Stelle im
kurzen Arm von Chromosom Nr. 1 kann am besten damit erklart werden, daB die gleiche
Mutation, die in der Keimzelle der Mutter erfolgt, sowohl zur Zerstérung der Funktion der
genannten Gene als auch zur Briichigkeit des betreffenden Chromosomenabschnittes gefiihrt
hat.

Die beim Kind beobachteten Phianotypen PGM; — 2t und Duffy (a+ b-) wiren demnach
durch den Genotyp PGM, 2 — 0 bzw. Fya/Fy0 bedingt. Wihrend das von der Mutter stam-
mende Chromosom Nr. 1 kein funktionsfihiges Allel fiir die betreffenden Eigenschaften
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mehr hat, treten die — offenbar vom Vater stammenden Allele PGM,2 (Tafel 1, oben) bzw.
Fya=Duffy a — allein in Erscheinung. Es geniigt also bei Reinerbigkeit 1 Allel fiir die mor-
phologische Ausbildung bzw. Sichtbarmachung des Phénotyps.

Damit erscheint eine exakte Lokalisierung der PGM, und des Duffy-Systems innerhalb des
Chromosoms Nr. 1 auf ungewdhnliche Weise gelungen zu sein. Beide Genloci sind offenbar
eng benachbart bei 1p31.

3. Anthropologisch-Erbbiologische Resultate

Um eine eventuelle Kindesverwechslung auszuschlieBen, wurde eine anthropologisch-erb-
biologische Analyse durchgefiihrt. Bei dieser erbbiologischen Untersuchung wurden rund
500 erscheinungsbildliche Erbmerkmale bei Mutter und Kind untersucht, und es wird vom
genetischen Standpunkt ausgegangen, daB ca. 50 % an Erbgut eines Menschen von der miit-
terlichen Seite und ca. S0 % von der viterlichen Seite stammen miissen. Im gegenstindli-
chen Fall konnte — wie schon gesagt — eine Analyse nur zwischen Kindesmutter und Kind
durchgefiihrt werden, da der wahre Vater niemals ermittelt werden konnte.

3.1 Morphologische und metrische Merkmale

Eine vergleichende Analyse der Erbmerkmale ergab, daB iiber 50 % dieser Merkmale zwi-
schen Mutter und Kind iibereinstimmten. Durch diese Recherche ist erwiesen, daf eine Kin-
desverwechslung auszuschlieBen ist.

Ein GroB8teil dieser Erbmerkmale bei Kindesmutter und Kind zeigt jedoch starke Abwei-
chungen von der Norm. Wie aus den Abbildungen ersichtlich, zeigen die beiden untersuch-
ten Personen in ihrer Gesichtsbildung zahlreiche Stigmata in Richtung Dysplasie (Tafel 2).

Die Verfasser meinen, daB die Ursache fiir die Genmutation, die beim Kind auftrat, in einem
labilen Genpool bei der Mutter zu suchen ist, dhnlich wie bei anderen Syndromen, wo
Mikromanifestation bei den Eltern zur vollen Ausprigung der Krankheit beim Kind fiihrt.
Im gegenstindlichen Fall konnte die Neigung zur Mutation von der Kindesmutter ausge-
gangen sein. Besonders auffillig sind die erscheinungsbildlichen Abweichungen von der
Norm bei Kindesmutter und Kind in den Merkmalen der Nase, der Zunge, des Ohres sowie
der FuBmerkmale und im Hautleistensystem der Finger- und Zehenbeeren, Hand- und
FuBflichen sowie im mikroskopischen Haarbefund (Tafeln 2-12).

Die morphologischen und metrischen Merkmale bei Kindesmutter und Kind wurden nach
den im Institut fiir Gerichtliche Medizin der Universitit Wien ausgearbeiteten Befundbogen
im einzelnen eingetragen und sollen im folgenden besprochen werden.

Die Kindesmutter und das Kind haben einen langen Kopf (Km 175 mm, Kd 177 mm, auf-
gewertetes MaB). In der Kopfbreite bleibt das Kind stark hinter dem Befund der Mutter
zuriick, die Mutter besitzt einen sehr breiten, das Kind einen mittelbreiten Kopf, Die Ohr-
hohe ist bei beiden untersuchten Personen dhnlich, ndmlich sehr hoch. Nach der MaBpro-
portion von Kopflinge zur Kopfbreite besitzen beide Personen einen identen Indexwert
(LB-I 88,1 = hyperbrachykran), auch im LH-I gleichen sich Mutter und Kind. Beide Perso-
nen haben einen hypsikranen Indexwert. In der Ansicht von hinten, ausgedriickt durch die
MaBproportion von Kopfbreite zur Kopfhohe, ist der Kopf beider Personen akrokran. Der
Scheitel ist bei Km und Kd ansteigend und in der Form bogig. Das Hinterhaupt ist bei bei-
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den Personen dhnlich ausgebildet, namlich abgeflacht. Der horizontale Kopfumri8 erscheint
bei den untersuchten Personen trapezformig.

Das Gesicht ist bei Km und Kd &hnlich, sehr hoch und sehr breit.

Auch in der Unterkieferwinkelbreite gleicht das Kind seiner Mutter. Beide haben eine sehr
breite Unterkieferwinkelgegend. Das Gesicht erscheint bei Km und Kd hoch und schmal
(hyperleptoprosop). Die Untergesichtsgegend ist bei beiden Personen schwach verjiingt, der
horizontale Gesichtsumri8 ist rautenférmig ausgebildet.

Im Profil ist die Stirne bei der Km zuriickweichend und leicht konkav, beim Kd vertikal und
in der Form gerade. Das vertikale Gesichtsprofil und das vertikale Nasenprofil ist weder vor-
noch zuriickgebaut. Die Hautoberlippe ist bei beiden Probandinnen vorgebaut. Die Hautun-
terlippe erscheint im Profil bei Km und Kd konkav. Das Kinn ist bei der Km vertikal ste-
hend und flachrund, jenes beim Kd erscheint vertikal und markant rund ausgepragt.

Die Stirne ist in der Ansicht von vorne bei beiden untersuchten Personen dhnlich, hoch und
sehr breit. Auch im horizontalen Stirnumril gleicht das Kind seiner Mutter.

Die Brauen sind bei der Km gerade bis miBig gewinkelt, beim Kd stark gewinkelt. Beide
Personen haben breite Brauen, die bei der Km sehr dicht, beim Kd miBig dicht stehen. Eine
Zwischenbrauenbehaarung ist bei der Km stark, beim Kd mittelstark ausgebildet. Beide Pro-
bandinnen haben eine braunschwarze Brauenfarbe (nach FISCHER-SALLER: Y). Die Richtung
der Lidspalte ist bei beiden Personen horizontal, bei der Km mittelbreit, beim Kd breit geoff-
net. Die beiden untersuchten Personen haben einen flachbogigen unteren Lidrand, der Ober-
lidrand erscheint bei der Km niedrig, beim Kind hoch. Bei offener Lidspalte erscheint der
Oberlidplattenbereich beim Kd mittelbreit, bei der Km schmal bzw. nicht sichtbar. Die
Deckfalte ist bei der Km schwer, beim Kd leicht.

Die Augenfarbe ist bei der Km hellgriin (Farbe nach MARTIN-ScHULTZ: 7), das Kd hat
braungriine Augen (Farbe nach MARTIN-SCHULTZ: 10).

Die Struktur des Vorderblattes der Iris ist bei der Km dicht, beim Kd sehr dicht stehend. Die
innere Zone der Regenbogenhaut erscheint bei beiden Personen breit bis sehr breit ausge-
prigt. In der Innenzone zeigen die beiden Personen viele Krypten, in der AuBenzone sehr
wenige. Die Iriskrause ist bei Km und Kd deutlich aufgesetzt und gezackt, bei beiden Per-
sonen sind 4-5 Kontraktionsringe feststellbar.

Km und Kd haben eine miBig hohe und sehr breite Nase, die Nasenbodenlinge ist bei der
Km tief, beim Kd miBig tief. Die Breite zwischen den inneren Augenwinkeln ist bei beiden
Personen mesop. Nach der MaBproportion von Nasenhohe zur Nasenbreite haben beide
untersuchten Personen eine mittelhohe und mittelbreite Nase. Die Nasenwurzel in der
Ansicht von vorne ist bei beiden Probandinnen sehr breit, im Profil niedrig. Auch der Nasen-
riicken ist in der Ansicht von vorne bei Km und Kd dhnlich, namlich sehr breit, im Profil
erscheint der Nasenriicken bei beiden Personen gewellt. Die Nasenspitze in der Ansicht von
vorne ist bei Km und Kd sehr breit, im Profil erscheint sie rund. Die Nasenscheidewand der
Km ist stegformig, jene beim Kd spulenformig und bei beiden Personen sehr breit. Die Rich-
tung der Nasenscheidewand bei der Km ist horizontal, jene beim Kd aufwirts gerichtet. Die
Nasenfliigel sind bei der Km mitteldick, beim Kd dick und bei beiden untersuchten Perso-
nen schwach gewolbt. Dabei sind die Nasenfliigel bei beiden Probandinnen hoch und gut
gefurcht. Die Rénder der Nasenfliigel erscheinen bei der Km bogig, beim Kd gerade. Das
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Kd hat miBig lange und schmale, spindelformige Nasenlocher, jene der Km sind sehr lang,
extrem breit und rautenférmig ausgeprigt.

Die Hautoberlippe ist bei Km und Kd sowohl in der Ansicht von vorne als auch im Profil
mittelhoch. Die Form der Hautoberlippe im Profil ist bei Km und Kd gerade. Das Philtrum
beider Personen erscheint breit, tief und rautenférmig. Die Schleimhautoberlippe beider
untersuchten Personen ist schmal und doppelbogenformig geschweift. Die Km hat eine
groBe, das Kd eine miBig groBe Mundspalte. Km und Kd haben eine breite Schleimhautun-
terlippe. Die Hautunterlippe sowohl in der Ansicht von vorne als auch im Profil ist bei bei-
den Personen dhnlich, nimlich mittelhoch.

Die Zihne sind bei Km und Kd groB und sehr locker stehend, zwischen den beiden oberen
ersten Schneidezihnen ist ein sogenanntes Trema ausgebildet.

Beide untersuchten Personen haben eine lange, schmale und V-formige Zunge. Die Km hat
zahlreiche kurze Lings- und Querfurchen ausgebildet, beim Kd sind weniger Langs- und
Querfurchen feststellbar.

Der Gaumen ist bei der Km sehr lange, miBig breit und hoch, der Zahnbogen U-formig; der
Gaumen steigt nach hinten gerade an, das Querprofil des Gaumens ist trapezformig, die Mit-
telleiste ist undeutlich ausgebildet, wulstférmig und nicht gedoppelt, das Wirzchen ist gro
und rautenformig, beidseitig der Mittelleiste sind 4 sehr kriftige Falten ausgebildet, die
leicht unregelméBig zur Mittelleiste stehen, einige Nebenfalten treten in Erscheinung. Das
Kd hat einen langen, schmalen und hohen Gaumen, die Gaumenform erscheint U-formig;
der Gaumen steigt nach hinten gerade an, das Querprofil des Gaumens ist trapezférmig, die
Mittelleiste ist deutlich ausgebildet und leicht gedoppelt; das Wirzchen ist groB und zylin-
drisch, beidseitig der Mittelleiste sind 4 Falten ausgebildet, die sehr kriftig erscheinen und
leicht unregelmiBig zur Mittelleiste stehen, einige Nebenfalten kommen vor.

Das Kinn ist in der Ansicht von vorne bei beiden Probandinnen hoch und zapfenférmig aus-
gebildet.

Die Ohren sind bei der Km lang und mittelbreit, beim Kind kurz und mittelbreit. Nach der
MaBproportion von Ohrlinge zur Ohrbreite erscheinen die Ohren bei beiden Personen mit-
telformig (Ohr-Index: 52). In bezug auf den duBeren Augenwinkel setzen die Ohren bei Km
und Kd sehr tief an. Das Gesamtrelief des Ohres ist bei beiden Probandinnen stark. Die Lage
der groBten Ohrbreite liegt bei beiden Personen in der Mitte des Ohres. Km und Kd haben
eine niedrige Scheitelhohe des Ohres, die Basisneigung des Ohres ist schrig zuriickwei-
chend. In der Ansicht von hinten sind die Ohren bei Km und Kd stark abstehend. Die Ohr-
leiste der untersuchten Personen ist bandformig, die Ohrgrube der Km ist hoch und schmal,
jene beim Kind mittelhoch und schmal bis mittelbreit. Die Ohrgegenleiste beider Personen
ist mittelbreit und rund. Der Ohrtragus bei der Km ist einhockrig, gro8 und kuppelformig,
beim Kd zweihockrig, groB und wellig. Beide Personen haben einen flach-kuppelférmigen
Antitragus, die Incisura intertragica ist bei Km und Kd lang, bei der Km breit, beim Kd
schmal und bei beiden Personen V-férmig. Das Ohrldppchen beider untersuchten Personen
ist lang und zungenfoérmig.

Der makroskopische Haarbefund ergibt bei der Km braunschwarzes Haar (Farbe nach
FiSCHER-SALLER: Y), das Kd zeigt braunes Haar (Farbe nach FISCHER-SALLER: Q). Die Haare
sind bei der Km leicht wellig und sehr dicht stehend, das Kd hat schlichtes und ebenfalls
sehr dicht stehendes Haar. Beide Personen haben braunschwarze Wimpern, die bei der Km
lang und mittelgebogen, beim Kd sehr lang und stark gebogen erscheinen.
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In der Scheitelgegend des Kopfes zeigen beide Personen einen im Uhrzeigersinn gedrehten
Wirbel. Die Stirnhaargrenze ist bei beiden untersuchten Personen doppelbogig, die Schli-
fenhaargrenze zuriickweichend. Der Nackenhaarstrom des Kd ist konvergent, die Km zeigt
einen Linksstrom.

Die Hiande der Km sind lang und sehr breit, jene des Kd sehr lange und sehr breit. Km und
Kd haben lange Finger, die bei der Km breit, beim Kd mittelbreit sind. Im Lingenverhéltnis
der Finger gleichen sich Km und Kd, die Fingernigel der Km sind rechteckig und gro8, die
des Kd ficherformig und klein.

Die Km besitzt sehr lange und sehr breite, das Kd mittellange und sehr breite FiiBe. Die
Zehen sind bei beiden untersuchten Personen kurz, bei der Km breit, beim Kd mittelbreit.
Im Langenverhiltnis der Zehen weichen die beiden Probandinnen voneinander ab. Die
Zehennigel sind bei der Km rechteckig und mittelgroB, beim Kd facherférmig und mittel-
groB.

3.2 Hautleisten- und Furchenbild

Die Auswertung der epidermalen Leisten- und Furchenmerkmale erfolgte entsprechend den
von CuMMINS & MIDLO (1961) eingefiihrten und von HAUSER (1988) iiberarbeiteten Richt-
linien.

Wie aus Tab. 3 ersichtlich, weist die Mutter vorwiegend kleine und mittelgroB8e, nicht sehr
leistenreiche Schleifen an Finger- und Zehenbeeren auf. Dementsprechend sind auch die
Gesamtleistenzahlen (TRC) an Finger- und Zehenbeeren gegeniiber den Gesamtleistenzah-
len der Ostosterreicherinnen (SzvAssy 1978; TRC Finger-135,48 TRC Zehenbeeren 99.76
Leisten) deutlich niedriger. Bei dem Kinde sind vor allem an den Zehenbeeren dhnliche
Musterkonstellationen und ebenfalls gleichsinnig niedrige Leistenzahlen zu beobachten, an
den Fingerbeeren bedingen jedoch vorwiegend die groBzahligen Wirbelmuster an den vier-
ten Fingern des Kindes einen gegeniiber der Mutter erhdhten Wert, der jedoch ebenfalls weit
unter dem Populationsmittel liegt.

Obwohl Konstellationen wie die bei der Mutter beobachteten neun ulnaren und einer radia-
len Schleife (am linken Zeigefinger) auch in der Normalbevélkerung, wenn auch selten, auf-
treten, gewinnen sie doch im Zusammenhang mit dem beschriebenen labilen Genpool an
Bedeutung.

Auch die Leistenzahlen in den dritten Interdigita (c-d) zeigen bei der Mutter vor allem links-
seitig eine deutliche Reduktionstendenz. Das Kind weicht nicht nur in den Leistenzahlen der
Interdigita, sondern auch im iibrigen Hautleistenbild der Handflache von dem der Mutter ab
(Tab. 3). So besteht bei der letztgenannten ein deutlich transversaler Verlauf der Hauptlini-
en mit gehiuften zusitzlichen digitalen Triradien und Doppelendigungen der Hauptlinien.

Eine Tendenz zur Reduktion findet sich ebenfalls nur bei der Mutter auch im zweiten Inter-
digitum der Planta (z). Sowohl im Bereich der Palma als auch der Planta ist das Kind deut-
lich musterdrmer als die Mutter.

Die drei Hauptbeugefurchen sind bei beiden Probandinnen unauffillig, doch findet sich
sowohl bei der Mutter als auch beim Kind, wenn auch nur unvollstindig ausgepriigt, jene
viertelkreisformige, von DEBRUNNER (1952) als F8 bezeichnete Furche, die von ERNE (1953)
in rund 30 % der Patienten mit Down-Syndrom beobachtet wurde.
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Besonderes Augenmerk ist jedoch auf die bei beiden Probandinnen gleichsinnig stark aus-
geprigte Sekundirfurchung der Handfldchen zu richten und auf das ebenfalls bei beiden
Personen, wenn auch deutlich stirker bei der Mutter, ersichtliche Auftreten ,,weiBer Linien*
(DEBRUNNER 1952; TILLNER 1956, WENDT 1959, 1969) an den Fingerbeeren.

Von HIRTH et al. (1971) wurde in Anlehnung an TILLNER (1956) ein Vierstufenschema der
Intensititsstufen der Hautfurchung entwickelt, nach dem sowohl Mutter wie Kind den stirk-
sten Ausprigungsgrad aufweisen (Stufe IV: flichenhafte, die ganze Palma bedeckende
Furchungen von besonders groBer Dichte und Tiefe). Diese Furchungsintensitit findet sich
bei der ,Normalbevélkerung®” in nur sehr geringem AusmaB, sie wurde von HIRTH et al.
(1971) an einer Stichprobe aus Hamburg unter 100 Kindern niemals und unter 100 Frauen
nur dreimal an der linken Hand beobachtet.

Es ist zwar zu beriicksichtigen, daB der Manifestation verstirkter Hautfurchung endogene
und -exogene Faktoren in wechselndem Verhiltnis zugrundeliegen (Hausfrauenekzem
bedingt durch Kontakt mit Seifen und Detergenzien), doch kann dies als Ursache des star-
ken Intensitdtsgrades beim Kind ausgeschlossen werden. Ebenfalls auszuschlieBen ist bei
beiden Probandinnen das Bestehen eines endogenen Ekzems, bei dem verstirkte Furchungs-
intensitit beobachtet wurde (HIRTH et al. 1971). Wie Studien an Familien und Zwillingsbe-
funden ergeben haben (WENDT 1959, TILLNER 1956), sind Sekundirfurchungsbildungen in
starkem AusmaBe Ausdruck einer erblichen Disposition.

Angesichts der vorliegenden chromosomalen Instabilitit sind dadurch bedingte direkte oder
indirekte Einfliisse auf embryonale Entwicklungsvorginge des Hautleisten- und Furchen-
systems bei Mutter und Kind nicht auszuschlieBen.

3.3 Mikroskopischer Haarbefund

In zwei Arbeiten haben SziLvAssy, KRITSCHER & SEKAL 1987, 1989 die morphologischen
und metrischen Merkmale des menschlichen Haares untersucht und die Ergebnisse vorge-
stellt. Beim menschlichen Haar konnen die erwihnten Merkmale in der Lingseinbettung
und im Haarquerschnitt beobachtet werden, wie in den zitierten Arbeiten ausfiihrlich disku-
tiert wird. Am aussagekriftigsten erweist sich die Beobachtung der Haarquerschnittspriapa-
rate. Bei den morphologischen Merkmalen wird beim Haarquerschnittspréiparat zunéchst die
individuelle Form beschrieben; das menschliche Haar zeigt im Querschnitt eine groBe Varia-
bilitdt und ist daher fiir die Untersuchungen, wie bereits erwihnt, besser geeignet als die
Lingseinbettung der Haare (Tafel 12).

Am Haarquerschnitt lassen sich 8 Formtypen unterscheiden, ndmlich rund, oval, langoval,
ellipsoid, nierenférmig, dreieckig, blattformig und unregelmiBig. Die Pigmentverteilung im
Haarquerschnitt zeigt 3 Typen, ndmlich diinn, mitteldick und dick.

Die metrischen Merkmale im Haarquerschnitt werden mit einem halbautomatischen Bild-
analysesystem ausgewertet. Die Haare im Querschnitt kénnen durch 5 von den Autoren auf-
gestellten metrischen Merkmalen charakterisiert werden: durch die Fliche in p? den groB8-
ten Durchmesser (D-max), den kleinsten Durchmesser (D-min) in p, die mittlere Haardicke
nach der Formel (D-max + D-min)/2 in u sowie durch den sogenannten Formfaktor aus der
Formel 4 A/P?, wobei A die Fliche und P der Umfang des gemessenen Querschnittes ist
(Tabelle 4 und 5).

In der Tabelle 6 sind die metrischen Merkmale des menschlichen Kopfhaares aufgelistet;
enthalten sind auch die Mittelwerte der Gsterreichischen Frauen. Aus dieser Tabelle ist zu
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ersehen, daB die Fliche im Haarquerschnitt bei der Kindesmutter bedeutend den Mittelwert
der weiblichen osterreichischen Bevolkerung iibertrifft. Die Kindesmutter besitzt also
extrem dickes Haar; sie iibertrifft damit auch den Mittelwert der minnlichen Osterreichi-
schen Bevolkerung, der bei 3336 p® liegt. Aus diesem Grund iibertreffen auch die Merk-
male D-max und D-min die Werte der weiblichen osterreichischen Durchschnittsbevolke-
rung.

Nach dem Formfaktor sind die Haare der Kindesmutter im Durchschnitt oval. Die metri-
schen Befunde des 10jdhrigen Kindes bleiben hinter den Befunden der Erwachsenen zuriick.

In der Tabelle 6 wurden 100 Haare nach den morphologischen Merkmalen rund, oval, ellip-
tisch und unregelmiBig ausgezihlt. Aus diesem Befund ist ersichtlich, daB bei der Kindes-
mutter ein fast 50%iger Anteil von unregelmiBigen Haaren besteht. Auch beim Kind ist der
Anteil an unregelmiBigen Haaren gegeniiber der Durchschnittsbevolkerung noch etwas
erhoht. Dieses morphologische Merkmal ,,unregelmiBig* kommt bei verschiedenen Krank-
heiten gehiuft vor, so z.B. bei Mukopolysaccharidose (KRITSCHER, SEKAL & SzZILVASSY,
i.V).

Aus den Haarbefunden kann ein weiteres Indiz dafiir gewonnen werden, dafl die Kindes-
mutter einen ,,Jabilen” Genpool besitzen muB, der sich bei den morphologischen Merkma-
len in der Dysplasie zeigt und offenbar in einem bestimmten Anteil und vorsichtig ausge-
driickt, auf dem miitterlichen Erbwege offenbar an das Kind weitergegeben wurde.

4. Resiimee

Die vorliegende Untersuchung 148t folgenden SchluBl zu:

1. Die fragile Stelle am Chromosom 1 mu8 auf dem miitterlichen Erbwege an das Kind wei-
tergegeben worden sein.

2. Chromosomendefekte manifestieren sich auch im duBeren Erscheinungsbild, wie im
gegenstindlichen Fall durch die Analyse der morphologischen Merkmale demonstriert
wurde.
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Tabelle 1: Serologische Varianten bei Kindesmutter und Kind

Mutter Kind

B B

MSMS MSMS
CcD.Ee CCD.ee
k/k k/k
Fy(a-b+) Fy(atb-)*
P+ P+
Jk(a-bt) Jk(atbt)
Lu(a-b+) Lu(a-b+)
Xg(at) Xg(at)
Le(a-b-) Le(a-b+)
Secretor Secretor
Inv(-1) Inv(-1)
Ge 1-1 Ge 1-1
Hp 2-1 Hp 2-2
PAC pA©

PGM; 1 PGM,2*
AK 1-1 AK 1-1
ADA 1-1 ADA 1-1
GPT 2-1 GPT 2-1
EsD 1-1 EsD 1-1
GLO 2-1 GLO 2-1
HLA A3;B7,8 HLA A1,3;B8,15
GM(a-x-b+f+g+) Gm(a+x-b+f+g+)

* = wiirde auf Mutter/Kind-AusschluB deuten
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Tabelle 2: Kopf- und KérpermaBe bei Kindesmutter und Kind

Kindesmutter

Kopflinge

Kopfbreite

kl. Stirbreite
Jochbogenbreite
Unterkieferwinkelbreite
morph. Gesichtshéhe
phys. Obergesichtshohe
Ohrhohe

Nasenhohe

Nasenbreite
Nasenbodenlinge

innere Augenwinkelbreite
auBere Augenwinkelbreite
Mundbreite

phys. Ohrlinge

phys. Ohrbreite
Handldnge

Handbreite

Kopflinge

Kopfbreite

kl. Stirnbreite
Jochbogenbreite
Unterkieferwinkelbreite
morph. Gesichtshéhe
phys. Obergesichtshohe
Ohrhohe

NasenhShe

Nasenbreite
Nasenbodenlinge

innere Augenwinkelbreite
duBere Augenwinkelbreite
Mundbreite

phys. Ohrlinge

phys. Ohrbreite
Handlinge

Handbreite

aufgewertete Zahlen
177
150
117
143
114
135

139
49
36
20
31

195
97

219
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Tabelle 3: Musterformen (L* ulnare, L' radiale, L fibulare, L'tibiale Schleifen, W¢ elliptischer Wirbel, L distale
Schleife ohne zusitzlichen Triradius, D distale Schleife mit zusitzlichem Triradius, 1 kleine distale Schleife mit
weniger als 6 Leisten, FT Doppelschleife, P’ proximale Schleife mit fibularer Auslaufrichtung, T tibiale Schleife,
W Saumwirbel, V Vestigium) und Leistenzahlen an Fingerbeeren, Hand- und FuBflichen der beiden Probandin-
nen.

FINGERBEEREN
Musterformen
rechts links
I )il 111 v \" I I m v \"
Km L L L* L L L L L L’ L
Kd L L L we L L L L we L
Leistenzahlen
rechts links
I Ul I v A" 1 I I v \'% TRC
Km 13-0 40 7-0 13-0 11-0 13-0 3-0 3-0 16- 0 13-0 96
Kd 19-0 60 9-0 24-20 130 150 1-0 1-0 24-17 150 118
HANDFLACHEN
Musterformen
rechts links
Km 11-7.10.8.5.-t-0.0.0.L.D 11-7.9.7.5-11.t-L".0.D.1.D
Kd 7.57.5.4.-t+0.0.0.0.L 7.5°5.3 -t-0.0.0.0L
Leistenzahlen
a-b b cd a-b b c-d
Km 39 23 3 40 11 41
Kd 34 38 20 40 3 23
FUSSOHLEN
Musterformen
rechts links
Km FT.W.D.0.T.0.0.V pp’efz WePLD.0.T.0.0.V pp’ee’fz
Kd W=.0.D.0.V.0.0.Vp ef Ww=.0.D.0.V.0.0.V p’e f
ZEHENBEEREN
Musterformen
rechts links
I 1 m v A% I 1| m v \"
Km Lf Lf Lf LY L' Af L' L' Lf L' L' Lf
Kd Lf Lf Lf Lf Lf L' Lf Lf Lf L
Leistenzahlen
rechts links
1 o m v \' I L m v \" TRC
Km 9-0 3-0 10-0 42 0 4-0 4-0 130 7-6 5-0 59

Kd 70

3-0 5-0 9-0 10 9-0 1-0

110 130 3-0 62
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Tabelle 4: Individualbefunde der Haarquerschnitte bei der Kindesmutter

Mutter
Fliche in p?
median 3736.360
X 3735.480
s 1559.840
n 100
count percent ) limit
2 2.0 < 600
1 1.0 600
4 4.0 900
1 1.0 1200
4 4.0 1500
6 6.0 1800
6 6.0 1800
6 6.0 2100
3 3.0 2400
5 5.0 2700
6 6.0 3000
7 7.0 3300
11 11.0 3600
5 5.0 3900
5 5.0 4200
8 8.0 4500
4 4.0 4800
6 6.0 5100
8 8.0 5400
1 1.0 5700
1 1.0 6000
Dmax in p
median 85.000
X 83.477
s 20.531
n 100
count percent limit
1 1.0 < 35.00
1 1.0 40.00
4 4.0 45.00
3 30 50.00
6 6.0 55.00
8 8.0 60.00
2 2.0 65.00
11 11.0 70.00
6 6.0 75.00
8 8.0 80.00
10 10.0 85.00
11 11.0 90.00
9 9.0 95.00
4 4.0 100.00
6 6.0 : 105.00
3 3.0 110.00
2 2.0 115.00



form

59.333

56.428

13.213
100

percent
3.0

9.0
11.0
8.0
15.0
23.0
13.0

percent
5.0
4.0

0.907

0.879

0.110
100

percent
3.0
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limit
<0.40
40.00
45.00
50.00

60.00
65.00

75.00

limit
<0.50
0.50
0.55
0.60
0.65
0.70
0.75

0.85
0.90
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Tabelle 5: Individualbefunde der Haarquerschnitte beim Kind

Kind

Fliiche in p?
median

X
S
n

count

0 WD = =

17
16

(=2 YN e}

Dmax in p
median

count

NONWRAR ==

19
17

W AW

2531.250

2460.000
810.015
100

percent

65.790

64.927

14.611
100

percent
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form

50.000

47.852

9.426
100

percent
1.0

0.757

0.743

0.133
100

percent

0.923

0.893

0.118
100

percent
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Tabelle 6: Metrische und morphologische Merkmale des Kopfhaares im Haarquerschnittspréparat bei Kindes-
mutter und Kind

Km Kd osterr. Durchschn.
Bevolkerung
Fliache 3735,00p° 2460,00u* 3075,00p°
D-max 83,48 64,93u 73,16p
D-min 56,43u 47.85u 52,11p
D-max+D-min/2 69,951 56,39 ‘ 62,63n
Form 0,88 0,89 0,88
n rund oval elliptisch unregelmiBig

Km 100 15 25 15 45

Kd 100 28 28 39 5
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Tafel 1: PGM,- Muster in Stirkegelelektrophorese
a: Kindesmutter (1-1)
b: Kind (2-2)
c-¢: Kontrolluntersuchungen
c: (2-1)
d: (1-1)
e: (2-2)
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Tafel 2: Kindesmutter und Kind in den Ansichten von vorne und in den Proﬁleﬂ
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Tafel 3: Detailansichten der Augengegend
oben: Kindesmutter
unten: Kind
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Tafel 4: Detailansichten der Mundgegend
links: Kindesmutter
rechts: Kind
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Tafel 5: Detailansichten von Zunge und Gaumen
links: Kindesmutter
rechts: Kind
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Tafel 6: Detailansichten der Ohren
links: Kindesmutter
rechts: Kind
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Tafel 7: Detailansichten der Hinde und Fiie
links: Kindesmutter
rechts: Kind



©Naturhistorisches Museum Wien, download unter www.biologiezentrum.at

KRITSCHER, H. & al.: Empirische Identifikation eines Genortes Tafel 7




240 ‘Annalen des Naturhistorischen Museums in Wien 96 A

Tafel 8: Hautleistenbefunde der Fingerbeeren der linken Hand
oben: Kindesmutter
unten: Kind
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Tafel 9: Hautleistenbefunde der Fingerbeeren der rechten Hand
oben: Kindesmutter
unten: Kind
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Tafel 10: Hautleistenbild der Handfl:ichen
oben: Kindesmutter
unten: Kind
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Tafel 11: Hautleistenbild der FuBflichen
oben: Kindesmutter
unten: Kind



Tafel 11

KRITSCHER, H. & al.: Empirische Identifikation eines Genortes




248 Annalen des Naturhistorischen Museums in Wien 96 A

Tafel 12: Mikroskopische Darstellung der Haarquerschnitte
oben: Kindesmutter
unten: Kind
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