DISKORDANZURSACHEN BEI ERBGLEICHEN ZWILLINGEN
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Mit der Zwillingsforschung ist uns eine hervorragende Moglichkeit in die Hand
gegeben, den Anteil von Erbgut und Umwelt fiir das Zustandekommen normaler
und krankhafter menschlicher morphologischer und physiologischer Eigenschaften
zu studieren.

Waren es im Anfang der Zwillingséra die Gleichheiten (Konkordanzen) bei
erbgleichen (eineiigen) Zwillingen (EZ, ital. MZ) im Vergleich zu den Verschieden-
heiten (Diskordanzen) bei erbverschiedenen (zweieiigen) Zwillingen (ZZ u. PZ,
ital. DZ) so haben wir in den letzten Jahren mehr und mehr auf Diskordanzen
bei EZ achten gelernt.

Bekanntlich sind Unterschiede im Konkordanz-Diskordanzverhiltnis bei EZ
gegeniber ZZ ein Ausdruck fiir die Bedeutung der Erbveranlagung fiir das Zu-
standekommen eines phinotypischen Erscheinungsbildes. Rein erbbedingte Merk-
male wie z. B. die Blutgruppen sind bei EZ stets konkordant.

Sprechen aber Diskordanzen bei EZ immer gegen Erblichkeit; oder wie kénnen
unterschiedliche Merkmalsausprigungen bei erbgleichen Zwillingen sonst erklirt
werden?

Im folgenden méchte ich an Hand einiger Beispiele versuchen, zur Frage der
Diskordanzursachen bei EZ Stellung zu nehmen.

Folgende wursichlichen Erklirungen sind meines Erachtens mdglich:

Unterschiedliche Merkmalsbildung bei an sich konkordanten Anlagen.
Stiarkere Schwankungen in der Genmanifestation.
Besonderheiten der Zwillingsbildung, ausgehend von Stérungen der Eiteilung.
Nachgeburtliche Entwicklungsstérungen.
« Exogene » Ursachen durch nicht im Zellkern gelegene Einfliisse, Eieinbet-
tungsstorungen oder Einwirkungen von aussen auf die frithe Embryonalentwick-
lung.

6. Unbekannte Ursachen.
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1. Merkmalsunterschiede bei konkordanten Anlagen

Als Beispiel einer geringen Merkmalsverschiedenheit bei an sich konkordanten
EZ méchte ich ein zur Zeit der Untersuchung 12 jahriges weibliches Zwillingspaar
auffithren. Beide Schwestern leiden — wie auch ihre Mutter — an doppelseitiger
Huftgelenksdysplmsw

Dor Ahnlichkeitsbefund ergibt sich aus Abb 1.

I II

Abb. 1. 12 jihrige erbgleiche Zwillingsschwestern (EZ) mit unterschiedlicher Ausbildung einer
konkordanten doppelseitigen Huftgelenksdysplasie. Die Mutter hatte ebenfalls eine doppelsei-
tige Hiiftgelenksdysplasie.

Die erstgeborene Schwester kam spontan zur Welt (I). Bei der Zweitgeborenen
(IT)bestand eine Steisslage. Die Geburt war erst nach Wendung und Extraktion
moglich.

Beide lernten gleichzeitig mit 1 Jahr Sprechen und mit 114 Jahren Laufen.
Dabei fiel der Mutter bei beiden ein watschelnder Gang auf.

Mit 4 Jahren wurde bei beiden eine Redression durchgefiihrt und ein Streck-
verband auf die Dauer von 7 Monaten angelegt. Seitdem kann I besser laufen
als JI. Bis auf Masern und Keuchhusten, die beide gleichzeitig durchmachten,
keine weiteren Erkrankungen.
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Der Vater und 5 Geschwister sind klinisch unauffillig. In der weiteren Sippe
bestand bei der Tochter eines Bruders der ebenfalls erkrankten Mutter eine rechts-
seitige Ektrodaktylie mit Verkriippelung des 2. bis 4. Fingers.

Im Zusammenhang mit unserer Fragestellung interessieren die in Abb. 2 wie-
dergegebenen Rontgenbilder des Beckens. Sie zeigen bei scheinbarer Konkordanz
doch so deutliche Verschiedenheiten in der Form und dem Arrosionsgrad der
Oberschenkelkopfe, dass die Frage nach der Ursache dieser Unterschiede berech-
tigt ist.

Es sei noch einmal betont, dass klinisch bei beiden Zwillingen und auch ihrer
Mutter das Bild einer vollstindigen schweren Hiftgelenksdysplasie besteht. Die
als entwicklungslabil bekannte Anlage zu HL zeigt also in der Sippe unserer Pro-
banden einen stdrkeren Durchschlag als wir nach anderen Befunden bei HL er-
warten diirfen.

Bei beiden Zwillingen wurden die Hiiftgelenksverinderungen gleichzeitig, wie
iiblich, beim Laufenlernen entdeckt. Die Schwestern waren nie voneinander ge-
trennt. Die unterschiedliche Ausprigung der Zerstérungsvorginge an den in
gleicher Weise belasteten Hiiftgelenken lisst sich somit — will man sie nicht in
statischen Unterschieden suchen — allein mit Manifestationsschwankungen der
Anlage erkléren.

Da aber die meisten Erbanlagen des Menschen auf dem Wege vom Gen zum
Phin modifizierenden Einwirkungen von Seiten anderer Erbanlagen wie auch
von aussen her ausgesetzt sind, so diirfen wir auch nur in seltenen Féllen eine
vollkommene Konkordanz wie bei den Blutgruppen erwarten. Geringe Verschie-
denheiten im Ausprigungsgrad bei Anlagen, die in ihrer Manifestation nicht stabil
(also entwicklungslabil im Sinne von Lenz) sind, werden deshalb hiufig anzutreffen
sein. Ein Eingehen auf bestimmte Einzelheiten eriibrigt sich deshalb.

2. Genmanifestationsschwankungen

Als Beispiel einer Zwillingsdiskordanz, die auf stirkeren Manifestations-
schwankungen einer entwicklungslabilen Anlage, also auf dem was wir auch
« schwache Gene » nennen koénnen, mochte ichfein Zwillingspaar auffiihren, das
von Claussen eingehend beschrieben worden ist.

Von den beiden in Abb. 3 wiedergegebenen Zwillingsbriidern, die zur Zeit der
Untersuchung 28 Jahre alt waren, ist I (links), bei dem eine durchgeheden Lippen-
Kiefern-Gaumenspalte bestand, an seiner Lippenspalte operiert worden. Bei dem
dusserlich unauffilligen Bruder (II) fand sich an der Stelle der Spalte des Paarlings
eine Hypoplasie des 2. oberen Schneidezahnes, die als Mikroform der LKG (Men-
gele, Stroer) aufzufassen ist.

Die weitere korperliche Untersuchung der Briider ergab einen angeborenen
Herzfehler (Ventrikel-Septumdefekt, bei I schwerer) und eine Hodenhypoplasie
(ebenfalls bei I stidrker ausgeprigt). Alle 3 Anomalien konnen mit CLAUSSEN auf
das gleiche Gen zuriickgefithrt werden, das zu einer gleichsinnigen Abstufung im
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Abb. 2. Rontgenbilder des Beckens der beiden in Abb. 1 dargestellten
Zwillingsschwestern (oben I, unten II).
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Manifestationsgrad der im Grunde konkordanten Anomalien gefiithrt hat. Ich
mochte auch Claussens Auffassung unterstiitzen, nach der eine gemeinsame
Entwicklungshemmung anzunehmen ist, « die in der 5.-6. Embryonalwoche ma-

d:

I 1I
Abb. 3. Erbgleiche Zwillingsbriider aus einer von v. Verschuer unter-
suchten Serie, von denen nur einer wegen Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
operiert werden musste. Der links abgebildete Paarling (I) wies bei
der mit 28 Jahren von Claussen durchgefiihrten, eingehenden Unter-
suchung ausser der LKG einen stidrkeren Ventrikel-Septumdefekt des
Herzens und eine stirkere Hodenhypoplasie auf als der Bruder. Bei
diesem (II) bestand am linken Oberkiefer eine Hypoplasie des 2. obe-
ren Schneidezahnes.

nifestiert und alle zu der Zeit gerade in raschestem Wachstum befindlichen Dif-
ferenzierungsvorginge betrifft ».

Wir kénnen somit in diesem Zwillingspaar ein besonders ausdrucksvolles Bei-
spiel dafiir sehen, dass auch nur geringe Unterschiede im zeitlichen Ablauf der
Genwirkung bei Zwillingen trotz gleichen Gengefiiges phinisch erhebliche Mani-
festationsverschiedenheiten auslésen kénnen. Uber die letzten Ursachen solcher
Genwirkungsunterschiede sind unsere Kenntnisse noch unzureichend.

3. Besonderheiten der Zwillingsbildung

Viele scheinbare angeborene Verschiedenheiten bei EZ haben ihre Ursache in
den Besonderheiten der Zwillingsschwangerschaft. Erinnert sei nur an unter-
schiedliche Gestaltungen der Kopfform durch das abnorm enge Zusammengepresst-
sein wihrend der Embryonalentwicklung. Von den seit den grundlegenden Un-
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tersuchungen von Siemens, v. Verschuer, Weitz u. a. hinreichend bekannten
Verformungen, die auf der Zwillingsschwangerschaft als solcher beruhen und zu
denen auch wegen der hiufigeren Steissgeburten Hiiftgelenks- oder Fussfehler
zu rechnen sind, soll hier nicht die Rede sein. Meine Ausfithrungen sollen sich

RTINS
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Abb. 4. Dysplasie der rechten Korperhilfte bei einem Paarling (I1)
von erbgleichen, 35 jahrigen Zwillingsschwestern (EZ). Die einseitig

unterentwickelte Schwester war ausserdem schwachsinnig.

vielmehr auf die Zwillingsbildung selbst, also auf Stérungen der Eiteilung und
der spiateren Symmetrie der Paarlinge beschrinken.

Die Frage der Entstehung von Zwillingsasymmetrien ist vor allem von
v. Verschuer (1926, 1927, 1929, 1932, 1933) untersucht worden, der in ersterLinie
«abnorme paratypische intrauterine Bedingungen » als Asymmetrieursachen
angeschuldigt hat. Vorher glaubte z. B. Newman an erbliche Verschiedenheiten
und andere wie z. B. I. Bauer und Dahlberg, dass eineiige Zwillinge sich zueinander
verhielten wie die Korperhilften eines Einlings. Asymmetrien sollten danach auf
Eigenschaften beruhen, die gleichsam nur in einer Kérperhiilfte lokalisiert seien.

Mit den experimentellen Untersuchungen von Spemann und Mitarbeitern
bei Triton taeniatus, denen Untersuchungen von Driesch bei Seeigeleiern voraus-
gegangen sind, ist uns ein erster Einblick in die Zwillingsentstehung und auch in
gewisse Vorginge gegeben, die zu einer Stérung der Zwillingsbildung fiithren kon-
nen. $So ist es Spemann und Falkenberg schon 1919 gelungen, nach medianer
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Durchschniirung von befruchteten Eizellen bis zum Beginn des Gastrulastadiums
kiinstlich Zwillinge zu erzeugen. Dabei konnte festgestellt werden, dass bei frithen
Durchschniirungen bis zum Vierzellenstadium weitgehend symmetrische Zwillinge
erzielt werden konnten, dass jedoch bei spiteren Durchschniirungen bis zum
Beginn der Gastrulation stérkere Asymmetrien beobachtet wurden. Bei einem
Keimling, der am Ende des Blastulastadiums durchschniirt wurde, entstand ein
Zwilling, an dessen innensténdiger Korperseite beide Extremititen fehlten.

Eine mit den tierexperimentellen Untersuchungen von Spemann und Falk-
enberg vollig konform gehende Dysplasie einer Korperhilfte habe ich (1942)
bei einem Paarling eines erbgleichen weiblichen Zwillingspaares beobachten und
verdffentlichen konnen (Abb. 4).

Von den zur Zeit der Untersuchung 35 jihrigen Schwestern war die unauffillige
(I) 154,5 cm, die missbildete (II) 144,7 ecm gross. Bei der in ihrer Entwicklung
Gehemmten war die ganze rechte Korperseite unterentwickelt. Abgesehen von
der auf dem Lichtbild erkennbaren Arm- und Beinverkiirzung bestanden: Atro-
phie des rechten Schultergiirtels, Radiusdefekt, Ulnahypoplasie, hochgradige Hand-
und Fingerverkiimmerungen, Wirbelsynostosen mit Rippenhypoplasie rechts, Atro-
phie der rechten Beckenseite und des luxierten Oberschenkels, totale Fibulaaplasie,
Fehlen des ersten Zehenstrahls bei nur einem ausgebildeten Fusswurzelknochen;
bei Hypsicephalie und Gesichtsasymmetrie fand sich ausserdem eine Debilitit.

Unsere Beobachtung kann als Beweis dafiir angesehen werden, dass uns im
einzelnen noch nicht bekannte Storungen der Zwillingsbildung beim Menschen
zu phinotypisch entsprechenden Verdnderungen fithren kénnen, wie sie sich tie-
rexperimentell durch Eiteilungsstérungen erzeugen lassen. Wir diirfen somit die
Ergebnisse der Untersuchungen von Spemann und Falkenberg als auch fiir
menschliche Verhéltnisse giiltig annehmen.

4. Nachgeburtliche Entwicklungsstérungen

Neben Stérungen der Zwillingsbildung und Genmanifestationsverschieden-
heiten konnen ebensogut nachgeburtliche Einwirkungen zu Diskordanzen bei
EZ fiihren. Hier soll nicht von den sicher exogenen, krankmachenden Einwir-
kungen auf nur einen Zwillingspaarling gesprochen werden. Hieriiber liegen zahl-
reiche Untersuchungen vor und auch besonders eindrucksvolle Nachuntersuchun-
gen von Zwillingen, die nach 10 (Claussen) und jetzt sogar nach 25 Jahren (v.Vers-
chuer) durchgefiihrt sind. Wihrend uns sonst bei unserer einmaligen Zwillings-
untersuchung nur eine Momentaufnahme gelingt, vermégen uns solche Nach-
untersuchungen gleichsam mehrere Szenen aus dem Lebensablauf vor Augen zu
fithren, durch die die Zwillingsforschung erst die erforderliche Dymanik erhilt.

Besonders eindrucksvolle Diskordanzen des nachgeburtlichen Lebens erleben
wir bei unterschiedlichen Wachstumsstérungen. Uber einschligige Beobach-
tungen haben z. B. Liebenam und Liith berichtet.

In Abb. 5 und 6 mochte ich ein Zwillingspaar wiedergeben, das im fritheren
Dahlemer Kaiser-Wilhelm- Institut 1937 und 1943 also im Abstand von ¢ Jahren
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zur Untersuchung kam. Von den beiden 1929 geborenen Briidern blieb der erst-
geborene (I) nach Auskunft der Mutter schon bald nach der Geburt im Wachstum
zuriick. Die Gliedmassen wurden plumper, die Haut trocknete aus. Trotz Hor-

7

11 I II I
Abb. 5. 14 jihrige Zwillingshriider (EZ) mit diskordantem thyreogenen Zwergwuchs.

monbehandlung stumpfte der im Wachstum verzogerte Bruder, der 1937 24 em
und 1943 30 cm kleiner als der kaum auffillig retardierte Bruder war, mehr und
mehr ab. Er bot 1943 das ausgesprochene Bild eines thyreogenen Zwerges mit
Unterentwicklung der Zahne (Abb. 6) wie der Hand- und Fusswurzelknochen,
ferner charakteristischer Facies, Haut und Grundumsatzverminderung.

Nach diesen Feststellungen diirfen wir die Diskordanzursache dieses EZ-Paares
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in einer Stérung des Hormonstoffwechsels (Gl. thyreoidea) sehen, die nur bei dem
einen Paarling zu der schweren Allgemeinentwicklungsstorung gefiihrt hat. Wo-
durch der thyreogene Zwergwuchs nur eines Paarlings ausgelost wurde, vermag

Abb. 6. Zihne der in Abb. 5 wiedergegebenen Zwillinge, a) des grosseren, b) des Zwerges, al
Zeichen der Retardation des Zwerges (I).

ich nicht zu entscheiden. Es sei jedoch darauf hingewiesen, dass EUGSTER-NAE-
GELI beim endemischen Kretinismus in der Schweiz keine wesentlichen Konkor-
danz bzw. Diskordanzunterschiede bei EZ und ZZ feststellen konnte.. Er fand Kon-
kordanz-Diskordanzunterschiede bei EZ und ZZ lediglich im Kérperwachstum,
nicht aber in den kretinischen Hoér- und Gehirnsstérungen. Insgesamt sprechen
seine Befunde dagegen, dass bei schweren Schilddriisenfunktionsstérungen in der
Regel die Erbveranlagung von ausschlaggebender oder auch nur wesentlicher
Bedeutung ist. Im gleichen Sinne sprechen auch Zwillingsbefunde bei anderen
inkretorischen Stoérungen z. B. von Komai und Fukuoka sowie Liith (Hypo-
physenunterfunktion) oder von Lewis (Akromegalie).

Vom Diabetes mellitus, dem in der Regel ebenfalls eine Storung des Hormon-
stoffwechsels (Pankreas) zugrunde liegt, wissen wir heute, dass neben der Erb-
veranlagung auch dussere Einfliisse und bei Frauen eine durchgemachte Gravi-
ditdt ursdchlich von grosser Bedeutung sind. Dies ist namentlich auch durch
diskordante Zwillingsbefunde bei EZ (Hanhart, Lemser, Pannhorst, Then Berg,
Umber u. a.) bestatigt worden.

Gerade das Beispiel Diabetes als nachgeburtliche Hormonausfallsstérung mag
die Bedeutung des nachgeburtlichen Lebensablaufs fiir die Entstehung von Dis-
kordanzen bei EZ unterstreichen.

5. >’ Exogene > Ursachen

Als « exogene » Ursachen mochte ich im folgenden solche bezeichnen, bei denen
ein nachweisbares dusseres Ereignis auf den miitterlichen Organismus fiir eine
diskordante Entwicklungsstorung bei erbgleichen Zwillingen angeschuldigt werden
kann. Wenn man bedenkt, wie geschiitzt ein Embryo in dem Uterus der Mutter
eingebettet ist, und welchen Schutz das alle Erschiitterungen abhaltende Frucht-
wasser der wachsenden Frucht im Mutterleibe zu geben vermag, dann wird man
geneigt sein, Einwirkungen von aussen als Diskordanzursache von Entwicklungs-
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stérungen bei EZ abzulehnen. Miissen doch gerade Einwirkungen von aussen
wie z. B. Strahlen, Einbettungs- oder Erndhrungsstérungen von Seiten der Mutter
beide Paarlinge treffen. .

Es liegen aber doch bereits Beobachtungen vor, die dafiir sprechen, dass nicht
nur Ernshrungs- und Einbettungsstorungen im Uterus der Mutter, sondern sogar
massive Einwirkungen von aussen auf
den miitterlichen Organismus nur einen
Paarling von EZ zu treffen brauchen.

In Abb. 7 méchte ich ein diskordan-
tes Zwillingspaar mit Anencephalie wie-
dergeben, das nach dem placentaren Kol-
lateralkreislauf und den erhobenne sonsti-
gen Befunden sicher erbgleich (EZ) war.

Die Ursache der diskordanten Anen-
cephalie ohne Wirbelsidulenbeteiligung und
ohne Hypoplasie der Nebennieren sah ich
in einem Unfall, den die Mutter im letz-
ten Kriege wihrend eines Fliegerangriffs
erlitten hatte. Sie war zu Zeit der tera-
togenetischen Terminationsperiode eine
13 Stufen hohe Kellertreppe kopfiiber hi-
nuntergefallen und bewusstlos liegen ge-
blieben. Ich méchte annehmen, dass wie in
einem von V. Verschuer. beschriebenen
Fall von schwerer Allgemeinmissbildung
mit LKG ein schwerer Stoss des miitterli-
chen Organismus die Missbildung bei nur
einem Zwillingspaar]jng hervorgerufen
Abb. 7. Weibliche Totgeburten (EZ) mit  0af: Damif ware die diskordante Anen-

diskordanter Anencephalie. g?lll)gi?,he in diesem Falle nicht genbe-
Eine diskordante Fehlbildung, die iiber
den Befund einer Anencephalie hinausgeht, haben Panse und Gierlich beobachtet.

‘Wihrend zwei erbgleiche Totgeburten beziiglich einer Ohrmuschelreduktion,
einer Osophagusatresie und einer Osophagotrachealfistel konkordant waren, fan-
den sich bei nur einem monstrés verbildeten Paarling eine bis zum Kreuzbein
reichende Craniorachischisis sowie eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte und Klump-
fiilsse. Der Paarling war ausserdem ein Acardius und iiber eine gemeinsame Pla-
zenta an den Blutkreislauf des Partners angeschlossen (nach E. Schwalbe sym-
metrische Chorioangiopagen).

Fiir die Atiologie der schweren Allgemeinmissbildung des Acardius scheint
mir in diesem Falle nicht ohne Bedeutung, dass das Monstrum in einem Seiten-
horn des miitterlichen Uterus eingebettet war und offensichtlich schlechtere Ent-

C_mm\xﬁﬂ‘:‘u‘ e
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wicklungsbedingungen als der Partner hatte. Mit Recht haben jedoch Panse
und Gierlich darauf hingewiesen, dass die bei beiden Paarlingen konkordanten
Fehlbildungen (Ohrmuschelreduktion, Osophagusatresie mit Osophagotracheal-
fistel) als gleichartige (genbedingte?) Entwicklungsstérung im Bereich der ersten
Keimenspalte aufgefasst werden kénnen.

Bei den in den letzten Jahren von Strupler gesammelten erbgleichen Zwil-
lingen mit diskordanten Missbildungen (darunter Hemiacardius, Hydrocephalus,
tuberoses Haemangiom der Nase) konnten leider keine hinreichenden #tiologischen
Erklirungen gegeben werden. Im Falle der EZ mit diskordantem Haemangiom
bleibt die Frage einer somatischen Mutation, die vor allem von K. H. Bauer und
F. Lenz allgemein fiir die Geschwulstbildung diskutiert worden ist, als ein ver-
tretbarer Erklarungsversuch.

In diesem Zusammenhang sei darauf hingewiesen, dass selbst bei « zusammen-
gewachsenen » Zwillingen, also bei echten Doppelbildungen, bei denen die Zwil-
lingsbildung unvollstindig gewesen ist, diskordante Anomalien beobachtet werden
konnten. In der « Morphologie der Missbildungen des Menschen und der Tiere »
hat E. Schwalbe (1907) in Fig. 245 einen Thoracopagus monosymmetros abge-
bildet, dessen einer Individualteil eine doppelseitige Oberkieferspaltung (Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte?) aufweist. Eine einseitige Oberkieferspalte zeigt ein in
Fig. 302 nach einer Beobachtung von Barkow (1821) abgebildeter Craniopagus
occipitalis, dessen einseitige Spaltbildung allerdings mit der Asymmetrie der am
Hinterhaupt verwachsenen Koépfe erklart werden kann.

Im Jahre 1934 hat G. B. Gruber mehrere Dicephala vorgestellt. In einem
Falle pestand bei einem durch einen hinteren Hirnbruch ausgezeichneten Schidel
eine mikrocephalische Hemicranie, in einem anderen nur bei einem Fruchtanteil
eine Cranjorachischisis. Die beiden missbildeten Kopfe waren jeweils wesentlich
kleiner als die anderen. Im zweiten Falle scheint nach der Abbildung ausserdem
bei dem grosseren Kopf eine Oberlippenspalte vorzuliegen. Erwihnen mochte
ich schliesslich eine von Gruber wiedergegebene Nachzeichnung von Dicephala,
die schon bei Licetus (1668) dargestellt sind, und von denen ein Kopf arhinence-
phal ist.

Nach diesen Beobachtungen vermoégen demnach auch bei Doppelbildungen
offensichtlich «exogene » Einwirkungen im Sinne einer Entwicklungshemmung
zu einer Diskordanz der unvollstindig geteilten Zwillingspaarlinge zu fiihren.

6 . Unbekannte Ursachen

In diese Gruppe miissten wir eigentlich die Mehrzahl der bisher genannten
diskordanten Fehlbildungen bei erbgleichen Zwillingen einreihen. Sind doch un-
sere Kenntnisse iiber die pathogenetischen Vorginge bei der Entstehung von
Missbildungen ebenso liickenhaft wie bei anderen Anomalien und Entwicklungs-
fehlern.

Mit der Feststellung, dass menschliche Missbildungen wie z. B. Wachstums-
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II I

storugen genbedingt sein konnen
oder sich auf ein nachweisbares
dusseres Ereignis zuriickfiihren
lassen, haben wir eine Erkldrung
fir die Atiologie gefunden. Der
Weg von der normalen embryona-
len Ausgangszelle bis zu ihren pa-
thologisch verdnderten Abkémm-
lingen, den wir mit dem Begriff
Pathogenese zu ' erfassen versu-
chen, kennen wir in der Regel
nicht. Wir sind deshalb zumeist
auf Hypothesen angewiesen.

Zum Abschluss meiner Aus-
fithrungen iiber Diskordanzursa-
chen bei erbgleichen Zwillingen
mochte ich deshalb ein Paar auf-
tihren iiber dessen diskordante
Koperbefunde ich keine Erkli-
rung abzugeben vermag:

Von den beiden in Abb. 8
wiedergegebenen Briidern, die wir
nach der Blutuntersuchung und
nach dem Papillarlinienbefund
als erbgleich erkannt haben, war
der grossere 1943 im Alter von 10
Jahren 120 cm gross, der schwer
missbildete Zwerg 86 cm gross.
Der Zwerg starb kurz nach der
rontgenologischen Untersuchung,

Abb. 8. 10 jahrige Zwillingsbriider
(EZ) mit diskordantem Zwergwuchs,
den ich in das Gebiet der multiplen
Epiphysenstorungen eingeordnet ha-
be. Der Zwerg (II), der nie laufen
und sprechen konnte, wies eine rontge-
nologisch besonders auffillige, schwere
allgemeine Skelettentwicklungsstorung
auf. Er starb kurz nach der Untersu-
chung. Bei dem unauffillig erschei-
nenden Bruder (I) bestand ein doppel-
seitiges Iriskolobom, das bei dem
Zwerg fehlte.
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die eine erhebliche Verzogerung der gesamten Knochenentwicklung mit mul-
tiplen Epiphysenstorungen und Hand- und Fusswurzelknochenreduktion so-
wie Wirbelkérperabflachungen im Sinne einer Platyspondylie und doppelseitiger
Hiiftgelenksdysplasie mit Mikroepiphysen und Verschlusstérung der Y-Fugen
am Becken aufdeckte. Eine Einordnung der Skelettentwicklungsstérungen in
eine der bekannten Formen von multiplen Epiphysenstérungen wie Dysostosis
multiplex (Pfaundler-Hurler) oder Dysostosis MORQUIO war nicht méglich.
Wiahrend die Augen des Zwerges keine krankhaften Verinderungen zeigten, fand
sich bei dem grésseren Bruder ein doppelseitiges Iriskolobom. Uber Verinderun-
gen in der Familie im Sinne von Wachstumsstérungen oder Kolobomen war nichts
in Erfahrung zu bringen.

Ausser der Tatsache, dass die Zwillingsbriider sowohl beziiglich des Zwerg-
wuchses als auch beziiglich des Iriskoloboms des Partners diskordant waren, miis-
sen in diesem Falle alle ursidchlichen oder auch differentialdiagnostischen Fragen
offen bleiben. Gerade dieser Fall zeigt aber die Notwendigkeit einer systemati-
schen Beobachtung diskordanter Befunde bei EZ, um unsere Kenntnis iiber das
Wesen und die Ursachen menschlicher Missbildungen und Entwicklungsstorungen
oder ganz allgemein von zahlreichen normalen und pathologischen Merkmalen
und Eigenschaften zu erweitern.

Die Zwillingsforschung am Menschen ist noch jung. Das kiirzlich erschienene
umfangreiche Werk von Luigi Gedda: « Studio dei Gemelli » zeigt aber, was in
der geringen Zahl von Jahren, die bisher fiir eine systematische Zwillingsforschung
zur Verfiigung standen, schon erarbeitet worden ist.

Ernste Forschung will nicht still stehen. Mogen meine Ausfithrungen, die
keinen Anspruch auf Vollstindigkeit erheben, dazu beitragen, aufzuzeigen, in
welcher Richtung Zwillingsuntersuchungen auch in Zukunft erfolgversprechend
sein diirften.
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ZUSAMMENFASSUNG

Diese Arbeit behandelt griossere \Ierl\ma]welschledenhelten, die in erbgleichen Zwillingen
Ofters gefunden werden. Dlese Verschiedenheiten sind auf eine M: lmfestatlonslablllt«lt zuruck-
/ufuhlen wie z.B. im Falle von 12 jihrigen EZ mit zwar konkordantes doppelseitiger Hiift-
gelenksdysplasie, aber verschiedenen RoOntgenbild. Ausserdem konnen diese Verschiedenheiten
.luf iiussere Binflisse wihrend des intrauterinen Lebens, auf hormonale Wachstumsstrungen ete.
zuriickzufiihren sein. Unter den diskordanten Fiillen mit unbekannter Ursache bringt der Autor
ein eineiiges Zwillingspaar von 10 Jahren, bei dem ein' Zwilling stark im “‘lchstum zuriick-
geblieben ist, wilhrend der andere /w1llmg an einem (101)1)e]\e1t1g'en Iriskolobom leidet.

RIASSUNTO

I1 lavoro & dedicato alle no-
tevoli differenze che talora si
possono verificare fra gemelli
che hanno un'eguale ered:ti.
Queste differenze possono esse-
re dovute a labilith di manife-
stazione. come nel caso di due
wenmelle M7 di 12 anni con di-
splasia concordante dell’artico-
lazione dell’anca ma con qua-
dro radiologico differente. In-
oltre queste differenze possono
essere dovute 2 particolarita
della vita endouterina, ad al-
terazioni della crescenza per
disturbi ormonali, ecc. Fra i
casi a wausa ignota, T'A. pre-
senta una coppia MZ di anni
10 in cui un gemello & forte-
mente arretrato nella crescen-
za mentre il cogemello presen-
ta coloboma dell’iride.

RESUME

Le travail est consacré aux
différences notables qui peu-
vent se vérifier entre jumeaux
présentant une égale hérédité.
Ces différences peuvent otre
dues 1 1a labilité de manifesta-
tion, comme dans le cas de
deux jumelles MZ de 12 ans
avec dysplasie concordante de
Particulation de 1la hanche,
mais présentant un tableau
radiologique ditférent. En ou-
tre ces différences peuvent
&tre dues 4 des particularités
de Ia vie intra-utérine, a des
altérations de croissance sous
T'effet de troubles des hormo-
nes, ete. Parmi les cas dont la
cause  est  inconnue, 1'auteur
nous présente un couple MZ
de 10 ans, dont un jumeau est
fortement arriéré dans sa
croissance tandis que son fréve
souffre de coloboma de 1iris.

SUMMARY

This article discusses the
major differences which can
be fuond from time to time in
homozygotic twins. In some
instances there may be diffe-
rences in manifestation, as in
the case of a pair of monozy-
gotic twins, aged 12, with con-
cordant dysplasia of the hip-
joint but with different radio-
logical pictures. Ditferences
may also be due to particular
incidents during intra-uterine
life, alterations in growth re-
sulting from hormonal distur-
bances ete. In some cases the
cause of the differences is not
known and, as an example, the
author cites a  monozygotic
twin-pair aged 10, one member
of which is much retarded in
growth while the co-twin suf-
fers from coloboma of the iris.
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