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Brachydactyly Type C

Zusammenfassung

Die Autoren beschreiben eine Familie mit Brachydaktylie Typ C
mit autosomal-dominantem Erbgang in vier Generationen. Die
typische Verkiirzung der Finger 2 und 3 konnten bei einem Fami-
lienmitglied gezeigt werden (Proposita). Die Mutter hatte nur
Verkiirzungen der Metacarpale I und Mittelphalangen II, IIl und
V. So erschien der vierte Finger als der langste. Die GrofSmutter
zeigte eine normale Entwicklung der Hinde mit Kampto-Klino-
daktylie. Aber die UrgroBmutter und deren unverheiratete
Schwester (beide verstorben) wiesen nach Angaben den gleichen
Befall wie die Proposita auf.

Einleitung

Verkiirzungen und andere Verdnderungen an den Fingern sind
meist mit weiteren Anomalien mesenchymalen Ursprungs als
Syndrom verkniipft, wiahrend die Brachydaktylie Typ C im Ge-
gensatz zu den anderen Typen A, B und D dies bis auf Ausnahmen
vermissen ldsst [1,2,6,7].

Kasuistik

Eine 22-jihrige Patientin (Nr. 1, Proposita) kam wegen einer Pso-
riasis vulgaris der Ellbogen und Knie zur Behandlung. Dabei fie-
len die beidseits verkiirzten Finger auf. Auf Befragen stellte sich
heraus, dass bereits die UrgroBmutter und deren Schwester
ebenfalls kurze Finger aufwiesen.
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Abstract

The authors describe a family with brachydactyly type C with au-
tosomal-dominant heredity in four generations. The expression
of the symptoms is very different. The typical shortening of the
fingers 2 und 3 could be demonstrated in one female family
member (proposita). The mother had short metacarpalia I and
middle phalanges II, IIl and V only. So the IV th finger seemed to
be the longest. The grandmother had a normal development of
the hands with campto-clino dactyly. But the great-grandmother
and her unmarried sister (both dead) were affected in the same
way as the proposita.

Patientin Nr.1

Die 22-jdhrige Patientin hat beidseits kiirzere dreigliedrige Fin-
ger 2 und 3, die keinerlei Einschrankung bei Beugung und Stre-
ckung aufweisen. Die Nagel sind vollstandig ausgebildet. Beid-
seits besteht eine Vierfingerfurche (Abb.1au.b). Die Zehen sind
unauffillig.

Rontgenaufnahmen der Hiinde und der distalen Unterarme
Dysproportionierte Handskelette beidseits: Verkiirzte Mittel-
phalanx Dig. II beidseits. Ulnarseitige Abflachung der Grundpha-
lanxbasis II beidseits. Abflachung des Os metacarpale-Képfchens
Dig. II beidseits. Dig. IIl beidseits besteht aus vier knochernen
Segmenten. Die Gesamtlange von Dig. III ist beidseits verkiirzt.
Die Gelenkfldche der distalen Ulna projiziert sich ca. 5 mm proxi-
mal des distalen Radio-Ulnargelenkes.
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Abb.1 a Verkiirzte
Finger Il und Ill linke
Hand. b Vierfinger-

furche rechte Hand.

Beurteilung

Unproportionierte Verkiirzungen mehrerer Phalangen des II. und
III. Fingers beidseits. Segmentierungsstérung mit Nachweis von
vier Segmenten des III. Fingers beidseits. Dysmorphie der Grund-
phalanxbasis Il und des Metakarpaleképfchens beidseits, Ulna-
Minusvariante beidseits (Abb. 2).

Aus Platzgriinden ist der beidseits gleich geartete Befund foto-
grafisch von der li. und re. Hand sowie rontgenologisch von der
rechten Hand dargestellt.

Patientin Nr. 2 (Mutter von Nr.1)

Bei der 42-jdhrigen Patientin fallt auf, dass der Finger IV beid-
seits am weitesten nach distal vorragt. Beide Kleinfinger zeigen
eine leichte Beugestellung bei maximaler Streckung und Ver-
kriimmung in der Lingsachse (Klino-Kamptodaktylie). Funktio-
nelle Einschrankungen bestehen nicht. Nagelverdnderungen
sind nicht vorhanden. Die Zehen weisen keine Anomalien auf
(Abb. 3).
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Abb.2 Zweiteilige Mittelphalanx des Fingers Ill rechts.

Abb.3 Finger IV
ragt am weitesten
nach distal vor, Klino-
Kamptodaktylie
(Beugestellung bei
maximaler Streckung
und Krimmung in
der Langsachse).

Rontgenaufnahmen der Hinde und distalen Unterarme

Os metacarpale I beidseits verkiirzt und verplumpt. Verkiirzte
Mittelphalangen von Dig. II, IIl und V beidseits. Die Gelenkfldche
der Ulna projiziert sich beidseits ca. 5 mm proximal des distalen
Radio-Ulnargelenkes.

Beurteilung

Unproportionierte Verkiirzungen des Metakarpale Dig. I beid-
seits und der Mittelphalangen I, III, V beidseits. Ulna-Minus-Va-
riante.

Patientin Nr. 3 (Mutter von Nr. 2)

Die Kleinfinger der 65-jdhrigen Patientin sind beiderseits in
leichter Beugestellung und in der Lingsachse etwas daumen-
wadrts gebogen (Kampto-Klinodaktylie). Bei ihr {iberragt der Fin-
ger Il beiderseits die anderen nach distal. An den Zehen beste-
hen keine Anomalien.
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Abb.4 Stammbaum der
B Familie.
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Rontgenaufnahmen der Hiinde und distalen Unterarme

Beide Handskelette sind regelrecht proportioniert. Gelenkspalt-
verschmdlerungen in den distalen Interphalanxgelenken und
diskrete Randosteophyten.

Beurteilung: Keine Anomalien der Handskelette, Herberden-
Arthrosen beidseits.

Die UrgroBmutter der Proposita und deren unverheiratete
Schwester (beide bereits verstorben) hatten nach Angaben der
Angehorigen auch verkiirzte Zeige- und Mittelfinger.

Kommentar

Es handelt sich um einen autosomal-dominanten Erbgang mit
unterschiedlicher Expressivitdt. Der Befall von nur weiblichen
Familienmitgliedern {iber vier Generationen ist wohl rein zufdl-
lig, zumal der defekte Genort mit Wahrscheinlichkeit auf Chro-
mosom 12q24 liegt [3,4,5]. Lediglich Baraitser und Burn disku-
tieren einen rezessiven Erbgang [1].

Wenn auch gegeniiber anderen Brachydaktylien keine schwer-
wiegenden Veranderungen vorliegen, so zeigen doch die Ront-
genuntersuchungen weiterreichende Anomalien an Mittelhand
und Ulna. Zum Teil sind die Verdnderungen sehr gering ausge-

minimaler Befund

Proposita

prigt, was zum Phinomen des Uberspringens einer Generation
fiihrt. Differenzialdiagnostisch sind andere Brachydaktylien aus-
zuschlieRen, vor allem durch die fehlenden weiteren schwerwie-
genden mesenchymalen Missbildungen [8].
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