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Fehlbildungen

Ageerbte (genetisch bedingte ) Krankheiten

Aerworbene Krankheiten
A Fehlbildung der Fruchtblase
A Strahlenbelastung
A Nebenwirkungen  eines Medikamentes
A Virusinfektion  (é a A N Brippe)
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Genetik
Gregor Mendel

Al 2721 A d ANGB arMBtA N &
=E9 AA

A 1856 begann Mendel seine
Kreuzungsversuche im
Klostergarten, wo er v.a.
Erbsenpflanzen kreuzte.

AW NEaaRRNAA KOt AN

WGNaEr 70t N ak NE e
A Seine genauen Beobachtungen
Ret enNA ~ 7?7 gNr
TNADANAY rr Ot N ¢
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Genetik
Gregor Mendel

$zULOI NEMZEDEK

SzULGI NEMZEDEK

) UTODNEMZEDEK F4

o

intermedier 6roklésmenet dominans 6réklésmenet
nagy csodatélcsér oroszlanszaj
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Genetik -Vererbung

Erbkrankheiten folgen verschiedenen )
MeEek T a AT NA ?2ADZ r dqADZ Bdgan ?AANANEr Ot d
Vererbungs -, Wiederholungs - und
Erkrankungswahrscheinlichkeiten verbunden.

A Monogenie
A multifaktorielle McacEk 7 a AT N
A Chromosomenaberrationen
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Monogenie

Aautosomale MacEk f a AT N
A dominant
rezessiv

AX-chromosomale Mk f a Af N
A dominant
A rezessiv
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Autosomal -dominante r Erbg ang

A odNe Ret aan KNa&ENdar NdA WNEca ADN&EANr | AAN/

homologen Chromosomen zur TNEt BAArr A2 r.nEaf ? AT

A Die genetische Information liegt auf einem der 44
Chromosomen (Geschlechtschromosomen X und Y
A?rf NAeBBNAU Weax ?ADZ adaEDZ ? AAkt a AT df

vererbt. w 5@ e

Adfoc DN ,AQtieBBNM O OB OO OO MO

eines Erkrankten besteht |

ein Risiko von 50 % das o) = ’ (]
defekte Allel zu erben @ ‘ i i
und ebenfalls i [j ,j @

INEt BAAKr Ancdoa? N ' ? rN A
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Scheuthauer -Marie -Sainton Syndrom
(dysostosis cleidocranialis)

2. Osteogenesis imperfecta

3. Crouzon -Syndrom

4. Treacher Collins -Franceschetti Syndrom
(dysostosis mandibulofacialis)

5. Apert -Syndrom

6. Gardner -Syndrom

/. Waardenburg |. Syndrom

8. Marfan -Syndrom

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis
cleidocranialis , Scheuthauer -Marie -
Sainton -Syndrom

¥

Skelettdysplasie ~ mit weiten kranialen Suturen ,¥ N &f N&EA NB
Schluss der Fontanellen , Hyperdontie und Klavikulahypo -/-

aplasie auf der Grundlage einer desmalen

ArrdRdt AndeArrAaaE? AT
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis
cleidocranialis , Scheuthauer -Marie -Sainton -
Syndrom

Symptomatik
A Kleinwuchs
A Totale oder partielle
A Aplasie der Claviculae
Al nAAr dN DN
ANdA |j?2r ABBNA
A Gelenkeschlaffheit

» N
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis
cleidocranialis , Scheuthauer -Marie -
Sainton -Syndrom

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
AGN&E' of NeaA N GNaEr Qt A
A Unterkiefersymphyse
A Hypertelorismus
A Breite eingezogene Nasenwurzel
AGNaE" af Nean NE& G NanterDrerk
AfeANAANAKANR ? ADZ i Qt
AGNEt 9 @ QA NDNAK Ar dr
A Makrozephalus

'~ SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis cleidocranialis
Scheuthauer -Marie -Sainton -Syndrom

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
A Abgeflachtes Mittelgesicht V Maxilla - und Jochbeinhypoplasie
AHypoplastische ©gd NRN&Et at ANA
A Hoher Gaumen
A Multiple Hyperdontie
ARetinierte | @t AN eBapischer Lokalisation
AKronen - und Wurzelanomalien
A Ankylosen der Zahnwurzeln
AVerdickte Alveolarknochen

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis cleidocranialis
Scheuthauer -Marie -Sainton -Syndrom

ymptomatik
Orofaziokran . Befunde:
Mi A&ENB WN&' aaf Nean N éNreacenadeA D

SEMMEL}\
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Autosomal -dominante r
Erbg aRgksia cleidocranialis

Dysostosis cleidocranialis
Scheuthauer -Marie -Sainton -Syndrom

Hypertelorismus.
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Autosomal -dominante r
Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis
cleidocranialis

Scheuthauer -Marie -
Sainton -Syndrom

.

¥

T
r
'\

14 Jahre alt: Dentitio tarda
klinisch und auf dem OPG sieht
man die normalen und
supplementalenbl. Z2 hne

SEMMELWEIS

ECYETEM 1769



Autosomal -dominante r Erbg ang

o

Frontal Ansichtdes S ¢ h 2 dder¢h$ersistenz der methopischen
Sutur by Cleidocraniale Dysplasie.
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Autosomal -dominante r Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis
cleidocranialis , Scheuthauer -Marie -Sainton -
Syndrom

=Nt AADZ? Afr Baaf £d4Ot t Nd A NA

AOralchirurgischse und t+t ¢ NRNEe eaAnt e no DF |
Therapie
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Autosomal -dominante r Erbg ang

2. Osteogenesis imperfecta

-©e Bn ANI N —q,/\DZN’r‘N:N r Ot n o Ot
AKKNB DN@ ©Ae Ot NAR D2 €Ot #fr /

des Typ | VKollagens
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Autosomal -dominante

2. Osteogenesis imperfecta
Fragilitas ossum

A Typ | - milde Symptomatik
A Typ Il Vietale Form
A Typ IIl, IV Vschwere Formen

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

2. Osteogenesis imperfecta Typl
Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
A Dentinogenesis imperfecta
Agrau-k KA? eDNaE ldgdAENALLQAAN | at AN
A Keratokonus
A Blaue Scleren
A Otosklerotische i Qt = Nt aaed f & Nd A

", SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

2. Osteogenesis mperfecta Typ |

[ 4
4
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Autosomal -dominante r Erbg ang

3. Crouzon -Syndrom , Disostosis craniofacialis

Kraniofaciale ! ? RRa A A ddurchNhrzeXigen
Verschluss der Kolonar - und Sagittalnahrt

Zunehmender intrakranieller Drucksteigerung

= EGYETEM 1769



Autosomal -dominante r Erbg ang

3. Crouzon -Syndrom, Disostosis craniofacialis
Symptomatik

A Hypoplasie des Oberkiefers

A Mittelgesicht Hypoplasie

A Exophtalmus

A Nase hat die Gestalt eines Papageienschnabels
A Kurze Oberlippe

" ECYETEM 1769



Autosomal -dominante r Erbg ang

3. Crouzon -Syndrom, Disostosis craniofacialis

AL S
w W WN
ol A 1 '
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Autosomal -dominante r Erbg ang

3. Crouzon -Syndrom , Disostosis craniofacialis
Symptomatik

Hypoplasie des Oberkiefers

Am Gaumen laterale R d k cgemdibkungen
Mittelgesicht Hypoplasie

Exophtalmus

Nase hat die Gestalt eines Papageienschnabels
Kurze Oberlippe

=, SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

3. Crouzon -Syndrom ,
Disostosis craniofacialis

Symptomatik

AGN &t o aundhz cschmaler
Oberkiefer -Zahnbogen

A Progenie
A Offener Biss, Kreuzbiss
Ai At ANAT r A a ADN

Andere Befunde
durch Zunehmender
intrakranieller .
Drucksteigerung sNt ? AD&S &
epileptiforme ! ARg A AN
Kopfschmerzen , Geistige
Behindrung

Arthur Nouel

ECYETEM 1769




Autosomal -dominante r Erbg ang

4. Mandibulo -Faziale Dysostose , Franceschetti -
Syndrom , Treacher -Collins -Syndrom

|

Kraniofazialer = Fehlbildungskomplex
Defekt des 5. Chromosoms

SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

4. Mandibulo -Faziale Dysostose
Franceschetti -Syndrom, Treacher -
Collins -Syndrom

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
A9 A A D37 k ? Mileogridtie
A Hypoplastische Kondylen
A¥ Nt o' AN CAANGEs d NRNMN
A Jochbeinhypoplasie Al
A Hypoplasie der Sinus maxillares
A Parotisaplasie 5
A Hypoplastische A ? nae&Ae ek ga AKX S
A Makrostomie

v SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

4. Mandibulo -Faziale _
Dysostose , Franceschetti -
Syndrom, Treacher -Collins -
Syndrom

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
A Schmales Gesicht
A Nach unten weisende Mundwinkel
A Mikrotie

A Fehlbildungen des Mittel - und
Innenohres

AR Qt An NEt o cTaitbkeN d A R

» SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

4. Mandibulo -Faziale
Dysostose
Franceschetti -
Syndrom , Treacher -
Collins -Syndrom

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde :

A Pharyngeale Hypoplasie

A Spalte im LKG-Bereich
(35%)

SEMMELWEI
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Autosomal -dominante r Erbg ang

5. Apert -Syndrom,
Akrocephalosyndaktylie

Kraniosynostose
Mittelgesichthypoplasie und Fr

~

rm BBNAGEdr Ot N £t AaQt NEAN
DANE o9 ADMN ge mib¥pischen 5
NEANT WNEr AANA f 21 deAr kEo
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Autosomal -dominante r Erbg ang

5. Apert -Syndrom , Akrocephalosyndaktylie

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde

Ay cAnN' Roakeffiguiahdn der Lippen

A Maxillahypoplasie mit Engstand derj at AN
A Unterentwickeltes  Mittelgesicht

A Progenie

A Offener Biss, Kreuzbiss

A GNaE' af NMabndhrchbruch

SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg anc

5. Apert -Syndrom, Akrocephalosyndaktylie

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde:

Ay ceAnN' ReceBdi N ©e ARdf ? cAnde A DNc §
A Maxillahypoplasie mit Engstand DAN& | at AN |
A Unterentwickeltes Mittelgesicht

A Progenie

A Offener Biss, Kreuzbiss

AGNxE' f NeanN&E | At AD2 cQt k &? Ot
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Autosomal -dominante r Erbg ang
5. Apert -Syndrom, Akrocephalosyndaktylie

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:

A Hoher Gaumen mit seitlic ~ hen Schwellungen, dadurch eine
mediale Furche

Ao @ ? R d Bpalte oder Uvula bifida
A Reduziete pharyngeale o ot NR

Andere Befunde:

A Schw ere Syndactylien

A Generalisierte Skelettdysplasie
A Geistige Behinderung

vy SEMMELWEIS
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Uvula bifida

SEMMELW
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Autosomal -dominante r Erbg ang

6. Gardner -Syndrom , Poliposis interstinalis

Darmpolyposis mit hoher Entartungstendenz und dentaler
Symptomatik

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde
A Multiple Odontome
A Hyperdontie
A Formanomalien derj at AN
A Hyperzementose
A Wurzelabsorptionen , Ankylosen
A Retenzionen
A Perzistenz der 1 ¢ AQt * at AN
A Andere Befunde :
A Multiple Polypen im Gastrointestinal -Trakt
A Hauthyperplasien und Vhyperpigmentierungen

= EGYETEM 1769



Autosomal -dominante r Erbg ang

6. Gardner -Syndrom , Poliposis interstinalis

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

6. Gardner -Syndrom , Poliposis interstinalis

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

6. Gardner -Syndrom , Poliposis interstinalis

, SEMMELWEIS ‘



Autosomal -dominante r Erbg ang

6. Gardner -Syndrom , Poliposis interstinalis

Osteom

EMMELWE

ECYETEM 1769



Autosomal -dominante r Erbg ang

7. Waardenburg -Syndrom

Faziale Dysmorphie und * NAA GAAARNGENSANe Ar A2 r Ro KA
aufgrund einer embryofetalen T df cEAnde Ar dek aaE? AT
Neuronen aus der Neuralleiste

Es werden mindestens 4 klinische Krankheitsbilder
unterschieden (Typ I-IV).

- ECYETEM 1769



Autosomal -dominante r Erbg ang

7. Waardenburg |. Syndrom

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde
A Mikrocephalus
AoocEW NEA? r A
A Heterochromia iridis
A Typische weivteo AAEr A dat ANA
Al 2 r f Nn ckoher NNisenwurzel
A Abgeflachter Nasolabialwinkel

A Hypoplasie des Unterkiefers , und des
Oberkiefers

SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

8. Marfan -Syndrom

!

genetisch bedingte Bindegewebserkrankung

m

Die relative fi Ot n @ QiesNBindegewebes wird A? r 7 N Ausch reine
W N o A DBythede des Proteins Fibrillin.

G N Eas A DA & In/vérdtihedenen Bereichen des
©acEN NCET
AHerz und g NRauvr " r ANB
A Lungen
A Augen VKurzsichtigkeit
A Skelettsystem ,©acn NEk A?

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

8. Marfan Syndrom

Symptomatik
AHerz-und gNRaur ™ rANB
A Aneurysmen _in der

g NRa v n Aef DZ
Hauptschlagader (Aorta)

A Langstreckige _ ]
AT rr nAARAAE? AT NA
Aorta ( Dissektionen )

A GN@Ea A DN & amdeN A
Herzklappen

A Lungen

A Zusammenfallen  der
Lunge (Pneumothorax )

A Augen
A Kurzsichtigkeit
A Verschiebung der Linse
A NA"t A?AAKKar D AT

. SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante

r Erbg ang

8. Marfan -Syndrom

Symptomatik
A Skelett
A Fehistellung der
§d ek NA (SKSigke /
Kyphose )

A Verformung des
Brustbeines

A Langer ,schmaler ©a&en N

A Schwach entwickelte
Muskulatur

ACk Na&r A &N Geldnke N

» SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante r Erbg ang

8. Marfan -
Syndrom

Symptomatik

rofaziokran .

Befunde :

A Hoher (gotischer )
Gaumen mit
Zahnfehlstellungen

SEMMELW]
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Autosomal -dominante r Erbg ang

8. Marfan -
Syndrom

medizinische Betreuung [ | ]
AENT NABo GENER AOde
GNcEa A DA & andeNAOrta |
A Betablocker
AAEAt e n o DIBBhar@iuny
Al 27 NAa EA Betajg N
A Endokarditisprophylaxe ~ !l!

EMMELWEIS
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Autosomal -dominante r
CHERUBISMUS Erbg ang

4. im Alter von 45 Jahre,
verschwindet nach der
Pubert 2t

f
: \

Cherubismus, mandibulare Schwellung rechts.
SEMMELWEIS




Autosomal -dominante r
CHERUBISMUS Erbg ang

Cherubismus, OPG mit multiloculare Defekte.
SEMMELWEIS




Autosomal -dominante r
Kabuki make -up SyndrtErbg ang

Anach den japanischen
Theatervorsteller benannt
Akleine Statur
ALernschwierigkeiten
ALKG-Spalten

Al ¢ c kGelgsse
AAortacoarctation
ARetrognathie
AWachstumsver spat un
AScoliosis

SEMMELWEIS
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Autosomal -dominante T

f 4

, e e A A Syndrom E rbg ain g //:

Akann auch sporadisch, einzeln
vorkommen

Akleine Statur
ALernschwierigkeiten
Akongenitale Herzfehler
ACherubismus
AHyperthelorismus
ARetrognathie
ABlutungstendenz
AHepatosplenomegalie

EMMELWEIS
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Monogenie

N

Aautosomale MaEkf a AP N

A dominant i oo
Arezessiv SHED SE0GR %@
S5O5d | i
A X-chromosomale Ma&k i a AFf N 00060 $BRODOOS
A dominant
A rezessiv

; SEMMELWEIS



Autosomal -rezessiver Erbgang

A Die Besonderheit tritt nur dann in Erscheinung, wenn sich auf jeweils
beiden Chromosomen (1 bis 22, also nicht die Geschlechtschromosomen X
PADZ hU DHN 7 ANdQOt N GNEa ADNE? AT uf?AArndeAU dA
RGQADNAR D&ts ~NAA DN&E kNAENRRNADAN TINAr Ot YN-A
seinem biologischen Vater und eine von seiner biologischen Mutter
Ff NNeka t Ans EdN MAAN@EA Borr NA DAKNdG AdOt A kN7

ﬁ

A Meist sind beide Elternteile gesund und heterozygot und geben das
kranke Gen an die Kinder weiter .

A Das Kind kann ,im Gegensatz zum autosomal -dominanten Erbgang ,nur
erkranken ,wenn beide Eltern y coa i désedefekten Allels sind.

A So kann die Krankheit mehrere Generationen 9 k N er n c,deéver Nsik
wieder zum Ausbruch kommt .

A Die Wahrscheinlichkeit , von der Erbkrankheit betroffen zu sein,liegt Ro
die Nachkommen bei 25 %.

SEMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

Dubowitz -Syndrom

Ellis van Creveld -Syndrom
Pierre Robin -Syndrom
Johanson -Blizzard -Syndrom
Morquio -Krankheit

O NOoOORAWDME

Sanfili

D

N0 -Krankheit

Papillion LeFevre -Syndrom (hyperkeratosis

palmo

D

antaris et periodontoclasia

Goldscheider -Syndrom (epidermolysis bullosa
dystrop

EMMELWEIS

¥ EGYETEM 1769
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Autosomal -rezessiver Erbgang

1. Dubowitz -Syndrom

!

©cANdge RA' dAAN ! P2RRaAAdF+t NdaANA 2 Al
Kleinwuchs

EMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

1. Dubowitz -Syndrom
Symptomatik

Orofaziokran. Befunde:
A Mikrokephalus
A Hohe Stirn
A Breiter Nasenansatz und breite
A Nasenspitze
Af KAQt N A?2ncAeckdnan AKR 9 A
A Hypertelorismus
AT AANDZ Kk ? Ao &NReffogratiee
A Breiter Mund
A Hoher Gaumen
Aoa?RdFf ©RRNAN e DA8palte? k
AGNaE" aof NenN& | At AD2 ®OQt k
A Kariesneigung

SEMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

1. Dubowitz -Syndrom

Andere Befunde

A Kleinwuchs

AGN&E' a7 Nomoshemalter
A Gelenkeschlaffheit

A Syndaktylien der Zehen

A Ekzem

A Aplastische | A a B @1R%)
A Neigung zu Infekten und Malignoma
A Hohe Stimme |
A Teilweise geistige Behinderung

EMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

2. Ellis van Creveld -Syndrom

!

Osteochondrodysplasie und ektodermale
Dysplasie mit Typischen oralen Symptomen

EMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

2. Ellisvan Creveld -Syndrom

SEMMELW
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Autosomal -rezessiver Erbgang

2. Ellisvan Creveld -Syndrom
Symptomatik
Orofaziokran . Befunde

A Hypodontie Vuntere i Qt ANGDAN" at AN
AGN &' o NMahndNrchbruch

A Schmale | ot AKdnische Kronenform
A Zahnstellungsanomalien

A Pseudospalte der Oberlippe :Fusion des Mittlerell
Anteils der Oberlippe mit dem Alveolarkamm

A Atypische Frenula im Vestibulum

SEMMELWE]
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Autosomal -rezessiver Erbgang

2. Ellis van Creveld -Syndrom

Andere Befunde

A Kleinwuchs

A Chondrodysplasie  der
éoat Lt ANe Qt NA

A Nageldysplasie

A Aloplezie

A Herzfehler (60%)

A Hydrocephalus

A Hypogenitalismus

A Geistige Behinderung

CYETEM 1769



Autosomal -rezessiver Erbgang

3. Pilerre Robin -Anomalie

Anomalie des Kiefer -Gaumen -Bereichs

Es wird angenlﬁwmen , DA\ wurch die

i
Mandibula -Hypoplasie die Zunge ' ? &9 Qinitalek A A .
Folge ausbleibender Fusion der g A? BNARe eamr a A" N
der Mittelline

SEMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

3. Pierre Robin -Anomalie

Symptomatik

A lebensbedrohliche | ? r A @ A DA
Im Neugeborenalter VHerz,
Nieren , Skelett

A Syndactylien , polydactylien

A (70-80%)

A Otitis media

A Taubkeit

A Gastroeosophagealer Reflux
A Oesophagitis

EMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

3. Pierre Robin -Anomalie
Symptomatik

Orofaziokran . Befunde

A Angeborene BAADZL k ? Ko &N | a3
Mikro -/ Retrognatie a &

A Gelegentlich Hypoplasie der S
Kiefergelenke

A G-Spalte

A Glossoptose

A Flache Nase

EMMELWEIS
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Autosomal -rezessiver Erbgang

4. Johanson -Blizzard -Syndrom  sehr selten !

Mittellinendefekt mit vorwiegend _
ektodermalen  Dysplasien und nAa&? AT NA
der Zahnentwicklung

Symptomatik :Kleinwuchs GN &' af NooshWmalter |, Urogenitale
Dysplasien , Muskelhypotonie ,Pankreas -Insuffizienz |,
Hypothyreose ,Herzfehler ,0 & W N g@eistiga Bewhinderung

- ECYETEM 1769



Autosomal -rezessiver Erbgang

4. Johanson -Blizzard -Syndrom
Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
A Mikrokephalus
A Vogelschnabelgestalt der Nase durch
A A-oder Hypoplasie der Alae nasi
A Qt aDNABJAANAAKJALNADNRNGE A
A Hypoplasieder ¥ ca ANAT Na a k N
A Mikrodontie
A Hypodontie
AoeANdr Ot N ©ce ANARe B DANa&E AQt ANGDAN® at AN
Akurze, d AANT WhkzeleENA? r T NDB seAANNAEa ? BN
AaeNeEer dr ANENADN 9TdAO0t " at AN

= EGYETEM 1769



