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Fehlbildungen

Ågeerbte (genetisch bedingte ) Krankheiten
Åerworbene Krankheiten

ÅFehlbildung der Fruchtblase
ÅStrahlenbelastung
ÅNebenwirkungen eines Medikamentes
ÅVirusinfektion (éɚʌǸȺɅ, Grippe)



Genetik
Gregor Mendel 

Å!ʔȓʔɾʌȡɅǸɶɃɚɅǪț Ṟ ɾɳǝʌǸɶ !ǩʌ in 
=ɶʚɅɅ

Å1856 begann Mendel seine 
Kreuzungsversuche im 
Klostergarten, wo er v.a. 
Erbsenpflanzen kreuzte.

ÅʬǸɶɚȒȒǸɅʌȺȡǪțʌǸ ǸȡɅ ñȶɶȡɳʌ ʚǩǸɶ 
ẁĞǸɶɾʔǪțǸ ʚǩǸɶ æȒȺǍɅʽǸɅțʳǩɶȡǱǸɅẁ 

ÅSeine genauen Beobachtungen 
ȒʚțɶʌǸɅ ʽʔ gǸɾǸʌʽɃǝʊȡȓȶǸȡʌǸɅ: 
¶ǸɅǱǸȺẏ ɾǪțǸ éǸȓǸȺɅ



Genetik
Gregor Mendel 



Genetik -Vererbung

Erbkrankheiten folgen verschiedenen 
MɶǩȓǝɅȓǸɅ ʔɅǱ ɾȡɅǱ Ƀȡʌ ʔɅʌǸɶɾǪțȡǸǱȺȡǪțǸɅ 
Vererbungs -, Wiederholungs - und 
Erkrankungswahrscheinlichkeiten verbunden. 

Å Monogenie
Å multifaktorielle MɶǩȓǝɅȓǸ
Å Chromosomenaberrationen



Monogenie

Åautosomale MɶǩȓǝɅȓǸ
Ådominant
Årezessiv

ÅX-chromosomale MɶǩȓǝɅȓǸ
Ådominant
Årezessiv



Autosomal -dominante r Erbg ang

Å  . fʚɶ ǱȡǸ ¸ǍǪțȶɐɃɃǸɅ 
eines Erkrankten besteht 
ein Risiko von 50 % das 
defekte Allel zu erben 
und ebenfalls 
¶ǸɶȶɃǍȺɾʌɶǝȓǸɶ ʽʔ ɾǸȡɅ. 

Å  oȡǸɶ Ȓʚțɶʌ ǩǸɶǸȡʌɾ ǸȡɅ ʬǸɶǝɅǱǸɶʌǸɾ !ȺȺǸȺ ǍʔȒ ǸȡɅǸɃ ǱǸɶ ǩǸȡǱǸɅ 
homologen Chromosomen zur ¶ǸɶȶɃǍȺɾɾǍʔɾɳɶǝȓʔɅȓ. 

Å Die genetische Information liegt auf einem der 44 
Chromosomen (Geschlechtschromosomen X und Y 
ǍʔɾȓǸɅɐɃɃǸɅṶ ʬɐɶ ʔɅǱ ʭȡɶǱ ʔɅǍǩțǝɅȓȡȓ ʬɐɃ gǸɾǪțȺǸǪțʌ 
vererbt. 



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
7. Waardenburg I. Syndrom
8. Marfan -Syndrom

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

     Skelettdysplasie  mit weiten  kranialen  Suturen , ʬǸɶʽɚȓǸɶʌǸɃ 
Schluss  der Fontanellen , Hyperdontie  und Klavikulahypo -/ -
aplasie  auf  der Grundlage  einer  desmalen  
ÃɾɾȡȒȡȶǍʌȡɐɅɾɾʌɚɶʔɅȓ

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

Symptomatik :
ÅKleinwuchs
ÅTotale oder partielle
ÅAplasie der Claviculae
Å!ɳȺǍɾȡǸ ǱǸɶ ñǪțȺʚɾɾǸȺǩǸȡɅǸ ǸɶɃɚglicht 
ÅǸȡɅ įʔɾǍɃɃǸɅȒʚțɶǸɅ ǱǸɶ ñǪțʔȺʌǸɶɅ
ÅGelenkeschlaffheit

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde:

ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɶ ĞǸɶɾǪțȺʔɾɾ ǱǸɶ 
ÅUnterkiefersymphyse
ÅHypertelorismus
ÅBreite eingezogene Nasenwurzel
ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɶ ĞǸɶɾǪțȺʔɾɾ ǱǸɶ anterioren
ÅfɐɅʌǍɅǸȺȺǸṞ ʔɅǱ ñǪțǝǱǸȺɾʔʌʔɶǸɅ
ÅĞǸɶȶʚɶʽʌǸñǪțǝǱǸȺǩǍɾȡɾ
ÅMakrozephalus

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde:
ÅAbgeflachtes Mittelgesicht ṾMaxilla - und Jochbeinhypoplasie
ÅHypoplastische ©ȡǸȒǸɶțɚțȺǸɅ
ÅHoher Gaumen
ÅMultiple Hyperdontie
ÅRetinierte įǝțɅǸ Ƀȡʌ ektopischer Lokalisation
ÅKronen - und Wurzelanomalien
ÅAnkylosen der Zahnwurzeln
ÅVerdickte Alveolarknochen

Autosomal -dominante r Erbg ang





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

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde:
MʲʌɶǸɃ ʬǸɶʽɚȓǸɶʌǸ éǸɾɐɶɳʌȡɐɅ ǱǸɶ ¶ȡȺǪțʽǝțɅǸ

Autosomal -dominante r Erbg ang



Hypertelorismus.

Autosomal -dominante r
Erbg ang1. Dysplasia cleidocranialis , 

Dysostosis cleidocranialis , 
Scheuthauer -Marie -Sainton -Syndrom



14 Jahre alt:  Dentitio tarda

klinisch und auf dem OPG sieht 

man die normalen und 

supplementalen bl. Zªhne

Autosomal -dominante r
Erbg ang

1. Dysplasia cleidocranialis , Dysostosis
cleidocranialis , 

Scheuthauer -Marie -
Sainton -Syndrom



Frontal Ansicht des Schªdels durch Persistenz der methopischen 

Sutur by Cleidocraniale Dysplasie.

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

 

                    =ǸțǍɅǱȺʔɅȓɾɃɚȓȺȡǪțȶǸȡʌǸɅ:

ÅOralchirurgischse  und ȶȡǸȒǸɶɐɶʌțɐɳǝǱȡɾǪțǸ 
Therapie

Autosomal -dominante r Erbg ang



2. Osteogenesis imperfecta

 

 -©ɐɃɳȺǸʲǸ =ȡɅǱǸȓǸʭǸǩɾɾǪțʭǝǪțǸṞ ʬɐɶ 
ǍȺȺǸɃ ǱǸɶ ©ɅɐǪțǸɅṞ ǱʔɶǪț ñʳɅʌțǸɾǸɾʌɚɶʔɅȓ 

      des Typ I Ṿ Kollagens

Autosomal -dominante r Erbg ang



2. Osteogenesis  imperfecta  
 Fragilitas  ossum  

ÅTyp  I - milde  Symptomatik
ÅTyp  II Ṿ letale  Form
ÅTyp  III, IV Ṿ schwere  Formen

Autosomal -dominante r Erbg ang



2. Osteogenesis imperfecta Typ I 
Symptomatik 
Orofaziokran . Befunde:

ÅDentinogenesis imperfecta : 
Ågrau -ǩȺǍʔ ɐǱǸɶ ǩɶǝʔɅȺȡǪț-ɐɳǍȺǸɾʽǸɅʌǸ įǝțɅǸ
ÅKeratokonus
ÅBlaue Scleren
ÅOtosklerotische ñǪțʭǸɶțɚɶȡȓȶǸȡʌ

Autosomal -dominante r Erbg ang



2. Osteogenesis  imperfecta  Typ  I 
 

Autosomal -dominante r Erbg ang



3. Crouzon -Syndrom , Disostosis  craniofacialis

 

Kraniofaciale  !ʔȒȒǝȺȺȡȓȶǸȡʌǸɅ durch  vorzeitigen  
Verschluss  der  Kolonar - und Sagittalnahrt  

Zunehmender  intrakranieller  Drucksteigerung  

Autosomal -dominante r Erbg ang



3. Crouzon -Syndrom, Disostosis craniofacialis
Symptomatik :

ÅHypoplasie des Oberkiefers
Å!Ƀ gǍʔɃǸɅ ȺǍʌǸɶǍȺǸ ȒȡǩɶɚɾǸ ĞǸɶǱȡǪȶʔɅȓǸɅ
ÅMittelgesicht Hypoplasie
ÅExophtalmus
ÅNase hat die Gestalt eines Papageienschnabels
ÅKurze Oberlippe

Autosomal -dominante r Erbg ang



3. Crouzon -Syndrom, Disostosis craniofacialis

Autosomal -dominante r Erbg ang



3. Crouzon -Syndrom , Disostosis  craniofacialis
  Symptomatik :

Hypoplasie  des Oberkiefers
Am Gaumen  laterale  ȒȡǩɶɚɾǸ Verdickungen
Mittelgesicht  Hypoplasie
Exophtalmus
Nase  hat die Gestalt  eines  Papageienschnabels
Kurze  Oberlippe

Autosomal -dominante r Erbg ang



3. Crouzon -Syndrom , 
Disostosis  craniofacialis

   Symptomatik :
ÅĞǸɶȶʚɶʽʌǸɶ und zu schmaler  

Oberkiefer -Zahnbogen
ÅProgenie
ÅOffener  Biss , Kreuzbiss
ÅįǍțɅǸɅȓɾʌǝɅǱǸ

Andere Befunde : 
durch  Zunehmender  
intrakranieller  
Drucksteigerung  sǸȶʔɅǱǝɶ 
epileptiforme  !ɅȒǝȺȺǸ, 
Kopfschmerzen , Geistige  
Behindrung

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

  
Kraniofazialer  Fehlbildungskomplex

Defekt des  5. Chromosoms

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde:

Å¶ǍɅǱȡǩʔȺǝɶǸ Mikrognatie
ÅHypoplastische Kondylen , 
ÅʬǸɶȶʚɶʽʌǸ ĆɅʌǸɶȶȡǸȒǸɶǝɾʌǸ
ÅJochbeinhypoplasie
ÅHypoplasie der Sinus maxillares
ÅParotisaplasie
ÅHypoplastische ñʔɳɶǍɐɶǩȡʌǍȺʭʚȺɾʌǸ
ÅMakrostomie

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

Orofaziokran . Befunde:
ÅSchmales Gesicht
ÅNach unten weisende Mundwinkel 
ÅMikrotie
ÅFehlbildungen des Mittel - und 

Innenohres
ÅñǪțʭǸɶțɚɶȡȓȶǸȡʌṞ Taubkeit

Autosomal -dominante r Erbg ang



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

  Symptomatik
Orofaziokran . Befunde : 

ÅPharyngeale  Hypoplasie
ÅSpalte  im  LKG-Bereich  

(35%)

Autosomal -dominante r Erbg ang



5. Apert -Syndrom, 
Akrocephalosyndaktylie

Kraniosynostose , 
Mittelgesichthypoplasie und 
ɾʳɃɃǸʌɶȡɾǪțǸ ȶɅɚǪțǸɶɅǸ ñʳɅǱǍȶʌʳȺȡǸɅ 
ǱǸɶ oǝɅǱǸ ʔɅǱ fʚɼe mit typischen 
ʌɶǍɅɾʬǸɶɾǍȺǸɅ fʔɾȡɐɅɾǩɶʚǪȶǸɅ

Autosomal -dominante r Erbg ang



5. Apert -Syndrom , Akrocephalosyndaktylie

  Symptomatik
Orofaziokran . Befunde :

ÅÿɶǍɳǸʽȒɚɶɃȡȓǸ Konfiguration  der Lippen
ÅMaxillahypoplasie  mit Engstand  der įǝțɅǸ
Å  Unterentwickeltes  Mittelgesicht
ÅProgenie
ÅOffener  Biss, Kreuzbiss
ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɶ Zahndurchbruch

Autosomal -dominante r Erbg ang



5. Apert -Syndrom, Akrocephalosyndaktylie

Symptomatik
Orofaziokran . Befunde:

ÅÿɶǍɳǸʽȒɚɶɃȡȓǸ ©ɐɅȒȡȓʔɶǍʌȡɐɅ ǱǸɶ ¬ȡɳɳǸɅ
ÅMaxillahypoplasie mit Engstand ǱǸɶ įǝțɅǸ
Å Unterentwickeltes Mittelgesicht
ÅProgenie
ÅOffener Biss, Kreuzbiss
ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɶ įǍțɅǱʔɶǪțǩɶʔǪț

Autosomal -dominante r Erbg ang



5. Apert -Syndrom, Akrocephalosyndaktylie

Symptomatik

Orofaziokran . Befunde:
ÅHoher Gaumen mit seitlic hen Schwellungen, dadurch eine 

mediale Furche
ÅoǝʔȒȡȓ g- Spalte oder Uvula bifida
ÅReduziete pharyngeale oɚțǸṞ ğǸȡʌǸṞ ÿȡǸȒǸ

Andere Befunde:
ÅSchw ere Syndactylien
ÅGeneralisierte Skelettdysplasie
ÅGeist ige Behinderung

Autosomal -dominante r Erbg ang



Uvula bifida



6. Gardner -Syndrom , Poliposis  interstinalis
Darmpolyposis  mit hoher  Entartungstendenz  und dentaler  

Symptomatik

   Symptomatik
Orofaziokran . Befunde : 

ÅMultiple  Odontome
ÅHyperdontie
ÅFormanomalien  der įǝțɅǸ
ÅHyperzementose
ÅWurzelabsorptionen , Ankylosen  
ÅRetenzionen
ÅPerzistenz  der ¶ȡȺǪțʽǝțɅǸ 
ÅAndere  Befunde : 
ÅMultiple  Polypen  im  Gastrointestinal -Trakt
ÅHauthyperplasien  und Ṿhyperpigmentierungen  

Autosomal -dominante r Erbg ang



6. Gardner -Syndrom , Poliposis  interstinalis

Autosomal -dominante r Erbg ang



6. Gardner -Syndrom , Poliposis  interstinalis

Autosomal -dominante r Erbg ang



6. Gardner -Syndrom , Poliposis  interstinalis

Autosomal -dominante r Erbg ang



6. Gardner -Syndrom , Poliposis  interstinalis

Autosomal -dominante r Erbg ang

Osteom



7. Waardenburg -Syndrom  

Faziale  Dysmorphie  und ʽǸɅʌɶǍȺɅǸɶʬɚɾǸ fʔɅȶʌȡɐɅɾǍʔɾȒǝȺȺǸ 
aufgrund  einer  embryofetalen  ¶ȡȓɶǍʌȡɐɅɾɾʌɚɶʔɅȓ der  

Neuronen  aus  der  Neuralleiste
 
Es werden  mindestens   4 klinische  Krankheitsbilder  

unterschieden  ( Typ  I-IV).

 
 

Autosomal -dominante r Erbg ang



7. Waardenburg  I. Syndrom

  Symptomatik
Orofaziokran . Befunde :

ÅMikrocephalus  
ÅoɚɶʬǸɶȺʔɾʌ
ÅHeterochromia  iridis
ÅTypische  weiʊe oǍǍɶɾʌɶǝțɅǸɅ
Å!ʔɾȓǸɳɶǝȓʌǸ hohe  Nasenwurzel
ÅAbgeflachter  Nasolabialwinkel
ÅHypoplasie  des  Unterkiefers , und des  

Oberkiefers

Autosomal -dominante r Erbg ang



8. Marfan -Syndrom  

 genetisch  bedingte  Bindegewebserkrankung
Die  relative  ñǪțʭǝǪțǸ des  Bindegewebes  wird  ǍʔɾȓǸȺɚɾʌ durch  eine
ʬǸɶǝɅǱǸɶʌǸ Synthese  des  Proteins  Fibrillin.

ĞǸɶǝɅǱǸɶʔɅȓǸɅ in verschiedenen  Bereichen  des  
©ɚɶɳǸɶɾ:  
ÅHerz  und gǸȒǝʊɾʳɾʌǸɃ 
ÅLungen
ÅAugen  Ṿ Kurzsichtigkeit  
ÅSkelettsystem , ©ɚɶɳǸɶǩǍʔ 

Autosomal -dominante r Erbg ang



8. Marfan Syndrom  

   Symptomatik :
ÅHerz - und gǸȒǝʊɾʳɾʌǸɃ

ÅAneurysmen  in der  
gǸȒǝʊʭǍɅǱ der  
Hauptschlagader  (Aorta) 

ÅLangstreckige  
¬ǝɅȓɾɾɳǍȺʌʔɅȓǸɅ der  
Aorta ( Dissektionen )

ÅĞǸɶǝɅǱǸɶʔɅȓǸɅ an den  
Herzklappen  

ÅLungen
ÅZusammenfallen  der  

Lunge  (Pneumothorax ) 
ÅAugen

ÅKurzsichtigkeit
ÅVerschiebung   der  Linse
Å¸ǸʌʽțǍʔʌǍǩȺɚɾʔɅȓ

Autosomal -dominante r Erbg ang



8. Marfan -Syndrom
   Symptomatik :

ÅSkelett :
ÅFehlstellung  der  
ğȡɶǩǸȺɾǝʔȺǸ (Skoliose  / 
Kyphose )
ÅVerformung  des  

Brustbeines
ÅLanger , schmaler  ©ɚɶɳǸɶ
ÅSchwach  entwickelte  

Muskulatur
ÅČǩǸɶɾʌɶǸǪȶǩǍɶǸ Gelenke

Autosomal -dominante r Erbg ang



8. Marfan -
Syndrom

 

 Symptomatik
Orofaziokran . 

Befunde :
ÅHoher  (gotischer ) 

Gaumen  mit 
Zahnfehlstellungen

Autosomal -dominante r Erbg ang



8. Marfan -
Syndrom

 medizinische  Betreuung :
ÅéǸȓǸȺɃǝʊȡȓǸ ČǩǸɶʭǍǪțʔɅȓ der  
ĞǸɶǝɅǱǸɶʔɅȓǸɅ an der  Aorta
ÅBetablocker
ÅÃɶʌțɐɳǝǱȡǸɾǪțǸ Behandlung
Å!ʔȓǸɅǝɶʌʽȺȡǪțǸ Betreuung
ÅEndokarditisprophylaxe  !!!

Autosomal -dominante r Erbg ang



Cherubismus, mandibulare Schwellung rechts.

Autosomal -dominante r
Erbg angCHERUBISMUS

, im Alter von 4-5 Jahre, 

verschwindet nach der 

Pubertªt



Cherubismus, OPG mit multiloculare Defekte.

Autosomal -dominante r
Erbg angCHERUBISMUS



Å nach den japanischen 

Theatervorsteller benannt

Å.kleine Statur

Å Lernschwierigkeiten

Å LKG-Spalten

Å l¿ckige Gebisse

Å Aortacoarctation

Å Retrognathie

Å Wachstumsverspªtung

Å Scoliosis

Autosomal -dominante r
Erbg angKabuki  make -up  Syndrom



Å kann auch sporadisch, einzeln 

vorkommen

Å.kleine Statur

Å Lernschwierigkeiten

Å kongenitale Herzfehler

Å Cherubismus

Å Hyperthelorismus

Å Retrognathie

Å Blutungstendenz

Å Hepatosplenomegalie

Autosomal -dominante r
Erbg ang¸ɐɐɅǍɅẏɾ Syndrom



Monogenie

Å autosomale  MɶǩȓǝɅȓǸ
Å dominant
Å rezessiv

Å X-chromosomale  MɶǩȓǝɅȓǸ 
Ådominant  
Årezessiv



Autosomal -rezessiver Erbgang

Å  Die Besonderheit tritt nur dann in Erscheinung, wenn sich auf jeweils 
beiden Chromosomen (1 bis 22, also nicht die Geschlechtschromosomen  X 
ʔɅǱ ĥṶ ǱȡǸ ȓȺǸȡǪțǸ ĞǸɶǝɅǱǸɶʔɅȓ ṵ¶ʔʌǍʌȡɐɅṶ ȡɅ ǸȡɅǸɃ ǩǸɾʌȡɃɃʌǸɅ gǸɅ 
ȒȡɅǱǸʌṞ Ǳṣțṣ ʭǸɅɅ ǱǸɶ ǩǸʌɶǸȒȒǸɅǱǸ ¶ǸɅɾǪț ȲǸʭǸȡȺɾ ǸȡɅǸ ĞǸɶǝɅǱǸɶʔɅȓ ʬɐɅ 
seinem biologischen Vater und eine von seiner biologischen Mutter 
ȓǸǸɶǩʌ țǍʌṣ EȡǸ MȺʌǸɶɅ ɃʚɾɾǸɅ ǱǍǩǸȡ ɅȡǪțʌ ǩǸʌɶɐȒȒǸɅ ɾǸȡɅṣ 

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

Å Das Kind  kann , im  Gegensatz  zum  autosomal -dominanten  Erbgang , nur  
erkranken , wenn  beide  Eltern  ÿɶǝȓǸɶ  des  defekten Allels  sind.

Å  So kann  die  Krankheit  mehrere  Generationen  ʚǩǸɶɾɳɶȡɅȓǸɅ, bevor  sie 
wieder  zum  Ausbruch  kommt . 

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



1. Dubowitz -Syndrom
2. Ellis van Creveld -Syndrom
3. Pierre Robin -Syndrom
4. Johanson -Blizzard -Syndrom
5. Morquio -Krankheit
6. Sanfilippo -Krankheit
7. Papillion LeFevre -Syndrom (hyperkeratosis 

palmoplantaris et periodontoclasia)
8. Goldscheider -Syndrom (epidermolysis bullosa 

dystrophica)

Autosomal -rezessiver Erbgang



1. Dubowitz -Syndrom
 

 ©ɶǍɅȡɐȒǍʽȡǍȺǸ !ʔȒȒǝȺȺȡȓȶǸȡʌǸɅ ʔɅǱ ɳɶȡɃɐɶǱȡǍȺǸɶ 
Kleinwuchs  

Autosomal -rezessiver Erbgang



1. Dubowitz -Syndrom
  Symptomatik
Orofaziokran. Befunde:  :

ÅMikrokephalus
ÅHohe Stirn
ÅBreiter Nasenansatz und breite 
ÅNasenspitze
ÅfȺǍǪțǸ ñʔɳɶǍɐɶǩȡʌǍȺʭʚȺɾʌǸ
ÅHypertelorismus
Å¶ǍɅǱȡǩʔȺǝɶǸ ¶ȡȶɶɐ- / Retrognatie
ÅBreiter Mund
ÅHoher Gaumen
ÅoǝʔȒȡȓ ɐȒȒǸɅǸ ɐǱǸɶ ɾʔǩɃʔȶɚɾǸ g-Spalte
ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɶ įǍțɅǱʔɶǪțǩɶʔǪț
ÅKariesneigung

Autosomal -rezessiver Erbgang



1. Dubowitz -Syndrom
  Andere Befunde :

ÅKleinwuchs
ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɾ Knochenalter
ÅGelenkeschlaffheit
ÅSyndaktylien  der  Zehen
ÅEkzem
ÅAplastische  !ɅǝɃȡǸ (10%)
ÅNeigung  zu Infekten  und Malignomen
ÅHohe  Stimme
ÅTeilweise  geistige  Behinderung

Autosomal -rezessiver Erbgang



2. Ellis  van Creveld -Syndrom
 

 Osteochondrodysplasie  und ektodermale  
Dysplasie  mit Typischen  oralen  Symptomen

Autosomal -rezessiver Erbgang



2. Ellis van Creveld -Syndrom
 

 

Autosomal -rezessiver Erbgang



2. Ellis van Creveld -Syndrom
 Symptomatik

Orofaziokran . Befunde :
:

ÅHypodontie  Ṿ untere  ñǪțɅǸȡǱǸʽǝțɅǸ 
ÅĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɶ Zahndurchbruch
ÅSchmale  įǝțɅǸ, konische  Kronenform
ÅZahnstellungsanomalien
ÅPseudospalte  der Oberlippe  : Fusion  des Mittleren  

Anteils  der Oberlippe  mit dem  Alveolarkamm
ÅAtypische  Frenula  im  Vestibulum

Autosomal -rezessiver Erbgang



2. Ellis  van Creveld -Syndrom
 Andere Befunde : :

ÅKleinwuchs
ÅChondrodysplasie  der  
éɚțɶȶɅɐǪțǸɅ
ÅNageldysplasie
ÅAloplezie
ÅHerzfehler  (60%)
ÅHydrocephalus
ÅHypogenitalismus
ÅGeistige  Behinderung

Autosomal -rezessiver Erbgang



3. Pierre Robin -Anomalie

       Anomalie  des Kiefer -Gaumen -Bereichs
        

       Es wird  angenommen , ǱǍʊ durch  die 
       Mandibula  -Hypoplasie  die Zunge  ʽʔɶʚǪȶȒǝȺȺʌ mit der 

Folge  ausbleibender  Fusion  der  gǍʔɃǸɅȒɐɶʌɾǝʌʽǸ in  
der  Mittelline .

Autosomal -rezessiver Erbgang



3.  Pierre Robin -Anomalie

 Symptomatik : 
Ålebensbedrohliche  įʔɾʌǝɅǱǸ 

im  Neugeborenalter  Ṿ Herz , 
Nieren , Skelett
ÅSyndactylien , polydactylien  
Å(70 -80%)
ÅOtitis  media
ÅTaubkeit
ÅGastroeosophagealer  Reflux
ÅOesophagitis

Autosomal -rezessiver Erbgang



3.  Pierre Robin -Anomalie
  Symptomatik

Orofaziokran . Befunde : 
ÅAngeborene  ɃǍɅǱȡǩʔȺǝɶǸ 

Mikro -/ Retrognatie
ÅGelegentlich  Hypoplasie  der 

Kiefergelenke
ÅG-Spalte
ÅGlossoptose
ÅFlache  Nase

Autosomal -rezessiver Erbgang



4. Johanson -Blizzard -Syndrom    Sehr  selten !

 
     Mittellinendefekt  mit vorwiegend  

ektodermalen Dysplasien  und ñʌɚɶʔɅȓǸɅ 
der  Zahnentwicklung

Symptomatik : Kleinwuchs ,ĞǸɶʽɚȓǸɶʌǸɾ Knochenalter , Urogenitale  
Dysplasien , Muskelhypotonie ,Pankreas -Insuffizienz , 
Hypothyreose , Herzfehler , oɚɶʬǸɶȺʔɾʌ, Geistige  Bewhinderung

Autosomal -rezessiver Erbgang



4. Johanson -Blizzard -Syndrom
Symptomatik

Orofaziokran . Befunde: :
ÅMikrokephalus
ÅVogelschnabelgestalt der Nase durch 
Å A-oder Hypoplasie der Alae nasi
ÅñǪțǝǱǸȺɃȡʌʌǸȺȺȡɅȡǸɅǱǸȒǸȶʌ
ÅHypoplasie der ÿɶǝɅǸɅȓǸʭǝǩǸ
ÅMikrodontie
ÅHypodontie
Å©ɐɅȡɾǪțǸ ©ɶɐɅǸɅȒɐɶɃ ǱǸɶ ñǪțɅǸȡǱǸʽǝțɅǸ
Åkurze, ȡȺȺǸȓʔȺǝɶǸWurzeln ,ǍʔɾȓǸǱǝțɅʌǸæʔȺɳǸɅɶǝʔɃǸ
ÅæǸɶɾȡɾʌȡǸɶǸɅǱǸ ¶ȡȺǪțʽǝțɅǸ

Autosomal -rezessiver Erbgang


