Syndrome im Kopfbereich

Erbkrankheiten

Betrifft die Veränderung nur die Gameten, entstehen Syndrome wie z. B. das Turner-Syndrom (XO Chromosom) oder das Klinefelter-Syndrom (XXY-Chromosom). Sind dagegen Autosomen betroffen, so können sowohl numerische Aberrationen- Trisomie 21- als auch strukturelle Aberrationen-Retinoblastom- auftreten. Veränderungen an den Chromosomen der Gameten werden meist erst während und nach der Pubertät diagnostiziert, während autosomale Störungen bereits nach der Geburt festgestellt werden können.

Trisomie 21 / Down-Syndrom

· Chromosom 21 liegt dreimal vor

· Schwachsinn, Minderwuchs, mongoloider Lidachsenverlauf

· Große Zunge

· Geistige Entwicklung ist schlecht, kann aber durch Förderungsmaßnahmen verbessert werden

· Lebenserwartung 50 Jahre

· Um die Zungenfunktion zu normalisieren und den Lippenschluß zu erreichen kann man die Zunge mit einer Gaumenplatte mit Knopf (zum Spielen) trainieren

Van-der-Woude-Syndrom

· autosomal-dominant

· symmetrische Unterlippenfisteln

· Lippenpalte der Oberlippe

· Gaumenspalte

· Wesentliche Bedeutung hat die genetische Beratung der Eltern. Diese sind bereits bei Vorliegen von Mikroformen (symmetrische Unterlippenfisteln) des Syndroms auf die hohe Wahrscheinlichkeit von Kindern mit LKG-Spalten hinzuweisen.

Fehlbildungen

Embryopathien

Embryopathien sind exogene Störungen eines primär normal angelegten Embryos durch teratogene Noxen (Röteln, Contergan®, Noxen aus der Umwelt (Infektion), periplazentäre Störungen (Stoffwechselstörung der Mutter)

Röteln-Embryopathie

· Die Mutter erleidet in den ersten drei Schwangerschaftsmonaten eine Rötelninfektion.

· Symptomen-Trias: Augenschäden, Herzfehler, Innenohrdefekte

· Tritt die Infektion in den ersten zwei Monaten auf, so kommt es zu 60% zum Abort

Thalidomid-Embryopathie (Contergan®)

· Fehlbildungen der Gliedmaßen und innerer Organe

Alkohol-Embryopathie

· Minderwuchs

· Mikrozephalus und geistiger Retardierung

· Hypotone Muskulatur, Gaumenspalte

Fehlbildungssyndrome

Sind ein klar definiertes Zusammentreffen von Fehlildungen oder Anomalien, die aufgrund einer gemeinsamen, oft genetischen Ätiologie entstanden sind. Die Chromosomenveränderungen sind nicht vererblich, sondern sind meist sporadische Neumutationen.

· Christ-Siemens-Touraine-Syndrom; Ektodermaldysplasie, mit Dyshidrose (Störung der Schweißsekretion) und Haar-, Nagel- und Zahndysplasien

· Hallermann-Streiff-Syndrom; Ektodermaldysplasie; Vogelgesicht
· Hanhart-II-Syndrom; Ektodermaldysplasie
· Dentofaziale Syndrome

· Dysostosis cleidocranialis (autosomal-dominant); Mesenchymale Störung der knochenbildenden Zentren, Hypo- oder Aplasie beider Schlüsselbeine, Ossifikationsstörungen am Schädel mit Verkürzung der Schädelbasis, Hypoplasie des Gesichtsschädels, insbesondere im Bereich des OKs, Überzahl oder Fehlstellung von Zähnen
· Gardner-Syndrom; multiple Fehlbildungen des Bindegewebes, insbesondere des Darmes, der Knochen und der Haut; multiple Osteom und Osteofibrome, v. a. im Kieferbereich; überzählige impaktierte Zähne; kutane Fibrome, Atherome, Dermoidzysten, Enostosen verleihen  verleihen dem Kieferknochen ein wattebauschartiges Aussehen. Die größte und gefährlichste Problematik ist das Auftreten von Kolonpolypen, die ein hohes Risiko der malignen Entartung bergen.. Bei fast allen Patienten haben sich im Alter von etwa 40 Jahren bereits Adenokarzinome manifestiert. Bei einer Daignose des orofazialen Krankheitsbildes muß des Patienten unbedingt eine gastroenterologische Untersuchung und genetische Beratung nahegelegt werden.

· Gorlin-Goltz; multiple Kieferzysten, Basalzelnävi, Rippenanomalien

· Surge-Weber-Syndrom

· Romberg-Synderom

Pierre Robin-Syndrom (autosomal dominant)

Fehlbildung des ersten Kiemenbogens (kleiner OK-Fortsatz und größerer UK-Fortsatz), Ätiologie ist unbekannt. Es kommt bei etwa 23% aller Gaumenspalten vor Symtomentrias: mediane Gaumenspalte, Mikrogenie, Glossoptose

Durch frühfetale Störungen kommt es zu den verschiedensten Mißbildungen. Z. B. Gaumenspalte, wobei die Zunge dann meist in die Gaumenspalte rutscht oder Rücklage des UK durch Unterentwicklung. Oft kommt es auch zu einer Glossoptose (Zurücksinken der Zunge) wobei die Zunge dann die Atmung erschwert oder behindert, dadurch kann es zu extremen u. U. lebensgefährlichen Atemstörungen kommen

Therapie:

1. Plattentherapie-die Zunge wird aus der Spalte gebracht; die dorsal extendierte Gaumenplatte wirkt als funktionelles Stimulans für eine Umorientierung der Zungenlage und damit zu einer Normalisierung der Zungenlage

2. Zunge vorne festnähen/ Vereinigung von Zungenspitze und Unterlippe – Glossopexie; die Verwachsung wird spätestens vor dem Durchbruch der Milchschneidezähne gelöst

3. Extensionsbehandlung (sollte aber wegen der Bewegungseinschränkung nicht mehr verwendet werden.

Mit der Gaumen der Gaumen- oder Mundvorhof-Plattenbehandlung oder notfalls einer frühzeitigen Gaumenplastik können die meisten Fälle mit Robin-Syndrom behandelt werden. Die Mikrogenie kann mit einem Aktivator gut behandelt werden. Eine chirurgische Behandlung der Mikrogenie ist meist nicht erforderlich.

M. Crouzon (autosomal rezessiv)

Frühzeitige Verknöcherung der Schädelnähte, dadurch kann sich das Gehirn nicht mehr regelrecht ausdehnen. Von innen übt das Gehirn Druck auf die Schädelkalotte aus, wodurch es zur Hirndrucksymtomatik kommt. Mit der Zeit wird die Kalotte von innen resorbiert und es kommt zu abnormen Schädelformen. Weiter kann man unter Umständen einen Exophthalmus bei zu kleinen Orbitae, eine Hypoplasie des Mittelgesichts, eine Pseudoprogenie und einen schmalen hohen Gaumen (wenn Sutura mediana betroffen ist) beobachten.

Dysplasien und Schädelentwicklung

Morbus Crohn

Chronisch-entzündliche, meist in Schüben verlaufende Erkrankung des gesamten Verdauungstraktes. Prädilektionsstellen sind das terminale Ileum und Kolon.

Durch die entzündliche Verdickung der Darmwand können segmentale Stenosen entstehen, Fistelbildung in die Umgebung und andere Organe sowie Abszesse sind keine Seltenheit.

Feingeweblich finden sich epitheloidzellige Granulome und mehrkernige Riesenzellen.

Die Symptomatik und die Schwere der Erkrankung richtet sich nach der Lokalisation und dem Aktivitätsstatus der Entzündung.

Therapeutisch kann man die Erkrankung konservativ mit Diät, entzündungshemmenden Medikamenten und Immunsuppressiva behandeln.

Chirurgisch kommen eine Darmresektion, Spaltung und Drainage von Abszessen,... bis zur völligen Ruhigstellung mancher Darmabschnitte in Frage. Dann erhält der Patient ein permantes Stoma (meist Ileostoma)

Franceschetti-Syndrom

Neumutationen des ersten Kiemenbogen auf  beiden Seiten mit OK- und UKfortsatz und erster Kiemenfurche beidseits.

Symtomatik. 

Fischmaulphysiognomie, hervorgerufen durch eine Hypoplasie des Ober- und Unterkiefers, Ohrmuschelmißbildungen, Lidkolobome, antimongoloide Lidachsenverlauf, kleine Kieferhöhlen, hoher Gaumen, rudementäre Zahnleisten

Von Recklinghausen Syndrom

Osteodystrophia fibrosa generalisata aufgrund eines Adeom in der Nebenschilddrüse. Daraus resultiert eine übermäßige Ausschüttung von Parathormon. Folge ist ein allgemeiner Demineralisierungsprozeß, der mit der Entstehung multipler zystischer herde auch im Kieferbereich einhergeht, die sogenannten brauen Tumore. Neben dem entsprechendem Röntgenbefund finden sich klinisch Schwellungen und Zahnlockerungen durch den Verlust der Lamina dura.

Cherubismus/familiäre fibröse Dysplasie wg. faserreichem Bindegewebe mit Riesenzellen

Monströse Auftreibungen des UK, seltener auch des OK bedingt durch eine fibröse Umweandlung des betroffenen Knochen.

Sarkoidose/Morbus Boeck

Chronisch-granulomatöse Multisystemerkrankung unbekannter Ätiologie. Am Ort der Krankheitsmanifestation bilden sich epitheloid- und riesenzellhaltige nichtverkäsende Granulome, die zur Sicherung der Diagnose histologisch nachgewiesen werden müssen (DD Tbc, Berylliose, Fremdkörperreaktion)

