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1 Einleitung

Es war einmal vor langer, langer Zeit ... Genauer gesagt im Jahre 1812. Damals
wurde zum ersten Mal die Kinder- und Hausmérchensammlung der Briider Grimm
verOffentlicht. Unzahlige Geschichten, die vor allem miindlich {iberliefert waren, wur-
den in Schriftform zusammengetragen. So regen heute noch die Mérchen iiber arme
Leute, strahlende Helden, Tiere, Riesen und Zwerge die Neugier und Phantasie von
Jung und Alt an.

Die Erzdhlungen der Briider Grimm beruhen auf Beobachtungen und Empfin-
dungen der einfachen Menschen der damaligen Zeit. Durch die miindliche Uberliefe-
rung vielfach verdndert und ergénzt entstand ein Werk, das in weiten Bereichen auf
tatsdchlichen Wahrnehmungen beruht, die jedoch von der damaligen Bevolkerung
nicht verstanden wurden. Insbesondere korperliche Verunstaltungen wurden nicht
als Krankheit erkannt. Man versuchte mangels Kenntnis und Verstindnis andere
Deutungen.

Ausgehend von dieser Pramisse stellt sich die Frage: Gibt beziehungsweise gab es
diese Krankheiten wirklich oder entstammen sie der Phantasie? Korrelieren die in
den Mérchen beschriebenen Krankheitsbilder mit den heute bekannten humangene-
tischen Syndromen?

Als problematisch erweist sich dabei, dass zur damaligen Zeit korperliche Anoma-
lien oft nicht als Krankheit gesehen wurde, sondern die betroffenen Personen als eine
eigene Art galten. So entstand zum Beispiel die Welt der Riesen und Zwerge.

Doch weshalb werden sie in den Méarchen als eigene Art dargestellt? Von alters
her wurden Menschen, die nicht dem allgemeinen Menschenbild entsprachen an den
Rand der Gesellschaft gedringt. Fiir sie fand sich kein Platz in der von Idealen und
Leistung gepriagten Welt. Lediglich kirchliche Institutionen nahmen sich aus Mitleid



1 Einleitung

und Barmherzigkeit der Kranken und Behinderten an. So beschreibt Klaus E. Miiller
in seinem Werk ,,Der Kriippel“ die Gesellschaft: ,Bucklige und Zwerge, mit dem zu
grofen auf den Schultern schaukelndem Kopf, Klumpfiifige, Schiefgewachsene, par-
tial Geldahmte mit ihren gleichsam zdgernden, unsicheren Trippelschritten oder Ver-
haltensgestorte, deren Erscheinung ein seltsames rhythmisches Zucken durchfihrt,

heben sich rasch und iiberdeutlich vor dem Hintergrund des mafvoll stromenden

Strakenbilds ab.“ [36, Seite 11].

Ziel dieser Arbeit ist es nun mit dem heutigen Wissen der Medizin die in den Mér-
chen der Briider Grimm vorkommenden Krankheitsbilder festzustellen. Anhand der
morphologischen Beschreibung und mit Hilfe zeitgendssischer Illustrationen werden
sie humangenetischen Syndromen zugeordnet. Dabei wird aufgrund der Vielfalt der
genetischen Erkrankungen kein Anspruch auf Vollstandigkeit erhoben, vielmehr soll
beispielhaft aufgezeigt werden, welche Erkrankungen sich hinter den einzelnen Figu-
ren verbergen konnten. Auf keinen Fall will die Arbeit Behinderung katalogisieren
oder in bestimmte Kategorien einteilen. Gerade vor dem Hintergrund des heutigen
medizinischen Wissens und der sozialen Verantwortung eines Jeden verbietet sich

jegliche Diskriminierung behinderter Mitmenschen.



2 Material und Methoden

Um eine Antwort auf die Frage ,,Gibt es humangenetische Syndrome, die mit den
Marchenfiguren korrelieren?“ zu erhalten wird als Ausgangspunkt der vorgelegten
Arbeit ausschlieflich die Mérchensammlung der Briider Grimm sowie zeitgenossische
Mlustrationen von Otto Ubbelohde, Hermann Vogel, Robert Leinweber und Philipp
Grot-Johann gewihlt. Bei einer ersten Analyse der beschriebenen Mérchenfiguren
sind lediglich die Riesen, Zwerge und Eindugigen sofort offensichtlich. Eine genauere
Untersuchung der Méarchenfiguren bringt im Weiteren eine Vielzahl von beschriebe-
nen Missbildungen hinzu, die auf den ersten Blick weniger deutlich hervortreten.

Die rein deskriptive Beschreibung der einzelnen Figuren durch die Briider Grimm
sowie die Illustrationen werden mit aktuellen Datenbanken und wissenschaftlichen
Publikationen verglichen. Daraus leiten sich differenzialdiagnostisch verschiedene
Moglichkeiten ab, humangentische Syndrome den einzelnen Figuren zuzuordnen. In
den einzelnen Kapiteln findet sich erst eine kurze Zusammenfassung der jeweiligen
Marchen. Dieser folgt eine kurze Darstellung der Rolle und Bedeutung der einzel-
nen Marchenfigur. Dabei wurden die Mérchen nach ihrer Nummer, welche sie in der
wissenschaftlichen Ausgabe inne haben sortiert. Die Abkiirzung KHM steht dabei
fiir Kinder- und Hausmarchen, KL steht fiir Kinderlegenden.

Die differenzialdiagnostisch in Frage kommenden Syndrome werden in alphabeti-
scher Reihenfolge im Anschluf an die Marchen dargestellt.

Neben die einzelnen Krankheitsbilder wird die Omim Nummer [40] beziehungs-
weise die ICD-10 Nummer gestellt, um dem interessierten Leser das schnelle und
einfache Nachschlagen der einzelnen Krankheitsbilder zu erméglichen. Bei Omim
(Online Mendelian Inheritance in Man) handelt es sich um eine Datenbank, deren

Inhalt menschliche Gene, genetische Phianotypen und Genmutationen beschreibt.
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Sie enthélt auferdem Informationen iiber die klinischen Symptome der einzelnen
Krankheiten, die Art des Erbgangs, molekulargenetische Informationen zur Krank-
heit und Verweise auf wissenschaftliche Publikationen. Die ICD-10 (International
Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems) Klassifikation

ist ein Diagnoseklassifikationssystem, das von der WHO herausgegeben wird.



3 Leben der Bruder Grimm und

zeitgenossischer Maler

3.1 Briider Grimm

Zum besseren Versténdnis soll kurz der Unterschied zwischen den Bedeutungen Brii-
der und Gebriider erklirt werden: Gebriider bezeichnet eine Kollektivbildung. Damit
ist entweder die Gesamtheit der Briider einer Familie gemeint oder die Briider, die
gemeinsam ein Unternehmen leiten. Deshalb spricht man, wenn man Wilhelm und

Jacob Grimm meint, von den Briidern und nicht den Gebriidern Grimm.

3.1.1 Stammbaum der Familie Grimm

O——o0

1 I:2
Philipp Dorothea
Grimm Grimm
9.9.1751 20.11.1755
10.1.1796 27.5.1805
I:1 I:2 I:3 n:4 1:5 1:6 :7 1I:8 I:9

Friedrich Jacob Wilhelm Carl Ferdinand Ludwig Friedrich  Charlotte Georg
Grimm Grimm Grimm Grimm Grimm Grimm Grimm Grimm Grimm

12121783 411785 2421786  244.1787 18121788  14.3.179% 15.6.1791 1051793  26.7.1794
16.03.1784 2091863  16.12.1859  25.5.1852 6.1.1845 4.4.1863 20.8.1792 15.6.1833 19.4.1795

Abbildung 3.1: Stammbaum der Familie Grimm



3.1 Briider Grimm

3.1.2 Lebenslauf der Briider Grimm

Abbildung 3.2: Grimm-Doppelportrait von Ludwig Emil Grimm (1843)

Jacob Grimm wurde am 24.02.1785 in Hanau geboren. Ein Jahr spater am 04.01.1786
erblickte sein Bruder Wilhelm Grimm das Licht der Welt. Zeit ihres Lebens waren
die beiden Geschwister auf das Engste miteinander verbunden. Eine solch innige
Beziehung hegten sie zu keinem ihrer anderen Geschwister. Sie verbrachten eine
unbeschwerte Kindheit, die ersten Jahre in Hanau, ab 1791 in Steinau. Als 1796 ihr
Vater starb, wurden die beiden 1798 nach Kassel zu ihrer Tante geschickt, wo sie
die Moglichkeit bekamen das Gymnasium zu besuchen.

Im Jahre 1802 begann Jacob, in die Fulstapfen seines Vaters tretend, sein Studi-
um der Rechtswissenschaften in Marburg. Sein Bruder Wilhelm folgte ihm aufgrund
einer Krankheit zwei Semester spéter. Dort besuchten sie neben den rechtswissen-
schaftlichen Vorlesungen auch Vorlesungen in Literaturgeschichte.

Thr Lehrer Friedrich Carl von Savigny, ein Vertreter neuer rechtshistorischer Aspek-
te, ermoglichte den beiden jungen Studenten durch sein offenes Haus und seine geis-
tige Geselligkeit Zugang zur deutschen Literatur. Im Rahmen dessen lernten sie auch
Clemens Brentano kennen. Fiir ihn und fiir Ludwig Achim von Arnim begannen sie
kurz nach Studienabschluss die Kinder- und Hausmérchen zu sammeln. Von diesen

literarischen Zusammenkiinften und den imposanten Personlichkeiten, auch durch
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den friithen Tod des Vaters, mafgeblich geprigt, entstanden zur Marburger Zeit die
Waurzeln fiir ihre Lebensarbeit. Die Méarchen wurden von Thnen aus alten miindlichen
Uberlieferungen zusammengetragen, zum Teil iiberarbeitet und in eine anschauliche
Sprache gebracht.

1805 verliefs Jacob die Universitdt Marburg ohne Abschluss und begann eine As-
sistententétigkeit in der Pariser Nationalbibliothek. Sein Bruder Wilhelm beendete
1806 sein Studium mit einem Abschluss in Rechtswissenschaften. Durch den Tod der
Mutter im Jahre 1808 entfiel die Verantwortung fiir die Familie auf Jacob. Dieser
wurde Privatbibliothekar und Beisitzer im Stadtrat bei Konig Jerome von Westpha-
len in Kassel, wahrend Wilhelm seit Kriegsende in der Kurfiirstlichen Bibliothek
von Kassel tédtig war. Spater wurde auch Jacob dort beschiftigt. In Kassel begann
die grofe Schaffensperiode der Briider. Sie veréffentlichten zahlreiche Werke, unter
anderem brachten sie Weihnachten 1812 die Kinder- und Hausmérchen heraus.

Durch den Wechsel des Chefs in Kassel und damit verbundenen Unstimmigkeiten
zogen die Briider 1830 nach Gottingen. Dort wurden sie Bibliothekare, Wilhelm wur-
de zum auferordentlichen Professor, Jacob als Leiter des Instituts zum ordentlichen
Professor bestellt. In dieser Zeit kam es zu weiteren zahlreichen Verdffentlichungen
beider Briider. Die letzte Station im Leben der beiden war Berlin. Die Protestak-
tion der Gottinger 7, denen sowohl Jacob, als auch Wilhelm angehdrten, forderte
die Authebung der Verfassung durch den Kénig. Daraufhin wurden alle sieben ihres
Amtes enthoben und die drei Hauptverursacher, darunter Jacob Grimm, des Landes

verwiesen. Sie wurden nach Berlin berufen und dort Mitglieder der akademischen

Gesellschaft. Am 16.12.1859 starb Wilhelm, am 20.09.1863 Jacob in Berlin [25] [26].

3.2 Kiinstler

3.2.1 Otto Ubbelohde

Otto Ubbelhode wurde am 05.01.1867 in Marburg geboren. Nach seinem Studium an
der Kunstakademie der Grofherzoglich Sichsischen Kunstschule Weimar und seiner
Schiilerzeit bei den Akademielehrern Hackel, Diez und Lofftz in Miinchen war er

als Maler, Radierer und Illustrator titig. Auch war er Mitglied der Willingshauser
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Malerkolonie. Neben den Illustrationen zu Grimms Méirchen, schuf er vor allem
zahlreiche Gemalde, insbesondere Stillleben. Er starb am 08.05.1922 in Gofsfelden
bei Marburg [55, Band 33|.

3.2.2 Hermann Vogel

Hermann Vogel wurde am 16.10.1854 in Plauen geboren. In den Jahren 1874 bis 1875
war er Schiiler der Dresdner Akademie. Einen Grofteil seines Handwerks brachte er
sich autodidaktisch bei. Neben den Méarchen der Briider Grimm schuf er zahlreiche

[lustrationen fiir die ,Fliegenden Blitter”, deutsche Heldensagen und Volksbiicher.

Er starb am 22.02.1921 in Krebes |55, Band 34].

3.2.3 Robert Leinweber

Robert Leinweber wurde am 07.02.1845 in Béhmisch-Leipa geboren. Er war Schiiler
Hiibners an der Dresdner Akademie. Neben den Illustrationen der Méarchen wurde
er in seinen Werken vor allem durch seine wiederholten Nordafrikareisen inspiriert.

Er starb am 21.12.1921 in Miinchen |55, Band 22|.

3.2.4 Philipp Grot-Johann

Philipp Grot-Johann wurde am 27.06.1841 in Stettin geboren. Nach einer Schlos-
serlehre sowie einer Ausbildung zum Maschinenbauer ging er an der Diisseldorfer
Kunstakademie bei Andreas Miiller, Carl Miiller und Heinrich Karl Anton Miicke
in die Lehre. Nach dieser Zeit wurde er Schiiler von Carl Johann Lasch. Er war
Mitglied des Kiinstlervereins Malkasten sowie des Diisseldorfer Radirclubs. Neben
der Illustration der Mérchen, illustrierte er Werke von Goethe, Hauff, Schiller und

Shakespeare. Er starb am 26.10.1892 in Diisseldorf |30, Band 63].



4 Erkrankungen bei

Marchenfiguren

Die nachfolgende Darstellung der einzelnen Krankheitsbilder richtet sich nach dem
Vorkommen der Krankheitsbilder in den Mérchen. Die hdufigsten sind an den An-
fang gestellt, wihrend die weniger haufigen zum Schluss aufgefiihrt werden. Ob die
Haufigkeit der einzelnen Syndrome mit der wirklichen Haufigkeitsverteilung der da-

maligen Zeit korreliert ist schwer zu sagen.

4.1 Zwerge - Kleinwuchs

Unter Kleinwuchs versteht man eine Unterschreitung der altersentsprechenden zehn-
ten Perzentile der Wachstumskurve, beziehungsweise eine Endgrofe kleiner als 150 cm
beim Mann und kleiner als 140 cm bei der Frau. Man unterscheidet verschiedene For-

men:

Primarer Kleinwuchs Diese Art des Minderwuchses besteht bereits ab Geburt

und wird in verschiedene Kategorien untergliedert:

e Beim disproportionierten Kleinwuchs ist keine normale Relation zwischen der
Extremititenldnge und der Rumpfgrofe zu erkennen. Die Korpergrofe ist ver-

mindert.

e Der proportionierte Kleinwuchs ist durch eine verminderte Korpergrofe, mit

normaler Relation der Extremitidtenliange zur Rumpfgrofe gekennzeichnet.



4.1 Zwerge - Kleinwuchs

e Ebenso sind spezielle Kleinwuchssyndrome bekannt, bei denen die Wachstums-

verzogerungen meist schon vor der Geburt beginnen.

e Der physiologisch familidre Kleinwuchs stellt eine Normvariante dar. Er tritt
familidr gehduft auf, das heiftt Eltern, Geschwister und Patient sind gleicher-

mafien betroffen.

Sekundarer Kleinwuchs Hierbei handelt es sich um sekundére Storungen des Ske-
lettwachstums, die durch hormonelle beziehungsweise stoffwechselbedingte Erkran-

krankungen verursacht sind:

e Chronische Organerkrankungen, die innere Organe wie Magen-Darm-Trakt,

Herz, Leber, Nieren und Lunge betreffen.

e Endokrine Storungen wie zum Beispiel Hypothyreose, Nebennierenrindeniiber-
funktion, Kalziumstoffwechselstérungen, Storungen des Prostaglandinstoffwech-

sels und Pubertas praecox.

e Isolierter Wachstumshormonmangel verschiedenster Ursache: Geburtsschiden,
Kraniopharyngeome, Schidelhirntraumen, Infektionen, angeborene Fehlbildun-

gen und Immunerkrankungen.

e Konstitutionelle Wachstumsverzégerungen, wobei hier die prospektive End-

lange im Normbereich liegt.

e Psychosozialer Kleinwuchs, der durch falsche Erndhrung, Vernachlédssigung

oder Essensverweigerung bedingt ist [51].

In der Méarchensammlung der Briider Grimm werden verschiedene Kleinwuchsfor-
men beschrieben: Zum einen gibt es die Zwerge, die morphologisch dem disproportio-
nierten Kleinwuchs am nichsten kommen. Zum anderen gibt es die kleinen Mannlein

und Daumlinge, auf die am ehesten der proportionierte Kleinwuchs zutrifft.

4.1.1 Marchen mit proportioniertem Kleinwuchs

Mairchen, in denen kleine Mannlein und Ddumlinge als Vertreter des proportionierten

Kleinwuchses eine Rolle spielen sind folgende:

10



4.1 Zwerge - Kleinwuchs

4.1.1.1 Die drei Midnnlein im Walde (KHM 13)

Abbildung 4.1: Phillip Grot-Johann: Die drei Ménnlein im Walde aus [20]

Ein Maéadchen, das eine bose Stiefschwester hat, wird im Winter von ihrer bdsen
Stiefmutter zum Erdbeeren-Sammeln losgeschickt. Es erhélt Hilfe von drei Haule-
méannern, denen gegeniiber es sich anstindig und grofziigig verhilt.

Die drei Ménnlein sind hilfsbereite und anstédndige Wesen. Der sich schibig verhal-
tenden Stiefschwester schaden sie jedoch. Es wird zwischen Gut und Bose polarisiert,

wobei das Gute reichlich belohnt, das Bose jedoch bestraft wird.

4.1.1.2 Der singende Knochen (KHM 28)

Zwei Briider ziehen los, um ein Konigreich von einer Wildschweinplage zu befrei-
en. Derjenige, dem dies gelingt, darf die Konigstochter heiraten. Der Diimmere der
beiden Briider nimmt die Hilfe eines Méannleins an und erledigt mit dessen Hilfe
das Wildschwein. Aus Eifersucht und Habgier wird er daraufhin von seinem listigen
Bruder getotet. Am Ende fliegt der Betrug jedoch auf und der bése Bruder wird mit
dem Tod bestraft.

Das Ménnlein spielt in diesem Marchen die Rolle des Helfers, der dem dummen,
gutherzigen und unschuldigem Bruder hilft. Im Gegensatz zu anderen Méarchen scha-
det das Ménnlein hier niemandem, ihm ist einzig die positiv besetzte Rolle zuge-

schrieben.

11
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4.1.1.3 Rumpelstilzchen (KHM 55)

Abbildung 4.2: Hermann Vogel: Rumpelstilzchen aus [17]

Ein Vater gibt vor, seine Tochter kénne Stroh zu Gold spinnen. Als der Konig von
dieser Gabe erfihrt, moéchte er das Médchen heiraten, allerdings erst nachdem sie
ihm ihre Fertigkeiten bewiesen hat. Sie wird drei Néchte mit einem Berg Stroh
und einem Spinnrad eingesperrt. In dieser fiir das Médchen ausweglosen Situation
erhilt sie Hilfe von einem Mannchen. Es spinnt ihr gegen Entlohnung in Form eines
Halsbandes, eines Rings und dem Versprechen auf ihr erstes Kind das Stroh zu Gold.

Das Minnchen ist zuerst positiv gezeichnet: es hilft dem armen Médchen aus
seiner Notsituation. Dies tut es jedoch nicht uneigenniitzig wie anfangs vermutet
sondern nur gegen Bezahlung. Hier beginnt sich das Bild zum Negativen zu wandeln
und erreicht seinen Hohepunkt als es als Lohn das erstgeborene Kind fordert. Der
Hochmut und die Gier des Mannchens werden am Ende bestraft, es reifst sich selbst

entzwei.

4.1.1.4 Die Bienenkdnigin (KHM 62)

Ein dummer Konigssohn zieht los, um seine beiden verlorenen Briider zu suchen.
Auf seiner Reise setzt er sich fiir Ameisen, Enten und Bienen ein. Nachdem er seine
beiden Briider gefunden hat, gelangen sie an ein Schloss: hier werden ihnen von
einem grauen Mannchen ein gutes Mahl serviert und drei Rétsel aufgegeben. Der

Dumme kann die Réatsel mit Hilfe der Tiere 1osen. Auf diese Weise erldst er das

12
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Schloss und darf die Kénigstochter heiraten.
Das graue Ménnchen spielt hier die Rolle des Dieners: es serviert die Speisen und

iiberbringt die drei Aufgaben.

4.1.1.5 Die goldene Gans (KHM 64)

Ein dummer, aber gutherziger junger Mann teilt im Wald sein Essen mit einem
grauen Mannlein. Aus Dankbarkeit verhilft ihm das Ménnlein letztendlich dazu, die
Konigstochter zu heiraten. Die Briider des Dummlings, die ihr Essen nicht mit dem
Maénnlein teilen, straft es.

Das Mannlein hat hier die Rolle des Helfers, es ist mit wunderbaren Eigenschaften
und Fahigkeiten ausgestattet. Es belohnt die Barmherzigkeit des Dummlings und
straft die Uberheblichkeit und den Egoismus der beiden anderen Briider.

4.1.1.6 Der Gaudeif und sien Meester (KHM 68)

Abbildung 4.3: Philipp Grot-Johann: Der Gaudeif und sien Meester aus [20]

Ein Vater schickt seinen Sohn fiir ein Jahr bei einem Gaudieben-Meister in die Lehre.
Erkennt der Vater nach dieser Zeit seinen eigenen Sohn nicht wieder, muss er fiir die
Lehre zahlen. Ein kleines Ménnlein erklart dem Vater, wie er seinen Sohn erkennen
kann. Nach einem Jahr machen sich Vater und Sohn gemeinsam auf den Heimweg.

Das Ménnlein ist in diesem Mérchen positiv besetzt, ganz uneigenniitzig hilft es

dem Vater seinen Sohn zu erkennen.

13
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4.1.1.7 Dat Erdmdnneken (KHM 91)

Abbildung 4.4: Otto Ubbelohde: Dat Erdménneken aus [18§]

Ein Ko6nig wiinscht aus Versehen seine drei T6chter in die Unterwelt. Drei Jagers-
briider ziehen los, um die T6chter zu befreien. Bei ihrer Suche treffen sie auf ein
kleines Méannchen. Es verpriigelt die beiden dlteren Briider, wird darauf jedoch von
dem Jiingsten verpriigelt. Dadurch beeindruckt verrit das Méannlein dem Jiingsten
das Versteck der drei Tochter. Die Versuche der beiden Alteren den Jiingsten auszu-
booten scheitern. Der jlingste Bruder darf die Kénigstochter als Belohnung fiir die

Befreiung heiraten.

Abbildung 4.5: Philipp Grot-Johann: Dat Erdménneken aus [20]

Das Ménnchen stammt in diesem Mérchen aus der Unterwelt und wird als hin-
terlistiges Wesen dargestellt. Erst der jlingste der drei Briider erhilt die gewiinschte

Information, da er sich nicht wie die beiden anderen an der Nase herumfiihren lasst.
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4.1.1.8 Der Konig vom goldenen Berg (KHM 92)

Abbildung 4.6: Otto Ubbelohde: Der Kénig vom goldenen Berg aus [1§]

Um an Geld zu gelangen verspricht ein Kaufmann aufgrund seiner Armut einem
schwarzen Ménnchen seinen Sohn. Dem Sohn gelingt es jedoch dem Minnchen zu
entkommen. Auf seiner Flucht erldst er eine verzauberte Konigstochter und wird
selbst Konig. Eines Tages macht der Sohn sich auf den Weg sein Elternhaus zu
besuchen und verliert durch dunkle Méachte Frau und Koénigreich. Auf seinem Weg
zuriick zu seinem Schloss begegnet er drei Riesen, denen er einen magischen Mantel,
Degen und Schuhe abnimmt. Damit holt er sich seine Frau und seine Herrschaft
zuriick.

Das Ménnchen ist in diesem Mérchen sehr negativ dargestellt: es nutzt die finanzi-
elle Not des Kaufmanns, um an dessen Sohn zu gelangen. Auch im weiteren Verlauf

zeigt es sich unbarmherzig und will um jeden Preis den Sohn.

4.1.1.9 Des Teufels ruliger Bruder (KHM 100)

Ein abgedankter Soldat begegnet dem Teufel in Gestalt eines Mannchens. Der Teu-
fel fordert den Soldat auf, ihm sieben Jahre zu dienen. Nachdem die sieben Jahre
vergangen sind kehrt der Soldat zuriick und verziickt einen alten K6nig mit seiner
Musik, so dass dieser ihm seine Tochter zur Frau verspricht.

Das besondere an diesem Mérchen ist, dass der Teufel anders als gewohnlich nur
als kleines Mannchen dargestellt wird. Die ansonsten , negativen Attribute wie kor-
perliche Defekte fehlen® [19, Band 4, Seite 194], es kommt zu einer Entdédmonisierung
des Teufels.
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4.1.1.10 Der Jude im Dorn (KHM 110)

Ein armer Knecht erhilt als Lohn fiir drei Jahre Arbeit nur drei Heller. Diese schenkt
er einem Méannchen, das ihm dafiir drei Wiinsche gewéhrt. Auf seiner weiteren Reise
spielt der Knecht einem Juden einen Streich, der ihn fast an den Galgen bringt. Er
kann sich jedoch mit Hilfe der Fidel des Ménnchens retten.

Das Méannchen hat hier die Rolle des Helfers inne, das seine Hilfe jedoch nur

anbietet, da bereits eine Gegenleistung erfolgt ist.

4.1.1.11 Das blaue Licht (KHM 116)

Abbildung 4.7: Philipp Grot-Johann: Das blaue Licht aus [20]

Ein abgedankter Soldat tritt Dienst bei einer Hexe an. Diese beauftragt ihn, ihr das
blaue Licht zu verschaffen. Durch eine List entkommt er ihr und behilt das blaue
Licht fiir sich. Immer wenn er sich an diesem eine Pfeife anziindet, erscheint ihm ein
kleines Mannchen, das ihm seine Wiinsche erfiillt.

Das Méannchen hat hier durchweg einen positiven Charakter. Es erscheint durch
das Anziinden der Pfeife an dem blauen Licht und erfiillt dem Soldaten jeden Wunsch

beziehungsweise fiihrt es seine Befehle aus.

4.1.1.12 Der gldserne Sarg (KHM 163)

Ein Schneider gelangt nachts im Wald an ein Hauschen, wo er von einem eisgrau-
en Méannlein bewirtet wird. Am néchsten Morgen beobachtet der Schneider einen

Kampf zwischen einem Stier und einem Hirsch, den der Hirsch gewinnt. Der Hirsch
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nimmt den Schneider auf seinem Geweih mit, mit der Intention, dass der Scheider

den Hirsch selbst und dessen Schwester erlost. Dies gelingt dem Schneider auch.
Das Ménnlein ist in diesem Mérchen anfangs ein knurriger, unfreundlicher Alter,

der den Schneider wegschicken will. Auf eindringliches Bitten jedoch zeigt sich sein

gutes Herz und er gewdhrt dem Schneider eine Bleibe.

4.1.1.13 Der Vogel Greif (KHM 165)

Drei Briidern ziehen los, um mit Apfeln eine erkrankte Konigstochter zu heilen.
Dabei begegnen sie einem Ménnchen. Wahrend die beiden dlteren Briider es herab-
lassend behandeln und anliigen, spricht der dumme Jiingste die Wahrheit. Daraufhin
hilft ihm das Mannchen die Konigstochter zu heilen. Nach der Genesung der Ko-
nigstochter muss der Jiingste noch weitere Priifungen meistern bevor er sie heiraten
darf. Dies gelingt ihm mit Hilfe des Mannchens miihelos.

Das Ménnchen verkorpert hier ein Wesen, das sich nicht ausnutzten lasst. Die
beiden Alteren werden fiir ihren Hochmut nicht direkt bestraft, sie erreichen jedoch
ihr Ziel nicht. Der Jiingere dagegen erhilt die Hilfe des Mannchens, da er sich dieser

wiirdig erwiesen hat.

4.1.1.14 Der starke Hans (KHM 166)

Der starke Hans befreit sich und seine Mutter aus der Hand von Entfiihrern. Die
beiden kehren zu seinem Vater zuriick und kurz darauf zieht Hans in die weite
Welt hinaus. Dort schlieffen sich ihm ein Tannendreher und ein Riese an. Die drei
beschlieften immer zwei von ihnen zur Jagd zu schicken und den Dritten daheim
zu lassen. Den Daheimgebliebenen sucht immer ein béses Méannlein auf. Es fordert
Fleisch und als es dieses weder vom Tannendreher, noch vom Riesen erhilt, teilt
es Hiebe aus. Hans teilt im Gegensatz zu den anderen beiden sein Fleisch mit dem
Ménnlein. Als dieses jedoch unverschimt wird, jagt Hans es mit Schligen davon und
verfolgt es in seine Hohle. Dort hélt das gemeine Méannlein eine Jungfrau gefangen,

die von Hans gerettet wird.
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In diesem Mirchen verkoérpert das Méannlein das Bose und Gemeine. Es stellt
unverschamte Forderungen und wenn es sie nicht bekommt schlégt es zu. Es nimmt

grundlos die Jungfrau gefangen.

4.1.1.15 Die Geschenke des kleinen Volkes (KHM 182)

Abbildung 4.8: Robert Leinweber: Die Geschenke des kleinen Volkes aus [20]

Ein Volk von kleinen Menschen wird bei einem néchtlichen Tanzritual von einem
Goldschmied und einem Schneider iiberrascht. Die Zwerge zeigen sich gastfreundlich
und geben zum Abschied jedem der beiden einen Haufen Kohlen mit, der sich in
Gold verwandelt. Der Schneider ist damit gliicklich und zufrieden. Der habgierige
Goldschmied kehrt jedoch noch einmal zuriick und wird daraufhin fiir seine Habgier
bestraft.

Die Zwerge sind hier freundliche und grofziigige Wesen, die sich aber auch nicht
ausnutzen lassen. Bemerkenswert ist, dass hier auch Zwerginnen auftauchen, was

normalerweise in den Méarchen der Briider Grimm nicht der Fall ist.
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4.1.1.16 Daumesdick (KHM 37)

Abbildung 4.9: Otto Ubbelohde: Daumesdick aus [18|

Das Mairchen erzdhlt die Geschichte von einem daumen-grofen Kind, das an al-
len Gliedmaken vollkommen ist. Eines Tages fordert das Kind seinen Vater auf, es
wegen der finanziellen Not der Familie zu verkaufen. Es kiime schon zurecht und
wiirde wieder zuriickkehren. Nach vielen Abenteuern gelangt das Kind wieder in

sein Elternhaus.

Abbildung 4.10: Hermann Vogel: Daumesdick aus [17]

In diesem Mérchen spielt der Diaumling die Hauptrolle. Er setzt sich fiir seine

Eltern ein und ist ein mutiges und gewieftes kleines Kerlchen.
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4.1.1.17 Daumerlings Wanderschaft (KHM 45)

Abbildung 4.11: Hermann Vogel: Daumerlings Wanderschaft aus [17]

Ein kleiner Dédumerling zieht in die Welt hinaus, wo er so einige Abenteuer erlebt
und viele Gefahren iiberstehen muss. Schlussendlich kehrt er jedoch wieder in sein

Elternhaus zuriick.

Abbildung 4.12: Philipp Grot-Johann: Ddumerlings Wanderschaft aus [20]
Auch in diesem Méarchen spielt der Daumling die Hauptrolle. Durch seinen Mut

und seine Gerissenheit libersteht er alle Abenteuer und kehrt am Ende unversehrt

zu seinen Eltern zuriick.
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4.1.1.18 Der junge Riese (KHM 90)

Abbildung 4.13: Philipp Grot-Johann: Der junge Riese aus [20]

Ein junger Ddumling wird von einem Riesen entfiihrt und grofigezogen. Nachdem
sechs Jahren vergangen sind, bringt der Riese ihn zu seinen Eltern zuriick. Sie erken-
nen den nach Art der Riesen grofs und stark gewordenen jungen Mann nicht wieder
und fiirchten sich vor ihm. Er verlisst sein Elternhaus und zieht in die Welt hinaus,
wo er verschiedene Arbeiten annimmt.

In diesem Mérchen wandelt sich der Ddumling, der einst ein braver und guter Sohn
war, durch Sdugen an der Brust des Riesen in einen starken und listigen Riesen. Auch
sein Charakter andert sich, er wird faul und unbeholfen. Dies kann er jedoch durch
seine enorme Korperkraft ausgleichen, oft fillt es ihm jedoch schwer seine Krifte

richtig einzusetzen.

4.1.2 Marchen mit disproportioniertem Kleinwuchs

In den folgenden Mirchen spielen die Zwerge als Vertreter des disproportionierten

Kleinwuchs eine Rolle:

4.1.2.1 Die 7 Raben (KHM 25)

Ein Vater verwiinscht seine sieben Sohne in Raben. Sie werden von ihrer Schwester

erlost und erhalten ihre menschliche Gestalt zuriick.
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Das Zwerglein spielt in diesem Marchen die Rolle des Dieners: Es bezeichnet die

sieben Raben als seine Herren und nimmt die Schwester freundlich in Empfang.

4.1.2.2 Die Wichtelmianner (KHM 39)

Abbildung 4.14: Otto Ubbelohde: Die Wichtelménner aus [18§]

Dieses Marchen ist in drei Teile unterteilt:

Erstes Mérchen: in diesem Marchen sind die Wichtelmédnner heimliche Helfer: des
Nachts verrichten sie die Arbeit eines Schusters, der dadurch zu groffem Wohlstand
gelangt. Die Mannlein sind durchweg positiv gezeichnet. Auch nachdem sie den
Schuster verlassen haben, geht es ihm nicht schlechter.

Zweites Marchen: ein Dienstméadchen soll den Wichtelmannern ein Kind aus der
Taufe heben. Sie erweist ihnen den Gefallen, bleibt sogar ganze sieben Jahre dort und
fiihrt ein gutes Leben. Auch hier sind die Wichtelménner freundliche und grofziigige
Wesen.

Drittes Marchen: hier wandelt sich das positive Bild von den Wichtelmannern
zum negativen: Sie tauschen das Kind einer Frau gegen einen Wechselbalg. Durch

eine List gelingt es der Mutter jedoch ihr Kind zuriick zu bekommen.

4.1.2.3 Schneewittchen und die 7 Zwerge (KHM 53)

Eine Konigstochter flieht vor ihrer bosen Stiefmutter. Im Wald findet sie Zuflucht

bei den sieben Zwergen. Diese nehmen Schneewittchen auf und retten sie zweimal
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vor den Anschligen der bosen Stiefmutter. Beim dritten Anschlag wird sie von einem

Ko6nigssohn gerettet, der sie daraufhin heiratet.

El < Al

=¥

Abbildung 4.15: Otto Ubbelohde: Schneewittchen und die 7 Zwerge aus [18]

Die Zwerge sind in diesem Marchen liebenswerte, freundliche und hilfsbereite Ge-
schopfe. Sie spielen eine wichtige Rolle und sind aus dem Geschehen nicht wegzu-

denken.

4.1.2.4 Das Wasser des Lebens (KHM 97)

Drei Briidern ziehen los, um fiir ihren todkranken Vater das Wasser des Lebens zu
besorgen. Auf dem Weg begegnet ihnen ein Zwerg: wihrend die beiden Alteren ihm
unfreundlich und iiberheblich gegeniiber treten, zeigt sich der Jiingste freundlich.
Daraufhin verwiinscht der Zwerg die beiden Alteren, dem Jiingsten gibt er gute
Ratschldge und Hilfestellung das Wasser des Lebens zu finden. Aus Wut versuchen
die beiden Alteren den jiingsten Bruder auszuschalten, scheitern jedoch.

Der Zwerg ist hier ein sehr moralisches Wesen: Der jiingste Bruder profitiert von
seinem Wissen, jedoch erst nachdem er sich dessen wiirdig erwiesen hat. Die beiden

alteren Briider werden fiir ihre Unfreundlichkeit und Uberheblichkeit bestraft.
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4.1.2.5 Schneeweillchen und Rosenrot (KHM 161)

Abbildung 4.16: Hermann Vogel: Schneeweifichen und Rosenrot aus [17]

Zwei Schwestern unternehmen oft Ausfliige in den Wald. Dabei werden sie einmal
von einem FEngel beschiitzt, der verhindert, dass sie in den nahe gelegen Abgrund
fallen. Bei ihren Ausfliigen helfen sie dreimal einem Zwerg aus der Klemme. Von
diesem erhalten sie jedoch keinen Dank sondern nur bose Worte. Als sie das vierte
Mal auf den undankbaren Zwerg treffen, wird er von einem Béren getotet. Der Bar
ist den Kindern freundschaftlich gesonnen, da sie ihm in den kalten Wintermona-
ten Unterschlupf gewdhren. Dies fiihrt zur Erlosung des zum Béaren verwunschenen
Konigssohns.

Der Zwerg spielt in diesem Méarchen eine wichtige Rolle. Er ist der gemeine, un-

dankbare und bdse Wicht, der fiir sein Verhalten mit dem Tod bestraft wird.

4.1.2.6 Der Mond (KHM 175)

Vier Briider stehlen den Mond, da es in ihrem Land weder Mond noch Sterne gibt
und bringen ihn nach Hause. Uber das nichtliche Licht erfreut tanzen und jubeln
die Zwerge und Wichtelméinner in diesem Land. Nach dem Tod der vier Briider wird
der Mond von Petrus in den Himmel gehéngt.

Die Zwerge und Wichtelménner spielen in diesem Marchen nur eine untergeordnete
Rolle. Sie sind Ausdruck der Freude und des Gliicks der Dunkelheit entkommen zu

sein.
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4.1.3 Syndrome mit proportioniertem Kleinwuchs
4.1.3.1 Bloom Syndrom (Omim: #210900)

Das autosomal rezessive Syndrom ist durch einen proportionierten Minderwuchs ge-
kennzeichnet. Die Erwachsenengrofe liegt bei circa 150cm. Es kdnnen noch eine
Vielzahl weiterer Symptome auftreten: Sonnenlichtdermatitis mit Schmetterlings-
erythem, Mikrozephalie, chromosomale Instabilitidt, erhohtes Leukdmie- und Tu-
morrisiko und verminderte Imunglobulinproduktion [32].

Atiologisch findet sich eine Mutation im BLM-Gen auf Chromosom 15q26.1 in
Nachbarschaft des FES-Protoonkogens. Diese manifestiert sich im homozygoten Zu-
stand (Genotyp blm/blm). In diesem Bereich kodiert die DNA fiir eine RecQ 3’-5-
Helikase, ein Enzym, das die Integritat in der Interphase des Zellzyklus iiberwacht.
Mutationen in diesem Bereich fithren zu Fehlern bei der Replikation oder Reparatur

der DNA [21].

4.1.3.2 Chondrodysplasia punctata

Metaphysarer Typ:(Omim: 250300) Dieser Typ der Chondrodysplasia punctata
zeichnet sich durch einen proportionierten Kleinwuchs aus. Der Erbgang ist unklar,

es handelt sich vermutlich um ein monogenes Erbleiden [32].

4.1.4 Syndrome mit disproportioniertem Kleinwuchs
4.1.4.1 Achondroplasie (Omim: #100800)

Bei der Achondroplasie handelt es sich um eine autosomal dominant vererbte Os-
teochondroplasie. Phénotypisch zeigt sich ein disproportionierter Minderwuchs mit
relativ langem Rumpf und fast normaler Sitzhéhe. Die Endgrofe des Erwachsenen
liegt beim Mann zwischen 118-140cm, bei der Frau zwischen 116-138 cm. Weitere
klinische Merkmale sind eine Makrozephalie, eine lumbale Hyperlordose, eine Einen-
gung des Wirbelkanals, kurze Finger (Dreizackhand), verkiirzte Rohrenknochen und
eine verzogerte motorische Entwicklung, bedingt durch die Muskelhypotonie [32].

Urséchlich fiir die Achondroplasie ist eine heterozygote Mutation im FGFR-3
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Gen auf Chromosom 4p16.3. Dieses Gen kodiert fiir einen Rezeptor, an den der
Fibroblasten-Wachstumsfaktor (FGF = Fibroblast Growth Factor) bindet. In 96 %
der Félle betrifft die Punktmutation die Aminoséure Glycin, die zu Arginin umge-
wandelt wird: G(1138)A. In 3% der Fille kommt es zur Umwandlung von Glycin
in Glutamin: G(1138)C [58]. Dadurch kommt es zur Verdinderung im transmem-
brandren Teil des Rezeptors, der sich vor allem im Knorpel und anderen Geweben
befindet. Der Rezeptor kann den Wachstumsfaktor nicht mehr binden, was zu einer
verminderten Signalvermittlung in die Zelle fiihrt und letztendlich zu einer unzurei-

chenden Proliferation von Knorpelzellen [32].

4.1.4.2 Chondrodysplasia punctata

Rhizomele Form (Omim: #215100) Diese autosomal rezessive Erkrankung wird
im homozygoten Zustand manifest und ist durch einen rhizomelen Minderwuchs ge-
kennzeichnet. Oft finden sich zudem bilateral symmetrische Katarakte, ichtyosiforme
Hautverdnderungen und eine postnatale Gedeihstorung. Der Tod tritt oft schon im
ersten bis zweiten Lebensjahr ein [32].

Urséchlich ist eine Genmutation im PEX7-Gen auf Chromosom 6q22-q24, das
fiir den PTS2-Rezeptor kodiert. Dadurch sind die peroxisomalen Funktionen beein-

trachtigt [14].

Chondrodysplasia metaphysaria Typ Schmid (Omim: #156500) Es handelt
sich um eine autosomal dominante Skelettdysplasie. Der kurzgliedrige Minderwuchs
manifestiert sich bereits im Kindesalter, die Erwachsenengréfe liegt zwischen 130—
160 cm. Weitere Kennzeichen sind Coxa vara und rontgenologisch sichtbare meta-
physére Dysplasien.

Atiologisch findet sich eine Mutation des COL10A1-Gens auf Chromosom 6. Diese
fiihrt zu einer enchondralen Ossifikationsstorung, beruhend auf der Synthese eines

alterierten Typ-X-Kollagens [32].

Tibia-Metacarpus-Typ (Omim: 118651) Dieser Typ der Chondrodysplasia punc-

tata zeichnet sich durch einen kurzgliedrigen Kleinwuchs aus. Ursache ist eine Ver-
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kiirzung der Metacarpalia, Tibiae, der Humeri und der distalen Ulna. Weitere Sym-
ptome sind eine Hypoplasie des Mittelgesichts, fehlende Ossifikation der Halswirbel-
kérper mit Wirbelkorperspalten und im Rontgenbild zarte symmetrische Kalksprit-
zer beim Siugling, die im Laufe der Jahre jedoch verschwinden. Sowohl die Atiologie

als auch die Pathogenese sind weitestgehend ungeklirt [32].

X-chromosomal dominante Form/Conradi Hiinermann Syndrom (Omim: #302960)
Sie kennzeichnet sich durch einen Kleinwuchs mit asymmetrischer Verkiirzung der
Rohrenknochen. Die Vererbung erfolgt geschlechtsgebunden, nur Frauen sind kli-

nisch betroffen, bei Knaben endet die Krankheit letal [32].

Die Mutation liegt auf Chromosom Xp11.23-p11.22. Es handelt sich um einen ver-
erbten Defekt des EBP-Gens (emopamil binding protein). Dies fiihrt zu einer meta-
bolischen Stérung im Cholesterinstoffwechsel [50]. Durch die individuell unterschied-
liche Inaktivierung des zweiten X-Chromosoms finden sich mosaikartig noch weitere

Symptome: Kontrakturen, Augenverdnderungen und Hautverdnderungen [32].

X-chromosomal rezessive Form (Omim: #302950) Sie beruht auf einer auf
Chromosom Xp22.3 lokalisierten Mutation. Dies fiihrt zu einem Defekt in der Aryl-
sulfatase E [37]. Neben dem Kleinwuchs treten noch eine kurze Nase mit eingesun-

kener Nasenwurzel und eine Hypoplasie der Phalangen auf [32].

4.1.4.3 Diastrophische Dysplasie (Omim: #222600)

Bei dieser autosomal rezessiven Krankheit zeichnen sich die Patienten durch einen
disproportionierten Kleinwuchs, multiple Gelenkkontrakturen, Klumpfiifse und noch
weitere Symptome aus.

Bei dem mutierten Gen handelt es sich um das SLC26A2-Gen auf Chromosom
5q32-q33.1 Pathogenetisch liegt eine Storung des Transportsystems fiir Sulfat zu-
grunde. Es gelangt zu wenig Sulfat in die Zelle, was zu einer Umsulfatierung von

Proteoglykanen und Glykosaminoglykanen fiihrt [32].
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4.1.4.4 Dubowitz Syndrom (Omim: %223370)

Es handelt sich um ein autosomal rezessives Dysmorphiesyndrom. Phanotypisch
zeigt sich ein pra- und postnataler Kleinwuchs mit verzogerter Knochenreifung. Die
Patienten konnen weitere Symptome wie geistige Behinderung, Ekzemneigung, chro-
nische Rhinitis, chronische Otitis und Gesichtsdysmorphien zeigen. Die Pathogenese

ist unklar [32].

4.1.4.5 Hypochondroplasie (Omim: #146000)

Diese hereditire generalisierte Skelettdysplasie folgt einem autosomal dominanten
Erbgang. Sie ist der Achondroplasie dhnlich, jedoch leichter ausgepriagt. Die Patien-
ten zeigen einen disproportionierten, kurzgliedrigen Minderwuchs mit einer Endgro-
fse von 135-155 cm beim Mann und 128-148 cm bei der Frau. Weitere Symptome sind
Makrozephalie, Genua vara, Lendenlordose, teilweise dysplastische Verdnderungen
des Skeletts und verkiirzte Rohrenknochen [32].

Die Mutation befindet sich im Gegensatz zur Achondroplasie nicht im transmem-
branaren Bereich des Rezeptors sondern im Bereich der Tyrosinkinase 1. Lokalisiert
ist die Mutation ebenfalls auf Chromosom 4p im Bereich des Achondroplasie-Gens.
Es kommt zur Umwandlung von Glycin in Arginin. Inzwischen sind auch Félle be-
kannt, wo Glycin zu Lysin mutiert. Dies fiihrt zu einer geringeren Aktivierung des

FGF-Rezeptors und damit zu einer Wachstumsverzogerung [47].

4.1.4.6 Silver Russel Syndrom (Omim: #180860)

Patienten mit diesem Syndrom sind durch pra- und postnatalen Minderwuchs sowie
einen relativ groften Hirnschidel und Korperasymmetrien gekennzeichnet. Die ma-
ximale Endgrofe liegt bei etwa 150 cm. Viele Fille treten sporadisch auf, zum Teil
wird jedoch ein X-chromosomal dominanter, ein autosomal dominanter und ein au-
tosomal rezessiver Erbgang gefunden. Es gibt keine einheitliche genetische Ursache.
Bei ca. 10 % handelt es sich um eine maternale uniparentale Disomie des Chromo-
soms 7. Etwa 50 % haben in der Imprinting-Domain einen Methylierungsdefekt auf

Chromosom 11pl5. Es sind die Gene H19 und IGF2 betroffen [1].
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4.2 Riesen - GroRBwuchs

Grofswuchs ist als die Steigerung der Korperlinge iiber die 97. Perzentile der alters-
entsprechenden Wachstumskurve definiert.

Man unterscheidet fiinf Varianten:

e Normvariante mit normaler Entwicklungsgeschwindigkeit (= primordialer Hoch-
wuchs): Durch eine frithnormale Pubertét ist das konstitutionelle Wachstum

und die Entwicklung beschleunigt.

e Durch genetische Disposition bedingter familidrer Grofswuchs. Hierbei sind

beide Eltern oder auch mehrere Verwandte iiberdurchschnittlich grof.

e Chromosomale Stérungen, die jedoch nur beim ménnlichen Geschlecht vor-

kommen wie zum Beispiel das Klinefelter-Syndrom.

e Bindegewebskrankheiten wie das Marfan-Syndrom, die zu disproportioniertem

Grofdwuchs fiihren.

e Neurohormonaler Hochwuchs, der aufgrund verschiedener Ursachen auftreten
kann. Beispielsweise hypophysér durch eine vermehrte STH-Produktion, thy-
reogen bei Hyperthyreose, oder auch durch andere endokrinen Stérungen wie

das adrenogenitale Syndrom [51].

4.2.1 Marchen

In Grimms Marchen kommen Grofswuchssyndrome an vielen Stellen vor. Meist sind
die Riesen als einfiltige, aber auch hinterlistige Personlichkeiten gezeichnet, die vor
allem auf ihren eigenen Vorteil bedacht sind. Oft spielen sie nur eine untergeordnete

Rolle. In folgenden Marchen kommen Riesen vor:
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4.2.1.1 Das tapfere Schneiderlein (KHM 20)

Abbildung 4.17: Otto Ubbelohde: Das tapfere Schneiderlein aus [18|

Ein Schneider erschldgt sieben Fliegen auf einen Streich. Daraufhin zieht er in die
Welt hinaus und verkiindet jedem seine angeblichen Heldentaten. Unterwegs begeg-
net er einem Riesen, dem er auf listige Weise demonstriert, wie stark er ist. Als er
darauf in ein Konigreich gelangt, wo ihm drei schier unlosbare Aufgaben (Riesen
toten, Wildschwein und Einhorn fangen) zugeteilt werden, meistert er sie aufgrund

seiner Schlauheit alle. Darauthin darf er die Konigstochter heiraten.

Abbildung 4.18: Otto Ubbelohde: Das tapfere Schneiderlein aus [18]

Alle Riesen werden in diesem Méarchen als einfiltige Trottel dargestellt, die sich

leicht von dem tapferen Schneiderlein iiberlisten lassen.
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4.2.1.2 Der junge Riese (KHM 90)

Das Maérchen wurde bereits in Kapitel 4.1.1.18 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle des Riesen erldutert.
Der Riese hat in diesem Mairchen einzig die Rolle den Daumling zu sdugen. Es

wird nicht ndher auf ihn eingegangen.

4.2.1.3 Der Konig vom goldenen Berg (KHM 92)

Das Méarchen wurde bereits in Kapitel 4.1.1.8 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle der Riesen erldutert.

Die Riesen werden in diesem Méirchen als einfiltige Wesen dargestellt. Sie lassen
sich das Erbe ihres Vaters wegnehmen, da sie im Streit um dieses den Sohn des
Kaufmanns um Hilfe bitten und diesem die drei Gegenstéinde anvertrauen. Jeder
der drei ist nur auf den eigenen Vorteil bedacht und méchte das Meiste fiir sich, was

es dem Kaufmannssohn einfach macht sie zu hintergehen.

4.2.1.4 Die Rabe (KHM 93)

Ein Méadchen, das von ihrer Mutter in eine Rabe verwiinscht wurde, trifft auf einen
jungen Mann, der sie erlosen soll. Um dies zu bewerkstelligen muss er in ein verwun-
schenes Schloss gelangen. Auf seinem Weg begegnet er einem Riesen. Dieser erweist
sich als freundlich und tragt den Mann bis kurz vor das Schloss, wo es dem jungen
Mann nach einem Jahr endlich gelingt das Médchen zu erlosen.

Der Riese ist hier als freundlicher und hilfsbereiter Genosse dargestellt. Zwar will
er anfangs den jungen Mann fressen, als dieser jedoch sein Essen mit ihm teilt,

gewéhrt er ihm Unterkunft und bringt ihm zum Schloss.

4.2.1.5 Der gelernte Jiger (KHM 111)

Ein Jéiger besitzt ein Gewehr, das immer trifft. Im Wald begegnet er drei Riesen,
denen er das Essen aus der Hand schiefst. Davon beeindruckt nehmen die Riesen den
Jager mit, um mit seiner Hilfe die Konigstochter zu rauben. Der Jéger, ein guter

Mann, tétet jedoch die Riesen und rettet die Jungfrau. Diese Tat beansprucht nun
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ein eindugiger Hauptmann fiir sich, in der Absicht die Konigstochter zu heiraten.
Der Schwindel wird jedoch aufgedeckt, der Hauptmann mit dem Tod bestraft und
der Jéager heiratet die Tochter.

Die Riesen sind in diesem Mérchen deutlich negativ gezeichnet. Sie wollen die
unschuldige Konigstochter rauben und missbrauchen den Jéger fiir ihre Zwecke. Fiir

ihren Frevel werden sie mit dem Tod bestraft.

4.2.1.6 Der Konigssohn, der sich vor nichts fiirchtete (KHM 121)

Ein Ko6nigssohn zieht in die Welt hinaus und begegnet auf seiner Reise einem Rie-
sen. Obwohl er dem Riesen einen Gefallen erweist, kommt zum Streit zwischen den
beiden. Der hinterlistige und boswillige Riese wird zum Schluss jedoch mit dem Tod
bestraft, wihrend der furchtlose Konigssohn sich gliicklich mit der von ihm erlésten
Jungfrau vermahlt.

Der Riese ist in diesem Maérchen als hinterlistig und riicksichtslos dargestellt: er
missbraucht den Konig fiir seine Zwecke und schreckt auch vor Gewalttaten, ja sogar

einem Mordversuch, nicht zuriick.

4.2.1.7 Der Krautesel (KHM 122)

Ein Jager besitzt einen Wunschmantel und ein Vogelherz, das ihm jeden Morgen
ein Goldstiick unter seinem Kopfkissen beschert. Diese beiden Dinge werden ihm
von einer Hexe und ihrer Tochter geraubt. Mit Hilfe eines Zaubertranks setzt ihn
die Tochter der Hexe, in die der Jager verliebt ist, auf einem hohen Berg aus. Dort
begegnet er drei Riesen, die ihn zunéchst tot treten wollen, es aber dann als nicht
der Miihe wert erachten. Der Jéger richt sich an den Hexen, indem er sie beide
durch eine List in Esel verwandelt.

Die Riesen sind in diesem Marchen deutlich negativ gezeichnet, es wird jedoch
nicht niher auf sie eingegangen. Sie dienen hauptséchlich der Spannung und Dra-

matisierung des Geschehens.
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4.2.1.8 Ferenand getrii und Ferenand ungetrii (KHM 126)

Das Marchen erzihlt die Geschichte von Ferenand getrii, der eines Tages Vorreiter
beim Ko6nig wird und die Prinzessin retten soll. Dabei begegnet er Riesen, die er mit
Fleisch und Brot besanftigt. Die Riesen tragen ihm die Prinzessin heim.

In diesem Maérchen sind die Riesen wesentlich positiver gezeichnet, als in den
Marchen davor. Sie helfen Ferenand getrii die Prinzessin nach Hause zu bringen,

wobel er ihre Hilfe vorher erst mit Lebensmitteln erkaufen muss.

4.2.1.9 Der starke Hans (KHM 166)

Das Marchen wurde bereits in Kapitel 4.1.1.14 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle des Riesen erlautert.

Der Riese wird in diesem Méarchen als Freund des Helden dargestellt. Dennoch
wird seine Schwéche deutlich: zuerst verheimlicht er Hans das Méannlein, dann 1isst
er sich auch noch von dem Ménnlein verpriigeln. Gegen Ende des Méarchens wandelt
sich jedoch sein Wesen: er versucht seinen Freund Hans umzubringen, um an die

schone Jungfrau zu gelangen.

4.2.1.10 Die Boten des Todes (KHM 177)

Ein Jiingling hilft dem durch einen Kampf mit einem Riesen schwer angeschlage-
nen Tod wieder auf die Beine. Aus Dankbarkeit verspricht der Tod dem Jiingling
Boten zu senden, bevor er ihn eines Tages holt. FEr halt sein Versprechen, indem er
verschiedene Krankheiten schickt. Allerdings werden diese vom Jiingling nicht als
Boten erkannt. Obwohl er dem Tod Vorwiirfe macht sein Versprechen nicht gehalten
zu haben, fiigt er sich seinem Schicksal und geht mit dem Tod.

Der Riese ist in diesem Méarchen der Authinger der Geschichte. Er tragt dazu bei
den Tod in die Schuld des Jiinglings zu stellen.

4.2.1.11 Der Riese und das Schneiderlein (KHM 183)

Ein Riese bietet einem Schneiderlein Arbeit an. Da das Schneiderlein ganz fiirchter-

lich mit seinen angeblichen Heldentaten prahlt, fiirchtet sich der Riese. Deshalb ist
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er froh, als er das Schneiderlein durch eine List wieder los wird.

Einerseits wird der Riese in diesem Mirchen als etwas tolpelhaft und einfiltig
beschrieben, er lidsst sich von der Prahlerei des Schneiderleins beeindrucken und
fiirchtet sich vor ihm. Andererseits ist er gewieft genug sich das Schneiderlein vom

Hals zu schaffen.

4.2.1.12 Der Trommler (KHM 193)

Ein Trommler befreit eine Koénigstochter aus der Hand einer bésen Hexe. Die Ko-
nigstochter ist in einem Glasberg gefangen. Um dorthin zu gelangen schiichtert er
zwei Riesen ein und iiberlistet sie. Sie tragen ihn den ganzen weiten Weg.

Die Riesen werden hier als recht einfiltige, aber auch aggressive Wesen dargestellt.
Zuerst drohen sie den Trommler zu téten, lenken jedoch schnell ein, als dieser ihnen

droht. Aus Angst zeigen sie sich hilfsbereit und tragen den Trommler zum Glasberg.

4.2.1.13 Die Kristallkugel (KHM 197)

Eine Zauberin verwandelt zwei ihrer drei S6hne in einen Adler und einen Walfisch.
Der dritte der S6hne kann entkommen und zieht los, um eine verwunschene Konigs-
tochter zu erlosen. Auf seinem Weg begegnet er zwei streitenden Riesen, denen er
einen Wiinschhut abluchst. Mit Hilfe seiner Briider befreit er die Kénigstochter, die
Briider erhalten ihre menschliche Gestalt zuriick.

Die Riesen dienen auch in diesem Marchen nur als Mittel zu Zweck: sie streiten
um den Wiinschhut und verlieren ihn auf diese Weise, da sie einen Fremden als

Schiedsrichter beauftragen.

4.2.2 Syndrome mit Grollwuchs
4.2.2.1 Akromegalie (Omim: #102200)

Diese Erkrankung ist durch eine vermehrte somatotrope Wirkung bedingt. Beginnt
die Akromegalie in der Pubertét fiihrt sie zu einem so genannten akromegalen Hoch-
wuchs. Setzt die somatotrope Wirkung nach abgeschlossenem Léngenwachstum ein,

kommt es lediglich zur Grofenzunahme der Akren, jedoch nicht zur Zunahme der
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Korperlange. Vor abgeschlossenem Langenwachstum fiihrt sie zu einem friithzeitigem
beziehungsweise vorzeitigem Epiphysenschluss, was einen Minderwuchs mit vergro-
fserten Akren bedingt. Weitere Symptome sind Stérungen der Haartrophik, Struma,
Libido- und Potenzverlust, Dysmenorrhoe, bitemporale Hemianopsie, Stauungspa-
pille und Makroadenom der Hypophyse.

Ursédchlich kommen verschiedene Moglichkeiten in Frage:

e Exzessive STH-Sekretion durch ein Hypophysenadom, ektopes Hypophysen-

gewebe oder einen extrahypophysiren Tumor.

e Ekzessive Sekretion von Groth-Hormon-Releasing-Factor durch hypothalami-

sche Hamartome, Ganglioneurome oder ektope Sekretion.

e Vermehrte Wirkung beziehungsweise Sekretion von Somatomedinen.

Verantwortlich sind bei eutoper Sekretion die azidophilen Stammzellen des Hy-
pophysenvorderlappens, die Mutationen in regulatorischen G-Proteinen der Ade-
nylatcyclase aufweisen. Bei ektoper Produktion liegt die Ursache im neuroendokrin
aktiven Gewebe, beziehungsweise in den STH- produzierenden Zellen, in welchen

das Onkogen c-fos durch GH-RF stimuliert wird [32].

4.2.2.2 Homocystinurie (Omim: 4+-236200)

Diese genetisch heterogene Erkrankung wird oft autosomal rezessiv vererbt. Die Pati-
enten zeigen einen Hochwuchs mit marfanoider Langgliedrigkeit und eine verzdgerte
geistige und psychomotorische Entwicklung. Weitere Symptome sind beispielsweise:
Genua valga, Trichterbrust, Hellhdutigkeit, progrediente Linsenluxation, Hepato-
megalie, rezidivierende Thrombembolien, allgemeine Osteoporose und Hyperreflexie
[32].

Ursache ist eine Mutation auf Chromosom 21¢22.3, die zu einem Mangel an
Cystathionin-3-Synthase und einem Mangel an 5,10-Methylentetrahydrofolat Re-
duktase (MTHFR) fiihrt [7]. Dadurch kann Homocystein nicht mehr zu Cystathionin

umgewandelt werden. Es kommt zur Anhdufung von Homocystein und Methionin.
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4.2.2.3 Klinefelter Syndrom (ICD-10: Q98.0, Q98.1, Q98.2, Q98.2, Q98.4)

Es liegt eine Chromosomenaberration mit dem Karyotyp 47 XXY zugrunde. Die
Ursache liegt zu 50 % in der miitterlichen, meist ersten, und zu 50 % in der viterlichen
Meiose. Die Patienten zeigen einen Hochwuchs mit grofsen Handen und Fiifsen, beim
Erwachsenen lasst sich oft eine Stammadipositas feststellen. Meist finden sich noch
weitere Symptome: Hypogenitalismus, Hypogonadismus, Infertilitit, relativ kleiner

Schédel, leichte mentale Retardierung und antriebsarmes, dngstliches Verhalten [32].

4.2.2.4 Marfan Syndrom (Omim: #154700)

Der generalisierten Bindegewebskrankheit liegt ein autosomal dominanter Erbgang
zugrunde. Die Patienten sind durch Grofwuchs und eine Dolichostenomelie gekenn-
zeichnet. Vor allem die distalen Segmente der Glieder sind disproportioniert und
lang, oft finden sich Madonnenhinde. Weitere Symptome sind unter anderem: {iber-
streckbare Gelenke, Augenverdnderungen und kardiovaskulidre Verdnderungen.
Atiologisch liegt eine Mutation im Fibrillin-Gen (FBN1-Gen) auf Chromosom
15g21.1 vor. Dies fiihrt zu einem qualitativen und quantitativen Fibrinmangel. 70 %

der Fille treten familidr auf, 30 % sind Neumutationen [32].

4.2.2.5 Proteus-Syndrom (Omim: %176920)

Diese Krankheit ist ein sporadisches Dysplasiesyndrom. Es findet sich ein partieller
Riesenwuchs vor allem an Handen und Fiifsen, ein allgemeiner Gigantismus und eine
durch hohe Wirbelkorper bedingte abnorme Hals- und Rumpflange.

Ursache ist eine dominante somatische Punkmutation auf Chromosom 10q23.31.
Sie verursacht ein gesteigertes Wachstum einzelner Zellbereiche, vor allem der Haut,
des Fett- und Knochengewebes. Bei Auftreten im Mosaikverband verliert sie ihre

Letalitit. Die genaue Atiologie ist bis heute ungeklirt [32].

4.2.2.6 Simpson-Golabi-Behmel-Syndrom (Omim: #312870)

Es handelt sich um eine X-chromosomal rezessive Krankheit mit pra- und postna-

talem Grofswuchs. Die Endgrofse betrigt 190 bis 210 cm. Die Patienten weisen unter
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anderem eine grobe Fazies, Hypodontie, einen kurzen breiten Hals, Scapulae alatae,
Trichterbrust und eine Hepatosplenomegalie auf. Bei Mannern findet sich die volle
Auspriagung der Krankheit, bei Frauen ist sie meist geringer [32].

Das verantwortliche Gen liegt auf dem langen Arm des X-Chromosoms, in der
Region Xq26, ist semidominant und kodiert fiir Glypican3 (GPC3). GPC3 ist ein
Heparin-Sulfat-Proteoglycan, welches mit der Morphogenese und mit Heparin-bin-
denden Wachstumsfaktoren interagiert. Hauptsichlich wird es in Geweben expri-

miert, die vom Mesoderm abstammen wie Nieren, Leber und Lunge [44].

4.2.2.7 Sotos Syndrom (Omim: #117550)

Bei dieser Erkrankung zeigt sich ein bereits prinatal beginnender Grofwuchs, der
meist sporadisch auftritt, teilweise jedoch autosomal dominant vererbt wird. Schon
bei Geburt ist das Gewicht erhéht, die Lange ist noch normal. Durch beschleunig-
tes Liangenwachstum mit akzeleriertem Knochenalter in den ersten Lebensjahren
wird der Grofswuchs schnell deutlich. Begleitend finden sich grofse Hinde und Fiife,
Makrozephalie, Gesichtsdysmorphien, leichte mentale Behinderung, Kyphose und
Skoliose [32].

Hauptursache des Sotossyndroms ist eine Haploinsuffizienz des NSD1 Gens (nucle-
ar rezeptor-binding SET domain protein 1) auf Chromosom 5q35. Die Mehrheit der
Patienten zeigt eine Mikrodeletion beziehungsweise eine Punktmutation im NSD1
Gen. Die Erkrankung tritt meist isoliert auf, es wurden jedoch familidre Fille mit
einem autosomal dominanten Erbgang beschrieben. Die genaue Funktion von NSD1
ist noch nicht bekannt. Man vermutet, dass es sich um eine Histon-Methyltransferase

handelt, die bei der Transkription eine Rolle spielt [13].

4.2.2.8 Weaver Syndrom (Omim: #277590)

Kennzeichnend fiir das Weaver-Syndrom sind neben dem Grofwuchs und der menta-
len Retardierung Gesichtsdysmorphien, Kompodaktylie, Gelenkkontrakturen, Mus-
kelhypertonie, verbreiterte Metaphysen und eine dysharmonisch beschleunigte Kno-
chenreifung [32].

Die Atiologie ist unklar. Bei einigen Patienten kann eine Mutation im NSD-1
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Gen zwischen Aminosdure 2142-2184 auf Chromosom 535 nachgewiesen werden. Es
tritt meist sporadisch auf, bei einigen Familien ist jedoch ein autosomal dominanter

Erbgang beschrieben [8].

4.2.2.9 Wiedemann Beckwith Syndrom (Omim: #130650)

Dieses Syndrom weist neben dem Grofswuchs unter anderem eine Makroglossie, cha-
rakteristische Fazies, Kerbenohren und Bauchanomalien auf. Die Krankheit wird
autosomal dominant vererbt mit erheblicher Variabilitit und inkompletter Pene-
tranz. Die Ubertragung erfolgt hauptsichlich iiber die Mutter. Eine wichtige Rolle
diirfte die Produktion von Wachstumsfaktoren durch die Plazenta sein. Teilweise
sind auch Neumutationen beschrieben [32].

Das Gen ist auf dem Chromosom 11p15.5 lokalisiert. Eine wesentliche Rolle spielt
der Mechanismus des Imprinting, der beim Wiedemann Beckwith Syndrom dysregu-
liert ist. Dies fiihrt zu einer vermehrten Expression eines fetalen Wachstumsfaktors

[33].

4.2.2.10 XYY Syndrom (ICD-10: Q98.5)

Es handelt sich um Patienten mit dem Karyotyp 47 XYY, der durch ein Non-
Disjunction in der zweiten véterlichen Meiose zustande kommt. Phénotypisch zeigen
diese Méanner einen Hochwuchs mit vermehrter Unterkorperlinge, langen Armen,
grofen Handen und Fiiflen. Die Kinder iiberragen ihre Eltern bei Weitem. Groéfen
von 195 bis 215cm sind hdufig. Weitere Symptome sind eine leichte mentale Re-
tardierung, Makrozephalie, motorische Ungeschicktheit, Passivitit, vermehrte Akne

und gesteigerte Libido bei verminderter Potenz [32].

4.3 Engelsfliigel - Scapula alata

Das Krankheitsbild der Scapula alata ist durch ein abstehendes Schulterblatt ge-
kennzeichnet. Ursache hierfiir ist eine Parese des Nervus thoracicus longus, der fiir

die Innervation des Musculus serratus anterior verantwortlich ist. Vor allem beim
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Abstiitzen mit nach vorne gerichteten Armen kommt es zum fliigelférmigen Abste-

hen des Schulterblatts [46].

4.3.1 Marchen

Engel sind in den Méarchen der Briider Grimm ausschliefslich als christliche Wesen
dargestellt. Sie sind Schutzengel, Himmelsbewohner, Handlanger und Bote Gottes.
Thr Wesen ist immer gut und barmherzig. Auf diese Weise bedienen sie die christli-

chen Wertvorstellungen.

4.3.1.1 Marienkind (KHM 3)

Das Mérchen handelt von einem Midchen, das von der Jungfrau Maria mit in den
Himmel genommen wird. Dort siindigt es und wird wieder auf die Erde verbannt.
Als es jedoch seine Siinden gesteht und bereut, wird ihr vergeben.

Die Englein spielen in diesem Marchen nur eine untergeordnete Rolle. Sie gehéren

zur christlichen Ausstattung eines Himmels einfach dazu.

4.3.1.2 Das Mddchen ohne Hiande (KHM 31)

Ein Miiller verspricht dem Teufel seine Tochter. Dieser gelingt es jedoch dem Teufel
zu entkommen. Mit Hilfe eines Engleins wird sie die Frau des Konigs. Der Engel
hilft ihr auch als der Teufel ihr eigenes Kind holen will.

Der Engel hat die Rolle des Helfers in der Not, der dem Madchen beisteht und

hilft gegen den Teufel anzukommen.
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4.3.1.3 Die Nelke (KHM 76)

Abbildung 4.19: Philipp Grot-Johann: Die Nelke aus [20]

Eine Konigin gebirt nach Jahren der Kinderlosigkeit endlich einen Sohn. Dieser
besitzt die Gabe Wiinsche wahr werden zu lassen. Eines Tages wird er vom Koch
entfiithrt. Der Konig verdédchtigt jedoch seine Frau, dass sie sich das Kind habe
rauben lassen. Deshalb ldsst er sie lebendig in einen Turm einmauern. Dort wird sie
téglich von zwei Engeln mit Nahrungsmitteln versorgt. Als der Sohn alt genug ist,
erkennt er, was der Koch ihm und seiner Familie angetan hat. Er verwiinscht ihn
in einen Pudel, kehrt in sein Vaterland zuriick und iiberzeugt seinen Vater von der
Unschuld seiner Mutter.

Die Englein spielen auch hier nur eine untergeordnete Rolle. Sie verkiinden der
Konigin, dass sie einen Sohn gebédren wird und erhalten sie wihrend ihrer Gefan-

genschaft im Turm am Leben. Ansonsten greifen sie nicht in das Geschehen ein.
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4.3.1.4 Der Dreschflegel vom Himmel (KHM 112)

Abbildung 4.20: Philipp Grot-Johann : Der Dreschflegel vom Himmel aus [20]

Ein Bauer beobachtet von einem bis in den Himmel ragenden Baum Engel beim
Hafer dreschen. Als er wieder hinabsteigt, nimmt er den himmlischen Dreschflegel
als Wahrzeichen mit.

Auch hier gehoren die Engel mehr oder weniger zur Ausstattung eines ganz nor-

malen Himmels. Fleikig verrichten sie dort ihre Arbeit.
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4.3.1.5 Schneeweillchen und Rosenrot (KHM 161)

Abbildung 4.21: Hermann Vogel: Schneeweifichen und Rosenrot aus [17]

Das Marchen wurde bereits in Kapitel 4.1.2.5 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle des Engels erldutert.
Der Engel ist hier als eine Art Schutzengel dargestellt, wie ihn nach christlicher

Vorstellung so gute und anstdndige Madchen wie die beiden Schwestern haben.

4.3.1.6 Das Biirle im Himmel (KHM 167)

Abbildung 4.22: Otto Ubbelohde: Das Biirle im Himmel aus [18]

Ein reicher Mann und ein armer Bauer kommen in den Himmel. Bei der Ankunft
des Reichen im Himmel singen die Engel, bei der Ankunft des Bauern nicht. Dies
emport den Bauern. Petrus erklart ihm jedoch, dass Reiche nur sehr selten in den

Himmel gelangen und deswegen mit Gesang begriifst werden.
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Auch hier sind die Engel teil der Vorstellung eines christlichen Himmels. Sie tragen

nicht zur Handlung bei.

4.3.1.7 Meister Pfriem (KHM 178)

Abbildung 4.23: Otto Ubbelohde: Meister Pfriem aus [18]

In diesem Marchen spielt Meister Pfriem, ein naseweiser Norgler und Besserwisser die
Hauptrolle: Er ist ein lustiger, hyperaktiver, geiziger und hésslicher Mann mit einer
aufgestiilpten Nase und einem leichenblassen, pockennarbigen Gesicht. Im Traum
begegnet er im Himmel einigen Engeln, die er sogleich fiir ihr Handeln tadelt und
ihre Arbeitsweise beméngelt.

Die Engel spielen hier keine besonders relevante Rolle. Sie dienen der Verdeut-
lichung des Charakters Meister Pfriems: selbst gottliche Gestalten konnen seiner
Meinung nach nichts recht und fehlerlos gestalten, sie werden sofort von ihm kriti-

siert.

4.3.1.8 Die ungleichen Kinder Evas (KHM 180)

Adam und Eva fithren nach ihrer Vertreibung aus dem Paradies ein kinderreiches,
aber hartes Leben. Eines Tages schickt Gott einen Engel, der sowohl ihre schonen,
als auch ihre hésslichen Kinder segnet und ihnen einen Beruf zuteilt.

Im Vordergrund des Méirchens stehen Adam und Eva mit ihren Kindern. Der

Engel als Bote und Handlanger Gottes steht mehr im Hintergrund.
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4.3.1.9 Der heilige Joseph im Walde (KL 1)

Eine Mutter hat drei Téchter: die Alteste ist sehr bose, wird jedoch von der Mutter
am meisten geliebt. Die Mittlere ist etwas angenehmer, wihrend die Jiingste ein
gutes und frommes Kind ist. Dennoch wird sie von ihrer Mutter gehasst. Aufgrund
ihrer Frommigkeit besitzt die jiingste Tochter einen Schutzengel. Eines Tages begeg-
net sie wihrend der Abwesenheit des Schutzengels dem heiligen Josef. Er belohnt
sie aufgrund ihres selbstlosen und grofziigigen Verhaltens mit einem Sack Gold. Die
beiden anderen Schwestern erhalten einem ihren Verhalten entsprechenden Lohn
beziehungsweise Strafe.

Der Engel ist hier als Schutzengel dargestellt wie ihn nach christlicher Vorstellung

so gute und anstdndige Madchen wie die jiingste Tochter haben.

4.3.1.10 Die zwolf Apostel (KL 2)

Eine Mutter schickt ihre zwolf S6hne in Welt hinaus, da sie sie nicht mehr erndhren
kann. Alle Zwolf werden von ihrem Schutzengel in eine Hohle gefiihrt und dort in
den Schlaf gewiegt. Nach dreihundert Jahren erwachen sie in der Nacht Jesu Geburt
und werden fortan die zwolf Apostel genannt.

Auch hier sind die Engel als Schutzengel im christlichen Sinne dargestellt. Das
Marchen an sich erzdhlt eine christliche Geschichte, so dass die Engel, auch wenn
sie nur eine untergeordnete Rolle spielen, hervorragend in den gesamten Kontext

passen.

4.3.1.11 Die drei griinen Zweige (KL 6)

Ein gottesfiirchtiger und frommer Einsiedler wird von einem Engel mit Nahrung
versorgt. Als er eines Tages einen Siinder verdammt, ziirnt ihm der Herr und schickt
den Engel nicht mehr. Der Einsiedler bereut seine Siinden und tut Bufe, so dass
ihm vergeben wird.

Hier ist der Engel wieder im christlichen Kontext zu verstehen: er ist von Gott

gesandt und sozusagen dessen verliangerter Arm auf Erden.
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4.3.2 Syndrome mit Scapula alata
4.3.2.1 Fazioskapulohumerale Muskeldystrophie (Omim: #158900)

Die Krankheit wird autosomal dominant vererbt, das mutierte Gen findet sich auf
Chromosom 4¢35. Dort findet man eine Verkiirzung des polymorphen D47Z4-Repeats
auf 1-10 Kopien. Gesunde Menschen weisen zwischen 11 und 150 dieser Repeat-
Kopien auf [2]. Die Patienten sind durch Muskeldystrophien vor allem des Gesichts-
bereichs und des Schultergiirtels gekennzeichnet. Deutlich sieht man hier die engels-
fliigelartige Scapula alata. Die Erkrankung wird meist erst im zweiten Lebensjahr-

zehnt manifest [32].

4.3.2.2 Refetoff-de-Wind-de-Groot-Syndrom (Omim: #274300)

Das autosomal rezessive Erbleiden geht mit einer globalen Resistenz gegen Schilddrii-
senhormone einher. Die Mutation liegt auf Chromosom 3p24.3 im Thyroid-Hormon-
Rezeptor-3-Gen. Die Patienten sind neben der Scapula alata durch eine Struma,
angeborene Innenohrtaubheit, verzogertes Knochenwachstum, faziale Dysmorphien,
erhohte Herzfrequenz, Hyperagilitit und erhéhte T3 und T4 Spiegel gekennzeichnet
[32]. Pathogenetisch finden sich zwei Punktmutationen in der Hormonbindungsdo-

méne des Thyroidhormonrezepors 5 (TR) [53].

4.3.2.3 Spinale Muskelatrophie Typ Kugelberg-Welander (Omim: #253400)

Diese autosomal rezessive Erkrankung kennzeichnet eine spinale Muskelatrophie
durch Systemdegeneration motorischer Vorderhornzellen. Durch Paresen des Schul-
tergiirtels und des Oberarms, besonders des Musculus infraspinatus kommt es zu
einer Scapula alata. Man findet bei den Patienten ein homozygot deletiertes Moto-

neuron-Survival-Gen auf Chromosom 5q11.2-q13.3 [32].

4.4 Dumme - Geistige Retardierung

Unter geistiger Retardierung versteht man eine unterdurchschnittliche allgemeine

Intelligenz, die wahrend der Entwicklungsperiode entsteht und mit einer Beeintréch-
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tigung des adaptiven Verhaltens verbunden ist.
Die Einteilung erfolgt nach ICD-10-WHO anhand des Intelligenzquotienten (1Q).

Dieser ist ein ,numerisches, standardisiertes Maf fiir die Intelligenz “[42].

IQ Intelligenzminderung

69 — 50 | Leichte Intelligenzminderung

49 — 35 | Mittelgradige Intelligenzminderung

34 — 20 | Schwere Intelligenzminderung

unter 20 | Schwerste Intelligenzminderung

Tabelle 4.1: Einteilung des Intelligenzquotienten nach ICD-10-WHO

Wichtig ist es zu unterscheiden, ob die Beeintrichtigung in allen Bereichen vor-
liegt oder ob es sich um eine Teilleistungsschwéche oder -storung handelt. Meist ist
eine verzogerte geistige Entwicklung mit einer verzégerten Entwicklung der Moto-
rik, der Sprache und der sozialen Fahigkeiten vergesellschaftet. Von der geistigen
Behinderung, die sich bereits in der frithen Kindheit manifestiert, miissen hirnorga-
nische Schiden abgegrenzt werden. Diese entstehen durch Tumore, Traumata und

degenerative Prozesse [48] [51] [42].

4.4.1 Marchen

In Grimms Méarchen kommen an vielen Stellen geistig retardierte Personen vor. Die-
se werden oft als Dumme beschrieben. In allen Fillen handelt es sich um eine leichte
Intelligenzminderung. Ein weiteres Kennzeichen der Dummen ist ihr freundliches,
hilfsbereites aber auch einfiltiges Wesen. Sie zeichnen sich durch eine hohe Sozial-

kompetenz aus. Geistig retardierte Personen findet man in folgenden Mérchen:

4.4.1.1 Mdrchen von einem der auszog das Fiirchten zu lernen (KHM 4)

Ein dummer Sohn kann sich unter dem Wort Gruseln nichts vorstellen. Er zieht

hinaus in die Welt, um das Gruseln zu lernen. Doch keiner vermag ihm zu helfen.
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Erst nach der Hochzeit mit einer Konigstochter, die einen Eimer mit Griindlingen
iiber ihm ausleert, weif er was Gruseln ist.

Der geistig retardierte Sohn spielt in diesem Mérchen die Hauptrolle. Trotz seiner
Dummbheit und Naivitdt bekommt er sein Leben in den Griff und erfihrt sein ganz

personliches Gliick.

4.4.1.2 Der singende Knochen (KHM 28)

Das Maérchen wurde bereits in Kapitel 4.1.1.2 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle des Dummen erlduert.

Der dumme, jedoch gutherzige und unschuldige Bruder ist in diesem Marchen po-
sitiv besetzt. Durch Fleiff und Ausdauer gelingt es ihm das Wildschwein zu erledigen,
jedoch wird er von seinem faulen und hinterlistigen aber intelligenteren Bruder iiber-
tolpelt und schlieflich ermordet. Dennoch siegt zum Schluss die Gerechtigkeit und
der Mord wird geracht.

4.4.1.3 Die drei Sprachen (KHM 33)

Ein dummer Sohn wird von seinem Vater verstofen. Er spricht die Sprache der
Hunde, Frosche und Végel. Mit Hilfe dieser Tiere iibersteht er einige Abenteuer und
wird zum Schluss sogar Papst.

Auch hier kommt dem geistig retardierten Sohn die Hauptrolle zu. Er setzt seine
Prioritdten anders als die durchschnittliche Bevélkerung und gelangt auf diese Weise

zu hochsten Ehren.

4.4.1.4 Die Bienenkdénigin (KHM 62)

Das Miérchen wurde bereits in Kapitel 4.1.1.4 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle des Dummen erldutert.

Der dumme Bruder ist hier wie in fast allen Mérchen durch seine Gutherzigkeit
charakterisiert. Er besticht nicht durch seine Intelligenz sondern durch sein gutes
Herz, was sich am Ende als niitzlicher erweist als die Schlauheit der beiden Briider.

Er kann mit Hilfe der Tiere die Rétsel 16sen und die Konigstochter heiraten.
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4.4.1.5 Die drei Federn (KHM 63)

Drei Briider sollen ihrem todkranken Vater jeweils den schoénsten Teppich, den
schonsten Ring und die schonste Frau bringen, um so die Entscheidung iiber das
Erbes zu regeln. Die beiden alteren Briider fiihlen sich dem dummen und jiings-
ten Bruder iiberlegen und geben sie sich keine Miihe. Sie werden dreimal von dem
Dummen, der Hilfe von einer Itsche erhélt iibertroffen, so dass dieser Konig wird.
Auch hier spielt der geistig retardierte Sohn die Hauptrolle. Es wird erneut auf-
gezeigt, dass man durch Fleift und ein gutes Herz mehr erreichen kann als durch

Intelligenz und Hochmut.

4.4.1.6 Die goldene Gans (KHM 64)

Das Mérchen wurde bereits in Kapitel 4.1.1.5 beschrieben. Nachfolgend wird kurz
die Rolle des Dummen erldutert.

Der Dummling spielt auch hier die Hauptrolle. Die Barmherzigkeit des Dummlings
wird von dem Minnlein belohnt, die Uberheblichkeit und der Egoismus der beiden

Briider bestraft.

4.4.1.7 Die klugen Leute (KHM 104)

Eine Bauersfrau bringt ihren Mann durch ihre Dummbheit um viel Geld. Dieser droht
ihr daraufhin Priigel an, aufser er findet noch Menschen die diimmer sind als sie. Da
er solche tatséchlich findet bleibt die Frau von den Schlagen verschont.

Die dumme Bauersfrau erhélt auch hier wieder die Hauptrolle. Sie ist als liebens-
werter Mensch gekennzeichnet, der sich bemiiht alles richtig zu machen, dabei jedoch

von Schlaueren hintergangen wird.

4.4.1.8 Der arme Miillersbursch und das Kitzchen (KHM 106)

Drei Miillersburschen werden von ihrem Meister nach dem schonsten Pferd aus ge-
schickt. Wer das schonste Pferd bringt soll die Miihle erben. Die beiden schlaueren
geben sich wenig Miihe und bringen ein blindes und ein lahmes Pferd. Der dumme

Miillersbursche dient sieben Jahre bei einem Kitzchen, das ihn mit einem wunder-
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schénen Pferd belohnt. Dieses bringt er dem Miiller und erbt die Miihle. Es stellt
sich heraus, dass das Kétzchen eine verwunschene Konigstochter ist, die der dumme
Miillersbursch heiratet.

Auch hier spielt der Dumme die Hauptrolle. Er wird als fleiffiger und gutherziger
Kerl dargestellt. Wieder taucht das Motiv auf, dass die inneren Werte mehr als Intel-

ligenz und Hochmut zédhlen. Der Dumme ist erfolgreicher und lachender Gewinner.

4.4.2 Syndrome mit geistiger Retardierung
4.4.2.1 Cohen-Syndrom (Omim: #216550)

Es liegt eine autosomal rezessive Erkrankung vor. Neben geistiger Retardierung
treten Obesitas, Gesichtsdysmorphien, kleine Hénde und kleine Fiife auf [32].

Das mutierte COH1-Gen ist auf Chromosom 8q22 lokalisiert und kodiert fiir ein
Transmembranprotein, das in den intrazelluldren Proteintransport und die vesikula-
re Proteinsortierung involviert ist. Insgesamt sind mehr als 50 Mutationen im COH1
Gen bekannt, die meisten davon sind Stoppcodons, wahrend Missensemutationen

und Deletionen selten sind [49].

4.4.2.2 Cornelia de Lange Syndrom (Omim: #122470)

Die Erkrankung tritt iiberwiegend sporadisch auf, teilweise lasst sich ein autosomaler
Erbgang vermuten. Neben der geistigen Behinderung finden sich Gesichtsdysmor-
phien, Minderwuchs, Extremititenanomalien, Hypertrichose, Genitalanomalien und
innere Fehlbildungen [32].

Ursédchlich handelt es sich um Mutationen in den Schwesterchromatid Kohésions-
faktorgenen NIPBL, SMCIA und SMC3. Diese finden sich bei 65 % der Patienten.
Neben ihrer Rolle als Kohésionsfaktoren sind die Gene auch in der Regulation der
Genexprimierung, zum Erhalt der Genom-Stabilitit und zur DNA-Reperatur wich-
tig. Man geht davon aus, dass es sich um eine genetisch heterogene Erkrankung
handelt, da die Singelallel-Mutationen im NIBPL-Gen nur bei 60 % der Patienten

vorkommen [43].
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4.4.2.3 Down-Syndrom (Omim: #190685)

Ursache des Down-Syndroms ist eine Trisomie 21. Zu 95 % liegt sie als freie Triso-
mie 21 durch ein maternales Non-Disjunction vor, welches meist in Meiose I auf-
tritt. Zu 2 % ist sie durch Mosaike und zu 3 % durch Translokationen meist zwischen
Chromosom 14 und 21 bedingt. Die Patienten zeigen neben der geistigen Behinde-
rung und der ausgeprigten Sozialkompetenz noch weitere verschiedenste Symptome:

Kleinwuchs, muskulére Hypotonien, Gesichtsdysmorphien und Herzfehler [32].

4.4.2.4 Fragiles X-Syndrom (Omim: #300624)

Bei dieser X-chromosomal gebundenen Erkrankung kommt es durch Mutation im
FMR1-Gen zu einer CGG-Trinucleotid-Expansion. Daraus resultiert eine fragile
Stelle im X-Chromosom. Erst bei mehr als 200 Repeats kommt es zur Auspragung,
zwischen 50 und 200 spricht man von einer Pramutation. Durch eine Methylie-
rung der Promotorregion des FMR1-Gens wird das Ablesen der DNA verhindert.
Somit fehlt das Genprodukt FMRP (Fragile-X-Mental-Retardation-1-Protein), das
eine wichtige Rolle im RNA-Metabolismus spielt. Neben der geistigen Behinderung
zeigen die Patienten Epilepsien, Gesichtsdysmorphien, abstehende Ohren und eine

Hodenvergroferung [48] [32].

4.4.2.5 Homocystinurie (Omim: #236200)

Die Homocystinurie wurde bereits in Kapitel 4.2.2.2 beschrieben.

4.4.2.6 Phenylketonurie (Omim: #261600)

Der Genlokus dieser autosomal rezessiven Erkrankung befindet sich auf Chromosom
12¢g24.1. Durch die Mutation herrscht ein Mangel an Phenylalaninhydroxylase. Dies
hat zur Folge, dass Phenylalanin nicht in Tyrosin umgewandelt werden kann und im
Blut akkumuliert. Die Patienten zeigen im Kindesalter eine statomotorische Retar-
dierung, in spdteren Jahren vor allem eine geistige. Je hoher der Phenylalaninspiegel

im Blut, desto schwerer ist die Erkrankung ausgepragt 32| [48|.
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4.4.2.7 Prader-Willi-Syndrom (Omim: #176270)

Ursache des Prader-Willi-Syndroms ist das Fehlen einer funktionellen Kopie des
vaterlichen Chromosom 15ql11-q13. In ca. 70 % der Falle handelt es sich um eine
juxtazentromerische Deletion des viterlichen Chromosom 15, bei welcher der proxi-
maler Arm betroffen ist. In 29 % der Fille liegt eine uniparentale maternale Disomie
15 vor. Die restlichen 1% haben das Chromosom 15 von Vater und Mutter geerbt.
Jedoch tragt das viterliche Chromosom ein maternales Imprinting, das man als
Imprinting-Defekt bezeichnen kann [27].

Die Patienten zeigen neben der geistigen Retardierung eine muskuldre Hypertonie,
einen méannlichen Hypogenitalismus, Adipositas mit unkontrollierter Nahrungsauf-

nahme, eine Akromikrie und Gesichtsdysmorphien [32].

4.4.2.8 Sotos-Syndrom (Omim: #117550)

Das geistige Retardierungssyndrom wird von grofsen Handen und Fiiffen, Makro-
zephalie, Gesichtsdysmorphien, Grofwuchs, Kyphose und Skoliose begleitet. Meist
tritt es sporadisch auf, teilweise sind familidre Formen mit autosomal dominantem
Erbgang beschrieben [32].

Hauptursache des Sotossyndroms ist eine Haploinsuffizienz des NSD1 Gens (nucle-
ar rezeptor-binding SET domain protein) auf Chromosom 5q35. Die Mehrheit der
Patienten zeigt eine Mikrodeletion beziehungsweise eine Punktmutation im NSD1
Gen. Die genaue Funktion von NSD1 ist noch nicht bekannt. Man vermutet, dass es
sich um eine Histon-Methyltransferase handelt, die bei der Transkription eine Rolle

spielt [13].

4.4.2.9 Weaver-Syndrom (Omim: #277590)

Das Weaver-Syndrom wurde bereits in Kapitel 4.2.2.8 beschrieben.

4.4.2.10 Williams-Beuren-Syndrom (Omim: #194050)

Es handelt sich um eine sporadische Erkrankung. Auch autosomal dominante For-

men sind beschrieben. Bei 90 % der Patienten ldsst sich eine Mikrodeletion im
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Elastin-Gen auf Chromosom 7q11.23 nachweisen. Weitere Gene, die bei Patien-
ten mit Williams-Beuren-Syndrom betroffen sind ist das LIMK-Gen, das fiir eine
Proteinkinase kodiert [54] und das RFC2-Gen, dessen Genprodukt in die DNA-
Verlidngerung wéihrend der Replikation involviert ist [41].

Die Patienten sind neben der geistigen Retardierung und ihr distanzlos-vertrau-
liches Wesen durch Minderwuchs, Gesichtsdysmorphien, kardiale Fehlbildungen und

viele weitere Symptome gekennzeichnet [32].

4.5 Eindugige/Dreidugige - Augenfehlbildungen

In dieser Arbeit werden vor allem die Anophthalmie, die Phtisis bulbi und die Syn-
ophthalmie nédher betrachtet. Unter einer Anophthalmie versteht man das vollige
Fehlen meist beider Augipfel, das Fehlen des Nervus opticus und des Tractus opti-
cus. Hohere Anteile der Sehbahn kénnen zum Teil angelegt sein. Die Phthisis bulbi
bezeichnet eine Schrumpfung des Augapfels. Die Synophthalmie ist durch eine ge-
meinsame Orbita mit zwei nahe beieinander liegenden, zum Teil verwachsenen Au-
gipfeln gekennzeichnet. Weitere Fehlbildungen des Gesichts und des Schéadels sind
die Regel [42].

4.5.1 Marchen

Menschen mit Augenfehlbildungen sind in den Mirchen ausnahmslos negativ dar-

gestellt. Als Zeichen ihrer Anormalitat verkérpern sie das Hinterhéltige und Bose.

4.5.1.1 Briiderchen und Schwesterchen (KHM 11)

Zwei Geschwister werden von ihrer bdsen Stiefmutter verbannt. Der Junge wird
zusétzlich in ein Reh verwandelt. Die beiden finden dennoch ihr Gliick, das Madchen
heiratet einen Ko6nig und nimmt ihr Briiderchen mit. Aus Eifersucht auf das Gliick
der beiden Geschwister tétet die bose Stiefmutter das Médchen und legt ihre eigene
eindugige Tochter in das Bett des Konigs. Der Betrug wird jedoch erkannt und die
Hexe und ihre Tochter werden mit dem Tod bestraft. Das Médchen erhilt sein Leben

zuriick, der Junge seine menschliche Gestalt.
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Das eindugige Madchen verkdrpert in diesem Méarchen das Bose. Sie ist die Tochter

einer Hexe und gonnt ihren Stiefgeschwistern ihr Gliick nicht.

4.5.1.2 Der gelernte Jiger (KHM 111)

Das Marchen wurde bereits in Kapitel 4.2.1.5 beschrieben. Nachfolgend wird die
Rolle des eindugigen Hauptmanns erldutert.

Der eindugige Hauptmann ist in diesem Mairchen sehr negativ gezeichnet. Er
schmiickt sich mit fremden Federn und md&chte seine Interessen um jeden Preis
durchsetzten. Dieses frevelhafte Verhalten wird jedoch wie so héufig in den Méarchen

mit dem Tod bestraft.

4.5.1.3 Einduglein, Zweiduglein und Dreiduglein (KHM 130)

Abbildung 4.24: Robert Leinweber: Einduglein, Zweiduglein und Dreiduglein aus [20]

Das Mérchen handelt von drei Schwestern, die ein, zwei und drei Augen haben.
Das Méadchen mit den zwei Augen wird aufgrund ihrer Normalitdt von ihrer Mutter
und ihren Schwestern verachtet und schlecht behandelt. Zum Schluss heiratet ein
Ritter Zweiduglein, die sich um ihre pflegebediirftig gewordenen Schwestern liebevoll

kiimmert.
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Abbildung 4.25: Hermann Vogel: Einduglein, Zweiduglein und Dreiduglein aus [17]

In diesem Mairchen wird ganz klar festgestellt, dass Normalitit das Gute und
Abnormalitdt das Bdse verkorpert. Die arme zweidugige Schwester, die in ihrem
Leben nur Schlechtes durch die beiden anderen erfahren hat, findet am Ende ihr

Gliick und zeigt sich sogar noch barmherzig ihren Schwestern gegeniiber.

4.5.2 Syndrome mit Anophthalmie
4.5.2.1 Holoprosenzephalie (Omim: %236100)

Die heterogene Erkrankung tritt sporadisch und ohne erkennbare Ursache auf. Ob-
wohl sie in den meisten Fillen de novo beziehungsweise sporadisch auftritt, sind so-
wohl familidre autosomal rezessive Félle als auch monogentische Syndrome bekannt.
Je nach betroffenem Gen wird die Holoprosenzephalie in verschiedene Unterformen
unterteilt.

Pathogenetisch liegt ein ,,Entwicklungsfelddefekt infolge einer primaren Stérung
des priachordalen Mesoderms® |32, Seite 360] zugrunde: das Prosenzephalon stiilpt
sich nicht aus, die Folge sind Mittellinienstérungen aufgrund der fehlenden sagittalen
Teilung in die beiden Grofhirnhemisphéren. Durch diesen Defekt bei der Hirnent-
wicklung entstehen Mittellininestorungen, vor allem der Pramaxilla. Die Patienten

zeigen eine Zykloplegie, meist in Form einer medianen Monoophthalmie (am wahr-
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scheinlichsten bei Einduglein), aber auch eine Synophthalmie beziehungsweise eine
Anophthalmie, kdénnen vorkommen. Weitere Symptome sind: Holoprosenzephalie,
Ethmozephalie, Zebozephalie, pamaxillare Agenesie und eine faziale Dysmorphie.
Man unterscheidet eine lobére (vollsténdige Trennung beider Hemisphéren, im fron-
talen Bereich rudimentére Verbindung der beiden Hemisphéren), eine semilobére
(im posterioren Bereich liegt eine Trennung der Hemisphéren vor, wihrend anterior
die Separation ausgeblieben ist) und eine alobéire Form (ein Hirnventrikel, Fusion

der beiden Hemisphéren, Fehlen von Balken, Falx, Bulbus und Tractus olfactorius)

59] [57].

4.5.2.2 Kryptophthalmus-Syndrom (Omim: #219000)

Es handelt sich um ein autosomal rezessives Erbleiden. Die Patienten sind durch
einen Kryptophthalmus, eine Syndaktylie, Genitalhypoplasie und eine Nierenagene-
sie gekennzeichnet. Neben dem Kryptophthalmus finden sich meist noch eine Mikro-
bis Anophthalmie und ein Fehlen beziehungsweise Verschluss der Trédnenausginge
[32]. Urséchlich finden sich verschiedene Mutationen in den FRAS1 und FREM2
Genen [23].

4.5.2.3 Lenz-Syndrom (Omim: %309800)

Patienten mit dieser Erkrankung zeigen eine Mikro- beziehungsweise Anophthal-
mie, Fingerdysplasien und Fehlbildungen anderer Organsysteme. Der Erbgang ist
X-chromosomal rezessiv [32]. Die volle Auspragung tritt nur bei ménnlichen Pati-
enten auf. Verantwortliche Gene sind das MAA- (microphthalmia with associated
anomalies) und das MAA2-Gen. Diese sind auf dem X-Chromosom an den Stellen

Xq27-q28 und Xp11.4-p21.2.6 lokalisiert [22].

4.5.2.4 Waardenburg-Anophthalmie-Syndrom (Omim: %206920)

Das autosomal-rezessive Krankheitsbild zeigt neben einer uni- oder bilateralen Ano-
phthalmie eine Syndaktylie. Pathogenetisch wird angenommen, dass fiir die Embryo-

genese von Augen und Extremitéten eine zeitliche Synchronisation nétig ist. Wird
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jedoch ein Entwicklungsfeld gestort resultiert eine Dysmorphogenese des zweiten

Entwicklungsfeldes [32].

4.5.3 Syndrome mit Phthisis bulbi
4.5.3.1 Norrie Syndrom (Omim: #310600)

Bei dieser X-chromosomal rezessiv vererbten Krankheit kommt es durch bilatera-
le retinale vaskulére Proliferation zu ,, Kataraktbildung, Hornhauttriibung, Atrophie
und Synechien der Iris, Obliteration der vorderen Augenkammer und Glaukom, Atro-
phie und Phtisis bulbi.“ [32, Seite 608|. Oft tritt es in Kombination mit geistiger
Behinderung und Schwerhorigkeit auf.

Verantwortlich ist eine Mutation im NDP-Gen auf Chromosom Xp11.4-p11.3. Die
Funktion des Genprodukts Norrin ist noch nicht bekannt, man vermutet jedoch eine
entscheidende Rolle des Norrins bei der vaskuldren Entwicklung und Proliferation.

Des weiteren sind atypische Formen des Norrie-Syndroms beschrieben, mit Muta-

tionen in den MAO-A und MAO-B Genen [45].

4.5.4 Syndrome mit Synophthalmie
4.5.4.1 Holoprosenzephalie (Omim: %236100)

Die Holoprosenzephalie wurde bereits in Kapitel 4.5.2.1 beschrieben.

4.5.4.2 Trisomie 13 (ICD-10: Q91.4, Q91.5, Q91.6, Q91.7)

In iiber 90 % der Fille ist die Trisomie 13 auf meiotische Teilungsfehler miitterli-
cherseits zuriickzufithren. Hier spricht man von freier Trisomie. Bei den restlichen
10 % handelt es sich zumeist um eine Robertsonsche Translokationen zwischen den
Chromosomen 13 und 14, einer so genannten Translokationstrisomie. In seltenen
Fillen besteht eine partielle Trisomie oder eine Mosaiktrisomie. Das klinische Bild
ist uneinheitlich, es konnen verschiedenste Symptome ausgepriagt sein. Augenmerk
soll in dieser Arbeit vor allem auf die Mikroophthalmie und die Holoprosenzepha-
lie gelegt werden. Meistens sterben diese Kinder jedoch intrauterin beziehungsweise

innerhalb des ersten Lebensjahres [32] [48].
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4.6 Pferdefull - FuRdeformitaten

Die ideale Fuftform ist in der Medizin nicht genau definiert. Es gibt zwei Erschei-

nungsbilder, die mit einem Pferdefufs vergleichbar sind:

e Der Klumpfuf ist eine komplexe Deformitdt mit fiinf Komponenten: Spitzfuls,
Suppinationsstellung des Fersenbeins, Varusstellung des Riickfufses, Hohlfufs
und Sichelfuff. Er kann angeboren idiopathisch oder als sekundéres Krank-

heitsbild bei Paresen und neuromuskuldren Erkrankungen auftreten.

e Der Spitzfuf ist durch einen Fersenhochstand, der das plantigrade Aufsetzen
des Fulies verhindert, gekennzeichnet. Ursachen sind Zerebralparesen, lange

Fixation in Spitzfustellung und lingeres Krankenlager ohne Abstiitzung [46].

4.6.1 Marchen

Das Krankheitsbild des Pferdefufes tritt immer im Zusammenhang mit dem Teufel
auf. Menschen sind in den Méarchen davon nie betroffen. Es ist das Kennzeichen des
Teufels, wenn er in Menschengestalt auftritt. Er ist immer als Bosewicht dargestellt,
der die Menschen missbraucht, um an die Seele anderer Menschen zu gelangen. In

folgenden zwei Méarchen kommt der Teufel mit Pferdefuf vor:

4.6.1.1 Der Bdrenhduter (KHM 101)

Abbildung 4.26: Otto Ubbelohde: Der Béarenhéuter aus [18]
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4.6 Pferdefufs - Fufideformititen

Ein abgedankter Soldat verpflichtet sich sieben Jahre dem Teufel in Gestalt eines
Mannes mit Pferdefufs zu dienen. In dieser Zeit darf er sich nicht waschen. Als
Lohn erhélt er Reichtum, wann immer er in die Taschen greift. Eines Tages hilft er
einem alten Mann aus und darf aus Dankbarkeit dessen jiingste Tochter heiraten.
Als einzige ekelt sie sich nicht vor dem ungewaschenen Mann, im Gegensatz zu ihren
beiden &lteren Schwestern. Als der Soldat sich spéter als reicher und gutaussehender

Mann erweist, bringen sich die beiden Schwestern aus Eifersucht um.

Abbildung 4.27: Otto Ubbelohde: Der Béarenhduter aus [18]

Der Teufel ist hier als zwielichtiger Geselle dargestellt. Auf der einen Seite hélt er
sich an Abmachungen und entlohnt den Soldaten angemessen, auf der anderen Seite
missbraucht er den Soldaten, um an die Seele der beiden Schwestern zu gelangen,

die sich aus Eifersucht umbringen.

4.6.1.2 Die drei Handwerksburschen (KHM 120)

Drei Handwerksburschen treten beim Teufel in den Dienst. Er benutzt die drei, um
an die Seele eines Wirtes zu gelangen, was ihm auch gelingt.
In diesem Mérchen wird der Teufel als berechnendes Wesen dargestellt. Er miss-

braucht gezielt die Handwerksburschen, um seine Interessen durchzusetzen.
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4.6 Pferdefufs - Fufideformititen

4.6.2 Syndrome mit KlumpfiiBen
4.6.2.1 Coffin-Lowry Syndrom (Omim: #303600)

Die Krankheit wird X-chromosomal vererbt, der Genlokus befindet sich auf Chro-
mosom Xp22.2-p22.1. Mutiert ist das sogenannte RSK2-Gen, das fiir eine Serin-
Threonin-Proteinkinase kodiert, welche Phosphotransferaseaktivitéit besitzt. Die Mu-
tation im RSK2-Gen fiihrt zu einem kompletten Verlust der Phosphotransferaseakti-
vitit [24]. Neben den Klumpfiifen zeigen die Patienten Schiddelanomalien, Gesichts-

dysmorphien, Fibulaaplasien und Kryptorchismus [32].

4.6.2.2 Cystathioninurie (Omim: #219500)

Der Genlokus dieser autosomal rezessiven Erkrankung liegt auf Chromosom 1. Das
Enzym Cystathionin-Gamma-Lyase (CGL) ist in seiner Aktivitdt vermindert, so
dass der Umbau von Cystathionin zu Cystein eingeschriankt ist. Cystein ist als Aus-
gangsstoff fiir das in der Leber hergestellte Antioxidans Glutathion wichtig. Auch
als Substrat fiir die HyS-Biogenese muss Cystein zur Verfiigung stehen. Das Enzym
CGL spielt eine wichtige Rolle in der Homocysteinhomdostase und bei der Ablage-
rung von groken Mengen Methionin [61].

Die klinische Symptomatik ist sehr variabel. Neben Klumpfiifsen sind Minder-
wuchs, Thrombozytopenie, Krampfanfille, Mikrozephalie, Down Syndrom, Hepato-

blastom, Neuroblastom und psychomotorische Retardierung beschrieben [32].

4.6.2.3 Diastematomelie (Omim: 222500)

Bei dieser Erkrankung handelt es sich um eine angeborene Fehlbildung des Riicken-
marks mit zwei meist asymmetrischen Riickenmarkstriangen, die sich im thorako-
lumbalen Bereich in der Lénge von einem bis zu mehreren Wirbelkorpern erstrecken
konnen. Getrennt sind sie durch knochernes beziehungsweise fibroses Gewebe [32].
Man vermutet einen X-chromosomal dominanten Erbgang [4]. Die Symptome sind
vielseitig und entsprechen im Wesentlichen denen des Tethered Cord Syndroms, hier
soll vor allem Augenmerk auf die orthopédisch-neurologische Komponente gelegt

werden: die Klumpfiife.
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4.6 Pferdefufs - Fufideformititen

4.6.2.4 Diastrophische Dysplasie (Omim: #222600)

Neben den Klumpfiiften zeigen die von dieser autosomal rezessiven Krankheit betrof-
fenen Patienten unter anderem einen disproportionierten Kleinwuchs und multiple
Gelenkkontrakturen [32].

Die Mutation liegt auf Chromosom 5q32-33.1. Betroffen ist das SLC26A2- Gen,
das fiir einen Sulfattransporter (Dysplasia sulfate transporter = DTDST) kodiert.
Daraus resultiert eine Storung des Transportsystems fiir Sulfat. Es gelangt zu wenig
Sulfat in die Zelle, was wiederum zu einer Untersulfatierung von Proteoglykanan

und zu einer Knorpelmalformation fiihrt [34].

4.6.2.5 Distale Arthrogrypose Typ | (Omim: #108120)

Es handelt sich um eine autosomal dominante Erkrankung. Die normal intelligenten
Patienten zeigen neben Klumpfiiften und Fufkontrakturen verschiedene Fehlbildun-
gen der Hénde und Unterarme [32].

Pathogenetisch liegt eine Mutation des TMP2-Gens auf Chromosom 9p11.3 vor.
TMP2 kodiert fiir S-Tropomyosin. Die distale Arthrogrypose I ist durch den Aus-

tausch eines hoch konservierten Aminoséurerestes im 5-Tropomyosin verursacht [52].

4.6.2.6 Dystrophia myotonica Curschmann-Steinert (Omim: #160900)

Man unterscheidet bei dieser autosomal dominanten Systemerkrankung drei Formen:

e Die kongenitale Form, die bereits bei Geburt manifest ist und fast nur von der

Mutter iibertragen wird.

e Die friihkindliche Form, die sich bei unauffilliger Geburtenanamnese etwas

spater manifestiert.

e Die klassische (Erwachsenen-)Form, die sich im Jugendalter beziehungsweise

frithen Erwachsenenalter manifestiert.

Die Symptome der ersten beiden Formen sind dhnlich, wobei hier wieder besonde-

res Augenmerk auf die Klumpfiife gelegt werden soll. Diese fehlen bei der klassischen
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4.6 Pferdefufs - Fufideformititen

Form. Leitsymptome sind die der degenerativen Myopathie und myotone Reaktio-
nen.

Atiologisch liegt eine Verlingerung einer repetitiven CTG-Sequenz auf dem lan-
gen Arm des Chromosom 19 im Myotonin-Proteinkinase-Gen vor, welche zu einer
Membranstorung fiihrt. Der Schweregrad der Erkrankung ist abhéngig vom Ausmafs
der Nukleotidverldngerung, welche von Generation zu Generation zunimmt (Antizi-

pation) [32].

4.6.2.7 Troyer Syndrom (Omim: #275900)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Erkrankung. Neben den Klumpfiifen
zeigen die Patienten eine spastische Paraparese der Beine und schlaffe Paresen der
kleinen Handmuskulatur [32].

Ursache ist eine Deletion im Spartin-Gen (SPG 20) auf Chromosom 13q12.3. Dies
fiihrt zu einer vorzeitigen Beendigung des Spartin-Proteins. Dabei ist noch unklar,
ob das Protein ganz fehlt oder ob es vorhanden ist und nur einige Teile funktionslos

sind [3]. Die Krankheit wurde vor allem bei den Amish in USA beobachtet.

4.6.3 Syndrome mit SpitzfiiBen

4.6.3.1 Infantile spinale Muskelatrophie Typ Werdnig-Hoffmann (Omim:
#253300)

Bei dieser autosomal rezessiven Krankheit werden eine friithinfantile Form, die spi-
nale Muskelatrophie Typ I (SMA I), und eine chronische Form, die spinale Muske-
latrophie Typ IT (SMA II) unterschieden. Spitzfiie werden jedoch nur bei der friith
infantilen Form beobachtet. Die Patienten sind durch die spinale Muskelatrophie
mit Systemdegeneration motorischer Vorderhornzellen gekennzeichnet. Der Genort
des homozygot deletierten Motoneuron-Survival-Gens liegt auf Chromosom 5q11.2-

q13.3 [32].
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4.6.3.2 Spinale Muskelatrophie Typ Kugelberg-Welander (Omim: #253400)

Hier decken sich die Symptome, Atiologie und Pathogenese mit der in Kapitel 4.6.3.1
beschriebenen infantilen Muskelatrophie vom Typ Werdnig-Hoffmann. Einzig der
Manifestationszeitpunkt unterscheidet sich: Die Krankheit beginnt im Jugendalter

32].

4.7 Flosse der Nixen - Dysmelien

Bei Dysmelien handelt es sich um angeborene Fehlbildungen an den Extremitéten.

Urséchlich sind fiir die Flossen der Nixen folgende zwei am wahrscheinlichsten:

e Die Phokomelie ist durch ist durch das Fehlen der Ober- und Unterschenkel
gekennzeichnet. Dies fiihrt dazu, dass der Fuf als sogenannte Robbengliedmafe

direkt am Rumpf ansetzt.

e Die Peromelie ist durch Ober- beziehungsweise Unterschenkelstiimpfe gekenn-
zeichnet. Hierbei handelt es sich um einen transversalen Gliedmafendefekt

146].

4.7.1 Marchen

Wassernixen kommen nur in zwei der Marchen vor. Sie sind beide Male sehr negativ
gezeichnet. Morphologisch wird keine Aussage getroffen. Dies ist der Phantasie des
Lesers iiberlassen. Nach heute gingiger Vorstellung und in zahlreichen Bildern fest-
gehalten ist eine Nixe eine weibliche Person, die anstelle der unteren Extremitéiten
eine Flosse aufweist. Eine solche Erscheinung lésst sich am ehesten den Dysmelien

zuordnen.
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4.7.1.1 Die Wassernixe (KHM 79)

Abbildung 4.28: Otto Ubbelohde: Die Wassernixe aus [1§]

Ein Geschwisterpaar fillt in einen Brunnen und muss fortan einer Wassernixe dienen.
Den Kindern gelingt jedoch die Flucht. Sie lassen sich auch von der Verfolgung durch
die Wassernixe nicht aufhalten.

Die Nixe ist in diesem Marchen durchweg negativ gezeichnet: sie nimmt die un-
schuldigen Kinder gefangen und versklavt sie. Auch bei der Verfolgung zeigt sie sich
hartnéckig und mochte die Kinder um jeden Preis zuriick. Irritierend ist jedoch, dass
den Kindern die Flucht gelingt, wihrend die Nixe sich in der Kirche befindet und

christlichen Wertvorstellungen und Erwartungen Folge leistet.

4.7.1.2 Die Nixe im Teich (KHM 181)

Abbildung 4.29: Hermann Vogel: Die Nixe im Teich aus [17]
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Ein Miillersohn wird von seinem Vater aufgrund finanzieller Not einer Nixe ver-
sprochen. Kurz nach seiner Hochzeit mit einer anderen Frau zieht die Nixe den
Miillersohn zu sich in den Teich hinab. Seiner Frau gelingt es jedoch ihn zu befreien.

Die Nixe wird auch in diesem Mérchen als boses Wesen dargestellt, das die Not
des armen Miillers ausnutzt, um sein Kind zu gelangen. Im weiteren Verlauf gelingt

es jedoch der Ehefrau ihren Mann aus den Klauen der Nixe zu befreien.

4.7.2 Syndrome mit Peromelien
4.7.2.1 Femur-Fibula-Ulna-Komplex (Omim: 228200)

Das Femur-Fibula-Ulna-Syndrom ist durch eine Kombination aus einer einseitigen
Femurhypoplasie bis zur Femuraplasie mit fibularen und ulnaren Defekten gekenn-
zeichnet. Meist findet sich eine Peromelie auf Héhe des Ellenbogengelenks.

Die Pathogenese ist unklar, es findet sich keine familidre Haufung. Auch eine
geographische Haufung konnte ebenso wenig beobachtet werden wie eine Haufung
in besonderen ethnischen Gruppen. Hinweise auf eine infektitse beziehungsweise

teratogene Genese fehlen [11] [32].

4.7.2.2 Hypoglossie-Hypodaktylie Syndrom (Omim: 103300)

Bei dieser seltenen Erkrankung treten Mikrogenie, Aglossie beziehungsweise Mikro-
glossie und periphere Reduktionsfehlbildungen der Extremititen auf. Die Atiologie
ist heterogen, pathogenetisch werden vaskuldre Ereignisse und teratogene Ursachen

diskutiert [32].

4.7.2.3 Odontotrichomelisches Syndrom (Omim: 273400)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Erkrankung, die Pathogenese ist je-
doch unklar. Gekennzeichnet sind die Patienten durch Peromelien an allen vier Ex-
tremitdten. Diese sind oft asymmetrisch. Weitere Symptome sind unter anderem

Minderwuchs, verminderte Intelligenz und eine inkomplette Lippenspalte [32].
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4.7.2.4 Splenogonadale Fusion mit Extremitdtenfehlbildung (Omim:
183300)

Die Patienten sind durch eine unilaterale terminale transversale Hemimelie bis zum
totalen Fehlen der unteren Extremititen gekennzeichnet. An der oberen Extremitét
konnen nur die Finger einer Hand, aber auch beide Arme fehlen. Weiterhin findet
sich eine kontinuierliche oder diskontinuierliche Fusion von Milz und Gonaden. Bei
der kontinuierlichen Form sind Extremitédtenfehlbildungen haufiger. Sowohl die Ur-
sache, als auch die Pathogenese sind unbekannt. Einige Autoren zéhlen die Spleno-
gonadale Fusion mit Extremitatenfehlbildung zum oroakralen Fehlbildungskomplex,
andere Autoren zdhlen es zu dem Femur-fazialen Syndrom [32]. McPherson et al.
vermuten in [35|, dass die Splenogonadale Fusion mit Extremitdtenfehlbildung ein

Entwicklungsfelddefekt ist, der wihrend der Blastogenese entsteht.

4.7.3 Syndrome mit Phokomelien
4.7.3.1 Roberts Syndrom (Omim: #268300)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Erkrankung mit variablem Phanotyp.
Die Patienten zeigen eine symmetrische Verkiirzung der distalen Extremitdtenab-
schnitte im Sinne einer Tetraphokomelie. Weitere Symptome konnen unter anderem
Minderwuchs, Shuntvitien, Mikrozephalie, Strahlanomalien und Flexionskontraktu-
ren der grofen Gelenke sein [32].

Ursache der Krankheit sind Mutationen im ESCO2-Gen, das fiir eine Acetyltrans-
ferase der Ecol/Ctf7 Familie kodiert. Dieses Protein ist fiir die Adhésion von Schwes-
terchromatiden verantwortlich. Die Mutation bedingt eine verminderte Aktivitit des
Enzyms. Dies fiihrt zu einer verminderten Adhésion der heterochromatischen Re-
gion um die Zentromere des Y-Chromosoms. Dadurch ist das Wachstumspotential
vermindert, die Empfindlichkeit gegeniiber DNA schédigenden Substanzen erhoht
[15].
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4.8 Blindheit

4.8 Blindheit

Von Blindheit spricht man, wenn auf dem besseren Auge nur noch ein Visus von
weniger als 0,02 beziehungsweise eine konzentrische Gesichtsfeldeinengung auf 5°
bei voller Sehschérfe beziehungsweise 15° bei einer Sehschérfe von 0,05 vorliegt.
Das Auge kann keinen Lichtschein mehr wahrnehmen, wobei bei mehr als 75 % die
Ursache in der Sehbahn liegt. Verantwortlich fiir diese zentrale Sehstérung ist eine
Beeintrachtigung des beteiligten Nervengewebes, das heifst der Retina, der Sehbahn
oder der Sehrinde des Gehirns. Diese Storungen konnen sowohl pranatal, perinatal

als auch postnatal auftreten:

e Prinatale Ursachen konnen Chromosomenaberrationen, monogene Erkrankun-
gen, Fehlbildungs- und Dysmorphiesyndrome, aber auch intrauterine Infektio-

nen sein.

e Perinatale Ursachen sind hypoxisch-ischimische Schidigungen der Sehstrah-
lung bei periventrikuldrer Leukomalazie, Hydrozephalus internus nach Hirn-

blutung und Retinopathia praematurorum.

e Postnatale Ursachen konnen durch Infektionen, Schidelhirntraumen, zerebrale
Hypoxien, Intoxikationen, Tumore und intrakranielle Drucksteigerungen ent-

stehen [16].

4.8.1 Marchen

In zwei Méarchen taucht Blindheit als Krankheit auf. Dabei dienen die Blinden einzig

der Pointe des Marchens, eine wichtige Rolle an sich spielen sie nicht.

4.8.1.1 Knoist un sine dre Sithne (KHM 138)

Das Marchen erzéihlt die unglaubliche Geschichte von Knoist und seinen drei S6hnen
von denen der erste lahm, der zweite blind und der dritte nackt ist. Der Blinde schiefst
einen Hasen, der Lahme holt ihn und der Nackte steckt ihn in die Tasche.

Bei dem Marchen handelt es sich um ein , Liigengeschichte von der verkehrten

Welt (...) Der Defekt (Blindheit, Lahmheit, Nacktheit) ist nur Mittel zum Zweck
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4.8 Blindheit

und wird nicht zur Diskriminierung der Gruppe der Behinderten eingesetzt.”

[19, Seite 258

4.8.1.2 Das Dithmarsische Liigenmarchen (KHM 159)

In diesem Mérchen sieht ein Blinder einen Hasen, ein Tauber hort ihn, ein Stummer
spricht ihn an und ein Lahmer fangt ihn.

Auch hier handelt es sich um ein Liigenmé&rchen mit paradoxer Handlung. Der
Leser soll zum Lachen gebracht werden, einen tieferen Sinn oder eine Moral enthélt

diese Art von Méirchen nicht.

4.8.2 Syndrome mit Blindheit
4.8.2.1 Geschlechtsgebundene juvenile Retinoschisis (Omim: +312700)

Es handelt sich um eine X-chromosomal rezessive vitreoretinale Dystrophie mit
Spaltbildung der Retina. Die Ausbreitung ist symmetrisch, bilateral und langsam
progredient. Es sind junge Manner betroffen. Ursache ist eine Mutation im RS1-Gen

auf Chromosom Xp22.2-p22.1 [32].

4.8.2.2 Leber-Optikus-Neuropathie (Omim: #535000)

Es handelt sich um eine Sehnerverkrankung mit Visusverlust. Der Krankheitsbeginn
liegt zwischen dem zweiten und dritten Lebensjahrzehnt, wobei die Augen simultan
oder sequentiell betroffen sein konnen. Der Visusverlust schreitet iiber vier bis sechs
Wochen progressiv fort.

Atiologisch findet sich eine mitochondriale DNA-Mutation. Somit ist die Verer-
bung ausschliefslich maternal. Es kommt zu einer Verdnderung des mitochondrialen
Energiestoffwechsels in unterschiedlichen Komplexen der Atmungskette. Es gibt 18

verschiedene Allelvarianten [32].

4.8.2.3 Retinopathia pigmentosa (Omim: +180380)

Dieser autosomal dominanten Krankheit liegt eine Mutation im RHO-Gen zugrunde.

Auch eine autosomal rezessive und eine X-chromosomale Form sind beschrieben [32].
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4.8.2.4 Usher-Syndrom

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Krankheit mit Taubstummbheit und Re-
tinopathia pigmentosa. Es finden sich neurologische Auffilligkeiten, Bronchiektasien

sowie eine verminderte Spermienmotilitdt und -struktur.

e Typ I (Omim: #276900): schwere angeborene Schwerhérigkeit, die Retino-
pathia pigmentosa kann ab etwa zehn Jahren diagnostiziert werden. Es sind

mehrere Unterformen bekannt.

e Typ II: mittelschwere angeborene Schwerhorigkeit, Beginn der Retionpathia

pigmentosa zwischen 10 und 20 Jahren.

e Typ III (Omim: #276902): progrediente Schwerhorigkeit, Beginn der Retino-

pathia pigmentosa in der Pubertét [32].

4.9 Lahmheit

Beim Hinken handelt es sich um eine ein- oder beidseitige Gangstorung, die durch
ein ungleichméfiges Schrittmaf oder einen anormalen Gangrhythmus gekennzeich-
net ist. Dies kann unterschiedlichste orthopédische und neurologische Ursachen ha-
ben. Jedoch spielen auch Arthritiden, rheumatische Erkrankungen, Arthrose und

die pAVK (periphere arterielle Verschlusskrankheit) eine wichtige Rolle [46].

4.9.1 Marchen

In zwei Méarchen kommen lahme Personen vor. Auch hier spielen die Lahmen keine

wichtige Rolle sondern tragen wie vorher die Blinden zur Pointe des Marchens bei.
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4.9.1.1 Knoist un sine dre Siihne (KHM 138)

Abbildung 4.30: Otto Ubbelohde: Knoist un sine dre Siihne aus|18]

Das Mérchen und die Rolle des Lahmen wurde bereits in Kapitel 4.8.1.1 beschrieben.

4.9.1.2 Das Dithmarsische Liigenmarchen (KHM 159)

Das Mérchen und die Rolle des Lahmen wurde bereits in Kapitel 4.8.1.2 beschrieben.

4.9.2 Syndrome mit Lahmbheit

4.9.2.1 Geistige Retardierung mit spastischer Paraplegie und

palmoplantarer Hyperkeratose (Omim: 309560)

Es handelt sich um eine X-chromosomal rezessive Erkrankung. Kennzeichnend ist ei-
ne spastische Paraplegie mit daraus resultierender Gangstorung. Des weiteren finden
sich gesteigerte Muskeleigenreflexe, ein Pes excavatus, eine geistige Retardierung, ei-

ne Uberstreckbarkeit der Fingergelenke und ein hypermetroper Astigmatismus [32].

4.9.2.2 Hereditdre motorisch-sensible Neuropathie Typ | =
Charcot-Marie-Tooth-Krankheit Typ | (ICD-10: G60.0)

Es handelt sich um eine autosomal dominante Erkrankung. Man unterscheidet eine
milde Form (HMSN IA, Omim: #118220) von der schweren Verlaufsform (HMSN
IB, Omim: #118200). Bei ersterer liegt die Ursache an einer 1.5-Mb Duplikationen

auf Chromosom 17p11.2-p12, wihrend bei letzterer das Chromosom 1q betroffen
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ist. Die hereditdre motorisch-sensible Neuropathie Typ I ist durch Demyelinisierung
bedingt, was zu einer verziogerten Nervenleitungsgeschwindigkeit fiithrt [12].

Selten sind Félle mit autosomal rezessiven, X-chromosomal dominanten (HMSN X1)
und X-chromosomal rezessivem (HMSN X2) beschrieben. Kennzeichnend ist eine
Atrophie der Fuf- und Unterschenkelmuskulatur mit Steppergang beziehungsweise
ataktischem Gangbild. Weitere Symptome sind Hypo- bis Areflexie, Fufsdeformiti-

ten, Tremor und Wirbelsdulenanomalien [32].

4.9.2.3 Hereditdre motorisch-sensible Neuropathie Typ Il =
Charcot-Marie-Tooth-Krankheit Typ Il (ICD-10: G60.0)

Auch hier handelt es sich um eine autosomal dominante Erkrankung, die jedoch
wesentlich seltener als die HMSN I auftritt. Bei Typ II, der axonalen Form, ist die
Nervenleitungsgeschwindigkeit kaum bis gar nicht beeintriachtigt [12]. Hier stehen
die Paresen der unteren Extremitéiten, die Mukelatrophie, der Steppergang und das
ataktische Gangbild im Vordergrund. Daneben kommt es zu Fuldeformitéiten, und

Reflexabschwichung. Die Pathogenese ist heterogen [32].

4.9.2.4 Progrediente pseudorheumatische Chondrodysplasie (Omim:
#208230)

Bei dieser autosomal rezessiven Krankheit treten vor allem Gangstérungen, Mus-
kelschwéche, Ermiidbarkeit, Gelenkversteifung, Gelenkschwellung und spondylére
Dysplasien in frither Kindheit auf. Radiologisch zeigt sich ein Knorpelverlust sowie
destruktive Knochenverédnderungen [32].

Atiologisch liegen Mutationen auf Chromosom 6q22-q23 im WISP3 Gen vor,
welches zur CCN-Familie gehort. Dieses Gen ist fiir das normale postnatale Ske-
lettwachstum und die Knorpelhomd&ostase verantwortlich, vermutlich kodiert es fiir

Wachstumsregulatoren [28].

4.9.2.5 Rosenberg-Chutorian-Syndrom (Omim: #311070)

Es sind sowohl X-chromosomal semidominante als auch autosomal rezessive Er-

scheinungsformen beschrieben. Der Genort fiir die X-chromosomalen Erbgénge be-
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findet sich auf Chromosom Xq22-q24. Neben der Polyneuropathie mit Gangataxie,
Muskelatrophie und Areflexie steht bei dieser Erkrankung vor allem die neuronale
Schwerhorigkeit und progrediente Optikusatrophie im Vordergrund [32]. Man findet
Mutationen im PRPS1-Gen, das fiir eine Phosphoribosyl-Pyrophosphat-Synthetase
(PRPP) kodiert und ubiquitdr exprimiert wird. Dieses Enzym ist wichtig fiir die
Purin- und Pyrimidinbiosynthese [31].

4.10 GoldeneHaut — lkterus/Hyperpigmentierung

Goldene Haut ldsst sich durch eine Hyperpigmentierung erklaren. Dabei handelt es
sich um eine lokale oder systemische Vermehrung des Hautpigments durch gestei-
gerte Melaninbildung und Einlagerung.

Ebenso kann ein Tkterus ursichlich sein. Dabei kénnen ein pra-, ein intra- und ein
posthepatischer Tkterus unterschieden werden. Auch dem Kernikterus des Neugebo-

renen kommt eine wichtige Rolle zu [42].

4.10.1 Marchen

Menschen mit goldener Haut finden sich nur in einem Mérchen. Sie stehen fiir das
Ideal der Geschwisterliebe.
4.10.1.1 Die Goldkinder (KHM 85)

Ein Fischer wird, nachdem er dreimal einen goldenen Fisch gefangen hat, Vater
zweier goldener Kinder. Diese erleben vielerlei Abenteuer und stehen dabei immer
fiireinander ein.

Die beiden Kinder spielen in diesem Marchen die Hauptrollen. Sie stehen fiir die

Geschwisterliebe, die schlieflich die Rettung des einen Bruders bedingt.

4.10.2 Syndrome mit lkterus
4.10.2.1 Addison Krankheit (Omim: %240200)

Diese Krankheit entsteht durch eine Zerstérung des Nebennierenparenchyms. Ursa-

71



4.10 GoldeneHaut — Ikterus/Hyperpigmentierung

che sind toxische, infektiose, autoimmune oder Stoffwechselprozesse. Es kommt zu
einer primiren Nebennierenrindeninsuffizienz mit verminderter Hormonsyntheseleis-
tung. Es treten eine Vielzahl an Symptomen auf, von denen hier in die differenzi-
aldiagnostischen Uberlegungen nur die briunliche Hyperpigmentierung einbezogen
werden soll. Bei der autoimmunen Form finden sich Autoantikorper gegen die 17-a-

Hydroxylase und 21-Hydroxylase, welches Enzyme der Steroidbiosynthese sind [32].

4.10.2.2 Alagille-Syndrom (Omim: #118450)

Das Alagille-Syndrom, auch arteriohepatische Dysplasie genannt, ist eine autosomal
dominanten Erkrankung, der ein angeborener Mangel an interlobuldren Gallengin-
gen zugrunde liegt. Es sind auch autosomal rezessive Erbgéinge beschrieben. Die
Penetranz ist niedrig, die Expressivitéit sehr variabel. Die Patienten zeigen einen Ik-
terus mit intrahepatischer Cholestase sowie kardiale, faziale, okulire, skeletale und
renale Anomalien [32]. 60-75% der Patienten zeigen Mutationen oder Deletionen
des JAG1-Gens auf Chromosom 20pl12, ein Oberflichenprotein, das an Rezeptoren
der NOTCH2-Familie bindet und diese aktiviert. Diese Rezeptoren reagieren als Si-
gnalmolekiile und gelangen in den Zellkern. Dort aktivieren sie wiederum Proteine
der Hairy-Family der bHLH-Proteine (Hey2). Diese Signalkaskade fithrt wihrend der
Embryonalentwicklung zur Apoptoseentscheidung vieler Zellentypen. [9]. Es ist eine
weitere Form beschrieben: ALGS2 (Omim #610205): hier findet man Mutationen
im NOTCH-Gen auf Chromosom 1p13-p11.

4.10.2.3 Crigler-Najjar-Syndrom Typ | (Omim: #218800)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Krankheit, die durch vollstindiges Feh-
len der UDP-Glucoronyltransferase hervorgerufen wird. Die Mutation liegt dhnlich
dem in Kapitel 4.10.2.6 beschriebenem Gilbert-Syndrom auf Chromosom 237 im
UGT1A1-Gen. Man findet einen kongenitalen familidren, nicht hdmolytischen Ikte-
rus. Die Neugeborenen zeigen einen Kernikterus mit indirekter Hyperbilirubin&dmie.
Weder Hamolysezeichen, noch Rhesusinkompatibilitdt sind vorhanden, die Leber-

funktion ist normal [32].
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4.10.2.4 Crigler-Najjar-Syndrom Typ Il (Omim: #606785)

Es entspricht dem Crigler-Najjar-Syndrom Typ I, allerdings liegt kein vollstdndiges

Fehlen sondern eine verminderte Aktivitat der UDP-Glucoronyltransferase vor [32].

4.10.2.5 Dubin-Johnson-Syndrom (Omim: #237500)

Patienten mit dieser autosomal rezessiven Erkrankung zeigen eine Storung der Aus-
scheidung konjugierten Bilirubins aus den Leberzellen in die Galle. Das Syndrom ist
durch das Fehlen des MRP2-, auch ABCC2- oder cMOAT-Protein genannt, gekenn-
zeichnet. Dieses liegt, normalerweise an der Membran der Canalliculi der Hepatozy-
ten [6].

Die Patienten zeigen rezidivierende Schiibe eines Ikterus beziehungweise eines
Subikterus und eine leichte Lebervergroferung der schokoladenbraunen Leber. Ein
Pruritus besteht nicht. Die Leberfunktion ist normal, es liegt keine Glucoronidie-

rungsstorung vor [32].

4.10.2.6 Gilbert-Syndrom (Omim: #143500)

Aufgrund eines angeborenen Leberenzymmangels kommt es zu einer benignen chro-
nischen familidren konstitutionellen indirekten Hyperbilirubindmie. Die Krankheit
wird autosomal rezessiv vererbt. Die Mutation liegt im UGT1A1-Gen auf Chro-
mosom 2q37. Dies fiihrt zu einem Mangel an UDP-Glucoronyltransferase, der eine
verminderte Bilirubin-Clearance und -Konjugation bewirkt [56]. Die Patienten zei-

gen einen intermittierenden Ikterus, jedoch nie einen Kernikterus.

4.10.2.7 Rotor-Syndrom (Omim: %237450)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Storung des Bilirubinstoffwechsels mit
chronischer Hyperbilirubindmie. Die Erhohung von konjugiertem und unkonjugier-
tem Bilirubin ist dquivalent. Die Aufnahme des Bilirubins in die Leberzelle ist ge-
stort, ebenso die Ausscheidung beziehungsweise die intrazelluldre Bindung des kon-

jugierten Bilirubins. Dies fiihrt zu einem Riickfluss von Bilirubin ins Blut. Die Pati-
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enten zeigen einen chronischen Tkterus beziehungsweise Subikterus und eine Stérung

des Porphyrinstoffwechsels [32].

4.10.3 Syndrome mit Hyperpigmentierung

4.10.3.1 Lipodystrophie Typ Miescher/Mendenhall-Syndrom (Omim:
4£262190)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Erkrankung. Ein Fehlen von Insulin-
rezeptoren ist nachweisbar und fiihrt zu einer Insulinresistenz. Die Patienten zeigen
neben der Hyperpigmentierung eine beschleunigte Entwicklung, Hypertrichiose und

einen Diabetes mellitus [32].

4.11 Taubstummbheit

Unter Stummheit versteht man die Unfdhigkeit zur artikulierten Lautbildung. Es

handelt sich dabei um eine schwere Form der Sprachstérung. Man unterscheidet:

e Taubstummbheit bei taub geborenen Kindern. Auf Taubheit wird detailliert im

nachfolgenden Kapitel 4.12 eingegangen.

e Zentrale Sprachstérungen entstehen bei organischen Gehirnerkrankungen im
Bereich der Sprachzentren. Es handelt sich dabei meist um Aphasien oder
Dysphasien. Bei der motorischen Aphasie kommt es zu einer Stérung der
Wortbildung. Das Sprachverstindnis ist nur geringfiigig beeintrachtigt. Ort
der Storung ist das Brocca-Zentrum. Die sensorische Aphasie ist durch die
Storung des Sprachverstindnisses und der Ausdrucksfahigkeit gekennzeichnet.
Das Sprachvermdgen ist jedoch in Ordnung. Hier liegt die Lasion im Wernicke-
Zentrum. Durch Worterinnerungs- und Wortfindungsstérungen ist die amnes-
tische Aphasie gekennzeichnet, die zum Beispiel bei otogenem Hirnabszess auf-

tritt.

e Stummheit kann jedoch auch durch einen genetischen Defekt auftreten und ist

dann immer angeboren.
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e Ebenso eine wichtige Rolle spielt die Stummheit aufgrund psychischer Einfliis-

se. Hier sind vor allem der Autismus und der Mutismus zu nennen.

e Aber auch physiologische Probleme kénnen zu Stummbheit fiihren, wie z.B. das

Fehlen der Stimmbénder, oder des gesamten Kehlkopfes [5].

4.11.1 Marchen

Stummbheit findet sich nur in einem Mé&rchen und ist auch hier wieder Mittel zum
Zweck. Der Leser soll durch die paradoxe Handlung zum Lachen gebracht werden.

Eine Moral oder ein tieferer Sinn findet sich nicht.

4.11.1.1 Das Dithmarsische Liigenmdrchen (KHM 159)

Das Mérchen und die Rolle des Stummen wurde in Kapitel 4.8.1.2 beschrieben.

4.11.2 Syndrome mit Taubstummbheit
4.11.2.1 Albinismus-Taubheit (Omim: #103470)

Die autosomal dominante Krankheit geht mit Taubstummheit, Albinismus, hellblau-
er Iris und Hypoplasie der weiffen Augenbrauen einher. In manchen Féllen ist ein

X-chromosomal rezessiver Erbgang (Omim: 300650) nachgewiesen worden [32].

4.11.2.2 Jervell und Lange-Nielsen-Syndrom (Omim: #612347 und
#220400)

Die Krankheit wird autosomal rezessiv vererbt. Neben der Innenohrschwerhorigkeit
und Taubstummbheit finden sich QT-Verlingerungen im EKG und synkopale Anfélle
[32].

Ursache der Krankheit sind homozygote beziehungsweise heterozygote Mutatio-
nen in KCNQ1-Gen auf Chromosom 11p15.5 und im KCNE1-Gen auf Chromosom
21q22.1-q22.2, welches fiir einen Kaliumkanal kodiert. Dieser Kanal spielt bei der

Repolarisation als verzogernder Gleichrichter eine wesentliche Rolle. Meist handelt
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es sich bei den Mutationen um Insertionen, Deletionen oder Nonsense-Mutationen.

Heterozygote Patienten sind meist nicht so schwer betroffen wie homozygote [39].

4.11.2.3 Klein-Waardenburg-Syndrom/Waardenburg-Syndrom Typ3
(Omim:#148820)

Es handelt sich um ein autosomal dominantes Erbleiden. Neben einer Innenohr-
schwerhorigkeit und Taubstummbheit leiden die Patienten an Piebaldismus, Gesichts-
dysmorphien, Minderwuchs, Behaarungsanomalien und multiplen Aplasien von Kno-
chen, Gelenken, Muskeln und Hautabschnitten. Pathogenetisch liegt eine Mutation

im PAX3-Gen auf Chromosom 2q35-q37 zugrunde [32].

4.11.2.4 Wildervanck-Syndrom (Omim: 314600)

Bei diesem X-chromosomal dominanten Erbleiden sind die Patienten durch Taub-
stummbheit, Klippel-Feil-Phinomen und Duane-Zeichen gekennzeichnet. Es sind iiber-
wiegend Frauen betroffen, bei Mannern verlduft die Krankheit letal. Die Pathogenese

ist unklar, chromosomale Abberationen sind nicht bekannt [38] [32].

4.12 Taubheit/Gehorlosigkeit

Von einer Taubheit spricht man im allgemeinen bei einem Horverlust von mehr als

100 Dezibel. Man unterscheidet hereditare von erworbenen Formen:

Hereditire Taubheit

e Entwicklungsstorungen im Bereich der Schnecke, Hornerven und zentralen
Bahnen werden als sporadische rezessive Taubheit zusammengefasst. Voraus-
setzung ist, dass beide Eltern Triger der Erbanlage sind. Die Manifestation

findet sich bereits bei Geburt.

e Der dominant progressiven Taubheit liegt eine Entwicklungsstorung der Schne-
cke zugrunde. Sie ist durch einen progredienten Verlauf gekennzeichnet und
manifestiert sich meist erst jenseits des Kindesalters. Triager der Erbanlage ist

nur ein Elternteil.
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e Weitere Formen sind die X-chromosomale Taubheit und die mitochondriale

Taubheit.

Erworbene Taubheit Der Erwerb kann pré-, peri- und postnatal stattfinden:

e Die prinatale Taubheit kann verschiedenste Ursachen haben: Embryopathia
rubeolosa, Thalidomid-Schéden, konnatale Lues, Toxoplasmose und Stoffwech-

selerkrankungen wie zum Beispiel Diabetes mellitus und Hypothyreose.

e Die perinatale Taubheit entsteht durch Geburtstraumen wie Hypoxie oder wie

mechanische Geburtsschiden.

e Die postnatale Taubheit tritt meist nach Infektions- und Viruskrankheiten,

aber auch nach Meningitiden und Labyrinthiden auf.

Wichtig ist noch die Unterscheidung zwischen prilingualer Taubheit, bei der der
bis dahin vorhandene Sprachschatz verloren geht (Verlust des Gehors vor dem sieb-
ten Lebensjahr) und postlingualer Taubheit, bei der das akustische Gedéachtnis fiir
Sprache erhalten bleibt (Gehorverlust nach dem siebten Lebensjahr) [5] [51].

4.12.1 Marchen

Taubheit findet sich nur im Dithmarsischen Liigenmérchen und ist, wie vorher schon

beschrieben, Mittel zum Zweck und dient einzig der Pointe.

4.12.1.1 Das Dithmarsische Liigenmarchen (KHM 159)

Das Mérchen und die Rolle des Blinden wurde bereits in Kapitel 4.8.1.2 beschrieben.

4.12.2 Syndrome mit Taubheit
4.12.2.1 Alport-Syndrom

Es handelt sich um ein genetisch heterogenes Krankheitsbild mit der Symptomkom-
bination progrediente Nephropathie und Schwerhorigkeit. Es werden mindestens drei

verschiedene genetische Formen unterschieden:
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Typ | Erbgang Schwerhorigkeit
I Autosomal-dominant +

II X-chromosomalnant +

11 X-chromosomal +

v X-chromosomal -

\Y Autosomal-dominantomal +

VI Autosomal-dominant-dominant | +

VII | Autosomal-rezessiv-dominant -+

Tabelle 4.2: modifiziert nach Leiber [32, Seite 41|

Urséchlich findet sich eine Punktmutation im Kollagengen, die zu einer Stérung
des Aufbaus der Tripelhelix des Kollagens fiihrt. Daraus resultiert eine Schwéichung
der glomeruliren Basalmembran mit erhohter Permeabilitit. Ebenso finden sich
Mutationen im COL4A5-Gen. Dieses kodiert bei den Typen II bis IV (X-Chromosom
gebundene Formen, Omim: #301050)fiir die a-5-Kette des Typ IV Kollagens auf
Chromosom Xq22-q23. Bei den autosomalen Formen finden sich Mutationen in den
COL4A4- beziehungsweise COL4A2-Genen, die auf Chromosom 2q36-q37 lokalisiert
sind [32].

Die autosomal dominante Form findet sich bei Omin unter der Nummer %104200,

die autosomal rezessive Form unter der Nummer #203780

4.12.2.2 Neurofibromatose 2 (Omim: #101000)

Der Genlokus dieser autosomal dominanten Erkrankung liegt auf Chromosom 22q12.2.
Es gibt jedoch auch viele Neumutationen. Die Neurofibromatose 2 ist durch die Ent-
wicklung verschiedener Tumore des Nervensystems vor allem Schwanniome, Menin-
giome und Ependymome gekennzeichnet. Hauptmerkmal der Patienten sind bilate-
rale Akustikusneurinomen, die eine Taubheit bedingen [32].

Bei dem Genprodukt von Chromosom 22q12.2 handelt es sich um Merlin, ein Tu-
morsuppressorgen. Bei der Neurofibromatose 2 kommt es zu einer Missense-Mutation

im Merlin-Gen. Dies fiihrt zu einer fehlerhaften Verbindung zwischen Merlin und
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dem Actin-Zytoskelett. Normalerweise ist fiir die Bindung eine Koexpression des
Adapter-Proteins Paxillin, dem Bindungspartner von Merlin no6tig. Es resultiert ei-
ne ungeniigende Bindung und die Wachstumskontrolle kann durch Merlin nicht mehr
durchgefiihrt werden. Merlin gehort zu der 4.1-Protein-Superfamilie, die die ERM-
Subfamilie mit einschlieftt. Es kontrolliert das Wachstum der Neuriten vor allem der

Schwannzellen [60].

4.12.2.3 Pendred-Syndrom (Omim: #274600)

Es handelt sich um eine autosomal rezessive Krankheit mit Fehlbildung der Choch-
lea, die zur Schwerhorigkeit beziehungsweise Taubheit fithrt. Man findet eine Ver-
grokerung des Aquéducts, des Sacculus und des Ductus endolymphaticus. Weiteres
Symptom ist eine Struma mit Schilddriisenunterfunktion [32].

Ursache ist ein Defekt des SLC26A4-Gens auf Chromosom 7¢22-31.1, das fiir
Pendrin kodiert. Inzwischen sind mehr als 100 Mutationen bekannt. Es wird vor
allem an der Schilddriise, dem Innenohr und der Niere exprimiert. Im Innenohr
ist Pendrin an der Kontrolle des pH-Werts der Endolymphe beteiligt. Durch die
Mutation kommt es zu einer verdnderten Endolymphzusammensetzung, was zu einer
Vergrofierung des membrandsen Labyrinths, einem Schaden am Neuroepithel und zu

toxischen und osmotischen Veréinderungen fiihrt [10].

4.12.2.4 Waardenburg-Syndrom

Diese Erkrankung ist ein kongenitales, autosomal dominantes Fehlbildungssyndrom
mit frithembryonaler Entwicklungsstorung im Bereich der Neuralleiste. Die Pati-
enten kennzeichnet eine Innenohrschwerhorigkeit bis Taubheit, eine Dystopia can-
thorum, Gesichtsdysmorphien und Pigmentstorungen sowohl der Haare, als auch der
Haut und Iris.

Die Genmutation liegt auf dem Chromosom 2q und betrifft das HuP2- bezie-
hungsweise das PAX3-Gen. Dies fiihrt zu einer Stérung der DNA-Bindung und der
Regulation anderer Gene. Die rdumliche Entwicklung und die Migration der Zellen

sind gestort. Das Waardenburg Syndrom wird in 4 Typen unterteilt [32]:
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e Das Waardenburg Syndrom 1 (WS 1) (Omim: #193500) ist durch eine Dys-
topia canthorum, eine breite Nasenwurzel und heterozygote Mutationen im

PAX3-Gen gekennzeichnet.

e Das Waardenburg Syndrom 2 (WS 2) weist keine Dystopia canthorum auf.
Bei 15 % der Patienten findet man heterozygote Mutationen des MITF-Gens
(WS2A, Omim: #193510), ganz selten homozygote Mutationen im SNAI2-Gen
(WS2D, Omim: #608890). Die Mutation befindet sich bei WS2B-Patienten
(Omim: %600193) auf Chromosom 1p21-p13.3, bei WS2C-Patienten (Omim:
%606662) auf Chromosom 8q23. Bestimmte Gene konnten in diesen Regionen
jedoch noch nicht identifiziert werden. Bei WS2E (Omim: #611584) wurden
Mutationen im SOX10-Gen auf Chromosom 22q13 festgestellt.

e Beim Waardenburg Syndrom 3 (WS 3) (Omim:#148820) auch als Klein-Waar-
denburg-Syndrom bezeichnet finden sich Defekte der oberen Extremitéten und
hetero- und homozygote Mutationen des PAX3-Gens. Der Genort liegt auf
Chromosom 2¢35.

e Das Waardenburg Syndrom 4 (WS 4) (Omim: #277580), auch unter dem
Namen Shah-Waardenburg-Syndrom bekannt, ist durch den Morbus Hirsch-
sprung gekennzeichnet. Man findet hetero- oder homozygote Mutationen im
EDNRB-Gen beziehungsweise in seinem Liganden EDN3. Auch heterozygote
Mutationen im SOX10-Gen sind beschrieben |29].
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5 Diskussion

In dieser Arbeit konnten den einzelnen Mérchenfiguren verschiedene Krankheiten
zugeordnet werden. Obwohl in den Mérchen die einzelnen Figuren nur vage be-
schrieben sind, ist es moglich in den Mérchen eine Vielzahl von genetisch bedingten
Krankheiten festzustellen und dem heutigen medizinischen Wissen zuzuordnen. Fine
genaue Zuordnung erweist sich allerdings als schwierig: zu vage sind die Beschrei-
bungen der einzelnen Figuren, sowohl in den Méarchen, als auch in den Illustrationen,
als dass exakt eine Krankheit fiir eine jede Figur ermittelt werden kann.

Dies war auch nicht Intention der Arbeit. Vielmehr war es Ziel mit dem heu-
tigen Wissen der Medizin die in den Mérchen der Briider Grimm vorkommenden
Krankheitsbilder auf humangenetische Syndrome zu untersuchen und wenn mdoglich
einzelnen Krankheitsbildern zuzuordnen. Dies ist auch gelungen.

Die Menschen der damaligen Zeit verfiigten iiber eine ausgesprochen gute Beob-
achtungsgabe. Dennoch lisst sich vor allem bei miindlicher Uberlieferung ein gewis-
ser, durch Phantasie ausgeschmiickter Anteil nicht von der Hand weisen.

Weiter ist zu konstatieren, dass die gefundenen Ergebnisse nicht bewiesen sind.
Ein Beweis im wissenschaftlichen Sinn ist nicht moglich. Zum einen beruhen die
Ergebnisse zwar auf empirischen Untersuchungen, diese stammen aber nicht aus
der Gegenwart sondern aus Aufzeichnungen und Beschreibungen aus den vorherigen
Jahrhunderten. Diese entbehren jeder wissenschaftlichen Diktion und Uberlegung.
Sie sind deshalb nur eingeschrankt iibertragbar.

Des weiteren beschriankt sich diese Arbeit auf humangenetische Syndrome ohne
andere Fachrichtungen mit einzubeziehen, obwohl hierbei gewisse Uberschneidun-
gen nicht von der Hand zu weisen sind. Es wurde ebenfalls nicht untersucht, ob

die gefundenen Misshildungen auf Unfélle oder andere duftere Einwirkungen zuriick-
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zufiihren sind. Somit gibt es eine Vielzahl an weiteren differenzialdiagnostischen
Moglichkeiten, es wurde sich jedoch auf eine gewisse Auswahl beschriankt.

So bleibt abschliefsend festzuhalten, dass in den Mérchen der Briider Grimm,
zumindest was humangenetische Krankheitsbilder betrifft, ein wahrer Kern steckt.
Viele der heute bekannten Erkrankungen stellten die Menschen der damaligen Zeit
vor Rétsel. Durch den Fortschritt der Wissenschaft und die wissenschaftliche Ana-
lyse der Mérchen und der Krankheitsbilder, sowie durch den gezielten Vergleich der
beiden lassen sich die einzelnen Marchenfiguren mit den heute bekannten humange-

netischen Syndromen erkléren.
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. und wenn sie nicht gestorben sind, dann leben sie noch heute. Dieser Schluss
vieler Mérchen hat auch in folgender Hinsicht seine Berechtigung: Wie diese Arbeit
zeigt sind die von den Briidern Grimm beschriebenen Fehlbildungen auch heute
noch aktuell. Sie sind nicht ausgemerzt sondern nach wie vor in unserer Gesellschaft
vorhanden.

Um nun eine Antwort auf die Frage ,,gibt es eine Korrelation zwischen den Mér-
chenfiguren und humangenetischen Syndromen?“ zu erhalten, werden die in den
Marchen der Briider Grimm vorkommenden Figuren unter zu Hilfenahme zeitge-
nossischer Illustrationen auf humangenetische Syndrome untersucht.

Es lidsst sich eine Vielzahl an Krankheitsbildern feststellen: Kleinwuchs, Grofs-
wuchs, Scapula alata, Augenfehlbildungen, Fukdeformititen, Dysmelien, Blindheit,
Lahmbheit, Ikterus, Hyperpigmentierung der Haut, Taubstummbheit und Gehorlo-
sigkeit sind die Hauptsymptomen, welche unter differenzialdiagnostischen Gesichts-
punkten analysiert und mit Hilfe moderne Datenbanken und wissenschaftlichen Ver-
offentlichungen einzelnen humangentischen Syndromen zugeordnet werden. Dennoch
ist eine exakte Zuordnung einer einzelnen Diagnose zu einer einzelnen Figur nicht
moglich. Zu ungenau ist die Beschreibung. Und auch zeitgenossische Bilder las-
sen keine detailliertere Differenzierung zu. Damit bleiben fiir die einzelnen Figuren
mehrere Syndrome wahrscheinlich, die anhand heutiger wissenschaftlicher Standards
tiberpriift und letztendlich festgestellt werden.

Folgende Symptome mit zugehorigen Differenzialdiagnosen werden gefunden:

Differenzialdiagnostisch kommen zu Kleinwuchs nachfolgend aufgefiihrte Syndro-
me in Frage: Bloom Syndrom (Omim: #210900), Chondrodysplasia punctata, Achon-
droplasie (Omim: #100800), Chondrodysplasia punctata, Diastrophische Dyspla-
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sie (Omim: #222600), Dubowitz Syndrom (Omim: %223370), Hypochondroplasie
(Omim: #146000) und Silver Russel Syndrom (Omim: #180860).

Fiir GroBwuchs ergeben sich folgende Moglichkeiten: Akromegalie (Omim:
#102200), Homocystinurie (Omim: +236200), Klinefelter Syndrom (ICD-10: Q98.0,
Q98.1, Q98.2, Q98.2, Q98.4), Marfan Syndrom (Omim: #154700), Proteus-Syndrom
(Omim: %176920), Simpson-Golabi-Behmel-Syndrom (Omim: #312870), Sotos Syn-
drom (Omim: #117550), Weaver Syndrom (Omim: #277590), Wiedemann Beckwith
Syndrom (Omim: #130650) und XYY Syndrom (ICD-10: 398.5).

Zu einer Scapula alata finden sich folgende Syndrome: Faziskulohumerale Dys-
trophie (Omim: #158900), Refetoff-de Wind-de-Groot-Syndrom (Omim: #274300)
und Spinale Muskelatrophie Typ Kugelberg-Welander (Omim: #253400).

Geistige Retardierung findet sich bei folgenden Syndromen: Cohen-Syndrom
(Omim: #216550), Cornelia de Lange Syndrom (Omim: #122470), Down-Syndrom
(Omim: #190685), Fragiles X-Syndrom (Omim: #300624), Homocystinurie (Omim:
#236200), PKU (Omim: #261600), Prader-Willi-Syndrom (Omim: #176270), Sotos-
Syndrom (Omim: #117550), Weaver-Syndrom (Omim: #277590) und Williams-
Beuren-Syndrom (Omim: #194050).

Differenzialdiagnostisch kommen fiir Augenfehlbildungen nachfolgende Syndrome
in Frage: Holoprosenzephalie (Omim: %236100), Kryptophthalmus-Syndrom (Omim:
#219000), Lenz-Syndrom (Omim: %309800), Waardenburg-Anophthalmie-Syndrom
(Omim: %206920), Norrie Syndrom (Omim: #310600) und Trisomie 13 (ICD-10:
QO1.4, QI1.5, QIL.6, QIL.7).

Fiir Fufsdeformitéten lassen sich folgende Syndrome finden: Coffin-Lowry Syndrom
(Omim: #303600), Cystathioninurie (Omim: #219500), Diastematomelie (Omim:
222500), Diastrophische Dysplasie (Omim: #222600), Distale Arthrogrypose Typ I
(Omim: #108120), Dystrophia myotonica Curschmann-Steinert (Omim: #160900),
Troyer Syndrom (Omim: #275900), Infantile spinale Muskelatrophie Typ Werdnig-
Hoffmann (Omim: #253300) und Spinale Muskelatrophie Typ Kugelberg-Welander
(Omim: #253400).

Dysmelien kénnen differenzialdiagnostisch bei folgenden Syndromen gefunden wer-

den: Femur-Fibula-Ulna-Komplex (Omim: 228200), Hypoglossie-Hypodaktylie Syn-
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drom (Omim: 103300), Odontotrichomelisches Syndrom (Omim: 273400), Splenogo-
nadale Fusion mit Extremitéitenfehlbildung (Omim: 183300) und Roberts Syndrom
(Omim: #268300).

Bei Blindheit kommen folgende Syndrome differenzialdiagnostisch in Betracht:
Geschlechtsgebundene juvenile Retinoschisis (Omim: +312700), Leber-Optikus-Neu-
ropathie (Omim: #535000), Retinopathia pigmentosa (Omim: +180380) und Usher-
Syndrom.

Lahmbheit findet sich bei folgenden Syndromen: Geistige Retardierung mit spas-
tischer Paraplegie und palmoplantarer Hyperkeratose (Omim: 309560), Hereditére
motorisch-sensible Neuropathie Typ I = Charcot-Marie-Tooth-Krankheit Typ I (ICD-
10: G60.0), Hereditdre motorisch-sensible Neuropathie Typ II = Charcot-Marie-
Tooth-Krankheit Typ IT (ICD-10: G60.0), Progrediente pseudorheumatische Chon-
drodysplasie (Omim: #208230) und Rosenberg-Chutorian-Syndrom (Omim:
#311070).

Differenzialdiagnostisch kommen zu Tkterus und Hyperpigmentierung folgende
Syndrome in Betracht: Addison Krankheit (Omim: %240200), Alagille-Syndrom
(Omim: #118450), Crigler-Najjar-Syndrom Typ I (Omim: #218800), Crigler-Najjar-
Syndrom Typ II (Omim: #606785), Dubin-Johnson-Syndrom (Omim: #237500),
Gilbert-Syndrom (Omim: #143500), Rotor-Syndrom (Omim: %237450) und Lipo-
dystrophie Typ Miescher (Omim: #262190).

Fiir Taub-Stummbheit kommen folgende Syndrome in Frage: Albinismus-Taubheit
(Omim: #103470), Jervell und Lange-Nielsen-Syndrom (Omim: #612347 und
#220400), Klein-Waardenburg-Syndrom (Omim: #148820) und Wildervanck-Syn-
drom (Omim: 314600).

Gehorlosigkeit findet sich bei folgenden Syndromen: Alport-Syndrom, Neurofibro-
matose 2 (Omim: #101000), Pendred-Syndrom (Omim: #274600) und Waardenburg-
Syndrom.

Es bleibt jedoch festzuhalten: zur Zeit der Briider Grimm waren Ursache und
Herkunft genetischer Fehlbildungen unbekannt. Der Umgang mit solchen Kreaturen
war ein anderer: Die Behinderungen wurden als Strafe Gottes beziehungsweise als

gottgegeben betrachtet. Eine wirksame medizinische Behandlung oder Versorgung
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war damals kaum moglich.

Die Forschung hat bis in die heutige Zeit die Ursachen der meisten genetischen
Krankheiten aus dem Dunkeln ans Licht geholt. Aus medizinischer Sicht ergeben
sich heute Behandlungs- und zum Teil auch Therapiemdglichkeiten, die zumindest
zur Linderung der Defekte fiihren konnen. Auch die Forschung in diese Richtung
wird heutzutage stark vorangetrieben. Es bleibt abzuwarten ob in Zukunft, bedingt
durch medizinischen Fortschritt genetisch bedingte Behinderungen im wesentlichen
Umfang verhindert werden konnen. Betrachtet man den Fortschritt auf diesem Ge-
biet in den letzten Jahrzehnten, erscheint es nicht unmdoglich, so dass in Zukunft
der Satz ,und wenn sie nicht gestorben sind, dann leben sie noch heute* zumindest

hinsichtlich der genetischen Defekte der Vergangenheit angehort.
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