
● TIS aufgrund einer EOS (Early-onset-Scoliosis). In den meisten
Fällen ist eine Indikation zur operativen Korrektur in Non-Fusi-
on-Technik gegeben und Versorgung mit einemwachstums-
erhaltenden Systemwie z. B. Magnetic controlled Growing Rods
(MCGR) oder traditionellen Growing Rods (TGR).

3.13.12 Verlauf und Prognose
● Der Spontanverlauf ohne Behandlung ist häufig ungünstig mit
Symptomverschlechterung und Einstellung irreversibler Schä-
digung des Lungenparenchyms [736], [738]. Die Multiplikation
der funktionellen Lungeneinheiten (Acini) findet nur bis zum
10. Lebensjahr statt. Danach blähen sich die Alveolen lediglich
weiter auf und nehmen an Volumen zu. Die bereits eingetrete-
ne substanzielle Unterentwicklung des Lungenparenchyms
führt auf Dauer zu einer geringeren Oberfläche für den funktio-
nellen Gasaustausch und ist aus pathophysiologischer Sicht
kausal für die Entwicklung und Verschlechterung der respirato-
rischen Insuffizienz verantwortlich. Die klinische Relevanz
wurde in Langzeitstudien bestätigt. Bei Patienten mit unbehan-
delter EOSwurde eine 3-fach höhere Mortalität jenseits des 50.
Lebensjahrs im Vergleich mit der Normalbevölkerung beobach-
tet.

● Unbehandelt sind die meisten EOS progredient und selten sta-
bil. Eine Zunahme der Wirbelsäulendeformität führt aus-
nahmslos zu einer ansteigenden Verschlechterung der Thorax-
deformierung und somit zur weiteren Beeinträchtigung der
Lungenfunktion.

● Bei adäquat behandelten Patienten wurde über einen Erhalt
der altersadaptierten Vitalkapazität berichtet. In manchen Stu-
dien wurde sogar eine geringfügige Verbesserung der pulmo-
nalen Parameter festgestellt. Die besten Ergebnisse wurden er-
zielt, wenn die Operation im Kleinkindalter (< 3 Jahre) durch-
geführt wurde [735], [736], [737].

● Komparative RCT (Randomized controlled Trial = randomisierte
kontrollierte Studie) über die Ergebnisse bei behandelten und
nicht behandelten Fällen gibt es gegenwärtig nicht. Die Durch-
führung von Studien mit RCT-Design wird aus ethischen und
medikolegalen Gründen auch perspektivisch kaum möglich
sein. Aufgrund der ursächlichen Heterogenität wird die sub-
stratifizierte Ergebnisevaluation zusätzlich sehr erschwert.

3.13.13 Besonderheiten bei bestimmten
Personengruppen

Besonderheiten bei Kindern
● Kinder haben sehr hohe kompensatorische Fähigkeiten und
bleiben lange Zeit beschwerdearm und sogar asymptomatisch,
selbst bei moderat ausgeprägter respiratorischer Insuffizienz.

● Das erste Zeichen der Beeinträchtigung der Atemfunktion ist
sehr häufig eine unterschwellige Reduktion der körperlichen
Aktivitäten, um den Sauerstoffbedarf zu senken und sich über
diesen Kompensationsmechanismus an die eingeschränkte
Oxygenierung anzupassen.

● Instrumentelle Bestimmungen der Lungenfunktion sind man-
gels Compliance in der Praxis sehr eingeschränkt einsetzbar.
Entscheidend ist die klinische Evaluation. Proaktives Handeln
und die frühzeitige operative Korrektur sind unabdingbar, um
die Entwicklung irreversibler Schäden zu vermeiden.
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3.14 Achondroplasie und
spondyloepiphysäre Dysplasie
I. C. Hostettler, H. Koller

3.14.1 Steckbrief
Die Achondroplasie ist eine skelettale Dysplasie, die gekennzeich-
net ist durch eine Makrozephalie mit relativ normaler Rumpflän-
ge, jedoch verkürzten Armen und Beinen. Sie beruht bei 80% auf
einer Neumutation der Punktmutation des Fibroblasten-Wachs-
tumsfaktor-Rezeptor-Gen 3 (FGFR). Die Erkrankung geht mit ver-
schiedenen Fehlbildungen einher. Typische morphologische Ver-
änderungen bei Vollausprägung der Erkrankung: relativ großer
Kopf mit hoher Stirn, thorakolumbale Kyphose mit kompensato-
rischer Hyperlordose, Spinalkanalstenose mit möglicher Betei-
ligung multipler Wirbelsäulenabschnitte, pulmonale Einschrän-
kung durch Fehlbildung der Wirbelsäule, Valgus-/Varusstellung
der unteren Extremitäten sowie charakteristischer Hautfalten-
wurf. Die Lebenserwartung ist prinzipiell nicht eingeschränkt.

3.14.2 Synonyme
● Chondrodysplasie
● Chondrodystrophie
● achondroplastischer Kleinwuchs
● Achondroplasia

3.14.3 Keywords
● Achondroplasie
● Kleinwuchs
● spinale Fehlbildungen
● enchondrale Ossifikation
● Osteochondrodysplasie
● Fibroblastenwachstumsfaktor 3
● Skoliose
● Spinalkanalstenose
● Foramen-magnum-Stenose
● operative Korrektur

3.14.4 Definition
● Die Achondroplasie ist eine Form des Kleinwuchses, bei der es
insbesondere zur Verkürzung der Oberarme und Beine kommt.
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3.14.5 Epidemiologie

Häufigkeit
● Die Achondroplasie ist die häufigste skelettale Dysplasie, die
bei etwa 1 von 25 000 Geburten auftritt.

● Sie ist die häufigste Form des genetisch bedingten Kleinwuch-
ses.

Altersgipfel
● Die Erkrankung wird spätestens bei Geburt des Kindes diagnos-
tiziert, wobei bereits vor der Geburt in den durchgeführten Ul-
traschallkontrollen Veränderungen dargestellt werden können.

● Die Lebenserwartung ist nicht eingeschränkt.

Geschlechtsverteilung
● Frauen und Männer sind gleichermaßen betroffen.

Prädisponierende Faktoren
● Das steigende Alter der Eltern, insbesondere des Vaters, wurde
mit einer erhöhten Wahrscheinlichkeit für das Auftreten einer
Achondroplasie in Verbindung gebracht.

● Bei Neumutationen ist die Wahrscheinlichkeit eines zweiten
Kindes mit Achondroplasie mit unter 1 % gering.

3.14.6 Ätiologie und Pathogenese
● Bei der Achondroplasie besteht eine Punktmutation im Gen
FGFR3. Bei 80% tritt der Mutationsfehler spontan (auch de novo
genannt) auf, wobei es in 20% der Fälle eine durch die Eltern
übertragene Form ist, welche autosomal-dominant vererbt
wird.

3.14.7 Symptomatik
● Die Körpergröße ist bei Menschen mit Achondroplasie redu-
ziert. Männer erreichen im Durchschnitt eine maximale Größe
von 143 cm, Frauen im Durchschnitt 138 cm.

● Häufig vorkommende klinische Merkmale (▶ Tab. 3.19):
○ Disproportionierter Kleinwuchs: kleine Stehgröße bei nor-
maler Sitzgröße (altersgerechte Länge der WS)

○ Makrozephalie bei normaler Intelligenz
○ Sattelnase
○ rezidivierende Mittelohr- und Nasennebenhöhlen-Entzün-
dungen

○ ggf. Hydrozephalie bei Foramen-magnum-Stenose
○ prominenter Bauch
○ kurze, plumpe Finger
○ Varusstellung der Kniegelenke mit konsekutiver O-Bein-Form
beim älteren Kind

○ Verkürzung insbesondere der Oberarme und -schenkel bei
normaler Ausbildung des Rumpfes

○ verminderte Streckfähigkeit der Ellenbogen und Hüftbeuge-
kontrakturen

○ Brachydaktylie
● Typisch für diese Erkrankung ist die thorakolumbale Kyphose
mit kompensatorischer Hyperlordose der lumbalen Wirbelsäu-
le (▶Abb. 3.38a, b). Die Hyperlordose bildet sich insbesondere
nach dem Stehen- und Laufenlernen aus.

● Entwicklung von Paresen bei ausgeprägter angeborener Spinal-
kanalstenose

● normale Lebenserwartung

Tab. 3.19 Achondroplasie: Manifestationen und deren Häufigkeit.

Krankheitsmerk-
male

Häufigkeit Besonderheiten

Varus-Fehlstellung
der Beine

90% –

thorakolumbale
Kyphose

87% der 1- bis
2-Jährigen
11% der 5- bis
10-Jährigen

Apnoephasen wäh-
rend des Schlafes
Mortalitätsrate:
2–5%

chronische Rücken-
schmerzen

40–70% –

Hörminderung 40% –

spinale Stenose 25% –

a b

Abb. 3.38 Die beiden Röntgenaufnahmen zeigen beispielhaft die
morphologische Charakteristik der thorakolumbalen Kyphose-
und Wirbelkörperform bei Patienten mit Achondroplasie.
a 4 Monate altes Kind. (Quelle: Dr. med. Philip Kunkel, Univer-

sitätsmedizin Mannheim)
b 1-jähriges Kind. (Quelle: Dr. med. Philip Kunkel, Universitäts-

medizin Mannheim)
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3.14.8 Diagnostik

Diagnostisches Vorgehen
● Die Diagnose wird prinzipiell klinisch gestellt, kann jedoch ra-
diologisch ergänzt bzw. bestätigt werden. Wir empfehlen die
standardmäßige Durchführung einer MRT-Bildgebung von
Schädel und Wirbelsäule sowie eine Wirbelsäulenganzaufnah-
me und HWS-Funktionsaufnahmen zu einem frühen Zeitpunkt.
Dies kann sowohl eine intrakranielle Mitbeteiligung nachwei-
sen sowie eine zervikale Instabilität frühzeitig identifizieren.

● Teilweise ist auch eine CT-morphologische Darstellung wichtig
und notwendig, insbesondere des kraniozervikalen Übergangs
(▶Abb. 3.39). Aufgrund des oftmals jungen Alters dieser Patien-
ten ist dabei auf eine adäquate Indikationsstellung zu achten.

● Den Gesamtablauf der Diagnosestellung bei Achondroplasie
zeigt ▶Abb. 3.40.

Anamnese
● Familienanamnese
● Hilfsmittel zur Fortbewegung (Unterarm-Gehstöcke, Rollator,
Orthesen, Gehfahrrad) als Hinweis auf Wirbelsäulenprobleme

● Humangenetik, insbesondere bei weiterer Familienplanung

Körperliche Untersuchung
● insbesondere Prüfung auf das Vorliegen einer zervikalen oder
thorakalen Myelopathie und/oder Zeichen einer lumbalen Spi-
nalkanalstenose

● gründliche Erhebung eines Reflexstatus der oberen und unte-
ren Extremitäten

● Erfassen von Gelenkkontrakturen und Bewegungsausmaßen
der großen Gelenke in der ROM-Methode (Neutral-Null-Me-
thode)

Labor
● Ein sicherer Nachweis ist durch eine genetische Untersuchung
möglich.

● zusätzlich Abnahme von Fibrinogen bei häufigem Fibrinogen-
mangel (im Rahmen der Kollagenose)

Bildgebende Diagnostik
● Obwohl es sich vor allem um eine klinische Diagnose handelt,
können bildgebende Verfahren unterstützend hilfreich sein.

Abb. 3.39 Typisches Aussehen des Wirbelkörpers bei einem Pa-
tienten mit Achondroplasie in der CT-Bildgebung. Die kurzen
Pedikelabstände verstärken die kongenitale Stenose.

intraoperativer Verdacht
– Ultraschall, Messung
 Femurlänge > 24. SSW

antenatale Plasmaanalyse
der Mutter

bildgebende Studien
– Röntgen von Schädel, Wirbelsäule
 und Extremitäten

CT
– Größe Foramen magnum
– Durchmesser Spinalkanal
– Thorax: Lungenvolumen

MRT
– kraniozervikaler Übergang
– Myelomalazie/intramedulläre Zyste
– Hydrozephalus
– lumbale Spinalkanalstenose

weitere Untersuchungen:
– SEP
– pulmonale Funktionstestung
– Schlafstudie
– ICP-Messung

Abb. 3.40 Algorithmus zum diagnostischen Vorgehen bei Ver-
dacht auf Achondroplasie.
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Sonografie
● Bereits in der Schwangerschaft kann ab der 24. Schwanger-
schaftswoche ein verkürzter Oberschenkelknochen dargestellt
werden.

● Zwischen der 20. und 24. Schwangerschaftswoche kann die
Länge des Femurs noch normal sein.

Röntgen
● Die skelettale Untersuchung zeigt generalisierte metaphysäre
Unregelmäßigkeiten.

● Röntgen Schädel: mittelfasziale Hypoplasie, vergrößert erschei-
nender Schädel, frontale Prominenz, Verkürzung der Schädel-
basis, verkleinertes Foramen magnum

● Röntgen Wirbelsäule a.-p. und lateral: Der Abstand zwischen
den Pedikeln ist vermindert in mindestens 3 aufeinander fol-
genden Wirbelkörpern. In der lateralen Sicht sieht man ins-
besondere die thorakolumbale Kyphose.

● Röntgen Becken und Röhrenknochen: Das Becken ist in der Re-
gel breit und kurz, das Ilium imponiert quadratisch. Der Femur-
hals ist kurz, es imponiert eine Varusstellung. Die langen Röh-
renknochen zeigen eine metaphyseale Aufweitung, sind kurz
und verdickt. Die Fibula ist meist länger als die Tibia. An der
oberen Extremität sieht man eine Verkürzung des Humerus
mit Subluxationsstellung des Radiusköpfchens. Typisch ist die
Verbreiterung der proximalen und mittleren Phalangen der
Hand, welche deutlich kürzer sind als die distalen Phalangen
und Mittelhandknochen.

CT
● Das CT ist insbesondere für die Evaluation des Foramen mag-
num relevant. Der Spinalkanal hat einen verringerten Durch-
messer und die Wirbelkörper zeigen sich als Kastenwirbel.

MR
● Zusätzlich zur CT kann die MRT Hinweis bei einer Enge des Fo-
ramen magnum geben. Insbesondere sind damit ein Tonsillen-
tiefstand, ein Myelomalaziesignal in der T 2- und T1-Gewich-
tung und ein Hydrozephalus nachweisbar.

● Bezüglich der Wirbelsäule kann die T 2-gewichtete Schichtung
nicht nur ein Myelomalaziesignal darstellen, sondern auch auf
eine Lipomatose hindeuten, welche einen ohnehin engen Spi-
nalkanal weiter verengt und die Wahrscheinlichkeit klinischer
Probleme erhöht.

● In der T 1-Gewichtung im Abgleich mit einem positiven T 2-Sig-
nal kann das Vorliegen einer chronischen Myelomalazie nach-
gewiesen werden bzw. eine Myelonnarbe, insbesondere bei In-
stabilität von C1–C2.

Anästhesiologische Abklärung
● Insbesondere im präoperativen Rahmen ist eine anästhesiolo-
gische Abklärung essenziell. In der Literatur sind Fälle einer
postoperativen Quadriplegie nach spinaler Anästhesie und
auch Intubationsnarkose beschrieben. Das Bewusstsein über
die Erkrankung ist relevant.

● Durch die besonderen anatomischen Verhältnisse sind folgen-
de Besonderheiten zu beachten:
○ schwierige Laryngoskopie, u. a. bei zervikaler Instabilität, und
enges Foramen magnum → präoperativ Funktionsaufnahme
in Flexion und Extension aufgrund einer möglichen atlanto-
axialen Instabilität bei Hypoplasie des Odontoids ist obligat

○ große Zunge, mittelfasziale Hypoplasie und kleine Mundöff-
nung, tonsilläre Hyperplasie mit schwieriger Maskenbeat-
mung

○ Sattelnase mit fehlendem Schutz der Augenhöhlen bei
Bauchlagerung (Gefahr der Erhöhung des Augeninnendrucks
mit der Folge einer Thrombose der A. centralis retinae)

○ erschwerte Ventilation durch reduzierte Lungenvolumina
○ pulmonale Hypertension, Cor pulmonale
○ restriktive und obstruktive Lungenerkrankung
○ Spinalkanalstenose
○ Dosierung der Medikation aufgrund von Missverhältnissen
erschwert→ Bevorzugung der fiberoptischen Intubation

● Die Durchführung einer spinalen Anästhesie sollte sehr vor-
sichtig abgewogen werden.

Instrumentelle Diagnostik

EKG
● Im Rahmen der Achondroplasie kann es in einem späten Stadi-
um der Erkrankung zu einer pulmonalen Hypertension, zu Kar-
diomyopathie und letztendlich Ausbildung eines Cor pulmona-
le kommen. Ein EKG kann erste Hinweise dafür liefern.

Spirometrie
● Obwohl die Spirometrie nicht zur Standarduntersuchung ge-
hört, ist sie insbesondere dann unerlässlich, wenn die Patienten
an Skoliose und Kyphose leiden. Dabei sollte besonderes Au-
genmerk auf die forcierte Vitalkapazität (FVC) gerichtet werden
zur Einschätzung einer Ventilationsstörung.

Intraoperative Diagnostik
● Intraoperativ kann ein Neuromonitoring zur Messung von MEP
(motorisch evozierte Potenziale) und SEP (somatosensorisch
evozierte Potenziale) hilfreich sein.

3.14.9 Differenzialdiagnosen
● Die Differenzialdiagnosen der Achondroplasie sind in
▶ Tab. 3.20 aufgeführt.

3.14.10 Therapie

Therapeutisches Vorgehen
● Es gibt keine zwingend notwendigen Operationen bei fehlen-
den Symptomen. Behandelt wird, wenn Symptome auftreten
oder sich eine Deformität entwickelt. Es können notwendig
werden:
○ kraniozervikale Dekompression
○ Shunt-Einlage und Dekompression
○ Stabilisierung und Fusion des kraniozervikalen Übergangs
○ Beinverlängerung wegen der Größe

● Im Weiteren wird jedoch vorwiegend auf die Therapie der Wir-
belsäulenpathologien eingegangen.

● Vor dem 18. Lebensmonat sollte kein ungestütztes Sitzen statt-
finden, ggf. kann auch ein Brace getragen werden. Jedoch ist
der Nutzen eines Brace in Bezug auf Beeinflussung der Prog-
nose bei Wirbelsäulenfehlbildungen bis heute umstritten bzw.
nicht klar nachgewiesen.

● Eine präventive Fusion C1–C2 bei Instabilität und hohem
Sportrisiko muss mit der Familie der jungen Patienten mit
Achondrodysplasie im frühen Alter besprochen werden.

Deformitäten

I

318

aus: Rauschmann u.a., Rferenz Wirbelsäule (ISBN 9783132438521) © 2025 Georg Thieme Verlag KG Stuttgart • New York



Tab. 3.20 Differenzialdiagnosen vom Krankheitsbild Achondroplasie.

Differenzialdiagnose Häufigkeit der Differenzial-
diagnose in Hinblick auf das
Krankheitsbild

wesentliche diagnostisch richtungswei-
sende Anamnese, Untersuchung u./o.
Befunde

Sicherung der
Diagnose

Chondrodysplasie atelosteogene-
sis Typ II

seltener als Achondroplasie bereits perinatal letal Diagnose basierend auf
klinischen, radiologi-
schen und histopatho-
logischen Charakteristi-
ken. Genetische
Testung (biallelischen
pathogenen Varianten
in SLC26A2).

Chondrodysplasia punctata/calci-
ficans bzw. Conradi-Hünermann-
Syndrom

seltener als Achondroplasie ● epiphysäre Kalkherde
● Herzfehler
● Katarakte

Bestätigung der Diag-
nose durch molekulare
Testung

Hypochondroplasia seltener als Achondroplasie ● Temporallappen-Dysgenesie, Krampf-
anfälle und kognitive Auffälligkeiten viel
häufiger

● Auffälligkeiten des kraniozervikalen
Übergangs und kraniofasziale Missver-
hältnisse weniger selten

Basierend auf den kli-
nischen und radiologi-
schen Befunden. In
DNA-Testung 70% he-
terozygot für eine pa-
thogene Variante in
FGFR3.

thanatophore Dysplasie seltener als Achondroplasie meist Tod im Säuglingsalter

spondyloepiphysäre Dysplasie seltener als Achondroplasie ● dysproportionaler Kleinwuchs
● kleiner Rumpf bei relativ lang imponie-

renden Extremitäten
● Augenbeteiligung

Bereits während der
Schwangerschaft. Ge-
netische Testung kann
zur Identifizierung von
FGFR3-Mutationen ge-
nutzt werden.

Pseudoachondroplasie ● normaler Schädel und Gesichtsschädel
● nicht nur Meta-, sondern auch Epiphyse

betroffen

epi- und metaphyseale
Messungen in Röntgen-
bilder während des
zweiten Lebensjahres

diastrophische Dysplasie seltener als Achondroplasie ● epiphyseale Mitbeeinträchtigung und
degenerative Gelenkerkrankungen

● intramembranöse Verknöcherung und
appositionelles Wachstumsmuster pri-
mär nicht betroffen

Röntgenbilder: kurze
und dicke tubuläre
Knochen, breite Meta-
physen, kurze und oval
geformte erste Meta-
karpale, Subluxation des
Daumens und zervikaler
Wirbelkörper.

Akrodysplasie seltener als Achondroplasie ● Kieferbogensyndrom mit Mandibular-
und Maxillahypoplasie

● häufig Ohrmissbildungen (z. B. Dysplasie)
● Pseudohypertelorismus

Basierend auf kli-
nischen, biochemischen
und radiologischen
Charakteristiken. Bestä-
tigung durch geneti-
sches Screening der
PRKAR1A und PDE4D
Gene.

Saddan-Dysplasie (severe achon-
droplasia with developmental de-
lay and acanthosis nigricans)

seltener als Achondroplasie Entwicklungsverzögerung und Acanthosis
nigricans

klinische, radiologische
und genetische Testung

Osteogenesis imperfecta seltener als Achondroplasie ● erhöhte Knochenbrüchigkeit mit assozi-
ierten Frakturen durch minimales Trau-
ma

● Lebenserwartung je nach Typ teilweise
eingeschränkt

Diagnose: Symptome
und Bildgebung inklusi-
ve Röntgenbilder
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● Thorakolumbale Kyphose: Ein hoher Anteil der Kleinkinder
mit Achondrodysplasie entwickelt eine thorakolumbale Kypho-
se bis zum 1. Lebensjahr, welche bei Geburt noch nicht vorhan-
den ist. Diese nimmt in Sitzposition zu, weswegen vor dem 18.
Lebensmonat gestütztes Sitzen und eine Rumpforthese emp-
fohlen werden, wenngleich die Auswirkung von Orthesen
durch Studien wenig belegt ist. Mit der Erlangung der regelmä-
ßigen Steh- und Gehfunktion nimmt dieser Effekt in der Regel
wieder ab, jedoch kommt es bei 10–15% zu einer strukturellen
thorakolumbalen Kyphose. Die Entwicklung von Keilwirbeln ist
dann bei bis zu 50% der Betroffenen mit neurologischen Symp-
tomen wie einer Paraparese oder Blasen- und Mastdarmfunk-
tionsstörung assoziiert.

● Die primäre Therapie besteht in der Anpassung einer reklinie-
renden Rumpforthese bzw. eines Korsetts. Ist diese Maßnahme
nicht effektiv und weist die thorakolumbale Kyphose einen
Winkel über 40–50° auf oder entwickeln die Patienten neurolo-
gische Symptome oder Beschwerden, ist eine operative Indika-
tion gegeben. Hierbei kommt als Therapie die instrumentierte
Korrekturspondylodese zum Einsatz. Ziel der Operation ist, die
Krümmung zu reduzieren, den Spinalkanal dadurch indirekt zu
dekomprimieren und langfristig das Korrekturergebnis durch
die Spondylodese zu halten. In der Regel wird eine Korrektur
mit Fusion zwischen dem 10. und 14. Lebensjahr durchgeführt.

● Im Vergleich zur thorakolumbalen Kyphose ist die sich kom-
pensatorisch einstellende lumbale Hyperlordosemeist asymp-
tomatisch und stellt keine direkte Indikation zur operativen
Versorgung dar. Bleibt die Korrektur einer fortgeschrittenen
thorakolumbalen Kyphose jedoch aus, sind Spondylarthrose
und Segmentdegeneration klassische Spätfolgen einer infolge
der spinalen Kompensationsmechanismen eingestellten lum-
balen Hyperlordose, die zum Erhalt einer globalen, sagittalen
Balance dient. Die Aufklärung der Eltern über diese Zusammen-
hänge ist essenziell. ▶Abb. 3.41 zeigt den Verlauf des sagittalen
Alignements bis zum 20. Lebensjahr.

● Instabilität C 1–C2: Generell ist eine präventive Fusion nicht
indiziert, solange keine Rückenmarkkompression oder Myelo-
pathiezeichen vorliegen. Der kraniozervikale Übergang ist häu-
fig Lokalisation für eine Kompression des Rückenmarks und
konsekutiver Myelopathie (▶Abb. 3.42a–d). Dies geschieht vor
allem durch das kleinere Foramen magnum im Vergleich zu
den Werten der Normalbevölkerung.

● Bei symptomatischen Patienten können eine operative atlan-
toaxiale Reposition und eine instrumentierte Fusion C1–C2 in-
diziert sein. Die Notwendigkeit zu Dekompression und Resek-
tion des Atlasbogens und einer koinzidentell durchzuführen-
den Kraniektomie, ähnlich wie bei der Chiari-Malformation,
hängt dabei sehr spezifisch von morphometrischen Details ab.
Dies muss im Einzelfall entschieden werden. Eine zusätzlich
vorliegende Atlasassimilation kann hierbei ebenfalls richtungs-
weisend sein.

● Lumbosakrale Stenose: Obwohl eine lumbosakrale Stenose bei
einer Vielzahl der Patienten mit Achondroplasie vorkommt, ist
die operative Versorgung nur in Ausnahmefällen bei vorliegen-
den Symptomen indiziert. Der verminderte Durchmesser des
lumbosakralen Spinalkanals führt u. a. auch zu einer oft beglei-
tenden Foraminalstenose. Die lumbosakrale Stenose wird meist
um das 40. Lebensjahr symptomatisch. In der 6. Lebensdekade
sind bis zu 80% der Patienten symptomatisch.

● Die operative Versorgung wird nur in Betracht gezogen, wenn
eine konservative Therapie, wie z. B. Physiotherapie, wirkungs-
los blieb und eine Claudicatio-spinalis-Symptomatik einen zu
hohen Leidensdruck erzeugt. Die operative Versorgung bein-
haltet die Dekompression und erfordert häufig auch den Ein-
satz multisegmentaler Laminektomien. Die Notwendigkeit zur
additiven Instrumentation und Fusion der betroffenen Wirbel-
säulenanteile muss im Einzelfall und in Abhängigkeit von der
durch die Dekompression induzierten mechanischen Instabili-
tät und der vorliegenden degenerativen Segmentstabilität und
Deformität abgewogen werden.
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Abb. 3.41 Sagittales Alignement von Kin-
dern mit Achondroplasie im zeitlichen Ver-
lauf (N = 745). (Datenquelle: [739])
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Allgemeine Maßnahmen
● Die Aufklärung von Angehörigen und Betroffenen bezüglich Er-
krankung, Risikofaktoren, Verlaufscharakteristik und Notwen-
digkeit zu möglichen operativen Eingriffen sind wichtig für die
Compliance im weiteren Verlauf einer langjährigen Begleitung
der Familien. Der Austausch mit Betroffenen in Selbsthilfegrup-
pen kann wertvoll sein (https://www.bkmf.de).

Konservative Therapie
● Bezüglich des Achsenskeletts ist insbesondere die Physiothera-
pie von großer Wichtigkeit.

Pharmakotherapie
● Zusätzlich zur konservativen Therapie sind mittlerweile ver-
schiedene medikamentöse Therapien von potenzieller Bedeu-
tung in der Therapie der Achondroplasie.

● Die Anwendung von Wachstumshormonen wurde verschie-
dentlich untersucht. Es führt bei Patienten mit einer Achondro-
plasie zu einer Erhöhung der Wachstumsrate und finalen Kör-
pergröße. Die Studienlage weist auf eine geringe Zahl von Ne-
benwirkungen hin, so dass die Anwendung von Wachstums-
hormonen bei Patienten mit Achondroplasie sicher zu sein
scheint. Die Evidenzlage ist jedoch limitiert.

● Aktuell gibt es verschiedene Wirkstoffe, die bei Patienten mit
Achondroplasie zur Anwendung kommen können. Ein solcher
Wirkstoff ist das CNP-Analogon Vosoritide, das darauf abzielt,
die Teilungsrate der Knorpelzellen zu erhöhen. Vosoritide be-
findet sich aktuell in klinischen Studien im Einsatz.

Operative Therapie
● Dekomprimierende und stabilisierende Eingriffe sind insbeson-
dere bei Auftreten von Symptomen in verschiedenen Lebens-
dekaden sehr wichtig. Dabei müssen verschiedene Punkte be-
achtet werden. Aufgrund einer häufig reduzierten Knochen-
qualität kann eine Instrumentierung erschwert bzw. der Halt
der Schrauben ungenügend sein. Zusätzlich erhöht die Fehlbil-
dung der Wirbelkörper die Schwierigkeit während der Instru-
mentierung.

● Es sollte besonders darauf geachtet werden, dass in der Sagit-
talebene schon kleine translatorische Veränderungen der Wir-
bel zueinander im Rahmen der Schrauben-Stab-Verriegelung
zu einer iatrogenen Spinalstenose führen können. Deshalb soll-
te eine Stufenbildung zwischen benachbarten Schrauben vor
der Stabeinbringung und seiner Verriegelung vermieden wer-
den.

● Der Einsatz eines spinalen Neuromonitorings ist bei langstre-
ckigen Eingriffen bei Patienten mit Achondrodysplasie sehr zu
empfehlen.

a b

c

d

Abb. 3.42 Männlicher Patient mit Achondrodysplasie.
a Thorako-lumbale Kyphose.
b CT thorako-lumbale Kyphose und Stenose (#).
c invertierte Form des Okziputs und hypertrophierter Okziputknochen (§).
d Atlantoaxiale Instabilität (*) und Stenose (**).
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3.14.11 Nachsorge
● Patienten mit Achondroplasie bedürfen einer lebenslangen Be-
gleitung zur Überwachung der Erkrankung und auch zur Nach-
sorge.

● Im Falle eines konservativen Vorgehens wird im Kindesalter
eine regelmäßige klinische Kontrolle alle 6 Monate empfohlen.

● Postoperativ wird eine Nachsorge nach initial 3–6 Monaten an-
geraten, anschließend nach 12 Monaten und im Verlauf nach
24 Monaten und später nach 5 Jahren.

3.14.12 Verlauf und Prognose
● Prinzipiell haben Patienten mit Achondroplasie eine normale
Lebenserwartung, wobei diese insbesondere bei pulmonaler
Hypertension und nach Entwicklung eines Cor pulmonale er-
niedrigt sein kann. Die operative Versorgung beeinflusst die Le-
benserwartung im Allgemeinen nicht negativ.

● Im Langzeitverlauf können sich neurologische Symptome bei
Spinalkanalstenose und Instabilität zeigen. Eine frühe Erken-
nung dieser Entwicklung und eine operative Behandlung durch
Experten, die mit skelettalen Dysplasien und Achondrodyspla-
sie vertraut sind, kann die Prognose des natürlichen Verlaufs
positiv beeinflussen.

● Bei konservativem Vorgehen und Progression einer thorako-
lumbalen Kyphose oder Skoliose wie auch bei progressiver
Myelopathie im Fall einer atlantoaxialen Instabilität
(▶Abb. 3.43a–d) kann unter Umständen eine Paraparese bzw.
Paraplegie auftreten. Dies kann eine ernste funktionelle Ein-
schränkung für den Patienten bedeuten.

a b

c d

Abb. 3.43 Kleinkind (3 Jahre und 9 Monate)
mit Achondrodysplasie unter klinischen An-
zeichen einer kraniozervikalen Instabilität.
a Typische ventral abgerundete Wirbelkör-

perform vor allem im Bereich des thora-
kolumbalen Übergangs bei
Achondrodysplasie (**).

b Myelopathiesignal in T 2-gewichteter Auf-
nahme (#).

c Funktionsaufnahme in Extension.
d Funktionsaufnahme in Flexion. Atlanto-

axiale Instabilität (*).
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3.15 Trichterbrust
T. Tarhan, O. Tarhan

3.15.1 Steckbrief
Bei der sog. Trichterbrust (Pectus excavatum) handelt es sich um
die häufigste Deformität des Brustkorbs. Diese ist charakterisiert
durch ein nach innen gezogenes Sternum, wodurch der Thorax
die Form eines Trichters erhält. Diese Deformität ist zurückzufüh-
ren auf Veränderungen der knorpeligen Verbindungen zwischen
Sternum und Rippen. Bei der Trichterbrust handelt es sich um
eine inspektorische Diagnose, welche meist asymptomatisch ver-
läuft. In einigen Fällen beklagen Betroffene jedoch auch Schmer-
zen oder kardiopulmonale Beschwerden. Abhängig vom Ausmaß
der Deformität und des Leidensdrucks kann eine operative Ver-
sorgung notwendig werden.

3.15.2 Synonyme
● Pectus excavatum
● Funnel Chest

3.15.3 Keywords
● Trichterbrust
● Pectus excavatum
● Thoraxdeformität

3.15.4 Definition
● Bei der Trichterbrust (▶Abb. 3.44, ▶Abb. 3.45) handelt es sich
um eine Thoraxdeformität, bei welcher der Thorax trichterartig
eingezogen ist.

3.15.5 Epidemiologie
● 90% aller Thoraxdeformitäten sind Trichterbrustdeformitäten.
● Die Trichterbrust kann isoliert oder als Teil einer syndromalen
Erkrankung auftreten.

Häufigkeit
● Vorkommen der Trichterbrust: 1/300 bis zu 1/1000 [745]

Altersgipfel
● Die Trichterbrust entwickelt sich im Verlauf des Körperwachs-
tums der Betroffenen und erreicht ein Maximummit dem Ende
der Pubertät.

● Die meisten Deformitäten sind bereits im Verlauf des 1. Lebens-
jahres sichtbar [748].

Abb. 3.44 Pectus excavatum.

Abb. 3.45 MRT bei Pectus excavatum zur Bestimmung des Haller-
Index.

3.15 Trichterbrust
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Geschlechtsverteilung
● Jungen:Mädchen =5:1 [745]

Prädisponierende Faktoren
● positive Familienanamnese
● Marfan-Syndrom
● fetales Alkoholsyndrom
● Rachitis

3.15.6 Ätiologie und Pathogenese
● Die genaue Ätiologie ist unbekannt.
● Vermutlich handelt es sich um eine Schwäche und abnorme
Flexibilität des Sternums, überschießendes Wachstum der Rip-
pen und eine Entwicklungsstörung des knöchernen Thorax.

● Eine genetische Prädisposition ist anzunehmen (positive Fami-
lienanamnese bei 40 %) [746], [747].

● selten erworbene trichterbrustartige Thoraxdeformität nach
Sternumheilung in Fehlstellung nach Sternotomie im Jugend-
alter

3.15.7 Klassifikation und
Risikostratifizierung
● Thoraxdeformitäten können nach Willital eingeteilt werden
(▶Abb. 3.46):
○ Typ 1: symmetrisches Pectus excavatum
○ Typ 2: asymmetrisches Pectus excavatum
○ Typ 3: Platythorax/symmetrisches Pectus excavatum
○ Typ 4: Platythorax/asymmetrisches Pectus excavatum
○ Typ 5: symmetrisches Pectus carinatum
○ Typ 6: asymmetrisches Pectus carinatum
○ Typ 7: Platythorax/symmetrisches Pectus carinatum
○ Typ 8: Platythorax/asymmetrisches Pectus carinatum
○ Typ 9: kombiniertes Pectus excavatum und Pectus carinatum

3.15.8 Symptomatik
● oft asymptomatisch
● Bei ausgeprägter Deformität sind folgende Symptome mög-
lich:
○ (belastungsabhängige) Dyspnoe
○ (thorakale) Rückenschmerzen und muskuläre Verspannun-
gen

○ Belastungseinschränkung
○ Verminderung von Ausdauer und Durchhaltevermögen
○ Ermüdungserscheinungen
○ Brustschmerzen in Ruhe oder bei Belastung
○ Palpitationen, Tachykardien
○ Schwindel und Synkopen
○ thorakales Engegefühl
○ meist psychische Belastung bis hin zu Depression und Suizid-
gedanken

3.15.9 Diagnostik

Diagnostisches Vorgehen
● Patienten mit Trichterbrust stellen sich in der Regel aufgrund
einer festgestellten Trichterbildung im Thoraxbereich bereits
im Kindesalter in Begleitung der besorgten Eltern vor. Die diag-
nostische Vorgehensweise beginnt daher in der Regel mit der
Frage nach kardiopulmonalen Einschränkungen oder Be-
schwerden.

● Eine weiterführende kardiopulmonale Diagnostik schließt sich
nur dann an, wenn entsprechende Beschwerden vorhanden
sind.

● Bei ausgeprägten Formen und klinischer Operationsindikation
erfolgt in der Regel eine schnittbildgebende Diagnostik (MRT
oder CT des Thorax) zur Bestimmung des Deformitätsausma-
ßes.

Anamnese
● Patienten mit Trichterbrust schildern selten klinische Sympto-
me, die sich bei ausgeprägter Form jedoch vor allem in einer
Einschränkung der körperlichen Leistungsfähigkeit äußern, vor
allem kardiopulmonal.

● Auch Rücken- und Brustschmerzen werden angegeben.
● Darüber hinaus empfindet die Mehrzahl der Betroffenen die
Thoraxdeformität als psychisch belastend.

Körperliche Untersuchung
● Inspektion
● Palpation
● Thorax-Kompressionsschmerz?
● ggf. Auskultation

Bildgebende Diagnostik

Echokardiografie
● bei kardialer Symptomatik wie Palpitationen, Tachykardien,
Thoraxschmerzen, Schwindel oder Synkopen

CT
● Low-Dose-CT des Thorax nativ zur Bestimmung des Defor-
mitätsausmaßes (Haller-Index)

● Verdrängung kardiopulmonaler Strukturen und Ausschluss
Thorax inversus

● alternativ Thorax-MRT

MRT
● Thorax-MRT nativ (▶Abb. 3.45) zur Bestimmung des Defor-
mitätsausmaßes (Haller-Index)

● Verdrängung kardiopulmonaler Strukturen und Ausschluss
Thorax inversus

● alternativ Low-Dose-CT des Thorax
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