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Kongenitale Fehlbildungen
der unteren Extremitat
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Fehlbildungen im Bereich der unteren Extremitat bilden eine
inhomogene Gruppe zahlreicher Erkrankungen, die sich in ihrer
Ursache, Klinik und Behandlung vielfach unterscheiden. Eine
wesentliche Unterteilung wird zwischen longitudinalen und
transversalen Fehlbildungen getroffen.

Ende einer Extremitit auftreten.

Dies trifft beispielsweise fiir die
Amelie, eine transversale Fehlbildung
mit komplettem Fehlen einer Extre-
mitit, wie auch fiir den tibialen Lings-
defekt, eine longitudinale Fehlbildung,
Zu.

Der Defekt kann aber auch nur ei-
nen zentralen Abschnitt, etwa den

F ehlbildungen kénnen terminal am

Schaftbereich betreffen — proximale und
distale Anteile sind dagegen vorhanden.
Dies trifft fiir bestimmte Formen des fi-
buliren Lingsdefektes, einen longitudi-
nalen Defekt zu. Fehlt der zentrale An-
teil komplett, wird entsprechend von
zentralen Defekten gesprochen. Ein Bei-
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spiel hierfiir ist die Phokomelie, auch als
Robbengliedrigkeit bekannt [4].
Weitere Fehlbildungen sind die
kongenitale Tibia-Pseudarthrose, die po-
stero-mediale Angulation, die angebore-
nen Khnieluxationen und angeborene
Verinderungen des Kniebinnenraums.

Kongenitale Fehlbildungen
des Femurs

Longitudinale Fehlbildungen des Fe-
murs weisen ein breites Spektrum auf.
Als Fehlbildung geringster Ausprigung
ist eine Femurhypoplasie anzusehen.
Diese Minimalvariante des Femurde-
fektes wird bei der Geburt hiufig nicht
erkannt. Obwohl die Inzidenz des pro-

Abb. 1:
Proximaler
Femurdefekt
Typ Aitken B

Abb. 2:
Proximaler
Femurdefekt
Typ Aitken D

ximalen Femurdefektes zwischen 0,5
und 2 von 100.000 Geburten angege-
ben wird, liegt die Hiufigkeit aller lon-
gitudinalen Femurdefekte vermutich
weit iiber der der fibuliren Hemimelie
und stellt somit die Fehlbildung mit der
hochsten Inzidenz dar.

Die Frage nach der Ursache longi-
tudinaler und transversaler Fehlbildun-
gen ist komplex. Es ist bekannt, dass
eine Unterbrechung der A. subclavia zur
Ausbildung transversaler Fehlbildungen
der oberen Extremitit und weiterer zer-
viko-brachialer Fehlbildungen fiihren
kann. Da die Entwicklung der Extre-
mititen vom Zusammenspiel zahlrei-
cher Genloci abhingt, sind Spontanmu-
tationen ebenfalls eine hiufige Ursache.
Diese treten sporadisch auf und sind im
Regelfall nicht vererblich. Eine Ausnah-
me bilden Formen der Spalthand und
Fuflfehlbildungen sowie der tibiale
Lingsdefekt. Ein itiologischer Zusam-
menhang zu exogenen Faktoren gelang

bisher nur bei Thalidomid.
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Zahlreiche Klassifikationen des
proximalen Femurdefektes sind bereits
beschrieben worden. Die am hiufigsten
angewandten sind die Klassifikationen
nach Aitken [2] und Pappas [6]. Beide
beruhen auf radiologischen Befunden.
Da oft eine verspitete Ossifikation ein-
tritt, miissen im Verlauf hiufig Ande-
rungen der urspriinglichen Klassifikati-
on erfolgen. MRT oder Arthrographie
kénnen {iber noch nicht ossifizierte
Strukturen bereits frith Auskunft geben.
Zur primiren Einteilung eignet sich die
Klassifikation nach Aitken in vier Grup-
pen (Tabelle, Abb. 1 und 2).

Kinder mit proximalem Femurde-
feke fallen primir durch einen kurzen,
gedrungen  Oberschenkel in einer
auflenrotierten und abduzierten Positi-
on auf (Abb. 3). Hiufig liegt eine Hiift-
beugekontraktur vor. Bei 70% aller Fil-
le ist der Femurdefekt mit einer fi-
buliren Hemimelie assoziiert. Ein beid-
seitiger Femurdefekt wird bei 15% der
betroffenen Kinder beobachtet. Fast re-
gelmiflig findet man eine Aplasie des
vorderen Kreuzbandes mit entsprechen-
der Kniegelenkinstabilitit.

Therapie: Am Anfang jeder Behand-
lung steht der Beinlingenausgleich im
Vordergrund. Dieser beginnt bei Steh-
fihigkeit und erfolgt durch Schuhsoh-
len-Erhéhungen oder ggf. orthetische
Versorgung. Die Ausfithrung der Or-
these richtet sich nach der Stabilitit des
Hiiftgelenkes und nach dem Ausmafd
der Beinlingendifferenz.

Die Moglichkeiten der Rekon-
struktion sind vielfiltig und miissen der
individuellen Situation und den Erwar-
tungen der Patienten und deren Famili-
en Rechnung tragen. Das Ausmaf$ der
zu erwartenden Beinlingendifferenz,
Gelenkinstabilititen und Kontrakturen
sind weitere Kriterien zur Festlegung
des Therapieplans. Bei geringer Bein-
lingendifferenz von wenigen Zentime-
tern kann neben einer Verlingerung der
betroffenen Extremitit ein Beinlingen-
ausgleich mit geringem Aufwand und
Morbiditit durch einen frithzeitigen
temporiren Verschluss der Wachstums-
fugen an der lingeren Gegenseite
durchgefiihrt werden. Hierbei ist die zu
erwartende Endgrofle der Patienten ein
wichtiger Faktor.
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Tabelle
Einteilung des proximalen Femurdefektes nach Aitken
Typ nach Azetabulum Hiiftkopf Femurschaft
Aitken
A gut ausgebildet vorhanden kurz
haufiger subtrochantérer das proximale Ende
Defekt; kommt meist im steht in Hohe des
Verlauf zur Ausheilung Azetabulums
in einer Varusdeformitat
B leichte Dysplasie vorhanden kurz
keine spontane Ausheilung das proximale Ende ist
des subtrochantéren verbreitert und steht
Defektes hoher als das Azetabulum
C ausgepragte Dysplasie  nicht vorhanden sehr kurz
proximale Femuranteile
und Trochanteren radio-
logisch nicht abgrenzbar
D nicht vorhanden nicht vorhanden sehr kurz, deformiert

Abb. 3: Klinisches Bild eines proximalen
Femurdefektes

Bei grofleren Differenzen kann
durch  Kallus-Distraktionsosteogenese
mit Hilfe eines Fixateur externe in den
meisten Fillen ein Beinlingenausgleich
erzielt werden. Neben dem klassischen
Ringfixateur nach Ilizarov stehen eine
Vielzahl unilateraler Fixateursysteme
zur Verfugung. Bei ausgeprigter Lin-
gendifferenz sind auch hier bis zu drei

Behandlungen notwendig. Die erste
Verlingerung erfolgt bereits vor dem 6.
Lebensjahr.

Bei einer zu erwartenden Differenz
von iiber 20 cm bietet die funktionelle
Umwandlung des Sprunggelenks in ein
Kniegelenk durch die 1930 von Borg-
greve beschriebene Umkehrplastik eine
Losungsmoglichkeit. Bedingung fiir
dieses Vorgehen ist ein funktionieren-
des, frei bewegliches Sprunggelenk.
Der Patient kann dann prothetisch —
dhnlich einem Unterschenkel-Ampu-
tierten — versorgt werden. Eine Vor-
fuffamputation nach Arthrodese des
Kniegelenkes und anschliefSender Ver-
sorgung mit einer Oberschenkelpro-
these bietet eine weitere Therapieméog-

lichkeit.

Coxa vara congenita

Vom proximalen Femurdefekt muss die
Coxa vara congenita unterschieden wer-
den. Die Inzidenz liegt bei 4 auf
100.000 Geburten. Eine beidseitige
Ausbildung wird bei 30-50% der Pati-
enten beschrieben.

Als Ursache wird heute eine man-
gelhafte enchondrale Ossifikation im
Bereich des proximalen Femurs gesehen
[7]. Eine zunehmende Varisierung oder
auch die Bildung einer Schenkelhals-
Pseudarthrose entsteht durch das Ein-
wirken der Scherkrifte in diesem unzu-
reichend ossifizierten Bereich nach Ver-

tikalisierung (Abb. 4).

219



Fortbildung | Orthopaédie

Abb. 4: Coxa vara congenita rechts

Die Diagnose wird meist aufgrund
eines zunehmenden Duchenne-Trende-
lenburg-Hinkens zwischen dem 2. und
6. Lebensjahr gestellt. Ein breitbeiniges
Gangbild, Einschrinkung der Hiiftab-
duktion und geringe Beinverkiirzung
werden hiufig festgestellt. Im Rontgen-
bild fillt ein Collum-Caput-Diaphysen-
winkel von < 90 Grad und eine Steilstel-
lung der poximalen Epiphysenfuge auf.
Zur Vermeidung und Be-
handlung einer Schenkelhals-
Pseudarthrose liegt das Ziel
der operativen Behandlung in
der intertrochantiren Valgi-
sierung des proximalen Fe-
murs und der Reduktion der
bestehenden Scherkrifte auf
die Epiphyse.

Hemimelie der Fibula
Am Unterschenkel ist die fi-

bulire Hemimelie die konge-
nitale Fehlbildung mit der
hochsten Inzidenz. Publizierte
Daten aus dem Geburtenre-
gister in Edinburgh geben eine
Hiufigkeit von 2 auf 100.000
Geburten an [8]. Die fibulire
Hemimelie beinhaltet eine
Fehlbildung der Fibula, wel-
che mit einer variablen Ver-
kiirzung der Tibia vergesell-
schaftet ist. In der Klassifikati-
on nach Achtermann und Ka-
lamchi wird in drei Schwere-
grade eingeteilt [1], die sich an
der Anatomie der betroffenen
Extremitit orientieren. Typ la
entspricht hier einer proxima-
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len Fibulahypopla-
sie. Bei Typ Ib ist
die Malleolengabel
durch eine hinzu-
kommende Hypo-
plasie der distalen
Anteile  unzurei-
chend. Typ II steht
fiir eine Aplasie der
Fibula (Abb. 5 und
6). Andere Klassifi-
kationen beziechen
sich auf die beste-
hende Lingendiffe-
renz, die Funktion
angrenzender Gelenke sowie die Stel-
lung des Fuf3es.

Klinisch imponiert die betroffene
Extremitit durch Verkiirzung des Un-
terschenkels. Fine assoziierte Verkiir-
zung des Femurs kann bei knapp 70%
der Fille beobachtet werden. Eine Fehl-
bildung des Femurs muss daher ausge-
schlossen werden. Weitere Kklinische
Zeichen sind Antekurvation der Tibia
mit Hauteinziechungen im Bereich des

Abb. 5 und 6: Fibulare Hemimelie Typ II

anteromedial gelegenen Apex, variable
Agenesie der zweiten bis fiinften Zehe,
Genu valgum mit vorderer Instabilitit
und eine Valgus- und Spitzfu$fehlstel-
lung bei Verkiirzung des M. triceps su-
rae und der peronealen Muskulatur. Ne-
ben den radiologischen Kriterien nach
Achterman und Kalamchi kann hiufig
eine Deformitit des Talus im Sinne ei-
nes Kugeltalus beobachtet werden. Eine
Hypomobilitit des Riickfufles ist meist
durch eine knécherne oder cartilaginire
Verbindung zwischen Talus und Calca-
neus bedingt.

Therapie: Die Behandlung der fibu-
liren Hemimelie gilt der Behebung der
Lingendifferenz wie auch der Instabi-
litit und Fehlstellung des Sprungge-
lenk-Fuf-Komplexes. Zur Behandlung
der Lingendifferenz stehen rekonstruk-
tive Maf$nahmen, prothetische Versor-
gungen und Amputationen zur Verfii-
gung. Wird eine Differenz von weit
tiber 10 cm prognostiziert, wird von vie-
len Autoren eine orthetische oder pro-
thetische Versorgung empfohlen. Auf-
grund oben genannter Klinik sind diese
hiufig nicht zufrieden stellend. Ein
Konsens, bis zu welcher erwarteten Lin-
gendifferenz eine Verlingerung durch-
gefiihrt werden kann, besteht nicht. Bei
ausgeprigter Lingendifferenz kénnen
bei angestrebtem Lingenausgleich zwei
bis drei Operationen notwendig wer-
den. Die Verlingerung durch unilatera-
le Fixateursysteme und Ringfixateure ist
zeitintensiv und birgt eine nicht zu un-
terschitzende Komplikationsrate. Die
hiufige Valgusfehlstellung im Sprung-
gelenk muss entsprechend ihrer Ursa-
chen korrigiert werden. Neben korrigie-
renden Osteotomien wird frithzeitig der
fibulire Anlagestrang zur Vermeidung
eines Fehlwachstums der Tibia reseziert.

Hemimelie der Tibia

Wesentlich seltener tritt die Hemimelie
der Tibia mit 0,1 auf 100.000 Geburten
auf. Anhand radiologischer Kriterien er-
folgt die Klassifikation nach Kalamchi
und Dawe [5]. Typ I ist durch eine
Aplasie der Tibia definiert, Typ II weist
proximale Tibiaanteile mit funktions-
fihigem Kniegelenk auf. Typ III wird
durch eine distale tibiofibulire Diastase
charakterisiert. ~ Rekonstruktionsmog-
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lichkeiten hingen unter anderem von
der variablen Funktion des Kniestreck-
apparates ab.

Das klinische Bild einer Tibia-He-
mimelie zeigt neben kurzer Tibia einen
meist supinierten Spitzfuf§ mit Riick-
fuflvarus. Ein Fehlen priaxialer Strahlen
oder auch priaxiale Polydaktylie werden
hiufig beobachtet. Bei etwa 70% der
Fille treten assoziierte Fehlbildungen
meist am Bewegungsapparat, aber auch
an anderen Organsystemen, wie z. B.
am Herz, auf. Bestehen mehrere Fehl-
bildungen muss an eine tibiale He-
mimelie im Rahmen eines iibergeordne-
ten Syndroms gedacht werden. Ist dies
der Fall, ist eine weitere humangeneti-

sche Abklirung notwendig.

Therapie: Die Therapie der Tibia-He-
mimelie wird durch das Ausmafl der
Missbildung bestimmt. Bei der Typ-I-
Hemimelie nach Kalamchi und Dawe
kann bei erhaltenem Streckapparat eine
Zentralisation der Fibula durchgefiihrt
werden. Die Typ-II-Hemimelie zeich-
net sich durch ein vorhandenes Kniege-
lenk aus. Die Herstellung einer Syno-
stose zwischen Tibia und Fibula mit
anschliefender Amputation des Vor-
fules und prothetischer Versorgung ist
in den meisten Fillen die Therapie der
Wahl. Typ III nach Kalamchi und Dawe
bilden eine inhomogene Gruppe. Die
Behandlung konzentriert sich auf die
Schaffung eines plantigraden Fuf3es, der
Stabilisierung im Sprunggelenk und der
Beinlingendifferenz. Schoenecker et al.
[9] zeigen jedoch in einer Nachuntersu-
chungszeit von 9 Jahren, dass trotz ini-
tialer Rekonstruktion eine Vorfuflam-
putation bei fast allen Patienten not-
wendig wurde.

Tibia-Pseudarthrose
Als weitere Fehlbildung der Tibia ist die

Pseudarthrose mit antero-lateraler An-
gulation im mittleren und distalen Ti-
biadrittel zu nennen. Die Inzidenz wird
mit 1 auf 140.000 Geburten angegeben.
Bei 50% der Patienten besteht eine
Neurofibromatose. Die Klassifikation
nach Boyd unterscheidet sechs Typen
der Tibia-Pseudarthrose [3]. Eine iiber-
sichtliche Systematik ist die von Ander-
son 1978 vorgelegte Einteilung in einen
dysplasischen, zystischen und skleroti-
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Abb. 7: Kongenitale dorsomediale
Angulation der Tibia

schen Typ. Zusitzlich wird eine Form
mit fibulirer Dysplasic und eine mit
Klumpfuf§ assoziierte Form unterschie-
den. Die Klinik wird durch progredien-
te Angulationsfehlstellung und rezidi-
vierende Frakturen bestimmt. Die Folge
ist hiufig die Ausbildung einer Pseudar-
throse bis zum 5. Lebensjahr. Als Ursa-
che werden heute lokale Verinderungen
des Periostes gesehen, die iiber eine ver-
minderte Durchblutung dieser Region
zur Storung der Knochenbildung fiih-
ren.

Therapie: Nach Diagnosestellung ist
zunichst wichtig, durch angemessene
Orthesenversorgung eine Frakturierung
moglichst lange zu vermeiden. Tritt die-
se ein, ist die Resektion des betroffenen
Segmentes und des umgebenden fibrs-
sen Gewebes, einschliellich des Peri-
ostes notwendig. Der entstandene
knécherne Defekt wird durch einen mi-
krovaskularisierten  Fibulaspan iiber-
briickt oder durch Anlage eines Ring-
fixateurs zur Distraktionsosteogenese
oder Segmenttransport therapiert.

Kongenitale postero-mediale
Angulation der Tibia

Im Gegensatz zur Antekurvation im
Unterschenkel bei fibulirer Hemimelie
und Tibia-Pseudarthrose kommt es bei
der kongenitalen postero-medialen An-
gulation des Unterschenkels in fast allen
Fillen zur spontanen Ausheilung (Abb.
7). Hiufig bestehen bei diesen Patien-

ten zusitzlich eine Verkiirzung des Un-
terschenkels und ein Hackenfuf} an der
betroffenen Seite.

Therapie: Durch Physiotherapie kén-
nen die dorsalseitig verkiirzten Struktu-
ren aufgedehnt und der Hackenfufd er-
folgreich behandelt werden. Nur in sel-
tenen Fillen ist eine Schienenbehand-
lung notwendig. In den ersten 2 Le-
bensjahren kann eine spontane Korrek-
tur der Retrokurvation auf 50% der ur-
spriinglichen Deformitit beobachtet
werden. Korrigierende Osteotomien
sind daher frithestens ab dem 4. Lebens-
jahr bei ausgeprigter Deformitit indi-
ziert.

Die zu erwartende Beinlingendiffe-
renz nach Wachstumsabschluss betrigt
4 cm im Mittel. Ob diese durch eine
vorzeitige Epiphysiodese der Gegenseite
oder einer Verlingerung mittels Fixa-
teur externe behandelt wird, hingt von
der zu erwartenden Endgrofie des Pati-
enten und der individuellen Beinlin-

gendifferenz ab.

Fazit

Nach Diagnosestellung ist die weitere
Versorgung eines Kindes mit angebore-
ner Fehlbildung der unteren Extremitit
hiufig schwierig. Eine Therapieempfeh-
lung ist letztlich vom Ausmafd der Fehl-
bildung, aber auch vom psychosozialen
Umfeld abhingig. Wiederholte mehr-
monatige Behandlungen mit Ringfixa-
teuren sind fiir viele Familien nur
schwer zu akzeptieren. Der Sinn der —
gliicklicherweise nur selten notwendi-
gen — Teilamputationen bei ausgeprig-
ten Deformititen ist auch bei zu erwar-
tendem Funktionsgewinn fiir das Kind
nur schwer zu vermitteln. Es gilt daher,
mdglichst frith, Kind und Familie in die
Planung der hiufig mehrjihrigen The-
rapie einzubeziehen, Kontakte zu ande-
ren betroffenen Familien und Selbsthil-
fegruppen anzubieten sowie friihzeitig
und begleitend die notwendigen Be-
handlungsschritte einzuleiten.
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