DER INTERESSANTE FALL

Radiologische Diagnostik beim

Nager-Syndrom

Das Nager-Syndrom zeichnet sich durch
die Kombination von kraniofazialer Dys-
ostose und begleitenden Extremititen-
anomalien aus. Von diesem erstmals von
Nager und de Reynier 1948 beschriebe-
nen Syndrom sind aus der Literatur
bislang ca. 70 Fille bekannt. Zu den
klinischen Leitsymptomen zdhlen Unter-
lidkolbome, ein antimongoloider Lid-
achsenverlauf, eine Ohrmuscheldys-
plasie mit Gehérgangsatresie, eine Apla-
sie des Kiefergelenkes sowie eine Hypo-
plasie des Ramus ascendens mandi-
bulae. Als Extremitdtenanomalien treten
zusatzlich eine Daumenhypoplasie oder
-aplasie, eine Hypoplasie von Radius und
Ulna sowie eine Verkiirzung des Hume-
rus auf. Ursdchlich liegt eine Genmuta-
tion mit unregelmdBig autosomal
dominantem Erbgang vor.

Fallbeschreibung
Fall 1

Ein neugeborener Junge mit Nager-Syn-
drom wurde der radiologischen Abtei-
lung zur prdoperativen Planung bei
ausgeprdgter Unterkieferhypoplasie zu-
gewiesen. Bereits in der 33.SSW fielen
bei einer Ultraschalluntersuchung eine
Verkiirzung der Unterarme und ein Pes
equinovarus rechts auf. Postpartum
zeigte sich neben der Unterkieferhypo-
plasie eine zusdtzliche Aplasie des wei-
chen Gaumens. Als Folge kam es
unmittelbar postpartum zurezidivieren-
den Atempausen, so dass die Anlage
eines tiefen pharyngealen Tubus mit
CPAP-Beatmung notwendig wurde. Zu-
sdtzlich traten erhebliche Schluckstd-
rungen auf. Die konventionellen Ront-
genaufnahmen der Extremitdten besta-
tigten einen mesomalen Minderwuchs.
An der rechten Hand fehlte der 2. Strahl
und der linke Daumen war nur rudimen-
tdr angelegt.

Zur Klarung der ,Felsenbeinsituation*
und zur Planung einer Distraktions-
osteogenese des Unterkiefers wurde eine
Mehrschicht-Spiral-CT (MSCT) durch-
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gefiihrt. Dabei wurden eine Schicht-
dicke von 1,25 mm, ein Pitch von 3 bei
einer Tischvorschubgeschwindigkeit von
3,75mm und ein Rohrenstrom von
50 mAs gewdhlt. Zur Anfertigung multi-
planarer Reformationen und eines Ober-
flichenmodels erwies sich ein Rekon-
struktionsintervall von 0,6 mm als giins-

tig.

Die CT-Untersuchung des Gesichtsscha-
dels bestdtigte eine ausgeprdgte Retro-
und Mikrognathie. Der Ramus ascendens
mandibulae war hypoplastisch, aber
symmetrisch angelegt und zeigte einen
Kieferwinkel von etwa 170° gegeniiber
der Norm von 110-140° (Abb.1). Da-
riiber hinaus lag eine dysplastische Na-
senhaupth6hle mit Choanalenge rechts
vor. Der dufBere Gehdrgang war beidseits
knochern verschlossen und das Mittel-
ohr jeweils nur partiell angelegt (Abb. 2).

Abb.1
flichenmodells auf Basis eines MSCT des
Mittelgesichtes bei Nager-Syndrom. Abge-
flachter Kiefergelenkwinkel und Mikrogna-
thie.

Seitliche Darstellung eines 3D-Ober-

Abb.2 MSCT des rechten Felsenbeins bei
Nager-Syndrom mit Nachweis einer knécher-
nen Gehorgangsatresie.

Fall 2

Hierbei handelte es sich um ein Mddchen
einer Erstgravida, das nach unauffalli-
gem Schwangerschaftsverlauf spontan
geboren wurde. Auch hier kam es zu
postpartalen Atemstérungen bei insuffi-
zienter Spontanatmung aufgrund einer
Dysostosis mandibularis. Zusatzlich la-
gen eine knocherne Gehorgangsatresie,
eine Spalte des weichen Gaumens, eine
radioulnare Synostose mit Verkiirzung
beider Unterarme und eine Daumen-
aplasie rechts sowie Daumenhypoplasie
links vor. Zur prdoperativen Planung
erfolgte ebenfalls eine MSCT mit Anferti-
gung von entsprechenden Ober-
flichenrekonstruktionen. Auf dieser
Basis wurde eine Distraktionsosteoge-
nese mit Unterkieferosteotomie und Ex-
tension durchgefiihrt (Abb.3), wobei
nach Abschluss der Behandlung eine
Wiederherstellung der Unterkieferkonfi-
guration mit Spontanatmung erreicht
wurde.

Abb.3 Zustand bei
nese bei einem 1-jdhrigen Patienten mit
Nager-Syndrom.

Distraktionsosteoge-

Diskussion

Das Nager-Syndrom wird als Folge eines
heterogenen Felddefektes betrachtet,
der auf Stérungen in der 3. und 4.
Embryonalwoche zuriickzufiihren ist
(Witkowski et al., Lexikon der Syndrome
und Fehlbildungen, Springer, S.701-
703). Eine endgiiltige Klirung der Atio-
logie dieser angeborenen Fehlbildung
steht allerdings noch aus. Zumeist tritt
das Syndrom sporadisch auf (Stephan M]
etal., Am] med Genet 1990; 35: 493). Das
Wiederholungsrisiko fiir Verwandte ei-
nes Merkmaltrdagers kann im Hinblick
auf die unklare Atiologie vorldufig nur
empirisch eingeschdtzt werden und ist
fiir Geschwister lediglich leicht erhéht
(Opitz, MundKieferGesichtsChir 1998; 2:
122).
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Bedingt durch die Fehlbildungen der
Mandibula und die Spaltbildung des
Gaumens kommt es zu einer Imbalance
zwischen dem Stiitzgewebe und den
knochernen Strukturen. Dies fiihrt zu
einem Kollaps des Weichgewebes mit
zuriickfallender Zunge, so dass bereits in
der Neonatalperiode lebensbedrohliche
Atem-, Saug- und Schluckstérungen auf-
treten, die intensivmedizinische MaR-
nahmen notwendig machen. Dement-
sprechend miissen die knéchernen Ver-
dnderungen operativ korrigiert werden.
Dies erfolgt in der Regel durch eine
Distraktionsosteogenese, bei der eine
Verlingerung der unterentwickelten
Mandibula mit der Folge einer Ventrali-
sierung der Zunge erreicht wird.

Zur prdoperativen Planung ist hierfiir
eine moglichst exakte radiologische
Diagnostik notwendig. Von Interesse ist
dabei insbesondere der Kiefergelenk-
winkel. Weiterhin ist zu kldren, ob die
Mandibula symmetrisch angelegt ist
oder ob eine halbseitige Form des Syn-
droms vorliegt (Francois et al., Ann ocul
1954; 187: 340). In den hier beschriebe-
nen Fdllen wurden ein dosisreduziertes
MSCT des Mittelgesichtes und der Man-
dibula durchgefiihrt und anschlieBend
2D- bzw. 3D-Bilder rekonstruiert. Mit
einem CT-Datensatz lassen sich dabei
alle diagnostischen Fragen im Hinblick
auf das Ausmal$ kraniofazialer Dysosto-
sen, Gehorgangsatresien und Weichteil-
befunde kldren. In diesem Zusammen-
hang bieten Oberflichenrekonstruktio-
nen dem Operateur einen hilfreichen
visuellen Eindruck, der durch die inter-
aktive Monitorbetrachtung unterstiitzt
wird. Geometrische Gréf3en wie z.B. der
Kiefergelenkwinkel sind exakt bestimm-
bar (Vannier et al., Radiology 1984; 150:
179). Eine detaillierte Planung der OP-
Strategie wird durch eine prdoperative
CT-Untersuchung mit der aktuell verfiig-
baren Technik deutlich erleichtert. Dabei
gilt die Distraktionsosteogenese als eine
weithin akzeptierte Methode zur Rekon-
struktion einer hypoplastischen Mandi-
bula. Neben der Korrektur der Gesichts-
asymmetrie wird hierdurch vor allem die
Atemwegsobstruktion beseitigt. Fast im-
mer ist jedoch bei Kindern mit Nager-
Syndrom mit einer geistigen und kdrper-
lichen Entwicklungsverzogerung zu
rechnen, die vor allem auf Wachstums-
stérungen, Sprachprobleme und Horver-
luste zuriickzufiihren ist.
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