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3698

J.Aronson et al, BMJ , 2006

Insgesamt 7000-8000 
weltweit, davon 461 

Knochenerkrankungen  

Seltene Erkrankung 
≤ 5 / 10’000
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∙ Hausärztliche Zuweisung zur Osteodensitometrie
(DXA) bei Metatarsale II - Fraktur rechts 2022 

∙ aufgetreten bei einem langen, zügigen 
Spaziergang, inzwischen gut verheilt 

Fallvorstellung Frau M.L., 34-jährig  
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∙ Unterarm links 8j., in Wand gerannt

∙ Unterarm links 9j., Sturz vom Pferd

∙ Mehrere Rippen 10j., Sprung von Bett auf Matratze 

∙ Humerus links 13j., Sturz mit Snowboard aus Stand heraus

∙ Ellbogen rechts 16., Stolpersturz beim Fussballspiel 

∙ mehrere Finger- und Zehen bds. 16-17j. 

Fraktur-Anamnese:

Früher Beginn  
Starke Ausprägung
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Keine klassischen 
Risikofaktoren
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DXA - Messung:
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Weiterführende Anamnese / Klinische Untersuchung
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Weiterführende Anamnese / Klinische Untersuchung
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Skelett / Körperbau  

Weiterführende Anamnese / Klinische Untersuchung

Bindegewebe

Zahnentwicklung / -status
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∙ Körpergrösse: eher klein im Vgl. zur erwarteten Grösse

∙ Deformitäten: Skoliose 

∙ Armspannweite: normal  

∙ Gesichtdysmorphie: keine

Skelett / Körperbau  

Weiterführende Anamnese / Klinische Untersuchung

Bild: https://www.rosenfluh.ch/paediatrie-2012-02/skoliose-bei-kindern-und-jugendlichen
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∙ Überbeweglichkeit: Beighton Score ≥ 4/5

Bindegewebe

C.Baeza-Velasco, Research in Development Disabilities, 2017
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∙ Überbeweglichkeit: Beighton Score 2/9 – normal   

∙ Gelenksluxationen: keine 

∙ Wundheilung /Narben: regelrecht  

∙ Haut: 

∙ eher dünn, keine laxe Haut 

∙ Striae albae Oberschenkel 

∙ neigt zu Hämatomen

Bindegewebe

Bild: E. Valesky et al, Annual Frankfurt Dermatology Meeting, 2012
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∙ Anlage Milch-/bleibende Zähne: eher klein   

∙ Farbe gräulich – durchschimmernd: Ja 

∙ Neigung zu Karies: Ja  

∙ Vorzeitiger Zahnverlust: Nein, aber häufiges Abbröckeln 

Zahnentwicklung / -status
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∙ Kardiovaskulär: keine Aneurysmen oder Klappenanomalien 

∙ Hören: leichte Innenohrschwerhörigkeit bds. 

∙ Augen: Myopie bds. (-3.5 Dioptrien), bläuliche Skleren 

∙ Nieren: keine Urolithiasis, ... 

Weitere Organsysteme 

Extraskelettale 
Manifestationen, die 

zu genetischer 
Erkrankung passen 
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Labor (+ radiologische Diagnostik)

Alkalische Phosphatase ↓ 
Hypophosphatasie

KI für Antiresorptiva

Phosphat ↓
Hypophosphatämische Rachitis

Th: Calcitriol, Phosphat,..
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31.08.2023

Klinische Hinweise für seltene hereditäre Knochenerkrankung

Früher Beginn  
Starke Ausprägung

Keine klassischen 
Risikofaktoren

Extraskelettale 
Manifestation

Familienanamnese 
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461 seltene hereditäre 
Knochenerkrankungen 

 42 Gruppen 
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Seltene hereditäre Bindegewebserkrankungen

Ehlers Danlos

Marfan

Osteogenesis imperfecta

Häufige überlappende Klinik
 genetische Diagnostik 
wichtig im Hinblick auf 

Screening-Untersuchungen 
und Therapie  
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Klassische Klassifikation der Osteogenesis imperfecta
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(Klinische) Verdachtsdiagnose 



Genetische Sprechstunde am KSSG

Anmeldung 

Extern per E-Mail an genetischesprechstunde@kssg.ch oder per Post:
Kantonsspital St.Gallen, Institut für Pathologie, Medizinische Genetik,
Rohrschacherstrasse 95, 9007 St.Gallen

Intern über Auftragsplugin von Medfolio

mailto:genetischesprechstunde@kssg.ch


Genetische Sprechstunde am KSSG



Rezidivierende Knochenbrüche seit der Kindheit

34-jährige Patientin mit unklarer Osteopenie



Hereditäre Erkrankung?

51-jährig bei Unfall 
verstorben

Postmenopausale 
Osteoporose



Klinische Untersuchung

Kleine Körpergrösse 

Beighton-Score 2/9

Leicht bläulich-gräuliche Skleren

Eher dünne Haut mit Neigung zu Hämatomen

Striae distensae Oberschenkel

z.T. gräulich durchscheinende Zähne



DD frühe Osteopenie/ Osteoporose

• Osteogenesis imperfecta durch Mutationen in den Genen COL1A1 
oder COL1A2

• LRP5-Mutationen (autosomal-rezessiv vererbtes Osteoporosis-
Pseudoglioma Syndrom)

• WNT1-Mutationen 

• X-Chromosomal vererbte Osteoporose durch PLS3-Mutationen

• Autosomal-dominante SGMS2-Varianten



Autosomal-rezessiver Erbgang?

II II

II 25%



Kosten molekulargenetische Analysen

• Sanger-Sequenzierung bekannte Mutation:          193.5 TP

• Hochdurchsatzsequenzierung 1-10 Gene:            2610.0 TP

• Hochdurchsatzsequenzierung 11-100 Gene:        2970.0 TP

• Hochdurchsatzsequenzierung über 100 Gene:     3420.0 TP



Osteogenesis imperfecta (COL1A1/2)

• Frakturen mit minimalem oder fehlendem Trauma

• Dentinogenesis imperfecta

• Schwerhörigkeit im Erwachsenenalter

• Klinisches Spektrum von perinataler Letalität, schwere Skelettale 
Deformitäten bis milde Prädisposition für Frakturen



Keimbahnmutation

Information über Vererbungsrisiko und Möglichkeit einer gezielten
genetischen Testung von Familienangehörigen

50% 50%

II



Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit ! 
pixabay


