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V

Geleitwort

„Abenteuer Diagnose“ sind beliebte Berichte über ärztliches Handeln in kom-
plizierten Situationen. Das Bild des Arztes wird dabei geprägt von Mühen, die 
Patienten von oft jahrelangem Leiden zu erlösen.
Um dieses Ziel zu erreichen, sind zum einen Erinnerungen an Ähnliches, Intuition, 
Ausdauer bei z. T. kriminalistischem Suchen und ein umfangreiches Wissen, aber 
auch Zeit für eine intensive Literaturrecherche hilfreich.
Zum anderen spielt die richtige Vernetzung zwischen dem Hausarzt, den hoch-
spezialisierten Kollegen und verschiedenen medizinischen Einrichtungen eine 
Schlüsselrolle.
Unsere Patienten erwarten ganz selbstverständlich von ihrem Arzt solch ein krea-
tives, ausdauerndes und erfolgreiches Handeln. Doch sind der enorme Wissens-
zuwachs und die sich ständig verbessernden Möglichkeiten in Diagnostik und 
Therapie von einem einzelnen Arzt kaum noch zu bewältigen.
Das vorliegende Buch bietet eine Fundgrube von Beispielen und Informationen 
über primäre seltene, angeborene und erworbene, systemische und lokale Kno-
chenkrankheiten, aber auch über sekundäre Knochenveränderungen bei vielfälti-
gen extraskeletalen Erkrankungen.
Diese Auswahl soll dazu beitragen, die Faktoren „Erinnerungen an Ähnliches“, 
„Intuition“ und „Wissen“ zu stärken, zu erweitern und zu verbessern.
Möge das Buch in diesem Sinne zahlreiche Leser finden und damit den Anreiz zu 
einer weiteren Folge interessanter bisher noch zu wenig bekannter osteologischer 
Fälle geben.

 Klaus Abendroth
 Jena, im Sommer 2018



VI

Vorwort

Das Buch „55 Fälle Osteologie“ ist eine Sammlung von interessanten Kasuistiken 
mit Bezug zum Knochen. Thematisch werden angeborene und erworbene, lokale 
und systemische Erkrankungen des Knochens behandelt.
Osteologisch tätige Kolleginnen und Kollegen verschiedener Fachrichtungen ha-
ben die Fälle zusammengetragen. Dabei zeigt sich, dass der Knochen ein Organ 
ist, welches unbedingt interdisziplinär betrachtet werden muss, will man den op-
timalen Nutzen für den Patienten erreichen. Dies betrifft sowohl die Diagnostik 
als auch die Therapie – immer sind interdisziplinäre Ansätze gefragt. Von großer 
Relevanz ist dabei, welches Symptom einer Erkrankung als Erstes auftritt und 
damit auch, welche Fachrichtung somit den ersten diagnostischen Schritt macht. 
Eine sorgfältige Anamnese und klinische Untersuchung sowie bildgebende und 
laborchemische Untersuchungen führen mit unterschiedlicher Gewichtung und 
auch Geschwindigkeit zum Ziel.
Sie haben zwei verschiedene Möglichkeiten, die Fälle kennenzulernen: Sie lesen 
Sie nacheinander und versuchen parallel die Diagnose zu stellen, soweit sie nicht 
vom Autor/von der Autorin bereits mitgeteilt wird. Oder Sie suchen Beispiele für 
bestimmte osteologische Erkrankungen, dann können Sie anhand des Sachver-
zeichnisses auch direkt danach suchen. Jeder Fall endet mit einer kurzen Zusam-
menfassung über die Erkrankung und die Standarddiagnostik und -therapie, sodass 
der Lernerfolg gesichert ist.
Sie werden sehen, nicht immer sind die Lösungsansätze bei ein- und derselben Er-
krankung gleich. Manche Fälle zeigen unterschiedliche Manifestationen, brauchen 
aber die gleiche Therapie. Andere Fälle sind gängigen Diagnosen ähnlich, erfordern 
jedoch ein abweichendes therapeutisches Vorgehen, da auch die Ursache eine an-
dere ist. Und nicht zuletzt gibt es Erkrankungen, die eine standardisierte Therapie 
erfordern, die jedoch nicht jedem bekannt ist, da nicht so häufig auftretend. Wir 
möchten Sie mit diesen Fällen auch ermutigen, die Interdisziplinarität in der Os-
teologie täglich zu suchen und zum Wohle der Betroffenen zu nutzen.
Wir danken allen beteiligten Kolleginnen und Kollegen für ihr Engagement, dass 
sie ihre interessanten Fälle in dieses Buch eingebracht haben. Die Vielfalt der 
Osteologie und die z. T. schwierige Diagnose- und Therapiefindung sollen das 
vorliegende Buch zu einem spannenden Leseerlebnis machen.
Viel Freude beim Entdecken wünschen die Herausgeber

Andreas Roth, Klaus M. Peters, Heide Siggelkow

 Leipzig, Nümbrecht, Göttingen im Sommer 2018
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Fall 1Camurati-Engelmann-Syndrom  
(CES, syn.: progrediente diaphysäre Dysplasie)

K. Abendroth, A. Roth, B. Abendroth

30-jährige Frau mit zunehmender Muskelschwäche, disproportioniertem Wachstum, 
Skoliose und „Watschelgang“

Einleitung

Lokalisierte diaphysäre Hyperostosen sind seltene, meist genetisch geprägte Ent-
wicklungsstörungen der langen Extremitätenknochen, die mit Sklerosierungen im 
Bereich des Schädels und eher osteopenischen Veränderungen der Wirbelsäule 
sowie Knochenmarkveränderungen kombiniert sein können. Klinisch dominiert 
initial eine Myopathie mit Muskelfunktionsstörungen und Schmerzen, besonders 
in den Beinen.

Anamnese

Es stellte sich eine 30-jährige Frau vor. Seit dem 6. Lebensjahr zeigte sie ein auf-
fälliges steifes, z. T. „watschelndes“ Gangbild. Seit sie 9 Jahre alt ist, leidet sie an 
zunehmender Muskelschwäche, Schmerzen in den Beinen und glänzend straffer 
Haut über der Tibia. Im Alter von 13 Jahren kamen weitere Symptome hinzu wie 
allgemeine muskuläre Hypotonie, Muskelschmerzen in den Beinen, verschlech-
terte Mobilität, linkskonvexe flache Skoliose mit Scapula alata bds., außerdem 
ein Rippenbuckel links. Mit 15 Jahren traten zunehmende Kopfschmerzen auf. 
Ferner war ein disproportioniertes Wachstum im Vergleich Körperstamm zu Ex-
tremitäten auffällig. Die Patientin war zu diesem Zeitpunkt 149 cm groß, bei 
einem Körpergewicht von 25,7 kg. Ihr BMI lag bei 11,5. Des Weiteren wurde bei 
ihr eine Thorakolumbalskoliose mit einem Cobb-Winkel von 27 Grad festgestellt. 
Das Ausmaß der Rotation entsprach einem Nash-Grad I, das Skelettalter einem 
Risser-Stadium 0. Die Patientin wurde mit einem Korsett versorgt. Mit 16 Jahren 
zeigte die Patientin weiterhin ein auffälliges Gangbild. In diesem Alter war sie 
154 cm groß, bei einem Gewicht von 32 kg. Der BMI lag bei 13,5. Darüber hinaus 
war eine anhaltende Pubertas tarda zu beobachten. Bei progredienter Skoliose, jetzt 
mit einem Cobb-Winkel von 50 Grad, wurde eine Skoliose-OP (dorsoventrale Kor-
rekturspondylodese von T5 bis L1) durchgeführt. Mit 18 Jahren zeigte die Patientin 
weiterhin ein watschelndes, stelziges Gangbild. Sie konnte nur 500 m durchgehend 
laufen, eine Kniebeuge war nicht möglich, sie kam aus der Hocke nicht ohne Hilfe 
hoch. Die Menarche wurde medikamentös ausgelöst. Mit 20 Jahren betrug ihre 
Größe 160 cm, das Gewicht lag bei 37,3 kg (Sollgewicht 48 kg) und der BMI bei 
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14,5. Es war weiter ein auffälliger Stelzengang vorhanden, aus der Kniebeuge war 
ein Aufstehen nicht möglich. Auch konnte die Patientin eine nur sehr begrenzte 
Laufstrecke zurücklegen. Mit 26 Jahren betrug die Größe 160 cm, das Gewicht lag 
bei 47 kg, der BMI bei 18. Es waren keine Schmerzen vorhanden, das immer noch 
stelzige Gangbild hatte sich leicht gebessert. Die Patientin konnte eine Gehstrecke 
von ca. 1 km zurücklegen, eine Kniebeuge war nicht möglich.

Klinik

Die Frau zeigte einen asthenisch wirkenden, aber leicht adipösen Habitus. Ihre 
Extremitätenmuskulatur war pastös-fest und äußerlich kaum strukturiert (Beine 
wie Säulen). Ihre Gelenke waren passiv frei beweglich, ohne dass dabei Schmerzen 
ausgelöst wurden. Aktive Bewegungen der Extremitäten waren verlangsamt, die 
Kraft war leicht vermindert.
Es lag ein leichter Exophthalmus (Augenlider schließen noch) vor, Visus und Gehör 
waren zurzeit nicht sicher eingeschränkt. Die Wirbelsäule war orthograd, stabil und 
in ihrer Beweglichkeit nicht eingeschränkt.

Differenzialdiagnosen

●● craniodiaphysäre Dysplasie
●● Kenny-Caffey-Syndrom Typ 2
●● hämatodiaphysäre Dysplasie Typ Ghosal
●● juveniler Morbus Paget
●● SOST-bedingte sklerosierende Knochendysplasien (einschließlich Sklerosteose 

und Van-Buchem-Krankheit)

Diagnostik

Labor
Die Laboruntersuchung ergab eine deutliche Entzündungssymptomatik (BSG, CRP, 
Alpha-1- und Alpha-2- sowie Gammaglobuline erhöht), einen zeitweisen laten-
ten 25-OH-D3-Mangel, einen erheblich gesteigerten Knochenumbau (Alkalische 
Phosphatase, Ostase, Prokollagen-1-Peptid, β-Crosslaps), einen sehr niedrigen 
Kreatininwert, normale Calcium-, Phosphat- und Natriumwerte und ein normales 
Blutbild (in ▶ Tabelle 1-1 Mittelwerte der letzten 5 Jahre). Die exzessive Erhöhung 
des Prokollagen-1-Peptides als Knochenanbaumarker ist immer dominant.
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Fall 1Tab. 1-1 Laborwerte

Parameter (Serum) Normwerte Messwerte 
 Patientin

Abweichung von 
der Norm (x-fach)

BSG ≤ 20 mm/h 45 2,3

CRP ≤ 5 mg/l 25 5

Calcium 2,1–2,6 mmol/l 2,23 normal

Phosphat 2,6–4,5 mg/dl 3,3 normal

Kreatinin 0,6–1,1 mg/dl 0,4 0,7

Alkalische Phosphatase 35–104 U/l 251 2,4

Ostase 2,9–14,5 µg/l 94 3,8

Prokollagen-1-Peptid 15–59 µg/l 424 6,2

β-Crosslaps < 0,58 ng/ml 2,74 3,7

Parathormon 14–72 pg/ml 69 normal

25-OH-D3 20–70 ng/ml 21 normal

1,25(OH)67,50-D3 17–53 pg/ml 47 normal

Bildgebung
Das Ganzkörperszintigramm zeigte eine deutlich erhöhte Knochenumbauakti-
vität in den Diaphysen der langen Röhrenknochen der Arme und Beine sowie 
im Schädel (▶ Abb. 1-1), vergleichbar mit dem Bild des Wholebody-DXA-Scans 
(▶ Abb. 1-2). Densitometrisch waren Knochenmasse und -dichte erheblich gestei-
gert (T-Score +12, Knochenmasse bis 4,6 kg). Konventionelle Röntgenbilder zeigten 
in den Diaphysen, z. T. auch in den Metaphysen der langen Röhrenknochen eine 
interne und externe Apposition von knochendichtem, unregelmäßig strukturier-
tem Material mit deutlicher Größenzunahme dieser Knochenpartien. Die Epiphy-
sen waren hinsichtlich Größe, Dichte und Struktur normal, siehe z. B. Hüftkopf 
und Patella (▶ Abb. 1-3 u. 1-4). Die Knochenstrukturen in der Schädelbasis und 
in der Kalotte waren erheblich verdickt und verdichtet (▶ Abb. 1-5). In der CT der 
Schädelbasis waren einengende Sklerosierungen im Felsenbein und in der Orbita 
zu beobachten (▶ Abb. 1-6).


