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Zusammenfassung

        
Wir berichten über einen 12-jährigen Jungen mit Stickler-Syndrom. Aufgrund von Osteonekrosezeichen des Hüftkopfes im MRT stellten wir initial die Diagnose Dysplasia epiphysealis capitis femoris. Der Patient entwickelte im Verlauf eine progrediente Hüftsteife und rezidivierende Netzhautablösungen. Die molekulargenetische Abklärung ergab ein Stickler-Syndrom. Das Stickler-Syndrom ist eine seltene, autosomal dominant vererbte Erkrankung. Die Hüftbeteiligung ist dabei eine Seltenheit, gewöhnlich verbunden mit einer Hypermobilität. In unserem Fall sahen wir einen atypischen Verlauf und somit eine verzögerte Diagnosestellung.


      
        
Abstract

        
We report about a 12-year-old boy with a Stickler syndrome. Because of osteonecrosis in the femoral head in MRI the initial diagnosis was dysplasia epiphysealis capitis femoris. The patient developed a progressive stiffness of the hip and a retinal detachment. A molecular investigation showed a Stickler syndrome. Stickler syndrome is an autosomal dominant hereditary disease. It has a very low incidence and a rare association with hip disease. Usually the patients suffer from hypermobility. In our case the course was atypical and diagnosis delayed.


      

Schlüsselwörter

Stickler‐Syndrom - erbliche progressive Arthro‐Ophthalmopathie - Osteonekrose




Key words

Stickler syndrome - hereditary progressive arthro‐ophthalmopathy - osteonecrosis






Literatur


	
[bookmark: R365-1]1 
              Stickler G B, Belau P G, Farrell F J, Jones J D, Pugh D G, Steinberg A G, Ward L E. 
              Hereditary progressive arthro-ophthalmopathy. 
              Mayo Clin Proc. 
              1965; 
              40 
              433-455 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R365-2]2 
              Rose P S, Levy H P, Liberfarb R M, Davis J, Szymko-Bennett Y, Rubin B I, Tsilou E, Griffith A J, Francomano C A. 
              Stickler syndrome: clinical characteristics and diagnostic criteria. 
              Am J Med Genet A. 
              2005; 
              138 
              199-207 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R365-3]3 
              Snead M P, Yates J R. 
              Clinical and molecular genetics of Stickler syndrome. 
              J Med Genet. 
              1999; 
              36 
              353-359 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R365-4]4 
              Rose P S, Ahn N U, Levy H P, Magid D, Davis J, Liberfarb R M, Sponseller P D, Francomano C A. 
              The hip in Stickler syndrome. 
              J Pediatr Orthop. 
              2001; 
              21 
              657-663 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R365-5]5 
              Lewkonia R M. 
              The arthropathy of hereditary arthroophthalmopathy (Stickler syndrome). 
              J Rheumatol. 
              1992; 
              19 
              1271-1275 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R365-6]6 
              Stickler G B, Hughes W, Houchin P. 
              Clinical features of hereditary progressive arthro-ophthalmopathy (Stickler syndrome): a survey. 
              Genet Med. 
              2001; 
              3 
              192-196 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar









[bookmark: SIG1]Dr. Jana-Beate Koehler



Orthopädische Klinik und Poliklinik
Ludwig-Maximilians-Universität München, Klinikum Großhadern




Marchioninistraße 15




81377 München




Email: jana-beate.koehler@med.uni-muenchen.de
























  >
  
  

    
  

  
    
      
        

      

    

    
      
        
        


      

    

  


  

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  




  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



  







    
    


















  






      

      

  
    Top of Page
  

  
    
      ©  Georg Thieme Verlag KG | 
      
      
        Imprint |
        Privacy policy statement |
      
      Smartphone Version
      

      
        Your Current IP Address: 3.92.44.249
      

    

    

  




      


  
    
  
  
  
    
    
      
        
        
        
        
      
      
      
      
    
  
  




    

    






    

    
      
        
      
    

    
    


    
      
      
      
    

  