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Zusammenfassung:

Der vorliegende Artikel beschreibt eine Gruppe von 17 Patienten, bei denen als Leitsymptom
Zehenspitzengang in Verbindung mit einer Mutation auf dem SH3TC2-Gen auftritt. Neben dem
Gang auf dem Vorfuf$ finden sich bei einigen der Patienten auch ein Ansatz zur Klauenhand im

kleinen Finger, eine Trichterbrust sowie ein Hohlfuf} (pes cavus). Der Artikel untersucht die
Literatur auf Hinweise, die die genannte SH3TC2-Mutation in Verbindung mit den vorliegenden
Symptomen bringt. Aus der Analyse geht hervor, dass ein plausibler Zusammenhang zwischen den
vorliegenden Symptomen mit dem Leitsymptom Zehenspitzengang und der Mutation auf dem
SH3TC2-Gen ohne Charcot-Marie-Tooth-4C-Erkrankung (CMT4C) besteht.
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Der Artikel , The Genetic Causes of
Toe Walking in Children” beschreibt
erstmals einen Zusammenhang zwi-
schen Zehenspitzengang als Resultat
verschiedener Genmutationen ohne
Vorliegen einer hereditiren Neuro-
pathie [17]. Darauf aufbauend unter-
sucht nun dieser Artikel das Auftre-
ten von Zehenspitzengang, teilweise
in Verbindung mit einem Ansatz zur
Klauenhand, einem pes cavus, ei-
nem Spitzfufl und einer Trichter-
brust bei 17 Kindern, die eine Muta-
tion auf dem SH3TC2-Gen, aber kei-
ne Erkrankung an der hereditiren
Neuropathie CMT4C vorweisen, wel-
che sonst bei Mutationen auf diesem
Gen auftreten kann. CMT4C ist die
meistverbreitete rezessive Form von
Charcot-Marie-Tooth-Erkrankung in
Nord-Amerika und Nord-Europa [1].
Der vorliegende Text geht im Fol-
genden auf diejenigen Zusammen-
hinge zwischen einer Mutation auf
dem SH3TC2-Gen und den oben ge-

nannten Symptomen, welche sich in
der Literatur finden lassen, ein.

Die einschldgige Literatur beschreibt
selten den Zehenspitzengang als expli-
zites Symptom, allerdings konnen
auch Beschreibungen wie ein instabi-
ler Gang, Schwierigkeiten beim Lau-
fenlernen und héufiges Fallen als
mogliche Zeichen eines nicht diagnos-
tizierten Zehenspitzengangs bewertet
werden. Banchs/Casasnovas und Kol-
legen beschreiben Schwiche in den
Beinen, Gangschwierigkeiten sowie ei-
nen instabilen Gang und Atrophie in
den Handmuskeln in Zusammenhang
mit einer Mutation im SH3TC2-Gen
[2]. Hopmann und Kollegen sprechen
von Gangschwierigkeiten in der Kind-
heit und Fehlbildungen am Fuf} [9].
LasSuthova und Kollegen beschreiben
einen Zusammenhang zwischen ei-
nem Spitzfufy und einer SH3TC2-Mu-
tation und Piscosquito et al. beschrei-
ben Gangschwierigkeiten in der ersten

Lebensdekade [13, 16]. Des Weiteren
berichten Colomer et al. von unstabi-
lem Gang und hdufigem Fallen, Fehl-
bildungen am Fuf im Alter von vier
bis fiinf Jahren und Schwiache in den
unteren Extremitdten [6] und Yuan
und Kollegen nennen explizit einen
Ltip toe foot“ oder Zehenspitzenfufy
sowie einen pes cavus (Hohlfufl) und
pes planus (Plattfufd) als Resultat einer
Mutation auf dem SH3TC2-Gen [20].
Houlden und Kollegen schliefilich be-
schreiben verspdtetes Laufenlernen
und Schwierigkeiten beim Laufen, be-
ginnend in der frithen Kindheit (Abb.
1), Missempfindungen in den Hinden
und ein auffilliges Gangbild in eini-
gen der Familien in Verbindung mit
einer Mutation im SH3TC2-Gen [10].

Das Auftreten eines pes cavus ist in
der Literatur hdufig im Zusammen-
hang mit einer Mutation auf dem
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Toe walking as the primary symptom in patients with a

SH3TC2-mutation

Summary: The article describes a group of 17 patients with toe walking in relation to a mutation in the
SH3TC2-gene. Along with the gait anomaly with walking on the forefoot, some patients present with a partial
claw hand in the little finger, pectus excavatum and pes cavus. The article examines the literature for references
to a relationship between the SH3TC2-mutation and the above symptoms. The analysis suggests a plausible link

between the symptoms toe walking as the leading symptom in patients presenting with a mutation in the
SH3TC2-gene not reminiscent of a diagnosis of Charcot-Marie-Tooth-4C.
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SH3TC2-Gen bei Patienten mit
CMT4C beschrieben worden [2, 6,
16, 20]. Pareyson und Marchesi be-
schreiben im Detail einen pes cavus,
Hammerzehen, einen Spitzful und
Instabilitdt in der Fuflhaltung als Re-
sultat einer SH3TC2-Mutation [14]
(Abb. 2).

Berciano und Kollegen beschrei-
ben neben einem pes cavus auch
Klauenzehen sowie Steifheit in den
Finger-Extensoren, mit Beschwerde-
beginn ab dem dritten bis sechsten
Lebensjahr, in Zusammenhang mit
SH3TC2-Mutationen in einigen eth-
nischen Gruppen [3]. Baets et al. be-
schreiben allgemeiner frithe Fehlbil-
dungen am Fufl sowie Schwiche und
fortschreitende Gangschwierigkeiten
[1, 13]. Des Weiteren werden pes ca-
vus-Fehlbildungen, Schwéche im
Knochel und in der Dorsalflexion des
Fufles und Atrophie im Zusammen-
hang mit einer SH3TC2-Mutation ge-
nannt [4, 10, 15].

Eine Trichterbrust, wie sie bei den
Patienten mit Zehenspitzengang und
ohne Neuropathie teilweise auftritt,
wird in der Literatur nicht explizit ge-
nannt (Abb. 3). Allerdings gelten eine
Skoliose und andere skelettale Fehl-
bildungen verschiedener Auspragun-
gen als charakteristische Merkmale
von Patienten mit SH3TC2-Mutation
und CMT4C [2, 11, 14, 16, 20].

Bei den Patienten, welche die Mu-
tation auf dem SH3TC2-Gen vorwei-
sen, aber nicht an einer Neuropathie
erkrankt sind, lassen sich in einigen
Féllen eine Krimmung im 4. und 5.

Abbildung 1 Endgradiger Zehenspit-
zengang beim Kleinkind

Finger und Probleme bei der Finger-
Extension beobachten, diese Sympto-
matik kann als Ansatz zur Klauen-
hand beschrieben werden (Abb. 4, 5).

Pareyson und Marchesi nennen
im Zusammenhang mit einer
SH3TC2-Mutation Schwierigkeiten

Abbildung 2 Spitzful mit verbreitertem
Vorfull und Klauenzehen

bei verschiedenen Handbewegungen
und einen Handtremor [14], Baets et
al. fihren auflerdem eine Hypotonie
der Handmuskulatur an [1]. Colomer
und Kollegen beschreiben Schwéche
und Atrophie in den Handmuskeln
in Verbindung mit einer Mutation
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Abbildung 3 Trichterbrust eines Zehen-
spitzengangers

auf dem SH3TC2-Gen [6]. SchlieRlich
wird auch ein Ansatz zur Klauenhand
in Verbindung mit der Genmutation
beschrieben [15].

Zehenspitzengang-
symptomatik

ohne Neuropathie

Die bisher genannten Literaturbei-
spiele beschreiben alle Patienten, bei
denen neben der SH3TC2-Genmuta-
tion auch eine Charcot-Marie-Tooth-
Neuropathie nachgewiesen wurde.
Eine solche Diagnose trifft fiir die Pa-
tienten mit Leitsymptom Zehenspit-
zengang, deren Klinik Gegenstand
dieser Untersuchung ist, nicht zu. In
der Literatur gibt es einen weiteren
Fall, bei dem fast alle genannten
Symptome im Zusammenhang mit
einer Mutation auf einem Allel des
SH3TC2-Gens, aber ohne bekannte
Neuropathie, vorlagen. LaSSuthova
und Kollegen beschreiben einen wei-
teren Patienten, der zum Zeitpunkt

Abbildung 4 Krimmung im 4. und
5. Finger

der Untersuchung 40 Jahre alt war
und negativ auf CMT1A/HNPP getes-
tet wurde [13]. Dieser beklagt Schwaé-
che in den unteren Extremititen, hat
Fuf3fehlbildungen und ist nicht in
der Lage, auf den Fersen zu laufen.
Des Weiteren hat er eine muskulére
Atrophie in den oberen Extremita-
ten. Eine Skoliose liegt nicht vor, was
den Verdacht, dass der Patient nicht
an CMT4C erkrankt ist, verstarkt
[13].

Fazit

Abschlieflend ldsst sich festhalten,
dass eine Mutation im SH3TC2-Gen
mit einem Zehenspitzengang und
den Begleitsymptomen Spitzfu oder
Hohlfuf3, Trichterbrust und Klauen-
hand, aber ohne Hinweise auf eine
Neuropathie, assoziiert ist. Weitere
klinische und genetische Unter-
suchungen sind notwendig, um die-
ses neue Krankheitsbild besser zu er-
fassen und zu verstehen.

© Deutscher Arzteverlag | OUP | Orthopédische und Unfallchirurgische Praxis | 2020; 9 (6)

extension, Ansatze zur Klauenhand

Abbildung 5 Probleme bei der Finger-
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