torischer Retardierung und Photosensi-
tivitat einhergehenden Trichothiodystro-
phie nach licht- bzw. polarisationsmik-
roskopischem Ausschluss charakteristi-
scher Haarschaftanomalien (Trichorrhe-
xis nodosa, Trichoschisis, ,,T'igerschwanz-
muster®) unwahrscheinlich. Auch der
Morbus Gaucher Typ 2, eine durch na-
hezu vollstandigen Mangel an Glukoze-
rebrosidase bedingte lysosomale Spei-
cherkrankheit mit infauster Prognose,
kann bei normaler Aktivitit des Marker-
enzyms Chitotriosidase weitgehend aus-
geschlossen werden. Als weitere schwer-
wiegende neurokutane Erkrankung wird
das Sjogren-Larsson-Syndrom durch ei-
nen Defekt der Fettaldehyddehydrogena-
se verursacht, der in Fibroblastenkulturen
nachgewiesen werden kann. Klinisch soll-
te mittels Fundoskopie nach den fiir das
Sjogren-Larsson-Syndrom pathognomo-
nischen kristallinen Einlagerungen der
Retina (,,glistening dots“) gefahndet wer-
den [5].

Unabhingig von der Grunderkran-
kung hangt die Prognose quoad vitam in
den ersten Lebenswochen maf3geblich von
einer addquaten neonatologischen Inten-
sivtherapie ab, die im Falle des Kollodium-
babys den besonderen Komplikationen ei-
ner extrem gestorten epidermalen Barrie-
refunktion (Hypothermie, Dehydratation,
Infektionsanfilligkeit) Rechnung tragen
muss. Neben schonender Inkubatorpfle-
ge (,minimal handling®) bei hoher Luft-
feuchtigkeit von bis zu 90% sollte die Indi-
kation zu invasiven Prozeduren aufgrund
des hohen Infektionsrisikos sehr zuriick-
haltend gestellt werden. Eine prophylak-
tische Antibiotikatherapie kann aktuell
nicht empfohlen werden, wihrend die Lo-
kalbehandlung mit rehydrierenden Exter-
na (u. a. Glycerol, Panthenol, Petrolatum)
von der Mehrzahl der Autoren positiv be-
wertet wird und auch im Falle unserer Pa-
tientin erfolgreich eingesetzt wurde. Die
systemische Therapie mit Retinoiden ist
Patienten mit schwersten Hyperkeratosen
vorbehalten und ggf. unter Beachtung der
gut bekannten Nebenwirkungen in einer
Dosierung von 0,3-0,75 mg/kg KG durch-
zufiithren. Bei persistierendem Ektropium
sind zusétzlich engmaschige augenérzt-
liche Verlaufskontrollen angezeigt, wih-
rend die durch Hyperkeratosen bedingten
Beugekontrakturen nach initialer kinder-

orthopiadischer Evaluation einer konse-
quenten Physiotherapie bediirfen [4, 6].
Zusammenfassend sollte das Kollodi-
umbaby als padiatrisch-dermatologischer
Notfall verstanden werden, dessen dia-
gnostische Abkliarung und erfolgreiche
Therapie eine breite interdisziplindre Ko-
operation erfordert. Nur mit ihrer Hilfe ist
es in den vergangenen Jahrzehnten gelun-
gen, die neonatale Mortalitat betroffener
Kinder von etwa 50% auf 11% zu senken

[6].
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Pyogene Arthritis, Pyoderma gangraenosum
und Akne-Syndrom (PAPA-Syndrom)

Anamnese

In unserer Ambulanz stellte sich ei-
ne 49-jahrige Patientin mit einer extrem
schmerzhaften, seit einem halben Jahr
groflenprogredienten Ulzeration an der
rechten Mamma vor. Seit 4 Jahren beste-
hen rezidivierend neue Ulzerationen, ge-
wohnlich im Bereich der Extremititen,
die trotz regelmafiigen Wunddébride-
ments und Hauttransplantationen nicht
abgeheilt sind. In der Jugend hat eine Ak-
ne bestanden.

Die Schwester und die 5-jahrige Nichte
der Patientin leiden ebenfalls unter rezidi-
vierenden kutanen Ulzerationen.

Hautbefund

Bei der initialen Inspektion der Haut
zeigte sich an der rechten Mamma ein et-
wa 12x16 cm grof3es, gelblich belegtes, bi-

zarr konfiguriertes Ulkus mit rétlich un-
terminiertem Randsaum (8 Abb. 1).

Histologie
Ulzeriertes Epithel. Im Ulkusbereich so-
wie im gesamten Korium zum Teil dichtes
Infiltrat aus Lymphozyten und Neutrophi-
len. Vermehrt dilatierte Blutgefife. Eryth-
rozytenextravasate. Dermales Odem.
Beurteilung: Gut vereinbar mit Pyo-
derma gangraenosum.

Genetische Analyse

Aufgrund des familidren Auftretens von
rezidivierenden Pyoderma gangraeno-
sa wurde bei der Patientin eine gene-
tische Analyse durchgefiihrt. Es zeigte
sich eine heterozygote Punktmutation
des ,,CDz2 binding protein 1“-Gens, auch
genannt PSTPIPI; ,,proline-serine-threo-
nine phosphatase interacting protein®) auf
Chromosom 15q.
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Kurzkasuistiken

Diagnose

Pyogene Arthritis, Pyoderma gangrae-
nosum und Akne-Syndrom (PAPA-Syn-
drom).

Therapie und Verlauf

Wir therapierten mit 25 mg Prednisolon
und 540 mg Mycophenolat 2-mal taglich
unter Magenschutz. Lokal verwendeten
wir zundchst wundreinigende Externa,
spater steroidhaltige Cremes. Nach 3-mo-
natiger Therapie kam es zur kompletten
Abheilung des grof3flichigen Pyoderma
gangraenosum an der rechten Mamma.

Diskussion

Bei familidrem Auftreten von Pyoderma
gangraenosum sollte differentialdiagnos-
tisch an das PAPA-Syndrom gedacht wer-
den. PAPA-Syndrom ist ein Akronym
fiir pyogene sterile Arthritis, Pyoderma
gangraenosum und Akne. Weltweit sind
bisher nur 3 Familien mit diesem autoso-
mal dominant vererbbaren Syndrom be-
schrieben worden. Gewohnlich besteht ei-
ne Arthritis im Jugendalter und in der Pu-
bertit treten dann nahezu ausschlieflich
kutane Symptome auf [1, 2].

Kiirzlich konnten als Ursache des PA-
PA-Syndroms Mutationen im Gen fiir das
»CD2 binding protein 1“ (CD2BP1) nach-
gewiesen werden. Dieses Protein ist Be-
standteil einer Entziindungskaskade, die
mit anderen Autoimmunerkrankungen,
wie zum Beispiel mediterranem Mittel-
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Abb. 1 «Klinisches
Bild des Pyoderma
gangraenosum bei PA-
PA-Syndrom

meerfieber und Hyper-IgE-Syndrom, ver-
gesellschaftet ist [2, 3].

Andere Symptome, die zum PAPA-
Syndrom gehoren, sind entziindliche
Darmerkrankungen, Abszessneigung an
Injektionsstellen (Pathergiephdnomen)
und myeloproliferative Erkrankungen.

Zur Behandlung der assoziierten Ar-
thritis werden von Rheumatologen TNEF-
a-Antagonisten und IL-1-Rezeptorinhibi-
toren mit gutem Erfolg eingesetzt [3, 4, 5].
Unsere Patientin zeigte untypischerweise
keinerlei Gelenkbeteiligung, litt jedoch in
der Pubertit an einer ausgeprigten Akne
und seit dem 45. Lebensjahr an Pyoder-
ma gangraenosa in unterschiedlichen Lo-
kalisationen.

Im beschriebenen Fall stellen fami-
lidre rezidivierende Pyoderma gangra-
enosa das Hauptsymptom eines PAPA-
Syndroms dar. Bei famildren Pyoderma
gangraenosa sollte der Dermatologe dif-
ferentialdiagnostisch auch an seltene ge-
netische Syndrome wie das PAPA-Syn-
drom denken.
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Umwandlung eines Pemphigus foliaceus
in einen Pemphigus vulgaris

Anamnese

Bei einem s52-jédhrigen Patienten traten
2004 erstmalig bullose Hautverdnde-
rungen des Oberkorpers auf (B8 Abb. 1).
Die Mundschleimhaut war zu diesem
Zeitpunkt nicht befallen. Histologisch

zeigte sich eine subkorneale, akantholy-
tische Blase und im ELISA wurden er-
hohte Antikorpertiter gegen Desmog-
lein 1 nachgewiesen. Nach Diagnose-
stellung eines Pemphigus foliaceus wa-
ren die Hautverdnderungen unter ei-
ner Therapie mit Prednisolon und My-





