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Zusammenfassung

Die familidren dyskeratotischen Komedonen
sind eine seltene autosomal-dominant ver-
erbte Genodermatose, die durch eine pro-
gressive Entwicklung von disseminierten ke-
ratotischen Papeln ab dem Kindes- oder frii-
hen Erwachsenenalter charakterisiert ist. Die
zumeist scharf begrenzten Lasionen weisen
einen zentralen Hornkegel auf, der auf Druck
unblutig heraushebelbar ist und in loco rezi-
diviert. Bis auf gelegentliche R6tung oder
Juckreiz der Papeln treten keine weiteren
Symptome auf.Pradilektionsstellen sind die
proximalen Extremitdten, der Stamm sowie
das Gesicht unter Aussparung der Periorbi-
talregion.In ca.50% der Félle besteht eine
zumeist milde Akne vulgaris als richtungs-
weisende assoziierte Hauterkrankung. Histo-
logisch zeichnet sich dieses Krankheitsbild
durch eine zystische Einsenkung einer akan-
tholytischen und dyskeratotischen Epidermis
mit massiver Verhornung aus. Bisher ist kei-
ne effiziente Therapie bekannt.Im Folgen-
den berichten wir liber 2 Schwestern mit fa-
milidren dyskeratotischen Komedonen, die
erfolgreich mit einer CO,-Laservaporisation
behandelt werden konnten.
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Familiare dyskeratotische

Komedonen

Eine seltene Entitat

Carneiro [2] definierte 1972 erstmals
anhand von 4 Patienten die klinischen
und histologischen Merkmale der fami-
lidren dyskeratotischen Komedonen
(FDC). Im Folgenden wurden erst 23
weitere Patienten aus 5 Familien mit die-
ser seltenen Genodermatose beschrie-
ben [1,5, 7 9, 12]. Im deutschen Sprach-
raum liegen bisher jedoch noch keine
Berichte vor. Bei autosomal-dominan-
tem Erbgang treten bei den FDC in der
Jugend disseminiert keratotische Papeln
auf, die mit zunehmendem Alter eine
deutliche Ausdehnung zeigen [1,2,5,79,
12]. Da die Lésionen iiberwiegend asym-
ptomatisch sind, wird die Erkrankung in
den betroffenen Familien vermutlich
viel zu selten diagnostiziert. Nachfol-
gend sollen 2 Schwestern mit FDC vor-
gestellt und iiber eine erfolgreiche CO,-
Lasertherapie kosmetisch storender Li-
sionen berichtet werden.

Fallbericht
Anamnese

Seit der Pubertit bemerkten die jetzt 37-
bzw. 40-jahrigen Geschwister am dorsa-
len Oberschenkel das Auftreten von ke-
ratotischen Papeln, die sich mit zuneh-
mendem Alter auf die Kniekehlen und
Waden, Streckseiten der Unterarme und
Finger sowie auf den unteren Riicken
und das Gesif3 ausbreiteten. Gelegent-
lich traten im Sommer Spannungsge-

fiihl, Juckreiz und Rotung der ansonsten
asymptomatischen Papeln auf. Bisher
wurde keine Therapie veranlasst. Ana-
mnestisch sind weder allgemeine Er-
krankungen noch eine Medikamenten-
einnahme zu eruieren; in der Pubertit
war lediglich eine milde Akne vulgaris
vorhanden. In der Familie bestehen bei
einem Bruder ebenfalls keratotische Pa-
peln in geringerer Auspriagung. Eltern
und Kinder (Alter 23 und 19 Jahre) sind
erscheinungsfrei, iiber die Grofleltern
konnten keine Angaben gemacht wer-
den.

Hautbefund

Beide Patientinnen wiesen einen fast
identischen Hautbefund (Abb. 1, Abb. 2)
auf. Am gesamten Integument fanden
sich betont beugeseitig disseminierte,
solitdr stehende bis 5 mm grofle, scharf
begrenzte, hautfarbene Papeln mit ei-
nem zentralen Hornkegel. Dieser Horn-
pfropf lief§ sich auf seitlichen Druck
leicht und unblutig heraushebeln. Geni-
talbereich, Gesicht, Schleimhdute sowie
Fufsohlen und Handfldchen waren un-
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Familial dyskeratotic comedones.
Arare entity

Abstract

Familial dyskeratotic comedones is a rare au-
tosomal dominant genodermatosis. In child-
hood or adolescence disseminated keratotic
papules develop and gradually increase in
number with time.The isolated papules
show a central keratotic plug which tends to
recur after extraction. Pruritus and occasion-
al inflammation are the only symptoms.The
lesions appear on the extremities, and less
frequently on the trunk and the face. About
half of the patients have a history of acne
vulgaris.The histologic picture is highly char-
acteristic and shows a deep invagination of
an acantholytic and dyskeratotic epidermis
with prominent cornification. Familial dys-
keratotic comedones are generally refractory
to any therapy.We report on two sisters with
familial dyskeratotic comedones successfully
treated by CO,-laser therapy.

Keywords
Familial dyskeratotic comedones -

Acantholysis - Dyskeratosis -
CO,-laser therapy

534 | Der Hautarzt 6-2001

Farbbildkasuistik

Abb.1a,b A Multiple keratotische Papeln in der Kniekehle (a). Hypopigmentierte,
runde Narben bei Zustand nach CO,-Lasertherapie; kein Rezidiv innerhalb des

Nachbeobachtungszeitraums von 3,6 Jahren (b)

auffdllig,insbesondere fehlten auch Un-
terbrechungen der Leistenhaut und Na-
gelverdanderungen.

Histologie

Es wurden von beiden Patientinnen je 2
Biopsien von der unteren Extremitit
entnommen. Die Routinehistologien
(Abb. 3) zeigten follikelnahe zystische
Einsenkungen der Epidermis, die von
ortho- und parakeratotischem Material
ausgefiillt sind. Die z. T. verbreiterte Epi-
thelwand ldsst ein verdiinntes bzw.
streckenweise fehlendes Stratum gra-
nulosum erkennen, fokal imponieren
dyskeratotische Keratinozyten mit in-
kompletter Akantholyse im Stratum spi-
nosum. In der Dermis findet sich ledig-
lich ein mildes perivaskuldres lympho-
histiozytéres Infiltrat.

Immunhistologie
Mittels der Filaggrin-Farbung (Anti-Fi-

laggrin-Antikorper, 1:50, Harbor Bio-Pro-
ducts, Norwood, USA) lisst sich eine unre-

gelmidfige Verteilung des Keratohyalins
nachweisen. Die Expression von Involuk-
rin (,cornified envelope®) (Anti-Involuk-
rin-Antikérper, 1:30, Harbor Bio-Products,
Norwood, USA) und verschiedener Kera-
tine (Pankeratin, 1:80, Dako, Hamburg; Cy-
tokeratin 10, 1:40, Immunotech, Marseille,
Frankreich; Cytokeratin 1, 1:25, Enzo Dia-
gnostics, Farmingdale, USA) ist regelrecht.
Die Farbung mit Ki 67, einem Proliferati-
onsmarker (MIB-1, 1:2, Dianova, Ham-
burg), zeigt vermehrte, z. T. suprabasale
Mitosen.

Elektronenmikroskopie

Die elektronenmikroskopische Untersu-
chung (Abb. 4) der Epithelwand zeigt ei-
ne Verminderung der Desmosomen in
den suprabasalen Keratinozyten und ei-
ne starke Verbreiterung der Interzellu-
larrdume. Die Adherens Junctions sind
demgegeniiber intakt und sichern die
epidermale Kohérenz. Dyskeratotische
Zellen weisen eine perinukledre Aggre-
gationen von Keratinfilamenten sowie
verklumpte Keratohyalingranula auf.



Abb.2 A Papel aus der sich ein Hornkegel heraushebeln lasst

Therapie und Verlauf

Aufgrund der Klinik, Anamnese und der
feingeweblichen Untersuchung konnten
wir die Diagnose der familidren dyske-
ratotischen Komedonen stellen. Auf
Wunsch der Patientinnen fithrten wir an
kosmetisch stérenden Arealen an den
dorsalen Oberschenkeln eine CO,-La-
servaporisation durch. Die gelaserten
Areale heilten komplikationslos als
kleine hypopigmentierte Narben ab.
Die Patientinnen stellen sich in regelma-
Bigen Abstdnden vor, derzeit zeigt sich
ein stabiles klinisches Bild; innerhalb
des Nachbeobachtungszeitraums von
3,6 Jahren waren in den gelaserten
Arealen keine Rezivide zu beobachten
(s. Abb. 1b).

Besprechung

Bei den familidren dyskeratotischen Ko-
medonen (FDC) handelt es sich um eine
autosomal-dominant vererbte Genoder-
matose. Ab dem 6. Lebensjahr oder spé-
ter im frithen Erwachsenenalter entste-
hen dabei an den Extremititen und/
oder am Stamm disseminierte, einzeln
stehende, keratotische Papeln, die im
Laufe des Lebens an Zahl zunehmen
und keine spontane Abheilungstendenz
zeigen. Die Lasionen entwickeln sich aus
stecknadelkopfgrofien braunen Makulae
und blassen nachfolgend ab. Carneiro
[2] beschrieb eine betroffene schwarz-
hiutige Familie bei der die Papeln stdr-
ker pigmentiert waren als die umgeben-
de gesunde Haut. Die follikulédr oder in-

Abb.3 P> a Zystische Einsenkung der interfollikuliren Epidermis
(HE; Vergr. 10:1). b Hyperkeratose und akantholytische Dyskeratose
des Epithels (HE; Vergr.200:1)

terfollikuldr stehenden Effloreszenzen
dhneln mit ihrem zentralen Hornkegel
offenen Komedonen. Dieser Hornpfropf
ist durch seitlichen Druck unblutig her-
aushebelbar, die Papel rezidiviert aber
innerhalb weniger Wochen in gleicher
Lokalisation oder verheilt nachfolgend
narbenlos. Nur in einem Fall wird iiber
nachfolgende Vernarbung berichtet [1].
Die Lisionen sind iiberwiegend asym-
ptomatisch. Nur gelegentlich kann, v. a.
nach Manipulation oder in den Som-
mermonaten, Rétung, Brennen oder
Juckreiz auftreten [1, 2,5, 79, 11,12].

Prédilektionsstellen sind die proxi-
malen Extremitdten mit Betonung der
Beugen, der Stamm sowie das Gesicht
unter Aussparung der Periorbitalregion.
Regelmifig bilden sich die Lasionen zu-
erst an der unteren Extremitédt oder an
den Flanken aus [2, 5,7 9,12]. Cantu [1]
beschreibt demgegeniiber eine Familie,
bei der die Erkrankung zuerst das Ge-
sicht befiel. Selten zeigt sich eine Mani-
festation im Genitalbereich; bei Min-
nern sind dann Skrotum und dorsaler
Penisschaft mit Aussparung der Glans
betroffen. Behaarte Kopfhaut, Schleim-
hiute, Hand- und Fuf$sohlen sind in der
Regel erscheinungsfrei [1, 2, 5, 9, 12],
ebenso Haare und Négel [2, 5, 7, 9]. Nur
in einem Fall wird iiber eine palmoplan-
tare Manifestation berichtet [7].

Bei Midnnern ist das Krankheitsbild
regelmiflig stirker ausgeprégt als bei
Frauen [1,7].In ca.50% der Fille besteht
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Abb.4 A Fokale Verminderung der interzelluldren Desmosomen (D) mit starker Verbreiterung der
Interzellularrdume (/) und perinukledrer Aggregation der Keratinfilamente (K). Adherens Junctions
bleiben intakt (Pfeile). Elektronenmikroskopie (Vergr.4600:1)

eine zumeist milde Akne vulgaris als
richtungsweisende assoziierte Hauter-
krankung [1, 4, 7]. Das Allgemeinbefin-
den ist ungestort, es bestehen keine zu-
sdtzlichen Erkrankungen oder Labor-
verdnderungen.

Histologisch besteht eine zysten-
dhnliche follikelnahe oder interfolliku-
lare Einsenkung der Epidermis mit pro-
minenter ortho- und parakeratotischer
Hyperkeratose. Das Wandepithel zeigt
fokal eine inkomplette Akantholyse und
Dyskeratose mit verdiinntem bzw.
streckenweise fehlendem Stratum gra-
nulosum. Immunhistochemische Far-
bungen lassen eine erhohte Proliferati-
onsrate sowie irreguldre Verteilung des
Keratohyalins im Epithel erkennen.
Elektronenmikroskopisch erscheinen
die Desmosomen vermindert, wodurch
die Verklumpung der nicht mehr an den
Desmosomen inserierenden Keratinfi-
lamenten sowie der teilweise Verlust der
interzelluldren Kohérenz zu erkldren ist.
Diese Befunde sprechen fiir eine kom-
plexe Storung der Zelldifferenzierung in
umschriebenen Arealen der Epidermis.

Differenzialdiagnostisch koénnen
die familidren dyskeratotischen Kome-
donen klinisch und histologisch von fol-
genden Erkrankungen abgegrenzt wer-
den. Der Naevus comedonicus tritt ohne
familidre Pradisposition meist unilate-
ral im Gesicht und am Stamm unter ge-
legentlicher Einbeziehung von Hand-
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und Fuflsohlen auf, ist hiufig inflam-
miert und kann Vernarben [6, 13]. Das
warzige Dyskeratom imponiert als eine
solitdre Lasion der behaarten Kopfhaut,
des Gesichts oder Nackens bei dlteren
Patienten und zeigt keine familidre Pri-
disposition [11,13]. Die filiformen Kera-
tosen wie sie bei Malignomen, Parapro-
teindmie oder als Cyclosporin-A-Neben-
wirkung auftreten, unterscheiden sich
klinisch durch die bis 4 mm langen sta-
chelartigen zentralen ,,spikes“ und die
schmale Basis der Ldsion [3, 4]. Der ge-
neralisierte Lichen spinulosus mit spike-
artigen Keratosen tritt haufig bei HIV-
Infektionen auf [1,11]. Die invertierte fol-
likuldre Keratose, eine solitire Hyper-
plasie des follikuldren Infundibulums,
zeigt in einigen Fillen ebenfalls zentra-
le filiforme Hyperkeratosen, bleibt aber
meist auf den Gesichtsbereich be-
schrankt [11]. Akne vulgaris sowie ande-
re den familidren dyskeratotischen Ko-
medonen histologisch dhnliche Erkran-
kungen wie Morbus Darier und andere
akantholytische Dyskeratosen, z. B. Mor-
bus Grover, Morbus Hailey-Hailey, akan-
tholytische solare Keratose, unterschei-
den sich eindeutig durch ihr klinisches
Bild [11,13]. Dagegen erscheinen Erkran-
kungen, die durch dhnliche Primérefflo-
reszenzen in gleicher Verteilung charak-
terisiert sind, nur durch eine histologi-
sche Untersuchung abgrenzbar. Dazu
gehoren Keratosis pilaris, Morbus Kyrle
(Hyperkeratosis follicularis et parafolli-
cularis in cutem penetrans) und Morbus
Flegel (Hyperkeratosis lenticularis per-
sistans; 8, 11,13]).

Die familidren dyskeratotischen Ko-
medonen zeigen keine Spontanremissi-
on und sprechen therapeutisch nicht auf
den Einsatz von topischen oder systemi-
schen Retinoiden an [5, 11]. In einigen
Fillen wurde eine Regression nach Son-
nenexposition beobachtet; iiber eine ge-
zielte UV-Therapie wurde bisher nicht
berichtet. Abgesehen von einem Auftre-
ten von juckenden Lésionen im Genital-
bereich oder an kosmetisch stérenden
Lokalisationen besteht kein therapeuti-
scher Handlungsbedarf. Die durchge-
fithrte CO,-Laservaporisation scheint
eine effiziente Therapiemdoglichkeit die-
ser relativ seltenen Erkrankung zu sein.
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