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Zusammenfassung

v

Die Pachyonychia congenita (PC) ist eine meist
autosomal dominante Erbkrankheit mit ektoder-
malen Dysplasien, bei der 4 unterschiedliche Ty-
pen beschrieben sind. Wir berichten iiber eine
76-jdhrige Patientin mit PC Typ III Seit der Ge-
burt litt sie rezidivierend unter prallen schmerz-

haften Blasen an den FiiBen. Ferner bestanden
plantare Hyperkeratosen, multiple epidermale
Zysten, Cheilitis angularis, orale Leukoplakie, Ka-
tarakt sowie die typische pyramidenartige Ver-
dickung der Fingernagel. Pathogenese, Diagnos-
tik sowie die therapeutischen Moglichkeiten bei
PC werden vorgestellt.

Einleitung

v

Die Pachyonychia congenita (PC) ist eine seltene,
meist autosomal dominant vererbte, ektoderma-
le Dysplasie mit variablem Phdnotyp [4,7,15]. Es
existieren mehrere Einteilungen der PC. Feinstein
et al. [8] unterscheiden nach dem klinischen Bild
vier verschiedene Typen. Beim Typ III zeigen sich
neben der pathognomonischen Pachyonychie,
den palmoplantaren Hyperkeratosen und den
follikuldren Keratosen, multiple epidermale Zys-
ten, palmoplantare Blasenbildung, Hyperhidrose,
neonatale Zdhne, Cheilitis angularis, Korneaver-
dnderungen sowie Katarakt [23,24].

Krankengeschichte

v

Die 76-jdhrige Patientin berichtete, seit der Ge-
burt unter Wunden an den Fiif3en zu leiden. Ins-
besondere kam es an den Fu8sohlen zur Ausbil-
dung von prallen schmerzhaften Blasen, welche
sich rezidivierend seit dem Kleinkindesalter
noch vor Erlernen des Laufens entwickelten. Fer-
ner leide sie ebenfalls seit der Geburt unter ver-
dickten Finger- und Zehenndgeln. Bisher kam es
im Sommer regelmdf3ig zu einer Verschlechte-
rung und im Winter zu einer Verbesserung des
Hautbefundes. Abgeheilt seien die Hautverdnde-
rungen nicht. Vor vier Jahren kam es letztmalig
zu einer starken Exazerbation der Hautverdnde-
rungen mit groRRen ,,offenen Stellen“ an den Fii-
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Ben. Seitdem war sie bis 3 Wochen vor stationa-
rer Aufnahme weitgehend erscheinungsfrei. Fer-
ner bestand bei der Patientin eine Katarakt. Eine
Intelligenzminderung war nicht erkennbar. Die
inzwischen verstorbene Tochter hatte unter den
gleichen Symptomen gelitten, die iibrige Fami-
lienanamnese war unauffillig.

Lokalbefund

v

An der linken lateralen FuRBkante und am linken
AuBenkndchel fand sich je eine zirka handteller-
grofRe Hyperkeratose, z. T. mit schlaffer blasiger
Abhebung (© Abb. 1). Die Umgebung war gero-
tet. Am rechten Ful zeigte sich lediglich an der
lateralen Ferse eine zirka 5 cm grof3e schlaffe Bla-
se mit hyperkeratotischem Dach. Beidseits plan-
tar und insbesondere unter den Metatarsalkopf-
chen bestanden ausgeprdgte Hyperkeratosen.
Die Finger- und FuRndgel waren gelblich verfarbt
und pyramidenartig verdickt (© Abb.2). Im Ge-
sicht und an beiden Oberarminnenseiten bestan-
den multiple, ca. stecknadelkopfgrofRe hautfarbe-
ne bis erythematése Papeln (© Abb.3). Enoral
zeigte sich an den Wangen und auf der Zunge
eine Leukoplakie. Die Zihne waren nicht veran-
dert. Im Bereich der Mundwinkel bestanden klei-
nere Rhagaden.
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Abb.1 Lateraler FuR
mit blasiger hyperkera-
totischer Abhebung der
Haut.

Abb.2 Celbliche Ver-
farbung und pyrami-
denartige Verdickung
der Fingerndgel.

Abb.3 Gesicht mit
multiplen Steatozysto-
men.

Laborbefunde

v

Erhoht: Kreatinin 1,7 mg/dl; GOT 40U/1; AP 118U/I; yGT 80U/I;
Triglyceride 210 mg/dl; CRP 3,9 mg/dl; Leukozyten 14,3/nl; BSG
28/61 mm n. W.

Erniedrigt: HDL 42 mg/dl.

Die tibrigen Laborparameter der klinischen Chemie und des Dif-
ferenzialblutbildes waren unauffallig.

Weitere Untersuchungsbefunde

v

Dermato-Histologie: Am Blasenrand des lateralen Ful3es zeigte
sich in der Biopsie eine akanthotisch verbreiterte Epidermis mit
orthokeratotischer Verhornung. Es fand sich eine schwammig
aufgelockerte Spongiose sowie ein intrazellulires Odem im Be-
reich der Epidermis. In einem Randbereich zeigte sich eine in-
traepidermale Spaltbildung. Im Korium fand sich ein meist peri-
vaskular orientiertes entziindliches Infiltrat aus Histiozyten,
Lymphozyten und Granulozyten und deutliche Erythrozytenex-
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Abb.4 Histologie aus dem Randbereich einer Blase.

travasate. Odematése Auflockerung des kollagenen Bindegewe-
bes (© Abb. 4).

Mikrobiologischer Befundbericht: Multiple Kolonien Enterococ-
cus species, z.B. sensibel auf Ciprofloxacin.

Minor Schweif3test: Palmoplantar zeigte sich eine Anhidrose.

Therapie und Verlauf

v

Lokal verwendeten wir 3 %ige Salizylvaseline und 10%ige Harn-
stoff-Salbe sowie feuchte NaCl-Umschldge. Mittels regelmaRiger
vorsichtiger mechanischer Abtragung kam es zu einer Reduktion
der Hyperkeratosen. Oben genannte Lokaltherapeutika brannten
jedoch auf der Haut und wurden insgesamt schlecht vertragen.
Die weitere Therapie erfolgte dann mit Framycetin-Salbe und Ta-
zaroten-Gel im morgend-/abendlichem Wechsel.

Systemisch wurde eine Therapie mit Acitretin 10 mg 1 x tgl. ein-
geleitet. Aufgrund der bakteriellen Superinfektion mit Entero-
coccus species erfolgte erganzend eine antibiotische Therapie
mit Ciprofloxacin 500mg-Tbl. 2 x tgl.

Unter o. g. Therapie kam es allmdhlich zu einer deutlichen Bes-
serung des Lokalbefundes.

Atiopathogenese und Einteilung der PC

v

Diese autosomal-dominanten Verhornungsstérungen sind
durch eine symmetrische Verdickung aller Nédgel in Assoziation
mit palmoplantaren und follikuldren Hyperkeratosen sowie ora-
len Leukokeratosen gekennzeichnet [4,7,15]. Die PC wurde erst-
mals von Miiller 1904 [20], Wilson 1905 [28] und dann 1906 von
Jadassohn und Lewandowsky [13] beschrieben. Bisher wurden
insgesamt ca. 200 Fille publiziert.

So verwundert es nicht, dass aufgrund der verschiedenartigen
Auspragung der Erkrankung unterschiedliche Einteilungen exis-
tieren. Die aktuelle Einteilung nach Feinstein et al. [8] erfolgt in 4
verschiedene Typen: Der haufigste Typ 1 (56,2 %), das Jadassohn-
Lewandowsky-Syndrom, ist neben der bei allen Varianten vor-
kommenden Pachyonychie durch palmoplantare Hyperkerato-
sen, follikuldre Keratosen sowie orale Leukoplakie gekennzeich-
net. Der seltenere Typ II (24,9%), das Jackson-Lawler-Syndrom,
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Tab.1 Pachyonychia congenita - Einteilung nach Feinstein et al.

Klinische Symptome Typl
Jadassohn-Lewan-
dowsky- Syndrom

Hyperkeratose der Nédgel
Palmoplantare Hyperkeratosen
Follikuldre Keratosen

Orale Leukoplakie

Palmare und plantare Blasenbildung
Palmare und plantare Hyperhidrose -
Multiple Epidermoidzysten -
Assoziation mit Steatocystoma multiplex -
Nataler/pranataler Zahnstatus -
Cheilitis -
Korneale Dyskeratosen -
Katarakt -
Laryngeale Defekte -
Schwerhorigkeit -
Geistige Retardierung -
Haaranomalien -

+ o+ o+ o+

(+vorhanden, - nicht vorhanden, + beides maglich, ? unklar) [15]

grenzt sich durch das zusdtzliche Auftreten von palmoplantarer
Blasenbildung, Hyperhidrose, multiplen Epidermoidzysten und
neonatalem Zahnstatus bei Fehlen der Schleimhautveranderun-
gen ab. Beim Typ III (11,7%) bestehen auBerdem eine Cheilitis
angularis sowie Korneaverdnderungen und Katarakt, daneben
finden sich beim Typ IV (7,2%) Leukokeratosen des Kehlkopfs
(chronische Heiserkeit), Schwerhorigkeit, geistige Retardierung
und Haaranomalien [4,15,23,24].

Bei der Pachyonychia congenita tarda treten die typischen Na-
gelverdnderungen erst in der 2. oder 3. Lebensdekade auf [11,16].

Therapie

v

Die Therapieoptionen sind leider unbefriedigend, da keine kau-
sale Therapie existiert. Die Nagelverdickungen kénnen mit kera-
tolytischen Externa (20%-40% Harnstoff oder 15% -20% Salizyl-
sdure) schonend reduziert werden, alternativ empfiehlt sich
auch eine mechanische Abtragung, allerdings sollte hier vorsich-
tig vorgegangen werden, um Verletzungen mit nachfolgender
Infektion zu verhindern. Unsere Patientin erzielte mit letzterer
Methode und anschlieRender Versiegelung mit Nagellack gute
kosmetische Ergebnisse. Die Hyperkeratosen kénnen zum Bei-
spiel mit Acitretin behandelt werden, langfristig konnen jedoch
nur partielle Besserungen erzielt werden. Vor allem die
schmerzhafte Blasenbildung bleibt in der Regel unbeeinflusst,
weswegen viele Patienten die Therapie im Verlauf wieder abbre-
chen. Follikuldre Keratosen kdnnen mit mafSigem Erfolg mit Al-
pha-Hydroxysdure oder keratolytischen Externa behandelt wer-
den. Epidermoidzysten konnen aufgestochen und exprimiert
werden. Bei Neigung zu Blasen an den Fiif3en sollte vor allem
auf weiches, orthopddisches Schuhwerk geachtet werden. Bei ei-
nigen Patienten konnten auch gute Erfolge durch Behandlung
der oft bestehenden Hyperhidrose durch Aluminiumsalze oder
Botulinumtoxin erzielt werden [4,17].

Da die Patienten aufgrund des Leitsymptoms der Pachyonychie
zundchst den Dermatologen aufsuchen, ist es wichtig, die selte-
ne PC in der Differenzialdiagnose der Nageldystrophien nicht zu
vergessen und ggf. eine griindliche interdisziplindre Abkldrung

Typll Typ il Typ IV
Jackson-Lawler-

Syndrom

+ + +
+ +
+

= + +
+ + +
+ + +
+ + +
+ ? ?
+ + +
- + +
- + +
- + +
- - +
= - +
= - +
- - +

(Innere Medizin, HNO, Ophthalmologie) zu veranlassen, um
rechtzeitig auf evtl. zusatzlich bestehende Erkrankungen auf-
merksam zu werden [15].

Pachyonychia Congenita Type Il

v

Pachyonychia congenita (PC) is a rare ectodermal dysplasia with
variable expression. The condition is usually inherited as an au-
tosomal dominant trait. Feinstein et al. differentiate four clinical
types of PC. We report a 76 year old woman with PC type III. Sin-
ce birth, the patient showed recurrent plantar plump painful
blisters, plantar hyperkeratosis, multiple epidermal cysts, cheili-
tis angularis, oral leukokeratosis, cataract as well as typical pyra-
mid-like swelling of the fingernails. Pathogenesis, diagnostic
criteria and treatment approaches are discussed.
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