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Zinsser-Engman-Cole-Syndrom (Dyskeratosis congenita) *
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Zusammenfassung. Bei einem 41jahrigen Patienten
mit den typischen Hautverdnderungen der Dyske-
ratosis congenita war eine starke Gewichtsab-
nahme innerhalb relativ kurzer Zeit aufgetreten.
Eine intensive internistische Durchuntersuchung
zeigte einige mit der dermatologischen Diagnose
korrelierende Organverdnderungen, jedoch fand
sich bisher keine Neoplasic oder sonstige schwere
innere Erkrankung.

Schliisselwirter: Dyskeratosis congenita — Ekto-
dermale Dysplasie — Chromosomenanomalie —
Zinsser-Engman-Cole-Syndrom

Summary. A 41-year-old man with skin lesions typ-
ical of Dyskeratosis congenita had lost a great deal
of weight in a relatively short time. Intensive exam-
ination of the internal organs indicated that some
changes had taken place that were typical of the
dermatological diagnosis, but so far clinical exami-
nation has not found a neoplasm or other severe
internal discases.

Key words: Dyskeratosis congenita — Ectodermal
dysplasia — Chromosome anomaly — Zinsser-Eng-
man-Cole syndrome

Das Zinsser-Engman-Cole-Syndrom kann sich an
nahezu allen Organen des Menschen manifestieren.
Bei der konsiliarischen dermatologischen Tatigkeit
wurde ein Patient mit diesem Krankheitsbild auf
einer internen Abteilung entdeckt, wo er wegen in-
ternistischer Fragestellungen aufgenommen wor-
den war.

Kasuistik

41jdhriger, méinnlicher Patient, Tiirke, Beruf: Spiiler in einer
Kantine.

* Auszugsweise vorgetragen im Rahmen der Sitzung der Miin-
chener Dermatologischen Gesellschaft am 2.11.1983

Familienanamnese

Keiner der Familicnangehorigen leidet unter Hautverinderun-
gen oder Nagelveranderungen.

Eigenanamnese

Seit der frithen Kindheit entwickelten sich fleckige Hautverin-
derungen, seit dem zchnten Lebensjahr traten zunehmend Ver-
hornungsstérungen der Finger- und Zehenniégel auf. Ferner bil-
deten sich an den Hand- und FuBflichen Schwielen und Schup-
pung aus.

Aktuelle Anamnese

Einweisung in eine medizinische Abteilung wegen unklarer
Gewichtsabnahme um 13 kg innerhalb der letzten 3 Jahre. Kon-
siliarische dermatologische Vorstellung wegen Verdachts auf
Nagelpilz'-Erkrankung der Fingernigel (Feuchtberuf).

Hautbefund

Retikulire Dyschromie. An den Finger- und Zehenzwischenriu-
men, palmar, plantar, axillir und inguinal ausgeprigte {leck(6r-
mige, stellenweise retikulidre Hyper- und Hypopigmentierungen
(Abb. 1).

Im Bereich des Halses, der oberen Thoraxapertur sowie
der Schultern fleckformige Hyperpigmentierung, teils zu gro-
eren Flachen konfluierend.

Atrophie und Teleangicktasien. Nicht vorhanden.

Leukoplakien. Netzige Leukoplakien beidseits an der Wan-
genschleimhaut (Abb. 2).

Onychodystrophie. An allen Nigeln der Finger und Zehen Ony-
chodystrophie, teils mit Onychoschisis (Abb. 3); teilweisc nur
Nagelfragmente erhalten, zum Teil Nagelverlust.

Weitere Hautbefunde. Palmar und plantar Hyperkeratose mit
Schuppung und Hyperhidrosis, plantar gyrierte Mazeration
(Keratoma sulcatum) (Abb. 4).

Laborbefunde

Alle iiblichen Laborparameter im Normbereich, insbesondere
kein Anhalt fiir Andmie, Himolyse oder eine sonstige himato-
logische Erkrankung.

Weitere Befunde

Augen. Trinenwege schwer durchgingig mit Epiphora.
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HANO. Nasenncbenhéhlen beidseits, rechis mehr als links. trans-
parenzgemindert, mit Jufthattigem  Restlumen.  Chronische
Sinusitis maxillaris.

Orthopddie. Linkskonvexe Lumbalskoliose. Alte Vorderkanten-
absprengung LWK 3.

Innere Medizin. EKG: auf 0,1 s verkiirzie PQ-Zeit mit V.a.
Sinus coronarius-Zentrum.
Coloskopie: Aphthoide Lisionen im oberen Sigmabereich.

Urologie. Im Urogramm etwas verplumptes Nicrenhohlsystem
rechts, relativ grofle Nieren.

Abb. 1. Retikulidre Dyschromie im Inguinalbereich

Abb. 2. Netzige |.cukoplakic an der
Wangenschleimhaut

Abb. 3. Onychodystrophic an den Fingerniigeln

Abb. 4. Plantare Hyperkeratose mit Schuppung,
Fyperhidrosis und Keratoma sulcatum

Normalhetunde. Leber. Gallenblase, Pankreas und Milz sono-
graphisch. Magenbreipassage. Hamoccull. Rontgen Thorax,
Spermiogramm, EEG.

Die charakteristischen Befunde der Dyschromie, Nageldys-
trophie und Leukoplakie sowie die palmoplantaren Hyperkera-
tosen mit Hyperhidrosis [ihren zu der dermatologischen Dia-
gnose Zinsser-Engman-Cole-Syndrom. Als einziges Symptom
der Trias ist die Poikilodermie nicht vollstindig ausgepragt.

Besprechung

Das Krankheitsbild der Dyskeratosis congenita
wurde von Zinsser [10}, Engman [5] und Cole [4]
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beschrieben bzw. klassifiziert. Trotz seiner Selten-
heit ist es fur fast alle medizinischen Fachrichtun-
gen interessant, da es nahezu alle Organsysteme
des Menschen betreffen kann,

Beschrieben sind Veranderungen in folgenden
Fachbereichen (Rodermund et al. [7]):

Augen: Verlegung der Trinenwege mit Epiphora, Blephariti-
den, Madarosis, Ektropien, Trichiasis, Lagophthalmus, Glas-
korper-/Linsen-/Hornhauttriibbungen, konjunktivale Héimor-
rhagien, Fundusblutungen, bilaterale Optikusblisse, arterio-
sklerotische und cotton-wool-Verdnderungen der Retina, Me-
lanose und Hiamosiderose des Plexus chorioideus.

HNO: Angewachsene Ohrldppchen, Makrotie, Trommelfell-
atrophie, Pneumatisationshemmungen, Epistaxis, Mittelohrent-
ziindungen, Mastoiditis, Sinusitis, Rhinitis, Pharyngitis, Tonsil-
litis, Gehorgangsatresie.

Knochen und Gelenke: QOsteoporose, asthenischer Bau, Brachy-
zephalie, Dreiecksgesicht, kleine Sella turcica, Entkalkung der
Zahnalveolen, Wirbelbogenspalten, rudimentire Dornfort-
sitze, Wirbelsiulenverkrimmung, Gelenkiiberstreckbarkeit,
Ankylosierung kleiner Gelenke, lange Extremitdten, Madon-
nenfinger, kurze Finger, Klinodaktylie, aseptische Knochen-
nekrosen, pathologische Frakturen.

Himatologie: Blutungsneigung mit Petechien oder Purpura
sowie intestinalen Blutungen, aplastische Anidmie, maligne
Neoplasien.

Herz und Gefdfe: Systolika, AV-Block, Linksschenkelblock,
Myokardhypertrophie, Himosiderinablagerungen, diffuse Nar-
benbildung, VergréBerung des linken Vorhofes, Ventrikelsep-
tumdefekt, offenes foramen ovale, abnorme Coronarostien, fi-
brotische Epikardflecken.

Respirationstrakt: erhohte Infektbereitschaft, fibrotische Lu-
gendysplasie, segmentale Lungenfibrosierung, Bronchiektasen,
Asthma bronchiale, pleuritische Affektionen.

Gastrointestinaltrakt: Hamatemesis, Teerstithle, Hypaziditit,
Diarrhoen, Dysphagie, Oesophagusdivertikel, -membranbil-
dungen, -strikturen, -varizen, Enteroptose, kleines Colon, Anal-
stenose. LebervergroBerung, -fibrose, -cirrhose, Himosiderose.
MilzvergroBerung oder -verkleinerung, Himosiderose, sidero-
tische Knotchen.

Urogenitalsystem : Hamaturie, Nephritiden, Fiillungsdefekte im
Nierenbecken-Kelch-System, Hydronephrose, Stenosen, fleck-
formige fokale Glomerulosklerose, fokale interstitielle Fibrose,
Phimose, Hypospadie, Hypogenitalismus, Spermiogenesesto-
rungen.

Zihne : Karies, peridontale Entziindungen, Zahnausfall, Zahn-
fleischbluten, miBgestaltete, unregelméBige, fehlende Zdhne,
Implantationsanomalien, braune Verfirbung.

Es handelt sich um ein x-chromosomal erb-
liches Leiden mit achtfachem Uberwiegen des
mannlichen Geschlechts. Als Ursache der multi-
plen Organverdnderungen wird eine Zellteilungs-
storung angenommen (Sirinavin und Trowbridge
[9]; Korz et al. [6].

Bei Patienten mit Dyskeratosis congenita wur-
den vermehrt Chromatidentranslokationen in
Leukozyten und Fibroblasten beschrieben (Burg-
dorf et al. [2]; Carter et al. [3]), ferner bei der gro-
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Ben Mehrheit Chromosomenanomalien, meist
Fragmentierungen (Rodermund et al. [7]). Mogli-
cherweise steht dieser Befund in Zusammenhang
mit der erhéhten Malignominzidenz (Korz et al.
[6]). Chromosomale Aberrationen sind dagegen
untypisch.

Urspriinglich war unser Patient zur interni-
stischen Durchuntersuchung stationir aufgenom-
men worden, da seinem Hausarzt die starke Ge-
wichtsabnahme innerhalb von 3 Jahren verdichtig
erschienen war. Es fanden sich auch bei unserem
Patienten mehrere der méglichen Organverdnde-
rungen. Nicht gefunden werden konnte jedoch
trotz der intensiven Durchuntersuchung eine Ur-
sache fiir die starke Gewichtsabnahme, die zur
Aufnahme gefiihrt hatte. Zu vermuten ist aller-
dings, daB irgendein neoplastisches oder evtl. auch
entziindliches Krankheitsbild sich entwickelt, aber
derzeit noch nicht klinisch diagnostizierbar ist. Fiir
die Zukunft ist daher eine engmaschige Kontrolle
des Patienten vorgesehen.
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