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Einleitung
!

Mehr als 150 distinkte Syndrome wurden be-
schrieben, bei welchen es zu Entwicklungsstörun-
gen der Haare kommt, und es ist demnach sehr
schwierig, alle diese Fehlbildungen zu überbli-
cken. Insbesondere besteht keine allgemein aner-
kannte Klassifikation. Man kann die Syndrome
klassifizieren in unterschiedliche Erbgänge [2],
genetische Aberrationen [3] oder aufgrund der
klinischen Bilder. Letztere Klassifizierung ist gera-
de bei den angeborenen Hypotrichosen (HT) eini-
germaßen praktikabel [5]. So kann man untertei-
len in HT ohne assoziierte Defekte (z.B. Marie-
Unna HT), HT mit assoziierten Defekten (z.B. mit
mentalen Retardierungen, Skelettanomalien oder
Ichthyosen) und die große Gruppe der HTverbun-
den mit einem ektodermalen Dysplasie-Syndrom
(z.B. Abnormalitäten der Zähne, Nägel oder
Schweißdrüsen).

Anamnese
!

17-jährige Patientin, die seit dem 3. Lebensjahr an
einer Haarwachstumsstörung leidet. Die Patien-
tin ist Einzelkind und in der Familie sowie in der
Verwandtschaft sind keine speziellen Hautverän-
derungen oder Krankheiten bekannt.

Befunde
!

Klinischer Befund
Betroffen ist das Capillitium. Man sieht spärliche,
feine, pigmentierte Haare und unregelmäßige
kahle Stellen (●" Abb. 1). Ein Effluvium besteht je-
doch nicht. Die Augenbrauen sind schwach ausge-
bildet. Weiter fallen eine birnenförmige Nase, ein
verlängertes Philtrum, etwas abstehende Ohren
und verkürzte Finger sowie zarte und brüchige
Fingernägel auf; Fehlstellungen der Frontalzähne.
DieWeisheitszähne fehlen. Die Patientin ist etwas
klein, aber psychisch altersentsprechend entwi-
ckelt (●" Abb. 2).

Laborbefunde
Die Routinelaborparameter und der Hormonsta-
tus sind altersentsprechend im Normbereich.

Radiologische Befunde
Die ap-Aufnahmen zeigten eine deutliche Verkür-
zung der Mittelphalanx und Endphalanx D I bds.
sowie eine deutliche Verkürzung der Mittelpha-
lanx D II und D V bds. Keine Epiphysenbereiche
mehr abgrenzbar. Regelrechte Darstellung des
Handwurzelskeletts sowie des Radius und der Ul-
na. Keine Arthroseanzeichen.
Die Randkanten der Mittelphalanx D II und D IV
zeigten sich basalseitig leicht ausgezogen, glei-
chermaßen wie das Daumengrundgelenk und
das Endglied beidseits. Zusammenfassend sind
die Veränderungen des Endgliedes D I mit der
deutlichen Verkürzung sowie der Mittelphalanx
D II und D V typisch für das Vorliegen eines Tri-
cho-Rhino-Phalangealen Syndroms (●" Abb. 3
und 4).

Trichogramm
Bei der Untersuchung zeigten sich 23% Anagen-
haare ohne Wurzelscheiden, 38% abgebrochene
Haare, 37% Telogenhaare und 2% dystrophische
Haare.

Zusammenfassung
!

Das Tricho-Rhino-Phalangeale Syndrom ist ein
sehr seltenes Krankheitsbild, welches aber kli-
nisch meist recht einfach zu diagnostizieren ist.
In dieser Kasuistik wird eine neue Patientin be-
schrieben und die typischen Symptomeherausge-
arbeitet.
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Diskussion
!

Das Tricho-Rhino-Phalangeale Syndrom (TRPS) ist ein sehr selte-
nes Krankheitsbild, welches aber klinisch meist recht einfach zu
diagnostizieren ist. Es wurde 1966 von dem Schweizer Kinder-
radiologen Giedion als Syndrom abgegrenzt [1], die Patienten fal-
len oft durch ihre spezielle Fazies auf, in der eine birnenförmige
Nase und ein flaches, verlängertes Philtrum dominieren. Dünnes,
ausgelichtetes Kopfhaar und kleine Hände komplettieren den kli-
nischen Eindruck. Seit 2000 ist bekannt, dass sich das defekte
TRPS-Gen auf dem Locus 8q24.12 befindet [4]. Die Vererbung ist
in den meisten Fällen autosomal dominant, jedoch ist der gona-
dale Mosaizismus sehr häufig und „verdeckt“ deshalb möglicher-
weise rezessive Formen. Bis heute wurden 3 Typen herausge-
arbeitet [3]. Bei Typ I und III besteht eine Haploinsuffizienz eines
spezifischen Zinkfinger-Proteins, welches einen möglichen
Transkriptionsfaktor darstellt. Klinisch kannman diese Typen un-
terscheiden, indem beim TRPS I kegelförmige Epiphysen der
Phalangen gefunden werden, evtl. auch Hüftmalformationen,
während beim TRSP III- oder auch Sugio-Kajii-Syndrom eine star-
ke Verkürzung der Metacarpalphalangen und/oder der Metatar-

Abb. 1 Hypotrichose am Hinterkopf.

Abb. 2 Birnenförmige Nase und verlängertes Philtrum.

Abb. 3 Verkürzung der Mittelphalangen D 2 und D 5.

Abb. 4 Verkürzung der Endphalangen D1.
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salphalangen vorliegt [6]. Im Gegensatz dazu findet man bei TRPS
II, auch Langer-Giedion-Syndrom, mentale Defizite und Exosto-
sen.
Bei der hier vorgestellten Patientin handelt es sich am wahr-
scheinlichsten um ein TRPS I, da die Metacarpale vornehmlich
betroffen sind, die Mittelhandknochen nicht verändert sind und
eine altersentsprechende Intelligenz vorliegt. Die typische bir-
nenförmige Nase, verbunden mit dem schütteren Kopfhaar, was
ja bei allen Patienten der TRPS-Gruppe gefunden wird, wies den
Weg zur Gruppe der Tricho-Rhino-Palangealen Syndrome, die
Röntgenaufnahme der Hände führte dann zur Diagnose. Eine
Therapie der Hypotrichose ist nicht möglich.

Abstract

Tricho-Rhino-Phalangeal Syndrome
!

The Tricho-rhino-phalangeal syndrome is a very rare disease pat-
tern, but is clinically frequently diagnosed in a quite simple man-
ner. In this report a new female patient is described and the typ-
ical symptoms are elaborated.
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