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Im Neuenheimer Feld 400 %= 39-jahrige Patientin mit Nystagmus, Photophobie und Epistaxis
69120 Heidelberg

Abb. 1 <€ Okulokutaner Albinismus beim
Hermansky-Pudlak-Syndrom. a Diskret hypo-
pigmentierte Haut und Haare, b hypopigmen-
tierter Fundus, c hypopigmentierte Iris

Abb. 2 A CT-Thorax. Linker Hemithorax. Volumenminde- Abb. 3 A Thorax d.v. (a) und lateral stehend (b). Ausgedehnte bilaterale, links-
rung und,Honigwaben”-Struktur als Zeichen einer mas- betont interstitielle retikuldre Lungenverdanderungen
siven Lungenfibrose
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Vorgschichte v/ Eine 39-jéhrige Patientin wurde uns im Februar 2000 wegen herabgesetzter Sehschérfe, Nystagmus
und Photophobie zugewiesen. Die Familienanamnese der (aus dem Iran stammenden) Patientin
ergab, dass die Eltern der Patientin Cousins ersten Grades seien und ferner, dass eine Schwester an
ahnlichen Symptomen leide, wohingegen 3 Briider der Patientin keine ophthalmologischen
Symptome zeigen. Die Patientin gab an, wiederholt an starker Epistaxis zu leiden, welche in der
friihen Jugend sogar Bluttransfusionen nétig machte.

Befunde v/ Bestkorrigierter Visus beidseits 0,1; feinschldgiger horizontaler Nystagmus; iibriger orthoptischer
Status unauffallig, vordere Bulbusabschnitte mit ausgepragter Iristransillumination und schlitzfor-
migen Defekten; 10D rechts 13, links 11 mmHg. Funduskopisch zeigte sich an beiden Augen eine aus-
gepragte Hypopigmentation, ansonsten unaufféllige Befunde. Systemisch zeigte die Patientin eine
milde Hypopigmentierung von Haut und Haaren. Systemisch litt die Patientin an schwerer Lungen-
fibrose und hamorrhagischer Diathese mit resultierender Eisenmangelandmie und einer leichten
Niereninsuffizienz (Abb. 1,2, 3). Die Patientin verstarb im Oktober 2000 an terminaler Lungenfibrose.

Diagnose v/ == Hermansky-Pudlak-Syndrom

Diskussion v Das 1959 erstmals beschriebene Hermansky-Pudlak-Syndrom (HPS) [1] ist eine seltene, autosomal-
rezessiv vererbte Erkrankung, die durch spezifische okulokutane und systemische Veréanderungen
gekennzeichnet ist. Der ophthalmologische Status zeigt typische albinotische Veranderungen wie
Iristransillumination, einen hypopigmentierten Fundus sowie eine Foveahypoplasie mit resultieren-
der herabgesetzter Sehschérfe sowie Nystagmus. Die systemischen Verdnderungen beim HPS
beruhen auf Defekten der zytoplasmatischen Organellen (Lysosomen, Melanosomen), welche zu
schweren systemischen Komplikationen wie progressiver interstitieller Lungenfibrose und und
abnormer Thrombozytenaggregation mit hamorrhagischer Diathese fiihren.

Dementsprechend fiihrt die folgende klinische Trias zur Diagnose eines HPS:

1. tyrosinasepositiver okulokutaner Albinismus,

2. Akkumulation von zeroidlipofuszindhnlichem Material in den retikuloendothelialen Zellen
(Zeroidlipofuszinose),

3. eine Delta-“storage-pool“-Defizienz, welche zu verminderter Thrombozytenaggregation und
damit zu hamorrhagischer Diathese fiihrt.

Zur Zeit besteht keine Therapiemdglichkeit fiir das HPS und in den meisten Féllen ist die Lebenser-
wartung betroffener Patienten durch die Lungenfibrose sowie die gastrointestinalen Symptome
stark eingeschrankt [2]. Seit der erfolgreichen Klonierung des HPS-Gens im Menschen [3] und

der Identifizierung verschiedener, zum HPS fiihrender Mutationen [2, 3] wurden verschiedene
Tiermodelle etabliert, die der Erforschung der zum HPS fiihrenden molekularen Mechanismen
dienen [4,5].

Schlussfolgerung v/ Das Hermansky-Pudlak-Syndrom ist eine seltene Erkrankung, deren langsam progrediente systemi-
schen Beteiligungen oft lebensbedrohend sind. Bei der hier beschriebenen Patientin waren die
kutanen Symptome des Albinismus angesichts der Herkunft aus dem asiatischen Raum nicht sofort
ersichtlich. Der behandelnde Augenarzt sollte daher bei jedem Vorliegen eines okulo(kutanen)
Albinismus auch eine griindliche internistische Untersuchung veranlassen, um ein eventuell vorlie-
gendes HPS auszuschlieBen.
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