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Birt-Hogg-Dubé-Syndrom

Dieser Pneumothorax bleibt
in der Familie!
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Fallbeschreibung

Die 41-jahrige, sonst gesunde Nichtraucherin stellt sich
mit plétzlich einschiessenden Thoraxschmerzen auf
dem Notfall vor. Nach konventionell-radiologisch nach-
gewiesenem rechtsseitigem Pneumothorax erfolgt
eine Computertomographie (CT) des Thorax, diese zeigt
beidseitig mehrere verschieden grosse Zysten (Abb. 1).

Imklinischen Status fallen Hautveranderungen (Abb. 2)
im Bereich des Mittelgesichts auf. Diese konnen am
besten als noduldr beschrieben werden und sind von
weicher Konsistenz. Auf Nachfrage gibt die Patientin
an, dass in der Familie viterlicherseits die Hautveran-
derungen bei fast allen Mitgliedern bestehen. Ein Cou-

Abbildung 1: Die Computertomographie des Thorax (Sagittal-
schnitt) zeigt einen Pneumothorax sowie mehrere Zysten.
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sin habe zudem ebenfalls einen Pneumothorax ge-
habt, der Vater leide an einer chronisch-obstruktiven
Lungenerkrankung (COPD).

Bei Verdacht auf eine autosomal-dominant vererbte zys-
tische Lungenerkrankung wird eine genetische Testung
durchgefiihrt. Dabei ldsst sich wie vermutet die Dia-
gnose eines Birt-Hogg-Dubé-Syndroms nachweisen.

Diskussion

Das Birt-Hogg-Dubé-Syndrom ist eine seltene autoso-
mal-dominant vererbte zystische Lungenerkrankung
mit typischen Hautverdnderungen, sogenannten Fibro-
folliculomen. Nach klinischem Verdacht (haufig im Rah-
men eines Pneumothorax) wird die Diagnose genetisch
gestellt mit Nachweis einer pathogenen Mutation im
FLCN-Gen (Folliculin-Gen). Die Patienten sollten gene-
tisch beraten werden. Bei gehduftem Auftreten von Nie-
rentumoren ist ein initial jahrliches Screening mittels
Magnetresonanztomographie der Nieren empfohlen.
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Abbildung 2: Nodulédre Hautverdnderungen (die Publikation
erfolgt mit dem Einverstéandnis der Patientin).
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