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I 1. Auflage

Kollagenosen Sekundare Vaskulitissyndrome sind Folge einer bekann-

SELTENE RHEUMATISCHE ERKRANKUNGEN

Kollagenosen sind im Kindesalter seltene rheumatische
Systemerkrankungen unbekannter Ursache, bei deren
Entstehung das Immunsystem eine wichtige Rolle
spielt, indem es kdrpereigene Strukturen angreift
(»Autoimmunpathogenese«). Die dadurch entstehen-
den rheumatischen Entziindungsvorgange liegen im
Gegensatz zur juvenilen idiopathischen Arthritis (JIA)
schwerpunktmaBig auBerhalb der Gelenke (»extra-
artikular«): Beim systemischen Lupus erythematodes (SLE)
sind vor allem innere Organe und Haut betroffen, bei der
Dermatomyositis die Muskulatur und die Haut, bei der
systemischen Sklerose die Haut und innere Organe, beim
Sjégren-Syndrom die Speicheldriisen (Tabelle 1).

Ein Hauptunterschied zum Erwachsenenalter liegt in
der méglichen Beeintrachtigung des Langenwachstums.
Dermatomyositis und zirkumskripte Sklerodermie begin-
nen nicht selten bereits im Kleinkindalter, wahrend die
Ubrigen Kollagenosen sich im Schulalter, meist nach
dem 10. Lebensjahr manifestieren. Charakteristisch fiir
Kollagenosen ist der Nachweis typischer Autoantikdrper,
z. B. gegen Doppelstrang-DNS (SLE), gegen das Mi-
Antigen (Dermatomyositis) oder gegen das SS-A-Antigen
(Sjégren-Syndrom). Die medikamentdse Therapie mit
Glucocorticoiden (»Kortison«) und Immunsuppressiva
(z. B. Methotrexat) soll die Autoimmun- und die Entziin-
dungsreaktion dampfen. Die Prognose der Kollagenosen
hat sich im Laufe der letzten Jahrzehnte zunehmend ver-
bessert.

Primare Vaskulitissyndrome

Bei den Vaskulitissyndromen laufen die rheumatischen
Entziindungsvorgédnge primdr in den Wanden von Blut-
gefdBen ab. Dadurch werden die BlutgefdBe geschadigt,
was zu Durchblutungsstérungen der von dem betreffen-
den Blutgefal versorgten Gewebe fiihrt. Werden z. B.
BlutgefdlBe der Haut betroffen, so kann das betreffende
Hautareal geschadigt werden, z. B. kann sich ein
Geschwiir bilden. Werden BlutgefdBe der Niere oder
des Gehirns betroffen, so kénnen die Niere oder das
Gehirn geschadigt werden (Beispiele in Tabelle 2). Bei
den primaren Vaskulitissyndromen ist der Ausléser der
Erkrankung unbekannt.

ten Grunderkrankung, z. B. Vaskulitis im Rahmen eines
SLE oder im Rahmen einer Infektion. In Mitteleuropa stellt
die Purpura Schonlein-Henoch (PSH) die haufigste prima-
re Vaskulitis bei Kindern und Jugendlichen dar, weltweit
das Kawasaki-Syndrom (80% < 4 Jahre), gefolgt von der
Takayashu-Arteriitis (vorwiegend Jugendliche) (Tabelle
2). Die PSH heilt in den meisten Fallen nach einigen
Wochen (bis Monaten) vollstandig aus und bedarf, im
Gegensatz zur Takayasu-Arteriitis, in der Regel keiner
Glucocorticoid- oder immunsuppressiven Therapie. Das
Kawasaki-Syndrom hat dann eine gute Prognose, wenn
friihzeitig per intravendser Infusion Immunglobuline ver-
abreicht werden.

Infantile Sarkoidose

Bei der Sarkoidose kommt es aus bislang unbekannter
Ursache zu knétchenformigen Entziindungen in verschie-
denen Organen, z.B. in der Lunge. Selten manifestiert
sich diese Erkrankung auch im Kindesalter, und zwar vor
allem im Kleinkindalter. Sie ist dann charakterisiert durch
Hautausschlage, Polyarthritis (d. h. mehr als fiinf Gelenke
betroffen), doppelseitige Regenbogenhautentziindungen
und auch Beteiligung innerer Organe.

Blau-Syndrom

Das Blau-Syndrom ist eine spezielle Form der infantilen
Sarkoidose, bei der es zuséatzlich zu einer Beugekontraktur
in den Fingermittelgelenken kommt (»Kamptodaktylie«).
Molekulargenetische Untersuchungen haben ergeben,
dass das Blau-Syndrom auch zu den angeborenen, so
genannten »periodischen Fiebersyndromen« (s. u.) zu
rechnen ist.

Periodische Fiebersyndrome
(Autoinflammationssyndrome)
Bei den hereditaren (angeborenen) Autoinflammations-
syndromen (von griech. »auto« - selbst und lateinisch
»inflammatio« - Entziindung) kommt es wiederkehrend

zu Entzlindungsschiiben mit Fieber, Hautausschlagen,
Arthritis und Organbeteiligung. Im Gegensatz zur
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Tabelle 1 | Im Kindes- und Jugendalter vorkommende Kollagenosen

Schmetterlingserythem u. a., Schleimhaut-Aphthen,
Verminderung von roten / weiBen Blutkdrperchen
und von Blutplattchen, Nieren-, Herzentziindung,
ZNS-Schadigung

Systemischer Lupus erythematodes

Dermatomvositis Hautausschlage, Muskelentziindung mit
y Muskelschwdche und -schmerzen

Systemische Sklerose Hautverh"ar_tung, Nieren-, Herz-, Lungen-,
Darmschadigung

Sisaren-Syndrom Augen-, Mundtrockenheit, Entziindung innerer

1°9 y Organe, z. B. Niere, Lunge

Mischkollagenose Symptomatik von mindestens zwei der
0. g. Kollagenosen

Umschriebene Hautverhartungen,

Sonderform: zirkumskripte Sklerodermie . . .
keine Beteiligung innerer Organe

Tabelle 2 | Die im Kindes- und Jugendalter haufigsten primaren Vaskulitissyndrome

Fieber, Bindehautentziindung, Rétung der
; Handinnenflachen und FuBsohlen, Hautausschlage,
Kawasaki-Syndrom Lymphknotenschwellungen

Gefahr: Schadigung der Herzkranz-BlutgefaRe

Purpura Schénlein-Henoch Hautausschlag, Bauchschmerzen, Arthritis;
P Komplikation: chronische Nierenentziindung

o Fieber, Durchblutungsstérungen von Armen und

Ve el i Beinen, Ohnmachtsanfélle, Schlaganfall

In Deutschland meist Tiirken betroffen:

Aphthen im Mund- und Genitalbereich, Arthritis,

Regenbogenhautentziindung, rétliche / blauliche

Hautknoten (»Erythema nodosumc)

Morbus Behcet
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Tabelle 3 | Periodische Fiebersyndrome (Autoinflammationssyndrome)

Periodisches Fiebersyndrom Symptomatik im Erkrankungsschub

Fieber, Bauchschmerzen, Arthritis
Schubdauer: 1-3 Tage, Gefahr: Amyloidose

Familidres Mittelmeerfieber

Hvper-laD-Syndrom Fieber, Bauch-, Gelenkschmerzen, Hautausschldge
yperigt-oy Schubdauer: 3-7 Tage

Fieber, Bauch-, Gelenk-, Muskelschmerzen,

TRAPS Hautrotungen

Schubdauer: 7-10 Tage, Gefahr: Amyloidose

PAPA-Syndrom Chronische Arthritis, Akne, Hautgeschwiire

Fieber, Gelenkschmerzen, nesselartige
Familidre Kalteurtikaria Hautausschlage
Schubdauer: 12-72 Stunden

Fieber 12-48 h, Gelenksymptomatik,
Bauchschmerzen, nesselahnliche, nicht

Muckle-Wells-Syndrom juckende, langer andauernde Hautausschldge,
im Langzeitverlauf Innenohrschwerhdrigkeit,
Gefahr der Amyloidose

Beginn bei Geburt mit Hautausschldgen,
chronischer Verlauf mit Gelenk- / Knochen-
CINCA- bzw. NOMID-Syndrom verdnderungen (z. B. Riesen-Kniescheibe),
neurologischen Symptomen, Regenbogenhaut-
entziindung, Wachstumsstdrungen

Abkiirzungen | IgD - Immunglobulin D | TRAPS - Tumornekrosefaktor-Rezeptor assoziiertes periodisches

Syndrom | PAPA - pyogene-Arthritis-Pyoderma-gangraenosum-Akne | CINCA - chronisch - infantil -
neurologisch - cutan - artikular | NOMID - fiir englisch: neonatal onset multisystem inflammatory disorder




rheumatischen Entziindung im eigentlichen Sinne
ist hier die Ursache bekannt. Es handelt sich um eine
angeborene (deshalb Erkrankungsbeginn meist im
Kindesalter) Erbgutschddigung im Bereich der die
Entziindungsreaktion kontrollierenden Gene. Entziin-
dungsreaktionen sind zur Abwehr von Infektionen lebens-
wichtig. Bei rheumatischen Erkrankungen und bei den
Autoinflammationssyndromen entwickeln sich jedoch
Entziindungen ohne verursachende Infektion und richten
sich gegen den eigenen Organismus. Wahrend man bei
rheumatischen Entziindungen »Autoimmunreaktionenc«
im Blut nachweisen kann (z. B. antinukledre Antikdrper),
finden sich bei den Autoinflammationssyndromen keine
Autoimmunreaktionen.

»Chronische rekurrierende multifokale Osteomyelitis,
Synonym oder auch Sonderform: chronische nichtbak-
terielle Osteomyelitis: Wahrend es bei der JIA zu einer
chronischen Entziindung der Gelenkschleimhaut kommt
(in deren Gefolge Gelenkknorpel und zugehdrige
Knochenanteile geschadigt werden kénnen), liegt bei der
CRMO eine chronische Entziindung unbekannter Ursache
von Knochenmark und Knochen vor. In Analogie zur JIA
kénnte man also von einer »juvenilen idiopathischen
Osteomyelitis« sprechen. Alle Knochenbereiche kénnen
betroffen sein. Entsprechend bunt ist die Symptomatik.

Betrifft die Entziindung eine Knochenregion in der Nahe
eines Gelenkes, so kann die Entziindung auch auf das
Gelenk tibergreifen und zu einer (so genannten »sympa-
thischen«) Arthritis fihren und zu Verwechslungen mit
einer JIA Anlass geben. Zu den im Rahmen einer CRMO
besonders haufig betroffenen Knochenregionen gehéren
das Schienbein, das Schlusselbein und die Wirbelkérper.
Im Bereich des entziindeten Knochens entstehen
umschriebene Schmerzen. In einem Drittel der Falle
kommt es auch zu Hauterscheinungen (»palmo-plantare
Pustulose« - eine umschriebene Blaschenbildung und
Hautrétung an Handinnenflachen und FuBsohlen).

Therapeutisch werden nichtsteroidale Antirheumatika
wie lbuprofen eingesetzt, je nach weiterem Verlauf
kann die Therapie durch weitere Medikamente wie
Immunsuppressiva verstarkt werden. In den meisten
Féllen heilt die CRMO nach Monaten bis Jahren aus.

Spezielle Stoffwechselerkrankungen

Friiher nur symptomatisch behandelbare, sehr seltene
Stoffwechselerkrankungen, bei denen angeboren bestimm-
te Enzyme fehlen, kénnen nunmehr durch eine sehr teure
Enzymersatztherapie behandelt werden. Beispiele, die
auch den Bewegungsapparat betreffen: Morbus Fabry,
Morbus Gaucher, Mukopolysaccharidose Typ I-Scheie.

Angeborene Skelettdysplasien

In Féllen von Gelenkschwellungen und -schmerzen
ohne erkennbare eindeutige lokale Entziindungszeichen
und ohne entziindliche Laborerscheinungen (normale
Blutsenkungsgeschwindigkeit, normales CRP) muf3
auch daran gedacht werden, dass es sich selten
einmal um angeborene, im Verlauf zunehmende
Skelettveranderungen handeln kann: Diagnoseverdacht
durch Rontgendiagnostik, Diagnosesicherung durch
molekulargenetische Untersuchung. Beispiele: »Progres-
sive pseudorheumatische Arthropathie des Kindesalters
(PPAC), Camptodactylie-Arthropathie-Coxa-vara-Perikar-
ditis-Syndrom (CACP).

Ausfiihrliche Texte zu den seltenen rheumatischen
Erkrankungen im Kindesalter gibt es im Internet:
www.rheuma-lige.de/seltene
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