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Malattia di Besnier - Boeck - Schaumann

in due sorelle gemelle
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La malattia di Besnier-Boeck-Schaumann (B. B. S.), ¢ stata oggetto in questi due
ultimi decenni di numerose ricerche da parte internistica, dermatologica e di altre
specialita, che non hanno tuttavia portato ad una definitiva chiarificazione del pro-
blema eziologico.

Dal punto di vista dermatologico si & oggi generalmente d’accordo nel considerare
il lupus pernio, I’angiolupoide di Brocq-Pautrier, i sarcoidi di Boeck nella forma dis-
seminata a piccoli noduli, a grossi nodi ed in quella diffusa, quali diverse espressioni
cliniche di un unico quadro morboso: la malattia di Besnier-Boeck-Schaumann. An-
cora discussa ¢ ’appartenenza allo stesso quadro dei sarcoidi di Darrier-Roussy, men-
tre leritema nodoso viene considerato come una possibile sindrome concomitante,
senza che la natura esatta dei rapporti col quadro in discussione sia a tutt’oggi meglio
precisata.

Non sembra dai dati della letteratura a nostra disposizione che la malattia di B.B.S.
possa essere considerata quale una forma morbosa ereditaria. Tuttavia sono stati de-
scritti casi di tale malattia in fratelli e pili recentemente in gemelli probabilmente
monozigoti. Ci ¢ sembrato percid non del tutto priva di interesse la pubblicazione
di un’osservazione personale, risalente ad alcuni anni fa e riflettente la presenza di
una tipica manifestazione cutanea della malattia di B. B. S. in due sorelle gemelle.

1. Descrizione dei nostri casi

ALBERO GENEALOGICO

L’albero genealogico delle nostre gemelle, Annalisa e Rosa di Haslack i/K, poté essere
ricostruito con non lieve difficolta. Esso & rappresentato nella figura 1.

Nella seconda generazione dello stipite paterno si nota la presenza di una gravidanza
bifemminile della quale non si riusci a stabilire la diagnosi di zigotismo: essa ¢ preceduta
da due gravidanze semplici ed & seguita da altra gravidanza semplice. Nella 22 generazione
dello stipite materno si notano due aborti successivi, seguiti da 5 gravidanze normali.

Il padre, deceduto a 64 anni per carcinoma allo stomaco, ha sofferto per lunghi anni
di una dermatosi caratterizzata da chiazze eritemato-squamose ai gomiti ed alle ginocchia
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(psoriasi?) Di una dermatosi non meglio precisata ha sofferto una zia paterna. La madre &
deceduta a 59 anni per broncopolmonite. Due fratelli ed una sorella viventi, non hanno
avuto malattie degne di nota.

GRAVIDANZA E PARTO

La gemellanza prende il 4° posto nell’ordine di generazione della madre. Al momento
del parto la madre era sui 40 anni. Le g precedenti gravidanze avevano avuto decorso normale.
Nella fattispecie la diagnosi di gemellanza non sembra sia stata posta in precedenza: 'in-
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Fig. 1

tervallo tra quest’ultima gravidanza e la precedente era stato di 2 anni. L’assistenza al parto
che si ¢ svolto normalmente — venne fornita da un’ostetrica. Non & pero possibile stabilire —
in base all’anamnesi — se vennero riscontrate una o due placente, uno o due sacchi coriali.

ANNALISA

Anamnesi personale. Prima nata da parto gemellare, ebbe allattamento misto; sviluppo
fisico-psichico regolare. Soffri a 5 anni di morbillo, a 6 anni di pertosse, a 16 anni di una forma
broncopolmonare. Sposd a 22 anni un operaio, dal quale ebbe due figlie che godono buona
salute.

E. 0. Statura cm. 159, peso Kg. 61. Pannicolo adiposo sottocutaneo modicamente svi-
luppato. L’esame del vari apparati e sistemni & del tutto negativo con la sola eccezione dell’ap-
parato tegumentario.

L’attuale dermatost risale a 7 anni prima della nostra visita ed ha avuto inizio alla guan-
cia destra sotto forma di piccole papule disseminate di grandezza variabile da un grano di
miglio ad un cece, di colorito rosso brunastro appena rilevate sul piano cutaneo circostante.

Le lesioni hanno successivamente acquistato un carattere maggiormente infiltrativo,
la cute in loro corrispondenza si & assottigliata e si & ricoperta di numerose teleangectasie.

Al momento dell’esame la dermatosi appare costituita dalla confluenza di numerose
lesioni. Tutta la guancia presenta una diffusa infiltrazione delle dimensioni di ecm. 7 in lun-
ghezza per g in altezza, di colorito grigiastro, sulla quale — solo nelle zone piu periferiche —
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si rendono evidenti alcuni elementi isolati. Gli ispessimenti sono lividi, omogenei, diffusi,
di colorito rosso brunastro con leggera tonalita vinosa. Sulla superficie si osservano numerose
teleangectasie. Al centro si nota una certa regressione del processo, con presenza di tessuto
atrofico cicatriziale.

L’esame istologico di un pezzo biopsico prelevato al margine superiore della lesione ha
dato i seguenti risultati (fig. 2): epidermide molto sottile. Limiti dermo-epidermici netti, per
lo pitt contrassegnati da una linca retta. Immediatamente al disotto dell’epidermide, nel
derma superficiale ed in tutto il derma medio si osservano numerosi formazioni nodulari,
riavvicinate ed in parte confluenti. Tali formazioni sono costituite quasi esclusivamente da
cellule epitelioidi spesso sovrapposte, a disposizione concentrica. In alcuni punti si osservano
anche cellule giganti tipo Langhans. Rare cellule linfoidi, visibili solo in corrispondenza di
alcuni noduli, in posizione periferica.

Rosa

Anamnesi personale. Seconda nata dal parto gemellare, ebbe allattamento misto, sviluppo
fisico-psichico regolare. Soffrl delle comuni malattie esantematiche dell’infanzia. Nessuna
malattia degna di nota sino al momento della comparsa dell’attuale dermatosi che segui di
pochi mesi o settimane (la paziente non ¢ in grado di precisare esattamente le date) quella
della sorella. E nubile.

E. O. Statura cm. 159, peso Kg. 65. Discreto sviluppo del pannicolo adiposo sottocu-
taneo. Nulla a carico dei vari sistemi ed apparatit ad eccezione della cute.

La dermatosi ha sede alla guancia destra ed ha avuto un’evoluzione pressoché analoga
a quella presentata dalla malattia di cui softre la sorella Annalisa.

Attuaimente ¢ rappresentata da una infiltrazione diffusa che si estende dallo zigomo
all’arcata mandibolare di colorito rosso vivo, leggermente sopraelevata sul piano cutaneo
circostante. Sono presentl numerose teleangectasie su tutta I’estensione della chiazza. Alla
periferia sono visibili alcune formazioni nodulari, grandi quanto un cece, piu elevate sul
piano cutaneo che non il resto della lesione infiltrativa. Modica regressione della dermatost
nelle zone centrali.

Un esame istologico (fig. 3) ha permesso di rilevare un notevole assottigliamento del-
I'epidermide, una sfumatura delle normali ondulazioni che contrassegnano i limiti dermo-
epidermici e la presenza in tutto il derma di formazioni nodulari di varie dimensioni; co-
stituite in grande prevalenza da cellule epitelioidi con qualche cellula gigante tipo Langhans.
Scarsi 1 linfociti.

2. Discussione clinica

In definitiva le nostre due pazienti presentavano in analoghe sedi (guancia D.)
una dermatosi infiltrativa, in parte diffusa, in parte nodulare, con una certa tendenza
alla regressione periferica, con superficie di colorito rosso brunastro con tendenza al
vinoso. L’anamnesi faceva pensare che la dermatosi fosse originata dalla confluenza
di singoli elementi papulosi.

In base a questi dati poteva essere sospettata ¢ prospettata la diagnosi di sarcoide
di Boeck nella forma disseminata a piccoli noduli: in nessun caso essa poteva perd
essere posta con certezza, potendo le stesse manifestazioni cliniche far ugualmente
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Fig. 4
1° caso di Gilg Ingrid
(per gentile concessione

dell’ Autore)

Fig. 5
2° caso di Gilg Ingrid
(foto escguita a distanza
di alcuni anni dalla pre-
cedente)
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sospettare differenti forme di tubercolosi cutanea, di sifilodermi secondari, di derma-
tomicosi, di epiteliomi superficiali.

Non rientra negli scopi di questa nota un dettagliato studio diagnostico-differen-
ziale tra queste varie dermatosi ¢ la malattia di Besnier-Boeck-Schaumann nella forma
disseminata a piccoli noduli.

L’esame istologico era nella fattispecie assolutamente caratteristico e tale da fugare
ogni ombra di dubbio. La presenza in ambedue i casi di nodi multipli, di varie dimen-
sioni, in parte confluenti, situati nel derma superficiale e medio e costituiti quasi esclu-
stvamente da cellule epitelioidi con scarse cellule giganti e linfocitarie permetteva non solo
di stabilire la diagnosi di sarcoide di Boeck, ma anche di esattamente declimitarne e
precisarne la varieta istologica: « forma disseminata, a piccoli noduli ».

Ovviamente sarebbe stato interessante praticare nelle nostre pazienti altri esami
quali: radiografia del torace, test alla tubercolina, prove biologiche nell’animale da
esperimento, reazione di Kveim. Va perd tenuto presente che la nostra attenzione sui
due casi fu incidentalmente attratta riorganizzando listoteca della clinica, ove era
stato fatto in precedenza un prelievo biopsico. Visitate al loro domicilio le p. si sono
rifiutate di sottoporsi a qualsiasi altro esame e non si sono lasciate fotografare.

3. Discussione genetica

La necessita di uno studio genetico della malattia di Besnier-Boeck-Schaumann
¢ sottolineato da Lutz nel suo recente trattato di dermatologia: ¢ soprattutto in base
a considerazioni genetiche che lo Schaumann giunse alla conclusione che la malattia
che porta il suo nome debba essere inquadrata tra le linfogranulomatosi benigne.

Prima di soffermarmi a discutere alcuni elementi relativi ai miei casi, desidererei
ricordare brevemente 1 dati della letteratura che si riferiscono alla presenza della
malattia di B. B. S. in membri della stessa famiglia: tali dati sono riassunti nella ta-
bella seguente, che ¢& ricavata con qualche modificazione ed alcuni aggiornamenti da
un lavoro di Ingrid Gilg:

Autore Eta Sede della lesione Lo
Grado parentela . . Osservazioni
anno (anni) Quadro clinico
Sellei Non precisato Diagnosi non corretta: 1 sar-
e Berger. coidi di Boeck sono confusi con
1926 il morbo di Kaposi e i tumori
di Spiegler e Joscph.
Dressler fratello 25 Tumefazioni linfoghiando- Nei due casi la diagnosi venne
1938 lari e infiltrazioni miliari ai basata sul quadro clinico e ra-
polmoni. diologico. Manca biopsia.
sorella 28 Quadro analogo.
Dressler fratello 24 Ombre ilari massive ai pol- Diagnosi basata su quadro
1939 moni. clinico e radiologico. Manca
fratello 19 Quadro analogo. biopsia.
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Autore Grado parentela Eta Sede della Ies.ione Osservazioni
anno (anni) Quadro clinico
Bergmann fratello 27 Lesioni cutanee, ombre mas- Biopsia: tipico sarcoide di
1939 sive ilari ai polmoni. Boeck.
Autopsia: concomitante tu-
bercolosi.
sorella 25 Quadro analogo. Diagnosi basata su quadro
clinico e radiologico.
Mc.Corman | sorella 54 Lesioni cutanee. Biopsia: tipico sarcoide di
1939 Lesioni polmonari. Boeck.
sorella 61 Lesioni cutanee. Quadro clinico cutaneo tipico
per il sarcoide di Boeck.
Richter sorella 32 Lesioni cutanee. Tumefazione Biopsia: tipico sarcoide di
e Richter di noduli linfatici ilari ai pol- | Boeck.
1939 moni.
sorella 20 Lesioni cutanee Diagnosi basata sul quadro
Lesioni ossee. clinico e radiologico.
Elshout madre 49 Occhi, polmoni.
1942 figlia 24 Polmoni.
Elshout fratello 13 Polmoni.
1942 fratello 8 Polmoni.
Boggild sorella 5 Lesioni ossee. Diagnosi di sarcoide di Boeck
1942 sorella 3 Lesioni ossee. molto dubbia.
Robinson fratello 25 Lesioni cutanee e polmonari Reperto istologico nei 2 casi
e Hahn Febbre uveo parotidea. tipico del sarcoide di Boeck.
1947 fratello 29 Lesioni cutanee e polmonari.
Febbre uveo parotidea.
fratello 31 Lesioni cutanee e polmonari. Istologia tipica. Autopsia
Febbre uveo parotidea. anche tbc.
fratello 21 Linfonodi-lesioni polmonari. Istologia tipica.
fratello 22 Febbre uveo parotidea, lesioni Diagnosi clinica, radiologica
r polmonari e linfonodulari. ed istologica.
fratello 25 Febbre uveo parotidea. Diagnosi clinica e radiologica.
‘ sorclla ? Non esaminata.
Leitner padre ? Polmoni. Diagnosi clinica.
1949 figlio 26 Polmoni e midollo. Diagnosi clinica e puntura

sternale.

14 — A. Ge. Me. Ge. - Vol. IX
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Autore Grado parentela Ea Sede della l.es.ione Osscrvazioni
anno | (anni) | Quadro clinico i

Kuklova- fratelli Lavoro non reperibile citato
Sturova da Leitner.
1947
Leitner fratello 22 Infiltrati miliari polmonari. |  Diagnosi clinica, radiologica,
1949 test tubercolina.

sorella 25 Infiltrati miliari polmonari. .  Diagnosi clinica, radiologica,

Eritema nodoso. | test tubercolina.
Sherer fratello 22 Febbre uveo-parotidea, para- Istologia tipica sia nella cute
e Kelley (gemello) \' lisi facciale, iperplasia linfatica, | che nei linfonodi (gemeclli pro-
1949 lesioni polmonari, infiltrati cu- | babilmente monozigoti).
tanel papulosi.
fratello 22 Quadro perfettamente iden- Istologia tipica sia nella cute
(gemello) tico. che nei linfonodi.
i
Gilg Ingrid | sorella 39 Noduli rosso bluastri a dispo- Istologia tipica. Sorelle pro-
1952 (gemella) sizione annulare alla fronte babilmente monozigoti
! (Sinistra); foci miliari giallo-
| gnoli in seguito a vitro-pressione.

sorella 39 J Quadro clinico analogo Istologia tipica.

(gemella) | (figg. 4-5).
Siegenthaler | madre Bock dell’ilo Accertamento radiologico.
e Zuber G. | figlio 11 Bock dell’ilo Accertamento istologico ¢ ra-
1957 Iperplasia linfatica diologico.

4 altri Ingrossamento dell’ilo Bock fortemente sospetto.

figli Polimicroadenia

Tubercolina negativa.

Dai dati della letteratura testé citati risulta anzitutto che la diagnosi di malattia
di Besnier-Boeck-Schaumann non ha potuto in ogni caso essere fissata in modo certo:
talora la malattia ¢ stata confusa con forme morbose assai diverse come nel caso di
Sellei ¢ Berger, pil spesso la diagnosi € stata posta solo in base a dati clinici e radiolo-
gici o a test tubercolinici: mentre unicamente un chiaro reperto istologico avrebbe
potuto permettere di stabilire in modo inequivocabile la natura dell’affezione.

Tenendo presente queste riserve, i dati della letteratura vanno, a mio modo di ve-
dere, separatamente discussi per cio che riguarda i fratelli non gemelli ed i gemelli.

Nella casistica di Dressler ¢ particolarmente significativa I’osservazione dcll’autore
secondo la quale sia il fratello e la sorella che 1 due fratelli da lui studiati mostrarono
una evoluzione del quadro morboso perfettamente sovrapponibile. Notevole anche
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il fatto che il fratello e la sorella colpiti da malattia di B. B. S. presentavano tra tutti
i fratelli della famiglia il maggior numero di punti di contatti sia fisici che psichici

Il fratello e la sorella dalla casistica di Bergman soffrivano di una forma cutanea
della malattia di B. B. S. che mostrava nei due casi evidenti affinita di sede, di tipo
clinico, di evoluzione. Notevoli anche in questo caso le somiglianze fisiche tra i fra-
telli ed in particolare I’obesita.

Anche nei cast di Mc. Corman le lesioni cutanee erano simili. E cosl pure nei pri-
mi due casi di Robinson ¢ Hahn interessanti contatti poterono essere stabiliti relati-
vamente al tipo clinico e all’evoluzione delle lesioni cutanee presentate dai due fratelli.
Colpisce anche il fatto che tutti due 1 fratelli soffrirono contemporaneamente di febbre
uveoparotidea. 4 dei fratelli studiati dallo stesso autore in una altra famiglia pre-
sentarono contemporaneamente manifestazioni varie della malattia di B. B. S. e feb-
bre uveoparotidea.

Ma ben maggiori sono i punti di contatto tra i gemelli che abbiamo ricordato nella
tabella bibliografica. Sherer ¢ Keller (1949) non citano nella loro memoria i metodi
impiegati per stabilire se 1 due gemelli erano — come essi ritengono — monozigoti.
Affermano pero che erano molto simili fisicamente, analoghi nel comportamento,
vicini in diverse manifestazioni della vita affettiva e facilmente confondibili... Cio
che colpisce ¢ la completa analogia nello sviluppo della malattia di B. B. S. nei due
casi: febbre uveoparotidea, paralisi del facciale, tumefazione di tutti i linfonodi, ana-
loghe lesioni polmonari, lesioni cutanee a tipo papulare e infiltrativo. Unica diffe-
renza: una leggera positivita della reazione alla tubercolina in un caso e una negati-
vitd nell’altro. Se si tengono presenti i multiformi aspetti clinici della malattia di
B. B. S., tale uniformita di reperti ¢ realmente eccezionale.

Strettissime le analogie anche nelle due sorelle gemelle descritte da Ingrid Gilg:
le due sorelle furono sempre considerate identiche, a scuola si scambiavano a vicenda
senza essere scoperte. Esse avevano lo stesso aspetto fisico, la stessa statura, lo stesso
colore dei capelli, lisci in ambedue 1 casi, lo stesso gruppo sanguigno. L’autore ritiene
molto probabile che fossero monozigoti. La dermatosi ebbe inizio nelle due sorelle
quast contemporancamente nella stessa sede (tempia S). sotto forma di noduli rosso-
bluastri a disposizione annulare con tendenza alla regressione centrale. Nei due casi
con la vitro-pressione si evidenziavano foci miliari giallognoli. La malattia di B. B. S.
si presentava quindi nelle due sorelle con una manifestazione cutanea non molto fre-
quente, a tipo assal superficiale: I’aspetto clinico delle lesioni ¢ riprodotto nelle fig. 4-5.

Siamo ben consapevoli del fatto che piu accurate ricerche sarebbero state neces-
saric nei nostri due casi onde poter affrontare in modo adeguato una discussione cli-
nica € genetica.

Le nostre pazienti presentavano notevoli rassomiglianze nell’aspetto corporeo,
nei tratti del viso nel colore degli occhi e dei capelli, nella lieve, naturale ondulazione
di questi ultimi; identica la statura, leggermente pill pesante Rosa. Anche nella vita
affettiva, nei gusti, nel comportamento le due gemelle mostravano punti notevoli di
contatto.

La dermatosi & insorta contemporancamente nei due casi, la sede & in ambedue
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alla guancia destra, in ambedue mostra aspetti clinici sovrapponibili: infiltrazioni
diffuse con noduli isolati periferici.

Ma cid che soprattutto colpisce nelle nostre gemelle ¢ un fatto sul quale nessuno deglt
autori precedenti si é soffermato e cioé I’identita del quadro istologico. Sia in Annalisa che in
Rosa Pesame istologico rivela infatti una epidermide sottile e la presenza nel derma
di piccole, numerose formazioni nodulari costituite quasi esclusivamente da cellule
epitelioidi che per lo pitt assumono una disposizione a strati concentrici. Gié dimostra
che nelle due pazienti la cute mostrava una modalita di risposta alla noxa analoga sin nei
pi minuti particolari.

E poco probabile che la malattia di B. B.S., in quanto tale, debba considerarsi
ereditaria.

I’identico aspetto clinico delle lesioni cutanee in gemelli, le analogie dell’evolu-
zione del processo morboso e soprattutto I'uguale modalita reattiva rivelata dalle in-
dagini microscopiche ci sembra dimostrino perd che all’ereditarieta va assegnato nei
casi in esame un censiderevole ruolo: 'identita della risposta reattiva alla stessa noxa
non puo essere infatti interpretata che quale analogia legata all’ereditarieta.

Riassunto

L’autore descrive la contemporanea insorgenza in due sorelle gemelle di una ma-
nifestazione cutanea della malattia di B. B. S., caratterizzata da infiltrati, in parte
diffusi in parte nodulari con tendenza alla progressione periferica e alia regressione
centrale (varieta disseminata, a piccoli noduli dei sarcoidi di Boeck). La sede di com-
parsa delle lesioni era nei due casi la guancia D., anche P'evoluzione mostrd nelle
gemelle notevoli punti di contatto.

L’autore insiste soprattutto sulle evidentissime analogie del quadro istologico che
nei due casi mostrava al di sotto di un’epidermide molto sottile, numerosi noduli epi-
teloidei, piccoli, in parte confluenti, costituiti da cellule sovrapposte in strati con-
centrict.
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RESUME

Rapport sur deux cas de manifestations cutanées de la maladie de B.B.S., apparue en méme
temps dans deux sceurs jumelles. Les manifestations étaient représentées par des infiltrations
diffusées et nodulaires avec tendance i la progression périphérique et i la regression centrale (va-
riété disséminée, par de petits nodules, des sarcoides de Boeck). La localisation était dans les
deux cas a la joue droite, le décours presque le méme.

L’histologie était quasi identique avec des infiltrations de cellules épithéloides qui mon-
traient une disposition concentrique.

SUMMARY

The Author reports on the simultaneous Boeck’s sarcoids). In both cases the localisa-
appearance of a skin manifestation of the
B.B.S. disease in female Twins. Partly dif-
fuse and partly nodose infiltrations, with ten-
dency to peripheral extension and central

resolution constituted the clinical picture of

tion was on the right cheek, the time-course
was very similar. The histological picture was
almost identical and was represented by in-

filtrations of epiteloid-cells with concentrical

the disease: (diffuse, small nodose variety of

distribution.

ZUSAMMENFASSUNG

Der Verfasser beschreibt das gleichzeitige
Auftreten einer Hauterscheinung der B.B.S.
Erkrankung bei Zwillingschwestern. Es han-
delte sich um teilweise diffuse, teilweise nodu-
lire Infiltrate, mit peripheren Ausbreitung und
- zentralen Riickgang: (disseminierte, klein-
nodulire Abart der Boeckschen Sarcoide). Die

rechte Wange war in beiden Fillen der Sitz
der Lisionen. Der Verlauf zeigte viele Kon-
taktpunkte. Das histologische Bild war bei den
Zwillingen sehr ihnlich: unter einer sehr
diinnen Epidermis, konnte man viele kleine
Anhiufungen von Epiteloidzellen feststellen,
die eine konzentrische Aufschichtung zeigten.
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