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                    Zusammenfassung
Der familiäre Chilblain-Lupus ist eine Erkrankung aus der Gruppe der Typ-I-Interferonopathien und manifestiert sich v. a. durch charakteristische Hautveränderungen und Durchblutungsstörungen der Akren. Es gibt verschiedene Mutationen, die zu dieser autosomal-dominanten Erkrankung führen können. Am häufigsten wurde eine Mutation des Genes für TREX-1 beschrieben, aber auch Familien mit einer Mutation im SAMHD1-Gen und mit dem Gen des „proteins stimulator of interferon genes“ wurden entdeckt. Gemeinsam ist diesen genetischen Defekten, dass sie in den Prozess der Erkennung von intrazellulärer freier DNA involviert sind und im Resultat zu einer vermehrten Produktion von Typ-I-Interferonen und der dadurch induzierten Genprodukte führen. Dies wiederum führt zu Autoinflammation und Autoimmunität, die diese Erkrankung charakterisieren. Die Aktivierung der Interferon-induzierten Gene steht unter der Kontrolle des JAK/STAT-Systems. JAK-Inhibitoren wurden daher mehrfach erfolgreich in der Behandlung von Typ-I-Interferonopathien eingesetzt. Die Erfahrungen mit diesen neuen Therapien wachsen stetig.


Abstract
Familial chilblain lupus belongs to the group of type 1 interferonopathies and is particularly characterized by typical skin manifestations and ischemia of the acra. There are various mutations that can lead to this autosomal dominant disease. A mutation in the TREX-1 gene has been most frequently found; however, families with mutations in the SAMHD1 gene and recently in the gene which codes for the stimulator of interferon genes (STING) protein were also described. A common feature of these genetic defects is that they are all involved in the process of detection of intracellular free DNA, which as a result leads to increased production of type 1 interferons and the induced gene products. This then leads to autoinflammation and autoimmunity, which is characteristic for the disease. The activation of interferon-induced genes is controlled by the JAK-STAT system; therefore, JAK inhibitors were successfully used in several cases to treat type 1 interferonopathies. Experience with this treatment modality is continuously growing.
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