Incontinentia pigmenti (Bloch-Sulzberger szindróma) felismerése egy csecsemőben
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Az incontinentia pigmenti (IP) a bőrt, a központi idegrendszert, a szemet és a csontrendszert érintő, három fázisban (gyulladásos-hólyagos, verrucosus és pigmentált) zajló betegség, mely X-kromoszómához kötött, domináns öröklődést mutat. A szerzők egy jelenleg 6 hónapos csecsemő kórtörténetét mutatják be, akinek megszületéskor a végtagjain lineáris, a törzsén örvény- és fröccsentés-szerű elhelyezkedésű papulák, vesiculák, pörkkel fedett erosiok voltak. A klinikai tünetek alapján felmerült IP diagnózisát a szövettan alátámasztotta. Az eddigi kórlefolyás során kielégítő somatomentalis fejlődés mellett, az inflammációs tünetek után a kéz- és lábujjakon verrucák, védőoltás és felsőlégúti infekció kapcsán convulsiok megjelenését észlelték.


A mater betegségét IP-s gyermeke kivizsgálásának köszönhetően diagnosztizálták. Az anamnesztikus adatok szerint újszölött- és csecsemőkorában hónapokig tartó, pontosan nem diagnosztizált bőr folyamattal kezelték. Később hiányos, deformált fogazat, strabizmus és látászavar alakult ki. Jelenleg az alkar és a lábszár bőrén vonalas elrendeződésben atrófiás foltok észlelhetők. Első terhessége a 14. héten spontán vetéléssel végződött (IP-s fiú magzat?), második terhességéből egészséges fiú, harmadik terhességéből pedig az IP-s kislány született. Az anamnesztikus adatok és a klinikai tünetek a maternél is az IP diagnózisát valószínűsítik.

