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Ichthyosis congenita gravis. Report on Two Cases

Ichthyosis congenita gravis zostala opisana po raz pierwszy przez Richtera
w roku 1792. Riecke zebral ze §wiatowego pi$miennictwa lekarskiego okoto 100
przypadkow do 1921 roku. W pi$miennictwie polskim pierwszy opisat te jednostkeg
Mogilnicki w roku 1926. Rzadkie to schorzenie o niejasnej etiologii i patoge-
hezie ma wiele synonimow. Najbardziej rozpowszechnily sie nazwy: ichthyosis con-
genita s. foetalis, ceratoma malignum. W Ameryce Pin. i Anglii popularna jest naz-
wa ,harlequin foetus” lub ,aligator boy”. Prawie kazdy autor piszacy na ten temat
wprowadzal wlasng nazwe — spowodowato to znaczny chaos w nomenklaturze. Oto
nicktére z synonimow: singularis epidermitis deformitas (Richter, Steinhau-
ser), ichthyosis neonatorum (Unna, Neuman), hyperkeratosis universalis con-
genita (Tribirge), keratosis diffusa epidermica extra et intra uterina (Lebert),
Baskow podaje nazwe keratosis foetalis diffusa, Hebra — ichthyosis sebacea,
Auspitz — ichthyosis neonatorum, Riecke — ichthyosis congenita s. foetalis.
W polskim piS$miennictwie, podobnie jak w pismiennictwie $wiatowym przyjeto
obecnie nazwe ichthyosis congenita s. foetalis (Grzybowski, Lenartowicz,
Jablonska). Schorzenie to zaczyna sie¢ prawdopodobnie w 6 miesigcu Zycia plo-
dowego, gdyz w tym czasie rozpoczyna sie uogélnione rogowacenie naskérka. Rie-
cke (1900) podzielil ichthyosis congenite na trzy grupy: ichthyosis congenita gravis,
ciezkg typowa postaé, oraz dwie postacie lzejsze: ichthyosis congenita larvata (mi-
tior) i ichthyosis congenita tarda. Dwa nizej opisane przypadki sa typowe. dla pierw-
szej grupy (gravis) Rieckego.

OPIS WLASNYCH PRZYPADKOW

Przypadek I. Noworodek plci meskiej, donoszony, przybyl na
Klinike Pediatryczng Akademii Medycznej w Lublinie w dniu 19 V.
1951 r. Dziecko budowy prawidlowej, odzywienie dobre. Cata skéra po-
kryta grubymi, twardymi nawarstwieniami barwy zoéttawej. Nawarstwie-
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nia te poprzedzielane sg glebokimi krwawigcymi bruzdami. Palce rak
i nég niecalkowicie wyksztalcone. Miesni i stawdéw nie daje sie zbadac.
Przewody nosowe drozne. Usta otwarte, rozciaggniete przez napietg skore.
Galki oczne otoczone wywinietymi powiekami. Malzowiny uszne nie wy-
ksztalcone. Narzady plciowe niedorozwiniete. Droga palpacji narzadow
wewnetrznych nie daje sie zbada¢ z powodu napiecia skéry powlok brzu-
cha. Pokarmy przyjmuje, stolec oddaje. Zmarto 24 V 1951 r.

Protokét sekeyjny nr 335/52. Wzrost 44 ecm. Obwod glowy 32 ecm. Ob-
wod klatki piersiowej 29 cm. Ciemigczka nie zarosniete. Opony moézgu
wybitnie przekrwione. Mézg o splaszczonych zakretach oraz zwezonych
i sptyconych rowkach naczyniowych. Komory moézgu w znacznym stopniu
poszerzone. Wys$ciotka komédr gladka. Pluca barwy sinoczerwonej, pod
oplucng plucng oraz surowicowka jelit widoczne liczne wybroczyny
krwawe. Przewdd Botalla i otwoér owalny zachowane. Watroba, nerki
1 Sledziona wybitnie przekrwione. Skoéra barwy kosci sloniowej, nasko-
rek bardzo gruby, poprzedzielany bruzdami, szczegblnie licznymi na
brzuchu i klatce piersiowej. Wyglad skéry przypomina obraz pancerza
lub skorupy zélwia. Poszczegélne plyty pooddzielane sa od siebie bruz-
dami o roéznej szerokosci i glebokosci, barwy ciemniejszej od otoczenia
(czerwonej, brazowej). Im wieksze plyty tym gtebsze sg bruzdy. Grubosé
plyt waha sie od 3—8 mm, brzegi ich sg nieréwne, z jednej strony pod-
winiete. Po oddzieleniu plyty na jej powierzchni dolnej widoczne sg wy-
nioslo$ci odpowiadajgce przewodom gruczoléw lojowych i potowych.
Rece i stopy jakby w pergaminowych rekawiczkach o powierzchni glad-
kiej i polyskujacej. Palce ragk i nég niedorozwiniete. Paznokcie pokrzy-
wione i pobruzdowane. Stopy szpotawe. Glowa duza pokryta popekanym
zgrubialym naskérkiem. Wlosy skape, delikatne, umiejscowione w oko-
licy skroniowej i potylicznej w postaci wienca. Oczy otwarte, powieki
wywiniete i niedoksztalcone, galki oczne wystajg z oczodoléw, rogdéw-
ka zmetniata, Zrenic nie wida¢. Nos siodetkowaty pokryty nawarstwie-
niami naskérka przechodzacymi z policzkéw, Otwory nosowe zwezone,
otoczone zgrubialym naskérkiem. Wargi sinoszare, zgrubiale, szeroko roz-
warte, jezyk wysuniety ku przodowi, dzigsta widoczne, obraz ten przy-
pomina ,,rybe lapiacg powietrze”. Rzes i brwi brak. MalioWiny uszne
nieuksztaltowane, naskérek w tych miejscach tworzy poétkoliste peknie-
cia zarysowujace ksztalty malzowin. W miejscu przewodu stuchowego
zewnetrznego bardzo liczne, drobne pekniecia zgrubiatego naskoérka. Na-
rzady plciowe zewnetrzne niedorozwiniete, worek mosznowy i pracie
pokryte grubymi popekanymi nawarstwieniami rogu. Odbyt tworzy zie-
Jacy, okragly otwoér z wywinieta i popekang $luzéwka.
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poréd posladkowy, lozysko normalne, odeszio po 30 minutach. Urodzone dziecko
wygladato jakby otoczone grubym, suchym, bialym pecherzem. Dlonie i stopy robi-
ly wrazenie oblepionych bialym plastrem. Oczy stale otwarte, powieki po urodze-
niu krwawity. Wargi biale, zgrubiale., Nos ptaski, nozdrza zatkane. Dziecko kwililo
wydajace glos nienaturalny, lecz gloény. Ruchy stabe, niezgrabne. Nie bylo karmio-
ne piersig. Matka poloznicy oraz matka meza nie pamietaja w rodzinie takiego
porodu. Ustalono pokrewienstwo — matka zony jest cioteczng siostrg matki meza.

Przypadek II. Matka lat 26, cigza 3, poréd 3. Poprzednie porody odbyty
sie silami natury o czasie. W ostatniej cigzy czula parcie ku dotowi oraz bdle w le-
wym boku. Szybko sie meczyla, miala trudnosci w chodzeniu. Chorob zakaznych
nie przechodzila. Badaniem radiologicznym stwierdzono: polozenie plodu podiuzne.
Z obryséw glowki widoczna jedna kosé, prawdopodobnie potyliczna. Poréd trwat
godzing, samoistnie urodzit sie ptéd pici zenskiej, niedonoszony (7 mies.), Zzywy. Pepo-
wina dlugosci 75 cm, tozysko grube, migsiste, wagi 750 g, odeszlo cale po 15 minu-
tach. Ojciec zdrowy, nie lgczy go z zong pokrewienstwo. Dwoje zyjacych dzieci roz-
wija si¢ normalnie. Nikt w rodzinie nie pamieta podobnego porodu. Nastepne dziec-
ko iej kobiety zmario w 4 dniu Zycia z powodu wrodzonego wodoglowia.

Protokot sekeyjny nr 724/50 — noworodka dostarczono z Wojskowe-
go Szpitala Rejonowego w Lublinie z rozpoznaniem: saebodermia. Sekcja
wykazala: noworodek niedonoszony wagi 2000 g, wzrost 40 cm, obwod
glowy 29 cm, obwod klatki piersiowej 30 cm. Skéra o odcieniu brunatno-
zétawym, bruzdy nieliczne, szczegélnie na tulowiu. Nos ptaski. Malzo-
winy uszne niewyksztalcone, skora w tym miejscu tworzy liczne, nizre-
gularne, giebokie szczeliny. Brak pélkolistych peknigé zarysowujacych
malzowiny. Palce ragk i nog niedoksztalcone. Stopy szpctawe. Srom
otwarty, ziejgcy. Rzes i brwi brak. Pod oplucng plucng obecne liczne
wybroczyny punkcikowate. Nadnercza wyraznie powiekszone. Prze-
krwienie wszystkich narzadow.

Rozpoznanie anatomiczne: Ichthyosis congenita gravis. Ecchymoses
punctatae subpleurales. Hyperplasia glandularum supra'renal;um Hype-
raemia omnium organorum. Praematuritas.

W obu przypadkach histologicznie wykazano odoskrzelowe zapalenie
pluc oraz ogniska rozedmy zastepczej. Wyniki badan histologicznych
skéry pokrywaja si€ mniej wiecej z opisami podawanymi w pismienni-
ctwie. Skéra ma charakter zanikowy, jej warstwa wlasciwa jest cienka,
a tkanka lgczna jednolicie zabarwiona eozynag robi wrazenie zeszkliwia-
tej. Tkanka podskérna tluszczowa slabo rozwinieta, w niektérych miej-
scach brak jej catkowicie. Brodawki skéry wykazujg duza zmienno$é
zaréwno w diugosci, jak i szerokosci. W skdrze glowy sa wysokie i grube,
porozgaleziane w skoérze ramion i bokéw oraz niskie i cienkie w skorze
brzucha. W obrebie brodawek obecne sg bardzo liczne, wydluzone i po-
szerzone naczynia wlosowate wypelnione erytrocytami. Wiosy, gruczoty
lojowe i potowe usadowione w skorze wilasciwej, rzadko w tkance pod-
skérnej, posiadaja cechy zaniku. Zaglebienia naskdérka odpowiadajgce
przewodom wyprowadzajagcym gruczoldéw lojowych i potowych oraz
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klinicznych, histologicznych i genetycznych dochodzi do wniosku, ze te
dwie postacie erytrodermii wrodzonej ichtiotycznej sa odrebnymi scho-
rzeniami, nalezgcymi do wspoélnej grupy. Sposoby dziedziczenia tego
schorzenia byly studiowane przez Cockaynea (cyt. wg Hellie-
ra). Na ogél dziedziczy sie jako cecha recesywna, u trzech rodzin wy-
stepowala cecha dominujgca. Tworzace sie pecherze w postaci wilgotnej
tego schorzenia sa wedlug nowszych badan wynikiem akantolizy naskor-
ka spowodowanej wrodzonym defektem a nie wtérng infekcjg. Poniewaz
pokrewienstwo pomiedzy tymi dwoma jednostkami chorobowymi nie
zostalo jeszcze catkowicie udowodnione, stuszniej bedzie gdy pozostanie-
my przy nazwie Brocga wskazujacej na odrebnosé erytrodermii ich-
tiotycznej wrodzonej i wrodzonej rybiej luski.

Ztuszczanie platowe skory noworodkéw znane w piSmiennictwie
anglosaskim, jako congenital ichthyosis (persistent epitrichial layer), jest
tylko nadmiernym fizjologicznym rogowaceniem powierzchownej war-
stwy naskérka ptodowego i z tego powodu powinne by¢ odroézniane od
ichthyosis congenita. Jednakze opisano wiele przypadkéw stojgcych na
pograniczu wrodzonej erytrodermii ichtiotycznej, co powoduje trudnosci
w odréznieniu tych dwoch schorzen.

Etiologia i patogeneza ichthyosis congenita gravis nie jest jasna. Na-
lezy jednak sadzi¢, ze mamy tu do czynienia z chorobg dziedziczng, prze-
noszona przez gen recesywny. W przypadku gdy oboje rodzice maja po
jednym genie chorobowym recesywnym, potomstwo moze dziedziczy¢
dwa geny recesywne, co juz spowoduje wystapienie choroby. Pokrewien-
stwo sprzyja powstaniu takiej mozliwosci. Istota schorzenia, by¢é moze,
lezy w dziedzicznym braku pewnych enzymoéw, ktore powoduja prawi-
dlowe przejscie komérek kolczystych w komoérki warstwy rogowej. Wie-
my bowiem, ze w stanie fizjologicznym podzial komérek w warstwie
podstawnej, réznicowanie w warstwie kolczystej oraz wytwarzanie ke-
ratyny w warstwie rogowej, jest procesem wysoce zsynchronizowanym.
Tej synchronizacji brak jest we wszystkich schorzeniach nalezgcych do
grupy ichthyosis a szczegdlnie w rybiej tusce wrodzonej. Mozliwe, ze za-
lezy to od niedoboru witaminy A, ktdéra dziala antikeratotycznie wsku-
tek hamowania réznicowania sie nablonka pokrywnego. Dziatanie to
ma zaleze¢ od wplywu witaminy A na metabolizm grup sulfhydrylo-
wych (Flesch, cyt. wg Helliera) Anghelescu i Leibo-
vici sadza, ze leczniczy wplyw witaminy A w przypadkach ichthyosis
polega przede wszystkim na zalezno$ci pomiedzy witaming A a czynno-
scig tarczycy, a dopiero w dalszym stopniu od jej wplywu na metabo-
lizm. Niektérzy autorzy doszukuja sie przyczyny ichthyosis congenita
w niedoczynnosci tarczycy, inni w zmianach grasicy, a jeszcze inni
w procesach zapalnych, ktore mialy miejsce w zyciu plodowym i spowo-
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dowaly zaburzenia w ukrwieniu warstwy podstawnej naskoérka. Byé
moze istota tkwi w zaburzeniu hipotetycznego ,,0§rodka”, regulujgcego
prawidlowy rozwdj skéry (Rendelstein), albo w zaburzeniu roz-
wojowym ektodermalnej blaszki zarodkowej (Touraine, Jabtlon-
s k a). Wydaje sie, ze dopatrywanie sie istoty schorzenia w kile wrodzo-
nej czy tez alkoholizmie nie ma uzasadnienia. Prace wspo6lczesne podej--
mowane przez Rothmana i jego szkole starajg sie tlumaczyé pato-
geneze ichthyosis zaburzeniami w krazeniu wody i plynéw tkankowych.
Odnosi sie to jednak raczej do ichthyosis vulgaris. Jest pewne, ze przy-
czyng tego schorzenia, jest czynnik powodujacy nadmierny rozrost war-
stwy podstawnej naskérka oraz zaburzenie w czasie przechodzenia ko-
moérek kolczystych w komorki warstwy rogowej. By¢ moze jest to czyn-
nik natury enzymatycznej.
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PE3IOME

ApTopnl, ob6cyxaasa naroreHe3 O0JIe3HM Ha OCHOBAHMM HAYHYHOM JNUTE-
paTypel, a TaKKe ABYX CODCTBEHHBIX CJyHaeB, [IPUXOLAT K 3aKJIOYEHMUIO,
YTO TIPUYMHOM 9TOr0 3a00JIeBaHMs SBASETCA BPOKAEHHBL PELIeCCUBHBIN
daxTOp, BBI3BIBAIOIIMI AMCHYHKIMIO B (PU3MOJIOTMYECKOM AudpdepeHIm-
POBaHMM MHOTOCJIOMHOTO IIJIOCKOIQ SIIUTEJINUA.

Puc. 1 u 2. Ichthyosis congenita gravis. Cayyait I, Myx:uHa.

Piuc. 3 u 4. Ichthyosis congenita gravis. Cayuait 11, xeHuiuua,

Puc. 5. Ichthyosis congenita gravis. Paspes uepe3 koxy mjeua. Buped upesmepHo
yTOJILUEHHA oporoseslinil caoil ¢ muactuuuaroii crpomoii. Ilpenapar oxpaueHHulii remarto-
KCHJIMHOM H 303MHOM. YBeauu. ok. 80 X. Muxporap.

Puc. 6. Ichthyosis congenita gravis. OTpe3oK KOXd mJjeda. Buaubl ouark GasasbHbIX
KJIETOK, BHEIPSAIOUHXCS B Iy6b cobcrBenHo Koxu. Ilpenapart okpauienHblit reMaTOKCHIHHOM
H 303HHOM. ¥Yseauu. ok. 120 X. Mukporap.

Puc. 7. Ichthyosis congenita gravis. OTpe3oK KOXH fjedya. BHAHO KOHUEHTpHYECKHE
POroBeHHe B CKOIJIEHHSIX STHTENHAJNbHBIX KJAETOK, HAXORAUMXCA B co6cTBeHHO Koxe. [lpena-
paT OKpalleHHbil FeMaTOKCHAWHOM H 303HHOM. YBeaud. ok, 300 X.

Puc. 8. Ichthyosis congenita gravis. OTpe3oK KOXH [0JOBH. BHAHBI CJIOSIMH yKJa-
IOBIBAIOLLHECS] OPOTOBeBIIHE KJeTKH. B ogHOM H3 pOroBmix KoJjell Ha JHMLO 3NHAepMaJbHble
KJETKH, OporoBeBaiollde no nepudepun. Ilpenapar oxpalleHHBI]I TeMAaTOKCHAHHOM H 303H-
HoM. ¥Beaud. ok. 300 X.

Pucc. 9 n 10. Ichthyosis congenita gravis. OTpe3kn u3 Koxu njed. BugHo upeamepHoe
pa3MHOXKEHHe KJeTOK 6a3asbHOro c/10d, a Takxke OFpPOMHOE KOJHYECTBO KaNHJJAPHBIX COCY-
ROB, HAa Daspe3ax UPE3MEpHO pAa3BeTBJEHHLIX KOXKHEIX cocoukoB. Ilpemapar okpalueHHBII
reMaTOKCHJIHHOM H 303HHOM. YBeanu. ok. 300 X.

SUMMARY

The authors analyse the pathogenesis of the disease on the strength
of the data given in the literature and of two of their own cases; they
arrive at the conclusion that ichthyosis congenita gravis is caused by
a recessive hereditary factor, which is responsible for a disfunction in
the physiological differentiation of flat stratified epithelium.
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