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·病例报告·

先天性营养不良型大疱性表皮松解症
1 家系 4 例报告

岳少杰1 ,杨于嘉1 ,吕冰清2 ,陈服文3 ,毕丹东1

(11 中南大学湘雅医院新生儿科 ; 　21 中南大学湘雅医院神经内科 ; 　31 中南大学湘雅医院皮肤科 ,湖南长沙 　410008)
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　　先证者 ,男 ,18 天 ,发现指甲异常 18 天 ,皮肤疱

疹 6 天 ,口腔溃疡 3 天。患儿系第 6 胎 ,第 5 产。出

生时一般情况好 ,生后即发现双手食指、中指、无名

指 3 指指甲异常 ,生后 12 天臀部出现 2～3 个疱疹 ,

大小为 1 cm ×2 cm ,疱疹液体清亮。生后第 15 天发

现其口腔有多个溃疡。生后母乳喂养 ,食欲正常 ,无

发热、呕吐、及抽搐现象。查体 :足月新生儿貌 ,一般

情况可。皮肤黄染 ,口腔内见多个溃疡 ,主要分布于

上下牙龈及上腭 ,最大创面为1. 5 cm ×1. 5 cm ,触之

出血。臀部可见 2 个陈旧性疱疹瘢痕 ,双手食指、中

指、无名指 3 指指甲增厚 ,甲沟及指腹发红无渗液。

余无异常。住院后患儿双手及双脚指 (趾) 甲逐渐脱

落 ,额部及胫前区反复出现疱疹 ,口腔溃疡持续不愈。

实验室 : TORCH阴性 ,细胞免疫 CD4 13 % ,CD8 32 % ,

CD4/ CD80. 96 ,N K 18 %。体液免疫正常。染色体核

型 :46 ,XY。头部 CT :双侧脑室前角及枕角区脑白质

低密度灶。临床诊断 :先天性营养不良型大疱性表皮

松解症。家系调查 :父母近亲结婚 (姑表) ,其母共孕 6

胎。第 1 胎系男性 ,生后指 (趾) 甲异常并化脓 ,表现

与先证者相同 ,生后 6 个月死亡 ;第 2 ,3 胎系女性 ,亦

与先证者同样病变 ,分别于生后 2 个月及 4 个月死

亡。第 4 胎系女性 ,现 9 岁健康。第 5 胎孕 4 月时自

然流产。父母家系中其他成员无类似疾患。

讨论 :营养不良型大疱性表皮松解症 (epider2
molysis bullosa dystrophica) 为大疱性表皮松解症的

一种 ,是一组少见的常染色体显性或隐性遗传性疾

病 ,目前尚无特效治疗。其主要特征是皮肤及粘膜

起大疱 ,多发生于关节伸侧易受外力磨擦的部位 ,

1886 年由德国皮肤病学家 Kobner 首次报道并命

名。由于其症状复杂、致病原因不一 ,分类方法不尽

相同 ,目前主要根据临床症状、组织病理学表现、遗

传学特征进行分类。先天性营养不良型大疱性表皮

松解症的疱疹可开始发生于胎儿期或婴儿早期 ,其

水疱和大疱主要出现在四肢伸侧易受刺激部位 ,常

发生于外伤后。多伴有粘膜的溃烂、指 (趾)甲增厚 ,

甲营养不良或脱落 ,爪状手和假性并指 (趾) ,病变处

于真皮浅层 ,故愈后有疤。易并发感染、贫血 ,而死

于婴儿期 ,若能成活到成年期病情于青年期开始减

轻。隐性遗传的病情较显性遗传更为严重。该患儿

父母近亲婚配 ,表型正常 ,仅发现子代男女同胞 4 人

患病 ,并于婴儿早期死亡。符合常染色体隐性遗传。
(本文编辑 :吉耕中)
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