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色素失禁症１例报道
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　　患儿，女，生后１０ｍｉｎ，因全身皮疹入院。患儿
系孕４１周出生，第１胎第１产，因产程停滞行剖宫
产术分娩，生后１，５ｍｉｎ阿氏评分均为１０分，出生
体重３３１０ｇ，羊水清亮，脐带胎盘无异常，无胎窘
迫，胎膜早破３０ｈ。生后１０ｍｉｎ因全身皮疹收入新
生儿科。母亲孕期于分娩前３个月患上感，无发热，
未用药治疗，无毒物接触及家族遗传病史。入院查

体：体温正常，无特殊面容，心肺腹查体未见异常，四

肢肌张力正常，生理反射可正常引出。四肢、腋窝、

腹股沟处皮肤布满斑点样皮疹，上散在有黄色脓痂

及脓疱，皮疹于肢体屈侧、躯干呈线状排列，腰背骶

部有褐色斑。辅助检查：血尿便常规、血生化等常规

检查均无明显异常。脓疱分泌物涂片及细菌培养

（阴性）。皮损病理检查回报：灶状区域基底细胞液

化，真皮胶原束间有弥漫分布的轻度炎性细胞浸润，

标本中未见水疱及嗜酸粒细胞。未进行染色体检

查。诊断为色素失禁症。住院后给予外用药（雷夫

诺尔）对症治疗１周后好转出院，出院后２月皮疹消
退，但留有色素沉着。出院后 １４月时随诊：身高
８２ｃｍ，体重１１ｋｇ，神经系统查体未见异常，下肢、背
部仍有浅咖啡色色素沉着。

色素失禁症（ｉｎｃｏｎｔｉｎｅｎｔｉａｐｉｇｍｅｎｔｉ，ＩＰ）是一种

少见的Ｘ染色体连锁显性遗传性疾病，临床女性患
者远远多于男性，若男性为半合子，常胎死宫内。该

病皮肤改变显著，ＩＰ除累及皮肤外，部分病例还可
伴随神经系统、眼、牙齿、毛发等受累，导致智力发育

迟缓、视神经萎缩等严重后果［１］。ＩＰ典型的皮肤改
变分为３期：红斑水疱期、疣状增生期和色素沉着
期。第１期皮损通常发生于出生时或２周内，表现
为红斑、丘疹、水疱形成，呈线状分布。第２期发生
于２～６周，表现为赘疣状或苔藓状皮疹形成；第３
期发生于１２～２６周，色素沉着形成特征性的图形是
本病特征性表现。典型的皮损病理：水泡部位表皮

内嗜酸性粒细胞聚集形成嗜酸性粒细胞小囊，疣状

部位表皮呈棘皮样并有过度角化及乳头瘤增生，色

素沉着部位乳头状真皮内及疣状基底细胞内黑色素

沉着。本例出生后躯干部可见线状分布的红色斑丘

疹（见图 １Ａ）；生后 ２周可见赘疣状和疱疹（见图
１Ｂ），出生后３月复查可见色素沉着（见图１Ｃ）；均
有典型的３期皮疹，但各期之间有重叠现象。本病
诊断标准主要依靠临床皮疹特点［１］，即新生儿期出

现皮肤红斑、疱疹、结节和疣状增生物；疱疹及疣状

增生物合并出现；广泛播散的不规则泼墨状或涡轮

状的色素沉着；部分有类似家族史。同时应排除新

　　图１　色素失禁症。Ａ：生后一周线状分布的红色斑丘疹；Ｂ：生后２周赘疣状疹和疱疹；Ｃ：３个月时可见色素沉着。
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生儿毒性红斑、脓疱疹、大疱性表皮松解症、新生儿

剥脱性皮炎等疾病。本例患儿皮疹特点符合该标

准，故可诊断。目前该病无特殊治疗方法。预后取

决于是否合并其他系统受累，文献报道［１，２］共济失

调、偏瘫、损害性脑病、脑炎和脑梗死等发生率为

１８％～３２％。这些症状一般在生后第１年内出现。
国内李莉等［３］报道１５例患者中１０例有神经系统损
害。ＩＰ患者的眼部病变的发生率为２５％ ～３５％，视
网膜剥脱、增生性视网膜病变、晶状体后纤维化、白

内障等是常见的眼部问题，国内文献２１例中８例出
现眼部异常［３，４］，因此对于诊断 ＩＰ患儿应早期进行
眼底及神经体统检查评估，以便早期干预治疗。
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　　例１，女，４岁，因反复抽搐３年于２００６年６月
来我院儿科门诊就诊。患儿８月大时出现抽搐，表
现为头向一侧偏斜，双眼斜视固定，四肢强直性抽

动，每次持续数分钟，予以止惊后缓解。一年发作数

次，发作时面痣处发黑。病程中无发热。患儿智力

发育可。体格检查：右额部见一８ｃｍ×１０ｃｍ大小
紫红色面痣，头皮中隐约可见。心肺腹部检查无异

常，病理征阴性。眼科检查无异常发现。头颅 ＭＲＩ
示右大脑各叶脑体积略缩小，脑回不同程度弯曲，脑

沟增多加深，局部脑表面及脑沟内皮下稍长Ｔ２信号
灶，Ｔ２Ｆｌａｉｒ呈高信号，以颞、枕叶为明显；增强示右
大脑表面脑沟内异常明显钙化条状影，脑室系统无

异常。ＥＥＧ提示右侧额颞、中央区常有高波幅慢波
发放。门诊予卡马西平抗癫

"

治疗。

例２，男，３岁，先后３次在我院住院。新生儿期
因大片皮肤红斑在我院新生儿科住院，住院过程中

发现其右眼角膜混浊，未作特殊处理。２００４年１月
２３日无明显诱因出现发热，伴有抽搐，反复发作数
天。患儿反应及智力发育较同龄儿差。体格检查：

全身皮肤多处充血性红斑，主要分布在面、颈、前胸、

上背、手部，以右侧额部和眼睑部为著，压之褪色。

眼部检查：右眼球前凸，较左眼球大。右侧角膜直径

１８ｍｍ，混浊，左侧１４ｍｍ；前房深，房水清；瞳孔右
侧２ｍｍ，左侧２．５ｍｍ，对光反射灵敏。Ｔｏｎｏｐｅｎ测
眼压，右侧５６ｍｍＨｇ，左侧４８ｍｍＨｇ。头颅ＣＴ：双侧
脑室中部、双侧脑室枕角、第三脑室、纵裂池、双侧侧

裂池扩大，双侧颞、顶叶见低密度区与双侧侧裂池相

通，双侧额叶密度稍低，脑沟结构扩大，脑实质发育

不良，脑回萎缩，中线结构无偏移。ＥＥＧ：不规则电
活动，各脑区可见（１０～１５μＶ）１６～２０Ｈｚ活动，右
额叶减少；临床发作时同步 ＥＥＧ见（１５～３５μＶ）
１．５～３．５Ｈｚ慢波，以右颞叶中叶为甚。双眼 Ｂ
超：角膜直径右侧１８ｍｍ，左侧 １４ｍｍ；眼轴右侧
２３．４５ｍｍ，左侧２１．７６ｍｍ；未见异常声像。治疗主
要以１％皮罗卡品和０．００４％速为坦滴眼，控制眼压
不佳，拟行双眼小梁切开＋小梁切除术，家长因顾虑
手术风险大而放弃治疗出院。

讨论：ＳｔｕｒｇｅＷｅｂｅｒ综合征（ＳＷＳ）又称脑眼颜
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