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A szerzők egy hazánkban még nem ismertetett, a 
keratinizáció kiterjedt zavarával járó kórformát, a 
pachyonychia congenita syndromát ismertetik.

The pachyonychia congenita syndrome. A rare form 
of the keratinization disorders, the pachyonychia 
congenita syndrome — the first case in Hungary — 
is presented.

A körmök betegségei, alaki, formai, színi elté
rései és fejlődési rendellenességei gyakoriak. Ezek 
egy része (pl. az onychomycosis) a körmök sebészi 
eltávolításával önállóan, vagy egyéb therapiás eljá
rásokkal kombinálva gyógyítható. A rendellenessé
gek egy nagyobb csoportja azonban a körmök ab- 
latiójával alig befolyásolható. Ilyen esetekben a 
körmök radikális eltávolítása felesleges, sőt a dys
trophias tünetek az esetek egy részében az újonnan 
kinövő körmön kifejezettebbek, mint korábban 
voltak. Ismeretük, illetve gyakorlatban való felis
merésük ezért jelentős az általános orvos számára. 
Jelen munkánkban egy igen ritka, a hazai iroda
lomban még nem ismertetett, családi előfordulású, 
generalizált elszarusodási zavarral járó körömfej
lődési rendellenességet, ismertetünk.

Esetismertetés
F. F. 54 éves férfi beteg kisgyerm ekkora óta tud 

betegségéről. Észlelésünkkor a  kéz és láb  valam ennyi 
u jjá n  a  köröm lem ezek erősen m egvastagodottak, k a- 
rom szerűek, sárgásszürkén elszíneződtek. A hypo
nychium  felé em elkedő, a lunu la-tá jon  m ég ép köröm 
lem ezek a la tt vaskos szarum assza foglal helyet (1. áb
ra). A  hyperh idro tikus tenyéren és ta lpon  helyenként 
m ély rhagadok, ille tve  szigetszerű hyperkeratosis ész
le lhető  (2. ábra). A  karokon, a  könyökök fe le tt szim 
m etrikusan  keratosis follicularis, a nyelven diffúz, 
a buccalis nyálkahártyán  pedig szigetszerű, szabály
ta lan  leukokeratosis figyelhető meg (3. ábra). A  szem é
szeti vizsgálat előrehaladott, juvenilis típusú  cataracta 
fenná llásá t igazolta.

A beteg k é t fiúgyerm ekének, F. I. 20 éves és F. 
F. 28 éves férfinak  az apáéval m inden tek in te tben  

- egyező, azonban valam ivel tünetszegényebb betegsége 
v an  (táblázat).

A családfa v izsgálata  autoszom ális dom ináns 
öröklésm enetet valószínűsített (4. ábra).

A  betegek radiológiai és kém iai laboratórium i 
v izsgálata  kóros e ltérésre  nem  d eríte tt fényt.

A palm oplantaris hyperkeratosis kezelésében lo
kális kerato ly tikum okat alkalm aztunk  valam ennyi be- 

■ tegnél, valam in t a szisztém ás keratinizációs zavart 
oralis retinoid (TigasonR) kezeléssel igyekeztünk b e
folyásolni. 3 hetes napi 1 m g/testsúlykg/die adagban 

, fo ly ta to tt retinoid kezelésre a köröm lem ezek a la tti sza
rum assza elvékonyodott, a száj-nyálkahártya  leukoke-
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1. táblázat. A pachyonychia congen ita  tüneteinek  
előfordulása az ism ertetett családban

F. F. 54 év F. I. 20 év F. F. 28 év

Köröm-
rendellenesség + + +

Hyperkeratosis
palmoplantaris + + +

Keratosis
follicularis + + +

Leukokeratosis + + +

Cataracta + + _

ratosisa m egkisebbedett és a keratosis follicularis gyó
gyult. (Szükségesnek ta rtju k  m egjegyezni, hogy a Ti- 
gasonR hazánkban még nincs gyógyszertári forgalom 
ban. Eü. Min. engedélyhez kötött d rága importgyógy
szer, mely csak szigorú indikációk betartása  m ellett, 
egyéb úton nem  befolyásolható kórform ákban  igényel
hető és alkalm azható.)

1. ábra: A körömlemezek megvastagodottak, karomsze- 
rűek, alattuk vaskos szarumassza foglal helyet.
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2. ábra: Hyperkeratosis a talpon.

3. ábra: Diffúz leukokeratosis a nyelven.

Megbeszélés

A pachyonychia congenita syndroma igen rit
ka örökletes betegség, melyet az elszarusodás ki
terjedt zavara jellemez. Patomechanizmusa köze
lebbről nem ismert (5). A karakterisztikus köröm
fejlődési zavart Wilson ismertette 1905-ben (12), a 
teljes kórforma leírása és elnevezése Jadassohn és 
Lewandowsky (1906) nevéhez fűződik (4). A beteg
ségnek korábban több típusát, pl. Jackson-Sertoli- 
syndroma (3, 9), Schäfer-Brünauer-syndroma (2, 
7) különítették el. Azonban a kórforma feldarabo
lása a szerteágazó tünetek átfedése miatt nem in
dokolt (8). A körmök fejlődési zavara mellett a te
nyerek és talpak szigetszerű hyperkeratosisa obii
gát tünete a betegségnek. Ezekhez gyakran a nyál
kahártyák leukokeratosisa, keratosis follicularis, 
valamint szemészeti rendellenességként cornea ho
mály és cataracta járul (5, 8). Ismeretes, hogy a 
fenti tünetekhez még a fogak és a hajzat fejlődési 
zavara, hólyagképződés a bőrön (főképpen a lábon), 
epidermoid cysták (10) és szívfejlődési anomália 
(6) társulhatnak. A betegség öröklésmenete auto- 
szomális domináns. Kezelése nem megoldott. A 
körmök eltávolításával a kórforma vezető tüneté
nek megoldására tett próbálkozások nem vezettek 
eredményre (1), így a köröm ablatiója szükségte
len és felesleges. A szisztémás keratinizációs zava
rok kezelésében kiterjedten és eredményesen hasz
nált retinoid kezeléssel Thomas és mtsai próbálkoz
tak (11). Noha vállalkozásuk mellékhatás (hyper
lipidaemia) fellépte miatt kényszerűen megszakadt, 
véleményünk szerint ez az egyetlen rendelkezésre 
álló therapiás eszköz, melytől — hacsak átmeneti
leg is — klinikai javulás várható.
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