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A szerzék egy hazankban még nem ismertetett, a
keratinizacié kiterjedt zavaraval jaré kérformat, a
pachyonychia congenita syndromat ismertetik.

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

A kormok betegségei, alaki, formai, szini elté-
rései és fejlédési rendellenességei gyakoriak. Ezek
egy része (pl. az onychomycosis) a kormok sebészi
eltavolitasaval onalléan, vagy egyéb therapids elja-
rasokkal kombinalva gyogyithaté. A rendellenessé-
gek egy nagyobb csoportja azonban a kérmok ab-
latiojaval alig befolyasolhato. Ilyen esetekben a
kormok radikalis eltavolitasa felesleges, s6t a dys-
trophias tlinetek az esetek egy részében az Gjonnan
kinové kormon Kkifejezettebbek, mint korabban
voltak. Ismeretik, illetve gyakorlatban val6 felis-
merésuk ezért jelent6s az altalanos orvos szamara.
Jelen munkankban egy igen ritka, a hazai iroda-
lomban még nem ismertetett, csaladi el6fordulasu,
generalizalt elszarusoddsi zavarral jaré koromfej-
16dési rendellenességet.ismertetiink.

Esetismertetés

F. F. 54 éves férfi beteg kisgyermekkora 6ta tud
betegségérdl. Eszlelésiinkkor a kéz és lab valamennyi
ujjan a koromlemezek er6sen megvastagodottak, ka-
romszertiek, sargéssziirkén elszinezédtek. A hypo-
nychium felé emeikedd, a lunula-tajon még ép koérom-
lemezek alatt vaskos szarumassza foglal helyet (1. db-
ra). A hyperhidrotikus tenyéren és talpon helyenként
mély rhagadok, illetve szigetszeri hyperkeratosis ész-
lelheté (2. abra). A karokon, a kényokok felett szim-
metrikusan keratosis follicularis, a nyelven diffuz,
a buccalis nyalkahartyan pedig szigetszerd, szabdaly-
talan leukokeratosis figyelhet6é meg (3. dbra). A szemé-
szeti vizsgalat elérehaladott, juvenilis tipust cataracta
fennallasat igazolta.

A beteg két fiigyermekének, F. I. 20 éves és F.
F. 28 éves férfinak az apdéval minden tekintetben
egyez6, azonban valamivel tlinetszegényebb betegsége
van (tabldzat).

A csaladfa vizsgalata autoszomadlis dominéns
oroklésmenetet valészin(sitett (4. abra).
] A betegek radiolégiai és kémiai laboratériumi

vizsgalata kéros eltérésre nem deritett fényt.

A palmoplantaris hyperkeratosis kezelésében lo-
kalis keratolytikumokat alkalmaztunk valamennyi be-
tegnél, valamint a szisztémas Kkeratinizaciés zavart
oralis retinoid (TigasonR) kezeléssel igyekeztiink be-
folyasolni. 3 hetes napi 1 mg/testsulykg/die adagban
folytatott retinoid kezelésre a koromlemezek alatti sza-
rumassza elvékonyodott, a szaj-nyalkahartya leukoke-
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1. tablazat. A pachyonychia congenita tiineteinek
el6fordulasa az ismertetett csaladban

F.F.54év F.1.20év F. F. 28 év
Korom-
rendellenesség + i in
Hyperkeratosis
palmoplantaris + + o
Keratosis
follicularis + + +
Leukokeratosis + + +
Cataracta + + o

ratosisa megkisebbedett és a keratosis follicularis gyo-
gyult. (Szlikségesnek tartjuk megjegyezni, hogy a Ti-
gasonR hazankban még nincs gyogyszertari forgalom-
ban. Eii. Min. engedélyhez kotott draga importgyégy-
szer, mely csak szigoru indikéciék betartidsa mellett,
egyéb uton nem befolyasolhaté kérforméakban igényel-
het6 és alkalmazhaté.)

1. abra: A kdéromlemezek megvastagodottak, karomsze-
riek, alattuk vaskos szarumassza foglal helyet.
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2. abra: Hyperkeratosis a talpon.

3. abra: Diffiz leukokeratosis a nyelven.
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4. abra: A csaladfa.

Megbeszélés

A pachyonychia congenita syndroma igen rit-
ka orokletes betegség, melyet az elszarusodas ki-
terjedt zavara jellemez. Patomechanizmusa koze-
lebbrél nem ismert (5). A karakterisztikus kérom-
fejlédési zavart Wilson ismertette 1905-ben (12), a
teljes korforma leirdsa és elnevezése Jadassohn és
Lewandowsky (1906) nevéhez fizodik (4). A beteg-
ségnek korabban tobb tipusat, pl. Jackson-Sertoli-
syndroma (3, 9), Schifer-Briinauer-syndroma (2,
7) kilonitették el. Azonban a kérforma feldarabo-
lasa a szerteagazo tiinetek atfedése miatt mem in-
dokolt (8). A kormok fejlédési zavara mellett a te-
nyerek és talpak szigetszeri hyperkeratosisa obli-
gat tlinete a betegségnek. Ezekhez gyakran a nyal-
kahartyak leukokeratosisa, keratosis follicularis,
valamint szemészeti rendellenességként cornea ho-
maly és cataracta jarul (5, 8). Ismeretes, hogy a
fenti tinetekhez még a fogak és a hajzat fejlodési
zavara, holyagképzodés a boron (f6képpen a labon),
epidermoid cystak (10) és szivfejlédési anomalia
(6) tarsulhatnak. A betegség oOroklésmenete auto-
szomalis domindns. Kezelése nem megoldott. A
kormok eltavolitasaval a koérforma vezeté tlineté-
nek megoldasara tett probalkozasok nem vezettek
eredményre (1), igy a korom ablatiéja sziikségte-
len és felesleges. A szisztémas keratinizacios zava-
rok kezelésében kiterjedten és eredményesen hasz-
ndlt retinoid kezeléssel Thomas és mtsai probalkoz-
tak (11). Noha vallalkozasuk mellékhatas (hyper-
lipidaemia) fellépte miatt kényszerlien megszakadt,
véleménylunk szerint ez az egyetlen rendelkezésre
allo therapias eszkoz, melyt6l — hacsak atmeneti-
leg is — klinikai javulas varhato.

IRODALOM: 1. Andrews, G. C.: Pachionychia
congenita .Arch. Derm. Syph. 1936, 33, 183. — 2. Brii-
nauer, S. R.: Zur Symptomatologie und Histologie der
kongenitalen Dyskeratosen. Dermatol. Zschr. 1925, 42,
6. — 3. Jackson, A. D. M., Lawler, S. D.: Pachyonychia
congenita, a report of six cases in one family. Ann.
Eugenics, 1951, 16, 141. — 4. Jadassohn, J., Lewan-
dowsky F.: Pachyonychia congenita. Ikonograph.
Derm. 1905, 1, 29. — 5. Joseph, H. L., Valleja, C.: Pa-
chyonychia congenita. Arch. Dermatol. 1964, 90, 594.
— 6. Mukhija, P. N., Kapoor, K. K.: Pachyonychia
congenita with patent ductus arteriosus. J. Dermatol.
1984, 11, 305. — 7. Schdifer, E.: Zur Lehre von der con-
genitalen Dyskeratosen. Arch. Derm. Syph. 1925, 148,
425. — 8. Schonfeld, P. H. I. R.: The pachyonychia
congenita syndrome. Acta. Derm. Venereol. (Stockh).
1980, 60, 45. — 9. Sertoli, P.: Sopra una disonichia ere-
ditaria familiare. Dermo-sifilografo, 1949, 24, 268. — 10.
Soderquist, N. A., Reed, W. B.: Pachyonychia conge-
nita with epidermal cysts and other congenital dyske-
ratosis. Arch. Dermatol, 1968, 97, 31. — 11. Thomas,
R. D. et al.: Pachyonychia congenita. Eelectron mic-
roscopic and epidermal glycoprotein assessment before
and during isotretinoin treatment. Arch. Dermatol,
1984, 120, 1475. — 12. Wilson, A. G.: Three cases of
hereditary hyperkeratosis of nail bed. Brit. J. Derma-
tol, 1905, 17, 13.

(Csaté Miklés dr., Szeged, Pf. 480., 6701.)



