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摘 要:目的 探讨新生儿色素失禁症(IP)的临床特点及治疗、随访策略。方法 回顾性分析我院收治的1例新生儿色

素失禁症患者的临床表现和诊治过程。结果 IP是一种罕见的外胚层发育异常的X连锁显性遗传病,主要累及皮肤、
牙、眼、骨骼及中枢神经系统。皮疹先为红斑、丘疹、水疱或脓疱疹,呈线状排列,成批出现,渐演变为硬结或疣状皮疹,随
后出现色素沉着。结论 掌握新生儿色素失禁症的临床特点有利于早期诊断,治疗主要是预防感染及保持局部皮肤干

燥,出现神经系统损害则预后不佳,需定期随访。
关键词:色素失禁症;脓疱疹;NEMO基因;Δ4-10外显子缺失

中图分类号:R722.11   文献标识码:C   文章编号:1001-5817(2018)05-0484-02
doi:10.3969/j.issn.1001-5817.2018.05.023

  色 素 失 禁 症(incontinentiapigmenti,IP)又 称

Bloch-Sulzberger综合征、Bloch-Siemens综合征、真皮

变性黑变病。因缺乏有效的治疗手段,且累及多器官,
故远期预后欠佳。本文就1例新生患儿的临床资料来

学习该疾病的病因及临床表现,现报告如下:
1 临床资料

1.1 一般资料 患儿女,生后13d,因“发现皮疹13
d”入院。患儿系第3胎第2产,孕38+3周顺产出生,出
生体重2970g,无宫内窘迫及窒息史,母乳+配方奶喂

养。母亲人工流产1次。本次孕期及生产过程中无发

热、感染病史,无阴道炎病史。父母非近亲结婚,哥哥

10岁,体健。生后3h余全身皮肤出现脓疱疹,表现为

基底红、直径为0.2cm~0.4cm大小的脓疱,当地医

院予美罗培南联合万古霉素抗感染、输注血浆及静注

人免疫球蛋白等治疗,疱疹渐破溃,脱皮,遗留红斑及

色素沉着,并有新发水疱及丘疹出现,呈线状排列,以
四肢为主,考虑色素失禁症可能,家属要求转入我院进

一步明确诊治。入院查体:生命征平稳,精神、反应好,
口腔黏膜光滑。四肢皮肤可见红斑、丘疹、水疱及褐色

疣状斑块,呈线状、螺纹状排列,可见结痂及色素沉着,
少许渗液,腹部皮肤可见淡脱色斑(见图1a、图1b)。
1.2 实验室检查 血常规:白细胞数7.64×109/L,
红细胞数3.79×1012/L,血红蛋白125g/L,血小板数

415×109/L,中性粒细胞百分比33.4%,淋巴细胞百

分比36.2%,嗜酸性粒细胞百分比19.2%,嗜酸性粒

细胞数目1.46×109/L,红细胞压积37.4%。超敏C
反应蛋白3.82mg/L。血生化无异常。巨细胞病毒、
风疹病毒IgM(-)。血培养(-)。头颅B超无异常。

图1a 患者病后13d四肢及腹部皮损

注:四肢皮肤可见线状、螺纹状排列的褐色疣状斑块及红斑,双
下肢可见痂片及色素沉着;腹部皮肤可见淡脱色斑

图1b 患者病后13d双下肢皮损

注:双下肢皮肤见褐色疣状斑块及红斑,双小腿可见丘疹、水
疱,呈线状或螺纹状排列

眼底照相发现双眼视网膜血管扩张、迂曲,血管分支增

生,交通吻合形成无血管区(见图2a、图2b)。病理检

查:病变符合色素失禁症改变(见图3)。基因检测检

出IKBKG基因(NM003639)Δ4-10外显子缺失(见图

4)。
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图2a 患者彩色眼底像   图2b 患者彩色眼底像

注:右视网膜血管扩张、   注:左眼视网膜血管扩张、
迂曲,血管分支增生,交   迂曲,血管分支增生,交

通吻合形成无血管区   通吻合形成无血管区

图3 患者组织病理图

注:HE染色,放大倍数200;图像显示表皮内可见水疱伴海绵

形成,疱内含大量嗜酸性粒细胞,真皮内色素缺失,浅层散在淋

巴细胞浸润

图4 患者基因测序图

注:采用PCR结合DNA测序法检出患儿 NM003639Δ4-10
外显子缺失。图示BD1666为阴性对照,BS002-1为阳性对

照,BS006为本例患者

2 结果

入院后予局部外涂莫匹罗星软膏预防感染及保持

皮肤干燥等治疗,皮疹渐消退,随访至2月龄,皮疹基

本消退,遗留色素沉着(见图5)。

图5 患者病后2个月右下肢皮损

注:皮损基本痊愈,不留瘢痕,少许色素沉着

3 讨论

IP是一种罕见的外胚层发育异常的X连锁显性

遗传病。新生儿发病率为1/5000,主要为女性发病,
男女之比为1∶20。由于累及性染色体,男性患者属

纯合子,通常病情严重而死于宫内[1],故存活者多为女

性患者。研 究 证 实,IP的 遗 传 学 病 因 主 要 是 由 于

NEMO外显子4-10缺失导致,从而抑制了核因子-kB
(NF-kB)的活化过程,促进肿瘤坏死因子-α诱导的细

胞凋亡,导致一系列胚胎发育异常[2]。主要累及皮肤、
牙、眼、骨骼及中枢神经系统。皮肤损害多数在出生时

或生后不久出现。皮疹先为红斑、丘疹、水疱或脓疱

疹,多在肢体屈侧及躯干外侧呈线状排列,成批出现,
每批持续数天或数月,随后演变为硬结或疣状皮疹;疣
状皮疹成线性排列,持续数周或数月,随后出现色素沉

着;色素沉着为蓝灰色或大理石色,呈线条状或漩涡状

分布,不沿皮纹或神经分布,消退后不留瘢痕,或仅有

淡脱色斑。本例患儿首发症状为脓疱疹,渐出现典型

皮肤损害,结合组织病理检查及基因测序,诊断明确。
本例患儿入院后查头颅B超未发现异常影像学改变,
但有学者研究发现18%~32%的色素失禁症患儿可

在生后1年内出现神经系统症状,如惊厥、智力低下、
运动发育迟缓、偏瘫、脑发育不良、脑梗死等[3],如出现

神经系统症状,则预后不良,故需随访神经系统发育情

况。另外,本例患儿已发现双眼视网膜血管异常,若继

续进展,严重可导致视网膜脱离,晶状体后纤维增生、
团块,可影响患者视力,甚至致盲[4]。故需定期眼科随

访,必要时行激光光凝、冷冻等治疗,尽可能保护患者

视功能。
IP目前缺乏有效的治疗手段,主要为对症治疗,

继发感染时可局部使用抗生素,若累及眼、骨骼、中枢

神经系统等,则需专科治疗,并可能导致预后不佳。故

需长期皮肤科、眼科、康复科等专科随访。故对于阳性

家族史的孕妇进行产前诊断及遗传咨询至关重要[5],
早期发现及诊断,可以降低重型患者的出生率,提高人

口质量,减轻家庭、社会和国家的负担[6]。
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