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Suhrn

Autori v praci prezentuju patologické nalezy na kozZi a na vlasoch dietata postihnutého pomerne
zriedkavym Blochovym-Sulzbergovym syndrémom s vyraznymi prejavmi incontinentia pigmenti,
sledovaného 10 rokov. V praci uvadzaju aj novsie udaje o patogenéze tejto systémovej
genodermatézy s X-chromozémovou dominantnou dediénostou, ktora je primarne
neuroektodermalneho pévodu, spésobena mutaciou nuklearneho faktora-kappa B (NF-kB)
esencialneho modulatora (NEMO) génu (chromozomalny lokus Xq28).
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Summary

Bloch-Sulzberg Syndrome in Pathology

The authors present some pathological findings in the skin and hair of the child affected by rather
rare Bloch-Sulzberg syndrome manifested in incontinentia pigmenti, followed for 10 years. In this
work are presented also some recent data about pathogenesis of the disease with X-chromosome

dominant heredity, primary of neuroectodermal origincaused by mutation of nuclear factor kappa-
B of essential modulator (NEMO) of the gene (chromosomal locus Xq28).
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Blochov—Sulzbergov syndrém (BSS) nazyvany
aj incontinentia pigmenti (IP) (3, 16) je typicka
dermatoéza s koZnymi symptomami a s poruchami
vyvinu o¢i, centralneho nervového systému a ske-
letu. Ochorenie je velmi zriedkavé a vyskytuje sa
takmer vylucéne (98 %) u dievéat (3, 5), pretoze
u 0s6b muzského pohlavia, ak ide o homozygota,
je takmer vzdy letalne uz pocas intrauterinneho
vyvoja (8). Manifestuje sa bud uz u novorodenca,
alebo sa vyvija narazovito pocas prvych tyzdiov
Zivota.

Etiopatogeneticky ide o X-chromozémovu
dominantni dedi¢nost. Pri familidrnom vyskyte
sa predpoklada lokalizacia génu na dlhom ra-
mienku chromozému X (Xq28).

Klinické kritéria pre diagnézu IP prezentovali
Landy a Donnai (14). Rozdelili ich na hlavné
(majoritné) a pomocné (minoritné):

Hlavné kritéria: kozna manifestacia IP pozo-
stava z typického neonatalneho ,rashu“ (alebo
jeho anamnézy), erytému, vezikul, eozinofilie,
typickej hyperpigmentacie, najmé na trupe, jaz-
venia sledujiceho Blaschkove linie, bezvlasych
strii, ktoré sa stracaju v adolescencii, alopécie
na temene v podobe linearnych atrofickych bez-

vlasych 1ézii a vlnitych vlasov. Dalej sa zistuju
choroby retiny.

Medzi pomocné kritéria patria rozne postih-
nutia denticie a abnormalny vzhlad nechtov.

Klinické udaje

V roku 1996 sa zdravym rodic¢om bez rodinne;j
anamnézy koznych ochoreni narodilo per vias
naturales dieta Zenského pohlavia. Uz pri naro-
deni malo na kozi v priebehu Blaschkovych linii
linearne erytémové plochy (obr. 1), ktoré sa
neskor Sirili po celom povrchu kozZe. Na erytema-
téoznych miestach vznikali vezikuly. Vezikuly
boli lokalizované predovsetkym na flexorovej
strane hornych konéatin, na dolnych konéati-
nach, podbrusku, v genitoinguinalnej oblasti a na
temene hlavicky. V dalsich dnioch vznikli papuly
a hyperkeratéza (obr. 2), ako aj eroézie linearneho
usporiadania na miestach povodnych vezikil, po
reepitelizovani vyrazne ¢ervené a mierne edema-
tézne presiaknuté makuly, sledujice Blaschkove
linie (obr. 3). V tomto Stadiu bola odobrata excizia
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