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色素失禁症 2 例
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色 素 失 禁 症 ( incontinentia pigmenti，IP ) 又 名

Bloch-Sulzberger 病、Bloch-Siemens 综合征［1］。本病

为 X 连锁显性遗传，女性异常基因位于两个 X 染色

体之一上，属杂合子，病变轻。而男性病例异常基因

位于单个 X 染色体上，属于纯合子，病变重，多在子

宫内死亡，因而 IP 95%以上为女性病例［2 － 3］。IP 的

诊断依据临床表现［4］和 IKBKG 分子基因检测，后者

是已知和 IP 相关的唯一基 因，先 证 者 中 80% 是

IKBKG 10 上外显子 4 缺失［5］。2010 年上半年我科

收治 IP 患儿 2 例，现作报道。

1 临床资料

例 1，女，2 个月。以全身水疱、色素沉着 2 个月

就诊。患儿出生后 3 天于胸、背、腹部、四肢开始出

现水疱，米粒至黄豆大小，四肢、躯干有较多红斑，在

当地医院给予抗感染药物应用，间断性外用莫匹罗

星软膏、金霉素眼膏 1 周余，症状未见好转。为进一

步诊治遂来我科就诊既往史: 患儿出生时无发热、惊
厥、黄疸等，患儿系第一胎足月顺产，家族无类似皮

肤病史。父母健康，非近亲结婚，母亲否认孕期有疾

病及用药史。体检: 发育正常，营养中等，躯干部可

见红斑风团，躯干、四肢散在米粒至黄豆大小水疱，

部分已结痂，全身散在分布网状、条状及涡轮状的黑

褐色色素沉着斑，四肢有少数疣状增生( 见图 1 ) 。

黏膜、毛发、甲板未见异常。
例 2，女，8 个月，系第一胎，第一产，胎龄 38 周，

经产道分娩。患儿出生后第 3 天，躯干及四肢出现

大量红色丘疹及小脓疱，米粒至黄豆大小，基底红，

脓疱壁厚不易破裂。在当地治疗( 具体不详) ，疗效

不佳，后皮疹逐渐自行消退，遗留色素沉着。其母孕

期健康，父母非近亲婚配，家族中无类似疾病。因色

素沉着数月来我院就诊。体检: 发育正常，营养佳，

呼吸平稳，浅表淋巴结无肿大，毛发稀疏、细软，牙齿

未萌出，心腹未见明显异常，拥抱反射存在，指趾甲

正常。皮肤科情况: 全身可见成片分布的漩涡状褐

色色素沉着，部分有如撒胡椒面状，不高出皮肤表

面，以胸部、腹部、背部、大腿尤为显著( 见图 2) 。

2 讨论

IP 是累及皮肤、毛发、牙齿、甲、眼睛和中枢神

经系统的疾病，特征性的皮损经历 4 个阶段［6］: ( 1)

起疱( 从出生到大约 4 个月) ; ( 2) 疣状疹( 数月) ，表

现为化过度和疣，常在婴儿早期出现; ( 3) 旋涡状斑

点状色素沉着( 从大约 6 个月到成年期) ，损害不是

炎症后的色素变化; ( 4 ) 线状色素减退、斑秃、缺齿、
牙齿形状异常、甲营养不良。部分患者不出现第

( 1) 和( 4) 阶段的皮损或症状。
不同阶段的皮损，病理表现亦不相同。光学显

微镜最具特征性的发现来自疾病第( 3) 阶段的色素

沉着皮损，真皮中存在游离的色素颗粒，因此该病称

为色素失禁。然而，真皮中存在游离的色素颗粒并

不是 IP 所特有。IP 患者大约 80%有皮肤外症状［7］:
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牙齿缺陷尤其常见，表现为出牙延迟，部分无牙，后

者见于上排侧面的门牙和前磨牙，而圆锥或钉形牙

齿最多见，和皮肤损害不同之处在于牙齿的异常持

续存在，具有重要的诊断价值; 30%以上的病例有眼

睛缺陷，包括白内障、视神经萎缩、斜视、蓝巩膜和渗

出性脉络膜视网膜炎; 中枢神经系统的异常表现为

智力发育迟缓、脑积水、学习困难和癫痫等; 骨骼异

常少见，且 较 轻 微，但 也 可 严 重 和 多 发，如 并 指

( 趾) 、多余肋、偏身萎缩、短腿和短臂。
目前没有现存的严格的 IP 诊断标准，诊断的确

立依靠皮肤、牙齿、毛发、指甲的临床表现。假如有

一个重要标准存在，即可作出 IP 的临床诊断。次要

标准的存在支持临床诊断，次要标准完全缺乏则要

怀疑此诊断。重要标准为从婴儿期到儿童期出现的

皮损: ( 1) 红斑、水疱: 多在生后到 4 个月内出现，面

部以外的任何地方均可出现。( 2 ) 条纹状和漩涡状

的色素沉着: 为斑点状、线状、条纹状、弧形、螺纹形、
环形、树枝状、蜘蛛样、喷泉飞溅状等奇形怪状。颜

色为灰褐色、褐色或黑色不定。部位也不固定，往往

不对称。青春期逐渐淡化。( 3 ) 苍白、无毛、萎缩性

线纹或斑片: 从青春期直到成年期。次要标准: ( 1 )

牙齿: 缺齿或无牙( 牙齿部分或完全缺如) ，小牙( 小

牙齿) ，异常形状的牙齿; ( 2 ) 毛发: 斑秃、羊毛状发

( 无光泽、粗糙、金属丝样) ; ( 3 ) 甲: 轻度脊皱或点

蚀，甲弯曲; ( 4 ) 视网膜: 周围的新生血管形成。IP
符合 X 连锁遗传，家族史［8］或个人史中有多次流产

史也支持此诊断。
实验室检查: 不明原因的白细胞增多，特别是在

第( 1) 和( 2 ) 阶段，其中 65% 为嗜酸性粒细胞［9］。
随着分子基因检测来临，皮肤活检的需要减少。目

前皮肤活检用于交界或可疑病例。基因检测主要为

IKBKG( 也称为 NEMO) ，是唯一已知的与 IP 有关的

基因。
不典型 IP 患者需与以下疾病鉴别: ( 1 ) 先天性

大疱性 表 皮 松 解，好 发 于 摩 擦 部 位，大 疱 松 弛，

Nikolsky 征阳性，可资鉴别; ( 2 ) 脱 色 性 色 素 失 禁

( incontinentia pigmenti achromians) ，本病系显性遗

传性疾病，婴儿期发病，可持续数年，躯干、四肢有奇

特的线状脱色区，组织病理检查无色素失禁的变化;

( 3) 新生儿脓疱疮，系细菌感染引起，多发生于夏秋

季节，表现为水疱、大疱，可有蜜黄色结痂，疱液培养

有助于诊断与治疗。
本病除控制继发感染外，皮损不需要治疗，但如

炎症期长且较严重，则可考虑采用皮质类固醇激素。
眼睛的检查和监控: 生后至 4 个月每月检查 1 次;

4 个月至 1 岁每 3 个月 1 次; 1 ～ 3 岁，每 6 个月 1
次，3 岁后每年一次。常规而专业地评估神经功能

和牙齿发育情况。
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