Incontinentia pigmenti
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Incontinentia pigmenti je neuroektodermální onemocnění projevující se v prvních dnech po narození. Je doprovázen charakteristickými kožními příznaky, často i závažnými systémovými příznaky. Jedná se o genodermatózu se sporadickým i familiárním výskytem. Onemocnění má dominantní dědičnost s vazbou na pohlaví. Letální je pro mužské pohlaví, které odumírá již v děloze. 
Kožní příznaky mají 4 stádia, která se mohou překrývat, eventuelně některé může chybět.
První stádium, vezikulózní, začíná v prvním týdnu života v podobě drobných puchýřků na končetinách a trupu. Uspořádány jsou v pruzích  či ložiscích kopírující Blaschkeho linie. V místech výsevů dochází nejprve k zarudnutí pokožky. Puchýřky se odhojují do jednoho až dvou týdnů, s následnou recidivou. Kolem šestého měsíce života přechází toto stádium do druhého stádia, verukózního, jenž  trvá do tří let věku. Na distálních částech končetin se objevují papuly a verukózní léze. Třetí stádum, hyperpigmentace, začíná v šestém měsící, někdy až kolem druhého,třetího roku života  a přetrvává do puberty. V místech původních výsevů puchýřků se objevují hyperpigmentace se zvláštní pruhovitou konfigurací. Nasledující čtvrté stádium, atrofické, se objevuje v dospělosti a jen u některých žen. Projevuje se  pruhovitými depigmentacemi s mírnou atrofií v místech původního výsevu.
Mohou se objevovat i změny v oblasti nehtů, v podobě dolíčkování, rýhování, vzniku podnehtových hyperkeratóz. Často bývá  alopecie v temenní oblasti.
Mezi systémové příznaky patří  abnormality  zubů, CNS a oční příznaky.
V diagnostice hraje důležitou roli dermatolog, který jako první vysloví podezření na tuto klinickou jednotku. Následně je potvrzena lékařským genetikem. Vzhledem k možným systémovým příznakům je nutná mezioborová spolupráce s neurologem, oftalmologem, stomatologem a kardiologem.
Kauzální terapie neexistuje. Nezbytná je dispenzární péče u jednotlivých specialistů, včetně možnosti preimplantační genetické diagnostiky.
Sdělení obsahuje i kazuistiku z praxe s bohatou fotodokumentací, popisující vývoj incontinentia pigmenti v časovém sledu.

