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STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Wady rozwojowe ektodermy sa jedna w przyczyn
genodermatoz - wrodzonych choréb o bardzo réznorodnym obrazie
klinicznym. Jednymi z objawéw tych wad moga by¢ wlosy skrecone
(pili torti) oraz prosaki. Lacznie obie te cechy wystepuja w rzadkich ge-
nodermatozach, takich jak zesp6t Bazex-Dupré-Christol i zespét Jack-
sona-Lawlera.

Cel pracy. Przedstawienie przypadkéw blizniaczek, u ktérych wspot-
wystepowaly typowe dla pili torti zaburzenia struktury wlosow
i liczne prosaki na skorze twarzy, oraz oméwienie zespotéw i choréb,
w ktérych wystepuja wlosy skrecone i/lub prosaki na twarzy, ze szcze-
gélnym uwzglednieniem zespotu Bazex-Dupré-Christol.

Opis przypadku. U 3-letnich blizniaczek jednojajowych wystepowa-
ty identyczne zaburzenia struktury wlosow gltowy, ktére byly suche,
tamliwe i potargane, a badanie mikroskopowe uwidocznito typowe dla
pili torti skrecenie todygi wlosa o 180°. Skéra glowy byla przesuszona
oraz luszczaca. U dziewczynek zwrécono takze uwage na liczne pro-
saki twarzy, ktére pojawily sie okoto 2. roku zycia. Pozostate struktu-
ry wywodzace sie z ektodermy nie odbiegaly od normy. W leczeniu
zastosowano adapalen w kremie aplikowany raz dziennie i uzyskano
u obu si6str ustgpienie czesci wykwitow grudkowych na twarzy.

Whioski. Wspétwystepowanie u bliznigt cech klinicznych o charakte-
rze pili torti i mnogich prosakéw twarzy wskazuje na genetyczne uwa-
runkowanie tych zaburzeri i wymaga statego nadzoru ze wzgledu na
potencjalne ryzyko rozwoju rakéw skéry w przysziosci.

ABSTRACT

Introduction. Genodermatoses - congenital diseases with diverse clini-
cal presentation - are caused by ectodermal defects. Pili torti and milia
may be features of these defects. Concomitantly these symptoms are
present in rare genodermatoses: Bazex-Dupre-Christol syndrome and
Jackson-Lawler syndrome.

Objective. Presentation of monozygotic twins with identical hair struc-
ture disturbances typical for pili torti and multiple facial milia and re-
view of syndromes and diseases with pili torti and/or milia, with par-
ticular reference to Bazex-Dupre-Christol syndrome.

Case report. Three-year-old monozygotic twins with identical distur-
bances of the hair, which was dry, brittle, torn and showed in microsco-

35



Monika Sikorska, Aneta Szczerkowska-Dobosz, Dorota Purzycka-Bohdan i inni

pic examination features typical for pili torti - twisting of the hair shaft

by 180°. The scalp

was overdried and scaly. Numerous milia on the face

of both girls appeared at the age of 2 years and were noticed during
the examination. The remaining structures derived from the ectoderm

were normal. The

patients were treated with adapalene cream applied

once a day with partial improvement of follicular lesions on the face in

both sisters.

Conclusions. Coexistence of pili torti and multiple milia in twins in-
dicates the genetic background of these disturbances. Due to potential
risk of development of skin carcinoma in future, the patients require

close follow-up.

WPROWADZENIE

Dysplazje ektodermalne sa niejednorodna grupa
choréb dziedzicznych, u ktérych podloza leza wady
rozwojowe przynajmniej dwoch tkanek pochodzacych
z embrionalnej ektodermy. Wady te powoduja zabu-
rzenia struktury i funkcji skéry, wloséw, paznokci,
gruczoléw potowych ekrynowych oraz zebéw. Do-
tychczas opisano okoto 200 réznych zaburzen ekto-
dermalnych. Podstawe ich klasyfikacji stanowia cechy
Kliniczne. Wady dotyczace struktur powstajacych z ek-
todermy zaliczane sa do czystych dysplazji ektoder-
malnych, natomiast gdy towarzysza im inne anomalie,
rozpoznaje sie zesp6t dysplazji ektodermalnej [1].

Wrtosy skrecone (pili torti) to jedno z zaburzen
strukturalnych wloséw bedacych wyrazem dysplazji
ektodermalnej. Klinicznie cechuja sie duza kruchoscig
i szorstkoscia todygi wlosa. Typowy obraz pili torti -
splaszczenie lodygi wlosa i skrety o 180° wokot wia-
snej osi w nieregularnych odstepach - jest widoczny
w powiekszeniu mikroskopowym. Wiosy skrecone
moga by¢ izolowana cecha kliniczng, ale czesciej wy-
stepuja jako jedna ze sktadowych zespotéw dysplazji
ektodermalnych, dlatego tez nalezy dokladnie oceni¢
ewentualne inne zaburzenia strukturalne wspotistnie-
jace u osoby z wlosami skreconymi [2].

Prosaki (milia) sa kopulastowypuklymi grudkami
barwy bialej, o srednicy 1-2 mm. Sa one liczne, bez-
objawowe i zlokalizowane zazwyczaj na twarzy,
w okolicy nosa i policzkéw. Prosaki moga mie¢ cha-
rakter nabyty lub by¢ klinicznym wyrazem dysplazji
ektodermalnej [3].

Pili torti i mnogie prosaki wystepuja tacznie w ze-
spolach dysplazji ektodermalnej: zespole Bazex-Du-
pré-Christol oraz zespole Jacksona-Lawlera [4, 5].

CEL PRACY

W pracy przedstawiono blizniaczki monozy-
gotyczne, u ktérych wspolistnieja wlosy skrecone
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i mnogie prosaki bez innych zaburzeni struktur po-
chodzenia ektodermalnego.

OPIS PRZYPADKU

BliZniaczki jednojajowe, lat 3, zostaly przyjete do
Poradni Dermatologicznej z powodu zmian w obre-
bie wloséw i skéry twarzy. W badaniu stwierdzono
identyczne u obu dziewczynek zaburzenia struktury
wloséw glowy. Byly one suche, zmierzwione, fam-
liwe, a po rozpuszczeniu , puszyly sie” (ryc. 1.). Po-
nadto skéra gtowy byta przesuszona oraz tuszczaca.
Brwi i rzesy u obu siéstr mialy prawidlowy wyglad.
Nie stwierdzono zmian w liczbie i budowie zebo6w
mlecznych. Na skérze nosa i policzkéw dziewczynek
wystepowaly liczne, drobne grudki o charakterze
prosakoéw (ryc. 2.). Paznokcie oraz skéra gtadka byty
niezmienione.

Dziewczynki z ciagzy pierwszej, prawidlowej,
rozwigzanej cieciem cesarskim w 34. tygodniu. Ze
wzgledu na stan skéry (zasinienie powlok) uzyska-
ty 8 punktéw w skali Apgar. Rozwéj psychorucho-
wy w okresie noworodkowym i niemowlecym byl
prawidlowy, ale z uwagi na wczesniactwo dzieci sg
pod stala opieka neurologiczng, pediatryczng i oku-
listyczng. Wzrost wloséw rozpoczal sie okoto 12.
miesigca zycia. Wlosy rosty w kepkach, nier6wno-
miernie i wolno. Z wywiadu rodzinnego wynika, ze
wlosy o podobnym wygladzie wystepowaly u ojca
blizniaczek, ktéry ze wzgledu na ich nieprawidlowsa
strukture regularnie je goli, oraz u niektérych czton-
kow jego rodziny. Liczne grudki na twarzy pojawity
sie u dziewczynek okoto 2. roku zycia. Wyrzynanie
zebéw mlecznych rozpoczelo sie w 7. i 8. miesiacu
zycia blizniaczek.

W badaniu mikroskopowym wloséw obu dziew-
czynek stwierdzono cechy morfologiczne pili torti. L.o-
dyga wlosa byla przyplaszczona i skrecona wzdtuz
osi dlugiej. Zastosowany raz dziennie adapalen
w kremie spowodowal po miesigcu aplikacji przy-
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Rycina |. Zaburzenie struktury wioséw w postaci wiosdw skre-
conych
Figure |. Hair structure disturbance in the form of pili torti

plaszczenie i ustgpienie czesci wykwitow grudko-
wych na twarzy u obu siostr. Pacjentki sg pod stalg
opieka dermatologiczna i pediatryczna.

OMOWIENIE

Wspétwystepowanie wloséw skreconych i mno-
gich prosakéw twarzy u przedstawionych bliZnia-
czek moze nasuwaé podejrzenie dzieciecej postaci
zespotu Bazex-Dupré-Christol. Zespoét ten zostat po
raz pierwszy opisany w 1964 r. przez Bazexa i wsp.
[6]. Autorzy zwrdécili uwage na trzy cechy kliniczne
bedace istotg schorzenia. Osoby dotkniete zespolem
maja wrodzong skltonno$é do zmian w strukturze
wlosa oraz zanikowego zapalenia mieszkéw wloso-
wych skéry twarzy, lokci, kolan, grzbietowych po-
wierzchni rak i stop. Opisywane jest takze zwiekszo-
ne ryzyko rozwoju rakéw podstawnokomérkowych
w wieku dorostym [7]. W przebiegu choroby u 85%
pacjentéw wystepuje nieprawidlowa budowa todygi
wlosa o charakterze pili torti i/lub rozszczepu wezto-
watego wloséw (trichorrhexis nodosa) oraz postepuja-
ca utrata wloséw, ktoére sa suche, rzadkie i krecone.
Na skoérze twarzy u prawie 70% chorych dzieci ob-
serwuje sie liczne prosaki. W przypadku dorostych
chorych odsetek ten jest duzo nizszy [8]. Moze do-
chodzi¢ réwniez do zmian struktur twarzoczaszki,
takich jak Scieficzenie tkanek nosa z zanikiem jego
skrzydetek oraz uwydatnienie punktu skérnego
w miejscu przejscia dolnego prostego odcinka pro-
filu nosa w wypuktos$¢ czubka nosa. Ponadto moze
wspolistnieé¢ skaza atopowa, rogowacenie mieszko-
we, nadmierna ruchomo$é¢ stawéw, przebarwienia
czola oraz pekniecia powierzchni jezyka. U niekto-
rych chorych obserwuje si¢ zmniejszone wydzielanie
potu. Czesto u 0s6b dorostych z zespotem Bazex-Du-
pré-Christol, poczawszy od drugiej dekady zycia,
wystepuja raki podstawnokomoérkowe, zajmujace
najczesciej skoére twarzy [8]. Dla postaci dzieciecej
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Rycina 2. Liczne prosaki na skorze twarzy
Figure 2. Multiple facial milia

schorzenia nie jest typowa obecnos¢ rakéw podstaw-
nokomoérkowych, cho¢ w pismiennictwie dostepne
sa doniesienia dotyczace kilku przypadkéw rozwo-
ju tego typu rakéw w dziecinistwie [5]. Najmiodsza
opisana dziewczynka miata 3 lata w momencie poja-
wienia sie pierwszego ogniska nowotworu skéry [9].

Uwaza sie, ze zesp6t Bazex-Dupré-Christol jest
dziedziczony w spos6b dominujacy w sprzezeniu
z chromosomem X. W schorzeniu tym odkryto de-
fekt genetyczny w pozycji Xq24-q27 [10]. Wiekszos¢
nieprawidtowoséci w zespole dotyczy zaburzen réz-
nicowania mieszkéw wlosowych, dlatego postuluje
sie, ze gen ten koduje biatka bezposrednio zaanga-
zowane w powstawanie i rozwdj struktur wlosa. Ba-
dania Vabresa i wsp. wskazuja na zwigzek regionu
Xq24-q27 z chorobami mieszkéw wlosowych [10].
Opisane podioze genetyczne zespotu Bazex-Dupré-
-Christol ma swd6j wyraz w powstawaniu licznych
tagodnych nowotworéw skéry wywodzacych sie
z mieszkéw wlosowych (trichoepithelioma) oraz z two-
rzeniem ropni mnogich pach [11]. W innej pracy
opisujacej przypadek zespotu Bazex-Dupré-Christol
zwracano uwage na wspolistniejacy niewielki hiper-
teloryzm oczny (zwiekszenie odleglosci miedzy przy-
§rodkowymi écianami oczodoléw), niska i poszerzona
nasade nosa, cze$ciowaq utrate brwi i rzes oraz blizny
w obszarze wylysienia [8]. Ekspresja genu uzalez-
niona od plci odpowiada za zréznicowane nasilenie
zmian, co ttumaczy mozliwoé¢ wystepowania tylko
niektérych cech zespotu. Do najczesciej opisywanych
w piSmiennictwie izolowanych cech fenotypowych
zespolu Bazex-Dupré-Christol naleza zaburzenia
struktury wloséw i prosaki [12, 13]. Prosaki pojawia-
ja sie stosunkowo wczeénie, bo w okresie niemow-
lecym lub we wczesnym dziecifistwie - sa jednym
z pierwszych objawéw omawianej genodermatozy
[5]. Typowe biate grudki wystepuja najczesciej na
twarzy, a takze na koriczynach, tulowiu oraz w oko-
licy pach i pachwin. Stosowanie miejscowych prepa-

37



Monika Sikorska, Aneta Szczerkowska-Dobosz, Dorota Purzycka-Bohdan i inni

ratbw przywracajacych prawidlowe réznicowanie
komorek naskoérka, takich jak adapalen, najczesciej
przynosi tylko czeéciowe ustapienie zmian [14].
W okresie pokwitania moze doj$¢ do samoistnej po-
prawy stanu skory. W zespole Bazex-Dupré-Christol
zeby i paznokcie nie odbiegaja od normy, co dodat-
kowo przemawia za mozliwosciga wystapienia tego
zespotu u przedstawionych dziewczynek.

Wspoétwystepowanie prosakoéw i pili torti jest cha-
rakterystyczne takze dla wrodzonego zgrubienia
paznokci typu 2, czyli zespotu Jacksona-Lawlera. Na
zespo6l ten sklada sie jednak wiele innych cech kli-
nicznych, takich jak bolesny rogowiec dioni i stép,
rogowacenie mieszkowe na lokciach i kolanach,
leukoplakia na btonach §luzowych jamy ustnej oraz
wzmozona potliwosé [4]. Zgrubienie paznokci ob-
serwuje sie juz we wczesnym dziecinstwie. W przy-
padku opisywanych blizniaczek paznokcie byly nie-
zmienione. Nie stwierdzono takze innych typowych
odchylerr dla tej genodermatozy, cho¢ nie mozna
wykluczy¢ ich pojawienia sie w pézniejszym dzie-
cinstwie.

Pili torti oraz prosaki jako izolowane objawy
rozpatrywane odrebnie moga by¢ wyrazem wie-
lu schorzeri. Wlosy skrecone, ktérych nazwa $Sciéle
wiaze sie z obrazem mikroskopowym, sa zazwyczaj
dziedziczone w sposob autosomalny dominujacy,
dlatego opisuje sie rodzinny charakter zmian. Moga
im towarzyszy¢ inne deformacje wloséw, takie jak
rozszczep weztowaty (trichorrhexis nodosa) i roz-
szczep podluzny (trichoptilosis) [15]. Pierwsze obja-
wy w postaci wzmozonej tamliwosci i przerzedzenia
wloséw pojawiaja sie przewaznie w wieku niemow-
lecym. Pojawienie si¢ owlosienia na gtowie moze by¢
opdznione o érednio 2 lata. Uniektérych chorych wio-
sy o prawidlowej strukturze zostaja zastapione wio-
sami o cechach pili torti. Ten defekt czesciej dotyczy
jasnowlosych dziewczynek [8]. W okresie pokwita-
nia, szczegblnie w przypadkach izolowanego zabu-
rzenia, moze nastgpic¢ czeéciowa poprawa wygladu
wloséw, jednak w wiekszosci przypadkéw objawy
nie ulegaja ztagodzeniu wraz z wiekiem. Z uwagi na
duza kruchoé¢ wloséw skreconych i ich podatnos¢
na urazy wszelkie zabiegi pielegnacyjne i higienicz-
ne powinny by¢é wykonywane z wielka starannoscia
i wyczuciem. W skrajnych przypadkach pojawia sie
rozlane lub ogniskowe tysienie, w szczegdélnosci na
potylicy. Poza wlosami glowy zmienione moga by¢
brwi i rzesy. Obserwuje sie takze zanik gruczolow
fojowych, czego wynikiem moze by¢ przesuszenie
skory glowy.

Wrtosy skrecone sa cecha wielu rzadkich dyspla-
zji ektodermalnych, m.in. zespotu Menkesa, Cran-
dalla, Bjornstada czy podejrzewanego w przypadku
opisywanych dziewczynek zespotu Bazex-Dupré-
-Christol [16]. Gléwna cecha zespolu Menkesa jest
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wrodzony defekt jelitowego wchianiania miedzi. Ta
genetycznie uwarunkowana choroba neurodegene-
racyjna dziedziczy si¢ w sposob recesywny, sprze-
zony z plcig i dlatego czeéciej dotyczy chiopcow.
Przewazajg objawy zwigzane z ukladem nerwowym
w postaci zaburzen ruchu i napadéw padaczko-
wych. Niedobér miedzi skutkuje zmianami w struk-
turach moézgu, naczyniach krwionosnych, tkance
kostnej i narzadach jamistych, gléwnie w watrobie.
Wrtosy o0s6b chorych sa sztywne, famliwe lub wiot-
kie [17]. Dla zespotu Bjornstada charakterystyczna
jest gtuchota, ujawniajaca sie w okresie niemow-
lecym lub we wczesnym dziecifistwie. W ciezkich
przypadkach nastepuje utrata sluchu oraz lysienie
[18]. Gluchota jest takze jednym z objawéw zespolu
Crandalla, dziedziczonego autosomalnie recesywnie
w sprzezeniu z plcig. Poza réznego stopnia utratg
stuchu stwierdza si¢ hipogonadyzm [15]. Osobnym
zagadnieniem jest rzadko wystepujaca nabyta postac
pili torti, w ktérej nieprawidlowa budowa wlosa jest
prowokowana niewlasciwie wykonanymi zabiegami
kosmetycznymi, np. trwala ondulacja.

Zgodnie z klasyfikacja Wolfe i Gurevitch prosaki
dzieli sie na pierwotne i wtdérne [19]. Prosaki pierwot-
ne wystepuja w obrebie lejka gruczoléw lojowych,
natomiast zmiany wtérne powstaja najczesciej z ekry-
nowych przewodéw wyprowadzajacych [20]. Prosaki
sa charakterystyczng cecha wielu schorzen. Klasycz-
nym przykltadem jest zespét Bazex-Dupré-Christol,
ale nalezy réwniez wymieni¢ zesp6t Rombo, zespét
Brooke’a-Spieglera, zesp6t Papillona-League-Psaume,
wrodzony brak owlosienia ze zmianami grudkowy-
mi, dziedziczng, zalezng od niedoboru witaminy D
krzywice typu 2A, zespél Jacksona-Lawlera, zesp6l
Gorlina oraz rodzinne wystepowanie prosakéow z za-
nikiem linii papilarnych [14].

Podsumowujac - obserwowana u blizniaczek jedno-
jajowych dysplazja ektodermalna w postaci wspotwy-
stepowania nieprawidlowych wloséw oraz zaburzen
rogowacenia na twarzy moze sugerowac rozpoznanie
u nich rzadkiego zespolu genetycznego, obarczonego
ryzykiem powstania rakéw skéry w pdzniejszym wie-
ku, dlatego u dziewczynek niezbedna jest regularna
kontrola stanu skéry i przydatkow.
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