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Pachyonychia congenita (PC) is a very rare group
of autosomal dominant genodermatoses caused by
mutations in one of the genes that encode for nail
keratin [1]. It has traditionally been classified into
four types, with type 1 (Jadassohn-Lewandowsky
type) and type 2 (Jackson-Lawler type) being the
most common variants. We present here a case of
PC type 1 with classical features.

A 19-year-old male patient presented to us with
a history of thickened nails since the age of 1.5 mon-
ths and painful thickenings of the soles since the
age of 3 years. He gave a history of development of
recurrent painful fluid-filled lesions over the soles.
There was no history of consanguineous marriage
in the parents, and antenatal/birth history and po-
stnatal development were uneventful. There was no
history of similar disease in the family. There was no
history of hoarseness of voice. On examination, the
patient had brownish discoloration and dystrophy of
the finger and toe nails with extensive subungual hy-
perkeratosis leading to elevation of the distal ends of
the nail plates (fig. 1). There were multiple ill-defined
hyperkeratotic plaques present over the soles (fig. 2).
Oral mucosa showed a white-colored, non-tender
and non-scrapable plaque on the dorsal surface of
the tongue (fig. 3). The rest of the cutaneous and sys-
temic examination was normal. Routine investiga-
tions including hemogram, liver and renal profiles
were normal. KOH mount of the nail clippings was
negative for fungal elements. Skin biopsy from the
sole revealed orthohyperkeratosis and acanthosis.
Based on the history, suggestive clinical features and
histopathology, a diagnosis of PC type 1 was made
and the patient was treated symptomatically. Howe-
ver, gene analysis was not done due to the lack of
resources.
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Wrodzone zgrubienie paznokci (pachyonychia con-
genita - PC) jest bardzo rzadka grupa dziedziczonych
w spos6b autosomalny dominujacy genodermatoz
wywolanych mutacjag w jednym z genéw koduja-
cych keratyne [1]. Tradycyjnie dzieli sie na cztery
typy, z ktérych najczestszymi sa typ 1 (typ Jadasso-
hna-Lewandowsky’ego) i typ 2 (typ Jacksona-Lawlera).
Przedstawiamy przypadek PC typu 1 o klasycznym
obrazie klinicznym.

Pacjent w wieku 19 lat zglosit sie ze zgrubieniem
paznokci zaobserwowanym po raz pierwszy, gdy
chory miat 1,5 miesiaca, oraz bolesnym zgrubieniem
skory na podeszwach stép, ktére pojawilo sie w wie-
ku 3 lat. W wywiadzie ponadto podal wystepowanie
nawracajacych, bolesnych pecherzy na podeszwach
stop. Rodzice nie byli spokrewnieni, a okres przedpo-
rodowy, pordd i okres poporodowy przebiegaty pra-
widlowo. W wywiadzie rodzinnym nie stwierdzono
podobnej choroby. W wywiadzie nie odnotowano
chrypki. W badaniu fizykalnym u pacjenta obser-
wowano brazowe zabarwienie i dystrofie paznokci
rak i stop ze znaczng hiperkeratoza podpaznokciowq
prowadzaca do uniesienia dystalnych czesci ptytek
paznokci (ryc. 1). Na podeszwach stop wystepowa-
ty liczne, stabo odgraniczone od otoczenia ogniska
hiperkeratotyczne (ryc. 2). W jamie ustnej, na po-
wierzchni grzbietowej jezyka stwierdzono obecnos¢
bialych ognisk, niebolesnych i niedajacych sie od-
dzieli¢ mechanicznie (ryc. 3). Nie stwierdzono innych
odchyleri od normy w badaniu fizykalnym i ocenie
dermatologicznej. Wyniki rutynowych badan labora-
toryjnych, w tym morfologia krwi, badania czynnosci
nerek i watroby, byly prawidlowe. Badanie mykolo-
giczne paznokcia bylo negatywne. W badaniu histo-
patologicznym wycinka skéry pobranego z pode-
szwy stopy wykazano ortohiperkeratoze i akantoze.
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Figure 1. Brownish hyperpigmented, dystrophic, thickened finger and toe nails with elevated distal ends (A, C, D). Close view of left

middle finger nail showing massive thickening of nail plate (B)

Rycina |. Brqzowe przebarwienie, dystrofia i zgrubienie paznokci rgk i stop z uniesionymi czesciami dystalnymi (A, C, D). Zblizenie trzeciego
palca lewej dfoni z widocznym masywnym zgrubieniem plytki paznokcia (B)

Figure 2. Soles showing focal hyperkeratosis mainly on the pres-
sure areas

Rycina 2. Podeszwy stop z ogniskowq hiperkeratozq, zwtaszcza
w miejscach narazonych na nacisk

Pachyonychia congenita was first recorded by
Muller in 1904, and this was followed by published
case reports by Wilson (1905) and Jadassohn and
Lewandowsky (1906) [2]. Around 700 cases of PC
have been reported since then [3]. Most cases have
an autosomal dominant inheritance, but autosomal
recessive inheritance has also been reported [4]. The
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Figure 3. lll-defined white patch over the dorsum of the tongue

Rycina 3. Nieostro odgraniczone biafe ognisko na grzbietowej po-
wierzchni jezyka

Na podstawie wywiadu, charakterystycznych cech
klinicznych i badania histopatologicznego rozpozna-
no PC typu 1, a pacjent otrzymal leczenie objawowe.
Nie przeprowadzono jednak badania genetycznego
z powodu braku srodkéw finansowych.
Pachyonychia congenita po raz pierwszy zostala
opisana przez Mullera w 1904 r., a nastepnie opisy
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disease is caused by mutations in one of the five
keratin genes, namely KRT6A (38%), KRT16 (33%),
KRT17 (17%), KRT6B (9%) and KRT6C (3%), with
clinical features depending on the gene involved
and the site of mutation in the genes [3]. In fact, the
disease is now classified into five types on the basis
of the above five genes involved [5]. This classifica-
tion is more scientific and helps in accurately dia-
gnosing pachyonychia congenita by excluding other
diseases with similar clinical presentation. However,
the poor socio-economic status of our patient and
lack of facilities prevented us from performing such
an investigation and forced us to apply the older
classification of the disease based on clinical charac-
teristics.

Patients with PC type 1 show hypertrophic nail
dystrophy (pachyonychia) affecting all or most nails,
presenting at or soon after birth, with painful parony-
chia in most patients. In our case nail dystrophy was
noticed at the age of 1.5 months. This is accompanied
by focal palmoplantar keratoderma with formation
of blisters under the callosities [6]. Pachyonychia
and keratoderma are responsible for the pain that is
a characteristic feature of PC patients as in our case.
Palmoplantar hyperhidrosis, oral leukokeratosis,
follicular keratosis and laryngeal involvement pro-
ducing hoarseness of the voice are also seen [7, 8].
Pachyonychia congenita type 2 presents with features
of PC type 1 with lesser thickening of the soles, pre-
natal teeth, steatocystomas and various cysts, while
PC type 3 has features of corneal leukokeratosis [9].
Pachyonychia congenita type 4 is also called PC tar-
da, as it presents in the second and third decades of
life [10].

Histopathology shows orthokeratosis and acan-
thosis. The disorder mimics hidrotic ectodermal dys-
plasia, also referred to as Clouston syndrome, which
occurs due to connexin 30 mutation. Like PC, it pre-
sents with nail abnormalities and palmoplantar kera-
toderma but also shows hearing loss and sparse hair.
Friction due to tight shoes can also present with PC-
-like changes in toe nails in children [1]. Management
consists of keratolytics, emollients, physical debride-
ment of nails, paring of callosities, iontophoresis for
hyperhidrosis, use of comfortable footwear and oral
vitamins A and E [8, 11].

Pachyonychia congenita type 1 is very rare. Our
case presented with the classical features in the form
of the triad of onychodystrophy, painful focal palmo-
plantar keratoderma and oral leukokeratosis.
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przypadkéw opublikowali Wilson (1905 r.) oraz Ja-
dassohn i Lewandowsky (1906 r.) [2]. Od tego czasu
odnotowano ok. 700 przypadkéw PC [3]. Wiekszos¢
z nich byla dziedziczona autosomalnie dominujaco,
cho¢ opisano réwniez dziedziczenie autosomalne
recesywne [4]. Chorobe powoduje mutacja w jed-
nym z 5 genéw kodujacych keratyne, mianowicie
KRT6A (38%), KRT16 (33%), KRT17 (17%), KRT6B
(9%) 1 KRT6C (3%), przy czym obraz kliniczny zalezy
od danego genu oraz miejsca wystepowania mutacji
w genie [3]. Obecnie chorobe dzieli sie na pie¢ typoéw
w zaleznosci od tego, ktory z powyzszych genéw
zaangazowany jest w jej powstanie [5]. Klasyfikacja
ta ma charakter naukowy i umozliwia ustalenie wta-
Sciwego rozpoznania PC przez wykluczenie innych
choréb o podobnym obrazie klinicznym. Niski sta-
tus spoteczno-ekonomiczny pacjenta oraz brak odpo-
wiedniego zaplecza diagnostycznego uniemozliwity
przeprowadzenie podobnego badania genetycznego
oraz zmusily do wykorzystania wczeéniejszej klasyfi-
kacji choroby opartej na jej cechach klinicznych.

U chorych z PC typu 1 stwierdza sie hipertroficz-
na dystrofie (pachyonychia) wszystkich lub wiekszo-
§ci paznokci, ktéra pojawia sie przy urodzeniu lub
wkroétce po porodzie. U wiekszosci pacjentéow PC
wspolistnieje z bolesna zanokcica. W przedstawio-
nym przypadku dystrofie paznokci zaobserwowano
w wieku 1,5 miesiaca. Towarzyszyt jej wystepujacy
miejscowo rogowiec dloni i stép z tworzeniem pe-
cherzy pod zgrubieniami [6]. Pachyonychia i rogowiec
wiaza sie z bélem, ktory jest charakterystycznym ob-
jawem u chorych z PC, podobnie jak w opisywanym
przypadku. Obserwowane sg takze nadpotliwos¢ dio-
ni i stop, leukokeratoza w jamie ustnej, rogowacenie
mieszkowe i zajecie krtani powodujace chrypke [7, 8].
W przebiegu PC typu 2 wystepuja objawy PC typu 1,
przy czym zgrubienie skéry na podeszwach st6p jest
mniej nasilone. Dodatkowo stwierdza sie zeby przy
urodzeniu, torbiele tojowe i cysty. Wrodzona pachy-
onychia congenita typu 3 charakteryzuje sie leukoke-
ratoza rogoéwki [9]. Wrodzona pachyonychia congenita
typu 4 zwana jest réwniez PC farda, poniewaz poja-
wia sie w drugiej lub trzeciej dekadzie zycia [10].

W badaniu histopatologicznym stwierdza sie orto-
keratoze i akantoze. Choroba przypomina przebiegiem
hydrotyczna dysplazje ektodermalng, zwang takze ze-
spolem Cloustona, ktéra powoduje mutacja w genie ko-
dujacym koneksyne 30. Podobnie jak w przypadku PC,
W jej przebiegu wystepuja nieprawidlowosci w obrebie
paznokci, rogowiec dioni i stop, lysienie, a takze utrata
stuchu. Mikrourazy z powodu zbyt obcistych butéow
u dzieci mogg réwniez powodowacé zmiany na paznok-
ciach stép przypominajace te obserwowane w przebie-
gu PC [1]. Leczenie obejmuje stosowanie lekéw kerato-
litycznych, emolientéw natluszczajacych, mechaniczne
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oczyszczanie paznokci, usuwanie zgrubien, jonoforeze
w leczeniu nadpotliwosci, zalecanie uzywania wygod-
nego obuwia oraz doustne przyjmowanie witaminy
AiE[8,11].

Pachyonychia congenita typu 1 stwierdza si¢ bar-
dzo rzadko. W przedstawionym przypadku u pacjenta
wystepowata klasyczna triada objawéw klinicznych:
dystrofia paznokci, bolesny rogowiec dloni i stop oraz
leukokeratoza btony $luzowej jamy ustnej.
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