Ciezka posta¢ dziedzicznego punktowego rogowca dtoni i stop
(Brauer-Buschke-Fischer)
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STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Rogowiec dloni i stép nalezy do grupy schorzen, kté-
rych istotg jest przewlekle zaburzenie rogowacenia naskoérka.

Cel pracy. Przedstawienie przypadku 54-letniej kobiety z ciezka posta-
cig dziedzicznego, punktowego rogowca dloni i stop.

Opis przypadku. Chora zostata przyjeta na Oddzial Dermatologii Szpi-
tala Copernicus Podmiot Lecznicy Sp. z 0.0. z powodu hiperkeratotycz-
nych mas rogowych zajmujacych skére dloni i stép i utrudniajacych
poruszanie sie. U chorej nie wykryto wspélistnienia choréb nowotwo-
rowych oraz zaburzen struktury wloséw i paznokci. Zmiany o podob-
nej morfologii stwierdzono u licznych czlonkéw rodziny kobiety. Na
Oddziale Dermatologii zastosowano intensywne leczenie miejscowe
oraz terapie doustng retinoidami, dzieki czemu uzyskano czesciowa
poprawe stanu miejscowego.

Whnioski. Wrodzony, dziedziczny rogowiec punktowy dloni i stép jest
rzadka dermatozg o ciezkim i przewleklym charakterze. Jej wieloletni
przebieg oraz trudnosci terapeutyczne znacznie wplywaja na obnizenie
jakosci zycia chorych.

ABSTRACT

Introduction. Keratoderma of the hands and feet is a chronic disorder
of epidermal keratinization, which consists of many various forms.

Objective. To present a case of a 54-year-old woman with severe he-
reditary punctate palmoplantar keratoderma.

Case report. The patient was admitted to the Department of Derma-
tology in Copernicus Hospital because of hyperkeratotic lesions on
the hands and feet, with restriction of individual mobility. No coex-
isting malignancies or nail and hair disorders were diagnosed. Similar
changes were found in many members of her family. Intensive topical
treatment and oral therapy with retinoids were applied, resulting in
a partial improvement.

Conclusions. Hereditary punctate palmoplantar keratoderma is a rare

disorder. Its long-term course and therapeutic difficulties significantly
affect the quality of life.
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WPROWADZENIE

Istotg rogowca dioni i stép (ang. palmaroplantar ke-
ratoderma - PPK) jest nadmierne rogowacenie w ob-
rebie naskérka. Zaburzenie to wigze sie zazwyczaj
z mutacjami keratyn oraz innych biatek struktural-
nych i skladnikéw desmosomu. Najczestsze mutacje
zwigzane z rozwojem tego schorzenia dotycza kera-
tyny 9, ktéra wystepuje jedynie w obrebie skory dloni
i stop, oraz keratyny 6 i 16, ktora lokalizuje sie takze
w obrebie blon §luzowych oraz we wlosach i pa-
znokciach. Mutacje w zakresie innych bialek struk-
turalnych oraz skladnikéw desmosomu moga mie¢
réwniez wplyw miedzy innymi na rozwéj wspot-
istniejacych z rogowcem wad mieénia sercowego
oraz gluchoty. Wyréznia sie postacie dziedziczne
o réznym sposobie dziedziczenia oraz postacie na-

Rycina I. Masywne zmiany skérne podeszew stop w przebie-
gu rogowca punktowego dfoni i stép, zlewajace sie w miejscach
wzmozonego nacisku

Figure 1. Massive skin lesions on the feet in the course of punctate
keratoderma of hands and feet with a decantation in places of incre-
ased emphasis

Rycina 2. Typowe zdttobrazowe, hiperkeratotyczne grudki na dto-
niach w przebiegu punktowego rogowca dfoni i stop

Figure 2. Typical, yellow-brown hyperkeratotic papules of the hands in
the course of punctate keratoderma of hands and feet
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byte. Kliniczna klasyfikacja rogowca dloni i stép
obejmuje odmiany o charakterze grudkowym (m.in.
punktowe), rozlanym, linijjnym oraz wyspowym.
W Kklasyfikacji uwzglednia sie takze podzial na po-
stacie izolowane oraz towarzyszace innym objawom
klinicznym (m.in. gltuchocie, sklerodaktylii, tysieniu,
dystrofii paznokci) oraz bedace zespolem parane-
oplastycznym (rak piersi, przewodu pokarmowego,
tarczycy) [1].

CEL PRACY

Przedstawiamy przypadek 54-letniej kobiety
z bardzo ciezka postacia wrodzonego, punktowego
rogowca dloni i stop.

OPIS PRZYPADKU

Chora 55-letnia zglosita sie na Oddzial Der-
matologii Szpitala Copernicus Podmiot Lecznicy
Sp. z 0.0. w Gdanisku z powodu znacznego zaostrze-
nia w przebiegu rogowca dloni i stép. Przy przyjeciu
stwierdzono w obrebie stop zlewne, masywne masy
rogowe (powyzej 1 cm), z licznymi bolesnymi pek-
nieciami, ktérym towarzyszyly nadmierna potliwosé
inieprzyjemny zapach. Pokrywaly one powierzchnie
podeszwowa palcéw stép, przodostopia i piet, unie-
mozliwiajgc samodzielne poruszanie sie. W obrebie
dloni zmiany mialy postac hiperkeratotycznych gru-
dek owielkoéci od kilku milimetréw do1cm (ryc. 1, 2).
Po raz pierwszy wykwity pojawily sie u chorej
w 15. roku zycia. Poczatkowo byly rozpoznane jako
brodawki wirusowe i leczone za pomocg kriotera-
pii. Z powodu nieskutecznosci wielokrotnych za-
biegéw mrozenia pobrano biopsje i na podstawie
badania histopatologicznego rozpoznano rogowca
dloni i stép. Przez okoto 40 lat zmiany utrzymywaly
si¢ ze zmiennym nasileniem. Chora leczyla sie nie-
regularnie, mechanicznie redukowata masy rogowe
za pomoca takich narzedzi, jak nozyczki do metalu.
Blisko 5 lat temu podjeto prébe leczenia acytretyna,
ktéra z powodu objawdéw nietolerancji wyrazajacej
si¢ wypadaniem wloséw, hiperlipidemia, krwawie-
niem dzigsel i suchoscig skéry samodzielnie odsta-
wila po miesigcu terapii, mimo uzyskania poprawy
stanu miejscowego.

Wsrdd najblizszej rodziny wykwity o podobnej
morfologii, jednak o mniejszym nasileniu, obserwo-
wano u corki, syna, brata, ojca oraz dziadka ze strony
ojca (ryc. 3).

W dniu przyjecia chora nie zglaszala innych dole-
gliwosci, a podstawowe badania laboratoryjne (mor-
fologia, badanie ogélne moczu, parametry funkcji
nerek i watroby) oraz obrazowe (badanie rentge-
nowskie klatki piersiowej, badanie ultrasonograficz-
ne jamy brzusznej) nie wykazaly odchyler. Na Od-
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Rogowiec punktowy

dziale Dermatologii wlaczono intensywne leczenie
miejscowe polegajace na rozmigkczaniu ognisk hi-
perkeratotycznych za pomoca preparatéw z kwasem
salicylowym. Ze wzgledu na zaawansowanie zmian
zdecydowano o ponownej prébie wlaczenia acy-
tretyny. Poczatkowo dawka leku wynosita 0,7 mg/
kg m.c., a po 4 miesigcach terapii zmniejszono ja do
0,5 mg/kg m.c. Juz po tygodniu zaobserwowano
poprawe stanu miejscowego objawiajaca sie zmniej-
szeniem nawarstwieni mas rogowych i dolegliwo-
Sci subiektywnych. Leczenie to jest kontynuowane
w dawce 0,5 mg/kg m.c. i dobrze tolerowane. Obec-
nie chora jest w trakcie 7. miesigca terapii. Wykwity
znacznie si¢ splaszczyly, dzieki czemu kobieta moze
si¢ swobodnie poruszac.

OMOWIENIE

Rogowiec punktowy dloni i stép Brauer-Busch-
ke-Fischer (ang. punctate palmoplantar keratoderma,
type 1 - PPK punctata) zostal po raz pierwszy opisany
w 1879 roku przez Davies-Colley [2]. W 1912 roku
Brauer wykazal genetyczny charakter tego schorze-
nia i nazwat je dziedzicznym punktowym rogowcem
dloni i stép. Termin ten stosowany jest do dzis [2,
3]. Rogowiec dloni i stép jest stosunkowo rzadko
wystepujaca jednostka chorobowgq, ktérej czestosc
wystepowania szacuje sie na 1,17 na 10 000 oséb,
z nieznaczng przewaga zachorowan u mezczyzn [4,
5]. Dokladna etiologia choroby nie zostata poznana,
jednak uznaje sie, ze w jej patogenezie odgrywaja
role zaréwno czynniki genetyczne, jak i srodowisko-
we. Przedmiotem badari sa mutacje genowe, ktére
leza u podloza powstawania zmian. Wskazano mie-
dzy innymi na role mutacji genéw AAGAB (ang.
o- and y-adaptin-binding protein p34) oraz COL14A1l
(ang. collagen, type XIV, al) w powstawaniu PPK.
Wsréd czynnikéw srodowiskowych wymienia sie
przede wszystkim przewlekly uraz fizyczny, zwia-
zany najczesciej z wykonywana praca [6, 7]. Przed-
stawiane w piémiennictwie przypadki rogowca
punktowego dloni i stép maja zazwyczaj charakter
schorzenia rodzinnego, dziedziczonego najczesciej
W sposob autosomalny dominujacy, co obserwowa-
no w opisanym przez nas przypadku. Zmiany o po-
dobnej morfologii wystepowaly u cérki, syna, brata
oraz ojca i dziadka chorej (ze strony ojca).

Klinicznie rogowiec dfoni i stop ma posta¢ punkto-
wych, zéttobrazowych, hiperkeratotycznych grudek,
pozostawiajgcych po usunieciu krater o zrogowacia-
tej Scianie. Wykwity przyjmuja rozmiary od kilku
milimetréw do 1 cm, jednak w miejscach wzmozone-
go nacisku majg tendencje do zlewania sie w znacz-
nie wieksze ogniska, podobnie jak w przedstawio-
nym przypadku. Przebieg schorzenia jest zazwyczaj
przewlekly. Zmiany moga pozosta¢ niezmienione
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Rycina 3. Drzewo genealogiczne przedstawiajace najblizszych
czlonkdéw rodziny chorej, z uwzglednieniem oséb zdrowych
i chorych na rogowca dtoni i stop

Figure 3. Family pedigree of the patient, including healthy people and
those suffering from keratoderma of hands and feet

lub - czesciej - ulegaja progresji. Dotychczas odnoto-
wano tylko jeden przypadek samoistnego ustapienia
rogowca [1, 8]. Wykwitom zwykle towarzyszy boél
oraz trudnosci przy poruszaniu sie i wykonywaniu
precyzyjnych ruchéw. Rozpoznanie ustala sie za-
zwyczaj na podstawie typowego obrazu klinicznego
oraz wywiadu rodzinnego. Obraz histopatologicz-
ny nie jest charakterystyczny. Obserwuje sie w nim
zgrubienie warstwy rogowej naskorka, splaszczenie
struktur zlokalizowanych glebiej oraz ogniska para-
keratozy i akantozy. Zazwyczaj nie stwierdza sie na-
cieku zapalnego. W obrazie ultrastrukturalnym wy-
stepuja cechy wskazujace na zaburzenia struktury
desmosomu [1]. Pomimo Ze wspélistnienie z innymi
schorzeniami znacznie rzadziej dotyczy postaci dzie-
dzicznych niz nabytych, to takze w tej grupie cho-
rych obowiazuje wzmozona czujnoé¢ diagnostyczna
w kierunku takich zlodliwych proceséw towarzysza-
cych rogowcowi, jak chioniaki, rak trzustki, jelita,
piersi i nerek. Opisywano wspotlistniejace z rogowa-
ceniem dfoni i stép zaburzenia pigmentacji (uogol-
niona plamista hiperpigmentacja), lysienie oraz nie-
prawidlowosci uzebienia i paznokci [1, 9-12].
Najczesciej rogowiec punktowy dloni i stép jest
mylnie diagnozowany jako brodawki wirusowe,
jednak podczas usuwania nawarstwieri rogowych
nie obserwuje sie licznych krwawigcych punktéw,
a krioterapia nie przynosi pozadanych efektow.
Klinicznie zblizony obraz do PPK obserwuje sie
réwniez w punktowej porokeratozie - w tym przy-
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padku do réznicowania niezbedne jest badanie hi-
stopatologiczne. Liczne hiperkeratotyczne, czesto
zlewne grudki moga by¢ obserwowane w przebiegu
choroby Dariera oraz choroby Cowden. W celu wy-
kluczenia tych schorzen niezbedne jest poszukiwa-
nie innych charakterystycznych objaw6éw, np. zmian
sluzéwkowych. Wsréd jednostek chorobowych réz-
nicowanych z rogowcem punktowym dloni i stép
wymienia si¢ takze rogowacenie arsenowe, jednak
wystepuje ono w pézniejszym wieku, rézni sie ob-
razem histopatologicznym oraz wywiadem chorobo-
wym (narazenie na arsen).

Leczenie rogowca dloni i st6p jest trudne. Terapia
opiera sie na mechanicznym usuwaniu zmian oraz
miejscowym stosowaniu preparatéw zluszczaja-
cych i nawilzajacych. Wiele doniesier, w tym takze
przedstawiony w artykule przypadek, potwierdza
skutecznos¢ doustnej terapii retinoidami [6, 13-15].

Podsumowujac - obserwacje wlasne oraz dane
z piSémiennictwa wskazuja, ze dziedziczny rogowiec
punktowy dloni i stép moze wystepowaé w bardzo
ciezkiej postaci, moze by¢ przewlekly i trudny do
leczenia oraz znacznie obnizac jakos¢ zycia chorych.
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