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Yleisyys:

Kyseessa on hyvin harvinainen vain naisilla esiintyva perinnéllinen sairaus.

Sairauden piirteet:

Taudin tyypillisimmaét oireet nakyvat iholla, hampaissa ja hiuksissa. Hyvin harvoin sairaus ilmenee
myo0s siséelimissé kuten luustossa tai keskushermostossa. Sairauden oireet vaihtelevat henkil6iden
valilla. Potilaalla ndhdaan ihottuma, joka muuttuu lapikdyden nelja eri vaihetta. Ihottumavaiheet voivat

olla osittain paéllekkain. Ihottuman laajuus ja vaikeusaste vaihtelevat.

Iho:

Ensimmaisessa vaiheessa lapsen iholla nahdaén rakkuloita ja nappyl6ité punoittavalla pohjalla. Tamé
ihottumavaihe voi olla lapsella jo syntyessé tai ilmaantua pian syntyman jalkeen padosin hiuspohjan ja
raajojen alueella. T&ma ihottumavaihe kestdd muutamista viikoista muutamaan kuukauteen. Vaikka

ihottuma néyttad hankalalta, ei se nayté aiheuttavan kipua vauvalle.

Toisessa vaiheessa aikaisempi ihottuma muuttuu karstaiseksi, lahes syylaméiseksi ihottumaksi ja
samassa kohtaa iholla voidaan ndhdd méarkénappyloita. Osa karsta-alueista alkaa véhitellen parantua ja
jattaa jalkeensa tumman pigmentin. Tdmé vaihe voi olla vauvalla syntyman hetkellg, talléin
rakkulavaihe on ollut jo kohdussa. Muutoksia on yleensé raajoissa. Karstavaihe kestaa iholla noin 2-6

viikkoa.

Kolmannessa vaiheessa ihottumakohdat muuttuvat tummiksi ja ihottuma-alueet muodostavat tummia
juosteita ja kaaria. Ihottumaa voidaan nahda eri alueilla kuin aikaisemmissa vaiheissa. Pigmenttivaihe
ilmenee yleensa puolen vuoden idn jélkeen ja kestda 3-6 kuukautta. Vahitellen ihon pigmenttimuutokset

vaalenevat. Useimmilla muutokset ovat havinneet aikuisikdan tultaessa.

Neljannessé ns. arpivaiheessa ihoalueet muuttuvat vaaleiksi ja karvattomiksi. Naitd muutoksia nahdaén

nuorilla ja nuorilla aikuisilla. V&hitellen ihomuutokset katoavat 1&hes ndkymattomiksi.



Hiukset, hampaat, silméat ja kynnet:
Noin joka kolmannella potilaalla on hiusmuutoksia. Tavallisin muutos on pieni hiukseton alue paan

alueella. Joskus hiukset tuntuvat karheilta tai elottomilta.

Vajaalla puolella potilaista esiintyy kynsimuutoksia. Yleensa henkil6llad ndhdaan kynsissa pienié
kuoppia, kynsi voi olla paksuuntunut tai muuten poikkeava. Kynsimuutokset ovat osalla ohimenevié.

Suurella osalla (80%) potilaista on hammasmuutoksia sekd maitohampaissa etta pysyvissa hampaissa.
Hampaita voi puuttua, hampaan muoto etenkin hampaan kruunu voi olla poikkeava tai hampaat

puhkeavat normaalia hitaammin.

Sairauteen voi liittya silmén muutoksia. Tavallisin ndistd on silménpohjan verkkokalvon verisuoniston
poikkeavuus. Tdm& muutos ilmaantuu yleensa viiden ensimmaisen elinvuoden aikana. Verisuoniston
poikkeavuus voi arpeuttaa silmanpohjaa tai aiheuttaa verisuoniston kasvua ja taten vaikuttaa nakoon.
Tasta syysta lasten silménpohjia tulee seurata sdannollisesti. Erittdin harvoin tavataan harmaakaihia,
nakoéhermon surkastumista tai silman vajaakehitysta (mikroftalmia). Suurimmalla osalla potilaista on
normaali ndko. IP-potilaiden silmét on syyta tutkia mahdollisuuksien mukaan heti syntyman jalkeen

silméalaékarin toimesta.

Rintarauhanen ja keskushermosto:
Rintarauhasissa nahdaan poikkeavuutta noin 10% IP-potilaista. Muutoksia ovat mm nannin

poikkeavuudet tai toispuoleinen rinnan jonkinasteinen puuttuminen.

Keskushermoston muutoksia on pienella osalla IP-potilaita. Tamanhetkinen kasitys on, etta
keskushermoston alueen muutoksia esiintyy vahemman kuin aikaisemmin on luultu. Tavallisia
muutoksia ovat epileptiset kohtaukset, erilaiset halvausoireet ja kehitysviivastymat. Suurimmalla osalla
IP-potilaista ei todeta mitddn muutoksia.

Periytymistapa:
IP periytyy X-kromosomissa vallitsevasti. Sairaus ilmenee vaikka lapsen toinen X-kromosomi olisi
terve. IP-sairautta todetaan vain tyt0illa ja naisilla. Yleensa kaikki syntyvét pojat ovat terveitd, koska

sairaiden poikasikitiden raskaus menee kesken jo raskauden alkuvaiheessa.



Diagnoosi:

Valtaosa IP-diagnooseista tehd&an kliinisesti potilaalla todettujen ihomuutosten perusteella. Joskus
harvoin sairaus voi olla vaikea tunnistaa esimerkiksi jos potilas tavataan vasta aikuisena eika lapsuuden
ihomuutoksista ole tarkempaa tietoa. Liséksi silloin, jos potilaalla on hyvin lieva taudinkuva tai
ihomuutosten ensimmainen vaihe on edennyt toiseen vaiheeseen jo sikidaikana, on diagnoosin teko

Kliinisesti vaikeaa. Aikuisilla diagnostiikan kannalta ei ihokoepalasta ole enda hyotya.

Molekyyligeneettisia tutkimuksia voidaan kayttaa diagnostiikan apuna. Noin 70%:lla potilaista 16ytyy
ns. havidma- eli deleetiomutaatio NEMO-geenistd. Mikéli muita geenitutkimuksia tarvitaan, mietitdan

ne erikseen perinndllisyysladketieteen yksikoissa.
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