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A szerzok egy I11/2. terhességbdl, 38. gesztdcids hétre,
2990 grammal, Apgar 10-10-10 stdtuszban, per vias na-
turales vildgra jott ujsziilott esetét ismertetik. Sziiletése-
kor az ujsziilott testét feszes, fényld, helyenként nagy ele-
mi, lemezes hamldst mutaté kollodium membrdan vette
koriil. A bortiinetek igen siilyos eclabiummal és ectropi-
ummal, besziikiilt végtagi mozgdsfunkcioval tdarsultak. Az
ujsziilott sziiletését kovetden felvételre keriilt az SZTE
AOK Gyermekgyégydszati Klinika és Gyermek Egészség-
ligyi Kozpont Perinatdlis Intenziv Centrumdba. A rend-
szeres borgyogydszati, szemészeti helyi kezelések, vala-
mint az intenziv terdpids elldtds mellett a kollodium
membrdn gyors levdldsdt észleltiik, az ectropium és ecla-
bium megsziint. 3 hetes életkorban, belszervileg és bor-
gyogydszatilag teljesen tiinetmentes, kivdlo dltaldnos dl-
lapotban tortént meg az ujsziilott hazaaddsa. A csecsemd
rendszeres gondozdasa a Borgyogydszati és Allergologiai
Klinika Gyermekbdrgyogydszati Szakrendelésén torté-
nik, az eddigi kontroll vizsgdlatok sordn bdre teljesen tii-
netmentes volt.

Kulcsszavak:
magatol gyogyulo kollodium bébi - ichthyosis
Gjsziilott intenziv ellatas - emolliens kezelés

SUMMARY

The authors present the case of a newborn female infant
born at 38 weeks of gestation, with a birth weight of 2990
g and with Apgar scores of 10-10-10 after an uneventful
pregnancy via spontaneous vaginal delivery. At birth, the
baby was covered by a tight, parchment-like glossy
collodion membrane, showing areas of desquamation in
large lamellae, associated with severe ectropion and
eclabium and restricted joint mobility. After birth, the
infant was referred to the Neonatal Intensive Care Unit of
the Department of Paediatrics. The adequate neonatal
intensive care of the infant and the regular
dermatological and ophthalmological local treatments
resulted in a complete shedding of the membrane within a

few days, leaving behind normal-appearing skin. The

infant was discharged at the age of three weeks in
excellent general condition without showing any residual
signs of ichthyosis. The infant is regularly followed up in
the Paediatric Dermatology Outpatient Clinic at the
Department of Dermatology and Allergology, and
continued to have completely normal-appearing skin.
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Esetismertetés

A szerz6k egy Il1I/2. terhességbdl, 38. geszticids hétre, 2990
grammal, Apgar 10-10-10 stituszban, per vias naturales vilagra
jott ujsziilott esetét ismertetik. Sziiletésekor az ujsziilott testét fe-
szes, fényld, helyenként nagy elemd, lemezes hamlast mutat6 kol-
lodium membran vette koriil. A bértiinetek igen stlyos eclabium-

mal és ectropiummal, beszikiilt végtagi mozgasfunkcidval tarsul-
tak. Az tjsziilott csalddjaban nem fordult el elszarusoddsi zavar.
Az ujsziilott kardio-respiratérikusan stabil dllapotban keriilt felvé-
telre a Szegedi Tudoméanyegyetem Gyermekgydgydszati Klinika
és Gyermek Egészségiigyi Kozpont Perinatdlis Intenziv Centru-
mdaba (/A.-B. dbra). Az inkubdtor tér 80%-o0s pardsitdsa, a vitdlis
paraméterek és a folyadék-elektrolit hdztartds szigord monitoriza-
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1A-B. dbra
Sziiletésekor az djsziilott testét feszes, fényld, helyenként nagy elemd, lemezes hamlast mutatd
kollodium membran vette koriil. A bdrtiinetek igen stlyos eclabiummal és ectropiummal, beszikiilt végtagi
mozgésfunkcidval tarsultak

2A-B. abra
Egy napos életkorban késziilt kontroll fot6. Rendszeres szemészeti és bérgydgyaszati kezelés bevezetése mellett a
membran rigiditasa fokozatosan csokkent, rajta harant irdnyd berepedezések alakultak ki

3A.-B. dbra
6 napos életkorra a kollodium membran tejesen levalt, az ectropium és eclabium megszlint

lasa mellett rendszeres, 3 drankénti nyugtat6-zsirozo-hidratald he-
lyi kezelést és 20 percenként miikonny alkalmazdsat vezettiik be
(2A-B. dbra). 2 napos életkorban szovettani vizsgalat céljabol
prébaexcisio tortént a kollodium membran széli részébol. A helyi
kezelés mellett 2 nap milva megindult a kollodium membran le-
valasa, az ectropium mértéke szignifikdnsan csokkent. 5 napos

életkorra a membran jelentGs része levalt, az alatta 1évd bdr épnek
bizonyult, az ectropium €s az eclabium is teljesen megsziint (3A.-
B. dbra). 6 napos életkorban testszerte generalizaltan apré elemt,
tlszurdsnyi, szines gombostiifejnyi, erythemds, papulosus, papu-
lopustulosus exanthema kialakuldsat észleltiik, a tiineteket elséd-
legesen infekciézus eredetiinek gondoltuk; az ekkor levett hemo-
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4A.-B. dbra
2 hetes életkorban teljes tiinetmentesség volt észlelhetd

SA.-B. dbra
4 hetes életkorban elvégzett kontroll vizsgdlat szintén tiinetmentességet mutatott

Lo X

kultdrabol és béron 1évo pustulabol vett mintabdl Serratia marces-
cens (Gram-negativ, aerob baktérium) tenyészett ki. Laboratériu-
mi kivizsgaldsa sordn leukocytosist, emelkedett CRP és PCT szin-
tet taldltunk. Célzott, intravénds meropenem kezelés mellett a
bortiinetek igen gyorsan szandlddtak, ismételt hemokultira vizs-
galat negativ eredménnyel zarult. Belgydgyaszati kivizsgaldsa so-
ran a teljes hasi és kismedencei UH, a végtagi erek Doppler UH,
valamint a koponya UH vizsgalat koros belszervi eltérést, kerin-
gési zavart nem igazolt, kardiolégiai szakvizsgdlat foramen ovale
apertumot €s zarédoban 1évé ductus Botalli persistenst irt le. En-
teralis taplalasat fokozatosan emelkedd adagokban tirte, a 8. élet-
napig volt sziikség parenterdlis folyadékpétlasra (4A.-B. dbra). 3
hetes életkorban belszervileg és bérgydgyaszatilag teljesen tiinet-
mentes, kivalé altalanos allapotban tortént meg az ujsziilott ha-
zaadasa. A csecsemd rendszeres gondozasa a Borgyogydszati és
Allergolégiai Klinika Gyermekbdrgydgyaszati Szakrendelésén
torténik, az eddigi kontroll vizsgalatok soran bdre teljesen tiinet-
mentes volt (5A.-B. dbra).

A genetikai vizsgalat soran, az djsziilottdl vett periférias vérbdl
DNS izolalds és a transzglutamindz 1 (TGM1), az epidermalis lipo-
xigendz 3 (ALOXE3) és az R-tipusi 12-lipoxigenaz (ALOX12B)
gének direkt szekvendldsa tortént mutdcidsziirés céljabol. A vizsga-
lati eredmények mind a TGM1, az ALOXE3 és az ALOX12B gé-
nek esetében a vizsgalt kédolé szakaszokon és az azokkal hatdros,
rovid intronalis szakaszokon vad tipusu szekvenciat igazoltak. Mu-
taciénak imponald eltérést nem detektaltunk. Fontos megjegyezni,
hogy az altalunk alkalmazott direkt szekvendlas elsGsorban az egy
vagy néhany nukleotidot érintd eltérések kimutatasara alkalmas, és
nagyobb deléciok, inzerciok, dtrendezddések az alkalmazott méd-
szerrel nehezen detektdlhatéak. A vizsgdlt djszilott esetében a hat-
térben all6 esetleges genetikai eltérés igazolasa céljabol késobbiek-
ben esetleg tovdbbi genetikai vizsgalat végezhetS az altalunk nem
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vizsgalt, nem-kdédolé szakaszok irdnyaban, vagy a magét6l-gyo-
gyul6 kollodium bébi (OMIM 242300) jelenség hatterében felme-
riil6 tovabbi gének irdnydban (ABCA12, NIPAL4).

Megbeszélés

A kollodium bébi a velesziiletett ichthyosisok egy igen
ritka fenotipusos formdja. Nem klinikai diagnézis, sokkal
inkdbb leiré fogalom, amely tobbfajta, velesziiletett elsza-
rusodasi zavarban szenvedd 1jsziilott jellegzetes, sziiletés-
kor észlelhetd klinikai megjelenési formajara utal. A kor-
kép el6fordulasi gyakorisaga 1:300000 a rendelkezésre al-
16 szakirodalmi adatok alapjan. Az elsé esetleirdsok a
XIX. szazadbdl szarmaznak; a kollodium bébi fogalmat
elészor Hallopeau és Watelet hasznalta 1892-ben (1). Az
ujsziilottet feszes, fényld, sargds szind, gyakran eltéré
vastagsagu, pergamenszeri membran veszi koriil, amely
lehet lokalizélt, inkomplett és teljes is. A membran feszii-
Iése miatt gyakran megfigyelhetd a jellegzetes ectropium,
eclabium, a nasalis és auricularis porcok hypoplasidja, a
fiillek deformalédasa; emellett a membran fesziilése a vég-
tagok, a kéz- és a ldbujjak oedemajat, illetve stlyos eset-
ben akdr keringési zavardt is okozhatja. A végtagok és a
mellkas mozgastartomanya besztkiilhet. Néhany nap, hét
mulva a membran kiszarad, berepedezik, és nagy, lemezes
darabokban levilik az djsziilottrdl (1-8). Ezt kdvetben kii-



16nb6z6 stlyossagu, eltérd prognézisi ichthyosis formak,
szindromdk (leggyakrabban az autoszomdlis recessziv
ichthyosisok csoportjdba tartoz6 lamelldris ichthyosis, il-
letve nonbullous kongenitdlis ichthyosiform erythroder-
ma, ritkdbban autoszomalis domindns lamelldris ichthyo-
sis, autszomdlis domindns congenitdlis ichthyosiform
erythroderma, Sjogren-Larsson-szindréma, Condari-Hii-
nermann-Happle szindréoma, ichthyosis linearis circumfle-
xa, annuldris epidermolyticus erythema, loricrin keratoder-
ma, trichothiodystrophidval tarsulé ichthyosis, ectoderma-
lis dsyplasia szindromak, neutrdlis lipid tdroldsi betegsé-
gek, infantilis Gaucher-kér, Hay-Wells-szindréma) alakul-
hatnak ki. A sziiletéskor fenndll6 klinikai tiinetek alapjan
természetesen nem lehet kovetkeztetni a kérkép kimenete-
lére, silyossdgdra. Az esetek kb. 5-25%-dban el6forduld,
tgynevezett onmagatdl gyogyuld kollodium bébi igen jo
prognézisu korkép, a spektrum legenyhébb formdjat kép-
viseli; a membran levalasat kovetSen ép vagy minimdlisan
szaraz bor hatrahagyasaval gyogyul (2-4, 6, 9, 10).

A diagnézis felallitdsa a klinikai kép alapjan nem jelent
nehézséget. A kollodium membran fénymikroszképos és
elektronmikroszképos képe dltaldban nem specifikus, a
stratum corneum megvastagoddsa, orthokeratosisa figyel-
het6 meg, az epidermis vékony a stratum granulosum elvé-
konyoddsa miatt; a szovettani vizsgalatot érdemes a kollo-
dium membran levalast kovetden elvégezni, amennyiben a
klinikai kép ezt indokolja. Immunhisztokémiai vizsgélattal
a transzglutamindz-1 fehérje jelenléte vagy hidnya igazol-
hat6 az epidermisben; az in situ transzglutamindz assay
vizsgalat alkalmazdsa még nem terjedt el rutinszerlien a
klinikai gyakorlatban. A progndzis és a csalddtervezés
szempontjabol igen fontos a genetikai vizsgdlat, a mutd-
cidanalizis elvégzése. A kollodium bébi fenotipus hatteré-
ben leggyakrabban a TGM1 gén autoszomdhoz kotott re-
cessziven 6rokl6d6 mutéciéi dllnak, emellett a lipoxigena-
zokat kodoloé gének (ALOX12B, ALOXE3), az ATP-kotd
casette-transzporter gén (ABCA12), az ichthyin és a cito-
krém P450 csaladba tartozé NIPAL4 gén mutécidit is ki-
mutattdk mdr a jelenség hatterében. A leggyakrabban el6-
fordul6 TGM1 gén muticiok esetében a kodolt enzim
transz konfiguraciés formdja méhen beliil inaktiv a magas
hidrosztatikus nyomds miatt, de 1égkori koriilmények ko-
zott, alacsony hidrosztatikus nyomds mellett a képz8dott
cisz konfiguriciés forma részben aktivalodik, igy felépiil-
het a normdl epidermis. A magatdl gydgyulé kollodium
bébi ,,dinamikus” fenotipus, hiszen a mutaciét hordozé en-
zim stabilitasat, aktivitasat a kiils6, kornyezeti koriilmé-
nyek hatdrozzak meg (2, 4, 9-12).

A kollodium bébik gyakran korasziilottek; rendkiviil
fontos valamennyi érintett tjsziilott intenziv osztdlyos el-
latasa, hiszen az epidermadlis barrier funkcié stlyos karo-
soddsa a hohaztartas, folyadék-elektrolit haztartas labilita-
sat, jelentds mértéki transzepidermalis vizveszteséget, de-
hidraciét, hypernatraemiét, hypothermiat, nagyfoku infek-
cié hajlamot, illetve a lokalisan alkalmazott antiszeptikus
és apold készitmények, gydgyszerek fokozott transcutan
abszorpcidjat vonja maga utan. A kollodium bébik tulélési
esélye jelent6sen javult az jsziilott intenziv ellatds fejls-
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désének koszOonhetben, azonban az infekcidzus szovod-
mények tovdbbra is igen gyakoriak és a morbiditds meg-
hatarozé tényezéi (1, 3, 4, 6-8). A vitdlis paraméterek,
vérkép, elektrolitok, vesefunkci6 rendszeres ellenérzése, a
bevitt és iritett folyadék mennyiségének monitorizaldsa
sziikséges. Az elsé életnapokban gyakran sziikséges pa-
renteralis folyadékpotlds, illetve a szopdsi, tdplaldsi nehe-

sz

zitettség miatt nasogastrikus szondan keresztiil torténd
taplalds is. Az ujsziilottet megfelelden parasitott (80%) in-
kubatorban kell elhelyezni, az dpolds sordn nagyon fontos
az asepsis szabdlyainak szigoru betartdsa, az infekciok ri-
zikdjanak csokkentése érdekében (Staphylococcus, Pseu-
domonas, Candida fert6zések igen gyakoriak). Kiemelt je-
lent6sége van a rendszeres bdrapolé kezelésnek, a teljes
testfeliilet dpoldsat naponta tobbszor el kell végezni. A
neutralis, megfeleld Osszetételd emolliens készitményt
célszerti egyedi, egy-két bérapolasra elegenddé mennyisé-
get tartalmazé tubusokban elhelyezni, vagy pumpds ada-
goléval ellatott tartdlyban alkalmazni. A bér dpoldsa mel-
lett hangsulyozni kell a rendszeres szemészeti kezelés
fontossagat, az ectropium szévédményeinek (xerophthal-
mia, keratitis, vaksdg) megel6zése és kezelése céljabol.
Rendkiviil fontos a sziil6k megfeleld tdjékoztatdsa, a meg-
felel6 bdrdpoldsi modszerek elsajatitidsa és a rendszeres
borgydgyaszati ellendrzés.
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