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着色 性干 皮病
:

二 家系三例 报告

张 汗 承

第一附属医院 眼科 )

提 要

本文报道着色性干皮病二家系三例
,

双亲均近亲婚姻
,

为常染色体隐性遗传
。

1 例 15 岁时右

眼内毗区发生鳞状细胞癌
,

放射治疗愈
,

一年后复发
。

简略复习讨论了病因
、

临床表现和防治
。

着色性千皮病是一罕见皮肤病
,

又称着

色性皮萎缩或萎缩性着色血管瘤
,

以日照后

皮肤现雀斑样色素斑
、

晚期癌变及常并发眼

征为主要特征
,

一般视为癌前期病
。

K a p os i

( 1 8 7 9 ) 首次命名
( ` ’ ,

国内已有报道
` 2 ’ ( 3 , 。

现简略报告二家系三例于下
。

家系及病例报告

家系一 (图 1 )
:

17 岁万 4
,

农
。

n 岁面 部出

现雀斑
,

1 9 8。年 9 月 ( 15 岁) 右 眼内叽区长包块并

图 1 着色性干皮病家系一 班 3
、

4一姑舅表兄妹婚 丁 4一 17 岁先证者

溃疡
,

病检诊断鳞状细胞癌
,

X 线照射后愈
。

1年 家系二 ( 图2)
:

半岁 F 3 , 2 月前 面 部始现雀

后下睑又糜烂
。

1 9 8 2年 2 月 18 日检查
:

右眼下睑缘 斑
,

近日羞明并双眼充 血
。

1 9 5 7年 6 月 21 日检查
:

红肿
、

秃睫
、

睑球粘连
,

球结膜充血肿胀
,

内下部尤 面
、

睑部散布很多褐色及白色斑点 , 结膜充血
、

血

甚
,

内眺区有一约 1厘米直径的近园形浅溃疡
,

底

和边缘不平
,

附脓性分泌物
,

眼球 外 上 移 位
,

角

膜
、

前房及眼底未见

异常
。

再 8 月后
,

鳞

癌溃疡直径扩 至 4 厘

米
,

累及内半角膜
,

左眼正常
。

面
、

睑
、

颈背及 双上肢伸侧散

布褐 色斑点
,

间少

许 脱 色 斑点
。

双亲

为姑舅表兄妹婚
。

管充盈纤曲
、

少量出血并色素沉着 ; 角膜 浑 浊 并

色素沉着
,

荧光素 (一 )
; 前房正常 ; 眼底不见

。

双亲为姨表兄妹婚
。

万 2 3岁
,

亦 4 月发病
,

病情同万 3
。

讨 论

图 2 着色性干皮病家系二

皿 1
、

2

— 姨表兄妹婚

万 2

—
3 岁

F 3

— 半岁先证者

本病为常染色体隐性遗传
,

双亲多近亲

婚
。

近年探明是一种生化缺陷遗传病
,

主要

是内切核酸酶缺乏
`减’ ,

对紫外线损害的成纤

维细胞D N A不能进行正常的切 除修复
` 5’ r。 ’ 。
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本病成纤维细胞D N A的修 复 率只有常人的

2 % 0或缺如
。

故可能隐性致病基因决定成纤

维细胞D N A的修复功能缺陷
,

而日照为发病

诱因
。

M
c C or m ic k等发现培养的着色性 干皮

病细胞也对多环芳烃及其它致癌因子如黄曲

毒素等较敏感
,

突变率较高
`“ , ,

本病可能在

许多因素作用下诱发
。

本病多在生后 1年内的春夏季节发病
,

好发于暴露部皮肤如面
、

颈和四肢等部位
。

先

出现红斑
、

水疤
,

接着 色素 斑 和 干 燥 萎

缩
,

最后多发性癌变
。

眼部常累睑和角
、

结

膜
:
色素沉着

,

充血肥厚
,

睑球
.

粘 连 及 睑

内外翻
,

最后赘沈形成和癌变
。

予后不 良
,

多因癌变 ( 主要是鳞状细胞癌
、

基底细胞癌和

恶性黑色素瘤
(堪’

) 或免疫缺陷致呼吸系统感

染 (7) 于成年以前死亡
`“ , 。

治疗困难
,

早期可

切除加放射治疗
, 5 一

荧光
一
尿哦吮等细胞毒

药物可能有效
。

预 防
: 应注意避免日照

,

不

要接近诸如燃煤
、

吸烟及毛发染料等
,

并勿

食用黄曲菌感染的食物
,

禁近亲婚姻
。
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