Ichthyosis

Baggrund:
Ichthyosis (fiskehud) omfatter:

e Ichthyosis vulgaris (IV) - ca. 95% - afficerer 1:300
nyfgdte

e X-bunden ichthyosis (XLI) - ca. 5% - afficerer
1:2.000 drenge

e Autosomal recessiv kongenit ichthyosis (ARCI) -
afficerer 1:100.000 nyfgdte

e Syndromatisk ichthyosis (Netherton, KID) -
afficerer 1:500.000 nyfgdte

IV nedarves autosomalt semidominant og skyldes
mutationer i filaggringenet.

XLI nedarves X-bunden recessivt og skyldes mutation i
steroidsulfatasegenet.

De meget sjeeldne autosomalt recessive og
syndromale former kan forarsages af mange
forskellige genmutationer.

Kendetegn:

IV debuterer normalt nogle maneder efter fgdslen.
Der er stor variabilitet, og dobbelt nedarvning kan
give tidlige og svaere symptomer.

XLl er noget oftere til stede allerede ved fgdslen, men
kan debutere indenfor fgrste levear.

ARCI er som regel til stede ved fgdslen og kan have
udtalte neonatale fund (evt. som kollodionbaby).

Der kan derfor ses overlap i den debuterende
symptomatologi for alle formerne.

Feelles for fiskehud er en udtalt hudtgrhed og en
tiltagende dannelse af grove, evt. fastsiddende skael,
som er veerst ved den X-bundne og de sjaldnere
former. Typisk for sidstnaevnte former er ogsa
svaerere symptomer, som efter den tidlige barnealder
ikke bedres over tid.

Andre fund:

Patienter med XLI kan have kryptorkisme (20%). Et
mindretal har ADHD eller autisme.

Mgdrene (baerere) har ofte protraheret fedselsforlgb
af drenge med XLI.

Syndromatisk ichthyosis kan have symptomer fra gjne
(keratitis), grer (dgvhed) og har (bambushar).

Diagnostiske kriterier:

Primaert klinisk, XLl kan som regel konstateres pa den
typiske arvegang og ARCI pa de sveere
debutsymptomer.

Genetisk undersggelse:

Udfgres ved mistanke om ARCI eller syndromatisk
ichthyosis og kan udfgres ved uklare tilfaelde af mulig
X-bunden icthyosis.

Henvisning:

Henvises til dermatolog ved alle tilfeelde af moderat til
sveer ichthyosis og til hospital ved mistanke om ARCI,
syndromatisk ichthyosis eller uafklaret mulig XLI.

Dermatologisk behandling:

Alle former for ichthyosis kan behandles efter
felgende trappe:

Fugtighedscreme
Keratolytisk lokalbehandling
Lokalt Calcipotriol
Lokalretinoid

Systemisk retinoid
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Opfalgning:

Kan fglges i speciallaegepraksis efter udredning er
afsluttet ved behov for intensiv behandling med
eksempelvis retinoider.

Patientforening:
Iktyosisforeningen i Danmark (www.iktyosis.dk)
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