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·病例报告·

可变性红斑角皮症１例
张琪１，２，　李超３，　刘家蕊２，　钟维２，　朱磊２，　黄钰淇１，２，　李青雯２，　
陈永锋１，２

（１．广东医科大学，广东　湛江　５２４０２３；２．南方医科大学皮肤病医院，广东　广州　５１００９１；３．深圳市慢性
病防治中心，广东　深圳　５１８０２０）

［摘要］　报告可变性红斑角皮症１例。患儿男，２岁零３个月，因全身多处红斑、脱屑伴瘙痒１０月余就
诊。皮肤专科检查：颈部、双腋下、脐周、四肢可见对称分布的、大小不等的片状、环状、地图状红色、褐

色角化性斑片及斑块，边界尚清，表面粗糙，上覆薄层糠状鳞屑，Ａｕｓｐｉｔｚ征阴性，其间散在分布绿豆至黄
豆大小角化过度性丘疹、斑丘疹，口腔粘膜、肛门生殖器、毛发、牙齿及指（趾）甲未见异常。腹部红斑处

皮损组织病理检查示：表皮角化过度伴角化不全，颗粒层存在，棘层不规则肥厚，轻度乳头瘤样增生，表

皮突不规则向下延伸，真皮浅层毛细血管增生、扩张，血管周围有稀疏的淋巴细胞浸润。患儿外周血全

外显子基因测序示：编码缝隙连接蛋白基因ＧＪＢ４杂合突变。根据实验室辅助检查及组织病理检查，诊
断为可变性红斑角皮症。治疗上予口服复方氨肽素片２片／次，每天２次，盐酸西替利嗪滴剂２５ｍｇ／
次，每天１次，辅以尿囊素乳膏及氢化可的松乳膏外涂治疗。１个月后瘙痒症状明显好转，皮疹稍有好
转。３个月后患儿皮疹基本消退。目前仍在随访中。
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１　临床资料
患儿男，２岁零３个月，因全身多处红斑、脱

屑伴瘙痒１０月余就诊。１０月余前，患儿无明显
诱因下双肘窝出现红斑伴脱屑，未予诊治，皮疹逐

渐累及颈部、腋下、四肢伸侧及腰背部，并伴有轻

度瘙痒。皮疹受热后可稍有加重，部分皮疹可自

行消退，但仍有新皮损不断出现。患儿曾就诊于

外院，考虑“剥脱性皮炎”，予外用药物（具体用药

不详）治疗后效果欠佳。既往体健，父母非近亲

结婚，否认家族中有类似疾病史。

体格检查：各系统检查未见异常。皮肤专科

检查（图１Ａ、１Ｂ）：颈部、双腋下、脐周、四肢可见
对称分布、大小不等的片状、环状、地图状红色、褐

色角化性斑片及斑块，边界尚清，表面粗糙，上覆薄

层糠状鳞屑，Ａｕｓｐｉｔｚ征阴性，其间散在分布绿豆至
黄豆大小角化过度性丘疹、斑丘疹，口腔粘膜、肛门

生殖器、毛发、牙齿及指（趾）甲未见异常。

图１　可变性红斑角皮症患儿躯干（１Ａ）、背部（１Ｂ）可见角
化性、鳞屑性红褐色斑片、斑块，边界尚清

Ｆｉｇ．１　Ｃｌｉｎｉｃａｌｐｉｃｔｕｒｅｓｏｆｔｈｅｐａｔｉｅｎｔｗｉｔｈｅｒｙｔｈｒｏｋｅｒａｔｏ
ｄｅｒｍｉａｖａｒｉａｂｉｌｉｓ：ｄｅｍａｒｃａｔｅｄｈｙｐｅｒｋｅｒａｔｏｔｉｃ，ｓｃａｌｙｅｒｙｔｈｅ
ｍａｔｏｕｓｏｎｔｈｅｔｒｕｎｋ（１Ａ）ａｎｄｔｈｅｂａｃｋ（１Ｂ）．
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图２　可变性红斑角皮症患儿腹部皮损组织病理：表皮角化过度伴角化不全，颗
粒层存在，棘层不规则肥厚，轻度乳头瘤样增生。表皮突不规则向下延伸，真皮浅

层毛细血管增生、扩张，少量淋巴细胞浸润（ＨＥ，２Ａ：４０×；２Ｂ：１００×）
Ｆｉｇ．２　Ｈｉｓｔｏｐａｔｈｏｌｏｇｉｃａｌｐｉｃｔｕｒｅｓｏｆｔｈｅａｂｄｏｍｅｎｓｋｉｎｌｅｓｉｏｎ：ｈｙｐｅｒｋｅｒａｔｏｓｉｓ，
ｆｏｃａｌｐａｒａｋｅｒａｔｏｓｉｓ，ｓｐｉｎｏｕｓａｃａｔｈｏｓｉｓ，ｍｉｌｄｐａｐｉｌｌｏｍａｌｉｋｅｈｙｐｅｒｐｌａｓｉａ，ｔｒｏｃｈａｎ
ｔｅｒｅｌｌｕｓ，ｄｏｗｎｗａｒｄｅｘｔｅｎｓｉｏｎｏｆｒｅｔｅｒｉｄｇｅｓ，ｐｒｏｌｉｆｅｒａｔｉｏｎａｎｄｄｉｌａｔｉｏｎｏｆｃａｐｉｌｌａｒ
ｉｅｓｗｉｔｈｌｙｍｐｈｏｃｙｔｉｃｉｎｆｉｌｔｒａｔｅｉｎｔｈｅｓｕｐｅｒｆｉｃｉａｌｄｅｒｍｉｓ（ＨＥｓｔａｉｎｉｎｇ，２Ａ：４０×；
２Ｂ：１００×）．

　　实验室检查：微量元素六项
（锌、铁、铜、镁、钙、铅）正常。

取腹部红斑处皮损组织行病

理检查示（图２Ａ、２Ｂ）：表皮角化
过度伴角化不全，颗粒层存在，棘

层不规则肥厚，轻度乳头瘤样增

生。表皮突不规则向下延伸，真

皮浅层毛细血管增生、扩张，血管

周围有稀疏的淋巴细胞浸润。

基因检测：患儿外周血全外

显子基因测序提示：ＧＪＢ４基因杂
合突变（图３）。

诊断：可变性红斑角皮症。

治疗：予口服复方氨肽素片

２片／次，每天２次，盐酸西替利嗪

图３　可变性红斑角皮症患儿外周血ＧＪＢ４基因测序图（部分）
Ｆｉｇ．３　ＴｈｅｇｅｎｅｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｍａｐｏｆＧＪＢ４ｉｎｔｈｅｃａｓｅｗｉｔｈＥＫＶ（ｐａｒｔ）．

滴剂２５ｍｇ／次，每天１次，辅以尿囊素乳膏及氢
化可的松乳膏外涂治疗。１个月后电话随访，瘙
痒症状明显好转，皮疹稍有好转，３个月后患儿皮
疹基本消退（图４Ａ、４Ｂ）。

图４　可变性红斑角皮症患儿（４Ａ、４Ｂ）治疗３个月后红斑
鳞屑基本消退

Ｆｉｇ．４　Ｔｈｅｅｒｙｔｈｅｍａｔｏｕｓａｎｄｓｃａｌｅｓｓｕｂｓｉｄｅｄ（４Ａ，４Ｂ）
ａｆｔｅｒ３ｍｏｎｔｈｓｏｆｔｒｅａｔｍｅｎｔ．

２　讨论
可变性红斑角皮症（ｅｒｙｔｈｒｏｋｅｒａｔｏｄｅｒｍｉａｖａｒｉａ

ｂｉｌｉｓ，ＥＫＶ），又名可变性图形红斑角化症。于
１９２５年由 ＭｅｎｄｅｓｄａＣｏｓｔａ命名，故又名 Ｍｅｎｄｅｓ
ｄａＣｏｓｔａ病［１］。本病是一种少见的、被认为与遗

传相关的原发性皮肤角化病，可能为常染色体不

规则显性遗传，也有常染色体隐性遗传的报道，参

与发病的基因主要为编码缝隙连接蛋白 ＧＪＢ３或
ＧＪＢ４基因突变所致［２］。

本病常为幼年起病，患儿出生不久至３岁内
可发病。特征性表现为边界清楚的红斑及角化过

度性斑片，通常有２种临床表现：一种为对称分
布、形态多样的红斑，红斑大小、数量、位置可因情

绪、气温变化而在数周内或数日内，甚至数小时内

发生明显变化；另一种常在正常皮肤上出现红色、

紫红色、棕黄色角化性斑片或斑块，边界清楚，形

状不规则，有些状如地图，常无自觉症状，偶有轻度

６３ ＪＤｉａｇｎＴｈｅｒＤｅｒｍａｔｏＶｅｎｅｒｅｏｌ，Ｆｅｂ．２０２０．Ｖｏｌ．２７，Ｎｏ．１　



瘙痒［３］。皮损可发生在任何部位，但多见于四肢伸

侧及腋下、臀部，通常为夏重冬轻。本病终身不愈，

但一般不影响健康。本病组织病理学改变无特异

性，常表现为棘层肥厚和乳头瘤样增生［３］。

本例患儿于１岁零 ５个月时无明显诱因起
病，临床表现为全身多处对称性、边界清楚的角化

性红斑、暗红斑，表面粗糙，上覆糠状鳞屑，自觉症

状轻。查血微量元素六项正常，全血基因外显子

测序提示 ＧＪＢ４基因杂合突变，组织病理学改变
无特异性。诊断明确，予口服复方氨肽素片、盐酸

西替利嗪滴剂，外涂激素乳膏及保湿乳膏有效。

本病主要需与先天性大疱性鱼鳞病样红皮病

（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｂｕｌｌｏｕｓｉｃｈｔｈｙｏｓｉｆｏｒｍ ｅｒｙｔｈｒｏｄｅｒｍａ，
ＣＢＩＥ）等相鉴别。ＣＢＩＥ是一种常染色体显性遗
传病，是由角蛋白 １（ＫＰＴ１）和角蛋白 １０
（ＫＰＴ１０）的基因杂合变异所致［４］。大部分患儿出

生时即可起病，临床上主要表现为反复发作大疱、

糜烂、红斑、结痂伴脱屑，症状随着年龄增长而减

轻。虽然ＥＶ与 ＣＢＩＥ有一些共同的临床表现和
皮肤病理特征，但两者可以通过基因检测来鉴别

诊断。

　　目前本病无特效疗法，可予口服异维 Ａ酸或
阿维Ａ，辅助以外用糖皮质激素软膏及保湿霜、尿
素霜。有学者认为维 Ａ酸类药物联合补骨脂素
长波紫外线照射有较好的疗效。抗组胺药对瘙痒

性皮损有效［１，５］。但停药后可复发［６］。

综上所述，有相当一部分皮肤病发病机制与

遗传相关，诊疗过程中须做好专科查体及病史询

问，必要时行组织病理检查甚至基因筛查。对于

该类与基因突变相关的疾病，皮损治愈几率低，需

考虑患者个体差异而制定不同的、长期的指导治

疗，并定期随访。
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