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Ulevaade
Incontinentia Pigmenti (IP) ehk Bloch-Siemens siindroom ehk Bloch-Sulzberger siindroom on

harvaesinev X-liiteline multisiisteemne ektodermaalne displaasia ehk haigus haarab nii
nahka, higinaarmeid, juukseid, hambaid, kiisi kui ka silmi ja keksnarvislisteemi; reeglina
diagnoositakse IP vaid tidrukutel/naistel, vaga harva poistel/meestel.

Tekkepohjused

IP pdhjuseks on perekondlik (10-25%) vdi uustekkeline ehk de novo (>50%) muutus IKBKG
geenis. Geen annab juhised IKK valgukompleksi Ghe alaosa tootmiseks. Valgukompleks
reguleerib tuumafaktor kappa-B (NF-Kb) aktiivsust. NF-kB on valgukompleks, mis kinnitub
DNA-le (inimese parilikkusinfo) ning reguleerib teiste geenide avaldumist. NF-kB-I on roll
signaalradades, mis on vajalikud ektodermaalkudede arenguks, sealhulgas juuste, naha,
hammaste ja higinddarmete kujunemiseks. Valk reguleerib ka immuunsiisteemi ja pdletikku
kontrollivate geenide aktiivsust. Lisaks kaitseb rakku apoptootiliste signaalide eest (muidu
rakk hukkuks). Rakud, kus NF-kB pole aktiivne, on tundlikumad signaalidele, mis viivad raku
surmani. Liigne ja ebanormaalne rakkude hukkumine on liheks vdimalikuks pdhjuseks IP
simptomite tekke taga.

Kliiniline pilt

Nahakahjustus on erinevates vanuses erinev:

| —villiline staadium (stinnist kuni 4. elukuuni);

Il — ketuline staadium (villide taandumise jargselt mitmeid kuid);

[l — mustriline, laiguline, jutiline hiperpigmentatsioon e pigmendi liiasus (alates 6. elukuust
kuni puberteedieani/taiskasvanueani);

IV- lineaarne hiipopigmentatsioon e pigmendi viahesus.

Silmade haaratust (vorkkesta ehk reetina neovaskularisatsioon) esineb kuni 77% patsientidel,
mis on riskiks vorkkesta irdumisele. Kesknarvisiisteemi ehk neuroloogilisi simptomeid
(krambid, arengus mahajaamus) esineb u 30% patsientidel.

Parandumine
IKBKG geen paikneb X kromosoomil, regioonis Xqg28. Haigus parandub X-liiteliselt

dominantselt (joonis 1).

Naine, kes kannab IKBKG geenis heterosiigootset muutust e muutus esineb Uhes
geenikoopias, parandab muutuse IKBKG geenis edasi lastele 50%-lise téendosusega, kuid



rasedus katkeb, kui on tegemist XY ehk poisslootega, kes on parinud funktsioonikaoga IKBKG
geenikoopia. Kui tltarlaps parib antud geeni muutuse, siis tal esineb haigus.

TOenasus, et naine, kes kannab IKBKG geenis geenimuutust, ei paranda seda edasi lastele, on
samuti 50%. Sel juhul on nii poiss- , kui ttarlapsed antud haiguseta.

Kui stnnib poiss, kellel on IP Kkliinilised tunnused, on tegemist kas lisaks
kromosoomipatoloogiaga (47,XXY) vGi on tegemist mosaiikse somaatilise muutusega ehk
muutus esineb ainult osades rakkudes ja seega on ka poisslaps eluvdimeline.

Mees, kellel on [IKBKG geenis somaatiline haigusseoseline muutus voi on tegemist
sugurakkude mosaiiksusega, parandavad tltardele muutusega IKBKG geenikoopia ning
titardel ilmnevad IP Kkliinilised tunnused, poegadele muutusega IKBKG geenikoopia ei
parandu.

X-liiteline dominantne parandumine
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Méned X-litelised dominantnsed haigused on poissloodetele letaalsed ning mdndade haiguste korral on naistel
leebem Kliiniline pilt.

Joonis 1. X-liiteline dominantne pédrandumine. Modlifitseeritud. Wikipedia, 2024



Diagnoosimine ning jalgimine ja ravi

Kliiniliselt on véimalik IP diagnoosida, kui on olemas vahemalt iks peamistest tunnustest ehk
on olemas iseloomulik nahaleid. Diagnoosi kinnitab geendiagnostikal - IKBKG geenis - leitav
heterosligootne (Uhes geenikoopias) haigusseoseline muutus tidrukutel/naistel.

Siimptomaatiline ravi:

- nahaarsti soovitusel villide ja nahainfektsiooniravi

- silmaarsti poolt jalgimine ja ravi, et vahendada vorkkesta irdumise tdendosust

- neuroloogi konsultatsioon ja jalgimine/ravi krampide ilmnemisel, spastilisuse ning
arengu mahajaamuse korral esinemise korral

- ortodondi poolt ravi, vajadusel hammaste implantaadid

- kdneravi vajadusel

- toitumisterapeudi ravi vajadusel

Jalgimine:

- nahainfektsioonide osas jalgimine ja ennetamine

- silmaarsti kontroll 1x kuus kuni 4. kuuni, 1x 3 kuu jooksul 4-12 kuuni, 1x 6 kuu jooksul
1-3 aastani ning seejarel 1x aastas

- neuroloogilise staatuse hindamine igal arstivisiidil lastearsti poolt

- hambaarsti ning ortodondi poolt rutiinne jalgimine ning vajadusel ravi

Kui peres on teada IP pdhjustav geenimuutus, siis on voimalik pakkuda perele jargnevate
raseduste korral slinnieelset diagnostikat.

Prognoos
Eluiga on tavaparane. Kesknarvislisteemi haaratuse puudumisel on enamasti kognitiivne ja

psihhomotoorne areng normis.
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