Konsbunden iktyos
(X-kromosombunden recessiv iktyos
[XRI])

Kdnsbunden iktyos (i fortsattningen kallad = XRI) ar en iktyosform som drabbar pojkar. Frek-
vensen beraknas till cirka 1 per 6000 pojkar (1/3000 fodda barn) vilket betyder att det ar en nagot
vanligare form av iktyos. XRI orsakas av en genetisk fordndring (mutation) i arvsanlaget STS
(steroidsulfatasgenen) som styr bildningen av ett enzym som behdvs fér omvandlingen av kole-
sterolsulfatas till kolesterol i hornlagrets fetter i 6verhuden. Saknas detta anlag leder det till en brist
pa enzymet vilket forsvarar avstétning av horncellerna. Hudbarriaren ar darmed forsamrad.

Arftlighet

Konsbunden iktyos har fatt sitt namn p.g.a. att den arvs via konskromosomen X. Varje kvinna har
konskromosomerna XX och mannen XY. Kvinnan som har anlaget for XRI far inte sjukdomen
sjalv da hon har ett icke anlagsbidrande X som dr “starkare” én det sjuka arvsanlaget. Sjukdomsan-
laget for hon vidare till halften av sina s6ner. Sonen far da iktyos darfor att hans Y inte &r starkt
nog att sta emot. Som vuxen kan en man med XRI inte fa séner med hudsjukdomen, utan han for
enbart arvsanlaget vidare till alla sina dottrar. Det ar vanligt att det ar flera i pojkar/man i slakten
som har samma hudsjukdom.

Symtom

Konsbunden iktyos kan markas direkt efter fodelsen, alternativt
nagon eller nagra dagar efter fodelsen, men lika vanligt ar att
sjukdomen mérks efter de forsta veckorna. Inte sallan har foraldrar
lagt marke till och dven diskuterat pojkens torra hud med personal
pa BB eller BVC. De har da inte tagits pa allvar utan fatt olika
forklaringar till barnets torra hud. Det &r vanligt att mamman som
far en pojke med XRI har haft en svar forlossning.

| takt med att pojken vaxer fortsatter symtomen med att han har
ovanligt torr hud med morka, brungraa fastsittande fjall. Detta ar
sarskilt framtradande pa extremiteternas stracksidor, i harbotten och
nacken samt pa balens sidor. Ibland kan personen med XRI
uppfattas som smutsig pa grund av den brungraa fargen pa fjallen, men detta ar naturligtvis inte
faIIet Information till omgivningen ar mycket viktigt. Olika personer inom samma familj/slakt kan
ha olika svarighetsgrad pa sin hudsjukdom.

Som tonaring/vuxen har mannen fortsatt en mycket
torr hud med morka fastsittande fjéll. Det &r inte
ovanligt att den drabbade skams for sin hud och
valjer att inte visa sig bar. Han gar da med
langarmad skjorta eller langbyxor dven under den
varma arstiden. Ibland ar det forst da mannen far ett
barnbarn med samma hudsjukdom som man
diskuterar problemen inom familjen. Med god och
regelbunden behandling kan hudsymtomen
forbéattras avsevart.
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Behandlingen ar viktig for att minska torrheten och fjallningen och for valbefinnandet. En nyligen
avslutad svensk studie (Hoppe 2012) visar dock att smorjning med mjukgorare forbattrar
hudtorrheten men déremot inte det strukturella felet som finns i huden.

Daglig dusch eller bad rekommenderas och garna med skrubbning av huden for att fa bort de torra
hudfjallen. Dérefter bor en omedelbar smorjning ske med mjukgdérande kram. Vilken kram eller
salva som foredras ar individuellt och skall anpassas efter personens alder och sjukdomens
svarighetsgrad. Kramen bor innehalla en fuktighetsbevarande och avfjallande substans, s.k.
keratolytika, for att den skall gora bast nytta. Karbamid, mjolksyra, propylenglykol &r substanser
som finns i de flesta receptbelagda mjukgdrande krdmer i olika procentsatser och i olika
kombinationer (t ex Calmuril, Fenuril, Canoderm, Propyderm, Locobase LPL).

Nagra kramer som passar sarskilt bra till riktigt sma barn & Miniderm som innehaller glycerol,
Locobase Repair och Decubal Intensive. Enbart den forstnamnda kan skrivas pa recept. Kramer
med karbamid eller mjolksyra kan sarskilt hos sma barn ge sveda, irritation och klada, men enbart
mjukgorande kram kan ge en utebliven effekt. Darfor ar det viktigt att varje person far en for sig
utprovad mjukgorande kram. Smarjning pa fuktig hud brukar minska bieffekterna.

| harbotten ar det svarare att fa bukt med fjallningen pa grund av haret. Insmérjning pa kvallen med
t.ex. Decubal med 2-5 procent salicylsyra och tvattning och noggrann kamning pa morgonen,
brukar ge ett gott resultat. Aven i horselgangen ansamlas fjall som tillsammans med Gronvax kan
tappa till och bl.a. forsvara horseln. Regelbundet besok hos 6ronlakaren kan behdvas for att rensa
rent i horselgangen.

Forskning har visat att det bland pojkar som har XRI ocksa kan finnas andra rubbningar kopplade
till samma arvsanlag. Hos cirka 20 procent av de nyfodda pojkarna har en eller bada testiklarna inte
vandrat ner i pungen. Aven andra symtom som avsaknad av njure eller andra forandringar kopplade
till njurar eller konsorganen kan i sallsynta fall finnas.

Det har dven beskrivits grumling av hornhinnan hos 10-50 procent av personer med kdnsbunden
iktyos (Fernandes 2010).

En artikel fran 2008 (Kent) har beskrivit en 6kad risk for ADHD, autism och andra sociala
kommunikationsproblem.

Fernandes NF, Janniger CK, Schwartz RA. X-linked ichthyosis: an oculocutaneous
genodermatosis. J Am Acad Dermatol. 2010;62 (3):480-5

Ganemo A. Iktyos-en handbok for Dig som vill veta mer. 2008. ISBN 978-91-633-3327-9

Hoppe T et al. H.X-linked recessive ichthyosis - An impaired barrier function evokes limited gene
responses before and after moisturizing treatments. Br J Dermatol. 2012 Apr 5.

Kent L et al. X-linked ichthyosis (steroid sulfatase deficiency) is associated with increased risk of
attention deficit hyperactivity disorder, autism and social communication deficits. J Med Genet.
2008;45 (8): 519-24

Krishnamurthy S et al. Nephrotic syndrome with X-linked ichthyosis, Kallmann Syndrome and
unilateral renal agenesis. Indian Pediatr. 2007;44 (4):301-3 (en fallstudie)

Krug M, Oji V, Traupe H, Berneburg M. Ichthyoses - Part 1: Differential diagnosis of vulgar
ichthyoses and therapeutic options. J Dtsch Dermatol Ges. 2009 Jun;7(6):511-9. Review
Vahlquist A, Ganemo A, Virtanen M. Congenital ichthyosis: an overview of current and emerging
therapies. Acta Derm Venereol. 2008;88(1):4-14. Review.

IKTYOSFORENINGEN, Box 1386, 172 27 Sundbyberg Tel: 08-546 404 51 www.iktyos.se
Text Docent, leg sjukskdterska Agneta Ganemo. © Iktyosféreningen och A Gdnemo



http://www.iktyos.se/

