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Ο όρος εντοπισμένος μελαγχρωματικός 
μωσαϊκισμός (ΜΜ) αναφέρεται σε υπό-
ή υπερμελάγχρωση με ποικίλα μοτίβα 
που ακολουθούν την κατανομή των 
γραμμών Blaschko και είναι η έκφραση 
μιας γενετικής ετερογένειας. Μπορεί να 
συνδυάζεται με εξωδερματικές 
ανωμαλίες  με πιο συχνές τις 
επιληπτικές κρίσεις, καθυστερημένη 
ανάπτυξη, δυσμορφία προσώπου και 
σκελετικές ανωμαλίες.

Παρουσιάζουμε βρέφος, 9 μηνών, θήλυ, τελειόμηνο, χωρίς αλλεργίες, χωρίς νοσηλείες χωρίς αναφερόμενο ατομικό ή 
οικογενειακό ιστορικό σπασμών με υπολειπομένη κινητικότητα στο αριστερό άνω άκρο (από 3 μηνών) υπό 
φυσικοθεραπεία που προσήλθε στη παιδιατρική κλινική λόγω επεισοδίου επιλεγμένων πυρετικών σπασμών με 
εμφάνιση επεισοδίου απώλειας συνείδησης με  προσήλωση βλέμματος και τονικοκλονικές  συσπάσεις άνω και κάτω 
άκρων διάρκειας συνολικά 15 min. Η δερματολογική εξέταση ανέδειξε υπομελανωτική πλάκα στη δεξιά κάτω κοιλιακή 
χώρα επεκτεινόμενη στη μηροβουβωνική χώρα και της έσω επιφάνειας του δεξιού μηρού με σαφή οριοθέτηση στη 
μέση γραμμή από την γέννηση. Παρουσίαζε δυο κηλίδες café au lait στα άκρα. Οι βλάβες αναδεικνύονταν καλύτερα 
στη λυχνία Wood. Το υπερηχογράφημα καρδίας ανέδειξε ηχωγενείς εστίες δεξιάς κοιλίας συμβατές είτε με 
ραβδομυώματα είτε με τη φυσιολογική πρόσφυση τενόντιων χορδών
Ο γενετικός έλεγχος για τη μετάλλαξη στο γονίδιο TSC1 ή στο TSC2 για οζώδη σκλήρυνση ήταν αρνητικός.  
Η αξονική εγκεφάλου και η οσφυονωτιαία παρακέντηση ήταν φυσιολογικές. Η μαγνητική εγκέφαλου έδειξε εκτεταμένη 
φλοιική δυσπλασία μετωποκροταφοβρεγματικά δεξιά με πάχυνση του φλοιού, απλοποίηση των αυλάκων και 
διεύρυνση του παρακείμενου περιφερικού υπαραχνοειδούς χώρου. Συνυπήρχαν διατεταμένοι περιαγγειακοί χώροι 
στην υποκείμενη λευκή ουσία.  Έγινε σύσταση από Παιδονευρολόγο για οφθαλμολογική και ορθοπεδική εκτίμηση 
καθώς και καρυότυπο για αναζήτηση μωσαϊκισμού και μεταλλάξεων mTOR στο περιφερικό αίμα, τα οποία είναι εν 
αναμονή.
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Εξέταση με λυχνία του Wood 365 nm

Kromann et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2018) 13:39 

Fig. 1 Archetypical patterns of cutaneous mosaicism. (a) 
Type 1a, (b) type 1b, (c) type 2, (d) type 3, (e) type 4, (f) type 
5, (g) type 6 seen from the front, (h) type 6 seen from the 
back 
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Η διάγνωση του μελαγχρωματικού μωσαϊκισμού είναι συνήθως κλινική, με βάση το πρότυπο και την κατανομή της υπο- και υπερμελάγχρωσης.(fig.1). Η γενετική 
ανάλυση θα πρέπει να εξετάζεται σε παιδιά με εξωδερμικές ανωμαλίες. Η διαχείριση του μελαγχρωματικού μωσαϊκισμού περιλαμβάνει λεπτομερές ιστορικό και 
φυσική εξέταση για την εκτίμηση της εξωδερμικής συμμετοχής. Όταν υπάρχει υποψία της νόσου, μια προσεκτική εξέταση με τη λυχνία Wood μπορεί να ενισχύσει 
την υπομελάγχρωση και να βοηθήσει στην επιβεβαίωση της διάγνωσης. Εκτός αυτού, κάθε ασθενής με υπομελάγχρωση κατά Blashko θα πρέπει να αξιολογείται για 
νευρολογικές, μυοσκελετικές, καρδιακές, ουρογεννητικές και οφθαλμολογικές ανωμαλίες, αν και η αξoνική τομογραφία (CT) και η μαγνητική τομογραφία (MRI) θα 
πρέπει να διενεργούνται μόνο σε περιπτώσεις νευρολογικών συμπτωμάτων. Η ακτινογραφία σκελετού πρέπει να ολοκληρώνεται σε όλες τις περιπτώσεις. Στην 
περίπτωση ασθενών με επιληπτικές διαταραχές, θα πρέπει να διενεργείται ηλεκτρομυογράφημα (ΗΕΓ).
Η εμφάνιση εξωδερματικών αλλοιώσεων κυμαίνεται από 8% έως 55% στη βιβλιογραφία και φαίνεται πιο συχνή επί υπομελάγχρωσης σε σχέση με υπερμέλάγχρωση
(73% versus 32%). Ετερογενείς καρυοτυπικές ανωμαλίες ανευρίσκονται έως και σε 43% και 32% σε ασθενείς με και χωρίς εξωδερματικές εκδηλώσεις αντίστοιχα με 
πιο συχνή την translocation στο Χ χρωμόσωμα (1). Συστήνεται καρυοτυπική ανάλυση σε λεμφοκύτταρα του περιφερικού αίματος και δερματικούς ινοβλάστες
συστηματικά σε ασθενείς με ΜΜ (1). Δεδομένης της γενετικής ετερογένειας της ΜΜ το Νext Generation Sequencing θα μπορούσε να θεωρηθεί η εξέταση εκλογής 
επιτρέποντας την ανίχνευση μονογονιδιακών ανωμαλιών. Πρόσφατες μελέτες ανέδειξαν και το ρόλο μεταλλάξεων mTOR σε ασθενείς με ΜΜ και φλοιική δυσπλασία 
(2) με πιθανές θεραπευτικές συνέπειες για αυτούς τους ασθενείς.
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