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Een moeder komt met haar 13-jarige dochter, 
Merel, op consultatie wegens nagelletsels sinds 
enkele maanden. Ze vermeldt dat zij en haar doch-
ter incontinentia pigmenti (IP)-patiënten zijn. Ter 
hoogte van verschillende vinger- en teennagels van 
het meisje zijn er dystrofische afwijkingen te zien 
(figuur1), passend bij deze aandoening. Alhoewel 
een - volledigheidshalve uitgevoerd - mycologisch 

onderzoek een Trichofyton rubrum aantoonde, was 
dit waarschijnlijk een bijbesmetting, want onder 
behandeling met terbinafine trad er verdere progres-
sie op van de nagelletsels. Een controlekweek was 
negatief.

IP is een X-gebonden dominant overgeërfde geno-
dermatose, die wordt veroorzaakt door een mutatie 
in het IKBKG-gen, coderend voor het NEMO-eiwit. 
De aandoening is zeldzaam en meestal lethaal bij 
jongens. De fenotypische expressie is zeer variabel, 
maar majeure criteria zijn de huidafwijkingen die 
typisch in vier stadia verlopen namlijk erytheem 
gevolgd door blaarvorming (0-4 maanden); wrat-
achtige letsels (enkele maanden), maculaire hyper-
pigmentatie (6 maanden-16 jaar), lineaire hypopig-
mentatie (adolescentie-volwassen leeftijd).1 Verder 
kunnen er afwijkingen optreden van haar, nagels 
en tanden. Op neurologisch vlak kunnen epilepsie, 
motorische achteruitgang en mentale retardatie 
deel uitmaken van het ziektebeeld. Verschillende 
oculaire afwijkingen kunnen voorkomen, waaronder 
retinale vaatafwijkingen met risico op netvlieslosla-
ting op kinderleeftijd. Skeletafwijkingen zijn eerder 
zeldzaam.

Onze patiënte, Merel, ontwikkelde kort na de 
geboorte over het gehele lichaam erytheemplaques 
met bullae (figuur 2). Deze symptomen, samen met 
het verhaal dat haar moeder al vier miskramen had 
gehad, leidden tot de diagnose van IP. Er werd bij 
Merel, evenals bij haar moeder- die tot dan ongedi-
agnosticeerd bleef- , een deletie in het IKBKG-gen 
vastgesteld. Een NMR tijdens haar eerste levensjaar 
was normaal, en ze werd enkele malen oftalmolo-
gisch onderzocht. Behalve tandheelkundig, werd 
Merel sinds 2007 niet meer opgevolgd. Zij ontwik-
kelde als een normaal kind. Het recente ontstaan 

SUMMARY 
Ichthyosis prematurity syndrome (IPS) is a rare sub-
type of autosomal recessive congenital ichthyosis and 
is caused by a mutation in the SLC27A4 gene encoding 
the fatty acid transport protein 4 (FATP4). It is charac-
terised by premature birth, a thick white hyperkeratotic 
skin layer and desquamation, respiratory complications 
and eosinophilia. The characteristic phenotype may be 
complicated, mainly due to premature birth, insensible 
loss and neonatal asphyxia. During the perinatal period 

IPS can even lead to death. Within two weeks after birth 
the phenotype becomes significantly milder, developing 
a lifelong mild ichthyosis and atopic constitution. In this 
article we describe a newborn girl of consanguineous 
parents with IPS, determined by DNA diagnostics.
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Figuur 1. Dystrofische afwijkingen van de teennagels.
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medische opvolging. Als dermatoloog kunnen we 
een rol spelen in het informeren van ouders en 
patiënt, en eventueel verdere medische opvolging. 
coördineren
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van de nagelletsels, maakte de aandoening plots 
opnieuw ‘zichtbaar’. Dit rakelde bij de ouders slui-
merende vragen op over de noodzaak van follow-up 
van hun dochter, en genetisch advies in verband 
met haar kinderen. 

Wij konden de ouders geruststellen: wanneer IP 
gepaard gaat met afwijkingen van het centraal 
zenuwstelsel, of met ernstige oogafwijkingen, ont-
wikkelen de symptomen zich op heel jonge leeftijd, 
jonger dan de leeftijd van Merel nu. Ook tandafwij-
kingen kunnen vroeg worden opgemerkt. Enkel de 
nagelafwijkingen, volgens de meeste bronnen aan-
wezig in een kleine 10% van de patiënten, ontstaan 
later, meestal zelfs na de puberteit.2 De nagelletsels 
zijn vooral esthetisch storend. Een aandachtspunt is 
wel een mogelijk ontstaan van sub- of periunguale 
tumoren. Deze zijn van het keratoacanthoomtype, 
en worden best behandeld vanwege onduidelijkheid 
over hun biologisch gedrag.
Genetisch advies blijft natuurlijk een belangrijk 
punt. De ouders maakten zelf vier miskramen mee, 
en willen hun dochter hiervoor behoeden. Merel is 
nu 13, maar over een aantal jaren zal informatie over 
overervingsrisico, en prenatale diagnostiek, mede 
bepalend zijn voor haar latere kinderwens.

De huidafwijkingen zijn bij Merel de enige sympto-
men van haar zeldzame genetische aandoening. De 
ouders voelen zich een beetje verloren wat betreft 

Figuur 2. Verspreide bulleuze huidletsels kort na de geboorte.

SAMENVATTING 
Incontinentia pigmenti is een X-gebonden genoderma-
tose met een zeer variabele fenotypische expressie van 
de IKBKG-mutatie. Majeure criteria zijn de huidafwij-
kingen die kort na de geboorte optreden, meestal in vier 
stadia verlopen en genezen met beperkte restletsels. 
Oftalmologische en neurologische complicaties zijn 
gevreesd vanwege ernstige blijvende gevolgen. De meeste 
afwijkingen uiten zich op vroege kinderleeftijd; enkel de 
nagelletsels verschijnen later, meestal na de puberteit. 
Een vroegtijdige diagnose is cruciaal voor een strikte 
follow-up op kinderleeftijd. Op latere leeftijd is genetisch 
advies in verband met overerving zeer belangrijk.

Trefwoorden
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SUMMARY
Incontinentia pigmenti is an X-linked genodermato-
sis with a highly variable phenotypic expression of the 
IKBKG mutation. Skin manifestations develop shortly 
after birth, occur in four stages, and heal with limited 
residual lesions. Ophtalmologic and neurologic ano-
malies constitute the most serious complications. Most 
symptoms have a very early age of onset, except for nail 
anomalies that appear usually after puberty. An early 
diagnosis is crucial to allow for a strict follow-up protocol 
during childhood. Later in life, genetic advice concerning 
hereditary transmission is very important.
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