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En nyfødt pige havde universel rødme af huden (erytrodermi). Huden var fortykket, særligt på hænder og
fødder, og der var udbredte overfladiske erosioner. Hun var født vaginalt i uge 38 + 5 dage efter en ukompliceret
graviditet. Forældrene var raske og ikke beslægtede.

I de kommende uger aftog rødmen, huden blev tiltagende tør og fortykket på albuer og knæ, og der var behov for
flere daglige helkropssmøringer med fed fugtighedscreme. Der fremkom fortsat friske blærer/erosioner.

Kliniske overvejelser var genetisk betinget hudsygdom, formentlig epidermolytisk iktyose eller epidermolysis
bullosa. En histologisk undersøgelse af hudbiopsi, som blev taget i det første levedøgn, støttede overvejelserne
om epidermolytisk iktyose. Genetisk udredning viste, at patienten var heterozygot for en sygdomsfremkaldende
variant i keratingenet KRT10.

Epidermolytisk iktyose er en arvelig iktyose, som skyldes mutationer i keratingener og nedarves autosomalt
dominant [1-3]. Nymutationer ses i mere end 50% af alle tilfælde [1, 4]. Sygdommen er sjælden med en
prævalens på 1:350.000 [4]. Epidermolytisk iktyose debuterer med erytrodermi samt bullae og erosioner i huden,
men afløses af tør iktyosiform hud med hyperkeratoser særligt fleksuralt. Der kan i perioder være fortsatte
blærer/erosioner.
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