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色素异常症是一组以皮肤色素沉着伴色素减退
为特征的疾病，主流观点将其分为遗传性泛发性色
素异常症、遗传性对称性色素异常症及单侧皮肤痣
样色素性皮病。遗传性泛发性色素异常症与遗传性

对称性色素异常症皮损表现一致，但分布部位不同，
故又被认为是同一疾病不同亚型。本例患者色素异
常范围广泛，累及遗传性泛发性色素异常症及遗传
性对称性色素异常症病变范围，且该患者同时伴有
耳廓软骨发育不良，临床罕见，特此报道。
1临床资料
患者，男性，30岁。因“全身皮肤色素异常 3年”

于 2019年 2月在武汉市第一医院皮肤科门诊就诊。
患者主诉 3年前躯干及四肢近端无明显诱因出现散
在分布大小不一圆形或椭圆形乳白色斑，无明显自
觉症状，自觉冬轻夏重。一年后颈部及双侧腋下出

现米粒至黄豆大小淡褐色至深褐色斑疹，随后逐渐
累积耳后、双侧手足背、双手掌及手腕、面部。就诊

前曾于外院中药治疗半年，效果不佳。患者既往体
健，追问家族史，其祖父、祖母、父亲均有类似皮损，
否认家族近亲结婚史。体检：右侧耳廓中度畸形，耳
廓较小、皱缩，结构部分保留，无明显听力受限（图

1），各系统检查无异常。皮肤科检查：躯干及四肢近
端散在分布绿豆至黄豆大小圆形或椭圆形乳白色
斑，表面光滑，无萎缩及瘢痕（图 2）；颈部、耳后、腋
下、双侧手足背可见米粒至黄豆大小褐色斑疹，类似
雀斑，部分融合，间杂以色素减退斑点，相互交织呈
网状，双手掌及手腕可见沿掌纹呈带状分布粟粒大

小深褐色斑疹，面部可见散在雀斑样疹（图 3）。相关
检查：躯干部白斑真菌检查阴性。色浅斑皮肤镜：白
斑区基底层色素明显减少，基底细胞环部分或全部

缺失。色沉斑皮肤镜可见基底层色素增加，真皮乳头
及浅层隐约炎细胞浸润。诊断：遗传性泛发性色素异

常症。治疗：嘱防晒，密切随访。

图 1 耳廓畸形 图 2 躯干四肢色浅斑

图 3 双手尧颈部尧腋下色沉斑

191



医学信息 2020年 12月第 33卷第 23期 Medical Information Dec. 2020 Vol. 33 No.23疑 难 病 案

2讨论
遗传性泛发性色素异常症是一种罕见的常染色

体显性遗传病，以全身泛发性不规则色素沉着伴色
素脱失为特征[1]，色素异常终生存在，主要累及躯干
和四肢近端，可蔓延至面部、手足，极少累及掌跖和
黏膜[2]。若皮疹为四肢末端及手足背对称分布，则易
被诊断为遗传性对称性色素异常症。遗传性泛发性
色素异常症与遗传性对称性色素异常症是皮肤色素

异常症的两种类型，两者皮损类似且同属于常染色
体遗传性疾病，但分布有差异且致病基因有差别。
Zhang C等[3]研究发现，遗传性泛发性色素异常症的
致病基因为 ABCB6基因，推测 ABCB6基因的突变
可能导致铜稳态异常，影响酪氨酸酶活性，进而导致
黑色素合成异常。遗传性对称性色素异常症同样是
遗传性色素异常性疾病，但致病基因与遗传性泛发
性色素异常症不同，Miyamura Y等 [4]通过定位克隆
发现，作用于编码腺苷脱氨酶的 RNA1（ADAR1）是
遗传性对称性色素异常症的致病基因。

本例患者成年起病，其祖父、祖母、父亲均有类

似皮损，符合常染色体显性遗传。全身泛发且掌部
受累，病变范围累及遗传性泛发性色素异常症、遗传
性对称性色素异常症，或许能进一步证实两者为同

一种疾病的不同亚型，且该患者存在外耳畸形，因为
遗传性泛发性色素异常症、遗传性对称性色素异常
症及外耳畸形与遗传基因存在相关性，故考虑该患
者存在多位点突变，符合该特点的病例实属罕见。
该病掌跖部受累者较少见，王建波等 [5]研究发现，88

例遗传性泛发性色素异常症患者中掌跖受累仅 2
例。遗传性泛发性色素异常症诊断主要靠临床皮损
表现及分布，需要与遗传性对称性色素异常症、网状
肢端色素沉着（RAPK）、屈侧网状色素异常症
（DDD）、融合性网状乳头瘤病（CRP）、色素异常性皮
肤淀粉样变（ACD）等疾病相鉴别。

综上所述，虽然该病罕见，但根据皮疹表现及分
布特点诊断并不难，必要时可完善病检，排除其他疾

病。本病合并系统损害者少见，治疗上尚无特殊疗
法，发展至颜面部影响美观可考虑激光治疗。
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