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Μεταλλάξεις του γονιδίου KRT14 (χρωμόσωμα 17) έχουν 

συσχετιστεί με τις εξής κληρονομικές διαταραχές: το 

σύνδρομο Naegeli-Franceschetti-Jadassohn (NFJ) 

(αυτοσωμικός επικρατών χαρακτήρας) και την απλή 

πομφολυγώδη επιδερμόλυση (αυτοσωμικός 

επικρατών/υπολειπόμενος). Κύρια κλινικά ευρήματα του 

NFJ είναι: απουσία δερματογλυφικών, δικτυωτή ή στικτή 

υπερμελάγχρωση του δέρματος, υποϊδρωσία, δυστροφία 

ονύχων, παλαμοπελματιαία κερατοδερμία και διαταραχές 

αδαμαντίνης, ενώ το κυριότερο κλινικό χαρακτηριστικό 

της απλής πομφολυγώδους επιδερμόλυσης είναι η 

παρουσία πομφολύγων και διαβρώσεων σε σημεία τριβής. 

Παρουσιάζουμε  περίπτωση μητέρας και κόρης με 

συνύπαρξη των δύο οντοτήτων.  

Ασθενής Α: Η μητέρα,  40 ετών,  προσήλθε με  

παλαμοπελματιαία υπερκεράτωση, απώλεια 

δερματογλυφικών, δυστροφία ονύχων, πομφόλυγες και 
διαβρώσεις σε σημεία τριβής. Η έκθυση των βλαβών 

παρατηρήθηκε από τη γέννηση με προοδευτική 

επιδείνωση. Διαγνωστικές εξετάσεις: 

Ανοσοχαρτογράφηση σε εξειδικευμένο κέντρο και 
γονιδιακός έλεγχος.  

Ασθενής Β: Η κόρη της ασθενούς Α, 2 ετών,  προσήλθε με 

πομφόλυγες σε σημεία τριβής, δυστροφία ονύχων, 
παλαμοπελματιαία υπερκεράτωση και απώλεια 

δερματογλυφικών. Οι βλάβες ξεκίνησαν από τη γέννηση. 

Διαγνωστικές εξετάσεις: Γονιδιακός έλεγχος .  

Τα αποτελέσματα της ανοσοχαρτογράφησης για την 

Ασθενή Α ήταν συμβατά με απλή πομφολυγώδη 

επιδερμόλυση. Ο γονιδιακός έλεγχος και των δύο ασθενών 

κατέδειξε παθολογική αλληλουχία στο γονίδιο KRT14, σε 

κατάσταση ετεροζυγωτίας, που απαντάται στην απλή 

πομφολυγώδη επιδερμόλυση (αυτοσωμικός επικρατών και 
υπολειπόμενος χαρακτήρας) και στο σύνδρομο NFJ. Οι 
Ασθενείς Α και  Β εμφανίζουν κλινικά χαρακτηριστικά και 
των δύο νοσολογικών οντοτήτων: παλαμοπελματιαία 

υπερκεράτωση, απώλεια δερματογλυφικών, δυστροφία 

ονύχων (Σύνδρομο ΝFJ), πομφόλυγες και διαβρώσεις σε 

σημεία τριβής (απλή πομφολυγώδης επιδερμόλυση). Η 

κλινική εικόνα σε συνδυασμό με τον γονιδιακό έλεγχο και 
την ανοσοχαρτογράφηση στοιχειοθέτησε τη διάγνωση. 

ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ 

ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ 

Η περίπτωση συνύπαρξης  συνδρόμου NFJ και απλής 
πομφολυγώδους επιδερμόλυσης είναι ιδιαίτερα σπάνια. Για 

την οριστική διάγνωση  κρίνεται απαραίτητος ο γονιδιακός 
έλεγχος παράλληλα με λεπτομερή κλινική συνεκτίμηση. Η 

αντιμετώπιση είναι κυρίως συμπτωματική/υποστηρικτική, 
στοχεύοντας στην ανακούφιση των συμπτωμάτων και στην 

εκπαίδευση των ασθενών για αποφυγή νέων βλαβών και 
επιπλοκών. Τέλος, σημαντική θέση σε επίπεδο πρόληψης 
κατέχει η γενετική συμβουλευτική. 
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Ασθενής Α : δυστροφία ονύχων (1) 
                    παλαμοπελματιαία κερατοδερμία (2,3) 

                    απώλεια δερματογλυφικών (2) 

Ασθενής Β : πομφόλυγες και διαβρώσεις σε σημεία τριβής (4,5) 

                    δυστροφία ονύχων (6) 


