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Osservazioni su una coppia di fratelli mononati,
affetti da epidermolisi bollosa semplice

e da poliomielite anteriore acuta
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Diversi A.A. si sono posti il problema, se esista 0 meno una particolare predispo-
sizione a contrarre la malattia di Heine-Medin, per la presenza di fattori costituzio-
nali nel senso genetico e ereditario vero e proprio, o per un particolare habitus determi-
nato dal tipo morfologico, endocrino o neurovegetativo.

Le numerose ricerche in merito, basate sulle varie casistiche, non hanno portato
a risultati concordanti e definitivi. Gia prima della scoperta della genesi virale della
malattia, si era prospettata 'ipotesi di una predisposizione ereditaria (Taylor 1898,
Stephens-Wickmann 1918). Dopo la dimostrazione del virus questa ipotesi veniva
abbandonata, ma in seguito I’argomento veniva ripreso, per la comune osservazione
che in corso di epidemia solo alcuni dei soggetti esposti al contagio erano colpiti
da paralisi. Hofmeir, Aycock, Messeri, Masini, Angela.e Polistina, Dadone, Tolen-
tino, Addair e Snyder, Czickel, Stokes, Henevkosky, studiando l'insorgenza della
poliomielite in coppie di gemelli ¢ in soggetti dello stesso nucleo familiare, attri-
buiscono al fattore ereditario particolare importanza nella genesi della malattia.
Altri A.A. come Borgstrom, Farmer, Gautier, Teodori, Neri-Serneri, Herndorna,
Jennings ecc., danno importanza a una particolare predisposizione familiare, senza
dare al fattore ereditario quel valore che gli attribuiscono invece gli altri Autori.
Alcuni A.A. hanno dato importanza a fattori predisponenti costituzionali legati a
deficienze funzionali dell’ipofisi, delle gonadi e della corteccia surrenale, tanto che
Draper (1932) parla di un «tipo costituzionale poliomielitico ».

Altri A.A. hanno ritenuto che un abito timo-linfatico sia particolarmente predi-
sponente per la poliomielite. L’importanza del sistema nervoso vegetativo, nel senso
di una prevalenza del simpatico associata spesso a ipovagotonia, ¢ stata sostenuta
da Mengoli, mentre altri Autori considerano queste modificazioni assolutamente
transitorie e causate dalla malattia, escludendo che il sistema neurovegetativo abbia
valore come fattore predisponente alla poliomielite.

Dai dati della letteratura da noi brevemente riportati, si desume che il fattore
ereditario e costituzionale, come predisposizione alla malattia di Heine-Medin, &
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ancora discusso. Ci ¢ parsa pertanto interessante la descrizione di un caso da noi
osservato.

Si tratta di due soggetti, fratello e sorella, 'uno di anni 2, ’altra di anni 4. I ge-
nitori sono viventi e apparentemente sani. Non sono consanguinei. Negano lues,
tubercolosi, tare patologiche neuro-psichiche e malattie cutanee. I soggetti in esame
sono nati ambedue a termine, da parto eutocico. Hanno avuto allattamento materno
fino al dodicesimo mese di eta. Normali i primi atti fisiologici. Ambedue hanno avuto
morbillo contemporaneamente, nel maggio del 1958. All’incirca nello stesso periodo,
e cio¢ verso il sedicesimo mese di vita, i genitori notavano la comparsa di elementi
bollosi, contenentt un liquido di colore giallo-citrino, della grandezza variabile da
una lenticchia a un pisello, diffusi in varie parti del corpo. Le singole bolle guari-
vano spontaneamente senza esiti cicatriziali, lasciando solo una lieve pigmentazione
rosea. Consultato un dermatologo questi diagnostico una « epidermolisi boliosa sem-
plice ».

Queste manifestazioni cutanee persistono tuttora, ma pil attenuate. Otto giorni
prima della nostra osservazione, i due fratelli hanno presentato contemporaneamente
rialzo della temperatura (38,5-39), lieve disfagia, vomito, irrequietezza, sudorazione
profusa. Dopo quattro giorni si ¢ avuta apiressia, seguita dalla paralisi degli arti
inferiori in ambedue i casi e dell’arto superiore destro nella sorella e nell’arto supe-
riore sinistro nel fratello. Al primo esame obiettivo, le condizioni generali erano di-
screte, il sensorio integro, I’aspetto sofferente. Sulla cute del tronco e degli arti si
notavano rari elementi bollosi riferibili alla epidermolisi bollosa semplice riferita nel-
I’anamnesi. Nulla all’esame esterno degli occhi, naso, orecchi. Lingua umida, de-
tersa. Dentizione normale. Faringe lievemente congesta. Voce chiara. Nulla al to-
race. Aia cardiaca net limiti fisiologici, ritmo cardiaco concitato. Toni netti ¢ puri
su tutti i focolai. Organi ipocondriaci nei limiti. Lieve rigidita della nuca e del rachide.
Kerrig e Lasegue presenti. Brudzinsky assente. Non deficit dei nervi cranici. Ipotonia
degli arti inferiori, con assenza dei riflessi rotulei ed achillei; in pidl, nella bambina,
ipotonia dell’arto superiore destro e, nel bambino, dell’arto superiore sinistro con
assenza dei riflessi. bicipitali e tricipitali corrispondenti. Motilita attiva degli arti
inferiori assente, degli arti superiori colpiti, limitata. Alla P. L. in ambedue i casi,
fuoriusciva liquor limpido, a pressione aumentata, con lieve aumento dell’albumina;
Nonne e Pandy negative. Discreta linfocitosi (8o-100 per mm3). R. W. negativa nel
liquor e nel sangue. Ricerca delle purfirine nelle urine negativa.

Esame parassitologico nelle feci: negativo. Lo stato di algia diffusa non permette
Iesame muscolare segmentario che ¢ stato effettuato in un secondo tempo ed ¢ risul-
tato in ambedue i casi: paralisi parziale dei muscoli dorso-addominali, paralisi totale
dei muscoli degli arti inferiori; inoltre nel bambino: paralisi parziale del deltoide,
bicipite e tricipite dell’arto superiore sinistro; nella bambina: paralisi parziale del
bicipite ¢ tricipite dell’arto superiore destro. Dopo un mese di ricovero, si ¢ avuto il
recupero completo dell’arto superiore nella bambina e dopo due mesi, dell’arto su-
periore del bambino. Invariate invece le condizioni di paralisi degli arti inferiori
nei due soggetti.
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Considerazioni e conclusione

Abbiamo descritto un caso di una coppia di fratelli di sesso diverso e di eta differente,
affetti ambedue da epidermolisi bollosa semplice ¢ colpiti contemporaneamente da
poliomielite anteriore acuta, con identiche manifestazioni paralitiche a carico degli arti
inferiori e con interessamento quasi speculare dei gruppi muscolari degli arti superiori.

Ora ¢ noto che 'epidermolisi bollosa semplice & una malattia congenita della
cute, a patogenecsi ancora discussa. Zweig, Barber, Weber, Curtins, Strempel, Dore,
Cockayne, Roach, Yoshida, tra 1 vari A.A. che si sono interessati all’argomento, la
considerano una malattia ereditaria a carattere dominante, mentre per altri (Cerutti
e Satta) sarebbe legata ad alterazione del sistema neuro-vegetativo. La Baume, Bo-
nadure, Pasini, Marcozzi, Scarpa hanno descritto casi con disfunzioni ipofisarie,
tiroidee, paratiroidee, surrenaliche, ovariche. Barbier ¢ Dornier pensano a una mal-
formazione congenita del foglietto ectodermico.

Nel nostro caso, considerando che si tratta di due fratelli, affetti da una malattia
congenita, secondo molti AA. a carattere ereditario dominante, aventi lo stesso gruppo
sanguigno e colpiti nella stessa giornata da poliomielite anteriore acuta con manife-
stazioni paralitiche pressoche¢ identiche, ci & parso suggestivo pensare che esistesse una
predisposizione congenita verso l'infezione poliomielitica.

Non abbiamo osservato disfunzioni endocrine o disquilibri neurovegetativi, con-
dizioni cio¢ che, secondo alcuni AA. avrebbero valore, come abbiamo visto, come
fattori predisponenti sia nella genesi della epidermolisi bollosa che in quella della malattia
di Heine-Medin. Per ultimo Pipotesi di una malformazione congenita del foglietto
ectodermico nella patogenesi dell’epidermolisi bollosa, sostenuta da Barbier e Dornier,
potrebbe far pensare alla esistenza di una particolare predisposizione topica del sistema
nervoso che con la cute, come ¢ noto, ha in comune la stessa origine embriologica.
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Riassunto

Gli AA. hanno descritto una coppia di fratelli mononati, ambedue affetti da
epidermolisi bollosa semplice, colpiti contemporaneamente da poliomielite anteriore
acuta, con identiche manifestazioni paralitiche a carico degli arti inferiori e inte-
ressamento quasi speculare dei gruppi muscolari degli arti superiori. Data la pre-
senza di una malattia congenita, hanno pensato che potesse esistere nella coppia
descritta un particolare terreno predisponente anche per l'infezione poliomielitica.

RESUME

Les auteurs ont décrit deux fréres, tous les deux affectéds d’épidermolyse bul-
leuse simple, atteints en méme temps de poliomyélite antérieure aigué, ayant exactement les
pie, y y
mémes manifestations paralitiques aux extrémités inférieures et une affection presque spéculaire
des groupes musculaires des extrémités supérieures. Etant donné la présence d’une maladie con-
génitale, les auteurs ont aussi pensé i lexistence d’une particuliére prédisposition i Pinfection
poliomyélitique dans le couple en question.

SUMMARY ZUSAMMENFASSUNG

The authors have described two brothers, Die Verfasser beschreiben zwei Briider,
both affected by epidermolysis bullosa, struck beide mit einfacher Epidermolisis bullosa
behaftet und gleichzeitig mit Poliomyelitis
anterior acuta befallen mit identischen pa-
ralystischen Erscheinungen der unteren Glied-
massen und fast spiegelartiger Affektion der

at the same time by poliomyelitis anterior acuta
having identical paralytic manifestations con-
cerning the lower limbs and an almost reversed

asymmetrical affection concerning t.he MUSCU= uskuliren Gruppen der oberen Gliedmassen.
lar groups of the upper limbs. Owing to the Wegen Anwesenheit einer kongenitalen Kran-
presence O'f a congenital desease, the Authors keit, haben die Verfasser die Moglichkeit einer
have considered the existence in the above pesonderen Empfinglichkeit des obenerwihntes
mentioned brothers of a particular predisposi-  Paar fiir poliomyelitische Infektion beriick-
tion also for poliomyelitic infection. sichtigt.
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