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- Malattie infettive: quadri febbrili acuti che si 

chiarificano per la presenza di segni cutanei

http://dermatlas.med.jhmi.edu/data/images/meningococcemia_1_020403.jpg
http://dermatlas.med.jhmi.edu/data/images/meningococcemia_1_100313.jpg


- Vasculiti con interessamento d’organo





MACCHIE SCURE





Bambino di 9 mesi











CRITERI DIAGNOSTICI PER NF1

• 6 o più CALMs > 5 mm di diametro in bambini pre puberi e > 15 mm 

di diametro in soggetti adulti (post puberi)

• 2 o più neurofibromi in qualsiasi sede o un neurofibroma plessiforme

• freckling ascellare o inguinale

• 2 o più noduli di Lisch

• glioma del nervo ottico

• una lesione ossea tipica (displasia dello sfenoide, displasia o 

assottigliamento della corticale delle ossa lunghe, pseudoartrosi)

• Parenti di I grado (genitori, fratelli, figli) secondo I criteri 
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 NUMEROSE 

(almeno 6 > 5 mm)

 OVALI

 MARGINI NETTI

 CASUALMENTE                                                      

DISTRIBUTE









MOSAICISMO PIGMENTARIO



LEOPARD: AUTOSOMICA DOMINANTE 
penetranza completa, espressività variabile 12q24.1 PTPN11

(SHP2  trasduttore citoplasmatico di multipli segnali, coinvolgenti citochine , 

fattori di crescita,  ormoni).



L lentiggini, 

E alterazioni conduzione elettrica ECG, 

O ipertelorismo oculare, 

P stenosi polmonare, 

A anomalie anogenitali, 

R ritardo della crescita,

D sordità neurosensoriale





Gastro-colon scopia, video capsula; genetica per Peutz-Jeghers 
(gene STK11)
LEOPARD: gene PTPN11 (12q24.1)



IP stadio I: infiammatorio

Vescicole-bolle 

soprattutto alle estremità,

o lungo le linee di Blaschko

INCONTINENTIA PIGMENTI: X-LINKED DOMINANTE

GENE NEMO (modulatore essenziale di NF-KB )



IP stadio II: desquamativo-verrucoso

Squamo croste, verrucose e secche 

Arti inferiori, dorso di mani e piedi elettivamente



IP stadio III: iperpigmentario

> 6 mesi

lungo le linee di Blaschko

a vortice,

a colata,

a chiazza, 

a S, 

a getto d’acqua



IP stadio IV: ipopigmentario-atrofico

Inizia ancora in fase iperpigmentaria

Gambe - polpacci

Unica manifestazione nell’adulto

Anomalie di denti e unghie

Ritardo Psicomotorio

Convulsioni

Occhio



MACCHIE CHIARE



CONGENITE

ACQUISITE



-multiple

-alla nascita

-distribuzione casuale

SCLEROSI 

TUBEROSA



Jessica 6 anni1995

Mutazione 

del gene TSC2

Sclerosi 

tuberosa

http://www.greggio.it/argentoAZ_ita.php


Ma la storia continua con la 
figlia di 

Aurora 4 aa

Mutazione 

del gene TSC2

2009

Epilessia 

dai 9 mesi



2012

Alixya

Macchie Epilessia 

Ritardo psico-motorio

Rabdomiomi





CONGENITE

Bimba di 23 mesi

Dalla nascita 





Piebaldismo

Malattia autosomica dominante

Incidenza: 1:20000

M=F

Assenza congenita di melaniciti

Mancata migrazione 

Tipico è il ciuffo bianco frontale (altre sedi)

Macule acromiche congenite sulla superficie anteriore 

del torace, addome

Nessuna terapia se non innesti di cute





CONGENITE

ACQUISITE



VITILIGINE











PITIRIASI VERSICOLOR IN FASE ACROMICA



Pityriasis 

Versicolor

Contrariamente a 

quanto 

generalmente 

pensano genitori e 

pediatri, la pityriasis 

versicolor non è 

molto frequente in 

età pediatrica…. 





Ovviamente, in casi eccezionali le sedi tipiche dell’adulto 

possono essere riscontrate anche nel bambino…..



MACCHIE ROSSE



SIMMETRIA 

DEGLI  ARTI



EMANGIOMATOSI  MULTIPLA



Da 5-6 a 1000 emangiomi

Attento esame obiettivo

-Torace

- organomegalia

- apparato circolatorio

Ecografia dell’ addome

Se positivo e/o se sintomi 

sistemici 

valutazione 

polmoni, RMN encefalo, tiroide





EMANGIOMI PERINEALI ESTESI





PELVIS 

- Perineal hemangioma, 

- External genitalia malformazions, 

- Lipomielomeningocele, 

- Vescicorenal abnormalities, 

- Imperforate anus, 

- Skin tag



Febbraio 2010: Roberto 6 mesi. Dalla nascita voluminosa 

tumefazione della caviglia destra



? 
- emangioma?

- malformazione

vascolare?

- tumore?















Aprile 2010: 9 mesi: NON RISCE A METTERE LE SCARPE



Operato a maggio 2010 (9 m): malformazione vascolare artero-venosa



EMOCROMO: LIEVE ANEMIA MICROCITICA

(9.5 g/dl MCV 60 fL ferritina: 4.9 ng/ml)

TERAPIA MARZIALE CON RISPOSTA (Hb 10.8 g/dl)

IN SUCCESSIVI CONTROLLI BENE, MA SE SOSPENDE

LA SUPPLEMENTAZIONE MARZIALE PER OS L’Hb SCENDE

Agosto 2012:  Hb 6.4 g/dl MCV 52 fL ferritina: 2.5 ng/ml

COLONSCOPIA E GASTROSCOPIA + VIDEOCAPSULA: 

numerose lesioni di tipo venoso, di diametro 3-5 mm, 

allo stomaco, antro prepilorico, duodeno, ileo e colon



BLUE RUBBER BLEB NEVUS SYNDROME



CONDIZIONE RARA

MULTIPLE MALFORMAZIONI VENOSE DI VARIE DIMENSIONI 

CUTE E TRATTO GASTROENTERICO 

- sulla cute: blu soft, “rubbery” gommose

- sanguinamento gastrointestinale









Pediatrics 2012;129:e1080-e1084

Roberto:  Hb stabilmente normale.

Dopo 6 mesi netta regressione delle malformazioni 

vascolari intestinali







Pietro 12 anni: una diagnosi importante per caso



Verruche già fatte ripetute crioterapie

?









segno di Gowers 

CPK leggermente aumentate

Durante la visita emerge:

1. Notevole impaccio motorio

2. affaticabilità 

DERMATOMIOSITE

Pietro 12 anni: una diagnosi importante per caso

http://it.wikipedia.org/wiki/File:Gower%27s_Sign.png


Papule di Gottron



Grazie 

Irene Berti
UOS  di Allergologia 
e Dermatologia Pediatrica
IRCCS Burlo Garofolo, Trieste







La più comune manifestazione dermatologica associata all’obesità

Placche iperpigmentate, vellutate (rilevate), simmetriche

Ascelle, collo, inguine, pieghe in genere

Deriva da una proliferazione anomala dei cheratinociti  e si associa 

Iperinsulinismo e resistenza insulinica

Virilizzazione: Aumenta la produzione ovarica di androgeni

irsutismo

acne volgare

ACANTHOSIS NIGRICANS









I cheratinociti e i fibroblasti esprimono un recettore insulin-like growth factor 

(IGF)  a cui si lega l’insulina in eccesso e ne promuove la proliferazione



Papillomavirus is ubiquitous



> 40 studi











Papule di Gottron



Nemo è l’acronimo di modulatore 

essenziale di NF-KB 

NEMO (IKK-γ) is the regulatory subunit of 

the inhibitor of IκB kinase (IKK) complex, 

which activates NF-κB

resulting in activation of genes involved in 

inflammation, immunity, cell survival, and 

other pathways.

Clinical significance [edit]

Mutations in the IKBKG gene results in 

incontinentia pigmenti,[3]

hypohidrotic ectodermal dysplasia,[4] and 

several other types of immunodeficiencies.

Incontinentia Pigmenti (IP) is an X-linked 

dominant disease caused by a mutation in 

the 

IKBKG gene. Since IKBKG helps activate 

NF-κB, which protects cells against 

TNF-alpha induced apoptosis, a lack of 

IKBKG (and hence a lack of active NF-κB) 

makes cells more prone 

to apoptosis.

Interactions [edit]

http://en.wikipedia.org/wiki/I%CE%BAB_kinase
http://en.wikipedia.org/wiki/NF-%CE%BAB
http://en.wikipedia.org/wiki/NF-%CE%BAB
http://en.wikipedia.org/wiki/NF-%CE%BAB
http://en.wikipedia.org/w/index.php?title=IKBKG&action=edit&section=2
http://en.wikipedia.org/wiki/Incontinentia_pigmenti
http://en.wikipedia.org/wiki/Hypohidrotic_ectodermal_dysplasia
http://en.wikipedia.org/wiki/TNF-alpha
http://en.wikipedia.org/wiki/TNF-alpha
http://en.wikipedia.org/wiki/TNF-alpha
http://en.wikipedia.org/wiki/Apoptosis
http://en.wikipedia.org/w/index.php?title=IKBKG&action=edit&section=3




Autunno 2010 Recidiva

- Secondo intervento a maggio 2011

• malformazione vascolare artero-venosa

• piccola lesione: angiocheratoma

- propranololo senza effetto

SITUAZIONE LOCALE BUONA








