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Taniniz Nedir?

What is Your Diagnosis?
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Olgu

Yirmi U¢ yasindaki annenin ilk gebeliginden dogan
bir haftalik kiz hasta, hastanemiz pediatri boliminde
piyodermi 6n tanisi ile intravendz sulbaktam ampisilin
tedavisi almakta iken deride gcikmaya devam eden igi su
dolu kabarciklari nedeni ile bélimimuzce konstilte edil-
di. Oykiiden bu kabarciklarin dogustan beri oldugu
ogrenildi. Anne baba arasinda akrabalik bulunmayan
hastanin soyge¢misinde ailede benzer sorunu olan
bulunmamaktaydi. Vital bulgularn ve fizik muayenesi
dogal olan hastanin dermatolojik incelemesinde, gévde
ve ekstremitelerde ince deskuamasyon goésteren lineer

eritemli, hafif kalkik plaklar ve bu plaklar tzerinde vezi
kullerin acilmasi ile olusan ince deskuamasyon mevcut-
tu. Yatisi sirasinda hi¢ atesi olmayan ve genel durum
bozuklugu bulunmayan hastanin lezyonlarinin kendili-
ginden gerilemesi ile almakta oldugu antibiyotik tedavi-
si kesilerek taburcu edilmesine karar verildi. Hasta iki
hafta sonra olusan yeni lezyonlar nedeni ile tekrar boéli-
mumize basvurdugunda dermatolojik muayenesinde
ekstremitelerde lineer, Blaschko c¢izgilerini takip eden
eritemli, yer yer hiperkeratotik plaklari ve bu plaklar tze-
rinde gézlenen vezikilleri saptandi (Sekil 1-3). Hastanin
taburcu olduktan bir sire sonra 5-10 saniye slren
ndbet gecirdigi 6grenildi.

\

Sekil 1. Alt ekstremite yerlesimli lineer Sekil 2. Ust ekstremite yerlesimli lineer Sekil 3. Alt ekstremite posteriorunda

hiperpigmente makdl ve yamalar, hemo- hiperpigmente yamalar ve vezikiller

rajik kurutlu vezikdller

Blaschko c¢izgilerine paralel yerlesimli
lineer hiperpigmente yamalar
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Tani

Hastaya klinik bulgular ile inkontinensiya pigmenti (iP)
tanisi konuldu. IP deri, santral sinir sitemi, g6z ve iskelet
sistemini etkileyebilen X’e bagimli dominant gegisli bir
genodermatozdur (1). X kromozomunda yerlesen nikleer
faktor-kB (NF-xB) esansiyel modulator (NEMO) geninde
olusan ve gen aktivitesinin yok olmasina neden olan mutas-
yonlar hastaliga yol acar. NF-kB aktivasyonu hcreleri
timor nekrozis faktdr (TNF) ailesine mensup sitokinlere
karsi korur, bu faktériin yok olmasina neden olan mutasyo-
na sahip hiicrelerde apopitoz gelismesi ile iP’de gdzlenen
multisistemik hastallk tablosu ortaya c¢ikmaktadir.
Homozigot erkek bireyler icin letal bir durum olan IP hasta-
larinin %97’si kadindr, literatiirde hastaligin tanimlandigi 28
erkek hastada IP’nin Klinefelter sendromu (XXY genotipi) ile
birliktelik gosterdigi veya mozaik formda bulundugu gdste-
rilmistir (2). Hastaliga sahip olan kiz gocuklar X kromozomu-
nun rastgele inaktivasyonu (lyonizasyon) nedeni ile mutas-
yondan fonksiyonel mozaik olarak etkilenirler.

iP kiitandz lezyonlari mutasyonu tasiyan hiicrelerin klo-
nal cogalmasi ile izafi embriyonik go¢ cizgilerini ifade eden
Blaschko cizgileri tizerinde yerlesir. iP’de klinik, ayni mutas-
yonu taslyan aile bireyleri arasinda bile hafif kitandz tutu-
lumdan ciddi nérolojik ve oftalmolojik sistem sekellerini ice-
ren agir tablolara kadar degiskenlik gosterebilir (3). iP’de
kitandz lezyonlar 4 ayr klinik evrede karsimiza cikar. Ayri
safhalardaki lezyonlar ayni anda goérulebilecedi gibi bazi
safhalar hi¢ ortaya c¢ikmayabilir. Bu safhalar Tablo 1’de
6zetlenmigtir (1).

ilk gdzlenen vezikiler evre hastalarin %90-95’inde izle-
nir. Bu evre daha cok ekstremitelerde olmak Ulzere gbvde
ve sirtta da gorllebilen Blaschko cizgilerini izleyen eritemli

papitiller ve vezikiiller ile karakterizedir. iki hafta gibi kisa bir
surede iyilesen vezikuler lezyonlarin daha sonra infantil ve
cocukluk déneminde atesli hastaliklar sirasinda tekrarlaya-
bilecegi bildirilmistir (4). Bu evrede vezikilllerden yapilacak
yaymada gozlenen eozinofiller IP tanisini biyiik dlgiide
destekler. Ikinci evre olarak da tanimlanan verriikéz evre
hastalarin yaklasik %70-80’inde gorilir; ekstremite, gévde
ve daha nadir olarak bas-boyun bélgesinde kalin, verriikdz
plaklar gézlenebilir. Hiperpigmente lezyonlarin gérildigi 3.
evrede ise Blaschkoid yerlesim goésteren kahverengi-gri
renkli makull ve yamalar izlenir ve bu lezyonlar daha énce
vezikll veya verrikdz plak gelismemis alanlarda da gozle-
nebilir. Dordlncl evrede gozlenen atrofik lezyonlar hastala-
rin %30-70’inde tanimlanmistir. Genellikle adblesan dénem-
de gelisen ve erigkin dénemde de kalici olarak seyreden bu
lezyonlar alt ekstremitelerde lineer veya retikiler tarzda
hipopigmente, atrofik yamalar seklinde goérilirler.

Deri disinda, iP’de sag, dis, tirnak, géz ve santral sinir
sistemi degisiklikleri de izlenebilmektedir. Sag degisiklikleri
hastalarin %28-38’inde sikatrisyel alopesi seklinde gorilir,
kas ve kirpiklerde hipotrikoz gézlenebilir. Tirnakta distrofi,
tirnak plaginda gukurlanma (pitting) ve longitudinal tepelen-
me ve onikoliz g6zlenebilen tirnak degisiklikleri arasindadir.
ilerleyen yaslarda subungual ve periungual bélgelerde kera-
totik timorler goérilebilir (5).

Dental anomaliler hastalarin %80’inde bulunur. Dig
cilkarmada gecikme, parsiyal anodonti, konik disler en sik
gbzlenen dental anomalilerdendir (6).

Hastalarin %20-35’nde gdzlenen oftalmolojik bozukluk-
lar retinal vazookluzif olaylara ikincil gelisen iskemi sonu-
cunda meydana gelmektedir. Kalici gérme kaybina neden

Tablo 1. iP’de gbzlenen kiitan®z lezyonlarin evrelere gére gruplandirimasi

Evre Lezyon Lezyon Klinik gériiniim Histopatoloji
baslangic gerileme
zamani zamani

Evre | Dogumda +/-, 4ay Ekstremiteler ve gévdede Spongioz,

(Vezikiiler- 2 hafta lineer eritemli, vezikuller dermal/epidermal

Vezikiilobiilloz- eozinofil ve

Inflamatuar evre) notrofil, diskeratoz

Evre ll 2-6 hafta 6ay Ekstremitelerde lineer Epidermal hiperplazi,

(Verriikdz evre) verriikdz, hiperkeratotik hiperkeratoz, diskeratoz

plaklar

Evre lll 12-26 hafta Puberte Govde ve ekstremitelerde Bazal membranda

(Hiperpigmente evre) Blaschko cizgilerini takip vakuoler dejenerasyon ve
eden kahverengi dermal melanofajlar

hiperpigmente yamalar

Evre IV Adolesan- Blaschkoid soluk, atrofik Epidermal

(Atrofik evre) erigkin ddnem - ve/veya hipopigmente tepelenmelerde azalma,
makul ve yamalar dermal ter bezi

kanallannda kayip
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olan retinal ayrilma, proliferatif retinopati, fibrovaskuler
retrolental membran olusumu, foveal displazi gibi degisik-
likler dogum sonrasi ilk haftalar igerisinde olusabilir. Ayrica
strabismus, optik sinir atrofisi, konjunktival pigmentasyon,
iris hipoplazisi, nistagmus ve Uveit gdzlenebilir (7). Bizim
hastamizda g6z bulgusu saptanmamistir.

Ozellikle neonatal ddnemde ortaya cikan nérolojik tutu-
luma bagli bulgulara hastalarin %30’unda rastlanir. Bunlar
mikrovaskiler vazookluzif olaylar sonucu gelistigi disinu-
len ndbetler, periventrikiler hemorajik enfarkt olusumu ve
radyolojik tetkiklerde gdsterilebilen serebral hemisfer, sere-
bellum ve korpus kallozum iskemisi olarak tanimlanmistir.
Norolojik tutulum bulgulari; gelisme geriligi, ataksi, spastik
paralizi, mikrosefali ve kortikal atrofi seklindedir ve ilerleyen
yaslarda ortaya cikabilir (8). Bizim hastamizda mevcut olan
ndbet hikayesi nedeni ile cekilen elektroensefalogramda
sag hemisfer arka kesimlerinde keskin karakterli yavas dal-
galarin paroksismal olarak ortaya ciktigi gdzlenmis ve has-
taya norolojik tutulum acisindan goriintileme yéntemleri ile
degerlendirme yapilmasi dnerilmistir.

iP tanisi icin énerilen kriterler Tablo 2’de 6zetlenmistir
(1). Aile hikayesi olmayan vakalarda en az bir major kriterin
varligi gerekmekte, mindr kriterlerin varligi taniyr destekle-
mektedir. Higcbir mindr kriterin olmamasi tanida stiphe olus-
turmalidir. Ailede IP hikayesi olmasi durumunda major kri-
terlerden herhangi birinin varligi taniyr kuvvetle destekler.

iP’nin ayinci tanisi hastaligin evrelerine gére degiskenlik gos-
terir. VezikUler evrede enfeksiy6z dermatozlar (herpes, varisella),
bulléz mastositoz, epidermolizis blilloza; verrikdz plaklarin goz-
lendigi 2. evrede verrii, lineer epidermal nevus ve liken striatus;
hiperpigmentasyon evresinde pigmenter mozaisizm, nevoid
hipermelanozis, X- bagiml punktat kondrodisplazi ve son evre
olan atrofik evrede de Goltz sendromu ve pigment mozaisizmi
dusUnulebilir.

Hastaligin tedavisi icin semptomatik yaklagimlar uygulan-
makta, vezikller evrede bakteriyel slperinfeksiyonlar engelle-

Tablo 2. IP tanisi icin 6nerilen kriterler

mek icin steril pansumanlar &nerilmektedir. Hiperpigmente lez-
yonlara yapilan lazer uygulamalan vezikilobUlléz dékuntilere
neden olabileceginden kontrendikedir (9).

Norolojik ve oftalmolojik sistem tutulumlarinin degerlendirile-
bilmesi icin bilgisayarll tomografi, manyetik rezonans goérinttle-
me ve floresan anjiografi uygulanan yontemler arasindadir.

Nadir bir genodermatoz olmasina ragmen tanida kitanéz
bulgularin éncelikli olmasi ve evrelere goére farklilk gdstermesi
nedeni ile iP’ye sikilkla dermatologlar tarafindan tani konur. Bu
nedenle hastalann dermatolojik takiplerinde ailelerin hastalik
seyri hakkinda bilgilendiriimesi ve genetik danisma icin yénlendi-
rilmesi Uzerimize dUsen gorevler arasinda yer almaktadir.
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1.derece akrabada

IP 6ykiisii Major kriter Minor kriter
Yok ¢ Tipik neonatal dénem dokintusU; ¢ Dental anomali
eritemli papdl, vezikil ve eozinofili * Alopesi

* Ozellikle gévde yerlesimli
Blaschko cizgilerini izleyen
hiperpigmente yamalar

¢ Tirmak degisiklikleri
¢ Retinal hastalik

e Lineer, atrofik, kil kaybi olan yamalar
e Tipik dokiintlye dair hikaye;
hiperpigmentasyon, atrofik, kil
kaybi olan yamalar

Var

o \ertekste alopesi
e Dental anomaliler

® Retinal hastalik
o Multipl erkek bebek abortusu






