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Bart sendromu: Aplazia cutis ve distrofik
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Otuz dokuz haftahk 3080 g olarak dogan erkek bebekte yapilan fizik muayenede her
iki bacakta dizden baslayan ve ayaklarin da dahil oldugu alanda cilt epitelinin
olmadigi, solda daha fazla olmakla birlikte, ellerde biillz lezyonlar goriildii.
Takibinde kii¢iik travmalarla yeni biill5z lezyonlarin olustugu izlendi. El irnaklarinda
distrofik gériiniim olmasi, Aplazia cutis ve distrofik epidermolizis biillosa birlikteligi
ile Bart Sendromu tamsi konuldu. Antibiyotik ve antifungal tedavi sistemik ve lokal
olarak uygulandi. Yiizeyel epitelizasyonun yeterli goriildiigii 5. haftasinda aileye
bakim egitimleri verilerek taburcu edildi. Bart sendromu; cildin konjenital lokalize
yoklugu (aplasia cutis), epidermolizis biilloza ve distrofik tirnak degisiklikleri ile
karakterize genetik bir hastaliktir. Aplasia cutis’in epidermolizis biillosa ile birlikte
bulunmasim agiklayacak birgok hipotez ortaya atilmstir. En ¢ok kabul goren ise
prenatal donemde ekstremitelerin siirtiinmesi sonucu ortaya ¢ikan intrauterin biil
formasyonlarina bagh cilt kayb1 durumudur.
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ABSTRACT

Physical examination of a 3080 g male infant born at 39, gestational week revealed
extensive absence of cutaneous epithelial layer of lower extremities including feet and
bullous lesions in both hands, more pronounced on the left. During follow-up period
he developed new bullous lesions with minor traumas Moreover, he had nail dystrop-
hies on both hands. He was diagnosed as Bart syndrome with the findings including
aplasia cutis, epidermolysis bullosa and dystrophic nails. Systhemic and local anti-
bacterial and antifungal treatments were started and he was discharged at fifth post-
natal week when adequate superficial epithelization was achieved, he was discharged
after his family received training on maintenance of his care. Bart syndrome is a rare
genetic disorder characterized by conjenital skin defects (aplasia cutis), epidermolysis
bullosa and dystrophic nails. Several hypothesis have been suggested to explain the
co-existance of aplasia cutis and epidermolysis bullosa. Most commonly accepted
hypothesis is that, cutis aplasia emerges due to the friction of affected lower extremi-
ties during intrauterne period.
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GIRIS goriilen sik olmayan bir hastaliktir. ACC izole bir
lezyon olarak ya da birkag konjenital anomaliyle ilig-

Aplasia cutis konjenita (ACC) ilk olarak Bart kili olarak goriilebilir @. lk tanimlanan olgudan iti-
tarafindan tanimlanmis olan cilt frajilitesi ve tirnak baren ACC kalitsal epidermolizis biillozanin (EB)
displazisiyle iligkili olan bir hastaliktir V. Aplasia dominant ve resesif distrofik EB dahil tiim klinik
cutis konjenita dogumda ciltte fokal bir defektle formlariyla iligkili bulunmustur ve Bart sendromu
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olarak tanimlanmistir . ACC’in EB ile birlikte
bulunmasini aciklayacak bir¢ok hipotez ortaya atil-
mustir ve en ¢ok kabul goren ise prenatal donemde
ekstremitelerin siirtlinmesi sonucu ortaya ¢ikan intra-
uterin biil formasyonlar1 olmasidir “~.

OLGU

Gravida 2, parite 0, annenin son adet tarihine gore
39 haftalik gebeliginden sezaryen ile 3080 g olarak
dogan dogan bebege yapilan fizik muayenede her iki
bacakta dizden baglayan ve ayaklarin da dahil oldugu
alanda cildin gelismemis oldugu, solda daha fazla
olmakla birlikte, ellerde biilloz lezyonlarin mevcut
oldugunun goriilmesi lizerine yenidogan yogun bakim
iinitemize yoOnlendirildi (Resim 1). Fizik muayene-
sinde cilt lezyonlar1 disinda patolojik bulgu saptan-
madi. Anne ve babanin Irak uyruklu oldugu ve arala-
rinda akrabalik olmadig1 6grenildi. Ailede benzer bir
olgu belirtilmedi. Epidermolizis biilloza ve aplasia
cutis diisiiniildii. izole odaya alind1 ve hastaya mupi-
rosin pomad ve Izokonazol nitrat krem ile giinde iki
kez olan yara bakimi baglandi. Biilloz lezyonlar ve
bacaklardaki cildin gelismemis oldugu alanlar steril
pansuman yapildiktan sonra kapatildi. Damar yolu
acmak ve kan Ornegi almak gibi invaziv islemlerin
olusturdugu travma nedeniyle hastanin lezyonlar
artabileceginden olabildigince az tetkik c¢alisildi ve
hastaya umblikal ven kateteri takildi. Hastaya erken

Resim 1. Dogumda izlenen ilk lezyonlar.
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sepsis sliphesiyle sulbaktam ampisilin, amikasin ve
flukonazol baglandi. Ancak 3. giiniinde kirli gastrik
rezidii, ciltte septik renk degisikligi goriilmesi nede-
niyle kan kiiltiirii alinarak antibiyotik tedavisi teikop-
lanin ve sefotaksim olarak degistirildi. Kan kiiltiiriin-
de iireme olmadi.

Hastanin beslenirken gelisen agiz i¢i lezyonlar
nedeniyle Oncelikle orogastrik sonda ile beslendi.
Hastanin kol ve bacak hareketleri nedeniyle govde-
sinde temas sonucu biilloz lezyonlar olugsmaya basla-
di. Yaygin lezyonlarin agrisi nedeniyle ajite olan
hastaya fentanil analjezik olarak baslandi. Hastanin
umblikal ven kateteri ¢iktiktan sonra antistafilokokal
etkisi nedeniyle sefaleksin monohidrat ve flukonazol
oral olarak verildi. Postnatal 40. giin civarinda bacak-
larda epitelizasyonun gelistigi ve lezyonlarinda iyi-
lesme oldugu gozlendi. Lezyonlar iyilesme donemine
girdikten sonra, hastanin ailesine bakim i¢in egitim
verilmeye baslandi. Giinde iki kez olan yara pansu-
mani steril sartlarda anneye yaptirildi. Pansuman
serum fizyolojik ile 1slatilarak cildi olabildigince
travmatize etmeden acildi, mupirosin ve travazol
pomad yaray1 kapatmak i¢in kullanilan sargi bezleri-
ne iyice emdirilerek kapatildi. Taburculuk Oncesi
aileye hastanin bakimi hakkindaki detaylar ve enfek-
siyondan korumanin, izolasyonun 6nemi yine anlatil-
d1 ve hasta taburcu edildi. Halen 9 aylik olup, kont-

rolleri devam etmektedir (Resim 2b).

Resim 2a. Birinci aymndaki lezyonlar, 2b. Dokuzuncu aylhndaki

lezyonlar.
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TARTISMA

Epidermolizis biillosa (EB) cilt ve muk6z memb-
ranlarda frajilitenin artmig olmasiyla karakterize minor
travmalar sonrasinda iilser ve biillerin olustugu hetero-
jen bir herediter hastalik grubudur ©. Viicutta en ¢ok
etkilenen cilt bolgeleri devamli basing ya da siirtiinme-
ye maruz kalinan bolgelerdir. Bu nedenle bu durumlar
mekanobiilloz hastaliklar olarak isimlendirilir @.
Aplasia cutis konjenita (ACC)’nin EB ile birlikte
bulunmasini agiklayacak bir¢ok hipotez ortaya atilmis-
tir, en ¢ok kabul goren ise prenatal donemde ekstremi-
telerin siirtlinmesi sonucu ortaya ¢ikan intrauterin biil
formasyonlar1 olmasidir . Intrauterin biillerin perfo-
rasyonu ile yiizeyel cilt kayb1 dogumda goriilebilmek-
tedir. Olgumuzda da dogumda yalnizca tibia 6n yiize-
yinde yiizeyel olarak cildin bulunmadifi goriilmiigtiir
(Resim 1). Ilerleyen zaman igerisinde kollarm govde-
ye temas eden bolgeleri ve bacak hareketleri nedeniyle
temas halinde olan medial bolgelerde biill6z lezyonlar
daha siklikta izlenmigtir (Resim?2a).

Hastaligin insidansi cografik bolgelere gore degis-
mekle birlikte, 1/17,000 canli dogum olup, diinyada
500,000 olgu oldugu tahmin edilmektedir ®. Insidans
irk ya da etnik gruptan etkilenmemektedir ve hastalik
her iki cinsiyeti esit miktarda etkilemektedir.
Hastaligin etiyolojisinde olan 10’dan fazla gen ve
1000°den fazla mutasyon tespit edilmistir. De novo
mutasyonlar ortaya ¢ikabilmekte ve OD/OR kalitim
gosterebilmektedir .

Hastalifin 3  major tipi tanimlanmigtir;
Epidermolizis biilloza (EB) simplex, junctional EB,
distrofik EB. Alt tipler epidermolizis biillozali ciltte
travma sonrast ya da spontan olusan biillerin yapisal
farklilikarina gére olusturulmustur ©.

Distrofik EB bazal membranin baglayici liflerini
meydana getiren protein olan kollajen 7’yi etkileyen
COL7A1 mutasyonlar sonucu ortaya cikmaktadir.
Hastamizda genetik mutasyon analizi sosyal neden-
lerden dolay1 yapilamamistir. Lezyonlar alt tipe bagl
olarak bolgesel ya da yaygin olabilmektedir ve iyile-
sirken skar birakabilmektedir ©'?. Olgumuzda biille-
rin daha derin yerlesimli olmast ve iyilesmenin gec

olmasi, tirnak ve ellerdeki distrofik degisiklikler
nedeniyle distrofik EB oldugunu diigtinmiistiir.

Epidermolizis biillozanin belirlenmis bir kiir teda-
visi bulunmamaktadir. Yeni lezyonlarin olusmamasi
amact ile cilt travmadan korunmalidir ‘Y. Bu amagla
dogum Oncesi tan1 almis olan olgularda sezaryen ile
dogum oOnerilmektedir. Ailelerin egitilmesi EB’nin
tedavisinde kose tasi niteligindedir '*'¥. Biz de olgu-
muzun ailesini hastalik ve hastanin bakiminin 6nemi
hakkinda olabildigince egitmeye calistik. Yenidogan
doneminde elektrolit ve sivi dengesinin saglanmasi
yasamsal 6nemdedir. Osteoporoz riski nedeniyle kal-
siyum ve D vitamini destegi, kardiyomiyopati riski
nedeniyle selenyum ve karnitin destegi, yara iyiles-
mesi agisindan ¢inko destegi verilmelidir V. Anemi
sik goriilen bir durum olup, demir tedavisi ve eritrosit
transfiizyonlar1 gerekebilmektedir. Olgumuzda oral
alim saglandiktan sonra demir, ¢inko ve multivitamin
destegi verildi. Yagamin ilk yillarindan kardiyomiyo-
pati acindan takip edilmelidir. Yasamin ikinci deka-
tinda yineleyen lezyonlarda squamoz hiicreli karsi-
nom gelisebilmektedir.

Sonug olarak, dogumda biill6z lezyonlar olmaksi-
zin alt ektremite tibia 6n yiiziinde epidermis tabaka-
sinin kaybi1 gozlenen olgularin bart sendromu olabile-
cegi diistintilmelidir.
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