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ÖZET 

Pakionikia kongenita (PK), el ve ayak tırnaklarının kalınlaşmasıyla karakterize, palmoplantar hiperkeratoz ve 
hiperhidroz, diz ve dirsekierde folliküler keratoz, mukoz membranlarda lökokeratoz ve dental bozuklukların 
görüldüğü, otozornal dominant geçişli nadir bir ektodermal displazidir. Genellikle erken çocukluk çağında ortaya 
çıkar. Ayak tırnaklarında kalıniaşma ve ellerinde aşırı terleme yakınmasıyla ailesi tarafından polikliniğimize 
getirilen 11 yaşındaki kız olgunun gözünde doğuştan iris kolobomu mevcuttu. Olgudaki sporadik pakionikia 
kongenitanın geç yaşta ortaya çıkması, anne-babanın akraba evlifiği yapmış olmaları, ve yakınlarında benzer 
hastalık öykCısü bulunmaması nedeniyle genetik geçişin otozornal resesif olduğu sonucuna varıldı. İris 
kolobumu, araknodaktili ve ek/em hipere/astisitesi ile birliktelik gösteren olgu, pakionikia kongenitada son 
zamanlarda bildirilen otozornal resesif geçişi ve geç ortaya çıkışı da vurgulamak amacıyla sunulmuştur. 
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SU M MARY 

Pachyonychicı congenita is a rare ectodermal dysplasia with dominant inheritance. It is characterized by 
hyperkeratosis and hyperhidrosis of palms and so/es, follicular hyperkeratosis of knees and elbows, thickening of 
nails, leucoplakia of the oral mucous membranes, and natal teeth. The disease usually becomes evident in 
early childhood. An ll-year-old gir/ with hyperhidrosis of palms and so/es, nail thickening, and coloboma of 
the iris is presented. The patient was diagnosed as recessive/y inherited pachyonychia congenita, we aimed 
to draw attention to the Iate onset and recessiue inheritance pattern of pachyonychia congenita with 
concomitant coloboma of iris, arachnodactyly and joint hyperlaxity. 
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Şahin ve ark. 

Pakionikia kongenita, otozornal dominant 
geçiş gösteren nadir bir genetik hastalıktır (1,2). 

Karakteristik bulgusu olan pakioniki, genellikle 
doğumda ya da çocuklukta diğer keratinizasyon 
bozukluklarıyla birlikte ortaya çıkar ve dört tipi 
bulunmaktadır. Klinik olarak tırnaklarda kalın­
laşma, palmoplantar hiperkeratoz, verrüköz lez­
yonlar, ayaklarda büller ve hiperhidroz, ağızda 
ve korneada diskeratozik lezyonlar, natal ya da 
neonatal dişler, steatositoma multipleks, korneal 
diskeratoz ve katarakt, laringeal lezyonlar, 
mental retardasyon, saç anomalileri ve alapesi 
bulunabilir (1,3-5). Çocukluktan sonra ortaya 
çıkan daha nadir olgular, pakianiki kongenita 
tarda olarak adlandırılmaktadır (6,7). Akraba 
evliliklerinden olan az sayıda çocukta otozornal 
resesif genetik geçiş bildirilmiştir (8,9). İris kolo­
bomu, gözün renkli bölümü olan irisin konje­
nital defektidir. Pupilden iris kenarına uzanan 
ayrışma nedeniyle, pupil farklı şekillerde, özel­
likle anahtar deliği şeklinde gözlenir. Kolobo­
mun genetik hastalıklarla, traumalarla ve göz 
cerrahisi ile ilişkisi olabileceği bildirilmektedir 
(10,11). 

Beraberinde izlenen iris kolobumu, araknodak­
tili ve eklem hiperelastisitesi nedeniyle ilginç 
olduğu düşünülen olgu, pakianiki kongenitada 
son yıllarda bildirilen otozornal resesif geçişi ve 
geç ortaya çıkışı vurgulamak amacıyla sunul­
muştur. 

OLGU 

On bir yaşında kız çocuğu polikliniğimize ayak 
tırnaklannda şekil değişikliği, ellerde ve ayak­
larda aşırı terleme yakınmalarıyla başvurdu. 

Özgeçmişinden son bir yıldır tırnaklarında kalın­
laşma ve kıvrılmalann ortaya çıktığı ve özellikle 
yazı yazarken ellerinde aşırı terleme olduğu 
öğrenildi. Dermatolojik muayenede, ayak tırnak­
larında subungual hiperkeratoz ve onikogrifoz 
(Resim 1), palmar hiperhidroz, nazal bölge ve 
glabellada milia benzeri lezyonlar (Resim 2) 
tespit edildi. Palmar ve plantar hiperkeratoz, 
epidermoid kistler ve steatositoma multipleks 
izlenmedi. Sol göz renkli bölümü alt yarısında 
pupilden başlayıp iris periferine kadar uzanan 
vertikal bir ayrışma, yine aynı göz ve göz 

Resim 1. Ayak tırnaklarında subungual hiperkeratoz ve 
onikogrifoz. 

Resim 2. Sol gözde iris kolobomu ve göz kapağında pitoz, 
nazal bölge ve glabellada milia benzeri lezyonlar, 
ve dişlerde çentiklenme. 

kapağında pitoz (Resim 2) gözlendi. Doğuştan 
mevcut olan göz anomalisi, oftalmolojik incele­
mede kolobom olarak değerlendirildi. Defektin 
iris dışında koroide de ulaştığı ve mevcut sol 
ezotropya nedeniyle makula bölgesinin de olaydan 
etkilenmiş olabileceği bildirildi. Ağız muayene-
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Resim 3. Sol gözde iris kolobomu. 

sinde mukoza normal olarak değerlendirilirken, 
dişlerde çentiklenme izlendi (Resim 2). Fizik 
muayenede el parmaklarında araknodaktili ve 
ekiemierde hiperelastisite tespit edildi. Aile 
sorgulandığında anne babanın akraba evliliği 

yaptığı ve akrabaları arasında bu tür yakınma­
ları olan başka bir bireyin bulunmadığı öğrenil­
di. Pakionikia kongenita tanısı konulan hasta­
nın tanımlanmış dört tipe de tam olarak uyma­
makla birlikte Tip II'ye daha yakın olduğu, bek­
lenenden daha geç yaşta ortaya çıktığı, ailesin­
de ya da akrabaları arasında benzer yakınma­
ları olan başka bir bireyin tespit edilernemesi 
ve anne-babanın akraba evliliği yapmış olma­
ları nedeniyle bu sporadik olgudaki genetik geçi­
şin otozornal resesif olduğu sonucuna varıldı. 

TARTIŞMA 

Pakionikia konjenita (PK), el ve ayak tırnakları­
nın kalınlaşmasıyla karakterize, palmar ve plan­
tar hiperkeratoz ve hiperhidroz, diz ve dirsek­
Ierde folliküler keratoz, mukoz membranlarda 
lökokeratoz ve dental bozuklukların görüldüğü, 
otozornal dominant geçişli bir ektodermal dis­
plazidir (1 -4, 12). Genellikle erken çocukluk çağın­
da ortaya çıkar (1,2). PK'nın iki ayrı alt tipi ta­
nımlanmıştır (13). Bunlardan pakionikia konge­
nita tip !'de (PKl, Jadassohn-Lewandowski send­
romu) oral lökokeratoz izlenir (1,5). Pakionikia 
kongenita tip II'de (PK2, Jackson-Lawler), 
natal dişler ve epidermoid kistler (silindromalar) 
varken, oral lökoplazi izlenmez (1,12). Korneal 
distrofi sadece Jackson-Lawler tipinin özelliği-

Pakionikia kongenita 

diL PKl 'in tersine, PK2'de oral tutulum mini­
mal. ve keratoderma daha hafiftir. Çok sayıda 
steatositomanın varlığı majör klinik özelliğidir. 

Eruptif vellus kisti olarak da bilinen steatosi­
toma, sebase duktal epitel ile sınırlanmış bir 
Hstik hamartomdur (1,14). Genetik araştırmalar 
sonucunda, K6A ya da K16 mutasyonlarının 
PKl fenatipini ortaya çıkardığı, K17 ya da 
K6B mutasyonlarının PK2'ye neden olduğu 

tespit edilmiştiL Bazı olgularda mental retar­
dasyon bildirilmektedir (14, 15). Sunulan olgu, 
ayak tırnak bulguları, palmoplantar hiperhidroz 
ve dental distrofi bulgularıyla PK2'ye daha yakın 
bulundu. 

Kolobom gelişimsel bir defekttir, embriyonik 
fissür ~am olarak kapanamadığı zaman ortaya 
çıkaL Irisin bir bölümünün radyal yokluğu, iris 
üzerinde bir delik ya da irisin pupiller kena­
rında bir çentik şeklinde izlenir. İris üzerinde bir 
delik şeklinde olduğunda görme kusurlarına yol 
açaL Basit kolobom sıklıkla otozornal dominant 
geçişlidiL Tek başına ortaya çıkabileceği gibi, 
başka anomalilerle birlikte de ortaya çıkabiliL 
Trizomi 13 ve 18, Marfan, Rubinstein-Taybi, 
Sturge-Weber ve bazal hücreli nevus sendrom­
larıyla ilişkisi bildirilmiştir. İris kolobomu embri­
yonik fissürün büyük bölümünün hatalı kapan­
masının dışardan görülen tek bulgusu olabiliL 
Bu nedenle, iris kolobomlu olgularda tam oftal­
molojik muayene yapılmalıdır (10, ll). Bu hasta­
da doğuştan mevcut olan iris kolobomu görme­
sini engellernemektedir. 

Bu hastada PK'ya iris kolobumu, araknodaktili 
ve eklem hiperelastisitesinin eşlik etmesi ilginç 
bulunmuştur. Literatür tarandığında şimdiye ka­
dar bildirilen dördüncü otozornal resesif geçişli 
pakianiki kongenita olması ve geç bulgu veren 
olguların başka bir genetik sendrom ya da PK 
varyantı olduğu yönündeki görüşlere yeni bir 
kanıt oluşturması açısından sunulması uygun 
bulunmuştur. 
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