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OZET

Pakionikia kongenita (PK), el ve ayak tirnaklarinin kalinlasmasiyla karakterize, palmoplantar hiperkeratoz ve
hiperhidroz, diz ve dirseklerde follikiiler keratoz, mukoz membranlarda I6kokeratoz ve dental bozukluklarin
géruldigu, otozomal dominant gecisli nadir bir ektodermal displazidir. Genellikle erken cocukluk caginda ortaya
¢ctkar. Ayak tirnaklarinda kalinlasma ve ellerinde asiri terleme yakinmasiyla ailesi tarafindan poliklinigimize
getirilen 11 yasindaki kiz olgunun géziinde dogustan iris kolobomu mevcuttu. Olgudaki sporadik pakionikia
kongenitanin ge¢ vasta ortaya ¢ikmasi, anne-babanin akraba evliligi yapmis olmalari, ve yakinlarinda benzer
hastalik 6ykusii bulunmamast nedeniyle genetik gecisin otozomal resesif oldugu sonucuna varildi. Iris
kolobumu, araknodaktili ve eklem hiperelastisitesi ile birliktelik gbsteren olgu, pakionikia kongenitada son
zamanlarda bildirilen otozomal resesif gecisi ve ge¢ ortaya cikist da vurgulamak amaciyla sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Pakionikia kongenita, iris kolobomu, araknodaktili, eklem hiperelastisitesi

SUMMARY

Pachyonychia congenita is a rare ectodermal dysplasia with dominant inheritance. It is characterized by
hyperkeratosis and hyperhidrosis of palms and soles, 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 11-year-old girl with hyperhidrosis of palms and soles, nail thickening, and coloboma of
the iris is presented. The patient was diagnosed as recessively inherited pachyonychia congenita, we aimed
to draw attention to the late onset and recessive- inheritance pattern of pachyonychia congemta with
concomitant coloboma of iris, arachnodactyly and joint hyperlaxity.
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Sahin ve ark.

Pakionikia kongenita, otozomal dominant
gecis gosteren nadir bir genetik hastahktir (1,2).
Karakteristik bulgusu olan pakioniki, genellikle
dogumda va da cocuklukta diger keratinizasyon
bozukluklanyla birlikte ortaya ¢ikar ve dért tipi
bulunmaktadir. Klinik olarak tirnaklarda kahn-
lasma, palmoplantar hiperkeratoz, verriikéz lez-
yonlar, ayaklarda btller ve hiperhidroz, agizda
ve korneada diskeratozik lezyonlar, natal ya da
neonatal disler, steatositoma multipleks, korneal
diskeratoz ve katarakt, laringeal lezyonlar,
mental retardasyon, sac anomalileri ve alopesi
bulunabilir (1,3-5). Cocukluktan sonra ortaya
cikan daha nadir olgular, pakioniki kongenita
tarda olarak adlandirlmaktadir (6,7). Akraba
evliliklerinden olan az sayida ¢ocukta otozomal
resesif genetik gecis bildirilmistir (8,9). Iris kolo-
bomu, gdziin renkli balimii olan irisin konje-
nital defektidir. Pupilden iris kenarina uzanan
ayrisma nedeniyle, pupil farkli sekillerde, 6zel-
likle anahtar deligi seklinde gozlenir. Kolobo-
mun genetik hastaliklarla, traumalarla ve goz
cerrahisi ile iligkisi olabilecegi bildirilmektedir
(10,11).

Beraberinde izlenen iris kolobumu, araknodak-
tili ve eklem hiperelastisitesi nedeniyle ilginc
oldugu dustinilen olgu, pakioniki kongenitada
son yillarda bildirilen otozomal resesif gecisi ve
gec ortaya cikist vurgulamak amacwyla sunul-
mustur.

OLGU

On bir yasinda kiz cocugu poliklinigimize ayak
tirnaklarinda sekil degisikligi, ellerde ve ayak-
larda asinn terleme yakinmalaryla basvurdu.
Ozgecmisinden son bir yildir tirnaklarinda kalin-
lasma ve kivrilmalarin ortaya ¢iktigi ve 6zellikle
vazi yazarken ellerinde asiri terleme oldugu
dgrenildi. Dermatolojik muayenede, ayak tirnak-
lannda subungual hiperkeratoz ve onikogrifoz
(Resim 1), palmar hiperhidroz, nazal bolge ve
glabellada milia benzeri lezyonlar (Resim 2)
tespit edildi. Palmar ve plantar hiperkeratoz,
epidermoid kistler ve steatositoma multipleks
izlenmedi. Sol goz renkli bolimii alt yarisinda
pupilden baslayip iris periferine kadar uzanan
vertikal bir ayrisma, yine aym gbz ve goz

Resim 1. Ayak tirnaklarinda subungual hiperkeratoz ve
onikogrifoz.
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Resim 2. Sol gézde iris kolobomu ve goz kapaginda pitoz,
nazal bélge ve glabellada milia benzeri lezyonlar,
ve dislerde centiklenme.

kapaginda pitoz (Resim 2) gozlendi. Dogustan
mevcut olan gbz anomalisi, oftalmolojik incele-
mede kolobom olarak degerlendirildi. Defektin
iris disinda koroide de ulastigi ve mevcut sol
ezotropya nedeniyle makula bolgesinin de olaydan
etkilenmis olabilecegi bildirildi. Agiz muayene-
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Resim 3. Sol gdzde iris kolobomu.

sinde mukoza normal olarak degerlendirilirken,
dislerde centiklenme izlendi (Resim 2). Fizik
muayenede el parmaklarinda araknodaktili ve
eklemlerde hiperelastisite tespit edildi. Aile
sorgulandiginda anne babanin akraba evliligi
vaphdt ve akrabalart arasinda bu tiir yakinma-
lan olan baska bir bireyin bulunmadig: 6grenil-
di. Pakionikia kongenita tanisi konulan hasta-
nin tanimlanmis dort tipe de tam olarak uyma-
makla birlikte Tip II've daha yakin oldugu, bek-
lenenden daha gec yasta ortaya ¢iktigi, ailesin-
de ya da akrabalari arasinda benzer yakinma-
lan olan baska bir bireyin tespit edilememesi
ve anne-babanin akraba evliligi yapmis olma-
lart nedeniyle bu sporadik olgudaki genetik geci-
sin otozomal resesif oldugu sonucuna varildi.

TARTISMA

Pakionikia konjenita (PK), el ve ayak tirnaklari-
nin kalinlasmasiyla karakterize, palmar ve plan-
tar hiperkeratoz ve hiperhidroz, diz ve dirsek-
lerde follikiller keratoz, mukoz membranlarda
lIokokeratoz ve dental bozukluklarin gorildig,
otozomal dominant gecisli bir ektodermal dis-
plazidir (1-4,12). Genellikle erken cocukluk cagin-
da ortaya cikar (1,2). PK’'min iki ayr alt tipi ta-
rmimlanmustir (13). Bunlardan pakionikia konge-
nita tip I'de (PK1, Jadassohn-Lewandowski send-
romu) oral 16kokeratoz izlenir (1,5). Pakionikia
kongenita tip I'de (PK2, Jackson-Lawler),
natal disler ve epidermoid kistler (silindromalar)
varken, oral l6koplazi izlenmez (1,12). Korneal
distrofi sadece Jackson-Lawler tipinin &zelligi-

Pakionikia kongenita

dir. PK1'in tersine, PK2'de oral tutulum mini-
mal. ve keratoderma daha hafiftir. Cok sayida
steatositomanin varh@ major klinik 6zelligidir.
Eruptif vellus kisti olarak da bilinen steatosi-
toma, sebase duktal epitel ile siirlanmis bir
listik hamartomdur (1,14). Genetik arastirmalar
sonucunda, K6A ya da K16 mutasyonlarinin
PK1 fenotipini ortaya cikardigi, K17 va da
K6B mutasyonlarimin PK2'ye neden oldugu
tespit edilmistir. Bazi olgularda mental retar-
dasyon bildirilmektedir (14,15). Sunulan olgu,
ayak tirnak bulgulari, palmoplantar hiperhidroz
ve dental distrofi bulgulariyla PK2've daha yakin
bulundu.

Kolobom gelisimsel bir defekttir, embriyonik
fissiir tam olarak kapanamadigi zaman ortaya
cikar. Irisin bir bolimiiniin radyal yoklugu, iris
lizerinde bir delik ya da irisin pupiller kena-
rinda bir ¢entik seklinde izlenir. Iris tizerinde bir
delik seklinde oldugunda gérme kusurlarina yol
acar. Basit kolobom siklikla otozomal dominant
gecislidir. Tek basina ortaya cikabilecegi gibi,
baska anomalilerle birlikte de ortaya cikabilir.
Trizomi 13 ve 18, Marfan, Rubinstein-Taybi,
Sturge-Weber ve bazal hiicreli nevus sendrom-
laryla iliskisi bildirilmistir. Iris kolobomu embri-
yonik fisstirlin biyiik bsliimiiniin hatali kapan-
masinin disardan goriilen tek bulgusu olabilir.
Bu nedenle, iris kolobomlu olgularda tam oftal-
molojik muayene yapilmaldir (10,11). Bu hasta-
da dogustan mevcut olan iris kolobomu gérme-
sini engellememektedir.

Bu hastada PK'ya iris kolobumu, araknodaktili
ve eklem hiperelastisitesinin eslik etmesi ilging
bulunmustur. Literatiir tarandiginda simdiye ka-
dar bildirilen dérdiincii otozomal resesif gecisli
pakioniki kongenita olmasi ve ge¢ bulgu veren
olgularin baska bir genetik sendrom ya da PK
varyanti oldugu yonindeki goriislere yeni bir
kanit olusturmasi agisindan sunulmast uygun
bulunmustur.
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