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Klinik Manifestasyonu :

Xeroderma Pigmentosum 1870 senesinde ilk defa Kaposi tarafin-
dan tarif edilmigtir. Seyrek rastlanan, pigmenter ve atrofik bir has-
taliktir. Cocukluk caginda bsalar ve derideki senil degigiklikler dev-
rine kadar gelisir. Bu degisiklikler ephelides, telangiectases, keratoses,
papillimas, carcinoma ve melanoma’dir.

Bu hastaligin esas ozelligi 280 ila 310 mm.’lik 1s1k dalga uzunluk-
larina olan hassasiyetidir. Etkilenen kisimlar giineg 1sinlarina maruz
kalan yiiz, boyun, eller ve kollardir. Mamafi, viicudun diger hdlgele-
rinde de birkag lentigines goriilebilir. Lezyonlar yiizde, bilhassa burun
ve goz civarinda bulunur.

Kaide olarak, biitiin yiiz pigmente veya beyaz atrofik lekelerle ve
telangiectas’larla kaphdir. Actinic Keratoses, vascular tumors, basal
ve squamous hiiere carcinomas ve melanomas tabloyu tamamlar. Bu
tiimérler genellikle iilserize olurlar veya iistlerinde kurut tesekkiil eder.
Hastaligin gozlerdeki etkisi cok agirdir; photophobia ve lacrimation
ilk semptomlardir. Cocuk, gbz kapaklarinin ve cornea’nin tiimorleg-
mesi, opacity’si, keratitis’in artmasi, gérmenin kaybolmasi ile tahgile
devam edemez; hatti basit oyunlara bile katilamaz, muhtag bir insan
olur.

Xeroderma Pigmentosum ile birlikte cegitli hastaliklar olabilir.
Lynch ve arkadaglar: 7 kardegten 5’inin hasta oldugunu gormiustiir.
Bu 5 hasta kardesten 4'tinde Congenital Ichthyosis ve bunlarin da iki-
sinde Malignant Melanoma tesbit etmistir. Baz1 vakalarda Porphryia
da bulunabilir.

De Sanctis-Cacchione Sendromu :

Bu sendrom xeroderma, microcephalie, mental gerilik, ciicelik ve
gonadal hypoplasia’y1 kapsar. Rzed ve arkadaslar1 boyle 4 vak’a kay-
detmiglerdir.

(*) Sigli Cocuk Hastahanesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Klinik Sefi.
(*#) Sigli Qocuk Hastahanesi, Deri ve Ziihrevi Hastaliklar Klinik Asistani.
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Etioloji ve Patogenesis :

Autesomal ressesif, aﬁevi, herediter bir hastaliktir. Muhtemelen
koruyucu mekanizmanin eksikliginden dolay1 1§1ga kars1 epidermis’-
in degisik tepkisidir. Cleaver giines 1sinlarinin tahrip ettigi DNA’y1
genetik bickemikal bir mekanizmanin onardigini gostermistir. Xero-
derma Pigmentosum hastaliginda giines 15181 ile tahrip olmusg deri hiie-
relerindeki DNA bakiyeleri endonucleas eksikligi dolayisiyla yenilen-
mez. Bu eksiklik irsi bir tabiat tagir. Endonucleas DNA polimerasi-
nin yenilenmesini saglar. El-Hafnawi, xeroderma pigmentosum’da se-
rum bakirmin arttigini ve kan glutathione’nin azaldigini iddia etmek-
tedir. Langhof baz vakalarda kan serumundaki balkir seviyesinin yiik-
sekligi ve glutathione seviyesinin diigiikliigiine ildve olarak idrarda
amino-acid mevcudiyetinden bahsstmektedir. Diger raporlar ise,
ACTH ekeikligi {izerinde durmaktadirlar.

Tefrik Teshis :

Xeroderma pigmentosum Gyle bir bozukluktur ki diognosta hata
pek miimkiin degildir. Kronik radyodermatit’teki klinik tablo xeroder-
ma pigmentosum’daki tabloya cok benzer. Hatti, yash kimselerde de
buna benzer tablolar goriilebilir. Hafif veya abortif xeroderma pig-
mentosum generalize lentigo (Montgomery ve Reuter) ile karigtirila-
bilir. Bunlardan bagka Rothmund-Thomson syndrome (poikiloderma
congenitale), Peutz-Jegherdsend (periorificia lentiginosis), acroge-
ria, hydroa vacciniforme, arsenik pigmentasyonu, generalize sclerder-
ma ile xeroderma pigmentosum arasinda tefrik teghis yapmak gerek-
lidir. Genellikle, klinik ve histolojik ayirimda giiclitk yoktur.

Tedavi :

Giines 1gsinlarina maruz birakilmamalidir. Actinic keratoses ma-
lignant degeneresans olmadan iyice tedavi edilmelidir. Carcinomas ilk
devrelerinde cikarilmalidir. Ziprowski'ye gore, giinege maruz kalmis
kélgelerin viicudun kapali kisimlar: ile degistirilmesi faydali olur.
Noojin, oral methoxalen ile yaptig1 bir tedavide basarihi olmustur.
Actinomycine D, Rareschkelb tarafindan basar ile kullanilmistir.

Prognozs :

Zaman zaman hafif vakalara rastlanirsa da xeroderma pigmen-
tosum ciddi seyirli bir hastahktir. Yetigkinlerde malignant keratoses
neticesi 6liim goriiliir.
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Vak'a :
M.C. 4 yasinda, Nigdeli; protokol no: 3920, Servis kab.: 29.3.1973

Sikdyet : Yiizde ve ellerde es."mer lekeler, ylizde yaralar, gozlerde
sulanma ve kanlanma.

Hikdyesi : Hastada 40 giinliikken elmacik kemiklerinin iizerinde
kirmiz lekeler olmaya. baglamis. Daha sonra bu lekeler biitiin yiize ya-
yilmis ve iizerlerinde kepekler tesekkiil etmis. Ayni belirtilerin her iki
el lizerinde de goriilmeye baslamasi ile 2 yasindayken Ankara'da bir
klinikte yatirilmis. Bu klinikte 44 giin yattiktan sonra hasta taburcu
edilmis. El ve yiiziindeki esmer, kabuklu lekelerin artmas: ve sigil tar-
zinda, zaman zaman kanayan tesekkiillerin meydana gelmesi iizerine
klinigimize miiracaat ile yatirildi

" Resim « 1 L

Bugiinkii Hali : Hastanin yiiz, sach deri ve ellerinde mercimek
biiyiikliigiinde, miiteaddid sayida, pigmente ve squamli plakla.r mev-
cut. Hastanin yiiziinde muhtelif biiyiikliikte verrikoz cikintilar, gdzde
bilateral conjunctivitis ve ectropion gériilmektedir.
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Oz gegmisi : Onemli bir hastalik tarif edilmemektedir.

Soy Gegmisi : Anne ve babasi sag ve sihhatte, sithhatli ii¢ karde-
si var.

Genel Durum : Hasta aktif, sorulanlara yerinde ve dogru cevap
veriyer; acid, ikter, siyanoz mevcut degil; Retroaurikiiler ve subran-
dibiiler lenfadencpati mevcut; yiiz ve el cildinde turgor-tonus azalmisg;
miksion ve defekasyon normal.

Dolasim Sistemi : Kalp normal hudutlar icinde, oskiiltasyonda
patolojik bir ses meveut degil, T/A. 90/40 mmhg, nabiz 50/dak., mun-
tazam.

Solunum Sistemi : Her iki hemitoraks solunuma igtirak ediyor,
vibrasyon tcrasik ncrmal, siniisler agik, oskiiltasyonda patolojik bir
ses meveut degil.

Sindirim Sistemi : Digler muntazam, dil normal renkte, batin so-
lunuma igtirak ediyor, karaciger ve dalak ele gelmiyor, batinda has-
gas bir nokta mevcut degil.

Sinir Sistemi : Hastada patalojik bir reflex tesbit edilmedi.

Urogenital Sistem : Her iki lomber bolgede hassasiyet yok ,bdb-
rekler ele gelmiyor.

Dermatolojik Muayene : Sach deride pigmente, lizeri esmer squ-
amli, mercimek bilyiikliigiinde plaklar mevcut. Saclar canli ve normal-
renkte. Yiiz ve enszde toplu igne bagindan mercimek bilyiikliigiine ka-
dar, iizeri esmer squamla ortiilii plaklar, pigmente veya depigmente
sahalar mevcut. Hastanin sag kulak iist kenari, sag goz kapag alty,
ist dudak sag komissiirli, sag gtz dis kosesinde pigmente, iizerleri
kurutlu, bazilar1 enfekte ve sizintili, bezelyeden findik biiyiikliigiine
kadar verriitkoz tegekkiiller meveut, Ayrica, gozde bilateral konjunc-
tivit ve alt goz kapaklarinda ektropion mevcut. Hastanin el ve ayak-
[arinin iizerlerinde eritemli zeminde pigmente ve depigmente plaklar
goriiliiyor. Govde ve extremiteler: iizerinde de toplu igne bagindan
mercimek bilyiikliigiine varan pigmente ve depigmente plaklar bulu-
nuyor.

Laboratuar Bulgular :

LOkoel: oo 6000
Britrosit. .ocommmermmssnsssamans 3.750.000
T e e e e A % 70

Sedimantasyon .............. 1/2 saatte 10 mm.
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1 saatte 20 mm.
. 2 saatte 35 mm.
Lokosit Formiilii ............ Stab. 2
Segment 62
Eo. 1
Lemfo. 34
Mono. 1
VDRI i b aire s Menfi
KOIet: = et e ) Menfi

Resim : 2

Tedavi :

Klinigimizde ilk dnce hastanin bozuk genel durumunu diizeltme-
ye calistik. Bu gayeyle hastaya IM B Komplex vitaminleri ve C-Vit
tatbik edildi. Actinic Keratose'u énlemek bakimindan hastaya oral
yoldan A-Vit (giinde 100.000 iii) ve Betamethasone 0.5 mgr. (giinde
3 mgr.) verildi. Ilk giinkii bu doz diger giinlerde tedrici olarak azal-
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tildi. Hastaya haricen de Betamethasone ihtiva eden pomadlar siiriil-
dii. Konjunctivit kontrol altina alindi. Bu tedaviler neticesi oldukca
diizelen hasta, yiiziindeki giipheli tiimoral tesekkiillere radioterapi ya-
pilmasi icin gerekli yere gonderildi.

Ozet

Ilk defa Kaposi tarafindan tarif edilen, cocukluk caginda bagla-
vip, ephelides, telangiectases, keratoses, papillimas, carcinoma ve me-
lanoma ile seyreden autosomal ressesif bir hastalik olan xeroderma
pigmentosum hakkinda izahat verilmigtir.

Summary

Xeroderma pigmentosum, originally defined by Kaposi, starts in
childhood and develops as ephelides, telangiectasis, keratosis, papilla-
mas, carcinoma and melanoma. Explanation is provided on xeroderma
pigmentosum.

LITERATUR

— A, Rook, D.S, Wilkinson, F.J.G. Ebling : Textbook of Dermatology 1972.
— A. Domonkos : Diseases of the Skin, 1971.

Murat, A. . Dermatoloji ve Veneroloji 1971.

— G.W, Korting, W. Curth, H.O. Curth : Diseases of the Skin in Children and
Adolescents 1970.

Yemni, O. : Deri Hastaliklar: 1959.

6 — G.M. Mackee, A.C. Cipollaro : Skin Diseases in Children 1946,

Al I I
I

|



