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Klinik M anijestasyonu : 

Xeroderma Pigmentosum 1870 senesinde ilk defa Kaposi tarafm
dan tarif edilmi§tir. Seyrek rastlanan, pigmenter ve atrofik bir has
tahktlr. <;ocukluk ~agmda b§alar ve derideki senil degi§iklikler dev
rine kadar geli§ir. Bu degi§iklikler ephelides, telangiectases, keratoses, 
papillimas, carcinoma ve melanoma'd1r. 

Bu hastahgm esas ozelligi 280 ila 310 mm.'lik l§lk dalga uzunluk
lanna olan hassasiyetidir. Etkilenen k1s1mlar giine§ l§mlarma maruz 
kalan yiiz, boyun, eller ve kollard1r. Mamafi, viicudun diger bolgele
rinde de birka~ lentigines goriilebilir. Lezyonlar yiizde, bilhassa burun 
ve goz civarmda bulunur. 

Kaide olarak, biitiin yiiz pigmente veya beyaz atrofik lekelerle ve 
telangiectas'larla kaphd1r. Actinic Keratoses, vascular tumors, basal 
ve squamous hiicre carcinomas ve melanomas tabloyu tamamlar. Bu 
tiimorler genellikle illserize olurlar veya iistlerinde kurut t e§ekktil eder. 
Hastah~n gozlerdeki etkisi ~ok ag1rd1r; photophobia ve lacrimation 
ilk semptomlard1r. <;ocuk, goz kapaklarmm ve cornea'nm ttimorle§
mesi, opacity'si, keratitis'in artmas1, gormenin kaybolmas1 ile tahsile 
devam edemez; hatta basit oyunlara bile kablamaz, muhta~ bir insan 
olur. 

Xeroderma Pigmentosum ile birlikte ~e§itli hastahklar olabilir. 
Lynch ve arkada§lan 7 karde§ten 5'inin hasta oldugunu gormii§tiir. 
Bu 5 hasta karde§ten 4'iinde Congenital Ichthyosis ve bunlarm da iki
sinde Malignant Melanoma tesbit etmi§tir. Baz1 vakalarda Porphryia 
da bulunabilir. 

De Sanctis-Cacchione Sendromu: 

Bu sendrom xeroderma, microcephalie, mental gerilik, ciicelik ve 
gonadal hypoplasia'Yl kapsar. R3ed ve arkada§la.n boyle 4 vak'a kay
detmi§lerdir. 

( *) ~i§li <;ocuk Hastahanesi, Deri ve Ztihrevi Hastahkla r Klinik ~efi. 
( * •) §i§li <;ocuk Hastahanesi, Deri ve Ztihrevi Hastahklar Klinik Asistam. 
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Etioloji ve Patogenesis : 
/ 

Autosomal ressesif, ailevi, herediter bir hastahktlr. Muhtemelen 
koruyucu mekanizmanm eksikliginden dolay1 I§Iga kar§I epidermis'
in degi§ik tepkisidir. Cleaver giine§ I§mlarmm tahrip ettigi DNA:y1 
genetik biokemikal bir mekanizmanm onardigmi gostermi§tir. Xeto
derma Pigmentosmn hastali~nda giine§ I§Igi ile tahrip olmtl§ deri hiic
relerindeki DNA bakiyeleri endonucl~as eksikligi dolaytsiyla yenilen
mez. Bu eksiklik irsi bir tabiat ta§Ir. Endonucleas DNA poli,merasi
mn yenilenmesini saglar. El-Hafnawi, xeroderma pigmentosum'da se
rum bakmmn arttigmi ve kan glutathione'nm azald1gm1 iddia etmek
t edir. Langhof baZI vakalarda kan serumundaki bak1r seviyesinin yiik
sekligi ve glutathione seviyesinin di.i§tikliigiine ilave olarak idrarda 
amino-acid mevcudiyetinden bahs-~tmektedir. Diger raporlar ise, 
ACTH eksikligi iizerinde durmaktad1rlar. 

Tefrik Te§hi.s : 

Xeroderma pigmentosum oyle bir bozukluktur ki diognosta hata 
pek mfunktin degildir. Kron.~k radyodermatit'teki klinik tabla xeroder
ma pigmentosum'daki tabloya <;;ok benzer. Hatta, ya§li kimselerde de 
buna benzer tablolar goriilebilir. Hafif veya abortif xeroderma pig
mentosum generalize lentigo (Montgomery ve Reuter) ile kari§tmla
bilir. Bunlardan ba§ka Rothmund-Thomson syndrome (poikiloderma 
congenitale), Peutz-Jegherdsend (periorificia lentiginosis), acroge
ria, hydroa vacciniforme, arsenik pigmentasyonu, generalize sclerder
ma ile xeroderma pigmentosum arasmda tefrik te§his yapmak gerek
lidir. Genellikle, klinik ve histolojik aymmda gii<;;liik yoktur. 

Tedavi : 

Giine§ I§mlarma maruz birakilmamalidir. Actinic keratoses ma
lignant degeneresans olmadan iyice tedavi edilmelidir. Carcinomas ilk 
devrelerinde <;Ikanlmahdir. Ziprowski'ye gore, gtine§e maruz kalmi§ 
bolgelerin vi.icudun kapah kisimlan ile degi§tirilmesi faydah olur. 
Noojin, oral methoxalen ile yapbg1 bir tedavide ba§anh olmu§tur. 
Actinomycine D, Rareschkolb tarafmdan ba§an ile kullanilmi§br. 

Prognozs : 

Zaman zaman hafif vakalara rastlamrsa da xeroderma pigmen
tosum ciddi seyirli bir hastahktir. Yeti§kinlerde malignant keratoses 
neticesi oli.im gori.iliir. 
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Vak>a: 

M.C. 4 ya§mda, Nigdeli; protokol no: 3920, Servis kab.: 29.3.1973 

§ikayet : Yi.izde ve ellerde es
1
mer lekeler, yti.zde yaralar, gozlerde 

sulanma ve kanlanma. 

Hikayes-i : Hastada 40 gtinltikken elmac1k kemiklerinin i.izerinde 
k1rm1Z1 lekeler olmaya ba§laml§. Daha sonra bu lekeler biitiin yiize ya
Yllffil§ ve iizerlerinde kepekler te§ekkill etmi§. Aym belirtilerin her iki 
el Uzerinde de gorillmeye ba~lamas.1 ile 2 ya§mdayken Ankara'da bir 
klinikte yatm~. Bu klinikte 44 gUn yattlktan sonra hasta taburcu 
edilmi§. El ve yliziindeki esmer, kabuklu lekelerin artmas1 ve sigil tar
zmda, zaman zaman kanayan te§ekkiillerin meydana gelmesi iizerine 
klinigimize mliracaat ile yatmldl. 

R esim : 1 

Bugunku H ali : Hastanm yiiz, sa~h deri ve ellerinde ,mercimek 
bliytikliigiinde, miiteaddid saytda, pigmente ve squamh plaklar mev
cut. Hastamn yliziinde muhtelif biiyti.kltikte verrikoz ~1kmtllar, gozde 
bilateral conjunctivitis ve ectr opion goriilmektedir. 
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Oz gegmi§i : Onemli bir hastabk tarif edilmemektedir. 

Soy Gegmi§i : Anne ve babas1 sag ve s1hhatte, s1hhatli li.~ karde
§i var. 

Genel Durum : Hasta aktif, sorulanlara yerinde ve dogru cevap 
veriyor; acid, ikter, siyanoz mevcut degil; Retroauriktiler ve subrhan
dibtiler lenfadenopati mevcut; yti.z ve el cildinde turgor-tonus azalmi§; 
miksion ve defekasyon normal. 

Dola§tm Sistemi : Kalp normal hudutlar i~inde, osktiltasyonda 
patolojik bir ses mevcut degil, T/ A. 90/ 40 mmhg, nab1z 50/dak., mun
tazam. 

Solunum Sistemi : Her iki hemitoraks solunuma i§tirak ediyor, 
vibrasyon torasik ncrmal, sinli.sler a~1k, oskilltasyonda patolojik bir 
ses mevcut degil. 

Sindirim Sistemi : Di§ler muntazam, dil normal renkte, batm so
lunuma i§tirak ediyor, karaciger ve dalak ele gelmiyor, batmda has
sas bir nokta mevcut degil. 

Sinir Sistemi : Hastada patalojik bir reflex tesbit edilmedi. 
Urogenital Sistem : Her iki lomber bolgede hassasiyet yok ,bob

rekler ele gelmiyor. 

Dermatolojik Muayene : Sa~h deride pigmente, lizeri esmer squ
amh, mercimek bli.yti.klliglinde plaklar mevcut. Sa~lar canh ve normal
renkte. Yliz ve ens·ede toplu igne ba§mdan merci,mek bliyti.klli.gli.ne ka
dar, ti.zeri esmer squamla ortillli. plaklar, pigmente veya depigmente 
sahalar mevcut. Hastanm sag kulak list kenan, sag goz kapag1 alb, 
li.st dudak sag komisslirii, sag goz d1§ ko§esinde pigmente, ti.zerleri 
kurutlu, bazllan enfekte ve Sizmtlh, bezelyeden fmd1k bli.yti.klligiine 
kadar verrlikoz te§ekkliller mevcut. Aynca, gozde bilateral konjunc
tivit ve alt goz kapaklarmda ektropion mevcut. Hastanm el ve ayak
larmm ti.zerlerinde eritemli zeminde pigmente ve depigmente plaklar 
gorlilliyor. Govde ve extremiteler . ti.zerinde de toplu igne ba§mdan 
mercimek bliyiiklligiine varan pigmente ve depigmente plaklar bulu
nuyor. 

Laboratuar Bulgulan 

Lokosit 
Eritrosit .......................... . 
Hb ................................... . 
Sedimantasyon 

6000 
3.750.000 
%70 
1/2 saatte 10 mm. 



Lokosit Formillii 

VDRL ... ... .. .. ....... .... .. .. ... .. 
Kolmer 

Tedavi : 
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1 saatte 20 mm. 
2 saatte 35 mm. 
Stab. 2 
Segment 62 
Eo. 1 
Lemfo. 34 
Mono. 1 
Menfi 
Menfi 

R esim 2 

Klinigimizde ilk once hastanm bozuk genel durumunu diizeltme
ye gah§tlk. Bu gayeyle hastaya IM B Komplex vitaminleri ve C-Vit 
tatbik edildi. Actinic Keratose'u onlemek bak1mmdan hastaya oral 
yoldan A-Vit (giinde 100.000 lii) ve Betamethasone 0.5 mgr. (giinde 
3 mgr.) verildi. ! lk glinkii bu doz diger giinlerde tedrici olarak azal-



-222-

bld1. Hastaya haricen de Betamethasone ihtiva eden pomadlar si.irtil
dli. Konjunctivit kontrol altma ahnd1. Bu tedaviler neticesi olduk~a 
dlizelen hasta, ylizlindeki §lipheli tUmoral te§ekklillere radioterapi ya
pilmasi i~in gerekli yere gonderildi. 

Ozet 

llk defa Kaposi tarafmdan tarif edilen, ~ocukluk ~agmda ba§la
yip, ephelides, telangiectases, keratoses, papillimas, carcinoma ve me
lanoma ile seyreden autosomal ressesif bir hastahk olan xeroderma 
pigmentosum hakkmda izahat verilmi§tir. 

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. 
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