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Ozet

Amagc: Genodermatozlar, 200'U askin sayilari ile deri hastaliklari icinde 6nemli bir yer tutmaktadir. Ulkemizde genoder-
matozlarin goértlme sikhigi Gzerine simdiye kadar genis bir kayit calismasi yapilmamistir. Biz bu calismamizda genoderma-
tozlarin gortlme sikligr ve cesitliligini genis bir vaka kayit sayisi ile vurgulamayi amacladik.

Gereg ve Yontem: 1981-2005 yillari arasinda poliklinigimize basvuran ve klinigimizde yatirilan 400.000 olgunun kaydi ice-
risinden genodermatoz tanisi konarak siniflandirilan 1303 olgu ele alindi.

Bulgular: Bu 1303 genodermatozlu olgu, 400.000 olgu icinde %0.325'lik bir gértilme oranina sahiptir. Bulgular hastalk
bazinda degerlendirildiginde ilk 10 hastalik icinde sirasiyla lokalize palmoplantar keratodermi 232 (%17.8), iktiyozis vul-
garis 201 (%15.4), epidermolizis bulloza 175 (%13.4), nérofibromatozis 97 (%7.4), iktiyozis lamellaris 91 (%6.9), Darier
hastaligi 66 (%5.1), Klippel-Trenaunay sendromu 46 (%3.5), kseroderma pigmentosum 44 (%3.4), okulokutanéz albinizm
35 (%2.6) ve ektodermal displazi 29 (%2.2) yer almaktadir. Bize basvuran olgular icinde ilk 5 sirayi alan genodermatoz-
lar ele alindiginda cografik bélge incelemelerine gére en cok genodermatoz Gineydogu Anadolu bodlgesinde olup, onu
ic Anadolu ve Karadeniz bélgeleri izlemektedir. Marmara ve Ege bélgelerinde ise genodermatozlarin gérilme sikligi da-
ha azdir. Hastaliklarin daha cok Gineydogu Anadolu ve ic Anadolu bdlgelerinde ortaya cikmasi burada akraba evlilikle-
rin daha cok oldugunu disindirmektedir.

Sonu¢: Gunumuzde ailelere yapilan genetik danismanlik hizmetlerinin bu tar hastaliklarin 6nlenmesinde 6nemli yeri ol-
maktadir. Bu nedenle hastaliklarin gortlme sikliklari ve géruldagu yerler koruyucu hekimlik acisindan faydali olacaktir.
(Turkderm 2006; 40: 133-5)
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Summary

Background and Design: Genodermatosis, have a significant place in the skin diseases, involving more than 200 diseases.
There is no significant study in frequency and abundance of genodermatosis in our country. In this study we tried to
emphasize the frequency and abundance of genodermatosis with high number of cases.

Materials and Methods: We detected 1303 records of cases, who were diagnosed to have a genodermatosis among
400.000 cases who admitted to our outpatient service or hospitalized in our department between 1981-2005.

Results: Among 400.000 cases, these 1303 cases have an occurance rate of 0.325 %. If evaluated on the basis of individual
diseases, localised palmoplantar keratoderma 232 (17.8 %), ichthyosis vulgaris 201 (15.4 %), epidermolysis bullosa 175
(13.4 %), neurofibromatosis 97 (7.4 %), ichthyosis lamellaris 91 (6.9 %), Darier's disease 66 (5.1 %), Klippel-Trenaunay
syndrome 46 (3.5 %), xeroderma pigmentosum 44 (3.4 %), oculocutaneous albinism 35 (2.6 %) and ectodermal dysplasia
29 (2.2 %) are the ten most frequent ones. In our cases if the first 5 of these genodermatosis evaluated geographically,
highest number of the cases were from Southeastern Anatolia, with Inner Anatolia and Blacksea regions following it. In
Marmara and Aegean regions, the number of genodermatosis is lower. High prevalence of in Southeast and Inner
Anatolian regions suggets that there are more kin-marriages in these regions.

Conclusion: Today, genetic counselling to families holds an important place in the prevention of this kind of diseases.
So determining the rate of this diseases and regions where they occur, will be helpful in preventive medicine. (Turkderm
2006; 40: 133-5)
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Genodermatozlar, cevresel faktorlerin etkisi olmaksizin gen-
ler tarafindan ortaya cikarilan deri hastaliklaridir. Genoder-
matozlar 200'G askin sayilari ile deri hastaliklari icinde
onemli bir yer tutmaktadir. Klinigimizin tim Tarkiye gene-
lindeki Silahli Kuvvetler personeli, yakinlari ile askerlik cagi-
na gelmis tim erkeklerin muayene icin basvurdugu ana mer-
kezi hastane olmasi itibariyla bu hasta grubu ile cok karsila-
siimasi, genodermatozlu olgularin sayi ve cesitlilik bakimin-
dan fazlaca gérilmesi sonucunu dogurmustur. Ulke genelin-
de veya bolgesel sekilde genel olarak karsilasilan deri hasta-
liklari ile ilgili bircok calisma yapilmis olmasina ragmen, ul-
kemizde genodermatozlarin gértlme sikligi ve cografik da-
gilimi konusunda genis bir kayit calismasi yapilmamistir. Bu
calismada son 25 yil icerisinde karsilasilan genodermatozlar
retrospektif olarak degerlendirilmis ve sonuclar ortaya kon-
mustur.

Gerec¢ ve yontem

1981-2005 yillari arasinda poliklinigimize basvuran ve klinigimi-
ze yatirilan 400.000 olgunun kaydi incelendi. Bunlar icinde ge-
nodermatoz grubuna giren hastaliklar degerlendirildi. Genetik
gecisli dermatolojik hastalik olarak saptanan 1303 olgu siniflan-
dinildi. Hastaliklar say1 ve % (ytzde) degerlerle belirtildi ve l-
kemizin cografik bdlgelerine gére dagilimlarina bakildi.

Bulgular

incelemeye alinan 400.000 olgu icinde genodermatoz tanisi
konarak siniflandirilan 1303 olgunun 1265'i (%97) erkek, 38'i
kadin (%3) idi. Olgularin yaslari 20-55 arasinda olup, ortalama
yas 21,7 idi. Saptanan genodermatozlar 10 ayri ana baslik ha-
linde siniflandirildi. Tum hastaliklar; say1 ve ona karsilik gelen
% (yuzde) ifadeleri ile Tablo 1'de gésterildi. incelemeler so-
nunda Ulkemizin cografik boélgelerine gore dagilimi da Tablo
lI'de gosterildi. Buna goére, 1303 genodermatozlu olgu,
400.000 olgu icinde %0.325'lik bir ytzde ile gérilmektedir.
Bulgular hastalik bazinda degerlendirildiginde ilk 10 hastahk
icinde sirasiyla lokalize palmoplantar keratodermi 232
(%17.8), iktiyozis vulgaris 201 (%15.4), epidermolizis bullosa
175 (%13.4), noérofibromatozis 97 (%7.4), iktiyozis lamellaris
91 (%6.9), Darier hastaligi 66 (%5.1), Klippel-Trenaunay send-
romu 46 (%3.5), kseroderma pigmentosum 44 (%3.4), okulo-
kutano6z albinizm 35 (%2.6) ve ektodermal displazi 29 (%2.2)
yer aldi.

ilk 5 sirayr alan genodermatozlar olgularin geldigi cografik
bélgelere gére degerlendirildiginde ic Anadolu bélgesinden
toplam 177 olgu, Gineydogu Anadolu bélgesinden 181, Ka-
radeniz boélgesinden 154, Akdeniz bdélgesinden 124, Dogu
Anadolu bélgesinden 133, Marmara bélgesinden 65, Ege bol-
gesinden 78 olgu genodermatoz olarak degerlendirilmistir.

Tartisma

Genetik etyoloji veya genetik predispozisyon ile olusmus bir-
cok deri hastaligi bulunmaktadir'. Genetik olarak otozomal
dominant, otozomal resesif, X'e bagli dominant ve resesif ola-
rak gecis gosteren bu hastaliklarin gértalme sikhgi konusunda
Ulkemizde buglne kadar yapilmis genis bir kayit calismasi bu-
lunmamaktadir.

Tablo 1. : Genodermatozlarin Gortilme Sikliklari

Genodermatozlar Sayi(n) | %
1- Keratinizasyon hastaliklari
A. iktiyoziform dermatozlar 329 |25.2
Iktiyozis vulgaris 201
iktiyozis lamellaris 91
X'e bagh iktiyozis 16
Epidermolitik hiperkeratoz 7
iktiyozis linearis sirkumfleksa 3
Diffliz keratozis pilaris 11
B. Palmoplantar keratoderma (keratodermiler) | 245 |18.9
Lokalize palmoplantar keratodermi 232
Thost-Unna 8
Papillon-Lefevre sendromu 4
Mal De Meleda 1
C. Porokeratozis 20 1.5
Porokeratozis mibelli 15
Dissemine superfisiyel aktinik porokeratozis 5
D. Darier hastalig 66 5.1
E. Diger keratinizasyon bozukluklan 20 1.5
Peeling skin sendromu 12
Akrokeratozis verrisiformis 5
Uleritema opirojenez 2
Eritrokeratodermi varyabilis 1
2- Biill6z hastaliklar 184 141
Epidermolizis bulloza 175
Hailey-Hailey hastaligi 9
3- Norokutan sendromlar 195 15
Norofibromatozis 97
Okulokutandz albinizm 35
inkontinensiya pigmenti 6
Tuberoskleroz 18
Diskeratozis konjenita 20
Sturge-Weber sendromu 17
Waardenburg sendromu 2
4- Kollajen ve elastin hastaliklar 42 3.2
Ehles-Danlos sendromu 28
Ps6doksantoma elastikum 7
Kutis laksa 4
Werner sendromu 3
5- Fotosensitivite hastaliklan 65 5
Kseroderma pigmentozum 44
Rothmund-Thompson sendromu 3
Bloom sendromu 2
Porfiriyalar 16
Porfiriya kutanae tarda 6
Eritropoyetik protoporfiriya 5
Porfiriya varyagata 4
Konjenital eritropoyetik porfiriya 1
6- Ektodermal hastaliklar 29 2.2
Hidrotik ektodermal displazi 25
Anhidrotik ektodermal displazi 4
7- Metabolik hastaliklar 22 1.6
8- Tirnak hastaliklari 7 0.5
9- Vaskdiler hastaliklar 47 3.6
Klippel-Trenaunay sendromu 46
Blue rubber bleb naevus sendrom 1
10- Diger hastaliklar 32 24
TOPLAM 1303
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Tablo 2. ilk 5 genodermatozun bélgesel dagilimi

ic Giineydogu Anadolu

Anadolu Anadolu Karadeniz Akdeniz Dogu Marmara Ege |Toplam
iktiyoziform dermatozlar 58 84 61 43 48 14 21 329
Keratodermiler 57 31 45 26 32 28 26 245
Epidermolizis bulloza 26 44 24 24 26 16 15 175
Norofibromatozis 25 15 15 13 17 3 9 97
Darier hastaligi 11 7 9 18 10 4 7 66
Toplam 177 181 154 124 133 65 78 912

(%19.4) (%19.9) (%16.9) (%13.6) (%14.6) (%7.1) (%8.5)

Taspinar ve arkadaslari?, Ankara'da 36.081 ortadgrenim 6gren-
cisinde deri hastaliklarinin sikligini arastirmislar, herediter has-
taliklar grubu adi altinda iktiyoz, keratozis pilaris ve noérofibro-
matozisi saptamislar ve sikligi %0.252 olarak belirtmislerdir.
Araz ve arkadaslari®, 1981-1992 yillari arasinda toplam 548 ge-
nodermatozlu olguyu degerlendirmisler, ilk 3 genodermatozu
iktiyoziform dermatozlar (%27), keratodermi palmo-plantaris
(%17) ve epidermolizis bulloza (% 14) olarak bulmuslardir.
Ulkemizde yapilmis olan retrospektif calismalarda genel deri
hastaliklari icinde genodermatozlarin gértlme sikhgi ortaya
konmus ve degisik sonuclar elde edilmistir. Piskin®, 13.010 ol-
gu icinde 11 genodermatozlu olgu ile bu orani %0.084, Ze-
ren®, 15.182 olgu icinde 72 genodermatozlu olgu ile bu orani
%0.474, Basdas ve arkadaslari®, 7960 olgu icinde 78 genoder-
matoz olgusu ile bu orani %0.94, Kékcam ve Saral’, 18.891 ol-
gu icinde 81 genodermatoz olgusu ile bu orani %0.43 olarak
bulmuslardir. Bizim calismamizda elde ettigimiz genoderma-
toz goérulme sikligi, 400.000 olgu icinde 1303 olgu ile %0.325
olup, bu oran ulkemizde yapilan calismalarda elde edilen
oranlara benzerlik géstermektedir.

Kumar ve arkadaslari?, 1992-1993 yillari arasinda 5464 cocugu
genodermatoz yéninden incelemisler, sadece 34 olguda ge-
nodermatoz saptamislardir. Bunlarin ondokuzunu iktiyoz
grubu hastaliklar (Dokuz iktiyozis vulgaris, alti X'e bagl ikti-
yozis, bir epidermolitik hiperkeratoz, bir kollodyon bebek, bir
lamellar iktiyoz, bir Sjégren Larsson sendromu), dérdini ak-
rodermatitis enteropatika, Gclint epidermolizis bulloza, ikisi-
ni kutis laksa, birini pakionisiya konjenita, birini tuberoskleroz
ve birini de Ito hipomelanozu olarak saptamislardir.
Calismamizda ele aldigimiz 1303 olgunun 1265'inin (%97) er-
kek olmasi, tGlkemizde askerlik cagina gelmis asker adayi erkek
olgularin cogunlukla merkezimizde degerlendirilmesinden
kaynaklanmaktadir. Yine ayni sekilde olgularin yas ortalamasi-
nin 21,7 olmasi da ayni sebebe dayanmaktadir. Calismamizda
55 cesit genodermatozun gérllmesi, tim genodermatozlara
bakildiginda oldukca zengin bir sayi olarak degerlendirilebilir.
Calismamizda ilk 5 siradaki genodermatozlar ele alindiginda
cografik bolge incelemelerine gore en cok genodermatoz GU-
neydogu Anadolu bélgesinde olup, onu ic Anadolu ve Karade-
niz bolgeleri izlemektedir. Marmara ve Ege bolgelerinde ise
genodermatozlarin gorulme sikligi diger bolgelere oranla yari
yariya daha azdir. iktiyoziform dermatozlar Giineydogu Ana-
dolu boélgesinde en sik gorultrken, palmoplantar keratodermi-
ler ic Anadolu bélgesinde siktir. Hastaliklarin daha cok Giiney-
dogu Anadolu ve ic Anadolu bélgelerinde ortaya cikmasi

buradaki akraba evliliklerin daha sik oldugunu distindtrmek-
tedir. GUnUmUzde ailelere yapilan genetik danismanlik hiz-
metlerinin bu tur hastaliklarin énlenmesinde 6énemli yeri ol-
maktadir. Bu nedenle hastaliklarin gértlme sikliklari ve goral-
dugu yerler koruyucu hekimlik acisindan faydali olacaktir.
Genodermatozlu bir olguya ya da ailesine klinik genetik uz-
mani ve dermatolog birlikte genetik danismanlik yapmalidir.
Genetik danismanligin temeli, hastaligin olusma risklerini he-
saplamak ve aileye aktarmaktir. Risk hesaplanir, diger aile bi-
reylerinin etkilenme ylzdeleri ortaya cikarilir ve % (yUzde)
ifade ile bildirilir. Genetik danismanlik, risk faktorlerini ortaya
koyar, mortalite ve morbiditeyi hesaplar, aileye gerekli bilgi-
leri verir®®®. Otozomal dominant, otozomal resesif, X'e bagl
dominant ve resesif kalitim olmasina bagl olarak riskin hesap-
lanmasi farkliliklar géstermektedir®. Genodermatozlarda ge-
netik hastaligin molekuler temelini ortaya cikaran, hastalikla-
ri bilim adamlarinin ve klinisyenlerin anlamasini saglayan in-
san genom projesi de oldukca yararhdir®.

Sonuc olarak giinimuzde ailelere yapilan genetik danisman-
lik hizmetlerinin bu tUr hastaliklarin géralme oranlarini azal-
tacagi dustuinulurse bu ve benzeri epidemiyolojik calismalarin
genodermatozlarin gértlme oranlari ve Ulkemizde dagihmi-
nin tespiti acisindan yararl olacagina inaniyoruz.
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