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Olgu Sunumu
Case Report

Kindler Sendromu: Olgu Sunumu

A Case of Kindler Syndrome
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Ozet

Kindler sendromu nadir gorulen genetik bir hastaliktir. Dogumdan itibaren gortlmeye baslayan akral buller ve fotosensi-
tiviteyi, zamanla progresif poikiloderma ve deri atrofisi izler. Kindler sendromu bazal keratinositlerdeki aktin htcre iskele-
tinin ekstraselltler matrikse tutunmasini saglayan kindlin-1 proteinini kodlayan KIND-1 genindeki mutasyon sonucu gelisir.
Burada ailesinde benzer lezyonlar olmayan; yaygin poikiloderma, parmak aralarinda perdelenme, palmoplantar hiperkera-
toz, tirnak distrofisi, periodontit ve ektropiyonu bulunan, éykutstnde erken infantil donemde bul formasyonu tarif eden 18
yasinda bir bayan olgu sunulmaktadir. (Ttrkderm 2009; 43: 68-9)

Anahtar Kelimeler: Kindler sendromu

Summary

Kindler syndrome is a rare genetic disorder, acral blistering and photosensitivity appears from birth, followed by progressive
poikiloderma and cutaneous atrophy. Kindler syndrome is caused by mutations in KIND-1 gene encoding the protein kindlin-
1 which is involved in the attachment of the actin cytoskeleton to the extracellular matrix basal keratinocytes. Here we report
a 18-year-old woman presented with generalized poikiloderma, webbing of the toes and fingers, palmoplantar hyperkerato-
sis, nail dystrophy, periodontitis and ectropione with a history of blister formation in early infant. (Turkderm 2009; 43: 68-9)
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Giris

Kindler sendromu ilk kez 1954 yilinda Theresa Kindler ta-
rafindan tanimlanmistir. Kalitim sekli otozomal resesif
olmakla beraber, otozomal dominant ve sporadik olgu-
lar da bildirilmistir. Bu nadir genodermatozda; erken in-
fantil donemde akral buller ve fotosensitivite gorulur.
Yas ilerledik¢e bunlarin yerini progresif poikiloderma ve
deri atrofisi alir. Bu sendromun diger bulgulari el ve ayak
parmak aralarinda perdelenme, palmoplantar hiperke-
ratoz, hipohidroz, jinjival frajilite, tirnak distrofisi ve agiz,
6zofagus, Uretra ve anUs gibi mukoza tutulumlaridir®,
Bu makalede Kindler sendromu tanisi konan 18 yasinda
bir bayan olgu sunulacaktir. Kindler sendromunda KIND-
1 genindeki mutasyondan dolayi bazal keratinositlerde-
ki aktin hlcre iskeletinin ekstraselltler matrikse tutun-
masini saglayan kindlin-1 proteininde defekt saptanmis-
tir’. Kindlin-1 proteini keratinositlerin adezyon, polari-
zasyon, proliferasyon ve migrasyonunda rol oynar®. Ayri-

ca bu olgularda ultrastruktarel incelemede bazal mem-
branda belirgin reduplikasyon ve dermoepidermal biles-
kenin cesitli seviyelerinde ayrisma bildirilmistir2c.

Olgu

Onsekiz yasinda bayan hasta ytzde kizariklik, gévde, kol
ve bacak derisinde renk degisikligi ve incelme, avug ici-
ayak tabaninda kalinlasma, parmaklarda sertlik sikayeti
ile poliklinigimize basvurdu. Hikayesinde bes yasina ka-
darki donemde el ve ayaklarda yogun buller ve fotosen-
sitivite tarif etmekteydi. Ailesinde ve akrabalarinda ben-
zer sikayetleri olan yoktu.

Dermatolojik muayenesinde; ylzde ve kulaklarda telan-
jiektazi ve eritem, boyunda bunlara ek olarak retikule hi-
perpigmente makauller (Resim 1), el ve ayak sirti, 6n kol
ve kruriste daha belirgin olmak Gzere tim gévde derisin-
de atrofi, yer yer hipo-hiperpigmente makduller saptandi.
Ayrica el ve ayak parmak aralarinda perdelenme (Resim
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2), avuc ici ve ayak tabanlarinda diftiz hiperkeratoz, tirnaklarda
distrofik degisiklikler, alt dudakta atrofi, alt g6z kapaginda ek-
tropion, jinjivalarda hiperemi ve hafif kanama gézlendi.
Laboratuvar tetkiklerinde periferik kan, rutin biyokimya sonug-
lari normal sinirlarda olup ANA, antidsDNA, ENA negatifti. Se-
rum ve idrarda porfirin saptanmadi, el kemik grafileri normaldi.
Tam idrar tetkiklerinin birkaginda bol eritrosit cikisi olan hasta-
nin yapilan sistoskopisinde Uretrit saptandi. Dis muayenesi sonu-
cu periodontit tanisi kondu. Kulak-burun-bogaz ve néroloji mu-
ayeneleri normaldi. Kol ve yiizdeki atrofik alanlardan alinan iki
ayri biyopsi 6rneginin histopatolojik incelemesinde; epidermiste
atrofi, bazal tabakada vakuoler degisiklikler ve pigment artisi,
Ust dermiste melanofajlar, 6dem, damar ektazileri, perivaskuler
lenfosit artigi saptandi.

Hastaya genetik inceleme yapilamadigindan, klinik ve histopa-
tolojik bulgulara dayanilarak Kindler sendromu tanisi konuldu.

Tartisma

1954 yilinda Theresa Kindler, Kindler sendromunui ilk tarif ettigin-
de akral buller ve fotosensitivite ile baslayan tablonun ilerleyen
yaslarda yerini progresif difiz poikiloderma ve deri atrofisine bi-
raktigini bildirmisti'. Kindler, bu tabloyu distrofik epidermolizis
bulloza ile poikiloderma konjenitale bulgularinin birarada géral-
digu bir genodermatoz olarak tanimlamisti. Ginimuzde Kindler
sendromu bu iki tablodan farkl bir hastalik olarak nitelendiril-
mektedir. Bu sendrom dogumda veya dogumdan kisa slre sonra
genellikle travmatik bullerle karsimiza clkmaktadir. Zaman iginde
gelisen fotosensitivite ve 6zellikle 5-6 yaslarinda giderek artan

Resim 2. El parmak aralarinda perdelenme

tarzda difuiz poikiloderma ile distrofik epidermolizis bullozadan
ayrilir. Poikiloderma yapan diger konjenital sendromlardan Roth-
mund-Thomson, Bloom, Cockayne, diskeratozis konjenita, ksero-
derma pigmentosumda degisik derecelerde poikiloderma ve fo-
tosensitivite gorilmekle birlikte bunlarin hicbirinde yenidogan
déneminde veya sonrasinda akral buller gériilmez. Rothmund-
Thomson sendromunda kisa boy, hipogonadizm, katarakt, Bloom
sendromunda hematolojik malinite, rektrren enfeksiyonlar, Coc-
kayne sendromunda cicelik, sagirlik, kus benzeri ylz, diskerato-
zis konjenitada agiz mukozasinda lokoplaki, tirnak distrofileri,
kseroderma pigmentosumda deri maliniteleri gértlmektedir.
Ayiricl tanida dustindlebilecek diger bir tablo olan herediter akro-
keratotik poikilodermada ise diz ve dirseklerde keratotik papulle-
rin yanisira difiz bir poikiloderma mevcuttur, fotosensitivite na-
dirdir, mukoza ve tirnak tutulumu goérilmez’.

Kindler sendromunda histolojik olarak diger poikilodermalarda
da gorilebilen epidermal atrofi, bazal tabakada vakuolizasyon,
kapiller dilatasyon ve Ust dermiste 6dem gdzlenir. Bizim olgu-
muzda da benzer histolojik degisiklikler vardi. Elektron mikrosko-
pisi ile yapilan ultrastrikturel calismalarda ayrisma seviyesinin de-
gisken oldugu, lamina lusida, sublamina densa ve intraepidermal
olabildigi rapor edilmistir®®, imminhistokimyasal calismalarda, in-
direkt immunfloresan antikor yontemiyle tip VIl ve tip IV kollajen-
de retiklle paternde genis bantlar gérulir ve aktin ekstraselltler
matriks arasindaki baglantida patoloji saptanir®®. Ayirici tanida
yer alan epidermolizis blllozada ise keratin ile ekstraselltler mat-
riks arasinda patoloji mevcuttur. Ayrica Kindler sendromlu hasta-
larda derideki antikindlin-1 antikorlariyla boyanma azalmistir®.
Kindler sendromu, yenidogan déneminde spontan veya travma
ile tetiklenen akral bullerin gérilmesinden dolayi epidermolizis
bulloza ile karisabilir. Oysaki ileri cocukluk déneminde akral bul-
lere poikiloderma ve jinjivitin eklenmesiyle bu zorluk ortadan
kalkmaktadir.Erken miracaat eden olgularda elektron mikros-
kopisiyle, defektin aktin ile ekstraselltler matriks arasinda oldu-
gunun ve deri biyopsi 6rneklerinde antikindlin-1 antikoru ile bo-
yanmanin azaldiginin gésterilmesi ile tani kolaylasacaktir. Ayri-
ca bu olgular tipki epidermolizis blllozada oldugu gibi agiz mu-
kozasi, 6zofagus, mesane malinitesi ve stenozlari agisindan siki
takip edilmeli®, gerekirse cerrahi girisime yénlendirilmelidir™.
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