Taniniz nedir 7'nin cevabi

The answer of "What is your diagnosis 7"

Fokal dermal hipoplazi

Fokal dermal hipoplazi (Goltz sendromu) yaygin mezoektodermal displazi ile giden X'e bagli dominant gecis gosterdigi distintlen,
nadir gorilen bir genodermatozdur!-5. Olgularin %80'i kadindir ve nadiren bildirilen erkek olgular olsa da ¢ogunlukla erkeklerde
letal seyrettigi diisiinllir2.5. Sendrom ektoderm (deri géz), mezoderm (kemikler ve dis) ve endoderm (mukozalar) olarak bilinen
her 3 doku tabakasini da etkileyebilir ve hafif bulgulardan ciddi mutilasyonlarin eslik ettigi tabloya kadar hastaligin gérinimu
degisebilir? 3.

Fokal dermal hipoplazinin en belirgin ¢zelligi konnektif doku displazisidir ve kutandz lezyonlar tani konulmasinda en gerekli
komponent olarak kabul edilir’. Hemen daima lezyonlar dogumda bulunur ve baslangicta retikiler gruplar yapmis pembe ya
da kirmizi, angular, atrofik makdller halinde izlenir. Dogumda bl ya da erode alanlar izlenebilir. Deri rengine bagl olarak hipo
ya da hiperpigmente makdiller bulunur ve telenjektaziler genellikle atrofik makller arasinda dagiimis olarak tabloya eslik eder.
Lezyonlarin konfiglirasyonu lineer paterndedir, Blaschko cizgilerini izler ve asimetrik dagilir. Lezyonlarin yerlesimi herhangi bir
lokalizasyonda olsa da en sik bacaklarda ozellikle uyluklarda yerlesir’.3.4. Diger bir karakteristik deri lezyonu sarimsi yumusak
noduller olarak izlenen yag herniasyonlaridir’.24, Bizim olgumuzda hem eritemli gériinim, hem hipopigmente atrofik alanlar
hem de hiperpigmente makdiller sag alt ekstremite arka yiizli boyunca lineer olarak yerlesmisti. Ayrica bir adet yumusak nod(l

olarak izlenen yag herniasyonu mevcuttu.
Sendromun mukozalarda gorilen  karakteristik
bulgusu hayatin herhangi bir déneminde ortaya
cikabilen ahududu benzeri papillomlardir. Multipl
olabilen lezyonlar, en sik dudak, vulva, gz cevresi
gibi deri ve mukoza birlesim yerlerinde izlenir ancak
kulaklar, el ve ayak parmaklari, kasiklar, gébek hatta
Ozafagusta bile izlenebilir'4. Olgumuzda yapilan
dermatolojik muayenede bu paplillere rastlanmadi
ancak endoskopi yapilamadigi icin diger mukozalarda
olup olmadigini bilemiyoruz.

Hastalarda hafif kserozis, degisen derecelerde
kasinti bazi hastalarda fotosensitivite olabilir4. Bizim
hastamizda fotosensitivite yoktu ancak pruritus
bulunmaktaydi.

Fokal dermal hipoplazide deri lezyonlar yaninda
triangular ylz gériinimu, goz, kulak, iskelet sistemi
ve dental anomaliler izlenebilir. En sik gorilen ekstra
kutanéz bulgular Tablo 1'de gosterilmistir?.

Deri lezyonlarinin  histopatolojik  incelemesinde
dermiste parsiyel ya da kople kayip, kollajen liflerde
azalma ve duzensizlik ve epidermis altina kadar
yag hucreleri ile dermal konnektif dokunun replase
oldugu goérilir'.24. Anormal kollajen formasyonu

Tablo 1. Fokal dermal hipoplazinin ekstrakutané6z

bulgulan1

iskelet sistemi (%80 olguda izlenir)
El ve ayak tutulumu

Asimetrik ve degisken olabilir

istakoz eli deformitesi (karakteristik)
Polidaktili sindaktili

Yengeg eli, yarik el, yarik ayak deformitesi
Parmaklarin hipoplazisi ya da aplazisi
Mikrosefali

Skolyoz

Osteopati striata (genellikle bulunur)
Okiiler sistem (%40 olguda)
Gozlerde asimetri

Mikroftalmi

Strabismus

riste, koroid veya retinada koloboma
Epifora

Gorme keskinligi genellikle normaldir
Dental sistem (yaklasik %50 olguda)
Enemel defektleri

Tekrarlayan curtkler

Anodonti

Malokllzyon

Kesici dislerde ¢entiklenme
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klinikte deri atrofisi olarak kendini gosterir2. Elektron mikroskopik
incelemede, dermiste, immatir kollajen oldugu dustnilen ¢ok sayida
ince flamentdz yapilar izlenmistir. Yag dokusunda da immattr olduklar
dustinllen multilokler yag hiicreleri saptanmistir4.

Fokal dermal hipolazinin ayirici tanisinda MIDAS (mikroftalmi, dermal
aplazi, sklerokornea), inkontinensia pigmenti, Rothmund Thomson
sendromu, aplazia kutis ve nevis lipomatozis bulunur!4. Histopatoloji
fokal dermal hipoplazi icin en tanisal tekniktir ve eslik eden anomaliler
taniya yardimadir. Bakilabiliyorsa PORCN gen mutasyonu bakilabilir?.
Bizim olgumuza tani klinik ve histopatolojik bulgular ile konuldu.
Hastaligin bir &ézelligi de organ tutulumu ve tutulumun ciddiyetinin
olgulara gore degisiklik goéstermesidir. Hastaligin hafif olgularin tani
alamamasi nedeni ile aslinda tahmin edilenden daha sk oldugu
dustndlmektedir. Familyal olgular degerlendirildiginde hafif bulgular
olan aile Uyelerinin daha ciddi bulgulari olan bir ¢cocuk dogana kadar
tani alamadigi saptanmistir4. Klinik bulgulardaki bu varyasyonlar
kismen X kromozomundaki lyonizasyona kismen de postzigotik
genomik mozaisizme baglanmaktadir!. Bizim olgumuzda sadece deri
bulgulari bulunmasi nedeni ile tanisi zor olan bir olgudur. Bu olguyu
sunarak fokal dermal hipoplazinin eslik eden anomaliler olmadan da
ortaya cikabilecegdini vurgulamak ve lineer eritem, telenjektazi, hipo-
hipepigmente lezyonu olan hastalarda akilda bulundurulmasi gerektigini
hatirlatmak istiyoruz.
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