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Akrokordon Benzeri Lezyonlarla Giden Gorlin Sendromu
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Gorlin’s Syndrome Presenting with Acrochordon Like Lesions
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Ozet

Nevoid bazal htcreli korsinom sendromu, otozomal dominant kalitimli genetik bir hastaliktir. Klinik bulgulari multipl bazal hticre-
li karsinom, ¢enede odontojenik kistler, el ve ayakta cukurlasmis cokuklukler, iskelet anomalileri, ektopik kalsifikasyonlar ve ¢ok
sayida anormallik ile karakterizedir. Biz cocuk hastada bazal hucreli karsinomun akrokordon gérintmli sapli paptllerle prezente
oldugunu sunduk. Buna dayanarak ¢ocuklarda gézlenen akrokordon benzeri lezyonlarin bazal hticreli karsinom icin bir uyarici ola-
bilecegi ve erken tani amaciyla akrokordonlardan biyopsi alinmasi gerektigini disinmekteyiz. (Ttrkderm 2010; 44: 96-8)
Anahtar Kelimeler: Bazal huicreli nevus sendromu, nadir hastalik

Summary

Nevoid basal cell carcinoma syndrome is a genodermatosis with autosomal dominant inheritance. Its clinical findings include
multiple basal cell carcinomas, jaw cysts, pitting of the hands and feet, skeletal abnormalities, ectopic calcifications, and other
less common abnormalities. We describe the development of pedunculated papules in a child with a clinical appearance of
acrochordons that when removed showed basal cell carcinoma. These findings suggest that acrochordon in a child may be a
sign leading to early diagnosis and deserve biopsy. (Turkderm 2010; 44: 96-8)

Key Words: Basal Cell Nevus Syndrome, rare disease

Giris Olgu
Nevoid bazal hucreli karsinom sendromu (NBHKS,
Gorlin sendromu), multipl bazal hcreli karsinom
(BHK), cenede odontojenik kistler, el ve ayakta cu-
kurlasmis ¢okukltkler, iskelet anomalileri basta ol-
mak Gzere ¢ok sayida bulgu ile karakterize otozomal
dominant gecisli bir hastaliktir'. Erken ¢ocukluk ca-
gindan itibaren cok sayida bazal hucreli karsinomlar
goérulmeye baslar'. NBHKS bulunan olguyu; sendro-
mun nadir gortlmesi nedeniyle ve klinik olarak bazal

On bir yasinda erkek hasta; sekiz yil 6nce ilk olarak
alin ve sag g6z kapaginda baslayip boyun ve karina
yayilan cok sayida kabariklik sikayetiyle klinigimize
basvurdu. Hastanin 6zge¢misinden sekiz yil dnce me-
dulloblastom nedeniyle opere oldugu, 2 yil kemote-
rapi ve radyoterapi aldigi 6grenildi. Hastanin anne
ile babasi arasinda akrabalik 6yklst yoktu. Annesin-
de bazal hucreli karsinom o6ykust disinda ek bulgu

htcreli karsinomlarin yumusak saph papul gibi goru-
nebileceginden yanlislikla akrokordon tanisi alabil-
mesi nedeniyle sendroma dikkat ¢cekmek amaciyla
sunmaktayiz.

yoktu. Diger kardeslerinde patolojik bulgu tespit
edilmedi. Olgunun mental durumu normal olarak
degerlendirildi. Fizik muayenesinde bas bdélgesinde
frontal belirginlesme, makrosefali, hipertelerizm ve
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dis yapisinda dizensizlik goéralda. Her iki ayakta pes planus
mevcuttu. Dermatolojik muayenesinde sag frontal bélgede
1cm capli kirmizi-mor renkte nodul (Resim 1), sag Ust g6z ka-
pagdi i¢ yuzde 1,5 cm ¢aph nodul (Resim 1), umblikus etrafin-
da (Resim 2) ve boyunda (Resim 3) cok sayida 2-4 mm capla-
rinda, bazilari kahverengi bazilari deri renginde sapli yassi
papuller izlendi. Sag frontal bolgedeki, g6z kapagindaki no-
duler lezyonlara histopatolojik incelemelerin sonucu bazal
htcreli karsinomla uyumlu bulundu. Akrokordon benzeri
lezyonlardan alinan biyopsi keratinize ¢cok kath yassi epitel-
le ortulu dokuda epitel altinda dis kisminda palizatlasma
gosteren hucrelerle doseli solid kitleler olusturan uniform
gorinimde bazal hlcrelerden meydana gelmis timéral ya-
pi olarak degerlendirildi (Resim 4). Olgunun tam kan sayimi,
karaciger ve bobrek fonksiyon testleri, idrar analizi, parat-
hormon, prolaktin, FSH, LH, TSH, testesteron, kortizol dlizey-
leri normal sinirlardaydi. Kardiyolojik muayenesi normal
olan olguda, normal ekokardiyografi ve EKG bulgulari ile
kardiyak agidan herhangi bir patolojik bulgu saptanmadi.
Olgunun el ve ayak grafilerinin degerlendirilmesinde ayak-
larda pes planus disinda bozukluk saptanmadi. Hastaya ¢ok
sayida bazal hucreli karsinom, makrosefali, frontal belirgin-
lesme, hipertelorizm, pes planus ve 6yktde bulunan medul-
loblastom g6z éntine alinilarak NBHKS tanisi kondu.

Resim 1. Sag frontal bolgede 1 cm capli kirmizi-mor renkte
nodiil, sag list g6z kapagi i¢ ylizde 1,5 cm capl nodiiler lezyon

Tartisma

NBHKS, yiksek penetransli otozomal dominant kalitimli ge-
netik bir hastaliktir. “Patched” 1 timor stpresér gendeki ve
daha az olarak “sonic hedgehog” veya “smoothened” genler-
deki mutasyonlar bu sendromdan sorumludur?:. Sendromun
bes major komponenti; ¢cok sayida BHK, ¢ene kistleri, konjeni-
tal iskelet anomalileri, ektopik kalsifikasyonlar, avug ici ve
ayak tabanlarinda ¢ukurcuklardir'. Fasyal dismorfizm (makro-
sefali, yarik damak ve dudak), cesitli g6z anomalileri gorule-
bilir. Hastalarin %5’inde mental retardasyon gozlenir®.
NBHKS da BHK' lar erken yasta gorilmeye baslar ve genelde
¢ok sayida olurlar. BHK'lar minik deri rengi papullerden genis
Ulsere plaklara kadar degisebilen farkh sekillerde gozlenebilir®.
Tumérlerin cogu BHK'dan ¢ok kiiciik melanositik nevuslar ya da
akrokordonlara benzeme 6zelligine sahiptirler®. Viicudun her-
hangi bir yerinde gozlenebilse de yizin orta hattinda bilhassa
g6z kapaklari, periorbital alan, burun, Gst dudak, yanaklarda
belirgin tutulma egilimi vardir*®. Bizim hastamizda yUzde sag
Ust g6z kapaginda ve sag frontal bélgede BHK bulunmaktaydi
ve ek olarak boyun ve karinda da multipl BHK'lar mevcuttu.
Yuzdeki BHK'lar klasik BHK gérinimiinde olsa da boyun ve ka-
rindakiler kahverengi-deri renginde minik papuller seklindeydi
ve klinik olarak akrokordona benzemekteydi.

Resim 3. Boyun etrafinda sapli, ¢cok sayida 2-4 mm caplarinda,
kahverengi-deri renginde yassi papiiller

Resim 2. Gobek cevresinde ¢ok sayida 2-4 mm caplarinda,
kahverengi-deri renginde yassi papiiller

Resim 4. Epitel altinda atipik bazal hiicrelerden olusmus solid
adaciklar olusturan tiiméral yapi (H&E X100)
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Tekrarlayan cene kistleri %90 hastada olur. Cogunlukla man-
dibulada gérulir, maksillada da izlenebilir. Genellikle ilk de-
kadda olusur‘. Dis deformitelerine yol agabilir. Bizim hastamiz-
da da radyolojik olarak tespit edilmis cene kistleri mevcut de-
gildi ama dislerde diizensizlik mevcuttu. iskelet anomalilerine
sik rastlanir. Spina bifida, kaburga anomalileri, skolyoz, kifoz,
kisalmis metatars ve metakarpal kemikler bunlardan bazilari-
dir®. Bizim hastamizda pes planus disinda iskelet anomalisine
rastlanmadi. Avug ici ve ayak tabani ¢ukurcuklar genellikle
ikinci dekattan sonra belirginlesirler. Histolojik olarak bazolo-
id proliferasyon gosterse de lezyonlar ilerlemez ve BHK gibi
davranmazlar. Bizim hastamizda palmoplantaer pitting g6z-
lenmedi. G6z, genitoUriner ve kardiyovaskuler patolojiler goz-
lenebilir. Hastalarin yaklasik %5-10'nunda santral sinir sistemi
timorleri mevcuttur; en sik medulloblastom géraltr®. NBHKS'
da erken olumlerin en sik nedenidir. Bizim hastamizin 6yku-
stinde de medullobastom mevcuttu.

Tani NBHKS kriterlerinin arastiriimasiyla konulur. Gen mu-
tasyon analizleri taniyi destekleyicidir’. NBHKS major tani
kriterlerinden en az ikisi veya bir major kriterle birlikte iki
mindr kriterin bulunmasiyla tani konulur (Tablo 1)’. Hasta-
mizda major kiriterlerden; yirmi yasindan énce gérulmeye
baslanan multiple BHK, minér bulgulardan ise frontal belir-
ginlesme, makrosefali, hiperteleroizm, iskelet anomalisi ola-
rak her iki ayakta pes planus ve medulloblastomdan olusan
dért bulgunun varhgi ile NBHKS tanisi kondu.

Ayiricl tanida akrokordon, Bazex sendromu, trikoepitelyo-
ma papulosum multipleks ve Muir-Torre’s sendromu, Rombo
sendromu, Brooke sendromu dustintlmelidir®.

Hastalik, yasam boyu stirecek izlem ve tedavi strekliligi gerek-
tirdiginden, miimkun olan en az yan etkili ve invaziv olmayan

Tablo 1. Nevoid bazal hicreli karsinom sendromu tani kriterleri

Major kriterler Mindr kriterler

1- Yirmi yasindan énce goérilmeye 1- Makrosefali

baslayan multiple BHK 2- Konjenital anomaliler:

2- Cenede histopatolojik olarak yarik damak-dudak, frontal
gosterilmis odontogenik keratokistler| belirginlesme, hipertelorizm
3- Palmar veya plantar pitting (31) 3- Diger iskelet anomalileri:
4- Kaburga anomalileri Sprengel hastalig, sindaktili
5- Birinci derece akrabalarda NBHKS | 4- Overyan fibroma

5- Medulloblastom
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tedavi secenekleri tercih edilmelidir. Genetik danismanlik ve-
rilmesi dnemlidir. Bu sendromun erken tanisi ve hastanin er-
ken dénemden itibaren glinesten korunmasi yasam boyu gé-
ralecek timor sayisini azaltmada yardimci olabilir. BHK'larin
sayisi az oldugunda cerrahi tedavi onerilir; diger tedavi sege-
nekleri lazer ablasyon, fotodinamik tedavi ve topikal kemote-
rapidir. Vitamin A anologlari yeni BHK olusumunu engelleye-
rek koruyucu olabilir. NBHKS'lu hastalarin ¢evresel mutagen-
lere karsi duyarli olmasi nedeni ile UV, sitostatik ve immun-
supresif tedavilerden mimkin oldugunca kacinilmahdir. Er-
ken yaslarda gorilebilen medulloblastom tedavisinde kullani-
lan radyoterapi sonrasinda, 6zellikle tedavinin uygulandigi
bolgelerde ¢ok sayida BHK gelismesi tedavide radyoterapiden
kacinmanin énemine dikkati cekmektedir®.

Sonug olarak akrokordon benzeri lezyonlarla basvuran co-
cuklar BHK olasiligi g6z éninde tutularak biyopsi ile NBHKS
acisindan degerlendirilmelidir. Alinan biyopsiler hastaligin
erken tanisinda yardimci olacaktir.
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