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Ozet

Marie Unna tipi konjenital hipotrikoz (MUKH), yasamin ilk giinlerinde baslayan sac kaybi ve kil gévdesinin yapisal bozuk-
luklari ile karakterize otozomal dominant gecisli, nadir gorulen bir sac hastaligidir. Bu bildiride ayni aileden dért MUKH
olgusu sunulmaktadir. Anne ve ¢ cocugundan olusan olgularin timinde dogum sirasinda farkedilen ve daha sonra gide-
rek artan sac kaybi mevcuttu. Vacut killari, kaslar ve kirpiklerde seyreklik gézlendi. Anne ve 9 yasindaki kiz cocugunun st
kesici disleri birbirinden ayrikti. Bunun disinda, tiim olgularda, tirnaklar, disler, fiziksel ve mental gelisim normal olarak de-
gerlendirildi. Isik mikroskopisinde saclarda incelme ve kalinlasmalarla diizensiz bir gérintm ve kil gévdesinde kendi etra-
finda kivrilma izlendi. Taramali elektron mikroskopik incelemede kil gévdesinde yassilasma, boyuna oluklanma, kutikulde
yipranma gibi, MUKH icin tipik bulgular saptandi. Histopatolojik olarak epidermis normal olarak degerlendirilirken, folikul
sayilarinda belirgin azalma gézlendi. Varolan folikullerde hipoplazi ve atrofi, bir folikil cevresinde hafif lenfositik infiltras-
yon, dermal kollajende kabalasma izlendi. MUKH’un nadir rastlanan bir antite olmasi nedeniyle olgularin klinik, histopato-
lojik ve elektron mikroskopik &zellikleri mevcut literatir bilgileri 1siginda tartisildi. (Tdrkderm 2006; 40 (Ozel Ek B): B13-B16)
Anahtar Kelimeler: Marie Unna tipi konjenital hipotrikoz, herediter hipotrikoz, alopesi

Summary

Marie Unna type congenital hypotrichosis (MUCH) is a rare, autosomal dominant hair disorder characterized by progressi-
ve hair loss starting in early childhood and by structural defects of hair shafts. In this report, four members of a family with
MUCH, mother and her three children were presented. All the patients had shown scalp hair loss at birth which had prog-
ressed in time. Body hair, eyebrows and eyelashes were also sparse. With the exception of the mother and 9-year-old girl
who had widely spaced central incisors, the teeth and nails were normal in the rest of the cases. Physical and mental deve-
lopment were normal in all of the cases. Light microscopy showed irregularities of the hair shaft due to presence of thin
and thick portions and twists and kinks on the long axis. Scanning electron microscopy revealed typical findings of MUCH,
such as longitudinal grooving in hair shafts and wearing of cuticulae. Histopathological examination of scalp showed a nor-
mal epidermis and prominent decrease in hair density. The follicles were either hypoplastic or atrophic. In addition,
lymphocytic infiltration around a follicle and coarse dermal collagen were observed. The clinical, histopathological, and
electron microscopic features of MUCH have been reviewed as a rare entity. (Turkderm 2006; 40 (Suppl B): B13-B16)
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Marie Unna tipi konjenital hipotrikoz (MUKH), jenera-
lize sac kaybinin gorildtigu otozomal dominant gecis-
li nadir bir sac hastaligidir'. Bu hastalarda fiziksel ve

Olgu

Anne, baba ve biri erkek dérdi kiz 5 cocuktan olusan

mental gelisim ile tirnak ve dis gibi diger ektodermal
yapilar normaldir?. Klinik bulgular ile sacin 1sik ve
elektron mikroskopik gértntumleri tani koydurucu-
dur®. Bu makalede MUKH tanisi alan bir anne ve Uc co-
cugu bildirilmektedir.

7 kisilik cekirdek ailenin 4 bireyine MUKH tanisi kon-
du. Baba ve 15 yasindaki kiz cocugunda saclar tama-
men normal yapidaydi. Ailenin en kuclk bireyi olan 2
yasindaki kiz cocugunda ise oksipital boélgede saclarin
seyrek olmasi disinda patolojik bir bulgu yoktu. Anne
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ve babanin kuzen olduklari ve ailede sac hastaligi olan baska
bir birey bulunmadigi 6grenildi.

Anne ve Uc cocugun ortak klinik 6zellikleri, saclarda kaba g6-
rinUim ve matlasma, sac, kas, kirpik ve diger vicut killarinda
azalma ve bazi alanlarda tam kayip izlenmistir (Sekil 1-2). Bu-
nun disinda diger klinik 6zellikler tablo 1'de 6zetlenmistir.
Saclarin 1sik mikroskopik incelenmesinde; kil gévdesinde di-
zensiz incelme ve kalinlasmalar, yer yer kivrilmalar gozlendi.
Taramali elektron mikroskopu (TEM) ile incelemede olgular-
dan alinan sac érneklerinin capi farkli alanlarda 0.03-0.07 mm
arasinda bulundu. Saglikli bireyden alinan kontrol sac telinin
capt ise 0.04 mm olarak 6lculdi. Ayrica kil gévdesinde yassilas-
ma, boyuna oluklanma, kutikulde yipranma, sac dis kok kili-
finda ikiye ayrilma ve kil koktnun yassilasarak ikiye katlanma-
st saptandi. MUKH'lu cocuklarin sacli derilerindeki alopesik ve
normal gérandmlu alanlardan alinan 4 mm capli biyopsiler
karsilastirildiginda; alopesik alanlarda epidermis normal ola-
rak degerlendirilirken, folikul sayilarinda belirgin azalma sap-
tandi. 4 mm’lik biyopsi materyalinde 4 adet kil folikali mev-
cuttu. Varolan folikullerde hipoplazi, atrofi, dermal kollajen-
de kabalasma ve diizensiz gériinim izlenirken, dermiste hic-
re infiltrasyonu gézlenmedi. Annenin seyrelmis saclarinin ol-
dugu alandan yapilan incelemede, folikullerde tikac olusumu
ve folikul sayisinda azalma izlendi. Bir adet kil folikalintn in-

Sekil 1. A-Olgu 3-4:Saclarin 6nden goériinimu. B-Olgu 2-3-4:
Saclarin arkadan goérinimu. C-2 yasinda kiz cocugu saclarda
seyrelme. D-Olgu 2: Omuzda milia benzeri lezyonlar

Tablo 1. Olgularin klinik 6zellikleri

fundibulumu cevresinde hafif lenfosit infiltrasyonu, dermal
kollajende kabalasma ve dizensiz gérunim saptandi. Diger
deri ekleri normaldi (Sekil 3).

Hastalarin biyokimya ve hormon tetkiklerinde annede TSH
degderinin dustk olmasi disinda patoloji saptanmadi. Dort has-
tada da demir eksikligi anemisi mevcuttu.

Tartisma

Marie Unna tipi hipotrikoz ilk kez 1925'te 7 jenerasyondan
27 kisinin etkilendigi Alman bir ailede, otozomal dominant
gecisli, esas olarak sac ve vicut killarini tutan izole bir defekt
olarak tanimlanmistir®. Son yillarda yapilan genetik calisma-
larda bu tablodan 8p21‘deki bir mutasyonun sorumlu oldu-
gu gosterilmistir®. Cesitli Avrupa ve Asya ulkelerinden simdi-
ye kadar toplam 20 aile yayinlanmistir®. Bu makalede de an-
ne, 1 erkek ve 2 kiz cocugu olmak Gzere ayni ailenin 4 bire-
yinde MUKH bulgulari saptanmistir. Marie Unna tipi konje-
nital hipotrikoz'da, dogumda saclar normal olabilecegi gibi
saclarda seyreklik veya yer yer alopesik alanlar da izlenebilir.
Yaklasik 3 yas civarinda saclarda kabalasma, matlasma, ken-
di etrafinda donme ve duzensizlik seklinde bulgular ortaya
cikar. Bu goériinim ‘at kuyrugu’na benzetilmistir*®. Bazi ol-
gularda saclarin 6-10 cm’den daha fazla uzayamadigi kayde-

Sekil 2. A-B- Olgu 1: Saclarin ve dislerin gériinimu. C-D- Olgu
3: Saclarin ve dislerin gorinima. E-F 15 yasinda saghkli kiz
cocukta saclarin ve dislerin géorinimu

Dennie
Mevcut saclarin Keratozis Morgan | Pitriyazis
Yas | Cinsiyet | yerlesim yeri Milia pilaris cizgisi alba Disler | Goz bulgulan
1.0lgu | 33 | K Verteks Yok Sacli deride Yok Yok Ayrik Sag gozde makdler
pigment epitel
degisiklikleri
20Ilgu | 11 | E Frontal bolge ve Sirt ve Sacli deri, Yok Yanaklarda | Normal | Normal
alt oksipital bolge goguste | yuz ve kollarda
3.0Igu | 9 K Frontal ve
oksipitopariyetalde Yok Yok Mevcut | Yok Ayrik | Normal
seyrek, alt oksipital
bélgede bant seklinde
40Igu | 7 K Frontal bolge ve Yok Yok Mevcut | Yok Normal | Sol gézde makuler
oksipital bolgede pigment epitel
dar bir bant seklinde degisiklikleri
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dilmistirs. Plberteye gelindiginde o6zellikle frontovertikal
bolgede sac kaybi olusur, ancak izole bazi bélgelerde saclar
korunur. ilerleyen yasla beraber saclarda incelme de artar.
Alopesinin yayginligi kisiden kisiye degisir'®. Olgularimiz-
dan, iki kiz cocukta saclar frontal bolgede ve oksipital bélge-
nin 1/2 alt kisminda, annede vertekste, erkek cocukta fron-
tal ve oksipital bélgede mevcut olup, diger bolgeler alope-
sikti. Dokuz yasindaki kiz cocukta oksipitopariyetal bolgede
de saclar seyrek olarak izlendi. Tam olgularimizda saclar ka-
ba ve matti. Kil gévdesinde yer yer incelme ve kendi etrafin-
da dénme gozlendi. Literatirde Asya irkindan hastalarda kil
govdesinin kural olarak koyu renkli' oldugu bildirilmesine
ragmen, olgularimizin timuinde rengin sarimsi kahverengi
oldugu dikkati cekti.

Alopesiler sikatrisyel veya nonsikatrisyel olarak sinflandiril-
diginda, MUKH’un hangi grupta oldugu tartismalidir. Steva-
novic de dahil olmak Uzere cesitli arastirmacilar MUKH'u si-
katrisyel alopesiler grubunda degerlendirmektedirler’.
Hastalardan bazilarinda, 6zellikle erkeklerde sikatrisyel alo-
pesiye bagh sklerotik ve fibrotik bir sacli deri gérantima bil-
dirilmistirz. Fakat Wong ve arkadaslari yaptiklari bir calisma-
da MUKH’u nonsikatrisyel olarak degerlendirmislerdir. OI-
gularimizda alopesik alanlarda klinik olarak belirgin epider-
mal veya dermal degisiklikler izlenmemekle birlikte, histo-
patolojik incelemede folikuler hipoplazi, atrofi, bazi alanlar-
da perifoliktler hafif lenfosit infiltrasyonu, kollajende kaba-
lasma ve dlzensiz gérinim saptandi. Fibrozisin belirgin ol-
mamas! nedeniyle hastalarimizdaki alopesi nonsikatrisyel
olarak degerlendirildi.

Solomon ve arkadaslari MUKH’lu 8 olguda dogumdan iti-
baren ylzde yaygin milia gézlemislerdir®. Olgularimizdan
erkek cocukta sirtta ve goguste milia ve yanaklarda pitriya-
zis alba saptandi. Diger olgularda alopesik alanlarda foli-
kuler keratotik papuller izlendi. iki kiz cocukta da Dennie-
Morgan cizgisi mevcuttu. Yapilan sorgulama ve dermatolo-

celme ve kendi etrafinda kivrilma, Koyu renk- Normal sac teli

B- Olgu 1: Saclarin makroskopik gériinima: Acik renk, ince sac
teli ve kendi etrafinda kivrilmalar. C- Olgu 1: Histopatolojik g6-
raniima: Kil sayisinda belirgin azalma ve hipoplazi. D- Olgu 3:
Histopatolojik gérintuma: Foliktler tikac olusumu ve perifoli-
kuler lenfosit infiltrasyonuna ek olarak dermal kollajende hafif
kabalasma. E- Olgu 1 taramali elektron mikroskopik gérinimu
(anagen fazda ikiye katlanma). F- Olgu 1 taramali elektron
mikroskopik géranimu (sac gévdesinde boyuna oluklanma).

jik incelemede atopik dermatite ait diger kriterlere rastlan-
madi.

Marie Unna tipi konjenital hipotrikozda kas, kirpik ve vicut
killarinin dogustan olmadigi veya seyrek olarak bulunabile-
cegi bildiriimektedir*®. Olgularimizda da kaslarda, kirpikler-
deki azalmanin yanisira, kol ve bacaklardaki killarin da bél-
gesel olarak dokuldigu gozlendi. Literatlrde genellikle dis,
tirnak ve mukozalarin normal oldugu belirtiimektedir®. An-
cak, Hutchinson, Wells ve Roberts yayinladiklari olgularda
Ust kesici dislerin %50 oraninda ayrik oldugunu rapor etmis-
lerdir’. Olgularimizin ikisinde Ust 6n kesici disler ayrik, diger
2 olguda ise disler normal olarak degerlendirildi. Bu olgu se-
risinde dis tutulumu %50 olarak saptandi. Ayrica 15 yasinda-
ki saglikli cocukta da dislerde ayriklik gozlendi. (Sekil 2).
MUKH’da gdzde patoloji beklenmemekle birlikte Marren ve
arkadaslari Stargardt makulopatisinin gérildtga bir MUKH
olgusu yayinlamislardir®. Bu nedenle gz muayenesi yapilan
olgularimizin ikisinde makulada pigment epitel degisiklikle-
ri saptandi, ancak hastalardaki kooperasyon gucligi nede-
niyle anjiografi ile ileri degerlendirme yapilamadi.

Marie Unna tipi konjenital hipotrikozda, 1sik mikroskopik
ve TEM muayene bulgular tipiktir. Bazi saclar normal ol-
makla beraber bazilarinda kendi etrafinda dénme, degisik
acilarla kivrilmalar gérulebilmektedir. Ayrica trikoptilozis,
trikoklazis ve trikoreksis nodoza gibi anomaliler de bildiril-
mistir®. Olgularimizda saclarin 1sik mikroskopisinde; kil gov-
desinde yer yer incelme ve kendi etrafinda kivrilmalar ne-
deniyle duzensiz bir yapi izlendi. Marie Unna tipi konjeni-
tal hipotrikozda TEM'de kutikaler hiicrelerde kayip gozlen-
mektedir®. Ayrica kil gévdesinde boyuna oluklanma ve du-
zensiz araliklarla kivrilma gorulebilir'. Olgularimizin TEM
incelemesinde sac govdesinde dizlesme, boyuna oluklan-
ma, kutiktlde yipranma izlendi, fakat katiktler hticrelerde
kayip saptanmadi. Bunlarin disinda; bazi saclarda, sac dis
kok kilifinda ikiye ayrilma gézlendi. Solomon ve arkadasla-
rinin yaptiklari gecirimli elektron mikroskopik (GEM) ince-
lemelerde ise kutikuler hucrelerde kirilmalar ve interfibril-
ler matrikste artisa ilaveten kortikal fibrillerde gevsek yapi
dikkati cekmistir®.

Sach derinin histopatolojik bulgulari patognomonik degil-
dir. Epidermis normaldir; kil folikullerinin sayisinda azalma,
mevcut folikullerde degisik derecelerde atrofik ve hipopla-
zik degisiklikler olusmaktadir'’. Roberts ve arkadaslari 4
mm'lik biyopsi 6rneklerinde ortalama 9 folikul saptamislar-
dir. Saglikli bireylerde ise beklenen sayi 40 civarindadir'. Der-
miste orta derecede lenfositik infiltrasyon® ve artmis sayida
fibroblastlar gézlenir. Hafif derecede fibrozis olmasina rag-
men, belirgin bir skar olusmaz®. Stevanovic kismen hasarlan-
mis kil foliktllerinin cevresinde grantilomatéz reaksiyon bil-
dirmistir’. Olgularimizin histopatolojisinde epidermis nor-
maldi, 4mm’lik biyopsi 6rneginde sadece 4 adet folikul izlen-
di. Folikil cevresinde lenfosit infiltrasyonu ve dermal kolla-
jende hafif kabalasma saptandi. Buna karsilik, belirgin bir si-
katrizasyon ve granilomatdz reaksiyon yoktu; deri ekleri
normal olarak degerlendirildi.

Solomon ve arkadaslari MUKH tanisi koyduklari 8 olgu ile 6
normal bireyin sac tellerinin kimyasal analizinde sistin-siste-
inde hafif bir azalma ve metyoninde artis saptamislardir®.
Ancak bu 6zelliklerin tum olgularda bulunup bulunmadigi
veya diger sac anomalilerinin ayirici tanisinda bir kriter ola-
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rak kullanilip kullanilamayacagi ileride yapilacak amino asit
profilini arastiran calismalarla ortaya cikacaktir.

MUKH'un diger herediter hipotrikozlar ile ayirici tanisi yapil-
malidir. ‘Jeanselme ve Rime hipotrikozu’ otozomal domi-
nant gecisli olup, sac kaybi dogumdan sonra 8-9. ayda baslar
ve yaygindir. Vicut killari, kaslar, kirpikler tamamen doékul-
mustur. Tirnaklar frajil, disler normaldir. Isik mikroskopisin-
de saclarin kendi etrafinda kivrildigi gézlemlenmistir. Histo-
patolojik incelemede epidermal hiperplazi 6n plandadir ve
TEM'de tek torsiyon tipiktir'2. MUKH'da ise tek torsiyona ek
olarak kdutikuler yipranma bulgularinin 6n planda olmasi
ayirt ettiricidir®. Just ve arkadaslarinin yayinladiklari baska
bir herediter otozomal dominant gecisli hipotrikoz tablo-
sunda, MUKH'da benzer sekilde dogumda saclarin dokulmus
veya seyrelmis oldugu bildirilmistir, ancak mevcut kil gévde-
sinin normal olmasi ve biyopside vellUs tipi foliktllerin bu-
lunmasi tani koydurucudur®.

Olgularimizda MUKH tanisi; sac kaybinin dogar dogmaz belir-
gin olmasi ve puberteye dogru artis gostermesi, jeneralize
hipotrikozun varhgi, tirnaklar, disler ve diger deri eklerinin
normal olmasi, otozomal dominant gecis gostermesi, TEM'de
kil gévdesinde duzlesme, boyuna oluklanma, kutikalde
yipranma gibi tipik bulgularin izlenmesi ile kondu. Otozomal
dominant gecise ragmen 15 yasindaki kiz cocugunun saghkh
olmasi hastaligin tam olmayan penetransina veya degisken
ekspresyonuna isaret edebilir. iki yasindaki kiz cocugunda ise
klinik tablonun hentz tam olarak ortaya cikmamis olmasi
muhtemeldir. MUKH'lu bu aile, hastaligin nadir rastlanan bir
antite olmasi ve Ulkemizden bildirilen ilk olgular olmalar
dolayisiyla sunuldu.
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