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Ozet:

inkontinensia pigmenti (IP) nadir goriilen X’e bagh dominant gecis gésteren ciddi sistemik tutulumlarla
seyredebilen bir genodermatozdur. Ayirici tan1 hastahigin evresine gore degisir. Etkin bir tedavisi

bulunmamaktadir.

Yedi ayhk kiz c¢ocugu viicudunda koyu renkli lekeler ve yaralar nedeniyle poliklinig¢imize basvurdu.
Dermatolojik muayenede giévdede ve ekstremitelerde hiperpigmente makiiler, 6n kolda ve ellerde
falankslarin dorsalinde az sayida yer yer krutlu, ekskorye, vezikiilobiilloz lezyonlar mevcuttu. Etkilenen
alanlarda kahverengi siyah lekeler mevcuttu. Hastaya tipik bulgularindan dolay1 iP tams1 konuldu.

Hastamizda sistemik tutulum tespit edilmedi.

Anahtar kelimeler: Inkontinensia pigmenti

Inkontinensia pigmenti (iP) ilk olarak 1906’da
tanimlanmistir (1). IP gévde ve ekstremitelerde
lineer veya helezonik goriinlimli hiperpigmente
makiillerle karakterize, blaschko ¢izgilerini takip
eden lezyonlarin goriildiigii bir genodermatozdur
(2,3). Karakteristik deri bulgularinin yani sira
cesitli sistemik bulgularla da iliskili olabilen bir
hastaliktir (1-7). X’e bagli dominant gegisli
hastaliga Xq28 kromozumundaki ‘NEMO’ geni
defektinin yol ac¢tigi belirlenmistir (5,6,7). Deri
belirtileri dort evrede meydana gelir, ancak tiim
evreler gorilmeyebilir (1,2): Evre 1: Eritem,
vezikiill ve pistiiller (%91) Evre 2: Papiiller,

verriik6z lezyonlar ve hiperkeratoz (%84)
Evre 3: Hiperpigmentasyon (%95)  Evre 4:
Hipopigmentasyon (%10), atrofi ve skatris
gelisimi  (%31) (2). Hastaliga dental, okiiler,
aurikiiler, santral sinir  sistemi (SSS),
muskuloskletal ve kardiovaskiiler anomaliler
eslik edebilir (6). Takibinde multidisipliner

yaklasim gereklidir (8).
Olgu Sunumu

Yedi aylik kiz ¢cocugu viicudunda koyu renkli
lekeler ve yaralar nedeniyle poliklinigimize
basvurdu. Hastanin dogdugunda her iki ayak
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bilegine yakin bdlgede i¢i su dolu kabarciklar
oldugu ve sonra kendiliginden geriledigi,
geriledigi bolgede koyu mavi siyah renkli hafif
izler kaldig1 6grenildi. Iki aylikken de kollari,
elleri ve bacaklarinda i¢i su dolu kabarciklar
olusmaya basladigi ve bunlarin tekrar ederek
devam ettigi, kahverengi siyah lekeler birakarak
iyilestigi Ogrenildi. Dort aylikken baslayan
govdesindeki lekelerin ise kabuklanma ve
kabarciklar olmadan olustugu, giderek arttigi ve
yaygin lekeler olustugu belirtildi. Bunun disinda
0zgegmisinde ve soy ge¢misinde O6zellik yoktu.

Dermatolojik  muayenesinde, sagli deride
parietooksipital alanda hiperpigmentasyon
gosteren 4 cm capli lezyon mevcuttu. Skleralar,
dudaklar, agiz mukozasi normal olarak
degerlendirildi. Govdede ve ekstremitelerde
hiperpigmente makiiler plaklar (Resim 1), 6n
kolda ve ellerde falankslarin dorsalinde az sayida
krutlu, ekskorye, vezikiilobiilloz lezyonlar
mevcuttu. Bu bulgularla ve tipik klinigi nedeniyle
[P tamisiyla  klinigimize  yatirildi.  Fizik
muayenede baska bir oOzellik yoktu. Ciddi
sistemik tutulumu olabileceginden goz, pediyatrik
noroloji, pediyatrik  endokrinoloji,  genetik
konstiltasyonu  yapildi. Sistemik  tutulum
acisindan yapilan tiim tetkikleri normal olarak
degerlendirildi. On kol ve eldeki lezyonlara lokal
yara bakimi baslandi. onii¢ giin takip edilen
hastanin aktif lezyonlar1 geriledi. Alt1 ay sonra
pediyatri, pediyatrik noéroloji, g6z hastaliklar
ve dermatoloji kontrolii nerilerek taburcu edildi.

Tartisma
[P nadir goriilen ailesel X’e bagli dominant
gecisli multisistemik bir genodermatozdur
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Resir-n:-l: Olgunun klinik gériintimi

(1,2,6). Prevalans1 1/40 000°dir (6,9). Erkeklerde
genellikle fataldir, hastalarin %95’den fazlasi kiz
¢ocuklaridir (2). Olgumuz da 7 aylik bir kiz
¢ocuguydu.

[P embriyonik ektodermden tiireyen organ ve
dokular1 tutan multisistemik bir hastaliktir (2).
Deri tutulumuyla goéze carpar. Deri lezyonlari
genellikle evreler halinde goriilmektedir. ilk evre
vezikiilobiilloz evredir ve genellikle dogumda
mevcuttur  veya yasamin ilk  haftalarinda
gozlenmektedir (2,3). Hastamizda da dogumda
ayak bileklerinin proksimalinde vezikiilobiilloz
lezyonlarin mevcut oldugu belirtilmigti.
Vezikiilobiilloz evrede periferik kanda %50’ye
varan oranda eozinofili goriilebilir (5). Hastamiz
basvurdugunda vezikiilobiilloz lezyonlar
mevcuttu, eozinofili yoktu, bazofili tespit edildi.
Iki  ile altinct  haftalar aras1  baslica
ekstremitelerde, lezyonlar tekrarlayarak devam
etmektedir (3). Hastamizda seyir bu durumla
paraleldi.

Birinci evreyi birka¢ hafta veya ay sonra
hiperkeratozik papiillerle ve verriikkdz plaklar
seklinde verriikoz evre; yani ikinci evre takip
eder (2,5). Bir ve ikinci evre lezyonlar: ortalama
4. ve 7. aylarda geriler (5). Baz1 olgular eriskin
yaslara kadar sebat edebilir (2). Uciincii evre
siklikla 12. ve 26. haftalar arasinda ortaya ¢ikar
ve blaschko cizgilerini takip eden kahverengi
veya gri lekelerle karakterizedir (3). IP’nin 4.
evresi lineer veya retikiile hiperpigmente atrofik
lezyonlarla karakterizedir (3). Ancak her zaman
siray1 takip etmeyebilir, dogrudan 3. evre
seklinde de baslayabilir (5). Hastamizda 4. ayda
govdesinde Dbaslayan lezyonlar bu durumla
uyumluydu.

Inkontinensia Pigmenti

Olgularin en az %50-80 kadarinda deri dis1
tutulum vardir (2). Diger eslik eden hastaliklar;
dental tutulum (%40), santral sinir sisitemi
(%30), kas-iskelet, okiiler (%35), aurikiiler,
kardiovaskiiler, tirnak anomalileri (%40) olarak
goriilebilmektedir. Immunolojik bozukluklara da
rastlanabilmektedir (2,5,6,10). Hastamizin disleri
heniiz gelismemisti. Ekstremiteleri normal olarak
degerlendirildi. Konsiiltasyonlar ve tetkiklerde
sistemik tutulum tespit edilmedi.

Klinik bulgular ¢arpici niteliktedir, yine de deri
biopsisi  yapilmasi, aile anamnezi, birinci
dereceden  akrabalarin  incelenmesi  tanida
gerekebilir (2). Hastamiza genetik konsiiltasyon
yapildi, kapsamli aile anamnezi alindi. Anne-
baba arasinda akrabalik yoktu.

Detayli nérolojik muayene, g6z muayenesi
yaptlmalidir  (2,5). Hastamizin  pediyatrik
noérolojik muayenesinde ve beyin MRI tetkikinde
nérolojik  bir  bulguya rastlanmadi. Goz
muayenesi normaldi.

Ayiricl tani evreye gore degisir. Birinci evrede
biil ve pistiil gelisimine neden olan neonatal
herpes, stafilokokal enfeksiyonlar, epidermolizis
biilloza, epidermolitik hiperkeratoz, c¢ocukluk
cag1 biilloz dermatozu ve lineer IgA dermatozu
gibi tablolar dogumda mevcut olmadiklarindan
ayirict tant disinda kalirlar. Skabies olgulari,
bebeklerde eozinofilik biil gelisimi ve nodiillerle
karakterizedir. Ancak ilk iki ay i¢inde goriilmesi

nadirdir (2).

Spesifik tedavisi yoktur. Deri enfeksiyonlara
karst temiz tutulmali, lokal yara bakimi
yapilmalidir. Glukokortikoidlerle lokal
antienflamatuar tedavi uygulanabilir.
Konviilziyonlar, antikonviilzanlarla tedavi

edilebilir. Tirnak tiimorlerinde eksizyon veya
sistemik retinoidler yarar saglayabilir (2,5,9).
Hastamizin  aktif lezyonlarina yara bakimi
yapildi.  Lokal  glukokortikoid  uygulandi,
lezyonlar geriledi.

Infant mortalitesi SSS tutulumu ve bakteriyel
enfeksiyonlarla iliskilidir (9). Okiiler, SSS ve
multisistemik  tutulumundan dolayr takipte;
dermatolog, ndrolog, oftalmolog, dis hekimi ve
ortopedisti igeren multidisipliner bir yaklasim
zorunludur (8). Hastamizin ailesi bilgilendirildi.
Alt1 aylik peryotlarla dermatoloji, gz, pediyatri
ve pediyatrik noroloji kontrolii Onerildi. Bu
calismada sadece deri tutulumu ile seyreden,
sistemik  tutulumu tespit edilmeyen, ciddi
sistemik tutulumlu ileride de ortaya ¢ikma riskine
sahip, nadir goriilen bir hastalik olan IP vakasi
sunularak sistemik tutulum agisindan dikkatli
olunmas1 gerektigi vurgulanmak istendi.
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Erdem ve ark.

Incontinentia Pigmenti (Bloch Sulzberger
Syndrome): A Case Report

Abstract:

Incontinentia pigmenti (IP) is a rare X linked
dominant genodermatose that can be characterized
with  systemic involvements. The differential
diagnosis is related to the stage of the disease that
has not an effective treatment.

A seven-month female baby was admitted to our
outpatient clinic with dark marks and ulcers on the
body. There were hyperpigmented macules on the
trunk; and few excoriated, crusted, vesiculobullous
lesions on the dorsum of hands and lower arms.
Brown-black marks were remained in the affected
areas. IP was considere for diagnosis became of
typical lesions. No systemic involvement was detected.

Key words: Incontinentia pigmenti
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