Bidder Tip Bilimleri Dergisi
2009 * Yil: 1 « Sayr: 1 » 25-28

BIR INKONTINENSIYA PIGMENTI

(BLOCH-SULZBERGER SENDROMU) OLGUSU
An Incontinetia Pigmenti (Bloch—Sulzberger Syndrome) Case
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ABSTRACT

Inkontinensiya pigmenti X’e bagli dominant gecisli, ender rastlanan
kalitsal bir hastaliktir. Baglica deri, dis, g6z ve merkezi sinir sistemini
etkileyen hastaligin karakteristik deri lezyonlar1 dogumda vardir yada
hemen sonrasinda ortaya ¢ikar. Burada dogumdan 3 giin sonra ortaya
¢ikan tipik deri lezyonlarinin ardinda tanis ortaya konan 40 giinliik bir
yeni dogan olgu ele alindi. Kol ve bacaklarinda Blaschko hattinda line-
er yerlesimli tizerleri yer yer pigmente, serdz sizintili ve kurutlu vezikiil
ve biiller gozlenen hastanin ayn1 zamanda oftalmolojik tutuluma sahip
oldugu goriildii. Erken dénemde tan1 kondugunda tedavi segenekleri
daha fazla olan hastaligin klinik, histolojik ve sagaltim karakteristikleri
ele alinarak bildirimi kararlastirildi.

Anahtar kelimeler: Kiz, inkontinensiya pigmenti, tani, tedavi, yeni-
dogan.

GIRIS

Inkontinensiya pigmenti (IP) (Bloch-Sulzberger sendro-

mu) X’e bagli dominant kalitsal gecis gosteren nérokutansz
sendromlardan biridir. Gen yerlesimi Xq28 olan hastalikta
NEMO gen mutasyonu sonucu neurofibromatosis kappa-B
(NF-I B) yolag: icin kritik bir kompanent kodlanamaz (1-
3). Hastalik genelde dogumda yada yasamin ilk haftalarin-
da ortaya ¢ikar. Genelde dort farkli evrede klinik seyir gos-
teren deri belirtileriyle taninir ancak; kas-iskelet, goz, mer-
kezi sinir sistemi gibi birgok sistemi de tutabilir. Bu bildiri-
de goz ve merkezi sinir sistemini (MSS) tutan bir kiz bebe-
i olgusu sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Aralarinda akrabalik bagi bulunmayan bir evli ¢iftin 2. ¢o-
cuklari kiz olgunun dogumdan 3 giin sonra kol ve bacakla-

iletigim:

Incontinentia pigmenti (IP) is a rare, X-linked dominant mode inheri-
ted hereditary disorder. The characteristic skin lesions of disorder
which affecting mainly skin, toot, ophthalmic and central nervous
systems are present at birth or develop in then after delivery. Here we
present a 40 days old newborn case that’s diagnosed as IP with charac-
teristic skin lesions growing up three days after birth. She has vesicles
and boils with pigmented, oozing and crusting formation that located
linearly on the Blaschko’s line on limbs, and also has ophtalmic impa-
irment. The clinical, histological and therapeutical characteristics of
the disease that has more management options when it early diagnosed
are discussed and considered to be report.

Key words: Female, incontinentia pigmenti, diagnosis, therapy, new-
born.

rinda baslayip ¢ogalan su dolu kabarciklar: gelismis. Bu ne-
denle bir saglik tinitesine bagvuran hastadan alinan deri bi-
yopsisi ile IP tanis1 konularak kontrol takip ve tedavileri
amaciyla hastanemize yonlendirilmisti. Muayenesinde kol
ve bacaklarda lineer hatlar tizerine yerlesimli yer yer acila-
rak kurut gelisen koyu renkli papiil ve vezikiillere rastland:
(Resim 1, 2). Norolojik muayenesinde mikrosefali saptandu.
Aile hastadan yeni bir deri biyopsi yapilma istegini kabul et-
medi, onceki saglik biriminden de numune getiremedigi
i¢in histopatolojik inceleme yapilamadi. Oftalmolojik ince-
lemede ise sag goz normal bulunurken sol gézde 16kokori,
retrolental vaskiilarize kitle, pupiller membranda atrofi,
persistan hiperplastik perkiitan vitreus saptandi. Sag ve tir-
naklar normal olarak degerlendirildi. Deri lezyonlarinda se-
konder enfeksiyonu engellemek amaciyla i¢in betadine so-
lisyon ve sodyum fusidat merhem verilerek takip altina
alindi. Gozlem sirasinda lezyonlari komplikasyonsuz ikin-
ci evreye ilerledikleri goriildii (Resim 3).
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Resim 1— Sol kolda yerlesen vezikil pustiil ve kurutlanmalar.

TARTISMA

IP ilk kez Garrod tarafindan 1903 yilinda tarif edilmis, pa-
togenezi 1926 yilinda Sulzberger tarafindan agiklanmig ve

yerlesimi 1985 yilinda Happel tarafindan ortaya konulmus-
tur (2-5). Hastaligin ismi mikroskop altinda deride goriilen
morfolojik degisiklikleri yansitmaktadir (3). iki alt tipinden
IP-1 veya Ito’nun hipomelanozu Xp11.21 gen lokusunda
gelisen sporadik mutasyon sonucu, IP-2 ise dominant ge-
cisli Xq28 gen mutasyonlar1 ile olusmaktadir (3,6,7). IP
%95 oraninda kiz ¢ocuklarda ortaya ¢ikarken, mutasyona
ugramig X kromozomunu tastyan erkek cocuklar ise gogun-
lukla olirler.

Hastalikta ilk ortaya cikanlar genellikle deri bulgular:
olup olgularin %90’indan fazlasinda rastlanir ve dort do-
nemde incelenirler. Bunlar arasinda birinci dénemde eri-
tem, piistiil, Blaschko c¢izgileri boyunca vezikiil ve biiller;
ikinci donemde keratotik papiil veya plaklar, verriikoz lez-

Resim 2— Sol bacakta yerlesen eritem, vezikiil ve pustler.

Resim 3— Alt ekstremitelerde yerlesen ikinci doneme gegis
lezyonlari.

yonlar; ti¢tincti ddnemde Blaschko ¢izgileri boyunca hiper-
pigmente gizgiler; dordiincii donemde ise hipopigmentas-
yon, atrofi ve skar dokusu tipiktir (2,3,5,8). Olgumuzda ilk
goriilen lezyonlar birinci donem lezyonlarina uyarken takip
sirasinda 2 donem lezyonlarina degistigi gozlendi. Tirnak
displazileri %40-60 vakada bulunmaktadir (3,9) Saglar
%35-70 oraninda etkilenir seyrek ve ince tipte olup bazen
de parsiyel alopesi seklindedir (%35-70) (3,9). Olguda tir-
nak yada sa¢ deformitesine rastlanilmadi.

Deri bulgulart erigkin yas doneminde azalirlar ya da ta-
mamen kaybolurlar (3,10). Yaklasik %80’inde deri bulgula-
riin yant sira farkh siddette eslik eden diger semptomlar
goriliir. Bunlar arasinda digler, goz, kognitif etkilenme, né-
rolojik sistem, kas-iskelet sistemi etkilenmesi ve kardiyovas-
kiiler anomaliler yer almaktadir (2,3,5,11-13).

Goz tutulumu tipik olarak 5 yasindan once ¢ikar ve va-
kalarin %25-30’unda gorulir (3,9). Retinada daginik yay-
gin hipopigmentasyon oldukga patognomik bir bulgudur.
Bunun yam sira, katarakt, retrolental fibroplazi, lentikiiler
kanama, optik atrofi, sasilik, katarak, retinal vaskiiler pig-
ment anomalisi ve mikroftalmi gortlebilir. Ayrica bildiri-
lenlerden farkli olan g6z anomalileri riski ytkselmistir.
Hastalarda retinal ayrilma ve korliik gelisebilmektedir
(3,9,14). Olgumuzda da IP ile iliskilendirilen gz bulgular1
mevcuttu.

Norolojik problemler (motor mental gelisim geriligi,
mikrosefali, ensefalosel, spastisite ve epileptik nobetler)
hastalarin yaklagik %10-30’unda goriiliir (3,4,10-13). Men-
tal retardasyona, nobetlere ve EEG degisikliklerine yol agan
altta yatan patoloji néroblast migrasyon bozuklugu, ensefa-
lit, makrosefali ve mikrosefali olabilir (3). Bu hastalarda ay-
rica spastik paralizi, viicut asimetrisi, spina bifida ve kafata-
s1 deformasyonlar1 da goriilebilmektedir (3,9). Bunlar, deri
bulgularimin aksine kalic1 olmalar1 nedeniyle énemlidir (3).
Olgunun heniiz kii¢iik olmasi nedeniyle degerlendirilebilen
norolojik incelemelerinde sadece mikrosefaliye rastlandi ve



diger bulgularin gelisebilecegi diistincesiyle pediyatrik no-
roloji tarafindan takip altina alindu.

Dis bulgular1 hastalarin yaklasik %65-90unda goriiliir.
Enamel ve dis direnci genellikle korunmustur. Hastalarda
dis ¢ikartmada gecikme, dis sekil degisiklikleri, hipodonti,
mikrodonti, impaksiyon bozuklugu, mikrognati/prognati
gibi bulgular goriilebilmektedir (3,9). Hastamiz hentiiz den-
tinasyon ¢aginda bulunmadig igin dislere etkisi degerlendi-
rilememigtir.

Deri lezyonlarimin 6zellikle akut dénemde herpetik ve-
zikiiller, impetigo, kandidozis, diger otoimmiin hastaliklar
(dermatitis herpetiformis, biilloz pemfigoid) ve konjenital
epidermolizis biillozadan ayirt edilmelidir. Deri biyopsisi ile
dermiste makrofajllar igerisinde yerlesmis melanin pig-
menti ve epidermal eozinofili IP i¢in oldukea tipik bulgu-
lardir (3,9). Periferik kanda da, akut donemde %50’ye va-
ran oranlarda eozinofili bulunabilir (3).

Ozellikle enfeksiyoz hastaliklardan ayirici tanisimin ya-
pilabilmesi i¢in mikrobiyolojik, MSS anomalilerinin ortaya
konulmast i¢in de radyolojik ve elektroensefalografik calis-
malar gereklidir. Inkontinensiya pigmentide kesin tan1 gen
mutasyonunu ortaya konulmasi ile olur.

Vezikiiller donemde ikincil enfeksiyonlardan kaginil-
mas1 amactyla vezikiiller agilmamalidir ve eger varsa ikincil
enfeksiyonlar tedavi edilmelidir. Gereginde kortikosteroid-
ler ile yerel anti-inflamatuvar tedavi uygulanabilir. Noébet
geciren hastalarda antiepileptik tedavi gereklidir. Dis ile il-
gili bozukluklar ortodontist tarafindan degerlendirilmeli ve
gerekli cerrahi girisim uygulanmalidir.

Inkontinensiya pigmentide stabil olmayan gen yapist
nedeniyle miyelojenik 16semi, Wilms tiimorii ve retinoblas-
tom gibi malin tiimorler goriilebilir ve mortalite siklikla
malin timorlerin varhigina baghdir (3). Yeni dogan déne-
mindeki arteriyal enfeksiyonlar ve MSS fonksiyon bozuk-
luklar: da mortaliteyi artirmaktadir (9).

Bu olgu sunumu ile dogumda veya hemen sonraki do-
nemde ortaya ¢ikan eritem, vezikiil ve biilden olusan deri
lezyonlarinin IP hastaligini diisiindiirmesi ve hastaligin bir-
cok farkli sistemi etkilemesi nedeniyle, multidisipliner bir
yaklagimla arastirilarak tedavi ve takiplerinin yapilmasi ge-
rekliligi vurgulanmustir.
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