
G‹R‹fi

‹nkontinensiya pigmenti (‹P) (Bloch-Sulzberger sendro-

mu) X’e ba¤l› dominant kal›tsal geçifl gösteren nörokutanöz

sendromlardan biridir. Gen yerleflimi Xq28 olan hastal›kta

NEMO gen mutasyonu sonucu neurofibromatosis kappa-B

(NF-Í B) yola¤› için kritik bir kompanent kodlanamaz (1-

3). Hastal›k genelde do¤umda yada yaflam›n ilk haftalar›n-

da ortaya ç›kar. Genelde dört farkl› evrede klinik seyir gös-

teren deri belirtileriyle tan›n›r ancak; kas-iskelet, göz, mer-

kezi sinir sistemi gibi birçok sistemi de tutabilir. Bu bildiri-

de göz ve merkezi sinir sistemini (MSS) tutan bir k›z bebe-

¤i olgusu sunulmaktad›r.

OLGU SUNUMU

Aralar›nda akrabal›k ba¤› bulunmayan bir evli çiftin 2. ço-

cuklar› k›z olgunun do¤umdan 3 gün sonra kol ve bacakla-

r›nda bafllay›p ço¤alan su dolu kabarc›klar› geliflmifl. Bu ne-
denle bir sa¤l›k ünitesine baflvuran hastadan al›nan deri bi-
yopsisi ile ‹P tan›s› konularak kontrol takip ve tedavileri
amac›yla hastanemize yönlendirilmiflti. Muayenesinde kol
ve bacaklarda lineer hatlar üzerine yerleflimli yer yer aç›la-
rak kurut geliflen koyu renkli papül ve veziküllere rastland›
(Resim 1, 2). Nörolojik muayenesinde mikrosefali saptand›.
Aile hastadan yeni bir deri biyopsi yap›lma iste¤ini kabul et-
medi, önceki sa¤l›k biriminden de numune getiremedi¤i
için histopatolojik inceleme yap›lamad›. Oftalmolojik ince-
lemede ise sa¤ göz normal bulunurken sol gözde lökokori,
retrolental vaskülarize kitle, pupiller membranda atrofi,
persistan hiperplastik perkütan vitreus saptand›. Saç ve t›r-
naklar normal olarak de¤erlendirildi. Deri lezyonlar›nda se-
konder enfeksiyonu engellemek amac›yla için betadine so-
lüsyon ve sodyum fusidat merhem verilerek takip alt›na
al›nd›. Gözlem s›ras›nda lezyonlar›n komplikasyonsuz ikin-
ci evreye ilerledikleri görüldü (Resim 3).

ÖZET
‹nkontinensiya pigmenti X’e ba¤l› dominant geçiflli, ender rastlanan
kal›tsal bir hastal›kt›r. Bafll›ca deri, difl, göz ve merkezi sinir sistemini
etkileyen hastal›¤›n karakteristik deri lezyonlar› do¤umda vard›r yada
hemen sonras›nda ortaya ç›kar. Burada do¤umdan 3 gün sonra ortaya
ç›kan tipik deri lezyonlar›n›n ard›nda tan›s› ortaya konan 40 günlük bir
yeni do¤an olgu ele al›nd›. Kol ve bacaklar›nda Blaschko hatt›nda line-
er yerleflimli üzerleri yer yer pigmente, seröz s›z›nt›l› ve kurutlu vezikül
ve büller gözlenen hastan›n ayn› zamanda oftalmolojik tutuluma sahip
oldu¤u görüldü. Erken dönemde tan› kondu¤unda tedavi seçenekleri
daha fazla olan hastal›¤›n klinik, histolojik ve sa¤alt›m karakteristikleri
ele al›narak bildirimi kararlaflt›r›ld›. 

Anahtar kelimeler: K›z, inkontinensiya pigmenti, tan›, tedavi, yeni-
do¤an.
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B‹R ‹NKONT‹NENS‹YA P‹GMENT‹
(BLOCH–SULZBERGER SENDROMU) OLGUSU
An Incontinetia Pigmenti (Bloch–Sulzberger Syndrome) Case

OLGU SUNUMU

ABSTRACT
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.

CASE REPORT



TARTIfiMA

‹P ilk kez Garrod taraf›ndan 1903 y›l›nda tarif edilmifl, pa-
togenezi 1926 y›l›nda Sulzberger taraf›ndan aç›klanm›fl ve
yerleflimi 1985 y›l›nda Happel taraf›ndan ortaya konulmufl-
tur (2-5). Hastal›¤›n ismi mikroskop alt›nda deride görülen
morfolojik de¤ifliklikleri yans›tmaktad›r (3). ‹ki alt tipinden
‹P-1 veya Ito’nun hipomelanozu Xp11.21 gen lokusunda
geliflen sporadik mutasyon sonucu, ‹P-2 ise dominant ge-
çiflli Xq28 gen mutasyonlar› ile oluflmaktad›r (3,6,7). ‹P
%95 oran›nda k›z çocuklarda ortaya ç›karken, mutasyona
u¤ram›fl X kromozomunu tafl›yan erkek çocuklar ise ço¤un-
lukla ölürler. 

Hastal›kta ilk ortaya ç›kanlar genellikle deri bulgular›
olup olgular›n %90’›ndan fazlas›nda rastlan›r ve dört dö-
nemde incelenirler. Bunlar aras›nda birinci dönemde eri-
tem, püstül, Blaschko çizgileri boyunca vezikül ve büller;
ikinci dönemde keratotik papül veya plaklar, verrüköz lez-

yonlar; üçüncü dönemde Blaschko çizgileri boyunca hiper-
pigmente çizgiler; dördüncü dönemde ise hipopigmentas-
yon, atrofi ve skar dokusu tipiktir (2,3,5,8). Olgumuzda ilk
görülen lezyonlar birinci dönem lezyonlar›na uyarken takip
s›ras›nda 2 dönem lezyonlar›na de¤iflti¤i gözlendi. T›rnak
displazileri %40-60 vakada bulunmaktad›r (3,9) Saçlar
%35-70 oran›nda etkilenir seyrek ve ince tipte olup bazen
de parsiyel alopesi fleklindedir (%35-70) (3,9). Olguda t›r-
nak yada saç deformitesine rastlan›lmad›.

Deri bulgular› eriflkin yafl döneminde azal›rlar ya da ta-
mamen kaybolurlar (3,10). Yaklafl›k %80’inde deri bulgula-
r›n›n yan› s›ra farkl› fliddette efllik eden di¤er semptomlar
görülür. Bunlar aras›nda difller, göz, kognitif etkilenme, nö-
rolojik sistem, kas-iskelet sistemi etkilenmesi ve kardiyovas-
küler anomaliler yer almaktad›r (2,3,5,11-13).

Göz tutulumu tipik olarak 5 yafl›ndan önce ç›kar ve va-
kalar›n %25-30’unda görülür (3,9). Retinada da¤›n›k yay-
g›n hipopigmentasyon oldukça patognomik bir bulgudur.
Bunun yan› s›ra, katarakt, retrolental fibroplazi, lentiküler
kanama, optik atrofi, flafl›l›k, katarak, retinal vasküler pig-
ment anomalisi ve mikroftalmi görülebilir. Ayr›ca bildiri-
lenlerden farkl› olan göz anomalileri riski yükselmifltir.
Hastalarda retinal ayr›lma ve körlük geliflebilmektedir
(3,9,14). Olgumuzda da ‹P ile iliflkilendirilen göz bulgular›
mevcuttu.

Nörolojik problemler (motor mental geliflim gerili¤i,
mikrosefali, ensefalosel, spastisite ve epileptik nöbetler)
hastalar›n yaklafl›k %10-30’unda görülür (3,4,10-13). Men-
tal retardasyona, nöbetlere ve EEG de¤iflikliklerine yol açan
altta yatan patoloji nöroblast migrasyon bozuklu¤u, ensefa-
lit, makrosefali ve mikrosefali olabilir (3). Bu hastalarda ay-
r›ca spastik paralizi, vücut asimetrisi, spina bifida ve kafata-
s› deformasyonlar› da görülebilmektedir (3,9). Bunlar, deri
bulgular›n›n aksine kal›c› olmalar› nedeniyle önemlidir (3).
Olgunun henüz küçük olmas› nedeniyle de¤erlendirilebilen
nörolojik incelemelerinde sadece mikrosefaliye rastland› ve

26 Bidder T›p Bilimleri Dergisi

Resim 1— Sol kolda yerleflen vezikül püstül ve kurutlanmalar. Resim 3— Alt ekstremitelerde yerleflen ikinci döneme geçifl
lezyonlar›.

Resim 2— Sol bacakta yerleflen eritem, vezikül ve püstüler.



di¤er bulgular›n geliflebilece¤i düflüncesiyle pediyatrik nö-
roloji taraf›ndan takip alt›na al›nd›.

Difl bulgular› hastalar›n yaklafl›k %65-90’unda görülür.
Enamel ve difl direnci genellikle korunmufltur. Hastalarda
difl ç›kartmada gecikme, difl flekil de¤ifliklikleri, hipodonti,
mikrodonti, impaksiyon bozuklu¤u, mikrognati/prognati
gibi bulgular görülebilmektedir (3,9). Hastam›z henüz den-
tinasyon ça¤›nda bulunmad›¤› için difllere etkisi de¤erlendi-
rilememifltir.

Deri lezyonlar›n›n özellikle akut dönemde herpetik ve-
ziküller, impetigo, kandidozis, di¤er otoimmün hastal›klar
(dermatitis herpetiformis, büllöz pemfigoid) ve konjenital
epidermolizis büllozadan ay›rt edilmelidir. Deri biyopsisi ile
dermiste makrofaj1lar içerisinde yerleflmifl melanin pig-
menti ve epidermal eozinofili ‹P için oldukça tipik bulgu-
lard›r (3,9). Periferik kanda da, akut dönemde %50’ye va-
ran oranlarda eozinofili bulunabilir (3).

Özellikle enfeksiyöz hastal›klardan ay›r›c› tan›s›n›n ya-
p›labilmesi için mikrobiyolojik, MSS anomalilerinin ortaya
konulmas› için de radyolojik ve elektroensefalografik çal›fl-
malar gereklidir. ‹nkontinensiya pigmentide kesin tan› gen
mutasyonunu ortaya konulmas› ile olur. 

Veziküller dönemde ikincil enfeksiyonlardan kaç›n›l-
mas› amac›yla veziküller aç›lmamal›d›r ve e¤er varsa ikincil
enfeksiyonlar tedavi edilmelidir. Gere¤inde kortikosteroid-
ler ile yerel anti-inflamatuvar tedavi uygulanabilir. Nöbet
geçiren hastalarda antiepileptik tedavi gereklidir. Difl ile il-
gili bozukluklar ortodontist taraf›ndan de¤erlendirilmeli ve
gerekli cerrahi giriflim uygulanmal›d›r.

‹nkontinensiya pigmentide stabil olmayan gen yap›s›
nedeniyle miyelojenik lösemi, Wilms tümörü ve retinoblas-
tom gibi malin tümörler görülebilir ve mortalite s›kl›kla
malin tümörlerin varl›¤›na ba¤l›d›r (3). Yeni do¤an döne-
mindeki arteriyal enfeksiyonlar ve MSS fonksiyon bozuk-
luklar› da mortaliteyi art›rmaktad›r (9).

Bu olgu sunumu ile do¤umda veya hemen sonraki dö-
nemde ortaya ç›kan eritem, vezikül ve bülden oluflan deri
lezyonlar›n›n ‹P hastal›¤›n› düflündürmesi ve hastal›¤›n bir-
çok farkl› sistemi etkilemesi nedeniyle, multidisipliner bir
yaklafl›mla araflt›r›larak tedavi ve takiplerinin yap›lmas› ge-
reklili¤i vurgulanm›flt›r.
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