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OZET

Nevoid bazal hiicreli epitelyoma sendromu, otozomal
dominant olarak gegen, c¢ok sayida bazal hiicreli karsino-
ma, c¢ene Kistleri, palmoplanter c¢ukurcuklar, falks cerebri
kalslfikasyonu ve iskelet anomalileriyle karakterize bir
sendromdur. Ayrica sendromda; benign, malign beyin ve
Over tlimorleri, deri ve uzun kemik kistleri, g6zle ilgili ano-
maliler ve noérolojik defektlere de rastlanabilir.

Bu makalede Marfanoid yapida, ¢ok sayida basal celi
epltelioma, kosta ve vertebra anomalisi, sasilik ve EEG
bulgulari olan bir nevoid basal hiicreli epltelioma olgusu
takdim edildi, ilgili literatlir gbézden gecirildi.
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Nevoid bazal hicreli epitelyoma sendromu
(NBHES, bazal hicreli nevus sendromu, Gorlin sendro-
mu), otozomal dominant gegisli bir multisistem hasta-
ligidir. Sendrom, c¢ocukluk veya ergenlik ¢adinda ¢ok
sayida bazal hicreli karsinoma, palmar ve planter dis-
keratozik gukurcuklar, iskelet anomalileri, falks ve ten-
toryum kalsifikasyonlari, ¢cene kemigi kistleri ile karak-
terizedir (1-6).

Bu sendromla ilgili yayinlar 1894 yilina kadar
ulasmakla birlikte ilk defa Nomland (1933), deri timor-
lerinin nevoid orijinli oldugunu bildirmistir. Daha sonraki
yillarda Strait (1939) cene kistlerine, Binkley ve John-
son (1951) c¢ok sayidaki organ anomalilerine dikkat
cekmislerdir (1,7). Clendenning (1964), Culter (1979),
Hovvell (1984) ve Gorlin (1987) gibi arastirmacilar, bu
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SUMMARY

The nevoid basal cell epithelioma syndrome is auto-
somal dominant disorder characterized by multiple basal
cell epithelioma, jaw cysts, palmoplanter pits, calcification
of falks cerebri, and skeletal malformations. The syn-
drome also includes other anormalities such as benign
and malignant tumors of the brain and ovary, cysts of the
skin and long bones, ocular anomalies and neurologic
defects.

In this paper, we presented a case of nevoid basal
cell epithelioma syndrome characterized by Marfanoid
build, multiple basal cell epithelioma, rib and vertebra
abnormalities, strabismus, and EEG abnormality. The re-
cent literature was rewied.
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sendromda gorilen diger bulgulara dikkati ¢cekmiglerdir
(1,2).

Her iki cinste esit olarak goérulen sendrom, her
yasta gorulebilir ise de daha ¢ok adolesan ¢ag ile 3-4.
dekatta rastlanir (1,2,8,9).

Sendromun en sik rastlanan komponenti olan ba-
zal hicreli epltelyomalar, ¢ocukluk veya ergenlik ¢agin-
da yuzlerce, binlerce kiguk noduller seklinde baslar.
Yavas buylyen nodullerin sayilari gittikgce artar. Geg
neoplastik donemde basal hucreli epitelyomalarin bir
kismi Ulserlesir ve alttaki dokulara invaze olur (1,4,6.8).

Bu makalede; Marfanoid yapida, deri, g6z, iskelet
ve norolojik bulgulari olan, 29 yasinda bir nevoid bazal
hicreli epitelyoma olgusu takdim edildi.

OLGU

M.K. 29 yasinda, 6gdretmen, erkek hasta. Polikli-
nigimize sacl deri, yuz ve gévdesindeki agrisiz ve hafif
kasintili sislikler ve yaralar nedeniyle basvurdu. Hasta-
nin hikayesinde 5-6 yil énce sacl derisinde bir adet si-
vilce ¢ikmis, bu sivilce gittikge blylyerek yaraya do6-

T Klin Dermatoloji 1994. 4



KOKGAM vs Ark,
NEVOID BAZAL HUCRELI EPITELYUMA SENDROMU (OLGU RAPORU) 121

Fizik muayenede; olgu, 197 cm boyunda, 72 kg
agirliginda olup, diger sistemlerin muayenesinde patolo-
jik bir bulgu tesbit edilmedi.

Dermatolojik muayenede; sagli derinin muhtelif
bélgelerinde mercimek tanesinden findik blyukligine
kadar cesitli buyulkliklerde 9 adet hafif pembe renkte
papu! ve Uzeri telenjiektazik 2 adet nodii ite bir adet
Uzeri hemorajik krutlu 0.5 cm c¢apinda Ulsere papul tes-
bit edildi.

Alin, burun, g6z kapaklari ve yuzun degisik
bélgelerinde 1-3 mm c¢apinda ortasi ¢ékmus, ylzeyi
telenjiektazik 10 adet papul ve 1-2 mm capinda
hiperpigmente c¢ok sayida makadl tesbit edildi (Sekil
1). Boynun sol yaninda 1.5x1 cm c¢apinda Uzeri
sari-kahverengi kurutlu ulsere lezyon (Sekil 2). Her
iki kulak sayvani ve boyunda uzeri telenjiektazik 1-
3 mm caplarinda 18 adet papill, 2 adet yumusak
florom, toraks alt kisminda 2.5x2 cm c¢apinda Uuzeri
hemorajik krutlu Ullsere lezyon tesbit edildi (Sekil
3). Nodiler ve ulsere lezyonlardan alinan biopsiler,
basal hicreli epltelyoma olarak degerlendirildi (Sekil
4). El tirnaklarinda longitudinal c¢izgilenmelerde ar-
tis goérualdd. Alt ekstremitelerde bir patoloji sap-
tanmadi.

Sekil 1, Alri, gbz gevresi ve yanaklarda ¢ok sayida bazal hi-
creli epitheliomalar

nismus. Daha sonraki yillarda sagl deri, yuz, boyun
ve govdesinde yenilerinin ¢iktigini fark etmis. Boyundaki
yaray! jiletle kazimis fakat ayni yerde yenisi olusmus.
Bu sikayetleri igin doktora gitmemis.

Ozgegmisinde ozellik arzetmeyen hastanin, anne
ve babasi sag ve saglikli, aralarinda akraba evliligi yok.
Ailede benzer sikayeti olan kimse tarif etmiyor.

Laboratuvar tetkiklerinde; tam idrar, tam kan, gi-
semi, Ure, kreatinin, Urik asit, SGOT, SGPT, total bili-
rubin, alkalen fosfataz, trigliserid, kolesterol ve periferik
yaymada bir patoloji saptanmadi. Radyolojik tetkiklerde;
torakal kifoskolyoz, sol 3. kosta 6n ve arka bdélimde
ve sag 4. kostada arkadan basglayip 6ne dogru devam
eden catallanma, lumbal 5. vertebrada spina bifida tes-
bit edildi. Dura kalsifikasyonu, ¢ene ve akciger kisti, el
ve ayak kemikleriyle ilgili patolojik degisiklikleri tesbit
etmek amaciyla yapilan radyolojik tetkiklerde bir patolo-
ji tesbit edilmedi. EEG tetkikinde, sol paryetal bdlgede
ndronal hiper eksitabilite tesbit edildi.

Go6z konsiltasyonunda sol gbézde post travmatik
korneal lokom, disa sasilik, derin ambliyopi, her iki ’
fundusta myelinli sinir lifleri tesbit edildi. Sekil 2.

Boynun sol yaninda uzeri kurutlu Ulsere lezyon
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Sekil 3. Olgunun sirtindaki lizeri hemorajik kurutlu lilsere lez-
yon

TARTISMA

NBHE sendromu, c¢ok sayida basal hcreli epite-
lyoma ve degdisik sistemlere ait anomalilerle karak-
terize, kansere-predispoze bir sendromdur. Otozomal
dominant olarak gecgis gosteren sendromda, spontan
mutasyonlar énemli bir faktérdir (10). Bir ailede mutat
olmayan F-grup kromozom tarif edilmistir. iki hastada
kromozom kirilmalarinda artis tesblt edilmistir (11).

Sendromun majér bulgularindan olan ¢ok sayidaki
basal hucreli epithellomalarin sayisi birka¢ adetten bin-
lerceye kadar olabilir Yapilan bir ¢galismada lezyonlarin
olusmasinda giunese maruz kalmanin énemli bir rol oy-
namadi§i fakat mevcut lezyonlarin Ilerlemesine neden
oldugu bildirilmistir (12). Lezyonlar vicudun herhangi
bir bélgesinde olusabilir. Ozellikle yiizde, boyunda ve
goévdenin Ust kisimlarinda lokalize olurlar. Yizde; g6z
kapaklari, burun, yanaklar ve alin timérlerin en sik go-
raldigu vyerlerdir (1,5,9,10). Baslangigta tumorler deri
renginde, kirmizi, kahverengi paplller ve noduller halin-
dedir. Derinin tumédral lezyonlari bazal hucreli epitelio-
manin tim tipleri seklinde gérulebilir (4,6). Pigmentli
lezyonlar, nevis ve seboreik verrilerle kolayca ka-
rigabilir. Histopatolojik olarak ayirt etmek gerekir (1).
Olgunun sagl deri, yuz, boyun ve gévdesinde deri ren-
ginde orta kismi ¢ékmis molloskum kontagiozum ve
seboreik verriilere benzeyen c¢ok sayida papiil ile bir-
ka¢ adet nodul vardi. BCC'nin beyin ve diger hayati or-
ganlara invazyonu 6lime neden olabilir. Bu lezyonlarin
nadiren metastaz yaptigi bildirilmistir (2,4,8).

Tirnaklarda longitudinal ¢izgilerdeki artig, yashlkta,
Darier hastaligi, periferik dolagsim bozuklugu, romatoid
artrit, liken planus gibi bir gok hastalikta gorilebilir. Li-
teratirde NBCC sendromlu olgularda tirnaklarda longi-
tudinal cizgilerde artis olduguna dair bir bilgiye ras-
tlayamadik.

Sendromun ana deri bulgularindan biri de, palmo-
planter 2-3 mm c¢apindaki diskeratozik g¢ukurcuklardir.
Bu lezyonlarin zemini ¢evre deriye gére daha kirmizi-
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Sekil 4. Dermada gevrede palizat dizilim olusturan, degisik
sekil ve boyutlarda bazal hiicre karekterindeki tiimoral hiicre
kitleleri (H.E. 10x100).

dir. Olgularin 2/3'de géruldugu ve bunlardan malign de-
ri lezyonlarinin gelisebilecegi bildirilmistir (1,2,4,9).

NBCC sendromlu olgularda; epitelial kistlere, li-
pom ve fibromlara, normal populasyona gére daha
ylksek oranda rastlanir, fakat bunlar sendromun spesi-
fik bulgularindan degildir.

iskelet anomalilerinin olgularin %70-75'inde gériil-
dugu bildirilmigtir. Olgularin bazisinda uzun boy ve uza-
mis ekstremitelerle karakterlze Marfanoid yapi belirgin-
dir (2,13). Bizim olgumuz da marfanoid bir yapiya sa-
hipti. Genis alin, frontal kemikte ¢ikinti, burun kdékinin
yassilagsmasi, supraorbital ¢ikintilarda gelisme ile bera-
ber olan okuler hipertelorizm dikkati ¢ekebilir. Kostalar-
da sinostozis, kosta bifida, disa dogru kavislesme, par-
siyel agenezis goruldugu rapor edilmistir (1,2,4). Olgu-
nun sol 3.kosta 6n ve arka béliminde ve sag 4. kos-
tada arkadan baslayip 6ne dogru devam eden catallan-
ma tesbit edildi. Ayrica bazi olgularda dérdinci meta-
karpta kisalik, sipina bifida occulta, kifoz ve skolyoz
goéruldagu bildirilmistir (2,3.4). Bizim olgumuzda torakal
kifoskolyoz ve lumbal 5. vertebrada spina bifida tesbit
edildi.

Odontojenik kistler olgularin %75'ten fazlasinda
gérulir ve mandibulada kistlere maksilladan U¢ kez da-
ha sik rastlanir. Bu Kkistik lezyonlar mandibulada agri,
dis yerlesiminde duzensizlik hatta patolojik kiriklara ne-
den olabilir. Falx cerebri kalsifikasyonunun olgularin
%85'Inde gbrilebilecegi bildirilmigtir (1-4,8). Odontojenik
kist, falx ve tentoryumu tutan dural kalsifikasyonu tes-
bit amaciyla yapilan radyolojik tetkiklerde herhangi bir
patoloji tesbit edilemedi.

Norolojik bulgular arasinda mental retardasyon ve
serebellar timoérler, konjenital hidrosefali, korpus kallo-
sum parsiyel agenezi, EEG degisiklikleri ve nérolojik
defektler bildirilmistir (1,2,4,8).

Go6z bulgulari arasinda hipertelorizm, sasilik, kon-
jenital katarakt, iris, koroid ve optik sinir kolobomu, glo-
kom, distofiya kantorum bildirilmistir (1,2,4,8). Olgunun
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g6z konsultasyonunda sol gbzde posttravmatik korneal
I6kom, disa sasilik, derin ambliyopi ve her iki fundusta
miyelinli sinir lifleri tesbit edildi.

Uro-genital sisteme ait patolojik bulgular arasinda
bobrek kistleri ve fibromlari, renal malformasyonlar,
adrenal kortikal adenoma, kadinlarda 6ver veya uterus
fibromlari, erkeklerde hlpogonadizm, kriptorsidizm, in-
guinal herni ve semlnoma rapor edilmistir (3,8,14).

Fizyopatolojisi ¢ok acik olmamakla birlikte bu ol-
gularda DNA hasarinin tamir kapasitesinde azalma
veya kromozomal duzensizlikte artis bildirilmistir
(5,10,11).

Tani icin bes ana bulgudan ikisinin mevcudiyeti
yeterlidir. Bu bulgulardan bir tanesinin varliginda aile hi-
kayesi yararlidir (1).

Ayirici tani, Bazex sendromu, Rombo sendromu,
Rasmussen sendromu, siringoma, melanositik nevdusler,
kseroderma pigmentozum, arsenik keratozlari ve eplte-
liomalar ile yapilmahdir (1,4,13).

Prognoz, deri timdrlerinin lokalizasyonu, invazyon
durumu ve diger anomalilerin mevcudiyetine gdére
degisir (1,6).

Tedavide; 6zellikle ylizde yerlesen timorlerin erken
dénemde cikariimasi 6nerilmektedir. Deri lezyonlarinin te-
davisinde ayricainsizyon, kiretaj, dlyatermi, kriyocerrahl,
Mohs'un kemocerrahisi tavsiye edilmektedir. ionize rad-
yasyon erken ve c¢ok sayidaki lezyonlarin tedavisinde
tavsiye edilmemektedir. Ylzeyel lezyonlarin tedavisinde
topikal 5-florouracil denenebilecegi bildirilmistir (7,15).
Son zamanlarda bazi arastiricilar oral etratinat tedavisi-
nin yeni lezyonlarin gelismesini 6nledigi ve mevcut lez-
yonlarin ilerlemesini durdurdugunu bildirmislerdir (16-17).
Tedavi planlanirken hastanin yasi, tumoérlerin yerlesimi
ve blyUkligu gibi hususlar dikkate alinmalidir. Amag en
iyi kozmetik neticeyi elde etmektir.

Biz olgumuzun Uulsere ve nodller lezyonlarini ek-
size ettik. Kalan lezyonlarin da eksize edilmesi planlan-
di.
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