Bir Pseudoksantoma FElastikimi Olgusu
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OZET

Pseudoksantoma elastiktim (PXE); deri, géz ve
kardiovaskiiler sistemi tutan, elastik dokunun dejene-
ratif bir hastaligidir. Boyun, aksilla, antekubital, pe-
rinmblikal, inguinal, genital ve popliteal bolgelere
verlesen, sarimsi, kaldirim  tasi gériiniimiindeki popii-
ler lezyonlar, hastaligin en onemli deri belirtisidir. Ka-
rakteristik goz bulgular:, angioid streakler ve retinal
hemorajilerdir. Arteriyel dejeneratif degisiklikler, hi-
pertansiyon, hemoraji ve iskemik semptomlarla so-
nuglamr, tipik deri belirtileri, yiiksek kavisli damak ve
sert damakta sarimst renkli popiiler plaklar: olan bir
pseudoksantoma elastiktim olgusu nadir goriilmesi
nedeniyle takdim ediyoruz.
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1896 yilinda Darier, ilk defa PXE'un deri lez-
yonlarindaki histopatolojik degisikligin elastoreksis
oldugunu ve elastik liflerin tutulmasindan dolay1 has-
taliga pseudoksantoma elastikum adini verdi. 1929
yilinda Gronblad ve Slrandberg g6z ve deri lezyon-
lar1 arasindaki iliski oldugunu bildirdiler, géz ve
birlikte
Gronbland-Strandbcrg sendromu olarak isimlendi-

deri lezyonlarinin bulundugu  vakalar
rildi, deri, g6z ve sistemik belirtileri olan ilk olgu

1956 da Szymansky-Caro tarafindan bildirildi (1).
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SUMMARY

Pseudoxanthoma elaslicum (PXE) is a degenera-
tive disorder of elastic tissue involving the skin, eyes,
and cardiovascular system. The most prominent cute-
nous finding of the disease is yellowish, cobblestone,
papular lesions involving the nuchal, axillary, antecu-
bilal, periummblieal, inguinal, genital and popliteal
areas. The characteristic eye findigs arc the angioid
streaks and retinal hemorrhages. Arterial degenerative
changes result in hemorrhage, hvpertention, and is-
chemic symptoms. We presented a case of PXE with
charecteristic skin lesions, high arched plate and yel-
lowish papular plaques on the palate.
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Elastik dokunun jeneralize, kalitsal ve ilerleyici
bir hastalig1 olan P X E, hem otozomal dominant ve
hem dc otozomal resesif ge¢isli nadir goriilen bir
hastaliktir. Her iki cinsi de tutan hastalik, kadinlarda
erkeklerden daha fazla gorildigi bildirilmistir.
Hastaligin insidansinm 1/160.000 oldugu tahmin edil-
mektedir (1-4).

OLGU

G.C, 9 yasinda, kiz ¢ocugu, Malatyali, ilkokul
6grencisi. Boynunun etrafinda ve koltugunun altin-
daki karigtklik ve kabartilar nedeniyle poliklinigi-
mize basvurdu. Sikayetlerinin bir yil dnce boyun
bolgesinde basladigini, daha sonra koltuk all1 ve go-
bek cevresinde de olustugunu sdyledi.
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Soy ge¢misinde anne ve babasi birinei derece-
den akraba olup, iki erkek, bir kiz kardesi sag ve
saglikli. Bir halasinda kendisininkine benzer hastalik
oldugunubildirmekte.

Deri ve eklerinin muayenesinde; boyunda sagh
deri sinirindan itibaren tiim boynu cevreleyen ksan-
toma benzeyen papiiler lezyonlar goriildi. Her iki
koltuk altlarinda benzer lezyonlar vardi. Bu bolge-
lerdeki deri kalinlagmis ve hafifce sarkmis oldugu ve
lezyonlarin deriye kaldirim tasi goriinimii verdigi
gbozlendi (Sekil 1,2). Her iki antekubital fossa, gdbek
cevresi ve inguinal bolgede ¢ok sayida deri renginde
papiil ve bu sahalarda derinin hafif burusuk oldugu
saptandi (Sekil 3). Agizda yiiksek kavisli damak, sert
damakta sarimsi renkli papiillerin olusturdugu pla-
klar tespit edildi. Genital bolge mukozasinda bir pa-
toloji yoktu.

Sistcmik muayenede patolojik bir bulgu tespit
edilmedi. G6z hastaliklar1 ve pediatri klinikleriylc
yapilan konsiiltasyonlarda herhangi bir patoloji sap-
tanmadi.

Sekil 1. I lastanin boynundaki lezyonlarin goriinimi
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Laboratuvar tetkiklerinde; Hb, eritrosit sedi-
mantasyon hizi, A.K.S, karaciger fonksiyon testleri,
total lipit, kolesterol, trigliserid, kalsiyum ve fosfor
normal sinirlardaydi. Gaitada gizil kan (-), idrar tet-
kiki normal bulundu. Eko-kardiografide ve ekstre-
mitelcrin yumusak doku grafilerinde bir patoloji tes-
bit edilmedi. Yapilan histopatolojik tetkik: Deriye
ait kesitlerde incelmis epidermis altinda papiller
dermigin ist kismi normal olarak izlenmekte, onun
altinda kollajen liflerin dejenere oldugu ve buranin
hafif bazofilik boyandigi goriilmektedir. Yapilan
Elastika Van Gicson boyasinda; elastik liflerin ko-
pup parcalanip, kaba topluluklar yaptigi goriil-
mektedir. Sayilari artan kollajen lifler diizensiz kii-
meler yapmaktadir.

TARTISMA

PXE'da, esas defekt elastik fibrillcrde olmakla
birlikte, orta ve alt dermiste kalsifikasyon ve kollajen
fibrillerde de bozukluk vardir. Elastik arterlerinde,
koroner arterlerde ve biiyiik periferik arterlerde de
goriilebilir (2,5-8).

Hastanin koltuk altindaki deride sarkma ve derinin
kaldirim tas1 goériinimi

Sekil 2.
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Sekil 3. Gobek gevresinde kaldirim tagt gériiniimiinde papiilcr
lezyonlar
Kesin biyokimyasal defekt bilinmemektedir.

Siddetli PXEMu bir olguda lezyonlarda hyaluronik
asid ve dermatan sulfat'in arttig1 saptanmistir (9).

1973 yilinda Pope tarafindan yapilan bir ¢a-
lismada, ikisi otozomal dominant, ikisi otozomal re-
sesif olmak tizere hastaligin dort klinik-genetik va-
riant1 oldugu gosterilmistir (1,2,10,11).

a) Dominant tip I: Fleksural bolgelerde porta-
kal kabugu seklinde deri degisiklikleri, koroner arter
tutlumu, hipertansiyon, inlermittant claudication,
siddetli dejeneratif retinopati ve erken korlik ile
karakteri/cdir.

b) Dominant tip II: Olgularin %24'tinde tip
I'dcki deri lezyonlar1 gozlenirken, %74'indde ka-
narya sarist renginde makiiler dokiintiiler goriilebi-
lecegi gibi, goriilmeye de bilir. Deride hiperelastite,
hafif retinal degisiklikler, mavi sklcra, miyopi, yiik-
sek kavisli damak ve eklem gevsekligi vardir.

c) Resesif tip I: Olgularin %77'sindc tip I'dcki
deri lezyonlar1 gozlenir. Vaskiiler ve retinal dejene-
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rasyonlar daha azdir. Hematcmez, Ozellikle kadin
olgularda daha sik goriiliir.

d) Resesiftip II: Bu nadir goriilen bir variya-
syondur. Sistcmik komplikasyon olmaksizin infilt-
rasyon ve jeneralizc deri gevsekligi ile karakte-
rizedir.

Klinik olarak tam bir sendromda deri, goz ve
vaskiiler bozukluklar vardir. Bunlar tek tek de gorii-
lebilmekle birlikle, ¢ikis zamanlari farkli olabile-
ceginden hastalar yakindan izlenmelidir. PXE'da
deri lezyonlar1 asemptomatik olup, boyun ¢evresi,
klavikula alli, kolluk altlari, inguinal bélge, kalgalar,
antccubilal ve poplitleal fossada yerlesmis 1-3 mm
capinda sarims1 renkli popiillerdir. Lezyonlar belir-
ginlestikge bu bolgelerdeki deri gevser, portakal ka-
bugu veya kaldirim las1 gériiniimi alir. Deri lezyon-
lar1, ¢ocukluk caginda goriilebilirse de, genellikle 20-
30 yaslar1 arasinda dikkati ¢eker (2,7). Olgumuzda
da deri lezyonlarinin oldukc¢a erken baglamis ol-
dugunugdriiyoruz.

Deri lezyonlarina benzer degisiklikler dudak,
yumusak damak, mide, rektum, uretra ve vajen mu-
kozasinda da goriilebilir (5,7,11). Olguda sert da-
makta sarims1 renkte papiillerin teskil ettigi plaklar
mevcuttu. Ayrica yliksek kavisli damak saptandi.
Ender olarak, deri lezyonlarinda kronik graniiloma-
16z degisiklikler ve bazer de kalsifikasyonlar ge-
lisebilir (2,8).

Bu sendromda gz dibi belirtileri oldukg¢a ka-
raklcrisliktir. Olgularin %70'inde fundusta venler-
den 4-5 defa daha genis, gri-kahverenginde damarsi
cizgiler gorilir (angioid strcaks). Bunlar Bruch
mcmbraninin elastik dokusundaki zayiflama ve par-
calanmalar sonucunda olusurlar. Genellikle 20
yasindan sonra goriliir. Angioid slrcakler, gérme
bozukluguna yol agmazlar (4,12). Ancak retinal he-
morajilcr, damar hasart sonucu olusan sikatrisler ve
korioretinitis korlige neden olabilir (1). Angioid
streakler kemigin Pagel hastaliginda, orak hiicreli
anemide, kursun zehirlenmesinde, idiopatik trom-
bostopenik purpurada ve Ehlcrs-Danlos hastaligin-
da da goriilebilir (1,2,12).

Olgunun g6z hastaliklar1 klinigince yapilan kon-
siiltasyonda herhangibir patoloji tespit edilmedi.
Yilda bir kez goz hastaliklart poliklinigine kontrole
gelmesi tavsiye edildi.

Arteriycl tutulmaya bagli belirtiler genellikle
erigskin yasta ortaya ¢ikar. Fakat ¢ocukluk ¢aginda
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da angina, gastrointestinal hemorajiler, bacaklarda
yiriime esnasinda gelen intermittan agrilar goriil-
diigi bildirilmistir. Geng erigkinlerde en sik goriilen
semptom gatrointeslinal kanamalardir. Subarak-
noid bdlgeye, bobrek, uterus vc mesane i¢ine de
kanamalar goriilebilir (1,4,2).

P XE i¢in spesifik bir teddavi yoktur. Litera-
tiirde, 300 mg/giin E vitamini verilmesi, kalsiyum ve
fosfordan fakir bir diyet uygulanmas1 tavsiye edil-
mektedir (1,3).

Vaskiiler ve goz komplikasyonlarinda, cerrahi
miidahale gerekir (1,3). Hamileligin ve dogum kont-
rol haplarinin hastalig1 agreve edebileceginden kagi-
nilmasi dnerilmektedir (1).

Bir halasinda da boyun g¢evresi, koltukalt1, gobek
¢evresindeki deride kirisiklik ve kendisindekine
benzer kabarikliklar bulundugunu ifade eden olgu-
muzun, deri lezyonlar1 gerek klinik, gerekse histopa-
tolojik olarak PXE'le uyumludur. Ayrica yiiksek ka-
visli damak vc sert damakta papiiler lczyonlarin bu-
lunmas1 P XE i¢in karakteristik bulgulardir. P XE na-
dir goriilen bir sendrom olmasi nedeniyle yayinla-
may1 uygun bulduk.
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