Ailesel Tip Inkontinensiya Pigmenti
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Ozet

Iukowineusivu  pigmenti  ill'l;  iirikcwrvel,  vezikiiler veyti

verriikoz — wiflomtilutir  degisiklikler ~ sonrasinda  govde — ve  eks-

irewtitelerde  olusan  serpilmig lekeler  tarzinda  piginenlasvonla
karakterize \'V baglh dominant gegisli bir dermulozdur. ("ok.
nadir olan ve hemen hemen daima kiz bebeklerde goriilen hu
basicilik  doguludan sonraki ilk haftalar iginde huglar. Bu tipik
genoderimiiozdu goz. iskelet ve santral sinir sistemi de lululti-
bilii: 22 yasindaki bir kutbu ve I yasindaki fkizimin  fizik
muayenesinde govde ve ekstremi/elerde garip,  diizensiz sekilli,
seklinde

Annede 16 yillik  epile/uik nobet tintunnezi vardi..  Klinik ve la-

kahverengi cizgiler hilperpigmenttisvon goriildii.

boratuar bulgular ile II' /amisi kondu. Hu ender getiodertiiu-

tozu  yeni yaklasimlar gozden gegirildi.
Anahtar Kelime: Inkontinensiya pigmenti
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Inkontinensiya pigmenti (IP), 1928'dc Bloch-
Stilzbcrger sendromu olarak bilinen, 1992'de Bloeh
tarafindan simdi bilinen o6zellikleriyle tanimlanan
ender bir genoderniatozdur (1). Vezikiiler, verriikkéz
ve pigmente lezyonlarla seyreden X'e bagli domi-
nant gecisli bu dermatoza %79,8 oraninda (1.2)
santral sinir sistemi, kemik, gdz ve dental bulgular
eslik edebilir (1,3-9).

Olgularin  %97's1  kadindir (10). Erkeklerde
genellikle letal seyididir (1,11-13). Erkek olgularin
yasayabilmesi genetik mozaizme baglanmakta olup
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Summary

Incontinentia piginenti (IP) is an X-liuketl dominant der-
matosis characterized by spattered pigmentation on the trunk
and extremities preceded by urticarial, vesicular or verrucous
Injlamatory changes. The disease is very rare and occurs al-
most exclusively in girls during the first weeks of'life. This typ-
ical gcuodcrintuosls also involves the anomalies of the eyes,
central nervous and skeletal systems. Physical examination of
a 22-year-old woman and her I-year-old daughter showetl
bizarre, irrcgti/arv formed, brownish lincer htperpigiueiuulion
on their trunks and extremities. Mother had 16-year history of
epileptic seizures.  Clinical and laboratory findings revealed IP.

Current approtich to ibis rare getiodermotosis is reviewed.
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bir ¢ogunda da 47 X XY karyotipine sahip
Klinefclter sendromu vardir (12,14).

Deri bulgularinin 3 klinik evresi vardir. 1. evre
olan akut eriiptifdonemde goévde ve ekstremitelerde
eritematdz. vezikiilobtilloz lczyonlar gorilir (7).
Birkac¢ hafta veya ay sonra goriilen ikinci evrede
lezyonlar verriikk6z, keratozik, likenoid goriintim alir.
Ugiincii evrede hiperpigmcntasyonlar gelisir (7-9).
Mavi-gri veya kahverengi olabilen pigmentasyonun
Cin figiirleri veya ¢amur sigramis gibi sekiller
gostermesi karakteristiktir (6,8).

Carney'in 653 olgudaki arastirmasina gore ol-
gularin %79'unda sistemik bulgulara rastlanmak-
tadir (15). Deri bulgularina %60 olguda dis ano-
malileri (4,9), %35 olguda g6z patolojisi (9,13),
%30'unda da santral sinir sistemi bozukluklari eslik
edebilir(9). 1P'li hastalarda bobrek tiimorleri, 16semi,
retinoblastom ve paratestikiiler rabdomiyosarkom
rapor edilmistir (16).
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[P'de spesifik laboratuar bulgusu olmamakla
birlikte baslangi¢ evresinde peri ferik kanda ve doku-
da cozinoiili olusu karakteristiktir (3). Fi/yopatolo-
jisi belli olmayan bu hastalikta eozinofillerin rolil
oldugunu iddia eden yayinlar vardir (17,18).

il*Tiin sporadik ve ailesel tipleri olabilmektedir.
Bu iki tip arasindaki oran tam brlinemcmektcdir.
Sporadik tiplerin analizinde X kromozomunun kisa
kolunda (Xp 11 bdlgesi) sitogenelik anomaliler sap-
lanmistir (19,20). Ailesel tiplerin genetik analizinde
ise X kromozomunun uzun kolunda (Xq28 bolgesi)
anomali saptanmistir (14,19-21). Sporadik tip "IP 1",
ailesel tip ise "IP2" olarak isimlcndirilmektedir (19).

Olgu 1: R.C.; 1 yasinda kiz bebek. 4 giinliik

iken viicudunda irtikarycl eriteni ve vczikiiller
baslamis. Zaman zaman atesli hastalik gecirdigi ve
her atesli donemde viicudunda baslayan kizariklik-
larin sonra hiperpigmentasyon ile iyilestigi tariflenen
hastanin yapilan muayenesinde alt ekstremitelerde

uzunlamasina ¢izgilenmeler seklinde hiperpignien-

Sekil 1. Olgu 1'in viicudundaki garip sekilli plaklarin

udriniinii.
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kasiklarda  benekli
goriinimde makiiler kahverengi garip sekilli plaklar
saptand1 (Sekil
benzer lekelerin oldugu 6grenildi. Dis gelisimi yasi-

tasyon, govde, kollar ve

1). Aile hikayesinde annesinde de

na uygun bulundu. G6z muayenesi olagandi. Diger
sistem bulgulart ve gelisimi normal olan hastanin
yapilan kraniyal MR tetkikinde scrcbral atrofi, derin
beyaz cevher kaybi, sentriim semiovalcde belirgin
gliozis oldugu belirtildi, ancak nodrolojik bakisinda
klinik bir patoloji diisiiniilmedi. Alman deri biyop-
sisinde epidermis bazal tabakasinda vakuoler deje-
nerasyon, ylizeyel dermiste melanofajlar saptandi.

Olgu 2: H.C.; 22 yasinda kadin. Olgu Tin an-
nesi. 10 gilinlik iken viicudunda {irtikarycl eriteni ve
vezikiiler Iczyonlar olusmus. Yiiksek atesle baslayan
her atak doneminden sonra kirmiz: plaklar ve kabar-
ciklar seklinde tanimladigi Iczyonlar hipeipigmentas-
yonla iyilesmis. 5-6 yaslarinda epileptik ndbetlerin
basladigin1 ifade eden hasta 6 yildir karbamazepin
kullanmaklaymisg.

Hastanin yapilan muayenesinde
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Sekil 2. Olgu 2'nin tipik lezyonlannm gdévde goériiniimii.
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koluikalti. karin ve alt eksiremitelcrde yogun olmak

lizere tim viicutta yaygin irrcgiiler. yer yer
miirekkep sigramis gibi kahverengi makiiler hiper-
pigmenle lezyonlar saptandi (Sekil 2). Hastanin ilk
ve tek ¢ocugu olan R.C.'de benzer lezyonlar olup
hasla bagka bir gebelik tanllcmedi. (itiz ve dis
nuiavencsi normal olan haslanin epilepsi disinda
diger sistem bakilar1 olagandi. Laboratuar tetkik-
lerinde patoloji saptanmadi. Deri biyopsisinin
histopatolojik tetkikinde epidenniste hiperkeratoz.
bazal tabakada vakuoliz.asyon, dermiste mclanin

yikli makrofajlar izlendi.

Tartisma

[P'nin deri degisiklikleri genellikle dogumla
ilk 6 haftada (%%) ortaya ¢ikar
(7-9,15). Nadiren 2. aydan sonra goriilir (8).

birlikte veya

Olgularimizda lezyonlar ilk 10 giin iginde

baslamistir.

Iler iki olgumuzda da baslangi¢ vczikiiller ve
irtikaryel plaklarla olmus, yiiksek atesle birlikte
yeni lezyonlarm ¢iktig1 ve yerini hiperpigmenlas-
yona birakarak iyilestigi tarillenmistir. Olgu 1'de
halen atesle baglayan ataklar seklinde eski lezyon
yerlerinde enilamasyon ve yeni lezyon olusumu de-
vam etmektedir. Literatiirde olgularin %87'sinin
vez.ikiillerle basladigi, %14'liniin ise pigmentasyon-
la ortaya ¢iktigr belirtilmistir (9). Baslangi¢ done-
minde irtikaryel lezyonlar da tanimlanmistir (22).
Atesli  hastalik ile birlikte lezyonlarda alevlenme
oldugunu bildiren baska yayinlar da vardir (23).

Olgularimizdan olgu 2'de epilepsi saptanmis
olup olgu 1 sonraki yillarda olusabilecek sistemik
bulgular agisindan izleme alinmistir.

IP vezikiiler evrede biillii hastaliklar, verriikéz
evrede lineer verriik6z epidermal nevus, liipcrpig-
mentasyou evresinde posiinflamaliiar pigmentasyon
birakan liken planus, herpes =zoster, dermatiiis
hastaliklarla
Histopatolojik tetkik, pigmentasyonun garip sekilli

herpetiformis gibi karisabilir.
olusu ve anamnezde klinik evrelerin tarifi erimesi

tanida yardimcidir.

Gebeligin 9. haftasinda korionik villus 6rnek-
lerinin DNA analizi prenalal tanida Onem tasir.
Hamile kadinlarin 1/4'tinde spontan abortus olusa-
%50'sinde
hastaligin goriilebildigi diisiiniildigiinde aileyi bu
konuda bilinglendirmek gereklidir (20).

bildigi ve dogan kiz ¢ocuklarinin
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Tirk literatirinde simdiye dek bir "inkontinen-
siya pigmenti akromians ailesi" olarak yayinlanan
bildiri (24) disinda diger 10 IP olgusunun hic¢ birinde
aile Oykiisii yoktur. Olgularimiz ilk ailesel IP ol-
malart nedeniyle ilgi g¢ekicidir.
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