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Summary

Pakionisi  konjenita  tipik distrofik tunak degisiklikleri ve
diger ektodermdi bozukluklarla birlikte nadir goriilen pir gen-
odermatozdu:  Hastalik genellikle erken ¢ocukluk ¢aginda or-

taya ¢ikar.

Tipik  twnak degisiklikleri ve palmo-planter hiperhidrozisi
olan  bir pakionisi konjenita olgusu nadir goriilmesi nedeniyle

sunuldu. Iigili  literatiir ~gozden — gegirildi.
Anahtar Kelime: Pakionisi konjenita
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Pakionisi konjenita, tirnak distrofisi, avug¢ igi
ve ayak tabaninda hiperkeratoz, 16koplakiler, 6zel-
likle diz ve dirseklerde follikiiler keratoz ve nadiren
palmoplanter hiperhidrozla karakterize nadir oto-
zomal dominant ve resesif gecisli bir hastaliktir.
Hastalik ilk defa Jadassohn ve Lewandowski
tarafindan tanimlanmistir (1-3).

Orjinal olgu dogustan tirnak degisikleri olan
15 yasindaki bir kiz ¢cocugudur. Tirnak degisiklik-
lerine ek olarak olguda, palmo-planter hiperkera-
toz, diz, dirsek, ¢ene ve burun ucunda orta kisim-
larinda follikiiler tikaclari olan parlak kirmizi pa-
piller ile agiz mukozasinda 16kokeratoz ve yaz ay-
larinda ayak tabaninda agrili biill olusumu vardir
(O-

Rapor edilen diger bulgular arasinda, sac
anomalileri, korneal opasiteler, steatokistoma mul-
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Pachyonychia  congenita is an uncommon genodermatose
characterized by typical dystrophic nails and other ectodermal

abnormalities.  The disease usually develops in early infancy.

A case with palmoplanter hyperhidrosis and the charac-
teristic nail changes ofpachyonychia congenita which is rarely

seen is presented. Related literatures are reviewed.
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tipleks, dogustan dislerin varlig1 ve oral mukozada
lokokeratozik lezyonlar vardir (2).

Hastalik erkeklerde kadinlara gore daha sik
goriiliir. Yahudilerde hastaliga diger irklara gore da-
ha yiiksek oranda rastlanir. Ailevi olgular
bildirilmigtir (1). Tiirk tip literatiiriinde degisik
ozellikleri olan pakionisi konjenita olgulari
bildirilmistir (4,5).

Biz bu makalede tipik tirnak degisiklikleri ile
birlikte palmoplanter hiperhidrozu olan bir konjen-
ital pakionisi olgusunu nadir gériilmesi nedeniyle
sunuyoruz.

Olgu
20 yasinda asker, poliklinigimize dogustan beri
var olan ve hi¢ diizelme gostermeyen tim el ve
ayak parmak tirnaklarmdaki sekil bozuklugu ne-
deniyle basvurdu. Tedavi amaciyla ismini
bilmedigi cesitli ilaglar kullanmis fakat yararlan-
mamis.

Hasta hikayesinde paronisial enfeksiyon, natal
dis, keratozlar, biil olusumu ve korneal distrofi
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Sekil 1. Sol el tirnaklarinda renk ve sekil degisikligi, tirnaklar-

da kama goriinimi

tanimlamiyordu. Hastanin 2 kardesinde de benzer
sikayetlerin oldugu &grenildi.

Fizik muayenede; tiim el ve ayak tirnaklarinda
renk degisikligi, distale dogru gittik¢e artan subun-
gual hiperkeratoz mevcuttu. Her iki el bagparmak
tirnaginda renk degisikligiyle birlikte belirgin
kalinlasma vardi. Sol el 2,3,4,5. tirnaklarda ve sag
el 3. tirnakta kama tirnak gériiniimii ile 2,4,5. par-
mak tirnaklarinda, tirnak plaginin lateral ke-
narlarindan merkeze dogru kivrilmasiyla olusan
bombclesme ve tirnak plaginin serbest kenarinda
kismi onikoliz mevcuttu (Sekil: 1-2). Tiim ayak par-
mak tirnaklarinda renk degisikligi ile birlikte, sub-
ungual hiperkeratoza bagli tirnaklarda kalinlagma
ve tirnaklarin serbest kenarlarinda kismi onikoliz
mevcuttu (Sekil 3). El ve ayaklarda hiperhidroz
vardi.

Tirnaklardan hazirlanan nativ preparat
sonuglar1 negatifti. Tiim tirnaklardan yapilan man-
tar kiiltiirlerinde de iireme olmadi. Hastanin CBC,
sedimantasyon hizi, biyokimya ve troid hormon-
larin1 igeren laboratuar bulgu sonug¢lan normal
sinirlardaydi. Hasta biyopsiyi kabul etaiedi.

Tartisma

Pakionisi konjenita basta tirnaklar olmak iizere
diger ektodermal yapilari etkileyen, otozomal
(dominant ve resesif) intikal eden ve nadir rast-
lanan bir geno derma tozdur (2,3).

Pakionisi disinda diger klinik bulgularin var-
lig1 veya yokluguna gore ¢esitli sekilde siiflandir-
malar yapilmistir (2). 1988 yilinda Feinstein ve ark.
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Sekil 2. Sag el trnaklaninda renk ve sekil bozuklugu , subun-
gual keratoz ve 3. tirnakta kama goriiniimii.

Sekil 3. Her iki ayak tirnaklarinda subungual keratoz, renk ve

sekil degisikligi.

168 olguyu inceleyerek su sekilde bir siniflandirma
yapmiglardir. Tip I, hipertrofik tirnaklar, palmo-
planter hiperkeratoz, follikiiler keratoz ve oral
mukoza keratozlar1 (%56.2); tip 11, tip I'deki bul-
gulara ek olarak avug i¢i ve ayak tabaninda biiller,
fetal veya neonatal dis ve steatokistoma multipleks
(%24.9); tip 111, 1 ve IF deki bulgulara ek olarak an-
gular keylozis, korneada diskeratoz ve katarakt
(%11.7); tip 1V, 1, 11, III'de ki bulgulara ilaveten
larinks lezyonlari, zeka geriligi, sa¢ anomalileri ve
alopesi (%7.2) (2). Pakionisi konjenita'mn tiim tip-
lerinde temel bulgu tirnak degisiklikleridir, liter-
atiirde diger bulgular olmaksizin yalniz tipik tirnak
degisiklikleri olan pakionisi konjenita olgular1 ra-
por edilmistir (3,6).
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I'akionisi konjcnitada tirnaklar sert, opak sari-
kahvercngi ve mattir. Tirnaklar, longitudinal is-
tikamette katlanir ve daha sonra yan kenarlardan
kivrilarak tirnagin distal ucuna dogru kalinlagsma
dikkati ¢eker (1). Tirnak plaklarindaki kama sek-
lindeki kalinlagsma (wedge-shaped thickening) tir-
naklarin serbest kenarinda gittik¢e artar. Bu
degisiklikler ilerleyici olup, tirnaklar kaybolabilir.
Tirnaklarda periodik dokiilmeler de goriilebilir.
Paronisial inflamasyon siklikla vardir. Bu tirnak
degisiklikleri bazi aile fertlerinde tek bulgu olabilir

(6).

Bu degisiklik genellikle dogumda veya diger
anomalilerle birlikte erken ¢ocukluk caginda ortaya
¢ikar (2). Tirnak degisikliklerinin yasamin yirmili-
otuzlu yillarinda da goriilebildigi rapor edilmistir.
(7,8).

Kelly ve Pinkus tarafindan yapilan ¢aligmada;
tirnak plaginin normal oldugu, kalinlasmanin tirnak
yataginin hiperkeratozuna bagli oldugunu vurgu-
lanmistir. Tirnak plagi altinda binken sert, kera-
tinize materyal, tirnak plagini yukari dogru iterek,
tirnak plagiyla parmak aksi arasinda 30-40 derece-
lik bir a¢1 olusturur (9).

Son yapilan c¢alismalarda tirnak plagi, proksi-
mal tirnak kivrimi, matriks ve tirnak yataginin
proksimal kisminin tamamen normal oldugu gos-
terildi. Distal tirnak yataginda belirgin bir hiperker-
atoz ve papillomatoz oldugu tespit edildi (9).

Bizim olgumuzda da tim el ve ayak tir-

naklarinda simetrik kalinlagma, sarimsi1 renk
degisikligi vardi. El tirnaklarinin birkaginda kama
seklinde kalinlasma; bazi tirnaklarin u¢ kisminda
yer yer dokiilme ile birlikte kismi onikoliz mevcut-

tu.

Pakiomsi konjenitali olgularda 6zellikle diz ve
dirseklerde akneiform ve follikiiler keratoz goriliir.
Bunlar kaim, skuamli, siyah ya da gri renkte orta
kismindaki keratinize tikaglar1 kolayca kaldirila-
bilen eritematdz papiillerden ibarettir(l). Olgularin
bir kisminda erken ¢ocukluk doéneminde palmo-
planter ilerleyici hiperkeratoz vardir. Bu degisiklik-
ler zamanla o kadar artar ki, hastanin yiirimesini
zorlagtirir. Diger sik goriilen bir bulgu da palmo-
planter hipcrhidrozistir. Seyrek olmayarak ayaklar-
da, bazendc ellerde biiller olusur. Diz, dirsek, kalga,
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bacak ve topuk ile popliteal bolgede verriikkdz lcz-
yonlar da olusabilir (1,10-12). Bizim olgumuzda da
el ve ayaklarda hiperhidrozis vardi.

Mihla ve
baslayan tirnak degisiklikleri ile birlikte, hiper-
hidrozis, jeneralize vezikiiler erlipsiyon, siit dis-

ark.erken c¢ocukluk ddéneminde

lerinin erken dokiilmesi ile karakterize bir pakioni-
si konjenita olgusu bildirmislerdir (13).

Ag1z mukozasinin keratozik lezyonlan beyaz
siingerimsi neviise benzer. Bu lezyonlar genellikle
dilde goriliirse de, agiz mukozasinin herhangi bir
yerinde de goriilebilir. Cocuklar bazen disli olarak
dogarlar. Agiz mukozast lezyonlan bazen tirnak
degisikliklerinden once olusur. Oral lezyonlar ek-
seriya C. albikansla siiperenfekte olurlar. Bunlarda
maligniteye doniisim egilimi yoktur (1).

Lokokeratoz, palmoplanter hiperkeratoz, kera-
tozis pilaris ve digerleri gibi ¢esitli keratinizasyon
bozukluklar1 klinik tabloyu tamamlayan bulgu-
lardir, fakat pakionisinin yoklugunda bunlarin tani
koydurucu o6zelligi yoktur. Mukokutandz bulgular
bazen tirnak degisikliginden oOnce de gelisebilir
2).

Pakionis1 konjenita'nm temel bulgusu olan tir-
nak degisikliklerinin ayirict tanisinda, psoriazis,
onikomikoz, Darier hastaligi, kronik egzema, liken
planus, Norve¢ uyuzu, pitriazis rubra pilaris, Reiter
hastalig1 veya travma gibi diger subungual hiper-
keratoz nedenleri diisiiniilmelidir. Hikaye, patoloji
ve diger birlikte bulunan klinik bulgularin yoklugu
ile bu hastaliklardan ayirt edilebilir (2).

Bu hastaligin tedavisi genellikle imit kiricidir.
Tirnak lezyonlan nadiren matiiksle birlikte tir-
naklarin total eksizyonunu gerektirir. Hasta ayak-
lardaki hiperkeratoz ve biilloz lezyonlar nedeniyle
yiriimekte zorluk g¢ekebilir. Keratolitik ajanlar ve
yaglayicilar ekseriya gecici bir rahatlama saglar
(1,9,12). Tedavide retinoidler ve fenitoin de denen-
mistir (14).

Olgumuz asker olmasi nedeniyle diger aile
fertlerindeki tirnak degisikliklerini tesbit etme
imkanimiz olmadi. Olgumuzda tipik tirnak
degisiklikleri, palmoplanter hiperhidrozis ile bir-
likte aile anamnezi mevcuttu. Bu bulgular1 goster-
mesi nedeniyle hastaya pakionisi konjenita tanisi

konuldu.
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