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Birt Hogg Dube Sendromu Olgu Sunumu

Case Report of Birt Hogg Dube Syndrome
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Bu calisma, 14. Ege Dermatoloji Giinleri (1-5 Mayis 2019, Mugla)’'nde poster olarak sunulmusgtur.

OZET Birt-Hogg-Dube Sendromu (BHDS), nadir gériilen, deride fib-
rofolikiilomalar, renal tiimorler ve akciger kistleri ve spontan pnémo-
torakslarla ile karakterize Birt ve ark. tarafindan 1977 yilinda
tanimlanan otozomal dominant bir hastaliktir. Fibrofollikiiloma disinda
stk goriilen deri bulgulart; trikodiskoma, perifollikiiler fibrom ve akro-
kordondur. Deri lezyonlar1 siklikla burun, alin, yanaklarda, boyunda ve
daha az oranda govdede yerlesim gosterir. Bu hastalar, yasam boyu
renal timor ve pnomotoraks gelisimi agisindan risk altindadirlar ve bu
acidan takip edilmelidir. Tan; klinik bulgular, histopatolojik bulgular ve
goriintiileme yontemlerinin birlikte degerlendirilmesi ile konur. Deri
lezyonlarmin tedavisinde ablatif lazer (erbium-YAG veya karbondiok-
sit), elektrokoterizasyon ve/veya eksizyon onerilmektedir. Burada kli-
nigimize bagvuran BHDS’li bir olguyu sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Birt-Hogg-Dube Sendromu; pnémotoraks;
fibrofollikiiloma; akciger kisti

ABSTRACT Birt-Hogg-Dube Syndrome (BHDS) is a rare autosomal
dominant disorder characterized by fibrofolliculomas, renal tumors,
pulmonary cysts and spontaneous pneumothoraces. BHDS is described
by Birt et al. in 1977. The other common skin findings are trichodis-
coma,perifollicular fibroma and acrochordon. Skin lesions are often lo-
cated on the nose,forehead,cheek,neck and to a lesser extent on the
trunk. The risk of developing renal tumors and pneumothorax increases
for patients with BHDS during their lifetime and should be followed in
this respect. The diagnosis is made by evaluating clinical findings,
histopathological findings, and imaging methods. Ablative laser (er-
bium-YAG or carbon dioxide), electrocauterization and/or excision is
recommended for the treatment of skin lesions. We present a case of
BHDS.

Keywords: Birt-Hogg-Dube Syndrome; pneumothorax;
fibrofolliculoma; lung cyst

Birt-Hogg-Dube Sendromu (BHDS), nadir gé-
riillen otozomal dominant bir genodermatozdur. Tlk
defa Birt ve ark. tarafindan 1977 senesinde tanim-
lanmistir. On yedinci kromozomun p11.2 bolgesinde
yerlesimli follikiilin geninde mutasyon gelismesi so-
nucu olusmaktadir.'

Hastalik, follikiiler hamartomlar (fibrofollikii-
loma, trikodiskoma, akrokordon), renal tiimdr,
akciger kistleri ve spontan pnomotoraksla ile ka-
rakterizedir.?

I OLGU SUNUMU

58 yasinda erkek hasta, dermatoloji poliklinigine 6 yil
once uyku apnesi tedavisi i¢in baglanan siirekli pozi-
tif hava yolu basinci tedavisi nedeniyle maske kulla-
nimi1 sonrasi baglayan burun ve etrafinda lezyonlar ile
basvurdu. Fizik muayenesinde, burun ve etrafinda ¢ok
sayida deri renginde, deriden kabarik, birkag mm ¢ap-
larinda papiiller; boyun ve aksiller bolgelerde yumu-
sak akrokordonlar goriildii (Resim 1-3). Hastanin
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oykiistinde 20 y1l dnce tekrarlayan spontan pndmoto-
raks,15 y1l dnce baglayan uyku apnesi, 6 yil 6nce ge-
¢irilmis kalin bagirsak polip eksizyonu mevcuttu. Iki
kuzeninde de tekrarlayan spontan pndmotoraks ve ge-
cirilmis kalin bagirsak polip eksizyonu dykiisii mev-
cuttu. Yiizde yerlesimli lezyonun histopatolojik
inceleme sonucu, perifollikiiler fibroma (fibrofollikii-
loma) ile uyumlu olarak saptandi ve hasta BHDS yo6-
niinde degerlendirilerek ileri tetkikleri yapildi.(Resim
4).

Toraks, abdomen, pelvis tomografileri ¢ekilen
hastada; akciger parankiminde bilateral bazal ve pa-
rakardiyak alanda dagilim gosteren hava kistleri sap-
tandi (Resim 5). Bobrek tiimdriine ve intestinal
patolojilere rastlanmadi.

Yapilan hemogram ve biyokimya kan tetkikle-
rinde, kolesterol degeri yiiksekligi (223 mg/dL) di-
sindaki sonuglari normal deger araliginda saptandi.
Aeroallerjen deri prick testinde Acarus siroya kars
+1 ve hamam bocegine kars1 +3 reaksiyon saptandi.

RESIM 5: A:Direkt grafide ve B: toraks bilgisayarli tomografide akciger parankiminde hava kistleri.
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RESIM 4: Bazi damarlarin etrafinda konsentrik lameller fibroplazi ve fibrozis ige-
risinde hapsolmus sebasoz initeler (HE, x4).

Hastanin lezyonlarindan ¢apga daha biiyiik olan-
lara, 2 hafta arayla 3 seans elektrokoterizasyon tedavisi
uyguland1 ve deri bulgulari olan yiiz ve aksiler bolgede
goriiniimiinde belirgin iyilesme saglandi (Resim 6).

Hastadan bilgilendirilmis olur alinmustir.
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RESIM 6: A:Tedavi 6ncesi ve B: sonras! hastanin fotograflari.

I TARTISMA

BHDS bir genodermatozdur. Olgumuzda; hastanin 2
kuzeninde bu sendroma uyan 6ykii mevcuttu. Bu
durum, genetik oykiiyii desteklemektedir. BHDS de
cogunlukla saptanan deri bulgular perifollikiiler fib-
rom, trikodiskoma ve akrokordondur. Daha az oranda
mukozal fibrom, oral fibrom, kollajenoma, fibroz
papiil, anjiyofibrom, perivaskiiler fibrom, fokal kuta-
ndz miisindz, lipom, anjiyolipom ve epidermal kist
de goriilebilmektedir. Siklikla saptanan sistemik tu-
tulum renal hiicreli karsinom ve spontan pnoémoto-
raksa sebep olabilen akciger kistleridir. Daha az
oranda intestinal polipler, tiroid kistleri, tiroid nodiilii,
parotis bezi yerlesimli paratiroid adenom, onkositom,
koroidal melanom, koryoretinopati goriiliir.*

Avrupa Birt Hogg Dube Konsorsiyumu tarafin-
dan kararlastirilan tani kriterleri, Tablo 1°de 6zetlen-
mistir.”

BHDS’de ¢ogunlukla bulunan deri lezyonlart;
alin, burun, yanaklarda, boyunda ve daha az siklikta
govdede cok sayida 2-4 mm, deri renginde veya
beyaz yumusak kubbe sekilli fibrofollikiiloma veya
daha az oranda trikodiskomadir. Genelde 20 yasin-
dan sonra goriiliir. Fibrofollikiiloma, benign kil folli-
kiilii timdridiir. Yag bezlerinden zengin burun ve
burun etrafi deride sik goriilmesinden dolay1 yag bez-
lerinden kaynaklandigi tahmin edilmektedir.” G6z ka-
pagi, koltuk alt1 ve deri kivrimlarinda yumusak
fibromlar eslik edebilir. Sundugumuz bu olguda,
burun ve etrafinda birgok deri renginde, kubbe sek-
linde, birka¢ mm ¢aplarinda papiiller; boyun ve kol-
tuk altinda fibromlar goriildii.

BHDS’de olgularin %90°’nina yakin oranda ak-
ciger kistleri saptanmaktadir.® Akciger kistleri, sigara
icenlerde daha sik goriilmektedir.” Genelde 20-30
yaslarinda goriilmeye baglar. Tani, bilgisayarli tomo-
grafi (BT) ile konabilir. Akciger kistleri siklikla ak-
ciger bazal kisimlarda ve plevra altinda yerlesimlidir,
uzun siire semptom olusturmayabilirler.® Olgumuzda,
akciger parankiminde bilateral bazal ve parakardiyak
alanda dagilim gdsteren akciger kistleri saptandi.
BHDS’li bireyler, saglikli bireylere nazaran 50 kat
daha fazla pnomotoraks riskiyle kars1 kargiyadir.’ Ol-
gumuzda, 20 yil 6nce tekrarlayan spontan pndmoto-
raks Oykiisli vardi. Basing degisikligi yaratan su alt1
dalis ve ugakla yolculuk gibi durumlar, pndmotoraks
riskini artirabilecegi i¢in hastalara bu yonde bilgi ve-
rilmeli ve eger alt solunum yolu hastaligi semptom-
lar1 varsa bu aktiviteler ertelenmelidir. Sigara
icenlerde, pnomotoraks riski daha fazla oldugu i¢in
bu hastalara sigaray1 birakmalar1 tavsiye edilmelidir.

BHDS’li kisilerde, bobrek tlimorii gelisme riski
%27-34 arasinda degismektedir.! Bobrek tiimorleri
genellikle 40 yasindan sonra goriiliir. Bobrek tutu-
lumu siklikla bilateral olup, en sik kromofob renal
hiicreli karsinom seklindedir. !

BHDS’1i bireyler, renal timor gelisimi agisindan
yiiksek risk tagidiklarindan bu konuda bilgilendiril-
meli ve takip edilmelidir. Hastalarin takibi bazi otor-
lerce renal timdr tanisi i¢in ve takibinde 3-5 yilda bir
uygulanan renal ultrasonografi ve/veya BT seklinde

TABLO 1: BHDS tani kriterleri: BHDS tanisi konulabilmesi igin
hastalarin bir major veya 2 mindr kriteri karsilamasi gerekir.
Olgumuzda da majér kriterlerden deri bulgusu olan
fibrofollikiiloma ve mindr kriterlerden akciger kistleri mevcuttu.

Major kriterler Eriskin cagda olusan en az 1 tanesi histopatolojik tani
almis 5 veya daha fazla fibrofollikiiloma veya
trikodiskoma

Patojenik follikillin gen mutasyonu

Mindr kriterler Akciger kistleri (cok sayida, bilateral ve bazal
yerlesimlitspontan pndmotoraks)

Bobrek kanseri; erken baslangicli (50 yas 6ncesi)
veya multifokal veya bilateral veya miks kromofob ve

onkositik histopatoloji )

Birinci derece akrabalarda BHDS varligi

BHDS: Birt-Hogg-Dube Sendromu.
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onerilmektedirler.!! Olgumuzda, BT sonucunda bob-
rekte timor saptanmadi.

Intestinal ~ polipler normal
oranla daha sik goriiliir. Daha 6nce bildirilen bir ol-

guda, multiple intestinal polipleri olan bir olguda

popiilasyona

daha sonra kolon kanseri geligsmistir. Bu olgu, peri-
follikiiler fibromlar ile intestinal polipler arasindaki
aragtirmalar tegvik etmistir.'> Daha sonra yapilan
calismalarda, kolon kanseri insidans1 normal popii-
lasyonla benzer bulunmustur.'3 Olgumuzda, BT so-
nucunda intestinal patoloji saptanmadi.

Deri lezyonlarinin tedavisinde ablatif lazer (frak-
siyonel veya karbondioksit), elektrokoterizasyon
ve/veya eksizyon Onerilmektedir.'* Hastamiza 3 seans
elektrokoterizasyon uyguladik ve deri bulgular1 olan
yliz ve aksiler bolgede goriiniimiinde belirgin iyi-
lesme sagladik.

Dermatolojik klinik muayenede, fibrofollikii-
loma goriilen hastalar; akciger kistleri, pndmotoraks
ve bobrek tiimorleri agisindan sorgulanmali ve ge-
rekli konsiiltasyonlar yapilmalidir. BHDS i hastalar,
hayat boyu renal tiimor ve spontan pndmotoraks ih-
timali nedeniyle takip edilmeli ve olast pndmotoraks
riskine kars1 bilgilendirilmelidir. Fibrofollikiiloma ya-
pisi geregi benign olmasina ragmen siklikla goriinen

alanlar1 tuttugu i¢in hastalar1 psikolojik agidan ol-
dukea etkileyebilir.'” Bu nedenle deri lezyonlarinin
tedavi edilmesi Onerilir.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantisi bulunan herhangi bir ilag firmasindan, tibbi alet,
gereg ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi
bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
ile ilgili verilecek karari olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamgstir.

Cikar Catismast

Bu ¢aligma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
tiyeligi veya tiyeleri ile iliskisi, danismanlik, bilirkisilik, herhangi
bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlar

yoktur.
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