Epidermolizis Bullosa ile Birlikte Olan Bir Aplazia
Kutis Konjenita Olgusu (Bart’s Sendromu)
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Ozet

Summary

Aplazia kutis konjenita, genellikle sach deride cevresi
diizgiin smirli, 1-2cm biiyiiklikte, oval veya yuvarlak 6zel-
likte, cok sayida, soliter ve nonenflamatuar ilserlerle giden
derinin gelisimsel yokluguyla karakterize goriilen bir hastalik-
tir. Cogunlugu sporadik oldugu gibi, otozomal dominant veya
otozomal resesif gecis de gosterir. Hastalik izole olabilecegi
gibi deri, gz, kulak-burun-bogaz ve ekstremite anomalilerinin
yani sira kardiovaskiiler, gastrointestinal, genitotiriner, santral
sinir sisteminin gelisimsel defektleri, kromozom anom-
alileriyle birlikte de olabilmektedir. Bu makalede Bart's
sendromuyla birlikte olan aplazia kutis konjenitali yenidogan
bebek literatiir bilgileri 1s181nda sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Aplazia kutis konjenita,
Deri anomalileri, Bart's sendromu.
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Aplasia cutis congenita is a rare disorder that is charac-
terized by developmental absence of skin on the scalp as mul-
tiple or solitary, noninflammatory, well-demarcated, oval or
circular one-to-two cm ulcers. The disease may be isolated or
associated with anomalies of skin, eye, ear-nose-neck and
limb: Developmental defects of cardiovascular, gastrointesti-
nal, genitourinary or central nervous system and malformation
syndromes such as chromosomal abnormalities may also be as-
sociated. In this article,a newborn infant with aplasia cutis con-
genita and Bart's syndrome that is reraly seen in light of the lit-
erature is reported.
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Aplazia kutis konjenita, genellikle sagli deride
gevresi diizglin sinirli, 1-2 cm biiyiikliikte, oval
veya yuvarlak oOzellikte, ¢cok sayida, soliter ve
nonenflamatuar iilserlerle giden derinin gelisimsel
yokluguyla karakterize goriillen bir hastaliktir.
Cogunlugu sporadik oldugu gibi, otozomal domi-
nant veya otozomal resesif gecis de gdsterir.
Hastalik izole olabilecegi gibi deri, goz, kulak-bu-
run-bogaz ve ekstremite anomalilerinin yani sira
kardiovaskiiler, gastrointestinal, genitoiiriner,
santral sinir sisteminin gelisimsel defektleri, kro-
mozom anomalileriyle birlikte de olabilmektedir.
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Aplazia kutis konjenita, epidermolizis biilloza ve
anonisya veya distrofi seklinde tirnak degisiklik-
leriyle karakterize olan tablo Bart's Sendromu
olarak bilinmektedir.

Olgu Sunumu

Bir giinliik erkek hasta el, dudak, ayak ve ba-
caklarinda yaralar nedeniyle getirildi. On yedi
yasindaki annenin ilk gebeliginden, annenin belirt-
tigine gore dort hafta erken dogan ve anne-babasi
arasinda 3. derece akrabalik bulunan hastanin
ailesinde benzer hastalik hikayesi olmadig1 ve an-
nenin gebeliginde ila¢ kullanmadigr ogrenildi.
Fizik muayenesinde; viicut agirligr 1800gr, boyu
40 cm ve bas gevresi 32 cm, Dubowitz skorla-
masina gore, 34. gebelik haftasi ile uyumlu ve
AGA olan hastanin genel durumu orta, yenidogan
refleksleri aktif, spontan aktivitesi mevcuttu.
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Sekil 1,2. Vakamizin iist dudaginda, bilateral 2. el parmaklarinda, her iki ayakta ve pretibial bolgede, dizlerde genis deri defekti,
sag on kolda, dental bolgede, sag 4. parmakta biilloz lezyonlar, 2. ve 3. el parmaklarinda rudimenter tirnaklar goriilmektedir.

Hastanin iist dudaginda 3x2cm, bilateral 2. el par-
maklarinda 1xlcm capinda, ayaklarda, pretibial
bolgede ve diz-lerde ise genis deri defekti ve sag 6n
kolda, dental bolgede, sag 4. parmakta biilloz lezy-
onlar, 2. ve 3. el parmaklarindaki tirnaklar rudi-
menter  olarak  saptandi (Sekil 1,2).
Ekokardiografik incelemesinde foramen ovale
acikligl, gbz muayenesinde bilateral korneada op-
asite saptanan hastanin bilgisayarli beyin tomo-
grafisi normal, deri biopsisi aplazia kutis konjenita
ile uyumlu ve hastada epidermolizis biilloza ile
uyumlu bulgular mevcuttu. Elektroensefalografi,
abdominal ultrasonografi, tam kan sayimi, idrar
incelemesi ve kan biokimyas: deger-
lendirilmesinde patoloji saptanmadi. Uygun
bakim ve antibiyotik tedavisinden sonra kon-
trollere gelmek iizere taburcu edildi.

Tartisma

Aplazia kutis konjenitada hastaligin nedeni
kesin olarak bilinmemekle birlikte, etkilenmis deri
bolgesinde dejenerasyona yol agan vaskiiler enfarkt
veya damar anomalisi sonucu ortaya ¢iktigi ileri
siirlilmektedir (1-3). Diger taraftan gebelik
sirasinda valproik asit ve antitroid ila¢ olan meti-
mazol kullaniminin da etiyolojide rol oynayabile-
cegi  bildirilmistir  (4,5).Caksen H. ve
arkadaslarinin 4 olguluk serilerinde prenatal
donemde ila¢ kullanim hikayesi olmadigin1 be-
lirtmigler (10). Bizim vakamizda da prenatal ilag
kullanim hikayesi yoktu. Kruk Leromin ve
arkadaslar1 16 olguluk serilerinde etyopatogenetik

108

faktér bulamamislardir(7). Bunun yanisira Roll
ve arkadaslar1 Antifosfolipid sendromlu anne be-
beginde, Nagore ve arkadaslar1 ise Amniotik Band
sendromu ile iligkili Aplazia kutis konjenita olgusu
bildirmislerdir (6,8).

Aplazia kutis konjenitada deri defektleri en sik
saclt deride genellikle paryetal ve oksipital bolge-
lerde daha az siklikta yiiz, gévde ve ekstremitel-
erde goriilmektedir. Ozellikle gdvde ve ekstremitel-
erde yer alan ¢ok sayidaki lezyonlarin simetrik
dagilim gosterdigi, lezyonlarin derinliginin
degiskenlik gosterdigi, sadece epidermise sinirli
olabilecegi gibi dermise, deri altt dokusuna, seyrek
olarak periosta ve kalvaryumda dura ve araknoid
bolgeye kadar uzanabilecegi bildirilmistir (1,2).
Histopa-tolojik incelemede epidermisin olmadigi,
dermal elastik liflerde azalma oldugu, daha derin
lezyonlarda ise derinin biitiin tabakalarinin bulun-
madig1 saptanmaktadir (1).

Bart's sendromu, aplazia kutis konjenita
yaninda epidermolizis biilloza, anonigya ve dis-
trofi seklinde tirnak degisiklikleriyle karekterize
bir tablodur. Ayrica son yillarda yapilan baz
calismalarla Bart's sendromunun otozomal domi-
nant olarak genetik gecis gdsteren distrofik epider-
molizis biillozanin bir alt tipi oldugu belirlenmistir
(11,12).

Frieden Aplazia kutis konjenita'li olgular1
hastaligin etyolojisi, klinik bulgulari, eslik eden
anomaliler ve genetik gegis yoniinden dokuz gruba
ayirarak siniflandirmistir (9). Bu siniflandir-
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maya gore, vakamiz 6. grupta yer almaktadir.

Aplazia kutis konjenita, Adams-Oliver sendro-
mu ve Bart's sendromu diginda kardiyovaskiiler,
gastrointestinal, genitoiiriner ve santral sinir siste-
mi anomalileri ile birlikte olabilir (8). Vakamizda
Bart's sendromu ile birlikte foramen ovale agik-
l1g1 mevcuttu.

Tedavide sekonder enfeksiyonlar kompresyon
ve antibiyotikli merhemlerle 6nlenmege ¢alisilir.
Lezyonlarin iyilesmesi genellikle atrofik veya
hipertrofik skarla olaysiz bir sekilde sonuglanmak-
ta, iyilesme haftalar veya aylarca siirebilmektedir.
Genis ve ¢ok sayidaki skalp defektleri eksizyon ve
primer kapatmayla onarilmali, e§er miimkiinse
flep rotasyonu veya doku genisleticileriyle defekt
doldurulmalidir (1,2). Ancak bu hastalar genelde
enfeksiyonlar nedeniyle kaybedilmektedir. Caksen
H. ve arkadaglarinin 4 olguluk serilerinde 3
vakanin sepsisten eksitus oldugu belirtilmigtir
(10). Vakamiz yeterli destek ve uygun antibiotik
tedavisi uygulanimi sonucunda kendi istegiyle
kontrole gelmek {izere taburcu edildi. Bart's
sendromuyla birlikte seyreden aplazia kutis konjen-
ita'll hasta, li-teratiir bilgileri 1s181nda sunulmus-
tur.
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