I OLGU SUNUMU CASE REPORT I

Dr. Muhterem POLAT 2

Dr. Meltem CIK DIKILITAS,?
Dr. Emine TAMER,?

Dr. Levent CINAR?

Dr. Huseyin USTUN,?

Dr. Nuran ALLI?

21. Dermatoloji Klinigi,

®Patoloji Bollimi,

Ankara Numune Egitim ve Aragtirma
Hastanesi, Ankara

Gelis Tarihi/Received: 04.04.2007
Kabul Tarihi/Accepted: 08.05.2007

Bu bildirideki 1. olgu
XXI. Ulusal Dermatoloji Kongresi’nde
poster olarak sunulmustur.

Yazisma Adresi/Correspondence:
Dr. Muhterem POLAT

Ankara Numune Egitim ve
Aragtirma Hastanesi,

1. Dermatoloji Klinigi, Ankara
TURKIYE/TURKEY
drmuhterempolat@mynet.com

Copyright © 2009 by Tiirkiye Klinikleri

Turkiye Klinikleri ] Dermatol 2009;19(1)

Psodoksantoma FElastikum

Pseudoxanthoma Elasticum: Case Report

OZET Psodoksantoma elastikum (PKE), elastik liflerin progresif fragmantasyonu ve kalsifikasyonu
ile karakterize, nadir goriilen bir multisistem bozuklugudur. Hastalarda kutanoz, okiiler ve
kardiyovaskiiler belirtiler gelisir. Deri degisiklikleri genellikle eriskin donemde, nadiren gocukluk
caginda belirginlesir. PKE’un prognozu genellikle ekstrakutanéz organ tutulumuna bagh oldugu
i¢in hastaligin erken taninmasi, koruyucu 6nlemler alinmasi morbiditeyi azaltmak agisindan énem
kazanmaktadir. Ayrica hastalarin birinci dereceden akrabalar1 da PKE agisindan incelenmelidir.

Anahtar Kelimeler: Psodoksantoma elastikum, deri, géz, tan

ABSTRACT Pseudoxanthoma elasticum (PXE) is a rare, multisystem disorder characterized by the
progressive fragmantation and calcification of the elastic fibers. Cutaneous, ocular and cardiovas-
cular manifestations occur in the patients. Skin changes generally manifest in adulthood, and rarely
in childhood. As the prognosis of PXE is related to the involvement of extracutaneous organs, early
recognition of the disease is important to take preventive cautions and to decrease the morbidity.
First degree relatives of the patients should be investigated for PXE as well.

Key Words: Pseudoxanthoma elasticum; skin; eye; diagnosis
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IOLGU 1

irk yedi yasinda erkek hasta, goz hastaliklar: boliimii tarafindan mu-

ayenede koroid neovaskiiler membran ve “anjioid streak” bulunma-

s1 lizerine bolumiimiize konsiilte edildi. Hastanin hastaneye
bagvurusu sirasindaki tek sikayeti gérme ile ilgiliydi. G6rmede bozulma ve
azalma haricinde hicbir sikayeti olmayan hasta deri lezyonlar1 i¢in daha 6n-
ce doktora bagvurmamuisti. Dermatolojik muayenede, her iki aksiler ve in-
guinal bolgede, boyunda, ensede sarimsi renkte papiiller izlendi (Resim 1).
Mukozalar ve diger sistemlerin muayene bulgular1 normaldi. Kardiyovas-
kiiler tutulum agisindan da degerlendirilen hastada problem tespit edilme-
di. Aksiler bolgedeki sarims: renkli papiilden alinan deri “punch” biyopsi
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RESIM 1: Aksiler bdlgede sarimsi renkte papdller.

RESIM 2: Yiizeyde lameller hiperkeratoz ve epidermiste hafif irregtiler akan-
toz, papillalarda genisleme ve kollajen lif artisi, retikiler dermiste bazofilik,
fragmante kisa, diizensiz, dejenere elastik lifler (HE, x100).

materyalinin histopatolojik incelenmesinde; yii-
zeyde lameller hiperkeratoz ve epidermiste hafif ir-
regiiler akantoz, papillalarda genisleme ve kollajen
lif artig1, retikiiler dermiste bazofilik, fragmante ki-
sa, diizensiz, dejenere elastik lifler izlenerek PKE
ile uyumlu geldi (Resim 2). Aile 6ykiisii negatif
olan hasta takibe alindi.

OLGU 2

Otuz yedi yasinda kadin hasta boynundaki sar1 ren-
kli kabarikliklar sikayetiyle boliimiimiize bagvur-
du. Hastanin oykisiinden sikayetlerinin yakla-
stk 15 yildir mevcut oldugu ve zamanla gérmede
azalma oldugu 6grenildi. Dermatolojik muayene-
de, her iki aksiler bolgede, boyunda ve ensede sa-
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rimsi renkte papiiller izlendi (Resim 3). Mukozalar
normaldi. G6z muayenesinde koroid neovaskiiler
membran ve ‘anjioid streak’ izlendi. Kardiyovaskii-
ler tutulum acisindan da degerlendirilen hastada
problem tespit edilmedi. Boyundaki sarims: renkli
papiilden alinan deri “punch” biyopsi materyalinin
histopatolojik incelemesi ilk olgunun biyopsisiyle
benzer ozellikler gostererek PKE ile uyumlu geldi.
Aile 6ykiisiinde 6zellik olmayan hasta takibe alin-
di.

TARTISMA

PKE; deri, kardiyovaskiiler sistem, gozdeki elastik
liflerde kalsifikasyon ve fragmantasyon ile karak-
terize genetik bir hastalik olup, membran “trans-
porter” MRPG’yi kodlayan ABCC6 genindeki
mutasyonlar sonucu olugmaktadir.!® MRPG’nin
fizyolojik fonksiyonu bilinmediginden PKE’daki
klinik belirtilerin patogenezi halen ¢6ziilememis-
tir."? Pasquali-Ronchetti Ivonne ve ark. yaptiklar:
caligmada PKE’da fibroblastlarin hafif kronik oksi-
datif strese maruz kaldigini, bunun da oksidan
iirtinlerin iiretimi ve degradasyonu arasindaki den-
gesizlikten kaynaklandigini gostermiglerdir.! Ayri-
ca bu dengesizlik kismen H,O,'nin agir1 tiretimi ile
beraber mitokondrial membran potansiyelinin
kaybindan da kaynaklaniyor olabilir. PKE preva-
lans: yaklasik 1/25.000-100.000 olup kadinlarda er-
keklere kiyasla iki kat daha fazla goriilmektedir.*
Hastaligin alisilmig kalitim sekli otozomal resesif
olup, ¢ok az ailede otozomal dominant gecis bildi-

RESIM 3: Boyunda sarimsi renkte papiiller.
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rilmistir, ancak molekiiler bilgi yoktur.>¢ Christen-
Zach ve ark., 142 hastanin klinik bulgularini, ilk
kez, molekiiler datayla beraber incelemisler ve
PKE’un otozomal resesif gecis gosterdigini belirt-
miglerdir.® Bizim hastalarimizin aile 6ykiisii nega-
tifti.

PKE’un histolojisi karakteristiktir. Lezyonlu
deride, orta ve derin retikiiler dermiste sigmis frag-
mante elastik lifler ve kalsiyum depozitleri gorii-
liir. Benzer degisiklikler kan damarlarinda, gozde,
Bruch’s membranda, endokartta ve diger organla-
rin elastik liflerinde de olur. Nadiren degismis kal-
sifiye elastik liflerin transepidermal eliminasyonu
goriilir.>” PKE'lu hastalar genellikle 10-15 yaslar:
arasinda tani alir, fakat kutanoz lezyonlar ¢ocuk-
luk déneminde de bulunabilir. Lezyonlarin asemp-
tomatik olmasi tani yasinin gecikmesine neden
olur.? Birinci olgu yaklagik 30 yildir lezyonlarinin
bulunmasina ragmen, 6nemsemedigi i¢in doktora
basvurmamis ve 47 yasinda tarafimizdan tani al-
mustt. Tkinci olgu ise deri sikayetleriyle ilk kez bé-
limimiize basvurmus ve géz muayenesinde de
degisiklikler saptanmuisti.

Deri lezyonlan kiiciik, sarimsi, diiz papiiller-
den olusup, bazen plak halini alarak “yolunmus ta-
vuk” veya “kaz derisi” seklinde tanimlanan deri
goriiniimiine yol agabilir.? Lezyonlar tipik olarak
boyunda yerlesip, antekiibital ve popliteal fossa, ak-
sila, inguinal ve periumblikal bolge siklikla tutu-
lur.?? Lezyonlar asemptomatiktir, fakat genellikle
kozmetik rahatsizliga yol agar. Hastalik ilerledikce
etkilenen deri gevseyip kirisabilir ve sarkabilir. De-
rinin yaygin, agir laksitesi ise nadir goriilen bir du-
rumdur.? Mukoz membran lezyonlar: 6zellikle alt
dudakta sik goriiliir. Nadiren kalsiyum depozitleri
ilerlemis hastalikta deriden digar1 ¢ikarak “perfo-
ran PKE” denen tabloya yol acar.? PKEun diger ali-
silmadik klinik prezentasyonlari; ¢ok sayida
akneiform lezyonlar, kronik graniillomatz nodiil-
ler, retikiiler goriintimde kahverengi makiiller sek-
lindedir.>® Bizim hastalarimizda deri lezyonlar
ense, boyun, aksiler ve inguinal bolgede yerlesmis
sarimtirak papiiller seklinde olup tipik PKE lezyon-
lar seklindeydi.

PKE'un karakteristik goz bulgusu “anjioid stre-
ak’ler olup hastalarin %85’inde goriliir. Optik
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diskten uzanan diizensiz, kirmizimsi-kahverengi
veya gri renkte cizgiler seklindedir. Ayrica retinal
kanamalar, neovaskiilarizasyon, skar olusumu, gor-
me kayb: olusabilir.” Birinci olgu gérmede azalma
ve bozulma sikayeti ile bagvurmus ve gdz muaye-
nesinde “anjioid streak” ve koroid neovaskiiler
membran izlenmisti. Ikinci olgu ise deri sikayetle-
riyle bagvurup goz muayenesinde patolojik bulgu-
lar saptanmust.

Orta boy arterlerin elastik laminasinin dejene-
rasyonu ve kalsiyum birikimi PKE’daki vaskiiler
bulgularin nedenidir. En sik intermitan kladikas-
yon goriiliip, hastalarin %30 unda rastlanir.? PKE'lu
hastalarin yaklasik %10 unda 6zellikle gastrointes-
tinal kanama olmak tizere kanama komplikasyon-
lar1 goriiliir. Kanama, serebrovaskiiler sistem,
uterus, Uriner sistem ve eklemleri de etkileyebilir.’
Hastalarimizin kardiyovaskiiler sistem muayenesi
normaldi.

PKE’da taniy1 kolaylastirmak i¢in {i¢ major ve
iki min6r kriter tanimlanmistir. Major kriterler; ka-
rakteristik deri bulgular (fleksural bolgelerde sar
papiiller), karakteristik g6z bulgular: (anjioid stre-
ak, peau d’orange, makiilopati), lezyonlu derinin
karakteristik histolojik 6zelliklerinin bulunmasidir.
Minor kriterler; lezyonsuz derinin karakteristik
histolojik 6zellikleri, birinci derece akrabalarda ai-
le 6ykiisii olmasidir.® Her iki hastamizda da biitiin
major kriterler ve minoér kriterlerden ilki mevcut-
tu.

PKE’da morbidite ve mortalite sistemik tutu-
lumun yayginligina baghdir. Patolojik degisiklik-
lerin bir¢ogu geri doniistimstizdiir. Profilaktik 6n-
lemler ve hayat tarzi, komplikasyon riskini azalt-
mak i¢in 6nem kazanmaktadir.?

Deri lezyonlar1 kozmetik agidan sorun olugtu-
ruyorsa plastik cerrahi yontemler basariyla kulla-
nilir. PKE’li hastalarin rutin géz ve kardiyoloji
kontroliine gitmesi gerekmektedir. Travmaya yol
acacak sporlardan kaginmak gerekir. Kanama ris-
kini azaltmak i¢in kanamaya neden olabilecek aspi-
rin, steroid olmayan antiinflamatuar ilaglar,

warfarin gibi tedavilerden uzak durulmalidir.'*!!

Her ne kadar yasam siiresinde kisalmaya ne-
den olmasa da, ileride olusabilecek sistemik komp-
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likasyonlarin morbidite ve mortaliteye neden ola-
bilmesi acisindan PKEun taninmasi 6énemlidir. Biz
bu bildiride deri bulgular ile degil sadece gz sika-
yetleri ile bagvurup PKE tanisi alan ve deri belirti-
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