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Piebaldizm: Ailesel Bir Olgu Sunumu
Piebaldism: A Familial Case Report

OZET Piebaldizm; otozomal dominant gegisli, beyaz percem ve depigmente yamalarla seyreden,
nadir goriilen bir deri hastaligidir. Konjenital olarak melanosit yoklugu ile karakterize olup KIT-
protoonkogen mutasyonundan kaynaklanir. KIT geni melanosit yiizeyinde bulunan transmembran
reseptorleri kodlar ve melanoblast migrasyon, proliferasyon, farklilasmasindan sorumludur. Preva-
lans: tam olarak bilinmemektedir. Her iki cinsi esit olarak etkiler. Calijmamizda, {i¢ yasinda alin,
govde, iist ve alt ekstremitelerde depigmente makiil-yamalar ve beyaz percem ile poliklinigimize
bagvuran bir olgu sunulmaktadir. Eslik eden sistemik bir hastalig1 olmayan ve piebaldizm teshisi ko-
nulan olgunun anne ve ablasinda da benzer 6zellikte lezyonlar saptanmistir. Bu olgu vesilesi ile 6zel-
likle vitiligo ile klinik olarak karisabilen piebaldizm ile ilgili farkindalik olusturmay1 planladik.

Anahtar Kelimeler: Piebaldizm; ¢ocuk

ABSTRACT Piebaldism is a rare autosomal dominant skin disease presented with white forelock and
depigmented patches. It is characterized by congenital absence of melanocytes and caused by mu-
tation of KIT-proto-oncogene. KIT gene encodes transmembranous receptors on the surface of the
melanocytes and it is responsible for the migration, proliferation, and differentation of the
melanoblasts. The exact prevalence is unknown. It affects the both sexes equally. Here, we present
a 3-year-old case admitted by depigmented macules, patches, and white forelock on forehead, trunk,
upper and lower extremities. He had no accompanying systemic diseases and was diagnosed as
piebaldism. His mother and older sister had similar lesions. On the occasion of this case, we aimed
to create an awareness about piebaldism which may be confused especially with vitiligo clinically.
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iebaldizm, nadir goriilen, deri ve sac1 etkileyebilen, konjenital ola-

rak melanosit yoklugu ile karakterize, otozomal dominant gegisli bir

l6kodermadir. Prevalansi tam olarak bilinmemektedir. Irksal 6zellik
gostermez. Her iki cinsi esit olarak etkiler. Esas olarak sacli deri, alin, gévde
ve ekstremitelerde depigmente makiil ve yamalarla karakterizedir.! Calig-
mamizda, piebaldizm teghisi konulan {i¢ yaginda bir erkek hastay1 sunmay
ve bu vesileyle hastalig1 gozden gecirmeyi amacladik.

I OLGU SUNUMU

Ug yasinda erkek hasta, sach deri, alin, gdvde, kol ve bacaklarda beyaz le-
keler nedeniyle poliklinigimize getirildi. Genel durumu iyi, vital bulgular:
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RESIM 1a-c: Sacta beyaz pergem, alinda tiggen sekilli depigmentasyon ve kas i¢ kisimlarinin tutulumu (a); Gévde 6n orta kisimda depigmentasyon (b);
Alt ekstremite orta kisimlarini tutan keskin, diizensiz kenarli, genis depigmentasyon ve yer yer pigmente ve hiperpigmente makiiller (c).
(Renkli hali icin Bkz. http:/www.turkiyeklinikleri.com/journal/dermatoloji-dergisi/1300-0330/)

stabil (viicut sicaklign 36,5°C, nabiz 72/dk,
solunum sayis1 22/dk) olan hastanin sistemik
muayene bulgular: dogaldi. Yapilan dermatolojik
muayenede govde, st ve alt ekstremitelerde dii-
zensiz, keskin sinirli, degisik caplarda depigmente
makiil ve yamalar; depigmente alanlarin perife-
rinde ve ortasinda yerlesmis hiperpigmentasyon
adaciklari; sagin 6n kisminda beyaz percem ve
alinda ters ticgen seklinde depigmente yama; kas-
larin i¢ kisimlarinda ve kirpiklerde beyazlama
saptand1 (Resim la-c). Bu lezyonlarin dogustan
misinde 6zellik yoktu. Soy ge¢misinde annede ve
ablada benzer 6zellikte lezyonlarin oldugu 6gre-
nildi. Hemogram ve biyokimyasal parametreleri
iceren laboratuvar tetkiklerinde anormallik sap-
tanmadi. Yapilan histopatolojik incelemede de-
pigmente alanlarda melanositlerde tam kayip
izlendi. Kulak burun bogaz ve géz muayenele-
rinde patolojik 6zellik saptanmadi. Mevcut anam-
nez, klinik, lezyonlarin dagilimi ve histopatolojik
bulgular egliginde hastaya piebaldizm teghisi ko-
nuldu. Herhangi bir tedavi 6nerilmedi, yillik ola-
rak kontrol planlandi. Hastanin anne ve kardesine
de yapilan muayene ve tetkikler sonucu onlar da
benzer bulgularin oldugu goriildii piebaldizm tes-
hisi konuldu (Resim 2).

TARTISMA

Piebaldizm, dogustan olan stabil, persistan, keskin
siurli, depigmente, simetrik yamalarla seyreder.?
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RESIM 2: Kiz kardes ve annede beyaz percem ve kas tutulumu ile kiz

kardeste alinda depigmentasyon.
(Renkli hali igin Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/dermatoloji-dergisi/1300-0330/)

Olgumuzda da oldugu gibi tipik olarak bu depig-
mente alanlarin ortasinda ve periferinde hiperpig-
mente makiiller yerlesmistir. Sirt orta hat, el, ayak
ve periorifisyel alanlar korunmustur. Stabil olma-
sina ragmen az saylda vakada depigmente alanlarda
progresyon bildirilmigtir.> Hastalarin yaklagik ola-
rak %80-90’1nda saglarda beyaz percem vardir ve
kas-kirpik tutulumu eslik edebilir.* Beyaz percem
piebaldizimin en iyi bilinen tipik 6zelligidir, ancak
olmamas: tan1 koymaya engel degildir.! Beyaz per-
cem altindaki deri de amelonotiktir ve simetrik ola-
rak orta hat lokalizasyonludur. Onde ii¢gen
seklinde kaglarin medialini de etkileyecek sekilde
burun kokiine dogru uzanabilir. Sunulan olguda,
abla ve annesinde de sag, alin ve kag tutulumunun
oldugu goriildii.

Piebaldizm kromozom 4q11-12 iizerinde loka-
lize KIT-protoonkogen’deki mutasyondan kaynak-
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lanir. KIT geni melanosit yiizeyinde bulunan
transmembran reseptorleri kodlar ve melanoblast
migrasyon, proliferasyon, farklilasmasindan so-
rumludur."** Histopatolojik incelemelerde depig-
mente alanlarda melanositlerin hi¢ olmadif:
gozlenir.

Hastaligin ayirici tanisina giren en 6nemli has-
taliklar vitiligo ve Waardenburg sendromudur. Pie-
baldizm dogumdan itibaren olmasi, lezyonlarin
stabil seyretmesi, depigmente alanlarda hiperpig-
mente makiillerin olmas: ve klasik lezyon dagilimi
ve akral bolgelerin tutulmamas: ile vitiligodan ay-
rilmaktadir. Waardenburg sendromu, konjenital
beyaz percem, burun kokii hipertrofisi, sensorino-
ral isitme kaybu ile karakterize bir sendromdur.?
Olgumuzda yapilan muayeneler sonucunda sagir-

ik olmadig: ve diger fiziki bulgular tespit edilme-
digi i¢in bu tanidan da uzaklasilda.

Hastaligin tedavisi zordur. Vitiligo i¢in kulla-
nilan fototerapi ve topikal kortikosteroid gibi teda-
viler etkisizdir. Makyaj ve ten rengi kapaticilar
kullanilarak gecici ¢oztimler iiretilebilir.® Bunun
disinda son donemlerde etkili ve giivenli bir yon-
tem olarak otolog melanosit transplantlar 6neril-
mektedir. Bu yontemle uygulama alanlarinda
%90’1n tizerinde repigmentasyon gelisen olgular
bildirilmigtir.”8

Sonug olarak, nadir goriilen ve ayiric: tanida
ozellikle vitiligo ile karistirilabilen hastaligin hem
dermatolog hem de pediatristler tarafindan tanin-
masinin yanls bilgilendirme ve tedavilerin 6niine
gecebilecegini diiginmekteyiz.
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