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Papiiler Lezyonlu Atrisi: Iki Olgu Sunumu

Atrichia with Papular Lesion: Two Case Report

OZET Papiiler lezyonlu atrisi, tiim viicut killarim tutan konjenital atrisi ve ¢ok sayida papiiler
lezyon ile karakterize, nadir, kalitsal bir cilt hastaligidir. Cogu hastada dogumda saglar normaldir
fakat bu saclar ilk bir kag ay i¢inde dokiiliir ve bir daha ¢ikmazlar. Hayatin ilk yillarinda, sach deri
ve viicutta, folikiiler kistlerin neden oldugu papiiler lezyonlar gelisir. Hastaligin etkili bir tedavisi
yoktur. Bu agidan alopesi areata ile ayirici tani yapilmasi 6nemlidir. Papiiler lezyonlu atrisi
histopatolojik 6zellikleri ve papiiler lezyonlarindan dolay: alopesi areatadan farklilik gosterir. Biz
bu yazida uzun siire alopesi tiniversalis tanisi ile takip ve tedavi edilen papiiler lezyonlu atrisili iki
olgu sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Alopesi areata; HR protein

ABSTRACT Atrichia with papular lesions is a rare inherited skin disorder characterized by con-
genital atrichia of the whole body with numerous papular lesions. In most cases, the fetal scalp hair
is normal at birth, but this hair is shed within the first few months, after which no further growth
occurs. Papular lesions caused by follicular cyst on the scalp and other body sites occur at childhood.
There is no treatment for this disorder. For this reason, it is important that differential diagnosis be-
tween alopecia areata and this disorder. Because atrichia with papular lesions have different
histopathologic features and papular lesions, it differs from alopecia areata. We report two patients
with atrichia with papular lesions were diagnosed and treated as alopecia universalis for a long time.
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apiiler lezyonlu atrisi (PLA) oldukca nadir goriilen ve otozomal rese-

sif olarak kalitilan bir hastalik olarak 1950 yilinda tarif edilmistir.!

Klinik olarak normal sag ile dogan hastalarda kisa siirede sac, kas ve
kirpiklerin tamamen ve geri doniistimsiiz kayb: goriiliir. Ayrica tiim viicut-
ta daginik olarak yerlesmis keratin dolu kistlerden olusan papiiler lezyon-
lar gelisir.>® Burada uzun siire alopesi areata tanisiyla tedavi goren PLA’l1 iki
olgu sunulmaktadar.

IOLGU SUNUMU
OLGU 1

Dort yasinda erkek ¢ocugu klinigimize sag, kas ve kirpiklerde dokiilme si-
kayetiyle bagvurdu. Yenidogan doneminde normal sag, kas ve kirpikleri
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olan hastanin bu donemden itibaren sag ve kirpik-
lerinin dokiilmeye bagladig1, yedi ay iginde bu bol-
gelerdeki killarin tamamen dokiildiigii ve bir daha
hi¢ ¢ikmadig: 6grenildi. Sikayeti i¢in adlarini tam
olarak hatirlamadiklar: bir¢ok topikal ve sistemik
tedaviler uygulanmasina ragmen yanit alinama-
mist1. Ozgegmisinde herhangi bir problem bulun-
mayan hastanin herhangi bir saglik problemi
olmayan bir kiz ve bir erkek kardesi vardi. Ebe-
veynlerinde akraba evliligi yoktu. Babaannesinin
de iki yasinda tim viicut killarinin dokildiigi ve
bircok tedavi almasina ragmen bir daha tekrar ¢ik-
madig 6grenildi. Sistemik muayenesi ve laboratu-
ar bulgular1 normal olan olgumuzun dermatolojik
muayenesinde sag, kag ve kirpik yoklugu disinda
tirnaklarda 16konisi ve tiim viicutta cilt renginde
yaklasik 3-5 mm capinda papiiller mevcuttu (Re-
sim 1). Terleme ve dis gelisiminde herhangi bir
problem saptanmadi. Ayrica oral mukoza ve pal-
mo-plantar bolgelerinde de herhangi bir anormal
bulgu yoktu. Sagli deriden yapilan biyopside or-
ta dermiste ekrin bezler ve yag bezleri mevcut ol-
masina ragmen kil folikiilii izlenmedi (Resim 2).

OLGU 2

Dért yasinda kiz cocugu klinigimize sag, kas ve kir-
pik yoklugu ile bagvurdu. Dogdugunda hicbir sag-
lik problemi olmayan hastanin dogumdan tii¢ ay
sonra saglarinin seyreklesmeye basladig: ve hizla
sag, kirpik ve kasglarinin tamaminin dokiildiagi 68-
renildi. Klinigimize basvuru anina kadar topikal
steroid, sistemik steroid ve ¢esitli katran tedavileri

RESIM 1: Saglarin tamamen yoklugu ve kiigiik papiiler lezyonlar.
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RESIM 2: Orta dermiste ekrin ve yag bezleri mevcut olmasina ragmen kil
folikllli izlenmemektedir (HE, x 10).

uygulanmasina ragmen hic¢bir yanit alinamadi. Ai-
lesinde benzer hastalik hikayesi yoktu. Sistemik
muayenesi normal olan hastamizin dermatolojik
muayenesinde alopesi iiniversalisi mevcuttu. Ayri-
ca sachi deride, yiizde, kollarda, bacaklarda ve gov-
dede ¢ok sayida cilt renginde yaklasik 3-5 mm
capinda papiiller vardi. Terleme ile iliskisi sikayeti
olmayan hastamizin digler, tirnaklar, oral mukoza
ve palmoplantar bolgeleri normal yapidaydi. Sagh
deriden yapilan biyopside histopatolojik olarak epi-
dermiste hiperkeratoz, bazal hiperpigmentasyon,
kil folikiil iinitelerinde minyatiir gériinimli, kil
icermeyen folikiil benzeri yapilar izlendi.

TARTISMA

Fare kilsizlik genin insan homologundaki anormal-
likler klinik olarak konjenital iiniversal alopesi ve
PLA’ya neden olur.! Bu iki tablo, alopesi gelisimin-
den sonra 1-18 yaslar1 arasinda sagh deri ve viicut-
ta gelisen folikiiler kistlerin neden oldugu papiiler
lezyonlarla ayrilir. 13

Alopesi ve papiiler cilt bulgular1 disinda bagka
bir muayene bulgusu yoktur. Digler, tirnaklar, ter-
leme, isitme ve rutin laboratuvar testleri normal-
dir.*7 Histopatolojik olarak sacli deri biyopsisi
tamamen normal bir epidermis ve dermis i¢inde
matiir sag folikiillerinin yoklugu ile karakterizedir.
Papiillerden yapilan biyopsilerde i¢leri keratin do-
lu dermal folikiiler kistler tespit edilir.® Her iki ol-
gumuz da yukarida anlatilan klinik ve histolojik
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bulgulara sahipti.

Sa¢ yoklugu proteininin bozulmus fonksiyo-
nunun atrisiye nasil yol a¢tig1 tam olarak anlagila-
mamistir. Fonksiyonel bir sa¢ yoklugu proteininin
yoklugunda kil folikiil gelisiminin sonunda ilk ka-
tagen evre esnasinda kil kokii prematiir apopitozi-
se ugrar. Kil kok hiicrelerinin dermal papilla ve
folikiiler epitelyal elementler arasindaki temasin
kayb1 sonucunda 6ldiigii sanilmaktadir. Sonug ola-
rak kil folikiil epitelinin st kisimlar: epitelyal kist
haline gelir. Bu PLA’da klinige milia benzeri papiil-
ler olarak yansir ve bu papiiller konjenital iiniver-
sal alopeside yoktur.® Son zamanlarda PLA’nin
tanisina yardimci olmak ve total alopesi ve 6zellik-
le konjenital tiniversal alopesiden ayirt etmek i¢in
tanisal kriterler 6nerilmektedir. Hayatin ilk ayla-
rinda sag dokiilmesi, tipik histopatolojiye sahip pa-
ptllerin gelisimi ve resesif kalitim sekli PLA’nin
total alopesiden ayiriminda neredeyse patognomo-
niktir.'? Konjenital iiniversal alopesi ve PLA erken
sa¢ kaybiyla seyreder. Fakat sa¢ yoklugundan ayr
olarak konjenital iniversal alopeside viicut deri-
sinde papiiler lezyonlar goriilmez.!"!? Literatiirde
bildirilen konjenital veya dogumu takiben kisa sii-
re i¢inde gelisen alopesi tiniversalisli olgularin ger-
cekte PLA olabilecegi vurgulanmistir.”® Ektodermal
displazilerde tirnak, dis ve terleme bozukluklarina
total alopesiler eslik edebilir. Her iki olgumuzda dig
yapis1 ve terleme normaldi. Bununla birlikte bir ol-
gumuzda tirnaklar normalken diger olguda litera-
tirden farkl olarak 16konisi vardi.

Alopesi areatanin tanisal patolojik 6zelligi pe-
rifolikiiler lenfositik enflamasyondur. Dermal pa-
pillada, minyatiirize folikiillerde veya folikiiler
epitel icinde pigment artis1 bulunur. Hastalik kro-
niklestikce kil folikiillerinin ¢ogu minyatiirize olur
ve nanogen killar olarak adlandirilan kii¢iik, anor-
mal folikiiller goriiliir. Bu siirecin sonunda dermis-
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te fibroz kok kiliflar1 meydana gelir. Uzun siireli
alopesi totalis ve alopesi tiniversaliste folikiiler yo-
gunluk azalir ve folikiiler kilhiflarin bazilan yerini
fibrotik dokuya terk eder. PLA histopatolojisinde
tamamen normal epidermal ve dermal yap1 igeri-
sinde kil folikiilii goriilmez veya kil folikiil {inite-
lerinde minyatiir gériiniimlii, kil icermeyen folikiil
benzeri yapilar izlenir. Alopesi areatadakine ben-
zer sekilde perifolikiiler lenfositik enflamasyon go6-
riilmez."

PLA’da kellik (hairless) genindeki (HR) mu-
tasyonlar sorumlu tutulmaktadir. Son c¢aligmalar
kromozom 8p21 ile iligkiyi gostermistir.®'%!> PLA
tanist konmus iki cocukta ve annelerinde heterezi-
got 11-bp delesyonu saptanmigtir.! Bagka PLA’s1
bulunan iki ¢cocukta ve babalarinda bir nonsense
mutasyon (Q478X) gosterilmis ve haplotip analizi
ile bu iki ailede Q478X mutasyonunun birbirinden
bagimsiz sekilde olustugu bildirilmistir.! Molekii-
ler diizeyde yapilan ¢alismalarda, HR geninde mis-
sense, nonsense delesyon, insersiyon ve splice-site
mutasyonlar1 gosterilmistir.*>%162* Bizim olgumu-
zun birinde de babaannesinde benzer sikayetlerin
olmas1 hastaligin etyopatogenezinde yukarida bah-
sedilen genetik iligkiyi desteklemektedir.

PLA ile uyumlu klinik ve histolojik bulgular:
olan iki olgumuz da dort yil siiresince alopesi are-
ata tanisi ile ¢ok cesitli topikal ve sistemik tedavi-
ler almigti. Konjenital bir hastalik olan PLA’nin
etkin bir tedavisi yoktur. Bundan dolayr PLA’nin
alopesi areatanin iiniversal tipinden ayirt edilmesi
onem tagimaktadir. Ozellikle ¢ocukluk ¢aginda
iniversal tip dokiilme ile bagvuran hastalarda
PLA’da tipik olan papiiler lezyonlarin saptanmasi
i¢in tiim viicut muayenesiyle birlikte histopatolojik
inceleme icin sagli deriden biyopsi yapmanin en
uygun tanisal yaklagim oldugunu diistiniiyoruz.
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