Primer Komplet Pakidermoperiostoz: Sporadik Bir Olgu’
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Ozet

Summary

Amag: Tauraine-Solente-Gole sendromu olarak da bilinen
pakidermoperiostoz, deride kalinlasma, kemik hipertrofisi ve
comak parmakla karakterize nadir bir gelisim defektidir.
Burada komplet form pakidermoperiostoz tanisi alan, aile
oykiisii olmayan, sporadik bir olgu sunulmaktadir.

Olgu Sunumu: 27 yasindaki erkek hasta, yiiziinde kabalagsma ve
saclh derisinde oluklanma nedeniyle bagvurdu. Yakinmalarin
ilk kez 10 yil once basladig1 ve giderek arttigi 6grenildi.
Anne ve babasi arasinda akrabalik iligkisi ve ailede benzer
yakinmast olan birey yoktu. Fizik muayenede, sagh deride,
alinda, yanaklarda, derinin kalin ve kivrimli oldugu goriildii.
Her iki iist goz kapaginda belirgin blefaropitoz mevcuttu.
Sagli deri ve yiiz derisi seboreik goriiniimde idi. On kol,
bacak, el ve ayaklarda genisleme, parmaklarda ¢omaklasma,
hiperhidroz, bilateral palmar bolgelerin tenar ve hipotenar
cikintilarinda  lineer yerlesimli  hiperkeratotik  plaklar
saptandi. Serum osteokalsin diizeyi yiiksekti. Olgu klinik,
radyolojik ve histopatolojik bulgular ile komplet form
pakidermatoperiostoz tanisi aldi.

Sonu¢: Otozomal dominant gecis gosterdigi kabul edilen

pakidermoperiostozda, nadiren  sporadik  olgularin
bildirilmesi, hastaliktaki genetik heterojeniteye isaret
etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Pakidermoperiostoz,
Primer hipertrofik osteoartropati,
Kutis vertisis jirata
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Purpose: Pachydermoperiostosis, also known as Tauraine-
Solente-Gole syndrome, is a rare developmental defect
characterized by coarse skin, hyperostosis and clubbing.
Herein, a case of complete form pachydermoperiostosis is
presented in whom no family history was found.

Case Report: A 27-year-old man presented with coarsening of the
facial features, furrowing of the skin of the face and scalp
after 10 years of progressive thickining of the skin. There
was no parental consanguinity and no family history of any
similar skin condition. Physical examination showed
excessive thickining of the skin folds and accentuation of
creases on the face, scalp, forehad and cheeks. Edema of the
bilateral eyelids and blepharoptosis of the right eyelid were
also noted. There was seborrhoea on the skin of the face and
scalp. Enlargement of the extremities, hands and feet,
clubbing of the fingers and toes and hyperhidrosis were
clearly evident. Hyperkeratotic linear lesions on the palms
and soles were also present. Serum osteocalcin levels were
high. In light of the clinical manifestations, imaging analysis
and pathological findings, complete form
pachydermoperiostosis was diagnosed.

Results: Although pachydermoperiostosis is belived to be an
autosomal dorminant disease, rarely, sporadic cases have
also been reported indicating the existence of genetic
heterogenity in this condition.

Key Words: Pachydermoperiostosis,
Primary hypertrophic osteorthropaty,
Cutis verticis gyrata
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Tauraine-Solente-Gole Sendromu olarak da bilinen
primer pakidermoperiostoz (PDP), deri ve yumusak doku
degisiklikleri, uzun kemiklerde periostal yeni kemik
olusumlar1 ve ¢omak parmakla karakterize nadir goriilen bir
gelisim defektidir (1,2). Siklikla erkeklerde goriilen PDP,
otozomal dominant gecigli bir hastalik olmakla birlikte
otozomal resesif gecisli ve sporadik olgular da bildirilmistir

3).

Olgu
27 yasindaki erkek hasta Mart 2002’de yiiziindeki
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kinigikliklar ve sagh derideki sislikler nedeniyle bagvurdu.
Sikayetlerinin ilk kez 10 yil once basladigi ve giderek
belirginlestigi Ogrenildi. Daha once saglikli oldugunu
belirten hastanin anne ve babasi arasinda akrabalik iliskisi
ve ailede benzer yakinmasi olan birey yoktu. Sistemlerin
sorgulanmasinda zaman zaman kemik agrilar1 oldugu
Ogrenildi.

Fizik muayenede, hastanin yiizii normalden biiyiik ve
kaba hatliydi. Sacl deride, alinda, yanaklarda derinin kalin
ve kivrimli oldugu goriildii. Derin alin cizgileri ve
nasolabial sulkuslar hastaya yorgun bir yiiz ifadesi
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veriyordu. Her iki tist goz kapaginda odem ve sag goz
kapaginda belirgin olan blefaropitozis mevcuttu (Sekil 1).
Sacli deri ve yiiz derisinde sebase aktivite artig1 vardi. El ve
ayaklar normalden genis ve parmaklarda belirgin
comaklasma mevcuttu (Sekil 2). El ve ayaklarda
hiperhidroz, bilateral palmar bolgelerde tenar ve hipotenar
cikintilarda lineer yerlesimli hiperkeratotik plaklar izlendi.
(Sekil 3) On kol ve bacaklarda silindirik kalinlasma ve dem,
dizlerde belirgin sislik vardi. Ancak dizlerde hassasiyet, 1s1
artis1, ballotman izlenmedi. Aksiyel ve periferik tiim eklem
hareketleri acikti. Norolojik muayenede patolojik bulgu
saptanmadi.

Tam kan, tam idrar, rutin biyokimya tetkikleri
normaldi. Tiroid fonksiyon testleri, growth hormon,
adrenal ve gonadal steroid hormon diizeyleri normal
siirlarda iken serum osteokalsin diizeyi yiiksek saptandi

Sekil 1. Alinda, sach deri ve yanaklarda derin oluklar, blefaropitozis

Sekil 2. Ellerde kabalagsma ve parmaklarda comaklagma
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Sekil 3. Hipotenar yerlesimli hiperkeratotik plaklar

(35.30 ng/ml). Toraks ve abdominal bilgisayarli tomografi
incelemelerinde patolojik bulgu izlenmedi.

Sinoviyal siv1 aspirasyonunda 0.5 ml sivi mevcuttu ve
inflamatuvar 6zellikte degildi.

Direkt grafilerde; o©zellikle alt ekstremitelerde daha
belirgin olmak iizere, bilateral alt ve iist ekstremitelerin tubuler
kemiklerinde simetrik olarak yaygin, kaba, irregiiler periostal
yeni kemik olusumlart ve kortikal kemiklerde kalinlagma
izlendi (Sekil 4a ve b). Ayrica yumusak dokuda sislik dikkati
¢ekti. Tiim viicut kemik sintigrafisinde, her iki iist ekstremite
uzun kemiklerinde, alt ekstremite uzun kemiklerinde, solda
belirgin olmak iizere her iki patellada simetrik aktivite artigi
gozlendi (Sekil 5). Beyin MRG’de skalp ve alin derisinde
kalinlagma ve kirigikliklar (Bull-dog scalp) mevcut olup diploe
mesafesinde kalinlasma saptandi (Sekil 6).

Sach dersinden alman insizyonel biopsi Orneginin
histopatolojik incelemesinde, yiizeyde hafif hiperkeratoz ve
diizensiz akantoz gosteren epidermis, dermiste kollajende
diizensizlesme, damarlar ¢evresinde ve periadneksiyel alanda
mukoid madde izlendi (Sekil 7). Uygulanan alsian mavisi (pH
2.5) ile bu maddenin belirgin boyanma gosterdigi saptandi
(Sekil 8).

Olgu, bu klinik, radyolojik ve histopatolojik bulgular ile
PDP ile uyumlu bulundu ve izleme alindi.

Tartisma

PDP, 9:1 oraninda erkeklerde daha sik goriiliir (1,2).
Rimoin ve arkadaslarinin (1) otozomal dominant gegis
bildirdigi hastalikta resesif gecisli ve sporadik olgularin
bildirilmesi PDP’deki genetik heterojeniteyi
gostermektedir (3). Olgumuzun kardeslerinde ve yakin aile
bireylerinde benzer hastalik Oykiisti olmamasi bize
sporadik bir olgu oldugunu diistindirdii. Hastaligin
baslangi¢ yasi, hayatin ilk yilinda ve 15 yaslarda olmak
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Sekil 4A ve B. Bilateral tibia, fibula ve 6n kol kemiklerinde simetrik yaygin diizensiz konturlu yeni kemik olusumu ve kortikal kemikte kalinlagma.

iizere iki pik gosterir (4). Olgular genellikle dogumdan
itibaren kaba yiliz goriiniimiine sahip olmakla beraber
hastaligin klinik bulgular1 pubertede belirginleserek 10
yil boyunca yavas ilerleme gosterip daha sonra Omiir
boyu degismez (3). PDP’nin tipik klinik bulgular: deride
kalinlagsma, kemik hipertrofisi ve ¢omak parmak olup
literatiirde en sik bildirilen bulgular sirasiyla; comak
parmak, kaba yiiz hatlar1, sebore, kutis vertis jirata ve
"elephant feet’’dir (4). Tiim klinik bulgularin izlendigi
hastalar komplet pakidermoperiostoz, cilt bulgularinin
olmadig1 olgular inkomplet pakidermoperiostoz, sadece cilt
bulgularina sahip olanlar ise fruste form olarak
anilmaktadir (3). Olgumuzun klinik bulgular1 komplet form
PDP ile uyumluydu ve PDP’ de goriilebilen bulgulardan
hiperhidrozis, blefaroptozis, palmopalantar hiperkeratotik
plaklar ve sebore olgumuzda mevcuttu. Follikiilit, flushing,
eklemlerde effiizyon, hipertrofik gastropati, myelofibrozis
ve anemi ise PDP’e eslik edebilen diger bulgular
arasinda yer alir (3-5).

Eklem tutulumu hastalarin  %40’inda  goriiliir.
Tutulum simetriktir ve eklem hareketlerinde kisitlilik
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saptanmaz. Synovial sivi non-inflamatuar 6zelliktedir ve
periartikiiler periostit sonucu hassasiyet, agr ve effiizyon
gelistigi diistiniilmektedir (6). Olgumuzda simetrik olarak
iist ve alt ekstremitelein tubuler kemiklerinde periostal yeni
kemik olusumlari, diz eklemlerinde yumusak doku sisligi
vardi ancak efflizyon saptanmadi.

PDP’nin etiyolojisi tam bilinmemekle beraber, temel
patolojinin artmis fibroblast proliferasyonu sonucu kollajen
sentezinde, ekstraselliller matriks proteinlerinde ve
glikozaminoglikanlarda artis oldugu gosterilmistir (7).
PDP’lu hastalarda saptanan yiiksek plazma osteokalsin
diizeylerinin ise kemik dokudaki osteoblastik aktivite
artisint agikladigr diistiniilmektedir (4). Olgumuzda da
serum ostekalsin diizeyi yliksekti.

PDP’un ayirici tanisinda SHA (sekonder hipertrofik
osteoartropati) ve akromegali Oncelikle disiiniilmesi
gereken tablolardir (4,6,8). SHA’de benzer klinik bulgular
yine kalitsal bir zeminde olmakla birlikte siddetli
pulmoner, kardiyovaskiiler, hepatobilier sistem hastaliklart
ve kanserleri ile beraber goriiliir (4). Ozellikle bronkojenik
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Sekil 7. Orta dermiste kollajen demetlerinde diizensizlesme,
interstisyel ve periadneksiyel mukoid madde varligi (H-E x 100).

Sekil 5. Kemik sintigrafisinde; her iki tibia distal korteksi ile femur
proksimalinde belirgin simetrik artmis tutulum.

Sekil 8. Yiizeyel ve orta dermiste perivaskiiler, periadneksiyel ve
kollajen demetleri arasinda alsian mavisi pozitif madde varlig1 (Alsian
mavisi X200).

eklem belirtileri hizla gelisir ve eklem hareketleri ¢cogu
kez agrili olup deri degisiklikleri ise ¢cok hafiftir veya hig

olmayabilir. Olgumuzda SHA’ye neden olabilecek bir
hastalik saptanmadi. Komplet form PDP akromegaliyle
klinik benzerlik gostermekle birlikte PDP’de growth
hormon diizeyleri normaldir. Radyolojik olarak yaygin
periost reaksiyonu PDP icin karakteristik olup, mandibular
acinin artis1 akromegali igin tipiktir (4,8). Literatiirde
PDP’e eslik eden endokrinopatiler ve bir olguda
akromegali ile beraberligi bildirilmistir (8). Ayirict tanida
diger dusiiniilmesi gereken tablolar arasinda tiroid akropati,
diafizial displazi (Camurati-Engelman) ve endostal hiperostoz
(Van Buchem hastaligr) yer alir (8).

Sekil 6. T1 Agirlikli Sagital SE (TR/TE 600/10) MRG’de skalp ve
alin derisinde kalinlagsma ve <kirisiklik “Bull-dog skalp” goriiniimii.

PDP’de tedavi yiiz giildiriici olmaylp eklem
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bulgularinda non-steroid anti inflamatuar ilaglar kullanilmakta
ve yiiz derisindeki kivrimlagmalar, blefaropitozis ve kutis
vertis jirata igin plastik cerrahi operasyonlar uygulanmaktadir

(6.,9).
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