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OZET

Zinsser-Engman-Cole  sendromu olarak da  bilinen
diskeratosis konjenita derinin retikiilerpigmentasyonu, tir-
nak bozuklugu ve mukozal I6kokeratozise eslik eden okii-
ler, gastrointestinal ve hematolojik anormalliklerle karak-
terize X'e bagh resesif gegis gbsteren nadir bir hastaliktir.

Diskeratosis konjenitanin klasik bulgularini igeren bir
olguyu literatiirdde gbzden gegirerek sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Diskeratozis konjenita,
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ilk kez 1906 yilinda Zinsser, daha sonraki yillarda
Cole ve Engman tarafindan bildirilen diskeratosis kon-
genita, nadir goérilen bir sendromdur. ilk tanimlanma-
sindan glnumize kadar literatirde 100'Gn Uzerinde ol-
gu bildirilmistir. X'e bagh resesif bir genle tasinmakta-
dir, ancak otozomal dominant kalitim da bildirilmistir.
Sendromun triadi; boyunda retikller pigmentasyon, onl-
kodistrofi ve mukozal I6kokeratozdur. 10 yasindan son-
ra klinik tabloya hematolojik bulgular da eklenir. Kemik
iligi yetmezligine bagh anemi goérulir. Lokopeni ve trom-
bosltopeni sonucu Fanconi anemisine benzer bir he-
matolojik tablo olusabilir. Sonugta enfeksiyon ve kana-
ma, 6lime yol agar (1-3).

Burada literatirde nadir rastlanan bu sendromun
tipik 6zelliklerini goésteren 20 yasindaki bir erkek olgu
sunulmustur.

OLGU

KA, 20 yasinda erkek olgu, GATA Dermatoloji
ABD poliklinigine yiz ve boyundaki lekeler, tirnaklarin-
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SUMMARY

Dyskeratosis congenita, also known as Zinsser-En-
gman-Cole syndrome, is a rare, X-linked recessive disor-
der, and characterized by reticular pigmentation of the
skin, nail dystrophy, and mucosal leukokeratosis, toge-
ther with ocular, gastrointestinal and hematological ab-
normalities.

We present a patient with the calssic features of dys-
keratosis congenita and review the literature.

Key Words: Dyskeratosis congenita,
Zinsser-Engman-Cole Syndrome
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daki bozukluk ile dilindeki beyaz renkli kabariklik nede-
niyle basvurdu, ilkokul ¢aglarinda énce tirnaklarinda ki-
rilmalar daha sonra boyun ve ylzinde lekelenmeler ile
dilinde beyaz kabarti olusmus. Aile o6ykisinden ise
anne, baba ve iki kizkardesinde benzer bulgularin ol-
madigi, ancak erkek kardesinde ayni hastaligin oldugu
ogrenildi.

Dermatolojik muayenede yiz, boyun ve gégis de-
risinde atrofik ve hipopigmente zemin Ulzerinde kahve-
rengi-gri renkte retikiiler pigmentasyonlar, dil dorsal yi-
ziinde 3x1 cm c¢aph beyaz renkte |6koplazik lezyon,
distrofik ve rudimenter tirnaklar, el Igi ve ayak tabanla-
rinda hiperhldrozis, her iki alt géz kapagdinda dlstlkiyazis
(2. sira kirpik) ile birlikte el parmak izlerinin olmadigi
saptandi (Sekil 1 ve 2).

Laboratuvar incelemelerinde eritrosit 2.530.000/
mm’, l6koslt 2500/mm’ olarak bulundu. Kemik iligi as-
plrasyonu ile olguya familyal aplastik anemi tanisi kon-
du. Batin ultrasonografisinde karaciger normal buyuk-
likte, dalak blyumis, bdbrek, pankreas, aort ve pa-
raortik alan ise normal olarak degerlendirildi. Kranlogra-
fide Intrakranial kalsifikasyon izlenmedi. G6z konsiilta-
syonunda distikiyazis saptandi. Hastanin boyun bdélge-
sindeki deriden alinan 6mm'lik punch biopsinin histopa-
tolojik Incelenmesinde hiicrelerde hafif vakuollzasyon,

T Kilo Dermatoloji 1994, 4



KURUMLU ve Ark. o
DISKERATOSIS KONJENITA (ZINSSER-ENGMAN-COLE SENDROMU)

Sekil 1.
ve dildeki I6kokeratozun klinik gérinima.

Oigumuzdaki retikiler pigmentasyon, tirnak distrofisi

Ust dermiste melanin pigmenti ile dolu histiositlerin var-
g1 Diskeratosis konjenita ile uyumlu olarak rapor edildi.
imminolojik incelemede 1gG yiiksek 22.28 g/l (Normal:
8.00-17.00 g/l), IgA ve IgM normal sinirlarda bulundu.
Genetik konsiltasyon sonucu hastaligin X'e bagh rese-
sif gegisli oldugu ve kromozomlarda dizensizlik gorul-
medigi bildirildi.

TARTISMA

Diskeratosis konjenita, X'e baglh resesif gegisli, re-
tikller pigmentasyon, onikodistrofi ve I6kokeratozis tria-
di ile karakterize nadir goriilen genodermatozdur. Lite-
ratirde ender de olsa otozomal dominant kalitim bildi-
rilmistir (1-3). Bizim olgumuzda; sendromun anne, ba-
ba ve kizkardesinde olmamasi ancak erkek kardesinde
olmasindan dolayi X'e bagl resesif gecise uymaktadir.

Hastaligin baslangici yasamin ik yillarindadir. Bi-
zim olgumuzda da hastalik ilkokul ¢aginda baglamigtir.
Klinikte 6nce 5-13 yaslarinda baslayan tirnak distrofisi
gorultir. Bu onceleri tirnak kirilmasi seklinde iken daha
sonra longitudinal c¢izgilenmeler olusur ve en sonunda
tirnak rudimenter kalir. Alta¢g ve arkadaslari, Dogruéz
ve arkadaslari, Sehgal ve arkadaslari Diskeratosis kon-
jenitali olgularda tirnak distrofisini bildirmislerdir (4-6).
Bizim olgumuzda da tirnaklar distrofik ve rudimenter
olarak go6zlenmistir.

Retikiile pigmentasyon, tirnak distrofisini izler veya
birlikte gelisir. Ozellikle yiiz, boyun ve gévde de
yerleserek deriye poikiloderma goérinimua verir. El ve
ayak dorsal ylziinde zamanla atrofi gelisirken palmo-
plantar hiperhidrozisde klinik tabloya eslik eder. Sehgal
ve arkadaslari Diskeratosis konjenitali bir kadin olguda,
Ozcan ve arkadaslari genc bir erkek olguda retikiler
pigmentasyon, palmoplantar hiperhldrozis, el dorsal ve
ylz derisinde atrofi bildirmislerdir (6-7). Bizim olgumuz-
da da bu klinik 6zellikler saptanmistir.

Mukoza lezyonlari diger klinik bulgular ile beraber
ortaya c¢ikar. Oral mukozada ve dilde, erozyon ve ku-
clik buller seklinde baslayarak sonugta I6kokeratozise

yol acar. Benzer bulgular konjunktlva, gastrointestinal
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Sekil 2. El parmak izlerinin yoklugu.

ve Urogenitai mukozada da go6zlemlenir. Forni ve arka-
daslari Parlar ve
arkadaslari 22 yasinda bir erkek olguda oral I6kokera-
tozis bildirmiglerdir (8,9). Bizim olgumuzda da dilde 16-
kokeratozis saptanmistir. Ayrica bu alanlarda zamanla

Diskeratozis konjenitali bir g¢ocukta.

karsinoma gelisebilir. Olgularda diziri ile dlsfaji yakin-
karsinoma icin baslangi¢c kabul
Konjunktivanin tutulmasi, ektropion ve go-
zyasl kanallarinda atrezi sonucu devamli g6z sulanma-

malarinin baslamasi
edilmelidir.

s1 goralur (1,3). Bizim olgumuzda ise her iki alt goz
kapaginda distikiyazis (2. sira kirpik) saptanmistir.

Fiziksel ve mental gerilik ile intrakranial kalsifi-
kasyonda bu sendroma eslik edebilir. Mills ve arka-
daslari bildirdikleri iki olguda intiakranial kalsifikasyon
tespit etmislerdir (10). Bizim olgumuzda ise bdyle bir
bulgu saptanamadi.

10 yasindan sonra klinik tabloya hematolojik bo-
zukluklar eklenir. Gutman ve arkadaslari Diskeratozis
konjenitada Fanconi tip pansitopeni olabilecegini bildir-
mislerdir (11). Kuo ve arkadaslari 6 yasinda bir ¢ocuk-
ta pansitopeni gelistikten birka¢c yil sonra sendromun
klinik bulgularinin ortaya c¢iktigini bildirmislerdir (12). Bi-
zim olgumuzda kemik iligi aspirasyonu yapilmis ve fa-
milya! aplastik anemi tanisi konmustur,

Gutman ve arkadaslari IgM dizeyini yuksek ola-
rak bildirmiglerdir (11). Bizim olgumuzda IgG duzeyi
yliksek, IgA ve IgM dlzeyleri ise normal olarak bulun-
mustur.

Altag ve arkadaslari
diklarini bildirmiglerdir (4).
saptanamamistir.

bir olguda sIndaktili sapta-
Bizim olgumuzda sindaktili

Diskeratozis konjenita, eslik eden hematolojik bo-
zukluklar ve karsinoma gelisme ensidansi nedeniyle

kotl bir prognoza sahiptir (1).

Ayirict tanisi Rothmund-Thornson sendromu ve
anhidrotik ektodermal dlsplazi ile yapilmalidir. Ro-
thmund-Thornson sendromundan tirnak distrofisi gorul-
meyisi ve |6kokeratozis olugsmamasi ile; anhidrotik ek-
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todermal displaziden dis bulgulari, yuz tipi ve saglarin
seyrek-zayif gérinim ile ayrihr (1,2).

Tedavide pansitopeni icin kemik iligi trans-
plantasyonu onerilmektedir. Etretinate ise I6koplazik
lezyonlarin regresyonuna yol agarak malignité ensidan-
sini azalttigi igin 6nerilmektedir (1).

Olgumuzun mevcut olan dildeki I6koplazik lezyon
malignité yoéninden ¢ ayda bir dermatolojik konrold,
ayrica mevcut kan tablosu hafif aplastlk anemiyle uy-
gun oldugundan Ug¢ ayda bir tam kan tetkiki ile hemato-
lojik kontrolG onerildi.
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