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Papiiler Lezyonlu Atrisi: Ge¢ Gelen Tan

Atrichia with Papular Lesions:
Delayed Diagnosis: Case Report

OZET Papiiler lezyonlu atrisi (PLA), sagsizlik genindeki homozigot mutasyonlardan kaynaklanan,
dogumdan hemen sonra tiim viicut killarinda tamamen ve doniisiimsiiz olarak kayip ile i¢i keratin
dolu kistlerden olugmus ¢ok sayida papiiler lezyonla karakterizedir. Bugiinkii bilgimize gére, PLA’da
kil bityiimesini uyarmak mimkiin degildir. Bu ¢aligmada, alopesisi i¢in daha 6nce alopesi tiniver-
salis, konjenital alopesi tanilar1 alms, papiiler lezyonlar: alopesiden ayr1 olarak degerlendirilmis,
PLA tanisi konulan 55 yagindaki bir erkek olgu sunulmustur. PLA diistintilenden daha yaygin bir
hastaliktir ve siklikla otoimmiin alopesi {iniversalis olarak degerlendirilmektedir. Universal sekilde
alopesisi olan olgularin papiiler lezyonlar agisindan tam bir dermatolojik muayenesi ve papiilden hi-
stopatolojik inceleme icin biyopsi yapilmasinin hastaligin tanisi i¢in en uygun yaklasim oldugunu
diistiniiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Alopesi; HP protein, insan

ABSTRACT Atrichia with papular lesions (APL) is a rare inherited skin disorder characterized by
congenital atrichia of the whole body and 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. We report a patient with delayed diagnosis of
atrichia with papular lesions that diagnosed and treated as alopecia universalis and also atrichia and
papular lesions evaluated seperately. APL is more common than previously thought and is often mis-
taken for the autoimmune form of alopecia universalis. We think that a patient with alopecia uni-
versalis should be examined carefully to determine the papules and the papule could be evaluated
histopathologically for accurate diagnosis of the disease.

Key Words: Alopecia; HP protein, human
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apiiler lezyonlu atrisi (PLA), sagsizlik genindeki homozigot mutas-

yonlardan kaynaklanan, dogumdan hemen sonra tiim viicut killa-

rinda tamamen ve doniisiimsiiz olarak kayip ile i¢i keratin dolu
kistlerden olusmus ¢ok sayida papiiler lezyonla karakterizedir. 1950 y1-
linda tanimlanmis olup, oldukc¢a nadir goriilen otozomal resesif gecisli ka-
litsal bir hastaliktir. Bu caligmada, alopesisi i¢in daha 6nce alopesi
iiniversalis, konjenital alopesi tanilar1 almis, papiiler lezyonlar: alopesiden
ayri olarak degerlendirilmis, PLA tanisi konulan 55 yasindaki bir erkek
olgu sunulmustur.
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Siimeyye ALTINTAS KAKSI ve ark.

OLGU SUNUMU

Elli bes yasindaki erkek hasta, viicudundaki kaba-
riklar nedeni ile klinigimize bagvurdu. Lezyonlari-
nin 15 yas sonrasi bagladigini ve zamanla arttigim
belirtti. Daha 6nce bagvurdugu kliniklerce giines
maruziyeti sonrasi gelismis olabilecegi sdylenmisti.
Hastamizin ayrica, dogumundan kisa siire sonra ge-
lisen total sag, kas, kirpik ve viicut killarinda kayip
vardi. Bu sikayeti i¢in cesitli bagvurularinda kon-
jenital alopesi ya da alopesi tiniversalis tanilar
almis ve alopesi tinversalis i¢in verilen, ismini ha-
tirlamadig: topikal terapiler kullanmis, ancak hig
yanit alinamamisti. Oz gecmisinde herhangi bir
problemi olmayan olgumuzun anne babas: arasinda
akraba evliligi yoktu, ancak erkek kardesinde tiim
viicut killarinda dokiilme ve viicutta kabariklik gibi
benzer belirtileri vardi. Hastamizin ¢ocuklarinin
herhangi bir saglik problemi yoktu. Sistemik mua-
yenesi ve laboratuvar bulgular: normal olan hasta-
mizin dermatolojik muayenesinde sag, kas, kirpik
ve viicut killarinda total alopesi disinda sagl deri,
yliz, kollar ve govdede ¢ok sayida yaygin cilt ren-
ginde 3-5 mm c¢aplarinda papiiller vardi (Resim 1
a-d). Oral mukoza, disler, tirnaklar ile palmoplan-
tar bolgeler normal yapida idi ve terleme iligkili i-
kayeti yoktu. Koldaki papiiler lezyondan alinan
biyopsinin histopatolojik incelemesinde, keratinoz
materyal iceren multipl dermal kistler izlendi
(Resim 2). Sagli deriden alinan “punch” biyopsi in-
celemesinde ise normal kil folikiilii izlenmedi, in-
flamasyon bulgusu yoktu (Resim 3). Klinik sunum
ve histopatolojik bulgular ile PLA tanis1 konuldu.

TARTISMA

PLA sach deri, kaglar, kirpikler ve tiim viicut killa-
rinda olusan total alopesinin otozomal resesif nadir
bir formu olup, dogumdan hemen sonra olusan sag
kayb1 ve viicutta yaygin alanlara yerlesen keratin
dolu kistlerin gelisimi ile karakterizedir. Hastalar
normal bir gelisim, isitme, disler ve tirnaklara sa-
hiptir. Terleme anormalligi yoktur. Heterozigot ki-
siler normal saglara sahiptir ve genotipik olarak
normal kisilerden klinik olarak ayirt edilemezler.'

Fare kilsizlik geninin insan homologundaki
anormallikleri klinik olarak konjenital tiniversal
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RESIM 1a-d: Alopesi ve papuler lezyonlarin yayginlig.
(Renkli hali icin Bkz. http://dermatoloji.turkiyeklinikleri.com/)
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RESIM 2: On koldan alinan biyopsinin histopatolojik incelemesinde keratindz
materyal iceren dermal kist izlenmektedir (HEx10).
(Renkli hali icin Bkz. http:/dermatoloji.turkiyeklinikleri.com/)

alopesi ve PLA’ya neden olur.! Alopesi gelisimin-
den sonraki 1-18 yaslar1 arasinda sagh deri ve vii-
cutta gelisen folikiiler kistlerin neden oldugu
papiiler lezyonlar bu iki tabloyu ayirir.!*Olgu-
muzda alopesinin yaninda, 15 yasindan sonra bas-
layan papiiler olusumlar s6z konusu idi.

PLA’da, sa¢ matriks hiicrelerinin prematiir ve
genis bir apoptoza ugramasi yaninda, Bcl-2 eks-
presyonunda eglik eden bir diisiis olur. Bu durum,
sinir hiicresi adezyon molekiil pozitivitesinde
kayba ve dermal papilla hareketinde esansiyel
olan iistteki epitelyal tabakanin ayrilmasiyla iligkili
goriinmektedir. Bunlarin sonucunda sa¢ sogani
ve dermal papillalar dermis i¢cinde sikigirlar ve der-
mal papilla ile kok hiicreler arasindaki mesajlar
iletilemez, boylelikle daha ileri kil bityiimesi olus-

maz.'?

RESIM 3: Sagli deriden alinan biyopsinin histopatolojik incelemesinde orta
dermiste kil folikilii izienmemektedir (HEx10).
(Renkli hali igin Bkz. http://dermatoloji.turkiyeklinikleri.com/)

Hastaligin molekiiler temeli ¢ok acik degildir.
PLA’da kellik (hairless) genindeki (HR) mutasyon-
lar sorumlu tutulmaktadir. Son ¢aligmalar kromo-
zom 8p21 ile iligkiyi gostermektedir.*® Molekiiler
diizeyde yapilan caligmalarda, HR geninde mis-
sense, nonsense delesyon, insersiyon ve “splice-site”
mutasyonlar1 gosterilmistir.”!? Bizim olgumuzun
kardeginde de benzer sikiyetlerin olmasi, hastali-
gin etiyopatogenezinde bahsedilen genetik iliskiyi
desteklemektedir.

Miller ve ark., vitamin D reseptor (VDR) ge-
ninde mutasyonla beraber vitamin D direncli riket
tip IIA’lh HR gen mutasyonlu hastalarla idantik
PLA’ya sahip bir hasta tanimlamiglardir. VDR ve
HR genlerinin postnatal sa¢ folikiil siklusunun aymni
genetik yolunu kodlayan genler olabilecegi hipo-
tezi 6ne surdlmisgtiir.'

TABLO 1: PLA icin tanisal kriterler.

Major kriterler (Tani igin bes kriterden dordii gerekmektedir)
1. Hayatin ilk birkag ayinda saglarin tamamen ve kalici kaybi

5. Vitamin D bagimli riketsin klinik ve/veya molekiiler olarak diglanmasi.
Mindr kriterler {Destekleyici kriterler)
1. Ailede akraba evliligi hikayesi

4. Sacli deride beyazimsi hipopigmente cizgiler

5. Herhangi bir tedavi ydntemine yanitsizlik

2. Yiz, saglh deri, kollar, dirsekler, bacaklar ya da dizlerde bulunan birkag taneden yaygin sayiya degdisen diiz, beyazimsi ya da milia benzeri papdiller
3. Histolojik olarak saglam sag folikul yapilarinin kornifiye materyalle dolu folikUler kistlerle yer degistirmesi
4. Genetik test ile insan kellik geninde mutasyon veya mutasyonlarin tespiti

2. Sekonder aksiller, pubik killarin yoklugu ya da kil blyiimesinin olmamasi ve/veya kirpik ve kaslarin ¢ok az olmasi
3. Normal kemikler, disler, tirnaklar ve terlemeyi iceren normal bliylime ve gelisme

PLA: Papiiler lezyonlu atrisi.
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Siimeyye ALTINTAS KAKSI ve ark.

Yip ve ark., literatiirde tanimlanmig vakalarin
retrospektif analizleri ve kisisel gozlemlerine daya-
narak PLA i¢in tanisal kriterler 6nermiglerdir.! Bu
ozellikler Tablo 1’de goriilmektedir.

Yayimlanmis PLA olgular: prevalansi oldukga
diisiiktiir. Ulkemizden Baysal ve ark., alopesi {ini-
versalis olarak tedavi olan iki PLA’l1 ¢ocuk olgu
bildirmiglerdir." Bizim olgumuz da alopesi ini-
versalis gibi tedavi almis ve ge¢ tani almasiyla ilig-

eriskin PLA olgusudur. Konjenital bir hastalik olan
PLA’nin su an i¢in etkin bir tedavisi bulunma-
maktadir. PLA disiiniilenden daha yaygin bir has-
taliktir ve siklikla otoimmiin alopesi tiniversalis
olarak degerlendirilmektedir. Universal sekilde
alopesisi olan olgularin papiiler lezyonlar agisin-
dan tam bir dermatolojik muayenesi ve papiilden
histopatolojik inceleme i¢in biyopsi yapilmasinin
hastaligin tanisi i¢in en uygun yaklagim oldugunu

ing the human hairless gene. Am J Med Genet
1998;80(5):546-50.
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genital atrichia in five Arab Palestinian fami-
lies resulting from a deletion mutation in the

kili olarak papiilleri olduk¢a yaygin olan bir diisiintiyoruz.
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