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Farkh Siddette Aplazia Kutis Konjenita Tanih

Iki Olgunun Degerlendirilmesi

Evaluation of Two Cases with Different Severity of

Aplazia Kutis Congenita

Sami AKBUGA?, Memnune ALADAG®

*(zel Memorial Ankara Hastanesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Klinigi, Ankara, TURKIYE

OZET Aplazia kutis konjenita, yenidogan bebeklerde simirl veya yay-
gin alanlarda izole cilt yokluguyla karakterize, farkli etiyolojide ve sid-
dette olan heterojen bir hastalik grubudur. Nadir goriilen bu hastalik
grubu, ¢cogunlukla sagh deride diizgilin sinirly, tilsere, derinin gelisimsel
yokluguyla karakterizedir. Tek basina cilt yoklugunun oldugu klinik
tablodan, ekstremite ve farkli organ etkilenimlerinin birlikte oldugu kli-
nik tablolara kadar degisen 9 grupta incelenmektedir. Bu ¢aligmada,
biri sagli deride izole deri yoklugu olan, ek sendromik bulgular: olma-
yan bir olgu ile digeri skalpte genis aplazia kutisin ekstremitelerde ano-
maliler ve kardiyak bulgularla birlikte oldugu 2 olgu sunulmustur.
Aplazia kutis konjenita siniflamasinda farkli gruplarda tanimlanan bu
2 olgunun sunumu tizerinden hastaligin klinik yelpazesi tartigilmistir.

Anahtar Kelimeler: Aplazia kutis; yenidogan; skalp; cilt defekti

ABSTRACT Aplazia kutis congenita is a heterogeneous group of dis-
eases with different etiology and severity, characterized by the ab-
sence of isolated skin in limited or widespread areas in newborn
infants. This rare disease is examined in nine groups, ranging from a
clinical picture with an absence of skin alone, which is characterized
by the developmental absence of the skin, mostly with smooth borders
on the scalp, to clinical pictures with extremity and different organ
involvement. Here, we present a case with an isolated absence of the
scalp skin and no additional syndromic findings and two cases with a
large aplasia cutis in the scalp with anomalies in the extremities and
cardiac findings. The clinical spectrum of the disease was discussed
through the presentation of these two cases defined in different groups
in the classification of aplazia cutis congenita.
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Aplazia kutis konjenita (AKK) dogumda, ¢o-
gunlukla vertekste izole sekilde cildin, daha nadir ola-
rak cilt alti dokularin, kemik ve dura materin
gelisimsel yokluguyla karakterize bir hastaliktir. Cilt
yoklugu, viicudun herhangi bir yerinde goriilebilir.
Ancak en sik olarak vertekste iyi siirly, kiiciik erite-
matoz iilsere veya skar benzeri alopesik ektodermal
lezyon seklinde goriiliir.!? Cogunlukla sporadik ol-
makla birlikte, otozomal dominant veya otozomal re-
sesif gecis gosterebilir. Hastaligin goriilme sikligi
10.000 canli dogumda 3 olarak bildirilmektedir.>*
AKK, diger organ sistemlerinin ¢oklu kusurlariyla

birlikte de goriilebilir. Cilt lezyonunun yeri ve 6zel-
ligiyle birlikte, organ sistemlerindeki bozukluklarin
olup olmamasina gore 9 alt tip tanimlanmaktadir.
Ozellikle sagli deride genis deri yokluguna kemik
yoklugu da eslik edebilir. Bu durumda, hemoraji ve
enfeksiyona bagli komplikasyonlar gelisebilir.>* AKK
olgularmin siniflamasinda Frieden’nin 1986 yilinda
yaptig1 siniflama kabul gérmektedir.” Bu ¢alismada,
ilki bu simiflamaya gore izole cilt defektiyle tanilanan
Grup 1 i¢inde, digeri genis cilt defektine ekstremite
anomalilerinin ve kardiyak bulgularin eslik ettigi Grup
2 iginde tanimlanan 2 olgu tartisilmstir.
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I OLGU SUNUMLARI
OLGU 1

Yirmi dokuz yasindaki annenin 1. gebeliginden, 36.
gebelik haftasinda, Apgar skorlar1 9 ve 10 olan kiz
bebek sezaryenle dogdu. Soy gegmis sorgulamasinda
benzer hastalig1 olan birey olmadigi iletildi. Fizik ba-
kisinda viicut agirlig: 1.840 gr (3. persentil), boyu 39
cm (< 3. persentil), bas gevresi 32 cm (10. persentil),
solunum sikintisi, vertekste 1,5x1 cm alanda deri ve
deri alt1 dokunun olmadig1 lezyon, tek umbilikal arter
ve tek ven oldugu goriildi (Resim 1). Transfontanel
ultrasonografisinde intrakraniyal anatomik yapilarin
dogal ve simetrik goriinimde oldugu, verteks diize-
yinde subdural efiizyon olmadig: ve diger alanlarda
kanama odag1 olmadig: tespit edildi. Abdominal ult-
rasonografi ve ekokardiyografisi normal olarak de-
gerlendirildi. Hastaya, rutin prematiire bakimi
haricinde cilt yoklugu alanina nemlendirici ve anti-
bakteriyel bakim yapildi. izlemlerinde yenidogan
yogun bakim destek ihtiyaci kalmadiginda hasta, il-
gili boliimlerle birlikte ayaktan yakin takip edilmek
tizere taburcu edildi.

OLGU 2

Otuz yasindaki annenin 3. gebeliginden, 31. gebelik
haftasinda, Apgar skorlar1 8 ve 10 olarak, sezaryenle
dogan kiz bebek, dogumu takiben solunum sikintisi
olmasi nedeni ile yatirildi. Annenin hipertansiyon ne-
deni ile metildopa kullandig1, ailede benzer hastalik
oykiisii olmadigy iletildi. Viicut agirlig: 1.270 gr (10-
50. persentil), boyu 45 cm (97. persentil), bag ¢evresi
26 cm (3. persentil) saptandi. Fizik bakisinda; solu-
num sikintisi, vertekste 5x5 cm alanda deri, deri alt1
dokunun ve kemik yapinin olmadigi lezyon, bilateral
el ve ayaklarda asimetrik tirnak agenezisi, ayaklarda
bilateral sindaktili ve asimetrik distal falanks yoklugu
goriildii (Resim 2, Resim 3). Norolojik muayenesi,
haftasi ile uyumlu olan bebegin kan basinci yliksek-
ligi mevceuttu. Ekokardiyografide hipertrofik kardi-
yomiyopati, atriyal septal defekt ve sekundum
ventrikiiler septal defekt tespit edildi. Antihipertansif
tedavi sonrasi kan basinci degerleri normal seyretti.
Transfontanel ultrasonografide intrakraniyal anato-
mik yapilarin dogal ve simetrik goriiniimde oldugu,
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RESIM 1: Vertekste 1,5x1 cm alanda deri ve deri alti dokunun olmadigi lezyon.

RESIM 2: Vertekste 5x5 cm alanda deri, deri alti dokunun ve kemik yapinin ol-
madigi lezyon.

RESIM 3: Ayaklarda asimetrik timnak agenezisi, bilateral sindakili ve asimetrik dis-
tal falanks yoklugu.

verteks diizeyinde subdural efiizyon olmadigi ve
diger alanlarda kanama odagi olmadigi tespit edildi.
Hastaya, rutin prematiire bakimi haricinde cilt yok-
lugu alanina nemlendirici ve antibakteriyel bakim ya-
pildi. izlemlerinde yenidogan yogun bakim destek
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ihtiyact kalmadiginda hasta, ilgili boliimlerle birlikte
ayaktan yakin takip edilmek iizere taburcu edildi.
Hasta onamlar1 alinmigtir.

I TARTISMA

AKK dogumda, genellikle hipertrofik bir skarla iyi-
lesen lokalize bir cilt defektiyle bulgu verir. Bulgu
verirken, genis bir anomaliye sahip nadir sendromla-
rin bir pargasi olarak da ortaya ¢ikabilir. AKK, Frie-
den tarafindan 9 grupta simiflandirilmigtir. Bu
smiflama, deri defektinin yeri ve 6zellikleri, iliskili
anomalilerin varlig1 ve kalitim sekli temelinde, mo-
lekiiler ve genetik calismalarla birlikte giincellen-
mistir.

Grup 1, izole cilt defektinin oldugu, sendromik
olmayan gruptur. Grup 2, cilt defektinin ekstremite
anomalileriyle birlikte oldugu Adams Oliver Sen-
dromu’nu kapsamaktadir. Grup 3, AKK nin epider-
mal neviislerle birlikte oldugu gruptur. Korneal
limbal dermoidler, santral sinir sistemi malfor-
masyonlari, pigmente neviisler vb. eslik eder. Grup
4, embriyolojik malformasyon iizerinde AKK olan
gruptur. Meningomyelosel, porensefali, leptomenin-
geal anjiyomatozis, kraniyal stenozis, spinal disra-
fizm, gastrosizis, omfalosel ve mesane ekstrofisi
iligkili malformasyonlardir. Grup 5, plasental en-
farktlar ve fetiis papareseus ile birlikte olan AKK dir.
Tek umbilikal arter, fetal bliylime geriligi, ekstremite
anomalileri, amniyotik bandin eslik ettigi gruptur.
Grup 6, AKK’nin epidermolizis biilloza ile birlikte
oldugu gruptur. Gastrointestinal atreziler, kulak ano-
malileri, tiretral stenoz, renal anomaliler, tirnak de-
formiteleri eslik edebilir. Grup 7, ekstremitelere
yerlesimli AKK’ye epidermolizis biillozanin eslik
etmedigi gruptur. Grup 8, teratojenlerin neden ol-
dugu AKK tipidir. Metimazole bagli anorektal mal-
formasyonlar, varisella veya herpes simplekse bagl
hepatosplenomegali vb. bulgular goriilebilir. Grup
9, malformasyon sendromlariyla birlikte olan grup-
tur. Bu sendromlardan bazilar1 Trizomi 13, 4p de-
lesyon sendromu, Xp22.2 delesyon sendromu,
Hay-Wells sendromu, Johanson-Blizzard sendromu-
dur.*’

Grup 1 AKK’de, kalitim otozomal dominant
veya sporadik olabilir. AKK Grup 1’in p21 aracili
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hiicre dongiisii durmaszyla cilt morfogenezini yavas-
latan ve ribozomopatiye benzeyen bir gen kusuru
(BMS1 geni) ile iligkili olabilecegi bulunmustur.
Hiicre proliferasyonundaki bir defektin, hizli biiyii-
menin gerektirdigi cilt kapatma yeteneginde gecik-
meye yol agabilme olasilig tartisilmaktadir.®

Aplazik alanin histopatolojik incelemesinde epi-
dermis ve dermis yoklugu, subkiitan doku, kas ve fas-
yada azalma goriilir. Uzun donemli takiplerde deri
tiimorlerinde artis bildirilmemistir.*

Sundugumuz ilk olgu, vertekste deri lezyonu, tek
umbilikal arteri ve sinirda intrauterin bilylime geri-
ligi olmasina ragmen eslik eden ek anomalisi olma-
masi nedeni ile Grup 1°de degerlendirilmistir.

Grup 2 AKK, cilt defektinin ekstremite anoma-
lileriyle birlikte oldugu Adams-Oliver Sendromu’nu
kapsamaktadir. Kalitim otozomal dominant (genler
ARHGAP31, DLL4, NOTCHI, RBPJ), otozomal re-
sesif (genler DOCK6, EOGT) ve sporadik olabil-
mektedir.>!°

Ekstremite defektleri genellikle asimetriktir.
Kisa parmaklar, tirnak anomalileri, falanks agenezi-
leri, distal ekstremite tam yoklugu goriilebilir.!! Bu
sendromik grupta kardiyovaskiiler anomaliler (Fal-
lot tetralojisi, pulmoner vaskiiler malformasyonlar,
septal defektler vb.) eslik edebilmektedir.!>? Hasta-
mizda, genis skalp defektiyle birlikte ekstremite
anomalileri ve birlikte tanimlanmis sik goriilen kalp
anomalilerinden farkli olarak hipertrofik kardiyomi-
yopati, antihipertansif tedaviyle kontrol edilebilen hi-
pertansiyonu vardi.

Kiiciik lezyonlarin tedavisinde lokal cilt bakimi
onerilmektedir. Genis ve ¢ok sayidaki defektler i¢in
cerrahi kapatma gerekebilmektedir.'?

AKK, nadir goriilmesine ragmen farkli sen-
dromlarla birlikte olabilmesi, iliskili anomalilerin
erken ortaya konmasi ve komplikasyonlarin 6nlen-
mesi agisindan multidisipliner bir yaklagim gerektiren
6nemli bir hastalik grubudur.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantist bulunan herhangi bir ilag¢ firmasindan, tibbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi

bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
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ile ilgili verilecek karart olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamgtir.

Cikar Catismast

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite iiye-
ligi veya iiyeleri ile iliskisi, danismanlik, bilirkisilik, herhangi
bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlari

yoktur.
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