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Norolojik, Oftalmolojik ve Dermatolojik

Bulgularla Karakterize Nadir Bir Sendrom:

Lineer Neviis Sendromu

A Rare Syndrome with Neurological,

Ophthalmological and Dermatological Symptoms:

Lineer Nevus Syndrome: Case Report

OZET Epidermal neviisler embriyonik epidermisin bazal tabakasindaki ploripotansiyel germinatif
hiicrelerden orijin alan organoid neviislerdir. Epidermal neviis sendromu (ENS) ise lineer epider-
mal neviisler ve buna eslik eden norolojik, oftalmolojik, iskelet sistemi ve oral kavite anomalileri ile
karakterize bir multisistem hastaligidir. Daha ender olarak da kardiyak ve tiriner sistem anomali-
leri eslik edebilir. ENS nadirdir ve 1000 dogumda 1 siklikta goriiliir. Sporadik olmasina ragmen ai-
lesel vakalar bildirilmistir. Epidermal neviisler 6zellikle santral sinir sistemi ve iskelet sistemi
anomalileri ile birlikte seyreden deri bulgularidir. Bu tarz bulgularin tespit edildigi vakalar olas
eslik edebilecek anomaliler agisindan da aragtirilmalidir. Lineer neviis sendromu tanil olgu, deri
bulgular: ve santral sinir sistemi bulgular: arasindaki iligkiye vurgu yapmak amaci ile sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Neviis, Jadassohn sebasesi; epilepsi

ABSTRACT Epidermal nevi are originated from pleuropotent germinative cells at the basal mem-
bran of embrionic epidermis. Epidermal nevus syndrome (ENS) is a multisystem disease character-
ized by lineer epidermal nevus related with neurologic, ophtalmologic, skeletal system and oral
cavity abnormalities. ENS is rare and ratio is 1:1000. Although it is sporadic, there are some famil-
ial cases. Epidermal nevuses are skin signs especially associated with anomaly of central nervous sys-
tem and skeletal system. Cases with these signs should also be searched for associated anomalies.
This case is presented to notice the association between skin signs and central nervous system anom-
alies.

Key Words: Nevus, sebaceous of Jadassohn; epilepsy
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pidermal neviisler, embriyonik epidermisin bazal tabakasindaki plo-

ripotansiyel germinatif hiicrelerden orijin alan organoid neviisler-

dir.! Epidermal neviis sendromu (ENS) ise lineer epidermal neviisler
ve buna eslik eden nérolojik, oftalmolojik, iskelet sistemi ve oral kavite ano-
malileri ile karakterize bir multisistem hastaligidir.? Daha ender olarak da
kardiyak ve iiriner sistem anomalileri eslik edebilir.

Epidermal neviislerin ozellikle santral sinir sistemi ve iskelet sistemi
anomalileri ile birlikteligine ait bildirilere ilk olarak Alman literatiirle-
rinde rastlandig: belirtilmigtir. Soloman’in 1968 yilinda sendromu isim-
lendirdigi ve literatiirde Feuerstein-Mims sendromu, Schimmelpenning
sendromu, organoid neviis sendromu ve Jadassohnun neviis fakomatozisi
gibi isimlerle de anildi§: bilinmektedir.>*
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Thsan KAFADAR ve ark.

Burada noérolojik, oftalmolojik, oral kavite
anomalileri ile birlikte olan bir epidermal lineer
nevils sendromu olgusu klinik, histopatolojik ve
radyolojik bulgulari ile sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

On iki yasinda kiz hasta, tiim viicutta kasilma ve
gozlerde sola kayma seklinde nobet gegirme sika-
yeti ile klinigimize getirildi.

Oz gecmisinde zamaninda, normal spontan
dogum ile hastanede dogmustu ve beslenme giic-
ligii nedeni ile ti¢ giin hastanede yatis Oykiisii
vardi. Bir haftaliktan itibaren tiim viicutta kasilma
seklinde aralikli olarak nobet gecirdigi ve son do-
nemlerinde bagirma, bagina vurma ve kendini ya-
ralama seklinde kendine zarar verecek hareketleri
oldugu ve bu nedenle hicbir saglik merkezine bas-
vurmadig1 ve herhangi bir ila¢ kullanmadig: 6gre-
nildi. Néromuskiiler gelisimi sorgulandiginda iki
aylikken basini tutmaya basladigs, 1,5 yasinda iken
desteksiz oturdugu, dort yasinda iken yiirtidiigii ve
10 yasinda iken tek kelime seklinde konugmaya
basladig 6grenildi.

Soy gecmisinde anne, baba sag saglikli idi.
Anne-baba teyze ¢ocuklari idi. Bir erkek kardesin
8,5 aylik dogdugu ve dogumdan ti¢ saat sonra 6l-
diigii ve nedenin bilinmedigi, 10 yasinda erkek
kardeste yenidogan hiperbilliiribinemi sekeli ola-
rak isitme kayb1 oldugu, alt1 yasinda bir erkek
kardese ise yenidogan déneminde yenidogan hi-
perbilliiribinemi nedeni ile kan degisimi yapildig:
ve su an saglikli oldugu 6grenildi. Annenin dayi-
sinin kizinda mental retardasyon oldugu ve dort
yasinda kaybedildigi, babanin amcasinin kizinda
mental retardasyon oldugu ve 20 yasinda kaybe-

rintili bilgi alinamad.

Fizik muayenede genel durumu orta idi, hasta
ile kooperasyon net olarak kurulamiyordu, hasta
uyarilara giilimseme, sese yonelme veya ses oda-
gina bakma seklinde yanit veriyordu. Agiz kena-
rindan baglayip ¢eneye ve yanaklara kadar uzanan
lineer, ciltten kabarik hiperpigmente alanlar mev-
cuttu ve benzer lezyonlar alinda da bulunmakta idi
(Resim 1). Sol tist goz kapag tizerinde ksantalazma
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RESIM 1: Lineer neviis sendromu tanili olgumuz.
(Renkli hali igin Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/pediatri-dergisi/1300-0381/)

mevcuttu ve sol gozde kornea bulanikt1 ve her iki
gozde de pterygium mevcuttu. Agiz hijyeni bo-
zuktu. Yiiksek damag vardi ve dis yapis: bozuktu.
Obezite mevcuttu, beden kitle indeksi %35 idi.
Karin duvar tizerinde hipopigmente alanlar bu-
lunmakta idi. Solunum sesleri dogal, DSS: 24 idi.
Kardiyovaskiiler sistem muayenesinde o6zellik
yoktu. TA: 115/80 mmHg, KTA: 90/dk idi. Batin
rahatt1, organomegalisi yoktu. Urogenital sistem
muayenesinde haricen kizdi, pubik killanma bas-
lamigt1. Patolojik refleksi alinamayan hastanin pa-
tellar refleksi artmis olarak tespit edildi.

Laboratuvar bulgularinda Hb: 12,6 mg/dL, 16-
kosit: 10630/mm?, trombosit: 314000/mm? idi. Kan
glukoz diizeyi normal sinirlarda idi. Karaciger ve
bobrek fonksiyon testlerinde patoloji saptanmada.
Elektrolitlerinde Na: 139 mEq/L, K: 3,8 mEq/L idi.
Mg: 2,35 mg/dL, Ca: 6,7 mg/dL, P: 3,2 mg/dL, ALP
ise 1520 U olarak saptandi. PTH ise 461 (12-88) idi.
Kan protein ve lipid degerleri ise normal sinirlarda
idi. Immiinglobulin degerleri normal sinirlarda
saptandi. Ca diisiikliigii nedeni ile ¢ekilen EKG’de
QT normal sinirlarda idi. Hastanin tekrarlayan
elektroensefalografi (EEG) ¢ekimi denemelerinde
yeterli kooperasyon ve/veya sedasyon saglanama-
d1g1 i¢in EEG ¢ekimi tamamlanamadi.

Klinik izleminde hastanin konviilziyon ve hi-
pokalsemisi mevcut oldugundan kalsiyum replas-
manina baglandi. Antikonviilzan olarak karbama-
zepin baslanarak tekrar eden konviilziyonlarinda
midazolom ile araya girildi. Kraniyal manyetik re-
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zonans (MR) incelemesinde sol lateral ventrikiilde
ve sol temporal lob anterior komsulugunda ekstra-
aksiyel BOS mesafesinde asimetrik genisleme, kal-
varial kemiklerde yaygin her iki sekansta hipointens
goriniim mevcuttu. Hastanin kemik yas1 takvim
yast ile uyumlu idi. G6z bulgular: nedeni ile goz
hastaliklar1 ile konstilte edildi. Bilateral sklerakor-
nea saptandi. Optik disklerde patoloji yoktu. VEP
incelemesinde her iki gézden uyarilarda P 100 ya-
nit1 mevcuttu. Cilt bulgular: nedeni ile dermatoloji
tarafindan lineer hiperpigmente alanlardan biyopsi
alindi. Biyopsi histopatolojik incelemesinde sebase
neviisle uyumlu bulgular géstermekte idi.

I TARTISMA

ENS, epidermal neviisler ve eslik eden goz, iskelet,
norolojik ve diger bazi sistemik bulgular ile sey-
reden bir multisistemik hastaliktir.> Sebebi tam
olarak agiklanamamigtir. ENS nadirdir ve 1000 do-
gumda bir siklikta goriiliir. Sporadik olmasina rag-
men ailesel vakalar bildirilmistir.®’ Olgumuzun
anne babasinda akraba evliligi mevcuttu ve nedeni
bilimeyen eksitus vakalar1 vardi.

ENS’de jinjiva ve oral mukozada da neviisler
goriilebilmektedir. Disler bulunmayabilir ya da de-
forme olabilir.2 Odontoplazi, dil hipertrofileri ve
yiiksek sert damak bulunabilir.>® Hastamizda yiik-
sek sert damak ve dis deformiteleri mevcuttu.

Konjenital epidermal neviisler sebase bezler-
deki hiperplazi ve papiller akantoz ile karakterize-
dir® Puberta
histopatolojik yapisi sebasea bezlerde ileri derecede
artig ve apokrin bezlerin maturasyonu seklindedir.
Daha ileri yaglarda bu lezyonlardan yaklagik %35
oraninda en sik bazoseliiler karsinom olmak tizere

doneminde bu neviislerin

adenomlar, skuamoz hiicreli karsinom, sebasea kar-
sinom gibi malignitelere doniisiim olabilmektedir.*

Hastamizda neviisler daha ¢ok bas bolgesinde
lokalize olmus linner, hiperpigmente lezyonlar
seklinde idi. Histopatolojik incelemesi ise hastamiz
puberte déneminde oldugundan sebasea bezlerde
artis seklinde olup lineer neviis sendromu ile
uyumlu idi (Resim 1).

Norolojik tutulum %50 oraninda goriilmekte-
dir.? Santral sinir sistemi komplikasyonlarinin
epidermal neviislerin bas bolgesinde yer aldig1 ol-
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gularda daha sik karsimiza ¢iktig bildirilmistir.
Santral sinir sistemi bulgular: olarak iskemi, ka-
nama gibi vaskiiler olaylara sekonder degisiklikler
goriilebilmekte olup, bizim vakamizda boyle bir
degisiklik tespit edilmemistir. Hastanin nébet 6n-
cesi bagini bir tarafa ¢evirmesi ve nébetlerin bir kis-
minda annenin nobet baglangicinda ¢ocugun bagini
cevirdigi tarafta viicudunda 6nce titreme basladig:
ardindan tiim viicudunun titredigini ifade etmesi
yani bir versif nobet anamnezi vermesi iizerine
hastanin diger klinik degerlendirilmeleri de goz
oniine alinarak hastanin antiepileptik tedavisi 6n
planda fokal epilepsiye gore diizenlendi. Diizenle-
nen antiepileptik tedavi altinda hastanin takiple-
rinde konviilziyon siklig1 ve sayisinda belirgin
azalma tespit edildi. Hastamizda agir derecede
mental retardasyon mevcuttur.

Okiiler tutulum %9-70 gibi degisik oranlarda
bildirilmektedir.? Epidermal neviisler siklikla goz
kapag ve konjonktivadadir. Konjonktiva tutulumu
siklikla yiizeyel, pembe, genellikle vaskiilerize epi-
bulber tiimor seklindedir. Kornea kismen ya da ta-
mamiyle vaskiilerize, 16kom seklinde goriilebilir.
Ayrica mikroftalmi, makroftalmi, katarakt, korneal
dejenerasyon, konjonktival lipodermoid ve he-
manjiomlar da goriilebilir.* Hastamizda da bilate-
ral sklerokornea mevcuttu ve sol goz iist goz
kapaginda ksantalazma goriilmekte idi.

Iskelet sistemi anomalileri olarak basglica kifoz,
skolyoz, kemik kisti, ¢esitli kemik deformiteleri
(kisa ekstremiteler ve distal ekstremite malformas-
yonlar1) ve vitamin-D rezistans osteomalazi bildi-
rilmigtir.*!! Hastamizda hipokalsemi, ALP ve PTH
yiiksekligi ile karakterize osteomalazi mevcuttu.
Yapilan ekokardiyografi ve iiriner sistem ultraso-
nografik tetkiklerinde bir 6zellik tespit edilmedi.
EEG tetkiki planlanan hasta poliklinik kontrolle-
rine ¢agrildi.

0 SONUC

ENS lineer epidermal neviisler ve buna eslik eden
norolojik, oftalmolojik, iskelet sistemi ve oral kavite
anomalileri ile karakterize bir multisistem hastalig1-
dir. Bu tarz deri bulgular1 olan ¢ocuklar eslik edecek
sistem patolojileri agisindan arastirilmalidir.
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