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OZET SUMMARY

Fokal dermal hipoplazi deri ve eklerinin ektodermal ve
mesodermal malformasyonlart ile karakterize Xe bagli
dominant gegigli kongenital bir hastaliktir. Deride lineer
veya retikiiler kahverengimsi kirnuzi, bazilart telenjiek-
tazik atrofik lezyonlar, anetoderma benzeri hemiler, skar-
lar, mukozalarda papillomlar, yengeg pengesi deformitesi,
kisa boy, uzun kemiklerin metafizinde osteopathia striata
goriiniimii hastaligin karakteristik ozellikleridir. Biz 30
yaginda fokal dermal hipoplazili bir kadin sunmaktay:z.

Anahtar Kelimeler: Fokal Dermal Hipoplazi

Focal Dermal Hypoplasia (Goltz - Gorlin Syndrome)
The focal dermal hypoplasia is a X - dependend dominant
cangenital disorder characterized by ectodermal and
mesodermal malformations of the skin and its
appendages. The characterized features; of the disease are
on the skin lineer or reticular brownish red, some of which
telengiectasic atrophic lesions, anetoderma-like hemies,
scars, on the mucoses papillomas, crab - claw deformity,
shortness, osteopathia striata appearence on the metaph-
ysis of long bones. We are presented a 30 year-old woman
with the focal dermal hypoplasia.

Key Words: Focal Dermal Hypoplasia.

GIRIS

Fokal dermal hipoplazi (FDH) veya Goltz - Gorlin
Sendromu ektodermal ve mezodermal kaynakh doku-
lar1 tutan nadir bir genodermatozdur (1, 2, 3, 4). ik
1962'de Goltz ve 1963'de Gorlin tanmimlamig olup o
zamandan beri 200’den fazla olgu bildirilmistir (1, 2,
5). Kadinlarda daha fazla goriilmesi ve erkeklerde
letal olmas1 nedeniyle X’e bagli dominant gegisli
oldugu diigiiniilmektedir (1 - 9).
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FDH’nin klinik spektrumu deri, goz, kulak, sag,
dis, tirnak, iskelet, agiz, internal organlar ve yumugak
dokunun ¢esitli defektlerini igerir (1, 2, 3, 4, 6, 7, 8).

Kutanéz hastaligin en énemli klinik bulgusu
kirmizims: veya kahverengimsi kirmiz, cribriform,
atrofik deri lezyonlandir (1, 2, 3, 5, 6). Hipo veya
hiperpigmentasyon ve telenjiektaziler poikilodermik
bir gériiniim verirler (1, 3, 4). Diger kutantz anomali-
ler lipomatiéz nodiiller ve papillomatoz lezyonlan
igerir (1).

OLGU

30 yagsindaki kadin hastamiz vulvadaki papillom-
lar1 nedeniyle poliklinigimize bagvurdugunda sol
bacagindaki lineer ve retikiiler dagihmlh atrofik lez-
yonlar dikkatimizi c¢ekti. Her iki kolunda ve
govdesinin sol yarisinda da aym tip lezyonlar vard.
Hastadan bu lezyonlarin dogdugundan beri mevcut
oldugunu 6grendik. Ailesinde baska kimsede bu tip
lezyon yokmus. Annesinin 2’si erkek 3 diigiigi, ken-
disinin biri erkek 2 diigiigii olmus. Bir oglu var. Esi ile
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akrabalign yok. Cocugunda benzer lezyon yok. Daha
once de vulvada papillomlan gkmis, katerize edilmis.
Dermatolojik muayenesi: Hasta kisa boylu (1. 48 cm.)
ve biraz kilolu (64 kg) ve kisa parmakliydi.

Yiiziinde ve govdesinde asimetri yoktu. Saclar,
sach derisi normaldi. Her iki kolda Blaschko cizgile-
rine uyan, lineer dagilim gosteren bazilann kahve-
rengimsi kirmizi ve atrofik, bazilan telenjiektazik ve
koyu kirmmz1 papiiler lezyonlar sag elde 2. ve 3. par-
maklarin birbirine bakan ig yiizlerinde devam etmek-
te ve bu aralik biraz daha acik ve diger parmaklarin
baglangicindan daha agag seviyede (yenge¢ pencgesi
deformitesi) bulunmaktaydi. (Resim 1)

Resim 1: Sag elde yenge¢ pencesi deformitesi ve el
bileklerindeki lineer lezyonlar

Sol el 2. parmak araliginda longitudinal ¢okiiklik
vardi. Her iki omuzda ve gévdenin sol yarisinda, sol
gluteal, sol uyluk ve sol bacakta lineer, retikiler ve
cribriform olarak dagilmig kahverengimsi kirmizi,
atrofik, bazilann telenjiektazik lezyonlar mevcuttu
(Resim 2).

Resim 2: Skapula altindaki lezyonlar

El bilegindeki lezyonlar zaman zaman derinden
¢okiik, zaman zaman kabarik hale geciyormus.

Hastanin sistemik muayenesinde, goz, dis, norolo-
jik muayenelerinde, rutin laboratuvar tetkiklerinde,
akcigerlerin, kranyumun, ellerin ve uzun kemiklerin
grafilerinde ve psikograminda patalojik bulgu saptan-
madi. IQ: 85 bulundu.

Hastanin uylugundan alinan punch biopsi
ornegine Hematoksilen + Eosin, Mayer H + E, Masson
- Tricrome ve Orcein boyamalarn uygulandi.
Epidermiste hafif hiperkeratoz, hafif akantoz, bazal
tabakada hafif derecede hiperpigmentasyon, papiller
dermiste damarlar cevresinde hafif kronik iltihabi
infiltrasyon, dermanin baz alanlarda inceldigi; kolla-
gen ve elastik liflerde hafif azalma oldugu, dermis
i¢inde yer yer adipoz doku adacitklarinin bulundugu ve
bunlarin epidermisin altina kadar uzandigr gorildii
{Resim 3). Uygulanan Masson Tricrome boyas: ile de
bu 6zellik ¢arpiaa bir bicimde ortaya cikmaktayd
(Resim 4). Ayrica Orcein boyas: ile elastik liflerin
miktarca azaldigy gorildi (Resim 5).
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Resim 3: Mayer H+E x 80

TARTISMA

FDH géz, dig, kulak, iskelet ve internal organlarin
defektleri ile birlikte deri ve eklerinin ektomezoder-
mal malformasyonlarn ile karakterize bir hastahktir
1, 2, 3, 4, 6, 7). Freire Maia ve Pinhero FDH’y1 triko-
odonto-oniko dishidrosis anormalliklerinin bir alt
grubuna dahil etmislerdir (1). Happle ve arkadas-
larina gére bu sendrom erkeklerde yiksek letalite
gosterdigi i¢in X’e bagh dominant bir mutasyon olarak
tammlanmgtir (5). Bu mutasyon muhtemelen fibrob-
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Resim 5: Orcein x 160
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lastlarin biiyiime kinetiginde bir anormaliteye neden
olur (5, 7). Kadinlarda 9 kat daha sik gorilir (1, 2, 3,
4). Béyle ailelerde diisiik oram artmig sayidadir (2, 4).
El anomalilerinin varligi nedeni ile bunun elin sekil-
lendigi hamileliligin 8 inci haftasinda embriyonik
gelisimde bir defekte bagli bir hastalik oldugu
distniilmiistiir (4, 7). Matemal virus infeksiyonlan
(Hepatit, influenza, rubella, viral pnomoni) veya
ilaglarin (tetrasiklinler, salisilatlar, barbitiiratlar,
antihistaminikler gibi) bu degisim i¢in sorumlu
oldugu ileri siiriilmtistir (4). Nadir olgularda yarim
kromatid mutasyonlarn olabilir (1, 2, 3, 7).

Cilt lezyonlar1 ya dogumda mevcuttur ya da ilk
aylarda gorulen eritematdz lezyonlardan hizla
geligirler (3, 6, 7). Aksilla, uyluk ve kalgalarda daha
sik yokluguna bagh iilserler, sikatrisyel alopesi
(Aplasia cutis kongenita), onikodistrofi olabilir (1, 2,
3, 4). Karakteristik deri lezyonlar1 Blaschko ¢izgiler-
ine uyan, lineer veya retikiiler dagilimli, kahve-
rengimsi kirmizi, bazilan telenjiektazik, atrofik leke-
lerdir (1, 2, 3, 4, 6, 8). Eritemden ¢ok hipo veya hiper-
pigmentasyon géralir (1, 3, 4, 6, 7). Ikinci karakteris-
tik deri lezyonlar yag herniasyonudur ki bu, sarims1
ya da kahverengimsi pembe, yumusak, sakkular ane-
toderma benzeri papiilonodiiller ¢ogunlukla ekstre-
mitlerde ve 6zellikle popliteal ve antekubital fossalar-
da bulunurlar (3).

Yasamin herhangi bir doneminde gikabilen papil-
lomalar diger karakteristik 6zelliktir, cogunlukla pe-
rineal, vulvar ve perianal bolgelerde bazen de aksiller,
periumbilikal, dudaklar ve oral bolgeler de nadiren de
osafagus ve larinkste rastlanmigtir (2, 3, 4, 7). Genital
bolgelerdeki lezyonlar yanlighkla condyloma acumi-
nata olarak teshis edilebilir (8).

Iskelet degisiklikleri %50 olguda dogumda mev-
cuttur (4). Sindaktili, polidaktili, adaktili ya da
hipoplazik parmaklar, spina bifida, skolyoz, torax
deformasyonu klavikul ve kotlarda hipo veya aplazi
goriilebilir (1, 2, 3, 4). Yenge¢ pengesi deformitesi ozel-
likle karakteristik (1, 2, 3, 4, 6, 7). Yaklasik %20 olgu-
da osteopathia striata denilen radyolojik olarak uzun
kemiklerin metafizlerinde bilateral, simetrik,
yogunluk artigina bagh vertikal striasyon gorilir ve
bu hastahiga ozel bir goriintimdur (1, 2, 4, 6, 9).

Diglerde aplazi veya retansiyon, dis mine defekt-
leri veya pozisyon anomalisi, gézde iris kolobomasi,
keratokonus, mikro veya anoftalmi, sasilik, nistag-
mus gibi anomaliler gériilebilir (1, 2, 3, 4, 6, 7). Kisa
boy, ince yapi, yiiziin asimetrisi, bébrek tireter ve kalp
anomalileri, inguinal ve umbilikal herni, omfasel gibi
bulgular da goriilebilir (3, 6).

Histopatolojide tipik olarak dermiste hipoplazi
varken hipoplazi yoktur (7). Dermal konnektif doku
incelenmigtir ve yer yer yerini subkutan yag dokusu
doldurmustur (1, 2, 3, 7, 9). Konnektif dokunun ince
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bir tabakasi1 daima epidermis ve yag hiicreleri
arasinda bulunur (6, 9). Bazen kollagen lifler incelmig
veya parcalanmigtir (7). Epidermis ve ekleri dermisin
ve eklerinin tamamen yok oldugu alanlar diginda et-
kilenmemigtir (Aplasia cutis congenita) (7).

Ayina tamda poikilodermik goriiniim yiiziinden
Rothmund - Thomson sendromu diigiiniiliirse de lez-
yonlarin lineer dagilimi olmamasi ile ayird edilebilir.
Inkontinensiya pigmentiden FDH’de poikilodermi
olmasiyla, nevus lipomatosus cutaneus superficialis-
den hernilesmis deride atrofi olmasiyla, lineer epider-
mal neviisden atrofiler, hernie lezyonlar ve ilave sis-
temik anomaliler olmasi ile ayird edilebilir (7, 9).

Tedavisi yoktur, hernie lezyonlara cerrahi tedavi
uygulanabilir (1, 2, 3, 7).

Bizim hastamizda dogustan beri bulunan,
Blaschko c¢izgilerine uyan dagilimda, lineer ve
retikiiler, atrofik, telenjiektazik, anetoderma - like
kahverengimsi kirnizi deri lezyonlan, tirnaktaki lon-
gitudinal ¢okikliik, sag eldeki yenge¢ pencesi defor-
mitesi, vulvadaki papillomlan, kisa boy ve kisa par-
maklari, annesinin ve kendisinin erkek ¢ocok
diigiikleri yapmig olmalar1 dermis i¢inde epidermise
dogru dagilmas: ile teghis koyduk ve nadir gérilmesi
nedeniyle bildirime sunduk.
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