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Olgu sunumu-Case report
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Ozet

Inkontinensia pigmenti (IP) X’e bagl dominant gegis gosteren deri, sag, dis ve merkezi sinir
sistemi (MSS)’nin etkilendigi, ender rastlanan kalitsal bir hastaliktir. ik ortaya cikan bulgular
genellikle deri bulgularidir ve yaklagik %80 olguda deri bulgularinin yani sira farkli siddette eslik
eden diger sistem bulgular1 goriiliir. Bir yasindaki kiz ¢ocugu viicudunda koyu renkli lekeler ve
yaralar nedeniyle poliklinigimize bagvurdu. Dermatolojik muayenede gévdede ve ekstremitelerde
Blaschko ¢izgilerini takip eden hiperpigmente makiiller, sag kolda, el sirtinda ve bacaklarda yer
yer hemorajik kurutlu yer yer de hiperkeratotik papiiller ve verriikoz plaklar mevcuttu. Olguya
tipik bulgularidan dolay: IP tanist konuldu. Olgumuzda sistemik tutulum tespit edilmedi. Bu olgu
ile IP tanisinin tekrar gdzden gecirilmesi amaglandi.

Anahtar sézciikler: Inkontinensia pigmenti, kiz ¢ocuk

Abstract

Incontinentia pigmenti (IP) is a rare hereditary disease that shows X-linked dominant inheritance
and effects the skin, hair, teeth, and central nervous system. Initial symptoms are usually skin and
cutaneous findings and cutaneous lesions are accompanied with other systems symptoms with
different intensity in approximately 80% of the patients. One-year-old girl was admitted to our
outpatient clinic because of dark marks and ulcers in her body. Dermatologic examination revealed
hyperpigmented macules following the lines of Blaschko on the trunk and the extremities. There
was hemorrhagic, crusted lesions and in some areas hyperkeratotic papules and verrucous plaques
are detected on right arm, dorsum of hand and legs. The patient was diagnosed as IP because of
typical symptoms. In our patient, systemic involvement was not detected. To review the diagnosis
of IP is aimed in this study.
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Giris

[P X’e baglh dominant gegis gdsteren ender rastlanan kalitsal bir hastaliktir [1-6]. 1lk
ortaya c¢ikan bulgular genellikle deri bulgularnidir ve yaklasik %80 olguda deri
bulgularinin yani sira farkli siddette eslik eden diger sistem bulgulari goriliir [6].
Inkontinensia pigmenti (iP) ilk olarak 1906’da tanimlanmustir [7]. Hastaliga Xq28
kromozumundaki ‘NEMO’ geni defektinin yol a¢tig1 belirlenmistir [8-10]. Deri belirtileri
dort evrede meydana gelir, ancak tim evreler goriilmeyebilir [2, 7, 11-13]. Evre 1:
Eritem, vezikiil ve piistiiller (%91) Evre 2: Papiiller, verriikoz lezyonlar ve hiperkeratoz
(%84) Evre 3: Hiperpigmentasyon (%95) Evre 4: Hipopigmentasyon (%10), atrofi ve
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skatris gelisimi (%31). Deri bulgular erigkin yas doneminde azalirlar ya da tamamen
kaybolurlar [14, 15]. Hastaliga dental, okiiler, aurikiiler, MSS, miiskiiloskeletal ve
kardiovaskiiler anomaliler eslik edebilir [9]. Takibinde multidisipliner yaklasim gereklidir
[16]. Bu olgu ile nadir goriilen IP’yi gzden gecirmek istedik.

Olgu sunumu

Bir yasindaki kiz ¢ocugu viicudunda koyu renkli lekeler ve yaralar nedeniyle
poliklinigimize bagvurdu. Olgunun dogdugunda kol ve bacaklarda biiller oldugu ve sonra
birinci ay civarinda kendiliginden geriledigi; geriledigi bolgede ise kizarik, yer yer
kabuklu, koyu renkli hafif izler kaldig1 6grenildi. Dort aylikken baglayan gévdesindeki
lekelerin ise kabuklanma ve kabarciklar olmadan olustugu, giderek arttigi ve yaygin
lekelere doniistiigii, kol ve bacaklarinda ise lekelerin {izerinde zamanla kabuklu yaralarin
olustugu belirtildi. Bunun disinda 6zgeg¢misinde ve soy geg¢misinde Ozellik yoktu.
Dermatolojik muayenesinde; sagli deri, skleralar, dudaklar, agiz mukozasi normal olarak
degerlendirildi. Govdede ve ekstremitelerde Blaschko ¢izgilerini takip eden
hiperpigmente makiiller, sag kolda, el sirtinda ve bacaklarda yer yer hemorajik kurutlu
yer yer de hiperkeratozik papiiller ve verriikdz plaklar mevcuttu (Resim 1, 2, 3). Fizik
muayenede bagka bir 6zellik yoktu. Sistemik tutulum agisindan yapilan tiim muayene ve
tetkikleri normal olarak degerlendirildi. Kol, el sirt1 ve bacaktaki lezyonlara lokal yara
bakimi baslandi. Alt1 ayda bir pediatri, géz hastaliklar1 ve dermatoloji polikliniklerinde
kontrol 6nerildi.

Resim 1. Govdede Blaschko ¢izgilerini takip eden hiperpigmente makiiller.

Resim 2. Sag kolda hiperkeratozik papiiller ve verriikoz plaklar.
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Resim 3. Sol bacakta hiperpigmente makiiller ve hiperkeratozik lezyonlar.

Tartisma

IP, ilk olarak 1903 yilinda tarif edilmistir. Erken bebeklik déneminde ortaya ¢ikan ve
deri, dis, sag¢, goz ve MSS gibi ektoderm kokenli organ ve dokular1 etkileyen, nadir
goriilen X’e bagli dominant gegisli multisistemik genetik bir hastaliktir [12, 17].
Hastaligin ismi mikroskop altinda deride goriilen morfolojik degisiklikleri yansitmaktadir
[17, 18]. Prevelanst 1/40 000’dir [9, 17]. Erkeklerde genellikle fataldir, olgularin
%95°den fazlas1 kiz ¢ocuklardir [11]. Bizim olgumuzda bir yasinda kiz ¢ocugu idi.
Hastalikta ilk ortaya ¢ikan bulgular genellikle deri bulgularidir ve dort donemde
incelenirler. Birinci evrede (Vezikiilobiilloz evre) lezyonlar dogumda var olabilir veya
birkag hafta i¢inde ortaya ¢ikabilir. Lineer eritem, vezikiil ve piistiiller, Blaschko ¢izgileri
boyunca vezikiiller goriilir. Olgumuzda dogumda ekstremitelerde vezikiilobiilloz
lezyonlarin mevcut oldugu belirtilmisti. Bu evrede periferik kanda %50’ye varan oranda
eozinofili goriilebilir. 2-6. haftalar arasinda baglica ekstremitelerde, lezyonlar
tekrarlayarak devam etmektedir. Birinci evreyi birkag hafta veya ay sonra hiperkeratozik
papiillerle ve verriikoz plaklar seklinde ikinci evre (Verrikoz evre) takip eder.
Olgumuzdaki seyir bu durumla paraleldi. Birinci ve ikinci evre lezyonlari ortalama 4. ve
7. aylarda geriler. Olgumuzda 2. evre lezyonlar hala devam etmekteydi. Baz1 olgular
eriskin yaslara kadar sebat edebilir. Ugiincii evre (Pigmenter evre) siklikla 12. ve 26.
haftalar arasinda ortaya g¢ikar ve Blaschko ¢izgilerini takip eden kahverengi veya gri
lekelerle karakterizedir. Pigmente evre de denilen ligiincii evre hastalia ismini veren
lineer veya helezonik goriiniimlii hiperpigmente makiiller ile karakterizedir. inflamatuar
lezyonlardan verriikdz belirtiler gelisirken esas olarak govde de olmak tizere klasik
hiperpigmente lezyonlarda belirmeye baglar. Her ne kadar ilk iki inflamatuar evrenin
gozlenmedigi veya evrelerin i¢ ige girdigi olgular bildirilmisse de tiim olgularda lineer ve
helezonik nevoid hipermelanoz goriilmektedir. Olasilikla erken evredeki yogun
inflamasyon, bu inflamasyonun klinik olarak belirgin olmadigi alanlarda bile
postinflamatuar bir hiperpigmentasyona yol a¢maktadir. Hiperpigmentasyon govdede
daha sik goriilirken olgumuzda literatiirden farkli olarak ekstremitelerde daha yaygindi.
Makuler halkalar, retikiilasyon, beneklerle lineer gizgilenmeler karakteristikleridir. iP’nin
4. evresi (Atretik evre) lineer veya retikiile hipopigmente atrofik lezyonlarla
karakterizedir. Hipopigmente, kilsiz, anhidrotik lezyonlar incontinentia pigmentinin geg
manifestasyonlar1 olarak ortaya ¢ikarlar ve bunlar iigiincii fazin hiperpigmente lezyonlar
gegmeye baslamadan da ortaya gikabilirler. Lezyonlar 6zellikle bacaklarin alt kisminda,
fleksor yiizeylerde ve daha az siklikla govdede ve kollarda goriiliirler. Olgumuzda da
ozellikle ekstremite tutulumu 6n planda iken gdvde lezyonlar1 daha hafif siddetteydi.
Deride ayrica yama tarzi pigmentlesme / cafe au lait lekeleri, yama tarzi deri atrofisi
biiller veya vezikiiller hiperkeratozis, diffiiz veya lokal olabilen alopesi, skar birakabilir
ve en sik verteks yerlesimlidir. % 40 olguda saglar mat, kirilgan ve kaba goriiniimde
olabilirler [8, 20, 21]. Olgumuzda sa¢ tutulumu yoktu. Olgularin %50- 80 kadarinda deri
dis1 tutulum vardir. Diger eslik eden hastaliklar; dental tutulum (dislerin ge¢ ¢ikmasi,

Cumhuriyet Tip Dergisi Cumhuriyet Tip Derg 2011; 33: 492-496
Cumbhuriyet Medical Journal Cumhuriyet Med J 2011; 33: 492-496



495

yetersiz dislesme, konik dis gibi anormal sekilli disler, oligodonti, gibi dental anomaliler
yasam boyu siirebilir) (%40), santral sinir sistemi (motor ve bilissel gelisme geriligi,
epilepsi, mikrosefali, spastisite, paralizi gibi santral sinir sistemi bulgular1 hastalikli
cocuklarin iigte birinde bulunabilir) (%30), kas-iskelet (boy kisaligi, kisa kol ve bacaklar,
hemivertebra, hemiatrofi, kifoskolyoz), okiiler (géz bulgulari 5 yasindan 6nce ¢ikar [19]
ve periferal neovaskiilarizasyon, mikroftalmus, strabismus, mavi sklera, retina aplazisi,
displazisi veya dekolmani, optik sinir atrofisi, katarakt, lens anomalileri ve retrolentikuler
kitle %30’dan daha siklikla gozlenen okiiler anomalilerdir. Bununla beraber %90'in
iistindeki vaka bulgular yoniinden normal goriise sahiptir) (%35), aurikiiler,
kardiovaskiiler, tirnak anomalileri (%40) olarak goriilebilmektedir. Immiinolojik
bozukluklara da rastlanabilmektedir [8-11, 21, 22]. Olgumuzun ¢ikan disleri normaldi.
Sistemik muayene ve tetkiklerinde herhangi bir patoloji tespit edilmedi.

Tanida klinik bulgular ¢arpici niteliktedir, yine de deri biyopsisi yapilmasi, aile anamnezi,
birinci dereceden akrabalarin incelenmesi tanida gerekebilir. Olgumuzun tanisinda klinik
bulgular ¢ok tipik oldugu i¢in invaziv bir iglem olan biyopsi yapilmadi. Ayrintih aile
anamnezi alindi. Anne baba arasinda akrabalik ve aile oykiisii yoktu. Detayl1 norolojik
muayene, g6z muayenesi yapilmalidir [8, 11]. Olgumuzun pediatrik ndrolojik muayenesi
ve gbz muayenesi normaldi. Ayirici tan1 evreye gore degisir. Birinci evrede biil ve piistiil
gelisimine neden olan neonatal herpes, stafilokokal enfeksiyonlar, epidermolizis biilloza,
epidermolitik hiperkeratoz, ¢ocukluk ¢agi biillz dermatozu ve lineer IgA dermatozu gibi
tablolar dogumda mevcut olmadiklarindan ayirici tan1 disinda kalirlar. Skabies olgulari,
bebeklerde eozinofilik biil gelisimi ve nodiillerle karakterizedir. Ancak ilk iki ay iginde
goriilmesi nadirdir [11]. Tanida mikrobiyolojik inceleme, radyolojik inceleme ve EEG
gereklidir. Kesin tani gen mutasyonunun ortaya konulmasi ile olur [23]. Olguda cilt
bulgular tipik oldugu igin gen analizi yapilmadi. Tedavide vezikiiller donemde ikincil
infeksiyonlardan kaginilmasi amaciyla vezikiiller patlatilmamalidir ve eger olursa ikincil
infeksiyonlar tedavi edilmelidir. Glukokortikosteroidler ile lokal anti-inflamatuvar tedavi
uygulanabilir [24]. Nobet gegiren olgularda antiepileptik tedavi gereklidir. Dis ile ilgili
bozukluklar ortodontist tarafindan degerlendirilmeli ve gerekli cerrahi girisim
uygulanmalidir. Olgumuzun aktif lezyonlarina lokal yara bakimi onerildi. Hastaligin seyri
sirasinda stabil olmayan gen yapisi nedeniyle miyelojenik 16semi, Wilms tiimori ve
retinoblastom gibi malign tiimdrler goriilebilir ve mortalite siklikla malign tiimdrlerin
varligina baglidir. Yeni dogan donemindeki arteriyal infeksiyonlar ve MSS fonksiyon
bozukluklar1 da mortaliteyi artirmaktadir [17].

Sonug olarak bu olgu sunumu ile bebeklik doneminde ortaya ¢ikan hiperpigmente makiil,
hiperkeratotik papiil ve verriikdz plaktan olusan deri lezyonlarimin iP’ni diisiindiirmesi ve
hastaligin bircok farkli sistemi etkilemesi nedeniyle, multidisipliner bir yaklasimla
aragtirtlarak tedavi ve takiplerinin yapilmasi gerekliligi vurgulanmigtir
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