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Özet 

İnkontinensia pigmenti (İP) X’e bağlı dominant geçiş gösteren deri, saç, diş ve merkezi sinir 

sistemi (MSS)’nin etkilendiği, ender rastlanan kalıtsal bir hastalıktır. İlk ortaya çıkan bulgular 

genellikle deri bulgularıdır ve yaklaşık %80 olguda deri bulgularının yanı sıra farklı şiddette eşlik 

eden diğer sistem bulguları görülür. Bir yaşındaki kız çocuğu vücudunda koyu renkli lekeler ve 

yaralar nedeniyle polikliniğimize başvurdu. Dermatolojik muayenede gövdede ve ekstremitelerde 

Blaschko çizgilerini takip eden hiperpigmente maküller, sağ kolda, el sırtında ve bacaklarda yer 

yer hemorajik kurutlu yer yer de hiperkeratotik papüller ve verrüköz plaklar mevcuttu. Olguya 

tipik bulgularından dolayı İP tanısı konuldu. Olgumuzda sistemik tutulum tespit edilmedi. Bu olgu 

ile İP tanısının tekrar gözden geçirilmesi amaçlandı. 

Anahtar sözcükler: İnkontinensia pigmenti, kız çocuk 

 

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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Giriş 

İP X’e bağlı dominant geçiş gösteren ender rastlanan kalıtsal bir hastalıktır [1-6]. İlk 

ortaya çıkan bulgular genellikle deri bulgularıdır ve yaklaşık %80 olguda deri 

bulgularının yanı sıra farklı şiddette eşlik eden diğer sistem bulguları görülür [6]. 

İnkontinensia pigmenti (İP) ilk olarak 1906’da tanımlanmıştır [7]. Hastalığa Xq28 

kromozumundaki ‘NEMO’ geni defektinin yol açtığı belirlenmiştir [8-10]. Deri belirtileri 

dört evrede meydana gelir, ancak tüm evreler görülmeyebilir [2, 7, 11-13]. Evre 1: 

Eritem, vezikül ve püstüller (%91) Evre 2: Papüller, verrüköz lezyonlar ve hiperkeratoz 

(%84) Evre 3: Hiperpigmentasyon (%95) Evre 4: Hipopigmentasyon (%10), atrofi ve 
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skatris gelişimi (%31). Deri bulguları erişkin yaş döneminde azalırlar ya da tamamen 

kaybolurlar [14, 15]. Hastalığa dental, oküler, auriküler, MSS, müsküloskeletal ve 

kardiovasküler anomaliler eşlik edebilir [9]. Takibinde multidisipliner yaklaşım gereklidir 

[16]. Bu olgu ile nadir görülen İP’yi gözden geçirmek istedik. 

Olgu sunumu 

Bir yaşındaki kız çocuğu vücudunda koyu renkli lekeler ve yaralar nedeniyle 

polikliniğimize başvurdu. Olgunun doğduğunda kol ve bacaklarda büller olduğu ve sonra 

birinci ay civarında kendiliğinden gerilediği; gerilediği bölgede ise kızarık, yer yer 

kabuklu, koyu renkli hafif izler kaldığı öğrenildi. Dört aylıkken başlayan gövdesindeki 

lekelerin ise kabuklanma ve kabarcıklar olmadan oluştuğu, giderek arttığı ve yaygın 

lekelere dönüştüğü, kol ve bacaklarında ise lekelerin üzerinde zamanla kabuklu yaraların 

oluştuğu belirtildi. Bunun dışında özgeçmişinde ve soy geçmişinde özellik yoktu. 

Dermatolojik muayenesinde; saçlı deri, skleralar, dudaklar, ağız mukozası normal olarak 

değerlendirildi. Gövdede ve ekstremitelerde Blaschko çizgilerini takip eden 

hiperpigmente maküller, sağ kolda, el sırtında ve bacaklarda yer yer hemorajik kurutlu 

yer yer de hiperkeratozik papüller ve verrüköz plaklar mevcuttu (Resim 1, 2, 3). Fizik 

muayenede başka bir özellik yoktu. Sistemik tutulum açısından yapılan tüm muayene ve 

tetkikleri normal olarak değerlendirildi. Kol, el sırtı ve bacaktaki lezyonlara lokal yara 

bakımı başlandı. Altı ayda bir pediatri, göz hastalıkları ve dermatoloji polikliniklerinde 

kontrol önerildi. 

 

Resim 1. Gövdede Blaschko çizgilerini takip eden hiperpigmente maküller.  

 

 

Resim 2. Sağ kolda hiperkeratozik papüller ve verrüköz plaklar. 
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Resim 3. Sol bacakta hiperpigmente maküller ve hiperkeratozik lezyonlar.  

 

Tartışma 

İP, ilk olarak 1903 yılında tarif edilmiştir. Erken bebeklik döneminde ortaya çıkan ve 

deri, diş, saç, göz ve MSS gibi ektoderm kökenli organ ve dokuları etkileyen, nadir 

görülen X’e bağlı dominant geçişli multisistemik genetik bir hastalıktır [12, 17]. 

Hastalığın ismi mikroskop altında deride görülen morfolojik değişiklikleri yansıtmaktadır 

[17, 18]. Prevelansı 1/40 000’dir [9, 17]. Erkeklerde genellikle fataldir, olguların 

%95’den fazlası kız çocuklardır [11]. Bizim olgumuzda bir yaşında kız çocuğu idi. 

Hastalıkta ilk ortaya çıkan bulgular genellikle deri bulgularıdır ve dört dönemde 

incelenirler. Birinci evrede (Vezikülobüllöz evre) lezyonlar doğumda var olabilir veya 

birkaç hafta içinde ortaya çıkabilir. Lineer eritem, vezikül ve püstüller, Blaschko çizgileri 

boyunca veziküller görülür. Olgumuzda doğumda ekstremitelerde vezikülobüllöz 

lezyonların mevcut olduğu belirtilmişti. Bu evrede periferik kanda %50’ye varan oranda 

eozinofili görülebilir. 2-6. haftalar arasında başlıca ekstremitelerde, lezyonlar 

tekrarlayarak devam etmektedir. Birinci evreyi birkaç hafta veya ay sonra hiperkeratozik 

papüllerle ve verrüköz plaklar şeklinde ikinci evre (Verrüköz evre) takip eder. 

Olgumuzdaki seyir bu durumla paraleldi. Birinci ve ikinci evre lezyonları ortalama 4. ve 

7. aylarda geriler. Olgumuzda 2. evre lezyonlar hala devam etmekteydi. Bazı olgular 

erişkin yaşlara kadar sebat edebilir. Üçüncü evre (Pigmenter evre) sıklıkla 12. ve 26. 

haftalar arasında ortaya çıkar ve Blaschko çizgilerini takip eden kahverengi veya gri 

lekelerle karakterizedir. Pigmente evre de denilen üçüncü evre hastalığa ismini veren 

lineer veya helezonik görünümlü hiperpigmente maküller ile karakterizedir. İnflamatuar 

lezyonlardan verrüköz belirtiler gelişirken esas olarak gövde de olmak üzere klasik 

hiperpigmente lezyonlarda belirmeye başlar. Her ne kadar ilk iki inflamatuar evrenin 

gözlenmediği veya evrelerin iç içe girdiği olgular bildirilmişse de tüm olgularda lineer ve 

helezonik nevoid hipermelanoz görülmektedir. Olasılıkla erken evredeki yoğun 

inflamasyon, bu inflamasyonun klinik olarak belirgin olmadığı alanlarda bile 

postinflamatuar bir hiperpigmentasyona yol açmaktadır. Hiperpigmentasyon gövdede 

daha sık görülürken olgumuzda literatürden farklı olarak ekstremitelerde daha yaygındı. 

Makuler halkalar, retikülasyon, beneklerle lineer çizgilenmeler karakteristikleridir. İP’nin 

4. evresi (Atretik evre) lineer veya retiküle hipopigmente atrofik lezyonlarla 

karakterizedir. Hipopigmente, kılsız, anhidrotik lezyonlar incontinentia pigmentinin geç 

manifestasyonları olarak ortaya çıkarlar ve bunlar üçüncü fazın hiperpigmente lezyonları 

geçmeye başlamadan da ortaya çıkabilirler. Lezyonlar özellikle bacakların alt kısmında, 

fleksör yüzeylerde ve daha az sıklıkla gövdede ve kollarda görülürler. Olgumuzda da 

özellikle ekstremite tutulumu ön planda iken gövde lezyonları daha hafif şiddetteydi. 

Deride ayrıca yama tarzı pigmentleşme / cafe au lait lekeleri, yama tarzı deri atrofisi 

büller veya veziküller hiperkeratozis, diffüz veya lokal olabilen alopesi, skar bırakabilir 

ve en sık verteks yerleşimlidir. % 40 olguda saçlar mat, kırılgan ve kaba görünümde 

olabilirler [8, 20, 21]. Olgumuzda saç tutulumu yoktu. Olguların %50- 80 kadarında deri 

dışı tutulum vardır. Diğer eşlik eden hastalıklar; dental tutulum (dişlerin geç çıkması, 
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yetersiz dişleşme, konik diş gibi anormal şekilli dişler, oligodonti, gibi dental anomaliler 

yasam boyu sürebilir) (%40), santral sinir sistemi (motor ve bilişsel gelişme geriliği, 

epilepsi, mikrosefali, spastisite, paralizi gibi santral sinir sistemi bulguları hastalıklı 

çocukların üçte birinde bulunabilir) (%30), kas-iskelet (boy kısalığı, kısa kol ve bacaklar, 

hemivertebra, hemiatrofi, kifoskolyoz), oküler (göz bulguları 5 yaşından önce çıkar [19] 

ve periferal neovaskülarizasyon, mikroftalmus, strabismus, mavi sklera, retina aplazisi, 

displazisi veya dekolmanı, optik sinir atrofisi, katarakt, lens anomalileri ve retrolentikuler 

kitle %30’dan daha sıklıkla gözlenen oküler anomalilerdir. Bununla beraber %90'ın 

üstündeki vaka bulgular yönünden normal görüşe sahiptir) (%35), auriküler, 

kardiovasküler, tırnak anomalileri (%40) olarak görülebilmektedir. İmmünolojik 

bozukluklara da rastlanabilmektedir [8-11, 21, 22]. Olgumuzun çıkan dişleri normaldi. 

Sistemik muayene ve tetkiklerinde herhangi bir patoloji tespit edilmedi. 

Tanıda klinik bulgular çarpıcı niteliktedir, yine de deri biyopsisi yapılması, aile anamnezi, 

birinci dereceden akrabaların incelenmesi tanıda gerekebilir. Olgumuzun tanısında klinik 

bulgular çok tipik olduğu için invaziv bir işlem olan biyopsi yapılmadı. Ayrıntılı aile 

anamnezi alındı. Anne baba arasında akrabalık ve aile öyküsü yoktu. Detaylı nörolojik 

muayene, göz muayenesi yapılmalıdır [8, 11]. Olgumuzun pediatrik nörolojik muayenesi 

ve göz muayenesi normaldi. Ayırıcı tanı evreye göre değişir. Birinci evrede bül ve püstül 

gelişimine neden olan neonatal herpes, stafilokokal enfeksiyonlar, epidermolizis bülloza, 

epidermolitik hiperkeratoz, çocukluk çağı büllöz dermatozu ve lineer IgA dermatozu gibi 

tablolar doğumda mevcut olmadıklarından ayırıcı tanı dışında kalırlar. Skabies olguları, 

bebeklerde eozinofilik bül gelişimi ve nodüllerle karakterizedir. Ancak ilk iki ay içinde 

görülmesi nadirdir [11]. Tanıda mikrobiyolojik inceleme, radyolojik inceleme ve EEG 

gereklidir. Kesin tanı gen mutasyonunun ortaya konulması ile olur [23]. Olguda cilt 

bulguları tipik olduğu için gen analizi yapılmadı. Tedavide veziküler dönemde ikincil 

infeksiyonlardan kaçınılması amacıyla veziküller patlatılmamalıdır ve eğer olursa ikincil 

infeksiyonlar tedavi edilmelidir. Glukokortikosteroidler ile lokal anti-inflamatuvar tedavi 

uygulanabilir [24]. Nöbet geçiren olgularda antiepileptik tedavi gereklidir. Diş ile ilgili 

bozukluklar ortodontist tarafından değerlendirilmeli ve gerekli cerrahi girişim 

uygulanmalıdır. Olgumuzun aktif lezyonlarına lokal yara bakımı önerildi. Hastalığın seyri 

sırasında stabil olmayan gen yapısı nedeniyle miyelojenik lösemi, Wilms tümörü ve 

retinoblastom gibi malign tümörler görülebilir ve mortalite sıklıkla malign tümörlerin 

varlığına bağlıdır. Yeni doğan dönemindeki arteriyal infeksiyonlar ve MSS fonksiyon 

bozuklukları da mortaliteyi artırmaktadır [17]. 

Sonuç olarak bu olgu sunumu ile bebeklik döneminde ortaya çıkan hiperpigmente makül, 

hiperkeratotik papül ve verrüköz plaktan oluşan deri lezyonlarının İP’ni düşündürmesi ve 

hastalığın birçok farklı sistemi etkilemesi nedeniyle, multidisipliner bir yaklaşımla 

araştırılarak tedavi ve takiplerinin yapılması gerekliliği vurgulanmıştır 
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