I OLGU SUNUMU CASE REPORTI

Asli AKSU CERMAN,?
Ezgi AKTAS KARABAY,2
ilknur KIVANC ALTUNAY,?
Ozben YALGIN®

aDeri ve Zlhrevi Hastaliklar Klinigi,
°Tibbi Patoloji Klinigi,

Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve
Aragtirma Hastanesi, istanbul

Gelis Tarihi/Received: 03.11.2015
Kabul Tarihi/Accepted: 09.06.2016

Yazigma Adresi/Correspondence:
Ezgi AKTAS KARABAY

Sisli Hamidiye Etfal Egitim ve
Arastirma Hastanesi,

Deri ve Zihrevi Hastaliklar Klinigi,
istanbul,

TURKIYE/TURKEY

ezgiaktasmd @gmail.com

doi: 10.5336/dermato.2015-48488

Copyright © 2016 by Ttrkiye Klinikleri

Bazex-Dupré-Christol Sendromu

Bazex-Dupré-Christol Syndrome:
Case Report

OZET Bazex-Dupré-Christol sendromu (BDCS), bazal hiicreli karsinom (BHK), folikiiler atrofo-
derma ve konjenital hipotrikoz ile karakterize, X’e bagli dominant gegisli bir genodermatozdur.
BDCS’nin, Gorlin sendromu, Rombo sendromu, kseroderma pigmentozum gibi BHK’larin izlen-
digi genetik hastaliklarla ayrimi 6nemlidir. Bu olgu, nadir goriilmesi ve erken baslangicli veya ai-
lesel bazal hiicreli karsinom hastalarinda Bazex-Dupré-Christol Sendromu’nun da akilda
bulundurulmas: gerektigini vurgulamak i¢in sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Karsinom, bazal hiicre; bazex-dupre-christol sendromu; hipotrikozis

ABSTRACT Bazex-Dupré-Christol syndrome (BDCS) is an X-linked dominantly inherited geno-
dermatosis characterized by basal cell carcinomas, follicular atrophoderma, congenital hypotrichosis.
It is important to make differential diagnosis of BDCS with genetic diseases, that basal cell carci-
nomas are present, such as Gorlin syndrome, Rombo syndrome and xeroderma pigmentosum. This
case is presented due to it’s rarity and to emphasize that Bazex-Dupré-Christol syndrome should be
considered as a differential diagnosis in patients with early onset or familial basal cell carcinomas.
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azex-Dupré-Christol sendromu (BDCS), folikiiler atrofoderma, hi-

potrikoz ve bazal hiicreli karsinom (BHK) triadiyla karakterize bir

genodermatozdur. BDCS’ye neden olan primer defekt bilinmese de
X kromozomuna bagl dominant gecis gosterdigi bilinmektedir."? Milialar,
kil saft1 anomalileri, hipohidroz daha nadir olarak izlenen diger deri bul-
gular1 arasinda yer alir. Sendromu olusturan klinik bulgular farkli zaman-
larda gelisebildiginden tani koymak gii¢ olabilir. Erken baglangich veya
ailesel BHK hastalarinda ayiric1 tanida BDCS yer almaktadir.? Bu ¢aligmada,
BDCS tanis1 almis 26 yasindaki bir erkek olgu, az rastlanmasi nedeni ile su-
nulmustur.

I OLGU SUNUMU

Yirmi alt1 yagindaki erkek olgunun ¢ocukluktan itibaren saglarda kuruluk
ve seyreklik yakinmasi vardi. Dermatolojik muayenede saglarin diiz, sert,
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kuru ve seyrek oldugu gorildii. Saglarin mikrosko-
bik incelemesinde pili torti veya trikoreksis nodoza
gibi bir kil saft1 anomalisi izlenmedi. El dorsumla-
rinda folikiiler atrofodermayla uyumlu ¢ukurcuk-
lar, yiizde milialar, govde ve kollarda hipotrikoz
izlendi (Resim la-d). Olgunun 6ykiisiinde az ter-
leme oldugu 6grenildi. Sol alt goz kapaginda bulu-
nan hiperpigmente papiiler lezyonun ve vertekste
bulunan morumsu, merkezi krutlu krater goriinii-

miinde olan nodiiler lezyonun histopatolojik ince-
lemesi BHK ile uyumluydu (Resim 2a, b; 3a, b). Ol-
gunun herhangi bir sistemik yakinma ve bulgusu
bulunmamaktaydi. Sistemik metastaz riski az ol-
makla birlikte toraks, abdominal ve kraniyal bilgi-
sayarli tomografi (BT) yapildi, herhangi bir patoloji
saptanmadi. Bu bulgular esliginde olguya BDCS ta-
nis1 konuldu ve diizenli takip programina alindi.
Hastanemiz Genetik Poliklinigine yonlendirilen ol-

RESIM 2: a) Sol alt g6z kapaginda mediyalde bazal hiicreli karsinomla uyumlu papil, b) Skalpte bazal hiicreli karsinomla uyumlu ortasi (ilsere nodiiler lezyon.
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RESIM 3: a) Sol alt g6z kapagi, b) Skalpte dermis igine dogru palizadik dizilim gosteren bazaloid hiicre kiimelerinden olusan timor adaciklari (HE, x100).

guya, genetik danigmanlik saglandi. BDCS’de X kro-
mozomunda haritalanan sorumlu genin lokalizas-
yonu konusunda kesin bilgi olmadigindan genetik
tetkik yapilamadi. BDCS tanisi konulduktan sonra
olgunun soy ge¢mis 6zellikleri sorgulandiginda, tey-
zesinin oglunda benzer sag 6zellikleri oldugu 6gre-
nildi, fakat kendisine ulagilamadi. Bu ¢aligma i¢in
olgudan bilgilendirilmis olur formu alindi.

I TARTISMA

BDCS ilk kez 1964 yilinda Bazex ve ark. tarafindan
tanimlanan, kil folikiil yapisinda patolojik degisik-
liklerle karakterize, genetik defektin Xq24-q27
tizerinde haritalandig, nadir bir kalitsal hastalik-
tir.!® Sorumlu genin Xp24-qg25'te haritalanan ult-
raviyole ile indiiklenen hasardan sonra DNA
onarimini saglayan UBEZA geni oldugu diisiiniil-
mektedir. Literatiirde bugiline kadar bildirilmis
20’den az familyal ve sporadik hasta mevcuttur, bu
hastalarin biiyiik kismi Belgika ve Fransa gibi
Orta Avrupa iilkelerinden bildirilmistir.* Olgu-
muz, bildigimiz kadariyla Tiirkiye’den bildirilen
ikinci olgudur.® Temel klinik 6zellikleri olan hipo-
trikoz, folikiiler atrofoderma ve BHK’nin yani sira
milialar, hipohidroz, burun yapisinda deformiteler,
atopik yapi, komedonlar, pilar keratoz, iktiyoz ve
alinda hiperpigmentasyon bu sendroma eslik ede-
bilir.? Hipotrikoz, genellikle difiizdir, dogumdan
kisa siire sonra ortaya ¢ikar ve hastalarin yakla-
sik %85’inde bulunur.® Bazi hastalarda pili torti
ve trikoreksis nodoza gibi kil safti anomalileri bu-
lunabilir.” Folikiiler atrofoderma, dogumda veya

sonrasinda goriiliir, hastalarin yaklasik %85’inde
vardir. Genellikle el ve ayaklarin dorsumlarinda, el
bilegi ve dizin ekstensor yiizlerinde ve yiizde go-
riliir.” Milialar hastalarin %75’inde vardir, en sik
ytiizde yerlesir.>® BHK lar genellikle yagamin 2-3. de-
kadlarinda ortaya c¢ikar ve hastalarin yaklagik
%40'1nda gorilir. Siklikla yiizde lokalizedir.®
BHK’lar agresif seyretme ve niiks etme egiliminde-
dir. BDCS hastalarinda BHK diginda trikoepitel-
yoma, kalsifiye kistler ve bazal hiicreli neviis
gelisimi tanimlanmigtir.>® Diger malignitelerin ge-
lisimi y6niinden bakildiginda simdiye kadar sadece
bir hastada prolenfositik 16semi gelisimi rapor edil-
migtir.'” Olgumuzda bu sendromun tipik bulgular:
olan hipotrikoz, folikiiler atrofoderma, erken yasta
gelisen BHK’lara ek olarak milialar ve hipohidroz
mevcuttu. Muhtemelen hastaligin nadir olmasi ve
genellikle eslik eden ek sistemik hastaliklarin olma-
mas! nedeni ile literatiirde prognozla ilgili bir bilgi
bulunmamaktadir. Ancak BHK’nin gelisimi ve ag-
resif seyretme 6zelliginde oluslarinin prognozu be-
lirlemede 6nemli oldugu diisiincesindeyiz.

Cocukluk ¢ag1 veya adolesan dénemde ortaya
¢ikan BHK’lar ile karakterize Gorlin sendromu,
Rombo sendromu, Oley sendromu ve kseroderma
pigmentozum gibi baz1 kalitsal hastaliklar ayiric: ta-
nida distiniilmelidir.® Gorlin sendromu otozomal
dominant gegcislidir ve BDCS’den farkl olarak pal-
moplantar ¢ukurcuklar ve iskelet anomalileri bulu-
nur. Rombo sendromu da otozomal dominant
kalitilir ve telenjiektaziler ve akral eritemin bulun-
mas1 6nemli 6zellikleridir. Oley sendromu, adolesan
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donemde spontan gerileme gosteren konjenital hi-
potrikoz ve milialarla karakterizedir, BDCS’nin
minor bir formu olarak gériilmektedir. Bu ¢aligmada
sunulan olguda, adolesan dénem sonrasinda hipotri-
koz ve milialarda gerileme olmamas: ve ek olarak
BHK’larin gelismesi nedeni ile Oley sendromu dii-
stintilmemis ve olgu BDCS olarak degerlendirilmis-
tir. Kseroderma pigmentozum ise otozomal resesif
gecis gosteren, giines goren alanlarda ¢illenme, poi-
kiloderma ve erken deri yaslanmasiyla karakterize
bir sendromdur. Ayirici taniya giren diger bir nadir
kalitimsal hastalik, jeneralize bazaloid folikiiler ha-
martom sendromudur. Otozomal dominant gegisli-
dir, milia, komedon benzeri lezyonlar, yiiz, skalp,
kulak, boyun, iist gévde ve kollarda deri renkli ve hi-
perpigmente papiiller, skalpte difiiz hipotrikoz ve
avug i¢i ile tabanlarda noktasal ¢ukurcuklarla ka-
rakterizedir. BHK ve folikiiler atrofodermanin ol-
mayis1 ile BDCS'den ayrilabilir.*¢

Sa¢ yakinmalar ile bagvuran bu olguda hipo-
trikoz, milialar, hipohidroz, folikiiler atrofoderma
ve BHK’lar mevcuttu. BDCS hastalarinin ve ailele-
rinin periyodik takibi, genetik danigmanlhik veril-
mesi ve diizenli timor taramasi yapilmas: gelige-
bilecek BHKlarin erken dénemde cerrahi eksizyo-
nuna firsat vermesi bakimindan 6nemlidir. Kriyo-
terapi, topikal imikuimod, topikal florourasil,
fotodinamik tedavi uygun olan bazi lezyonlarda
kullanilabilecek diger tedavi alternatifleridir, ancak
radyoterapi onerilmez. Hastalarin gereksiz radyas-
yon maruziyetinden kaginmalar1 ve giinesten ko-
runmalar1 6nemlidir. Deri kanserinin 6nlenme-
sinde uzun donem oral retinoik asit tedavisi faydal
olabilir.>¢ Sunulan BDCS olgusunda BHK lezyonla-
rinin tamami eksize edilmistir. Olgu giines ve rad-
yasyon maruziyetinden korunma agisindan
bilgilendirilmis ve diizenli olarak takip programina
dahil edilmistir.
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