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Ozet

Abstract

Moniletriks degisik oranlarda alopesi ve kil yapisinda tesbih ta-
nesine benzer nodozitelerle karakterize, daha ¢ok otozomal dominant
gecis gosteren, ancak daha az oranda resesif gegis te bildirilen nadir
goriilen bir kil saft bozuklugudur. Moniletriksli hastalarda kil anoma-
lisine en sik folikiiler hiperkeratoz olmak iizere bazi ektodermal
anomaliler de eslik edebilmektedir.

Burada klinik, histopatolojik ve skanning elektron mikroskopi
yontemiyle moniletriks tanist alan, sporadik ozellikte, keratozis
pilarisin de eslik ettigi, 4 yasindaki bir erkek cocuk olgu bildirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Moniletriks, sporadik form
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Monilethrix is a rare mostly autosomal dominant and less fre-
quently autosomal recessive hair shaft disorder characterized by
varying degrees of alopecia and beaded hair with an alternating
nodosities. It may be associated with other ectodermal anomalies,
most frequently follicular hyperkeratosis.

Here, a 4-year-old male child with moniletrix and keratosis pi-
laris is presented, who has no family history. The diagnosis of
monilethrix is established by clinical, histopathological and scanning
electron microscopy findings.
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oniletriks ilk kez 1879 yilinda “kil
saftinin displazisi” olarak tanimlanmis-
tir.'

Cogunlukla otozomal dominant (OD) gecis
gosterilmesine ragmen, daha az oranda otozomal
resesif (OR) gecisler de bildirilmistir.>?

Kil saft1 nodiil benzeri deformiteler (fuziform
siglikler) ve atrofik
segmentlerden olusur. Kil saft1 daralan bolgelerden
riiptiire olarak alopesiye yol acar. Tabloya siklikla
lokal folikiiler hiperkeratoz eslik eder.’

bunlar arasinda kalan

Burada ailesinde sa¢ hastaligi oykiisii olma-
yan, sporadik oOzellikte, keratozis pilarisin kil saft
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bozukluguna eslik ettigi, 4 yasinda moniletriksli
bir erkek olgu bildirilmektedir ve kil saftindaki
elektron mikroskobik bulgular sunulmaktadir.

Olgu

Dort yasinda erkek ¢ocuk, dogumundan beri
saclarinin ¢ikmamasi sikayeti ile poliklinigimize
getirildi. Ailesinde kimsede sa¢ hastaligr tanim-
lanmadi. Ug yasindaki erkek kardesinin muayene-
sinde saclar ve sacli deri normal bulundu. Anne-
baba saglikliyd: ve aralarinda akraba evliligi yoktu.
Hastanin biiyiime ve gelismesi normaldi; motor ve
mental gerilik saptanmadi.

Yapilan fizik muayenede sach deride tama ya-
kin sagsizlik saptandi. Yalnizca frontal ve temporal
bolgelerde sar1 renkte, zayif, vellus tipi tiiylenme
vardi. Sa¢ cekme testi normal sinirlardaydi.
Oksipital bolgede daha yogun olmak iizere
folikiiler belirginlesme vardi ve rende hissi alini-
yordu. Kaslar, kirpikler, dig ve tirnak yapilar1 nor-
maldi (Sekil 1, 2).
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Sekil 1, 2. Frontal bolgede vellus tipi tiiyler mevcutken,
oksipital bolgede folikiiler belirginlesme mevcuttur.

Sekil 3. Diizensiz araliklarla siralanmis nodositelerin 151k
mikroskobik goriiniimii.

Sekil 4. Dermiste yerlesen kil folikiillerinin diizensiz ve bozuk
yerlesimi. H&Ex40.

Go6z muayenesi normal olarak saptandi. Has-
tanin ailesine, yapilacak incelemeler hakkinda bilgi
verilerek, sozlii ve yazili olarak onay alindi.
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Sac telinin 151k mikroskobik incelemesinde ki-
Iin kortikal kisminda diizensiz araliklarla siralan-
mis nodoziteler saptandi (Sekil 3).

Sacli deriden yapilan biyopsi Orneginde
epidermiste hafif hiperkeratoz, folikiiler tikaclar,
bazal tabakada melanin pigmentinde artma saptan-
di. Dermiste ¢ok sayida gozlenen kil folikiillerinin
panoramik dagilimlarinda disorganizasyon izlendi.
Kil folikiilleri yer yer birbirlerine adeta bitisik
derecede yakin iken, yer yer arada genis acikliklar
gostermekteydi. Perifolikiiler yag bezi sayisinda
belirgin azalma varken, ekrin bezler normal sayida
bulundu (Sekil 4).

Skanning elektron mikroskobide (SEM) ise ki-
Iin kortikal kisminda uzunlamasina oluklanmalar
ve diizensizlikler goriildii (Sekil 5, Sekil 6, Sekil 7,
Sekil 8).

Klinik, histopatolojik ve SEM bulgulan 151-
ginda hastaya moniletriks tanis1 konuldu.

Hasta i¢in yasinin kiiciik olmasi nedeniyle
retinoid tedavisi  diistinilmedi ve  topikal
minoksidil solusyon %5’lik giinde 2 kez uygulan-
maya baglandi; 6 aylik takiplerinde yeni sa¢ cikist
izlendi. Ancak yeni saglar zayif, cansiz olup vellus
yapisindaydi. Bu vakalarda kendiliginden diizelme
olabilecegi icin hasta tedavisiz birakilarak izleme
alindi.

Tartisma
Moniletriks nadir goriilen bir kil saft bozuklu-
gu olup cogunlukla OD gecis ozelligi gosterir,
ancak OR gecis de olabilir. Ayrica hastalik diger
genetik kil defektlerinden farkli olarak normal,
saglikli bireylerde de sporadik olarak de novo mu-
tasyonlar seklinde nadiren goriilebilmektedir."*

Olgumuzda herhangi bir aile 6ykiisii saptana-
madigindan hastaligin yeni bir mutasyona baglh
olabilecegini diisiindiik. Moniletriks patogenezinde
kil keratinlerinden hHb1l ve hHb6’da olusan mu-
tasyonlarin sorumlu oldugu bildirilmektedir. Bu
mutasyonlar sa¢ killarinda degisen derecelerde
kirilmaya, sa¢ kaybina ve folikiiler hiperkeratoza
yol acmaktadir.' Ancak son yillarda bu sag
keratinlerinde olusan yeni de novo mutasyonlar
bildirilmis olup, bunlar izole moniletriks olgulari
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Sekil 5. SEM’de kil saftinda yass1 nodosite gériiniimii izlen-
mektedir.

18086 m

84630

Sekil 6. SEM’de longitidunal oluklanma izlenmektedir.

olarak karsimiza cikar. Moniletriksteki mutasyon-
larin esas olarak kil korteksindeki germinatif hiic-
relerde oldugu ve buradaki defektin bozulmus bir
siklusa neden oldugu diisiiniilmektedir. Daralan-
genisleyen bolgelerin sa¢ biiyiimesindeki bozulan
diurnal sa¢ ritmine bagli gelistigi ileri siiriilmiis,
ancak bazi arastirmalar da diurnal ritmin degil
mitoz safhasinda olusan patolojilerin rol oynadigi
saptanmistir. Bu goriisii destekleyecek sekilde
mimosin gibi antimitotik ajanlarin uygulanmasiyla
sacta mikroskopik olarak nod- internod goriiniimii
olusabilmektedir.’

Moniletrikste kil gévdesinde 0.7- 1.0 mm dii-
zenli araliklarla siralanmis eliptik nodlar vardir ve
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nodlar arasindaki daralan bolgelerde medulla yok-
tur.' Nodlar arasi uzakliklarda bazi varyasyonlar da
bildirilmistir.” Nitekim bizim vakamizda da nodlar
aras1 mesafeler esit uzunlukta degildi. Kil yapisin-
daki internod bolgeleri zayif olup SEM’de enine
kirilmalar ve oluklanmalar izlenebilir. Transmis-
sion elektron mikroskopide ise kortikal liflerin
sayisinda azalma saptanir.’ Olgumuzun SEM
ozelliklerinde de kilin kortikal kisminda uzunla-
masina oluklanmalar ve yer yer parcalanmalar
izlendi ve bu bulgular moniletriks tanisini destek-
lemekteydi.

Sekil 8. SEM’de kil saftinda pargalanma ve yapisal biitiinliikte
bozulma goriilmektedir.
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Moniletriste killardaki patoloji dogumda ya da
dogumdan sonraki 6 hafta ile 2 yil arasinda
asemptomatik olarak ortaya cikar.” Bu yiizden
ayirict tanida dogumsal alopesiler ve ektodermal
displaziler akla gelmelidir." Moniletriksle karisan
diger bir tablo da pseudo-moniletrikstir. Pseudo-
moniletriksde sacin asiri fircalanmasi ve zedelen-
mesi sonucu olusan yaygin ya da lokal hipotrikoz
alanlar1 goriiliir. Burada yalanct nod olusumu var-
dir ve nodlar aras1 mesafe diizensizdir, keratozis
pilaris esliktelik etmez, dogumda ve ilk yillarda sag
yapist normaldir ve pseudo-moniletriks tablosu 8-9
yaslarinda ortaya ¢ikar. SEM inceleme moniletriks
ve pseudo-moniletriks ayirici tanisinda Snemlidir.
Pseudo-moniletrikste SEM’de gercek bir nod olu-
sumu izlenmez, sadece kil gdvdesinde yassilagsma
vardir. Cogu arastirmacilar pseudo-moniletriksteki
mikroskopik bulgularin artifisyel oldugunu dii-
sinmektedir, clinkii normal sacglara da mekanik
travma (forseps, cimbiz ya da iki lam arasinda
sikistirma v.s) uygulandiginda da esit aralikli ol-
mayan nodal goriiniim olusabilmektedir.

Moniletriks en sik oksipitoparietal bolgede
yogun olmak iizere sach deride ve nadir de olsa
diger viicut bolge killarinda da izlenebilir. Sach
deride lokal alopesik alanlar olusturabilir, keratozis
pilaris ve folikiiler papiiller c¢ogu zaman
moniletrikse eslik eder.*” Ayrica tabloya katarakt,
mental gerilik, sizofreni, epilepsi, kutis elastika, dis
ve tirnak anomalileri eslik edebilir.'’ Hastamiz bu
acilardan incelendi ve herhangi bir anomali sap-
tanmadi.

OD ya da izole klinik formlarda idrarda
argininosiiksinid asit ve aspartik asit diizeylerinde
artis bildirilmistir, ancak hastamizda ekonomik
nedenlerden dolayi bu tetkikler yapilamadi.’

Tedavide tam olarak etkili bir yontem olma-
makla beraber kendiliginden ya da gebelik done-
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minde diizelen olgular bildirilmistir.3 Griseofulvin,
oral ya da topikal retinoidler, ¢inko siilfat, L-sistin,
topikal minoksidil ve glikolik asit ile diizelme ola-
bilmektedir.*'" Hastamiza topikal minoksidil bas-
landi, ancak etkili bir yanit alinmadigr igin ilag
kesilerek, kendiliginden iyilesmeye birakildi.

Olgumuz moniletriksin sporadik-izole formla-
rinin oldukca az sayida olmasi nedeniyle bildiril-
mistir. Aile Oykiisiiniin olmamas1 moniletriks tani-
sim zorlagtirabilir, bu durumda ayirici tani agisin-
dan SEM yo6ntemi oldukga faydalidir ve dogru tani
koymay1 kolaylastirir.

KAYNAKLAR

1. Bentley-Philips B. Monilethrix and pseudo-monilethrix.
In: Orfanos CE, Happle R, eds. Hair and hair diseases.
Berlin: Springer-Verlag, 1990;423-41.

2. Baker H. An investigation of monilethrix. Br J Dermatol
1962;74:24-30.

3. Dawber R, Neste DV. In: Hair and Scalp Disorders. Mar-
tin Dunitz Ltd, Gillingham, UK, 1995;54-60.

4. Horev L, Djabali K, Green J, Sinclair R, Martinez A et al.
De novo mutations in monilethrix. Exp Dermatol
2003;882-5.

5. Berker DAR, Ferguson DJP, Dawber RPR: Monilethrix: A
clinicopathological demonstration of a cortical defect. Br J
Dermatol 1993;128:327-31.

6. Dawber RPR. Clinical aspect of hair disorders. Dermatol
Clin 1996; 4:753-80.

7. Anadolu R, Peksar1 Y, Erdi H. Bir monilethrix olgusu.
Lepra mecmuast, 1991;4: 288-93.

8. Finley EM, Ertle JO, Marschall SF. Alopecia in a 19-
month-old boy. Monilethrix. Arch Dermatol 1994;130:
1058.

9. Landau M, Brenner S, Metzker A. Medical pearl: An easy
way to diagnose severe neonatal monilethrix. J] Am Acad
Dermatol 2002;46:111-2.

10. Erbagc1 Z, Erbage1 1, Erbagct H, Erkilic S, Tuncel A.
Severe monilethrix associated with intractable scalp pruri-
tus, posterior subcapsular cataract, brachiocephaly, and
distinct facial features. A new variant of monilethrix syn-
drome? Ped Dermatol 2004;21:486-90.

11. Camacho F, Montagna W. Diseases of the pilosebaceus

follicle. In: Trichology. Medica group. Spain 1997189-
93.

Turkiye Klinikleri J Dermatol 2006, 16



