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OZET Kutandz anjiyofibrom, ayni histolojik zellikleri gésteren ancak
farkli klinik bulgulara sahip bir grup lezyondur ve 4 alt gruba ayrilabi-
lir: fibr6z papiil, adenoma sebaseum, periungual fibrom (Koenen tii-
morleri) ve penisin inci papiilleri. Fasiyal anjiyofibromlar;
tuberosklerozun tani koydurucu klinik bulgularindan biridir, ayrica
daha nadir olmakla birlikte multiple endokrin neoplazi Tip 1, Birt-
Hogg-Dubé sendromu ve ndrofibromatozis Tip 2 ve Cowden sen-
dromlu olgularda da bildirilmistir. Ayrica olgumuzda oldugu gibi
herhangi bir sendroma eslik etmeden izole olarak da goriilebilmektedir.
Literatiirde herhangi bir sendromun eslik etmedigi, bilateral multipl ytiz
yerlesimli kutanoz anjiyofibromlar1 olan 4 olgunun sunuldugu bir rapor
olup, baska herhangi bir yayina rastlanmamustir. Bu raporda, bilateral
yiiz yerlesimli kutandz anjiyofibromlari olan, sistemik bulgularm eslik
etmedigi 12 yasinda erkek olgu klinik, genetik, dermoskopik ve histo-
patolojik bulgular ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: TSC1 protein; tiiberosklerozis;
anjiyofibroma; dermoskopi

ABSTRACT Cutaneous angiofibroma is a group of lesions that show
similar histological features, but different clinical findings and can be
divided into four subgroups: fibrous papule, adenoma sebaceum, peri-
ungual fibroma (Koenen tumors) and pearly penile papules of the penis.
Facial angiofibromas are one of the diagnostic clinical findings of tuber-
ous sclerosis. Although less common, it has also been reported in cases
with multiple endocrine neoplasia Type 1, Birt-Hogg-Dubé syndrome,
neurofibromatosis Type 2 and Cowden syndrome. It may also occur
isolated without accompanying any systemic syndrome, as in our case.
There is a report of four cases with bilateral multiple facial cutaneous
angiofibromas that are not accompanied by any syndrome, and no other
publication has been found in the literature. In this report, a twelve-
year-old male patient with bilateral facial cutaneous angiofibromas, un-
accompanied by systemic findings, is presented with its clinical,
genetic, dermoscopical and histopathological findings.

Keywords: TSC1 protein; tuberous sclerosis;
angiofibroma; dermoscopy

Kutan6z anjiyofibrom, ayni histolojik 6zellikleri
gosteren ancak farkli klinik bulgulara sahip bir grup
lezyonu tanimlamak i¢in kullanilan bir terimdir. An-
jiyofibromlar, yildizsi ve igsi hiicrelerin cogalmastyla
karakterize, dermiste genislemis liimenli ince duvarli
kan damarlarindan ve konsantrik kollajen demetle-
rinden olusan iyi huylu fibr6z neoplazmlardir. Kuta-
ndz anjiyofibromlar, viicutta farkli bolgelerde

lokalize olabilir ve klinik olarak 4 alt tipi vardir. Fib-
r6z papiil formu genellikle eriskinlikte burun {ize-
rinde gelisir, genellikle tek lezyondur ve deri
renginde, kabarik, yuvarlak ve serttir. Adenoma se-
baseum formu tipik olarak tuberoskleroz (TS) ve
multiple endokrin neoplazi tip 1 (MEN-1) ile iliskili-
dir, ¢ocukluk déneminde gelisir ve genellikle nazo-
labial kivrimlarda ve yanaklarda yerlesir.! TS’de
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goriilen subungual ve periungual fibromlar (Koenen
tiimorleri) de kutandz anjiyofibromlardir ve puber-
tede deri renginde, ¢ap1 1 cm’ye kadar olan sert pa-
ptiller olarak ortaya ¢ikar. Son grup ise penis iizerinde
yerlesmis penisin inci papiilleri olarak isimlendirilen
ten rengi, sekilleri kubbeliden filiforma degisken lez-
yonlardir.?

Multipl yiiz yerlesimli anjiyofibromlar, hem TS
hem de MEN-1 i¢in tek basina tanisal degildir ve ol-
gumuzda oldugu gibi herhangi bir sendroma eslik et-
meden izole olarak da goriilebilmektedir. Literatiirde
herhangi bir sendromun eslik etmedigi, bilateral mul-
tipl yiiz yerlesimli kutandz anjiyofibromlari olan 4
olgunun sunuldugu bir rapor olup, baska herhangi bir
yayina rastlanmamustir.’ Bu raporda, bilateral yiiz
yerlesimli kutandz anjiyofibromlari olan, sistemik
bulgularm eslik etmedigi 12 yasinda erkek olgu kli-
nik, genetik, dermoskopik ve histopatolojik bulgular
ile sunulmustur.

I OLGU SUNUMU

On iki yasinda erkek hasta, yaklagik 10 yildir devam
eden ylizdeki sivilce sikayetiyle ¢ocuk dermatoloji
klinigimize bagvurdu. Dermatolojik muayenesinde,
malar bdlgede, nazolabial kivrimlarda bilateral yer-
lesimli ¢ok sayida, boyutlar1 2-5 mm arasinda degis-
ken, diiz, pembe-kirmizi renkli papiiller mevcut idi
(Resim 1). Yapilan dermoskopik muayenesinde kir-
mizims1 kahverengi zeminde multipl sarimsi-beyaz
globiiller, firkete ve virgiil damarlar izlendi [Derm-
lite DL4 (CA, USA) 10x polarize mod] (Resim 2).
Diger dermatolojik muayene bulgulari olagandi ve
periungual fibrom, shagreen patch, cafe-au-lait ma-
kiilleri ve hipopigmente lezyon izlenmedi. Hastada
mental retardasyon olduguna dair bir kanit yoktu ve
kardiyopulmoner lezyon, bdbrek lezyonu veya reti-
nal anormallik dykiisii yoktu. Oykiisiinden 2 yasinda
iken tek bir febril konviilziyon atagi gecirdigi ve du-
rumun herhangi bir epilepsi veya ndrolojik anormal-
lik ile iliskilendirilmedigi 6grenildi. Ailede benzer
kutandz lezyon veya nobet dykiisii yoktu. Hastadan
bilgilendirilmis olur formu alindi1 ve sonrasinda 6n
planda tuberskleroz diisliniilerek hasta, pediatri, goz
hastaliklar1 ve tibbi genetik boliimlerine danisildi.
Ayn1 zamanda hastanin lezyonlarindan anjiyofibrom
On tanistyla deri biyopsisi alindi. Histopatolojik in-

RESIM 2: Kirmizims kahverengi zeminde multipl sarimsi-beyaz globiiller
(Dermlite DL4, polarize mod).

celemede anjiyofibrom ile uyumlu olarak; epidermis
altinda kollojenize stroma ve artmis vaskiiler yapilar
izlendi (Resim 3). Hastanin periferik kan drneginden
DNA elde edilerek yapilan genetik incelemesinde
TSC-1, TSC-2 ve PTEN genlerinde herhangi klinik
durumla iligkili varyant tespit edilmedi. G6z hasta-
liklar1 ve pediatri boliimlerince yapilan muayenele-
rinde eslik eden sistemik bir bulgu izlenmedi.



RESIM 3: Epidermis altinda kollojenize stroma ve artmig vaskiiler yapilar (H&E, X40).

Hastanin yapilan beyin manyetik rezonans goriintii-
leme, akciger grafisi, renal ultrasonografi, ekokardi-
yografi ve abdominal ultrason tetkikleri normaldi.

Yapilan tiim tetkikler sonucunda hastamizda
yiizde multipl izole bilateral yerlesimli kutan6z anji-
yofibromlar diginda ek bir bulguya rastlanmadi.
Hasta ve hasta yakiminin tedavi istegi yoktu. Hasta
gelisebilecek sistemik bulgular ve deri belirtileri i¢in
tarafimizca, pediatri ve goz hastaliklar1 boliimlerince
rutin takibe alindi.

I TARTISMA

Dermatolojik bulgular her yasta goriilebilir ve deriyi,
bobrekleri, kalbi, beyni ve akcigerleri etkileyen oto-
zomal dominant gecisli bir genodermatoz olan TS
hastalarinin %90’ 1indan fazlasi etkiler. Hipomela-
notik makiiller tiiberoskleroz kompleksde [tuberous
sclerosis complex (TSC)] siklikla en erken ve en sik
bildirilen kutan6z bulgulardir. Hipopigmente makiil-
ler ve ¢esitli morfolojilere sahip yamalar (“disbudak
yaprag1” benzeri, poligonal “parmak izi benzeri”,
kii¢iik “konfeti” benzeri) olarak ortaya ¢ikarlar ve vi-
tiligo gibi diger pigment bozukluklarinda bulunan de-
pigmente yamalarla karigtirilmamalidirlar. Fasiyal
anjiyofibromlar; TS nin tan1 koydurucu klinik bul-
gularindan biridir. TS’1i hastalarin %80-90’1nda go-
riliir, siklikla yasamin ilk 2-5 yili icinde ortaya
¢ikmaya baglar. Tipik olarak yanaklarda, ¢enede ve
burunda bilateral yerlesimli, simetrik, kiiciik, ten
rengi ila eritematdz papiiller seklinde goriiliir ().
“Shagreen yamalar1” TSC’li hastalarin yaklasik ya-
risinda bulunan bag dokusu hamartomlaridir. Ungual
fibromlar ise genellikle TSC ile iliskili diger deri lez-

yonlarindan daha geg, tipik olarak ikinci 10 yildan
sonra ortaya ¢ikar.*

Ayrica multipl kutandz yiiz yerlesimli anjiyo-
fibromlar, MEN-1 ve Birt-Hogg-Dubé sendromunda
da goriilebilmektedir.>® Multipl kutan6z anjiyofib-
romlar, bu 3 sendroma ek olarak nérofibromatozis
Tip 2 tanil1 bir hastada ve Cowden sendromlu bir ol-
guda da bildirilmistir.”®

[zole anjiyofibromlar erigkinlerde goreceli ola-
rak daha sik goriilmektedir ancak ¢ocuklarda nadirdir
ve siklikla gok sayida lezyon olarak goriilmez." izole
yiiz yerlesimli anjiyofibromlar; akne, akrokordon, in-
tradermal melanositik neviis, bazal hiicreli karsinom
ve adneksiyal tiimorlerle karisabilecegi icin yapila-
cak dermoskopik inceleme ayirici tanida faydali ola-
bilecektir. Kutan6z anjiyofibromun dermoskopik
ozellikleri, 2017 yilinda Behera ve ark. tarafindan
pembemsi gri zeminde dagilmis ¢ok sayida sarimsi
beyaz noktalar ve kriptler olarak tanimlanmstir.” Ay-
rica Lacarrubba ve ark., TS tanili 10 hastada yaptik-
larn dermoskopik incelemede; tiim lezyonlarda
kirmizimsi-kahverengi zeminde ¢ok sayida beya-
zims1 globiiller, vakalarin ¢ogunda virgiil ve/veya fir-
kete damarlar raporlamistir.'® Olgumuzda da benzer
sekilde dermoskopik incelemede, kirmizimsi kahve-
rengi zeminde multipl sarimsi-beyaz globiiller, fir-
kete ve virgiil damarlar gorildi.

Spesifik bir sendromun diger tipik klinik bulgu-
lariyla birlikte anjiyofibromlarin varligi tanisal destek
saglar. Ancak sistemik bulgularin eslik etmedigi sag-
likl1 bir bireyde, kutandz anjiyofibromlar tek klinik
belirti oldugunda, hastada uzun dénemde ortaya ¢i-
kabilecek risklere iliskin bir ipucu olarak klinik
onemleri belirsizdir. Sistemik ve diger kutandz bul-
gularin eslik etmedigi izole yiiz yerlesimli anjiyofib-
rom olgular1 unilateral ve bilateral olmak {izere
bildirilmistir. Bilateral yiiz yerlesimli anjiyofibrom-
larin, germinal mutasyona bagl olarak TS’ nin nadir
goriilen tek belirtisi olabilecegi ve olasilikla bazi has-
talarda daha sonra bagka TS belirtilerinin geligebile-
cegi; unilateral lezyonlarin ise somatik bir
mutasyondan kaynaklanabilecegi ileri strtilmustiir.?
Glinlimiizde, izole, erken baglangigli anjiyofibromla-
rin herhangi bir sendromla iligkisi olmadan ortaya

cikip ¢ikmayacagini veya herhangi bir sendrom ile



iligkili bir gendeki mutasyonlar nedeniyle meydana
gelip gelmedigine dair veriler yetersizdir. Bu nedenle
izole multipl kutan6z anjiyofibromlari olan hastalarin
ortaya ¢ikabilecek diger sistemik bulgular agisindan
rutin takibe alinmasi gerektigi goriistinii destekliyo-
ruz.
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