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Ozet .

Psddoksantoma elastikum deri, goz ve kan damarlarim
tutan, elastik dokunun dejeneratif nadir bir hastaligidir.

Olgularin ¢ogunlugu otozomal dominant ve otozomal resesif

gecisli olmasina ragmen, hastalik sporadik olarak da ortaya
¢tkabilir  Bu makalede ézellikle yerli literatiir gozden gegiri-
lerek, iki psodoksantoma elastikumlu olgu sunulmustur.
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Psddoksantoma elastikum (PKE), deri, goz ve
kardiyovaskiiler sistemi tutan, elastik fibrillerin
ilerleyici mineralizasyonu ile karakterize genetik
bir bag dokusu hastaligidir. Temel defekt heniiz bi-
linmemekle birlikte, elastik liflerdeki kalsifikasyon
ve liflerde goriilen fragmantasyon klinik belirtiler-
den sorumlu tutulmaktadir. Hastaligin prevalan-
smin  1/100.000 oldugu tahmin edilmektedir.
Hastalik otozomal dominant veya resesif gegis
gostermektedir (1). 1975'de Pope 120 olguluk
calismasinda, hastaligin iki ayri otozomal dominant
ve iki ayr1 otozomal resesif fenotipinin oldugunu ve
bu hastalarin yaklasik %50'sinin de otozomal domi-
nant gecis gosterdigini saptamistir (2). Neldner ise
100 olguluk bir hasta grubunda %90 otozomal re-
sesif gegisin oldugunu ve hastalarin fenotipe dayali
olarak alt gruplara ayrilmasinin mimkiin ol-
madigim bildirmistir (3). Genetik geciste celiskili
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————————.— Summary

Pseudoxanthoma elasticum is a rare degenerative disor-
der ofelastic tissue that involves the skin, eye and blood ves-
sels. Most cases are transmitted genetically both autosomal re-
cessive and autosomal dominant pathways. The disorder may
also occur sporadically. In this article, we presented two pa-
tients who were diagnosed as pseudoxanthoma elasticum and
reviewed particularly the Turkish lierature.
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sonuglarin olmasi, zamanla biitiin hastalarda deri,
g6z ve kardiyovaskiiler sistem tutulumlarini igeren
tek bir klasik fenotipte birlesmeleri ve ayrica spo-
radik olgularin da bildirilmesi iizerine PKE'un
siniflandirilmas1 yeniden goézden gegirilmistir.
Bunun {izerine Haziran 1992'de Philadelphia'da
Jefferson Medical College'de bir konsensiis konfe-
ranst yapilmis, yeni bir siniflama ve tami kriterleri
onerilmistir (Tablo 1 ve 2) (4).

Burada kendi olgularimizin yanisira, 1963-
1997 yillar1 arasinda Dermatoloji literatiirimiizde
bildirilen ve makalenin tam metnini bulabildigimiz
psodoksantoma elastikum olgular1 goézden gegiri-
lerek, degerlendirilmesi yapilmistir (Tablo 3) (5-
17).

Olgu 1

ES, 17 yasinda bir gen¢ kiz. Boynun her iki
yaninda ve koltuk altlarinda sar1 renkli, ufak
kabartilarin olusmasi sikayeti ile poliklinigimize
bagvurdu. Yakinmalar1 iki yil 6nce boynun yan
yiiziinden baslamis. Anne-baba akraba degilmis.
Anne-baba, kardesleri ve akrabalarinda da benzer
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Tablo 1. Psddoksantoma clastikum tani kriterleri

Major  Kriterler

A. Karakteristik deri tutulumu (fleksural bolgelerde kaldirim
tag1 manzarasinda sar1 lezyonlar)

B. Lczyonlu derinin karakteristik histopatolojik 6zellikleri
(elastik doku ve kalsiyum veya von Kossa boyalar1)

C. Yirmi yasindan biiyiik yetiskinlerde karakteristik
g6z hastalig1 (Angioid streaks, peau d'orange,
veya makiilopati)

Minor  Kriterler

1. Lezyonsuz deride karakteristik histopatolojik 6zellikler
(elastik doku, kalsiyum veya von Kossa boyalan)

2. Birinci derecedeki akrabalarda PKE hikayesi

Tablo 2. Psodoksantoma elastikum'un siniflamasi

Kategori 1 3 major kriter (A+B+C)

(Subtipler: Resesif, dominant, sporadik)
Kategori Ha 1 major+2 minor kriter (C+1+2)
Kategori Ilb 1 majortl mindr kriter (C+1)
Kategori llc 1 majér+l minér kriter (C+2)
Kategori Ild 2 mindr kriter (1+2)

sikayetler yokmus. Yapilan dermatolojik
muayenede; boyun yan yiizlerinde (Sekil 1), ak-
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siller, antckiibital ve periumblikal bdlgelerde yak-
lagik 14 mm ¢aplarinda degisen sari renkli papiil-
leri mevcuttu. Sistemik muayenesi normaldi.
Yapilan g6z muayenesinde retinada beneklenme
saptandi. Rutin laboratuvar tetkiklerinde patolojik
bulgu saptanmazken, Renkli Doppler
Ekokardiografide mitral kapak prolapsusu sap-
tandi. Boynun yan yiiziinden alman deri biyop-
sisinin histopatolojik incelemesinde; retikiiler der-
miste elastik liflerin sis, fragmante, dejenere ve yer
yer de kalsifiye alanlarin oldugu gozlendi.

Olgu 2

GA, 23 yasinda kadin hasta. Bes yildir giderek
artan once boynunda, sonra koltuk altlarinda kii¢iik
sar1 renkli kabartilar sikayetiyle poliklinigimize
basvurdu. Anne-baba akraba degil ve benzer
sikayetler yakin akrabalarinda yokmus. Sistemik
muayenede ve rutin laboratuvar incelemelerinde
anormal bulgu saptanmadi. Hastanin géz muayene-
si ve ekokardiografisi normal idi. Lezyonlardan
yapilan histopatolojik incelemede, dermiste koyu
bazofil boyanma gdsteren, yer yer kalsifiye alanlar
iceren dejenere elastik lifler saptandi.

Tablo 3. Psddoksantoma elastikumlu olgu bildirilerinin 6zeti

No Yas-Cins Bs.Yasi  Aile hik. Deri Goz Vaskiiler Digerleri Histopat. Ref. No
1 25-K 20 + AK,Aks, Ing.B, P AS - - Tipik 5
2(1 a) 17-E 0 + - MSN - - B.Tipik 5
3(1b) 19-E ? + AK AS - - B.Tipik 5

4 12-FC 9 + B, Aks, PU - Trikiis. Yet. - Tipik 6

5 (4a) 14-E 13 + B - - - Tipik 6

6 45-E 22 - B AS-AGK G1S kanama Hipertiroidi Tipik 7

7 9-K 8 + B,Aks,PU,AK,ing,0 - - - Tipik 8

M

8 29-E 25 - B, Aks AS - - Tipik 9

9 20-K 19 - B AS - - Tipik 10
10 28-K 18 - B, Aks AS-MP GIiS Kanama Hipertansiyon Tipik 11
1 22-K 17 - B,Aks,tng,PU AS - - Tipik 12
12 21-2 11 - B,Aks,PU,P,PA,AK AS - - Tipik 13
13 22-E 10 - B.Aks RB - - Tipik 14
14 30-K 26 + B.Aks AS - - Tipik 15
15(14a) 22-7 17 - B - - Kolit Tipik 15
16 18-K 16 - B,Aks,Abd,PU - - - Tipik 16
17 35-K 15 + B,0M,Aks,Kol,Abd,i AS GiS kanama DiH Tipik 17
18(17a) 8-K ? + Bg . Sol - ? 17

vent.Hipert.
19(17b) 12-K 7 + B - - - 7 17
20 17-K 14 - B,Aks,AK,PU RB Mit.Valy - Tipik Olgu 1
Prlp,
21 23-K 18 - B.Aks - - - Tipik Olgu 11

Kisaltmalar: AK: anlekiibital. Aks: aksiller, ing: Inguinal, B: Boyun, P.-popliteal, PU:periumblikal, OM: oral mukoza, PA: perianal,
AM: abdomen, AS: angioid streak. A GK: ani gorme kaybi, MP: makiilada pigmentasyon. RB: retinada beneklenme.
DIH: direki inguinal herni, B. Tipik: Ba'Jang¢ Imlinde lipik. MSN: Makiilada subreiinal neovaskiilarizasyon.
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Sekil 1. Boyunda "yolunmus tavuk derisi" manzarasinda pa-

piler lezyonlar goriilmektedir.

Tartigsma

PKE, herediter bir hastalik olup, genetik 6zel-
likleri halen tartismalidir. Otozomal dominant ve
otozomal resesif gecisin yanisira sporadik olgular
da bildirilmektedir. Bununla beraber, birinci dere-
cededeki akrabalarda PKE hikayesi mindr tani
kriterleri  arasindadir  (4). Literatiriimiizde
bildirilen olgularin 10'unda (%47.6) aile hikayesi
tespit edilirken Il'inde (%52.4) saptanmamistir.
Aile oykiisii olan 13 ve 4-5 numarali olgular
kardestirler. Siklikla geng¢ ve orta yasta gdzlenen bu
hastalik, kadinlarda erkeklerden (K/E:2.3/1) daha
stk gorlilmektedir (18,19). Literatlirimiizde
bildirilen olgularin ikisinde cinsiyet belirtilmemis
olup, 13 kadin ve 6's1 erkektir (K/E:2.1/1).
Olgularin tam konulduklar1 andaki yaslan ise orta-
lama 21.3U.9 olarak saptanmustir.

Deri lezyonlan karakteristik olup, ortalama
13.5 yaslarinda baslar (1). Literatirimiizde
bildirilen olgularda deri lezyonlarinm baslangig
yas1 8-26 yas arast olup, ortalama 16.3+1.3 olarak
tespit edildi. Deri lezyonlan herhangi bir sikayet
venuiemesi nedeniyle hastalarin doktora basvur-
malar1 gecikmektedir. Bunun sonucunda da genel-
likle baslangi¢ yasi olarak hep tahmini bir siire ver-
ilmektedir. En karakteristik deri lezyonlan fleksur-
al bolgelerde sarimsi makil, papiil ve plaklardir.
Gorlinimi "yolunmus tavuk derisine" benzer (1).
En sik boyun ve aksiller bolge tutulmakla beraber
antekiibital fossa, el bilekleri, popliteal fossa ve in-
guinal bolge gibi diger fleksural bolgelerde de
goriilebilmektedir. Periumblikal bolge de sik tutu-
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lur. Alt dudak, vaginal ve rektal mukozalar gibi
mukozal yilizeylerin tutulumu da bildirilmistir (1,4).
Literatiiriimiizdcki olgular1 inceledigimizde bir ol-
guda deri lezyonu tespit edilememistir. Deri lez-
yonlan ilk olarak 2 olguda antekiibital bdlgeden
baglarken, 18 olguda boyun bolgesinden basla-
mistir. Deri lezyonlan lokalizasyonlarma gore ince-
lendiginde 19 olgu ile en sik boyun bdlgesinde
goriiliirken, bunu 13 olgu ile aksiller, 6 olgu ile
periumblikal, 5 olgu ile antekiibital, 4 olgu ile in-
guinal, ikiser olgu ile popliteal ve abdomen ve bi-
rer olgu ile kollar ve perianal bdlgeler izlemektedir.
Oral mukoza tutulumu ise sadece iki olguda
bildirilmigtir.

PKE'un karakteristik g6z bulgusu "Angioid
Streak" (AS) (Damars1 ¢izgiler)'dir. PKE'lu hasta-
larin %85'de AS goriildiigi bildirilmekle beraber,
ozellikle 20 yasindan sonra hemen biitiin olgularda
gOrilir. Bunlar, fundusta Bruch membramnm dis
boliimiindeki elastik fibrillerin yikimi sonucu mey-
dana gelmektedir (1,4). AS genellikle bilateral
olup, sadece PKE'a 6zgii bir bulgu degildir. PKE
disinda, Ehlers-Danlos sendromu, Paget hastaligi,
Orak hiicreli hiperfosfatemi, hipofiz
hastaliklar1, zehirlenmeler ve intrakranial hastalik-
larda da goriliir. Ayrica, PKE'da fundusta diffiiz bir
beneklenme, retinada retikiiler pigmentasyon veya
beneklenme, gérme kaybi ve retinal kanamalar da
goriilebilir (1,4,20). Olgularin sadece 10'unda
(%47.6) Angioid streak saptanirken, ikisinde reti-
nada beneklenme ve bir olguda makiilada subreti-
nal neovaskiilarizasyon tespit edilmistir. Bir olguda
ise ani gorme kayb1 gelistigi bildirilmistir. AS
goriilen olgularin ¢ogunlugu (9/10) 20 yasin iize-
rindedir. Bununla beraber, 20 yasin1 gecen ii¢ olgu-
da ise AS saptanmamuistir.

anemi,

Kan damarlarinin elastik mediasinin kalsi-
fikasyonu ve daha sonra olusan intimal proliferas-
yon, PKE'lu hastalarda ciddi komplikasyonlara ne-
den olmaktadir. Hipertansiyon, klaudikasyo, angi-
na, myokard infarktiisii, periferik nabizlarin za-
yiflamas1 veya yoklugu, serebral kanamalar, gas-
trointestinal hemoraji, hematemez, iiriner, uterine,
mesane, eklem ve burun kanamalar1 gdzlenebilir.
Klaudikasyo en sik karsilagilan problemlerden biri-
sidir. Angina ve myokard infarktiisii erken yaslarda
gelisebilir. Hipertansiyon ise renal arter tutulumu
ile birliktedir ve erken yaslarda ortaya c¢ikabilir
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(1,4,20). Kardiyovaskiiler hastaliklar, kanama di-
atezleri ve hiperekstensibl eklemler gibi 6zellikler
hastalikta goriilse de PKE tanisi igin spesifik bul-
gular degillerdir (4). Literatiirimiizde bildirilen ol-
gularda, tg¢iinde gastrointestinal kanama, birinde
trikiispit birinde sol ventrikiiler
hipertrofi ve bir hastada da hipertansiyon
bildirilmistir. Olgumuzun birisinde ise PKE'li
hastalarda sik goriilen (20) mitral valv prolapsusu
mevcuttu. Hastalik ile birlikte diabetes mellitus,
tirotoksikoz, kalsinozis ve ostetietis deformans
goriilebilir (20). Literatiirimiizde ise PKE ile bir-
likte kolit, direkt inguinal herni ve hipertiroidi
bildirilmigtir.

yetmezligi,

Hastaligin tanisinda histopatolojik bulgular
onemli bir kriterdir (4). Histopatolojisinde dermisin
orta ve alt boliimlerinde elastik fibriller sis, frag-
mante ve irregiler sekilde artmis olarak gorilir
(21). Elastik fibrillerde kiimelesme ve fragmantas-
yon karakteristiktir, fakat benzer bulgular D-
penisilaminle tedavi edilen hastalarda da tanimlan-
mistir. Bu nedenle, von Kossa boyasi gibi his-
tokimyasal boyalarla elastik fibrillerin kalsifikas-
yonun gosterilmesi onemlidir (4). Normal elastik
fibriller hematoksilen-cozin ile boyanmadigi halde,
PKE'daki elastik fibriller kalsiyum igerigi ne-
deniyle koyu bazofilik boyanirlar. Belirgin elastik
doku kalsifikasyonu olan bazi vakalarda makrofaj
ve dev hiicre reaksiyonu olabilir (21). AS veya bi-
rinci dereceden akrabalarinda PKE oykiisii olan
hastalarin lezyonsuz derisinde de benzer degisiklik-
ler olabilmektedir. Bu kisilerin en azindan PKE i¢in
bir tasiyici olabilecegi ya da hafif kutandz tutulum-
lu bir PKE formu olabilecegi tartismali da olsa ileri
siiriilmektedir (4). Benzer histopatolojik degisiklik-
ler kan damarlar1 intima ve mediasmda, Bruch
membranmda, endokard ve perikardda da goriiliir
(21). Literatiirimiizde tanimlanan olgularin sadece
birisinde lezyonsuz deride histopatolojik &zellik-
lere rastlanmistir. AS veya PKE'lu akrabasi olan
kisilerinde derisinin histopatolojik olarak incelen-
mesi gerekmektedir.

PKE'un ayirict tanisinda liken skleroz et
atrofikus, skleroderma, dermatochalasis ve post-
zoster skarlar diistiniilmeldir (20).

PKEiin  spesifik  bir tedavisi
Semptomlar1 engellemek ve hastaligin ilerlemesini

yoktur.
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onlemek i¢in minimal diizeyde giinliikk ihtiyaci
karsilayacak kalsiyum ve fosfor alinmasi Oneril-
mektedir. Deri tutulumu genellikle kozmetik bir
problem olup, tedavi igin plastik cerrahi ve vitamin
E oOnerilmektedir. Retinal hemorajileri engellemek
i¢in travmalardan kaginilmalidir (1,19,20). PKE'lu
hastalarin gerek yakin akrabalarinin incelenmesi ve
tanisal c¢aligmalarinin yapilmasi, gerekse hastalarin
olast riskler konusunda bilgilendirilmesi ve korun-
masi, etkili bir tedavisinin olmamasi nedeniyle
onemli goézikmektedir.
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