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Abstract

Pstdoksantoma  elastikum elastik fibrillerin  prodf
mineralizasyonu ile karakterize genetik bir konifelbku hastafi-
dir. Hastallk karaferistik deri lezyonlari, g6z tutulumu
kardiyovaskuler bulgularla seyreder. Hastalik otozomahidant ye
da otozomal resesif kalitim g0sterir. Psddoksantogtestikumul
prevalansi 100.000’de 1 olarak tahmin ediktedir. Nadir gorilme
nedeniyle 2 psddoksantoma elastikumlu olgu sunwyotirinci
olgumuz 15 yildir boyun, aksilla ve inguinal bolgehde grup yapmn
sarimsi papilleri olan 34 yadaki kadin hastaydikinci olgu, boy-
nunda sarimsi papeli olan 25 yainda kadin hastaydi. Biz her
olgumuzda da detayli incelemede sistemik tutuluastlamadik. Bu 2
olgu dolayisiyla psédoksantoma elastikumgkiifi literaturleri gbzde
gegcirdik.

Anahtar Kelimeler: Psédoksantoma elastikum,
konnektif dokadtalgi
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Pseudoxantoma elasticum is a genetic disorder phexive
tissue characterized by progressive mineralizatbrelastic fibers
The disorder consists of characteristic skin lesiomcular involve-
ment, and cardiovascular manifestations. The déeseamy be inher-
ited as an autosomal dominant or autosomal reaedsait. Thi
prevalence of pseudoxantoma elastn was estimated at 1
100.000. Since it is a rare disorder, we present tases of pseu-
doxantoma elasticum. Our first case was a 34-gsawoman wh
had grouped, yellowish papules on her neck, axiiad inguine
regions for 15 years, the second case was a 25ej@aroman witl
yellowish papugs on her neck. We found no systemic involveme
detailed investigation in both of the cases. Beeanfsthese Zases
we reviewed the literature about the pseudoxantelasticum.

Key Words: Pseudoxanthoma elasticum,
connective tissue diseases

sOddoksantoma elastikum (PKE) deri, g6z

ve kardiyovaskiler sistem gibi g#i or-
ganlardaki elastik dokularin ilerleyici

Ozgecmyinde 3 kez abortus hikayesi ofly
son 3 yildir da gorme ile ilgikikayetlerinin mev-
cut oldysu ve daha 6ncedensdnerkezde 3 kez sol

mineralizasyonu ve parcalanmasi ile karakterizeggziine tedavi uygulangli dgrenildi. Soygecnsin-

kalitsal gegili nadir gérilen bir hastalikt¥? Bu
bildiride nadir gorilmesi sebebiyle PKE tanili 2
olgumuzu ve ikkili literatirii gdzden gecirdik.

Olgu 1
34 yainda kadin olgu yakigk 15 yildir mev-
cut olan Ozellikle boyun, koltuk altlari ve kasikla
da yerlgen sari-kahverenkli kabarikliklar nedeniy-
le klinigimize bgvurdu.
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de anne-baba akrahaliolmayan olgumuz bir er-
kek ve 4 kiz kardg oldugunu ve bir kiz karde-
sinde benzer bulgularin bulungunu ifade etti.
Olgumuzun teyzesinde de benzer bulgular mev-
cutmuw, ancak her 2’'si de daha 6nceden herhangi 1
doktora bavurmamsg ve tani almamnglar. Olgumuz
evli ve bir cocuklu idi. ki ile arasinda akraba evli-
ligi yok, cocigunda herhangi bir hastalik yokgu

Dermatolojik muayenesinde Ust ve alt dudak
mukozasinda sari renkli milimetrik boyutlarda ¢ok
sayida papuller, ensedenslgip sirta uzanan,
boyun 6n ve lateralinde, bilateral aksiller bélgede
intermammarial alandan fayip goébek cevresi
daha yg@un olmak tzere tim karin derisi, bilateral
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Resim 1.Birinci olgunun dudak mukozasiriddezyonlarinii Resim 2.Birinci olgunun Kkoltuk altindaki lezyonlarinin gr
gorinima. numu.

inguinal bolgeler ve uyluk Ust kismina uzanan kabarikliklar nedeniyle polikligimize bavurdu.
sarimsi renkte kabarik papiiller ve bunlarin birle- Ozgecmjinde ozellik yoktu. Soygegiinde anne-
simi ile olusan diizensizylizey goérinimi veren baba akrabait mevcuttu. Olgumuzun biri erkek
plaklar izlendi (Resim 1,2). olmak Uzere 3 kardevar, 1 kiz kardgnde de

Olgumuzda PKE tanisi giniilerek boyun yan benzer bulgular mevcutrpuancak bu nedenle her
yuzindeki sarimsi renkli papullerden bir adet
punch biyopsi 6rng alindi ve histopatolojik tani
PKE ile uyumlu geldi.

Olgunun yaplilan rutin labarotuvar incelemelerin-
de tam kan sayimi, sedimentasyon hizi normal, tan
biyokimya incelemesi normal saptandi. Tumor ve
hepatit belirtecleri, vitamin B12, folik asit verfiin,
anti-niikleer antikor, C3, C4 ve protein elektrofore
deserlerinde patoloji saptanmadi. Ug giin Ust Uste
yapilan gaytada gizli kan incelemesi negatif bulund
Akciger  grafisi  normaldi.  Abdo-minopelvik
ultrasonografide sol overde bir adet kistik lezyon
saptandi ve kadin-dom Klinigince takibi Onerildi
Elektrokardiyografik incelemesi normal saptanan
olgumuzun yapilan ekokardiyografik incelemesinde
patoloji saptanmadi. Bilateral alt ekst-remite rgek
dopler USG'de popliteal arter distalinde aterosidar
sekonder yer yer bifazik akim tespit edildi. Olgamu
dan istenen g6z konstultasyonu sonucunda sol gozd
subfoveal koroid neovaskiler membrani, angioid
streakler, jukstafo-veal subretinal fibrozis ve dun
bagl gérme kaybi tespit edildi (Resim 3). Hastaya
g6z Kklinigince fotodinamik tedavi uygulandi.

Olgu 2
25 yainda kadin olgumuz 8 yildir mevcut o-

lan boyun bolgesindeki sarimsi renksigikli gi ve Resim 3.Birinci olgunun goéziindeki angioid streaklerin goru
namu
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Resim 5.Dermis orta kesimde bant tarzinda irreguler, ktw

Resim 4.Ikinci olgunun boynundaki lezyonlarin gériinima. It elastik fibril birikiminin gérantimi (HE. x 50).

2’si de daha onceden herhangi bir doktor@/ba PKE kadinlarda beIirgin olarak daha sik g(’jzlenir
mams ve tani almanglar. (K/E: 2/1)! Genellikle ilk semptomlar 1. ya da 2. de-

kadda olgmaya balar.” Semptomlarin béangic ya-
B! ortalama 13.5 olarak bildiriligtir.> PKE, tim elas-
tik dokular tutabilir, Klingi genellikle deri, gozler ve
kardiyovaskiller sistem bulgulari ile karakterizedir

PKE'da en sik deri tutulumu gorulir. Deride
hbzellikle boynun 6n kismi, fleksor yizleri, aksilla
abdomen, antekibital bolge, kasiklar ve uyluk
lokalizasyonunda simetrik yegienli asempto-

Dermatolojik muayenesinde ensedersldap
boynun yan yizlerine uzanan sarimsi renkte kabari
papuller ve bunlarin birjgmi ile olusan dizensiz
yuzey gorunimu veren plaklar izlendi (Resim 4).

Olgumuzda PKE tanisi giiintlerek boyun yan
yuzuindeki sarimsi renkli papullerden bir adet punc
biyopsi 6rngi alindi ve histopatolojik tani PKE ile
uyumlu geldi (Resim 5). Olgumuzun yapilan rutin A )
incelemelerinde herhangi bir patolojik bulgu tespit Matik ozellikte sarimsi papul ve plaklarla karakte-
ediimedi. Elektrokardiyografik incelemesi normal rlzedlli ve kaldinm ta manzarasi gorunimune yol
saptanan olgumuzun yapilan ekokardiyografik ince-26ar- Tutulum progresif olabilir ve ilerleyici
lemesinde patoloji saptanmadi. Bilateral ait Olgularda tim deri tutulumu ve ?7zeII|kIe boyun,
ekstremite arteryel ve venoz dopler USG'de patoloji 2KSillada sarkik-gexek deri olabilir.* Daha nadir
izlenmedi. Hastanin yapilan g6z muayenesinde her 2larak oral mukoza tutulumu ggrt;lur. Ayrica
g6zde angioid streakler saptandi ve goz hastaliklarVaiinal ve rektal tutulum da bildirilrgiir.

klinigince takibe alindi. Olgumuz sistemik tutulum Derideki sarimsi papiillerden alinan biyopsinin
acisindan da takibe alindi. histopatolojik incelemesinde orta ve derin retikile
dermisde elastik fiberlerde fragmentasyon, kalsifi-
Tartisma kasyon ve dejenerasyon gozlehiElastik fibril-
Psodoksantoma elastikum (PKE) deri, gbz velerde kiimelgme ve fragmentasyon D-penisila-
kardiyovaskuler sistemi tutan, elastik fibrilleriler- minle tedavi edilen hastalarda da tanimlagmi

leyici mineralizasyonu ile karakterize kalitsal bag Bu nedenle, von Kossa boyasi gibi histokimyasal
dokusu hastaiidir. PKE genellikle otozomal resesif boyalarla elastik fibrillerin kalsifikasyonunun gos
kalitim paterni bulunan, ayrica otozomal dominant v terilmesi dnemlidir.

sporadik gegin de olabilecgi nadir gérilen genetik G6z tutulumu; retinay! vaskiiler koroidden ayiran
geghli bir hastaliktir® Son camalar ile 16p. 13.1  glastin iceren konnektif doku Bruch membranininda
kromozomunda lokalize olan ve MRP 6 proteinini gjysan yirtiklar sonucunda gozlenir. Qdn angioid
kodlayan ABCC6 geninde defekt saptastim’®  syreakler PKE'da karakteristiktir. Olgularin %680'de
Klinik olarak deri, gOZ ve kardiyovask[]ler sistem fazlasinda goru|ur ve bu 0|gu|ar|n yansmdargu;o
tutulumu ile karakterizedir* korluge kadar ilerlef:>” Angioid streakler ggunlukla
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3. ve 4. dekadda aimakla birlikte her hangi bir yéa
da olgabilir>®*" Gérme kaybi gguniukla koroidal — yonsuz gecgiini tanimlamglardir?

neovaskiler membran elumuna baldir. Bu, fovea- PKE'un spesifik bir tedavisi yoktur. PKE te-
da Bruch membran yirtiklarina neden olarak retinal yayisinde tani konuldiunda éncelikle vaskiiler ve
hemoraji, retinal édem ve sonrasinda fotoresept('jrka|p hastaliklarina katkida bulunan potensiyal fak-
hicrelerin kaybina yol acar. Ekst-rafoveal neovaski igrjerin (sigara icme, alkol kullanma, kolesterol
ler membran tanisi ile Iazt'ar' kqagUIasyon tedavisini' yiikseklisi, travma gibi) ortadan kaldiriimasi, muh-
yapiimas: foveal buyumeyl inhibe ed?r. Ne yazilk k,' temel tutulum gosteren sistemlerin diizenli takidi v
sik f[e.kr.a7r Iama§| nedeniyle Izlalzer koagulasyonursietki komplikasyonlarin varginda tedavisi , kalici gorme
gegicidir. Kor0|dalnneovaskuler mgmbr.a.n' glmnu. kaybinin dnlenmesi acgisindan g6z bulgularinin te-
diginda PKE'da gorme kaybi, optik sinirin- orbital davisi gerekmektedir. Deri tutulumu genellikle
kismi bata olmak Uzere gérme yolaklarinin infarkt kozmetik bir problem olup tedavi gerektirmez
sonucunda da alabilir.”® '
PKE’da gorulen arteriyel tutulum hayati tehdit
eden sonuclar garabilir. Kicik ve orta capli
damar duvarindaki elastik dokunun kalsifikasyo- ™ ) ) X o
hunu intimanin kalsifikasyonu ve aterom plaklarin SiStemik déerlendirmelerinde her iki olgumuzda
olusumu izler. Orta ve biyiik capli arterlerin & 992 tutulumu dinda patoloji saptanmadi. Bi-
internal elastik laminalarinin kalsifikasyonu pre- "NCi olgumuzda 3 abortus dykusu vardkinci
matiir koroner, serebral ve hipertansiyon, intermit- olgumuzda angioid streakler literattirde bildirilen-
ten kladikasyo gibi periferal vaskiiler hastalikiari den daha erken y& olumustu.
olusumu ile sonuglanit?”’ PKE’un nadir gorilmesi nedeniyle bu olgulari

Vaskiiler tutulumun en énemli klinik semptomu sunuyoruz ve iikili literaturt gézden gegirdik.
PKE olgularinin  yaklgk 1/3'Gnde bulunan
intermitten kladikasyodurKladikasyo ve abdominal KAYNAKLAR
anjina PKE ilgkili aterosklerozda igkili olmayana 1. Buka R, Wei H, Sapadian A, Mauch J, Lebwohl M,
gore daha sik gorulir. Anjina pektoris ve miyokard Rudikoff D. Pseudoxanthoma elasticum and calsinasis
enfartiisii 20 yan altindaki hastalarda bildirilrtir.” , 3; JAm ACRadZ?]ermgto:fopogajlz'z f ,

. . . . enstrup , ao H. Heritable disorders of conwecti
Kardiyolojik Olérak mlt,ral valv prOIa.‘_psusu genel tissue with skin changes. In: Freedberg IM, Eisefy A
populasyona gére PKE'da daha sik gortilBerebral Austen KF, Goldsmith LA, Katz Sl, eds. Dermatoldgy
tutulum nedeniyle nobetler de normal populasyondan genegg' naedicine,t%ed- New York: Mc Graw Hill; 2003.
daha sik gorilmektedir. Subaraknoidal hemoraji p-14 ,‘5 7 ,

ior 6l bebi olabilmektedir 3. Ohtani T, Furukowa F. Pseudoxantoma elasticum.rd De
major Glum sebebr olab Ir. matol 2002;29:615-20.

Olgularin yaklaik olarak %25’inde hipertansi- 4. Dogan G, Oram Y, Karincatu. Psodoksantoma elasti-
yon geliir.” Hipertansiyonun kontrolii ve tedavisi kum. T Klin J Dermatol 1999;9:159-63. )

PKE tedavisinde énemli bir yer tutar. Hipertansiyon - Eogag E' H?fma“yle“t,Yv UGT”_?alfé' E, (195“99&1) 5{; ?;;e'g Y.
.. . Lo .. . . seuaoksantoma elasticum. | urkaerm 29 -0.
tedavisinde hiperkalsemiyi indiikleyebilmesi nede- _ o -
ivle tiazid bu ilaclar tercih edil lidi 6. Gheduzzi D, Guidetti R, Anzivino C, et al. ABCC6 tau
niyle tiazid grubu tlaclar tercin ediimemeldir. tions in Italian families affected by pseuduxantoshesti-

PKE olgularinin %14’tinde hasg@h erken do- cum. Human mutation 2004.
neminde gastrointestinal hemorajiler salhilir. Gast- ~ 7- Weenink AC, Dijkman G, De Meijer PHEM. Pseudoxan-
rik k bitanlsinii b k herh i bir h toma elasticum and its complications: two case ntspo
ik mukoza butiniginu bozacak herhangi bir hasa- Neth J Med 1996:49:24-9.
rn bozulmy hemostatik mekanizmalar nedeniyle g aralikatti AKV, Lee MW, Lipton ME, Kamath GG. Vis-
ciddi hemorajiye neden olabilegei bildirmislerdir.’ ual loss due to cerebral infarcts in pseudoxantetasti-

o . . cum. Eye 2002;16:785-6.
PKE tanili olgularin gebelik streci gerlendi- Y

PKE'lu kadinlarin ¢gunda gebefiin komplikas-

Olgularimiza deri ve g6z bulgularinin sonu-
cunda klinik ve histopatolojik olarak PKE tanisi
koyduk. Hastalar takibimiz altina alindi. Yapilan

. . . . 9. B itch L, L T, Terry S, Weinstock MA. P
rildiginde ise Berkovitch ve ark. PKE'u belirgin ihad o o e o
artmg fétal kayip ile ilgkili bulmamslardir ve
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nancy and obstetrical outcomes in pseudoxantonsi-ela
cum. Br J Dermatol 2004;151:1011-8.
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