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Taniniz Nedir?

What is Your Diagnosis?
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Olgu

Yedi yasinda erkek hasta dogdugundan beri olan
vUcudunda kuruluk ve saclarda uzamama nedeni ile
bélimimuze bagvurdu. Hastanin éykisinden dogdu-
gunda vicudunun bir zarla kapl oldugu, sonra bu zarin
birka¢ hafta icinde soyuldugu 6grenildi. Sacglar da hig
uzamiyordu ve dogdugundan beri bir kez sag tirasi ya-
piimisti. Hastanin 6zge¢gmisinde inmemis testis ve hafif
derecede mental retardasyon dykisi mevcuttu. Ailede
benzer yakinmasi olan yoktu ancak anne baba arasinda

'S 4 I
Sekil 1. Govdede kahverengi yapisik
skuamlar

seyrek gorinimu

1. dereceden akraballk bulunmaktaydi. Hastanin der-
matolojik incelemesinde sach deri, boyun, gévde ve
kollarin proksimalleri ve bacaklarda siyah kahverengi
yapisik skuamlar mevcuttu (Sekil 1). Saglar ve kaslar,
seyrek, kisa ve kivircikti (Sekil 2).

Palmar bdlgede hiperlinearite ve plantar keratoz iz-
lendi. Ayak tirnaklarinda subungual hiperkeratoz sap-
tandi. Hastanin sa¢ érneginin i1sik mikroskopik incele-
mesinde trikosizis ve pili torti gdzlendi. Polarize 1sik mik-
roskopisinde izlenen gorinti Sekil 3 de verilmistir.

Sekil 2. Sag ve kaslarin, kisa, kivircik ve  $ekil 3. Saglarin polarize 151k

mikroskopisindeki gorintusi
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Tani

Hastaya klinik bulgular ve sa¢ bulgulari ile trikotiyodistro-
fi (TTD) tanisi konuldu. Sag érneginin polarize 1sik mikrosko-
pik incelemesinde, acik-koyu renk bantlarin neden oldugu
kaplan kuyrugu gérinimu bulunmaktaydi.

TTD otozomal resesif gecisli klinik heterojenite gdsteren
kompleks bir néroektodermal hastaliktir. Klinik bulgularin ti-
pi ve siddeti degiskenlik gbsterse de timunde ortak olan
bulgu kirllgan sactir. Stlfirli matriks proteinlerinin sente-
zindeki bozukluk kirilgan sagtan sorumludur (1). TTD’ li has-
talarin saglan polarize 1sik mikroskopisinde incelendiginde,
kaplan kuyrugu olarak adlandirilan, acik ve koyu renk bant-
larla karakterize bir goriinim saptanir (2,3). Saglarda silfir-
10 matriks proteinlerindeki azalma, kaplan kuyrugu goérini-
mu disinda, trikosizis (sagta transvers kirik), trikorheksiz no-
doza benzeri goériniim ve kurdela goériintisu (ribboning) gi-
bi yapisal bozukluklara da neden olabilir (3,4).

TTD nérokiutandz, kiutandz ve buyime bozukluklar gibi
pek cok Klinik 6zellik igceren bir spektrum gdsterebilir. Bu
spektrumda fotosensitivite, iktiyozis, mental retardasyon,
kisa boy, mikrosefali, mikrognati ve belirgin kulaklara bagl
tipik ylz gériinima ve fertilitede azalma gibi pek ¢ok diger
klinik 6zellikler de gérilmektedir (5). iktiyozis genellikle eri-
temsiz olup, ince skuamlardan buyuk, sari kahverengi hi-
perkeratoza kadar degiskenlik gdsteren yaygin bir formda
ya da lameller iktiyozis seklinde gorilebilir. Bazi bebekler-
de kollodiyon zar da goérilebilmektedir (6,7).

Bu Klinik 6zelliklere gére PIBIDS (8), IBIDS (7), BIDS (9)
gibi akronimler de kullaniimaktadir (Tablo 1). Kraemer ve
ark. (5), TTD’nin klinik spektrumunu ve demografik 6zellik-
lerini belirlemek adina literattrde rapor edilen tim TTD has-
talarini inceleyip bildirdikleri bir calismaya gére deri prob-
lemleri hastalarin %79’unda izlenmigtir. Bu deri problemle-
ri de hastalarin %65’inde iktiyozis, %42’sinde fotosensitivi-
te seklindedir. Sa¢ anomalileri ise hastalarin %96’sinda bu-
lunmakta olup en sik olarak kirilgan sa¢ (%88) ve sac saft
anomalisi (%68) olarak saptanmistir. Kaplan kuyrugu goéru-
nimu hastalarin sadece %73’Unde bildiriimistir. Sagta sul-
flr veya sistin eksikligi hastalarin %71’inde bulunmaktadir.
Tirnak bozukluklar hastalarin %63’Ginde saptanmis ve en
sik onikodistrofi (%37) seklinde rapor edilmistir. Norolojik
problemler (mental retardasyon, psikomotor gerilik, mikro-
sefali, ataksi, duyusal sagirlik vb.) hastalarnn blyik cogun-
lugunda (%86) mevcuttur. Bunun disinda, gonadal disge-
nez, dogum anomalileri, géz problemleri, osteoskleroz ve
dis anomalileri gibi iskelet problemlerinin de bildirildigi be-
lirtilmistir.

Bu kadar klinik cesitlilik gésteren bir hastalikta tani ol-
dukca basit bir test olan polarize 1sik mikroskopisi ile kolay-
likla konulabilmektedir. Kaplan kuyrugu gérinimunin en
erken ne zaman gorulebilecedi hakkinda net veriler olmasa
da 6zellikle infantil dénemde 3. aydan itibaren saptandigi
bildirilmektedir (10). Bunun yan sira isik mikroskopide sa¢
saftinda diizensiz gériinim, trikosizis (kirima), trikorheksiz
nodoza benzeri kiriklar veya saftta dizlesme ve kurdela gi-

bi kivrilma seklindeki yapisal bozukluklar da tanisaldir an-
cak tipik degildir. Tani sagta sulftirlu bir aminoasit olan sis-
tin diizeyinde azalmanin saptanmasi ile de konulabilir. Bu
hastalarda DNA onarimindan sorumlu genlerde (XPB, XPD
veya TTDA) ve fonksiyonu net olarak bilinemeyen TTDN1
geninde mutasyon bildiriimistir (11-13). XPB ve XPD gen
mutasyonu, deri kanserinin ¢ok ytiksek oldugu kseroderma
pigmentozumda da gérllse de TTD de deri kanseri riskin-
de artis yoktur.

TTD pek cok sistemi ilgilendiren bir hastalik oldugu icin
basta pediatrist, nérolog, dermatolog olmak Uzere pek ¢cok
hekim tarafindan taninmasi gereken ve mutidisipliner yak-
lasim gerektiren bir durumdur. Tedavide giinesten korun-
ma tum hastalara mutlaka énerilmelidir. Bunun disinda kli-
nik bulgulara yonelik tedaviler énerilebilir. TTD 6zellikle ne-
onatal ve erken ¢ocukluk déneminde ciddi mortalite ve mor-
biditesi olan bir hastaliktir. Bunun sebebi net olarak anlasi-
lamamistir. Bizim hastamizda TTD tanisini koyduran klinik
bulgular, kisa, kivircik ve seyrek sa¢ ve kas, saglarda uza-
mama, dislerde bozuklukluk, gaga burun, 6zellikle fleksural
bolgelerde daha siddetli olan iktiyozis, hafif mental retardas-
yon, palmoplantar hiperkeratoz, onikodistrofi ve inmemis
testis idi. Saclarda polarize isik mikroskopisinde kaplan kuy-
rugu goérinUmunin saptanmasi ile tani kesinlestirildi.

Sonug olarak sa¢ problemi, gelisme geriligi ve iktiyozisi
olana hastalarda TTD tanisi akla gelmeli, saclar mutlaka
polarize i1sik mikroskopisinde incelenmelidir.

Tablo 1.

Akronimler | Klinik ézellikler

BIDS Brittle hair (kirilgan sag)
Intellectual impairment (mental retardasyon)
Decreased fertility (fertilitede azalma)
Short stature (kisa boy)

IBIDS Ichthyosis (iktiyozis)+ BIDS

PIBIDS Photosensitivity (fotosensitivite) + IBIDS
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