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Ailesel Bir Piebaldizm Olgusu
A Familial Case of Piebaldism

Sayin Editor,

Piebaldizm, nadir goriilen otozomal dominant gegisli konjenital bir hastaliktir. Embriyonik
yasam sirasinda melanoblastlarin diferansiasyonunu ve migrasyonunu etkileyen c-kit
geninin mutasyonu sonucu gelismektedir. Poliosis ve etkilenmis bolgelerde melanositlerin
yokluguna bagli gelisen sinirli stabil I6koderma ile karakterizedir. Irk ayrimi géstermez, her
iki cins esit olarak etkilenir. Bu makalede piebaldizm tanisi konulan, anamnezde baba ve
babasinin dedesinde de oldugu 6grenilen, govde ve ekstremitelerde icinde hiperpigmente
adalarin izlendigi genis depigmente yamalarla karakterize 6 yasinda erkek ¢ocuk nadir
gorilmesi nedeniyle sunulmustur.

Alti yasinda erkek cocuk, dogumdan itibaren var olan orta alin bélgesinde, sa¢ ve viicudun
bazi bodlgelerinde beyazlama yakinmasi ile annesi esliginde poliklinigimize basvurdu.
Viicuttakibeyazlamanindogustanitibaren olduguve 6 yilicinde hicbir degisiklige ugramadigi
belirtildi. Hastaliginin Ala hastaligi olup olmadigini 6grenmek istedikleri icin bagvurduklarini
bildirdiler. Cocugun annesinden alinan ayrintii anamnezde ayni sikayetlerin esinde ve
esinin babasinda da dogustan itibaren oldugu 6grenildi. Dermatolojik muayenesinde; orta
frontal bolgede keskin sinirli beyaz percemi (poliosis) mevcuttu (Resim 1). Govde 6n yiiz

[

Resim 1. Frontal bolgede beyaz percem ve govde on
yiizde icinde hiperpigmente alanlarin yer aldigi genis
depigmente yama lezyonu izlenmekte
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ve alt ekstremitelerin orta bolim 6n yiziinde genis alanlari
kapsayan depigmente yama lezyonlari gozlenmekteydi. Bu
depigmente yamalarin icine serpistirilmis sekilde 5-15 mm
capinda deri renginde ve/veya hiperpigmente makulleri
mevcuttu (Resim 2). Hastanin lezyonlarinin dogustan, stabil
ve tipik yerlesim bolgelerinde gozlenmesi, anamnezinde baba
ve dedede de gorilmesinden dolayr hastamiza Piebaldizm
tanisi konuldu. Piebaldizm ile karisan diger sendromlar
yoniinden sistemik tarama vyapildi. Yapilan taramalarin
sonucunda gorme, isitme ve norolojik defisit saptanmadi.
Hastanin fiziksel ve mental gelisimi normal idi.

Annenin verdigi anamnezde benzer depigmentasyon
paterninin babada da oldugu 6grenildi. Babanin dedesinde
de ayni lezyonlarin oldugu, kendilerine bunun aileden gegen
bir hastalik olarak séylendigi ifade edildi. Aile daha 6nce
hicbir genetik arastirma yaptirmamisti. Babadaki lezyonlarin
fotograflanmasiicin muayeneye cagrildi ancak poliklinigimize
bagvurulmadi. Anneye bu hastalikla ilgili ayrintili bilgi
verildikten sonra genetik mutasyonun saptanmasi ve
danismanlik icin genetik bélimiine sevk edildi.

Piebaldizm sa¢ ve derinin etkilenen bolgelerinde melanosit
yoklugu ile karakterize otozomal dominant gegisli nadir bir
hastaliktir. Bu olay embriyonik yasamda noral krestten koken
alan melanoblastlarin  migrasyon ve diferansiasyonunu

Resim 2. Govde ve alt ekstremitelerin orta boliimlerinin
on yiizlerinde genis depigmente yama lezyonlan
gozlenmekte ve bu yamalarin icinde, piebaldism igin
tipik olan deri renginde ve/veya hiperpigmente makiiller
mevcut

etkileyen kromozom 4q12 de vyerlesim gosteren c-kit
proto-onkogenin mutasyonu sonucu olusur. KIT geni,
melanositlerin ylizeyinde bulunan transmembran reseptor
ailesinden bir tirozin kinaz Uyesini kodlar. Literatlrlerde 14
nokta mutasyonu, 9 delesyon, 2 niikleotid splays mutasyonu
ve 3 insersiyon piebaldizme neden olan mutasyonlar olarak
bildirilmistir (1,2).

Pieabaldizm insidansi 1:20000'den daha az olarak tahmin
edilmektedir. Irk ayrimi yoktur, erkek ve bayanlar esit
olarak etkiler. Sa¢ ve derideki depigmentasyon dogumdan
itibaren mevcuttur ve kalicidir. Zaman icerisinde depigmente
alanlarin icerisinde kendiliginden repigmentasyon olusabilir.
Hastalarin %80-90'inda liggen biciminde sac¢ta beyaz percem
(poliosis) ve alin orta hatta depigmente makiil bulunur. Beyaz
percemin yoklugu taniyr dislamaz. Percemdeki bitln saclar
beyazdir ve percemin altindaki deri de amelanotiktir. Lezyon
arkada vertekse onde burun koékine kadar ilerleyebilir,
ancak burna yayilim nadirdir. Kas ve kirpikler de etkilenebilir.
Beyaz percem olmasa bile |6koderma alanlar oldukca
belirgin oldugundan piebaldizm tanisi rahatlikla konulabilir.
Goglse kadar uzanan govde 6n bolim, kol ve bacaklarn
orta bolumleri ile tipik dagilim paterni gosterir. Lezyonlar
diizensiz sekilli, keskin sinirli ve siit beyazi goriiniimiindedir.
Bu lezyonlarin icinde normal pigmente veya hiperpigmente
makdiller mevcuttur ve bu yamalarin buyuklikleri birkag
milimetreden birkag santimetreye kadar degisebilir.
Hiperpigmente yamalar tutulmamis deri alanlarinda da
olusabilir ve pigment degisikligi genellikle kalicidir (3,4). Bizim
hastamizin da dogustan beyaz percemi, gévde 6n bolim
ve ekstremitelerin orta bolimlerinde depigmente yamalari
mevcuttu. Depigmente yamalarin icinde de pigmente veya
hiperpigmenet makiiller izlenmekteydi.

Piebaldizmli hastalarin cogu saglikhdir, ancak Hirschsprung'’s
hastaligi veya aganglionik megakolon, mental retardasyon,
sagirhk, norofibromatosis tip 1, konjenital diseritropoetik
anemitip 2, Grover hastaligi ve serebellar ataksi ile birliktelikler
literaturlerde bildirilmistir.

Tani icin vitiligo ve albinizim gibi sa¢ ve derinin
depigmentasyonu veya hipopigmentasyonu ile seyreden
diger klinik hastaliklarin ekarte edilmesi gereklidir. Vitiligo
yasamin ileri yillaninda akkiz olarak ortaya cikan, stabil
olmayan depigmente lezyonlarin varlidi ile piebaldizmden
ayrilir. Albinizm ise otozomal resesif bir hastaliktir. Yaygin deri
tutulumu vardir ve hipopigmente alanlarinicinde karakteristik
hiperpigmente makuller gézlenmemektedir. Albinizmde ek
olarak belirgin sa¢ ve gbz anomalileri vardir (5,6).

Sa¢ ve deri tutulumu ile seyreden bazi sendromlarin da
piebaldizmden ayirt edilmesi gereklidir. Waardenburg
sendromunu dogustan beyaz percem, medial kantusun
lateral yerdegistirmesi, hipertrofik burun koka, kismi veya tam
iris heterokromisi ve sagirlik ile seyreden otozomal dominant
gecisli bir hastaliktir. Ziprkowski-Margolis sendromu and
Woolf sendromuna da konjenital sadirlik eslik eder. Bizim
hastamizda deri bulgusu disinda g6z anomalisi ve sagirlik
bulunmamaktaydi. Piebaldizm bu gibi sendromlardan g6z ve
kulak muayenesi yapilarak ayirt edilebilir (6-8).

Piebaldizm, tedavide sikinti veren bir hastaliktir. Topikal
tedavilerden  dihidroksiaseton  Urlinleri  gibi  yapay
pigmentasyon yapan ajanlar faydali olabilir, ancak bu gecici



bir iyilesme saglar. Guines yaniklarindan ve karsinogenezden
sakinmak icin glinesten  koruyucular  Onerilmelidir.
Depigmentasyon, medikal tedavilere ve fototerapiya cevap
vermez. Piebaldism tedavisinde pek cok cerrahi teknikler
mevcuttur fakat bu teknikler ile genis alanlarda skar
gelisebilecegi icin cok uygun olmayabilir. Genis lezyonlar icin
daha basarili olabilen otolog epitelyal greftler bildirilmistir (8-
11).

Piebaldism olduk¢a nadir gorilen bir konjenital pigmenter
hastalik olmasi ve ayni aileden Ui¢ bireyde gorilmesinden
dolayi olgumuzu literatiir egliginde bildirdik. Bu olgu vesilesi
ile ozellikle vitiligo ve Wardenburg sendromu gibi klinik
olarak karisabilen piebaldizm ile ilgili farkindalik olusturmayi
planladik.
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