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Psddoksantoma Elastikum: Bir Gocuk Olgu
Pseudoxanthoma Elasticum: A Pediatric Case

Psédoksantoma elastikum (PKE) 6zellikle deri, refina ve kan damarlanndaki elastik
fibrillerin  etkilendigi, otozomal resesif gecisli, kalifimsal, multisistemik, metabolik bir
hastaliktir. Prevalansi 1:25.000 ile 1:100.000 arasindadir. Ortalama baslangic yasi 13,5'tir.
Klinik bakida deride gdzlenen 1-3 mm’lik sarmsi papuller, lineer veya retikUler bicimde
birlesen plaklar, en sk antekUbital, popliteal, inguinal, klavikula alti, boyun, aksilla,
umblikus gibi fleksural bdlgelerde ve travma alanlarnnda yerlesir. Hastalann %85'inde
g6z tutulumu vardir. ik gdz bulgusu noktasal retinal pigmentasyondur. Kardiyovaskiler
komplikasyonlar, genellikle eriskinlerde olur. intermittan kladikasyon en sik ve en erken
olusan kardiyovaskuler belirtidir. Deri belirtilerinin  spesifik bir fedavisi yokfur. Yasam
tarznda yapilacak degisikliklerin  hastaligin  seyrini olumlu ydnde etkileyebilecedi
dUsUnUlebilir. Bu makalede, Uc yildir boynunda ve bir yildir kasiklarinda var olan sarimsi
kabarikliklar sikayeti olan erkek hasta sunulmustur. OykU, klinik muayene ve histopatolojik
bulgulara dayanilarak 7 yasindaki bu hastaya klinigimizde PKE tanisi konuldu. Hastaligin
nadir gérGlimesi ve erken taninin klinisyen tarafindan atlanmamasi amaciyla olgunun
sunulmasi uygun gorulda.

Anahtar kelimeler: Psédoksantoma elastikum, cocuk, deri, retina, kan damarlari, elastik
fibriller

Abstract

Pseudoxanthoma elasticum (PXE) is a multisystemic, metabolic and autosomalrecessive
inherited disorder affecting especially elastic fibers of skin, retina and blood vessels. The
prevalence varies from 1:25,000 fo 1:100,000. The average age of onset is 13.5 years.
Yellowish papules 1-3 mm in diameter and plaques merging as linear or reticular pattern
are mostly on antecubital fossae, popliteal fossae, inguinal region, lower clavicle,
neck, axilla, flexural regions as umbilicus and trauma sites. Of the patients, 85% have
eye involvement. The first symptom of eye involvement is spot retinal pigmentation.
Cardiovascular complications occur usually in adults. The most common and early
cardiovascular complication is infermittent claudication. There is no specific treatment
for skin signs. Lifestyle changes may have important effects on prognosis. A male patient
with 3-year history of yellowish papules on his neck and 1-year history of yellowish
papules on his groins, was presented in this case report. This 7-year-old patient received
a diagnosis of PXE based on medical story, clinical examination and histopathological
findings. This case was presented as PXE is a rare disease and should be diagnosed by
the clinician at early ages.
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Giris

Psodoksantoma elastikum (PKE), elastik
fibrillerde kalsifikasyon nedeniyle,
Ozellikle deri, go6zin Bruch membrani
ve kan damarlarinda hasara neden olan
multisistemik ve metabolik bir bag dokusu
hastaligidir (1-4). Otozomal resesif yolla
kalitihr (5). Gronblad-Strandberg sendromu
veya sistematize elastoreksis de denilir (1).
Prevalansi 1:25.000 ile 1:100.000 arasindadir

(6). Ortalama baslangi¢ yasi 13,5'tir, herhangi
bir yasta da ortaya c¢ikabilir. Kadinlarda
erkeklere gore iki kat daha sik ortaya cikar
(1,7).

Hicresel detoksifikasyonda rol oynadigina
inanilan, bir transmembran tasiyici protein
olan ve ozellikle karacigerde (retilen
MRP6&'y1 kodlayan ATP-baglayici kaset, aile C,
numara 6 (ABCC6) genindeki mutasyonlarin
PKE'ye neden oldugu bildirilmistir (4-6,8).
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Glnlmizde ABCC6 geninin genetik mutasyon taramasi
yapilabilmektedir. Bugtine dek 200'den fazla mutasyon tespit
edilmistir. ABCC6'nin en az iki adet psédogeninin olmasi,
mutasyon analizlerini komplike hale getirmistir (5).

Klinik bakida, deride gozlenen bir ila Gic mm’lik sarimsi
papdiller, lineer veya retikiler bicimde birlesen plaklar, en sik
antekiibital, popliteal, inguinal, klavikula alti, boyun, aksilla,
umblikus gibi fleksural bolgelerde ve travma alanlarinda
yerlesir (1,6,9). Gorinim “yolunmus tavuk” veya “kaldinm
tasi"na benzetilebilir. Oral, mide, vajinal ve rektal mukozalarda
da ayni papiiller gézlenebilir (9).

Hastalarin %85‘inde g6z tutulumu vardir. Genelde bilateraldir
ve 20-40 yas arasi baslar (1). ilk gdz bulgusu noktasal
retinal pigmentasyondur (8). Lazer tedavisi ile goérme yetisi
korunabileceginden okiiler bozukluklarin erken tanisi
onemlidir (1).

Kardiyovaskiler komplikasyonlar, genellikle eriskinlerde
ortaya cikar. intermittan kladikasyo en sik ve en erken olusan
kardiyovaskdler belirtidir (1).

Klinigimize boyun ve kasiklarinda sarimsi kabarikliklar
nedeniyle basvuran yedi yasindaki erkek olguyu literatlr
Isiginda burada sunmaktayiz.

Sekil 1. Boyun lateral yiizdeki sarimsi papiiller

Olgu Sunumu

Uc yil 6nce boynunda, bir yil énce de kasiklarinda olusan
sarimsi kabarikliklari nedeniyle yedi yasinda erkek hasta,
dermatoloji klinigimize basvurdu. Olusan kabarikliklar
kendisine herhangi bir sikayet vermiyordu. Aile 6ykisu
sorgulandiginda, anne ve babasinin 1. dereceden kuzen
olduklari ve ailede kendisine benzer nitelikte deri bulgulari
olan akrabasinin olmadigi 6grenildi.

Fizik muayenesinde boyunda ve kasiklarda abdomen ile uyluk
proksimallerine yayilan, sarimsi, bir ila iki mm'lik papdller
mevcuttu (Sekil 1). Olgumuzun sag uyluktaki lezyonundan punch
biyopsi alindi. Histopatolojik incelemede retikiiler dermiste von-
Kossa ve Elastik Orsein 6zel boyasi ile pozitif boyanan kaba,
dejenere gorliniimde elastik lifler izlendi (Sekil 2 a-c).

Histopatolojik bulgular PKE ile uyumluydu. Yapilan tam
kan sayimi, serum biyokimyasal analizi, tam idrar tetkiki,
sedimentasyon, protrombin zamani (PTZ), aktive parsiyel
tromboplastin zamani (aPTT) ve periferik yayma tetkikleri
normaldi. Kardiyolojik muayene olagandi. G6z muayenesinde,
her iki retinada peau d'orange bulgusu mevcuttu, ancak,
anjiyoid cizgiler mevcut degildi (Sekil 3). Hastamizin yasi kiictik
oldugundan olasi okiiler degisiklikler acisindan, Pamukkale
Universitesi Hastanesi, g6z polikliniginde takibe alind.

Tartisma

Multisistemik karakterli, ciddi mortalite riski tasiyan, bag dokuda
mineral birikimine neden olan PKE'de, en cok deri, goz, kan
damarlari, gastrointestinal sistem, bobrekler, karaciger, dalak,
pankreas, meme, plasenta etkilenir. Testikller kalsifikasyon
olgularin hepsinde olusur (1,5,9-11). Hastaligin progresyonunu
gosterebilecek bir biyogdsterge heniiz bulunmamistir (11).

Deri belirtileri dogusta yoktur (6). Bizim olgumuzda da
dogusta deri belirtileri yoktu. Tani siklikla ikinci veya tglinci
dekatta konulur (12). Olgumuza birinci dekatta tani konuldu.

GOz bulgulan arasinda, Bruch membraninda hasar, retinal
damar olusumu, rekiirran hemoraji ve skar yer alir. Hastalarda
santral gérme kaybi olusabilir. Doksan alti hastanin dahil
edildigi bir calismada incelenen dokuz ¢ocuk hastada goz
bulgulari agisindan asemptomatik olmalarina karsin, retinada
peau d'orange bulgusu tespit edilmistir. Hicbirinde anjiyoid
cizgiler gozlenmemistir (12). Gozde anjiyoid ¢izgi prevelansi

Sekil 2. a) Dejenere elastik lif kiimeleri (H&E; 10x20) b) Dermiste dejenere elastik lifler Von Kossa 6zel boyasinda kalsiyum
depozitleri icermesi nedeniyle pozitif boyanmaktadir (Von Kossa; 10x10) c) Dermiste elastik orsein ile dejenere elastik
lifler g6zlenmektedir (Elastik Orsein; 10x10)
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30 yasindan sonra %100'dir. Anjiyoid cizgiler karakteristiktir,
ancak, patognomonik degildir (6,7). Bizim olgumuzda da
peau d'orange bulgusu vardi ama anjiyoid cizgiler yoktu.

Kardiyovaskdler komplikasyonlara renovaskdler
hipertansiyon, serebral kanama, koroner tikanma, valviiler
degisikliklerden o6zellikle mitral valv prolapsusu, okluzif
vaskdler hastalik 6rnek verilebilir (1,8,12). Potansiyel olarak en
ciddi komplikasyon ateroskleroz olusumudur (9). Literatiirde
bildirilen dokuz ¢cocuk hastanin hicbirinde kardiyak ve arterial
semptom bulunmamistir (12).

Damarlardaki elastik fibril hasari gastrointestinal hemorajilere
neden olabilir. Bu hemoraji siklikla reklirran ve gastrik
kokenlidir. Hastalarin  %13’tnde olusur (9). Ozellikle
hamilelikte, hemoraji insidansi artar (7).

Beta talasemi, orak hicreli anemi, amiloid elastoz,
d-penisilamin kullanimi (ayrica patolojik olarak da), uzun
stren son dénem renal hastalik, L-triptofan ile indiklenen
eozinofili miyalji sendromu ve solar elastoz klinik olarak
PKE'ye benzer (8). Kesin tani hastanin dykdsd, klinik gérinim
ve histokimyasal boyama yontemleri ile konur.

Deri belirtilerinin spesifik bir tedavisi yoktur. Deride sarkma
varsa rekonsturiktif tedavi uygulanir. Kardiyovaskdler sistem
acisindan diizenli egzersiz, kilo kontrolQ, sigara ve alkolden
uzak durmak, hipertansiyon ve hiperlipidemi tedavisi
gerekir. intermittan kladikasyon icin pentoksifilin, silostazol,
klopidogrel yararli bulunmustur. Gastrointestinal kanama
yapabilecek ilaglar, trombosit inhibisyonu yapabilecek ilaclar
ve hormon replasman tedavilerinden kaginiimalidir. Yilda
bir veya iki kez g6z kontroli yapilmalidir. Retinal hemorajiyi
onlemek icin hastanin kafa travmasi ve agir yik kaldirmadan
kacinmasi gerekir. Tedavide, koroidal neovaskiilarizasyon
icin lazer uygulanir (8,13). Neovaskilarizasyonu ©&nlemek
icin, vaskiler endotelyal biyime faktorii antagonistlerinin
vitreus icine enjeksiyonu faydal bulunmustur (11).
Calisma asamasinda olan tedaviler arasinda yer alan
fosfat baglayicilarin yararli oldugu ifade edilmistir (8,13).
Mineralizasyonun oniine ge¢gmek icin diyette magnezyumu

Sekil 3. Sag g6z retinasinda peau d'orange bulgusu

arttirmak Uzerine deneyler yapilmaktadir, faydal olduguna
dair yayinlar mevcuttur (11). ABCC6 geninde PTC124
araciligiyla sagma mutasyonlarin olusturulmasini tedavi igin
oneren calismalar bulunmaktadir (14). Molekiler genetik
calismalar devam etmektedir (8,13).

Sonug¢

Ps6doksantoma elastikum nadir gorulen bir
genodermatozdur. Olgunun kiclik yasta olmasi dikkat
cekicidir. Hastanin hastaligi hakkinda bilgi sahibi olmasi,
yasam tarzi degisikliklerinin gen¢ yasta yapilmasi ve
dolayisiyla hastaligin prognozunu iyilestirme agisindan
erken tani 6nem tasimaktadir.
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