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OLGU SUNUMU

Psodoksantoma Elastikum, hamile bir kadinda tekrarlayan iist

gastrointestinal kanama nedeni

Pseudoxantoma Elasticum, as a repetitive upper gastrointestinal hemorrhage cause in a preg-

nant woman
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Psodoksantoma elastikum nadir goriilen; herediter, deri, g6z, kardi-
ovaskiiler sistemi etkiliyen bir multisistem hastaligidir. Olgumuz, 28
yasinda kadin hasta, iist gastrointestinal sistem kanamas sikayeti ile
acil servise miiracaat etti. Son 8 yilda on defadan fazla hematemez-
melena sikayetleri ile gastroententeroloji kliniginde takip edilmig
olan hasta, dykiisiinde daha onceki gebeliginde tekrar kanamasi ol-
dugunu ifade etmekteydi. Hastanin yapilan sistemik muayenesinde,
gozde retina pigment epitelinde atrofi, fundusta angioid streaklar ve
tipik peau d’orange bulgusu, OCT’de (optic coherans tomografi) re-
tina sinir lifi tabakasinda incelme, boyun derisinde bilateral, retikii-
ler tarzda sarimsi renkli, diiz papiiler lezyonlar (plucked chicken ap-
pearance), fundusda kanama odaklarinin olmasi ve bobreklerde nef-
rokalsinozis ile psodoksantoma elastikum tanist aldi. Cilt biyopsi-
sinde psodoksantoma elastikum saptandi. Psodoksantoma elasti-
kum, nadir goriilen ve genetik gegis gosteren sistemik bir hastaliktir.
Psodoksantoma elastikum olgularina erken tani konmasi, sistemik
komplikasyonlarini erken tanimak ve yasayan diger aile bireylerinin
genetik danigma almasi agisindan 6nemlidir.

Anahtar sozciikler: Psodoksantoma elastikum, iist gastrointestinal
sistem kanamasi, hamile kadin

GIRIS

Psodoksantoma Elastikum (PKE), 1/100.000 sik-
likta goriilen, 6zellikle deri, g6z ve kardiyovaskii-
ler sistem tutulumu ile karakterli bir bag dokusu
hastaligidir. Elastik fibrillerde progresif kalsifikas-
yon ve dejenerasyon ile karakterizedir. Hastalar,
kalsifiye olmaya meyilli anormal elastik fibrille-
rin varligi nedeniyle, deri lezyonlari, ileri derece-
de gorme kaybi, gastrointestinal sistemde ciddi
kanamalar ve intermitant kladikasyo sikayetleri
ile doktora basvururlar. Genellikle otozomal res-
sesif gecis (%90) saptanmakla birlikte, otozomal
dominant ve sporadik olgular da rapor edilmistir
(1-8). Belirgin bir cografi ve irk dagilimi tanim-
lanmamistir. ABCC6 (MRP6) transmembran

Pseudoxanthoma elasticum is a rare, hereditary, multisystemic dise-
ase affecting skin, eyes, and the cardiovascular system. A 28-year-
old female presented to the emergency unit with the complaint of
gastrointestinal hemorrhage. Patient history revealed that she had
been monitored in the gastroenterology clinic more than 10 times in
the past 8 years, and had repetitive hemorrhage during her previous
pregnancy. The examination of the patient revealed the following
signs and symptoms: atrophy in the epithelium of the retina pigment;
typical angioid streaks and peau d’orange finding in the fundus;
thinning of the retinal nerve fiber in optic coherence tomography; bi-
lateral and reticular papillary lesions with yellowish-color in the
neck region (plucked chicken appearance); presence of bleeding fo-
ci in fundus; and nephrocalcinosis in kidneys. In light of these symp-
toms, the patient was diagnosed as pseudoxanthoma elasticum,
which was also confirmed on skin biopsy. Pseudoxanthoma elasti-
cum is an uncommon hereditary disease. Early diagnosis of pseudo-
xanthoma elasticum cases is important to minimize systemic comp-
lications and to inform the other family members through genetic
counseling.

Key words: Pseudoxanthoma elasticum, upper gastrointestinal
hemorrhage, pregnant woman

transporter proteinini kodlayan gendeki mutas-
yonun, PKE’ye neden olabilecegi bildirilmistir.

OLGU SUNUMU

28 yasinda, kadin, son 8 yil icerisinde toplam on
defadan fazla tst gastrointestinal sistem kana-
mas! geciren ve bu nedenle 12 kez endoskopi ya-
pilan hasta, hematemez-melena sikayeti ile gast-
roenteroloji klinigimize basvurdu. Ik defa 1999
yilinda kanama sikayeti olan olguya, bu donem-
den baslayarak defalarca endoskopik girisimlerde
bulunulmus, ancak endoskopilerde peptik iilser,
portal hipertansiyon ve malignite saptanama-
mis, fundusda kanama odaklari, erozif gastrit,
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bulber erozyon tanilari konmustu. Son st GIS ka-
namas1 ile basvurusunda, fundusda kanama
odaklar mevcut idi, ancak kanamaya neden ola-
cak stres, nonsteroid ila¢ kullanimi, diyet degisik-
ligi, sigara ve alkol gibi bilinen predispoze bir ne-
den saptanmadi. Hastanin hamile olmasi ve en-
doskopide aktif kanama odaklarinin olmamasi
nedeniyle, sadece antasit tedavisi ve diyet uygu-
landi. Hasta taburcu edildikten 3 giin sonra, tek-
rar akut Ust GIS kanamasi nedeniyle basvurdu,
yapilan acil endoskopide, fundusda aktif figkinr
tarzda kanama odag: tespit edildi, ayn1 seansta
hemoklips (Olympus-EndoTherapy EZ-clip stan-
dart type HXE-610-135 DEG) uygulandi, kanama
hemen durdu. Hastanin yapilan fizik muayene-
sinde, boyunda bilateral, retikiiler tarzda sarimsi

Resim 1. Hastanin boyun derisine ait goriiniim

renkli, diiz papiiler lezyonlar (plucked chicken
appearance) ve sag kulak gevresinde 10-15 adet,
diizgiin sinirl;, yaklasik 4-8 mm biiyiikliigiinde,
deriden kabarik kirmizi-mor renkte nodiiler lez-
yonlar (hemanjioma) mevcuttu. Boyundaki ben-
zer lezyonlar, koltuk altlarinda ve inguinal bolge-
de de izlendi. Tirnaklar normal goériiniimdeydi.
Oral mukoza, bas ve sach deri, list ekstremite ve
govdede belirgin lezyon saptanmadi.

Hastanin detayli dermatolojik incelemesinde,
boynun 6n tarafinda tipik olarak gri-beyaz renk-
li tavuk derisi goriiniimiinde papiile lezyonlar,
koltuk altlarinda ve kasik bolgesi gibi katlanma
bolgelerinde kahverengi-sar1 renkli tipik lezyon-
lar izlendi. Boyun, koltuk altlarinda ve inguinal
bolgedeki lezyonlar icin yapilan dermatoloji kon-
sultasyonunda, psodoksantoma elastikum tanisi
konuldu (Resim 1).

Hastamizin laboratuvar tetkiklerinde albiimin
disiikligi disinda (2.3 gr/dl) rutin biyokimya tet-
kikleri, viral, timoral markerlar, otoimmiin kara-
ciger testleri, koagiilasyon testleri normal idi. Ya-
pilan batin-pelvik USG'de, uterusta 17 hafta ile
uyumlu tek ve canl fetis, ayrica USG'de her iki
bobrekte korteks ve medullada, yaygin nefrokal-
sinozis ile uyumlu gériiniim saptand: (Resim 2).
Boyunda izlenen ve eksizyonel biyopsi ile ¢ikari-
lan deri dokusu 6rneginin, H&E yanisira kromog-
ranin ile 6zel boyalamalarinda, kesitlerde ¢ok
kath yassi epitel ile ortiilii dokuda orta ve derin
dermiste fokal alanlarda kollajen ve elastik fibril-
lerde dejenerasyon ve boyutlarinda degisiklik iz-
lendi. Bulgular psddoksantoma elastikum ile
uyumlu rapor edildi (Resim 3). Yapilan g6z ince-
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Resim 2. Her 2 bobrekte nefrokalsinozis bulgulari
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Resim 3. Dermisde retikiiler liflerde dejenerasyon (H&E)

lemesinde, retina pigment epitelinde atrofi,
fundusta angioid streaklar ve tipik peau d’orange
bulgusu ile birlikte (Resim 4), OCT’de (optic cohe-
rans tomografi) retina sinir lifi tabakasinda incel-
me tespit edildi. Ancak, Oftalmoloji Klinigi tara-
findan, hamilelik nedeniyle floresan anjiografi is-
lemi yapilamadi. Vakamizda yapilan kardiyolo-
jik incelemede patolojik bir bulguya rastlanmada.

TARTISMA

PKE, 1/100 000 siklikta goriilen, bashica deri, goz
ve kardiyovaskiiler sistem bulgular ile karsimiza
cikan sistemik bir bag dokusu hastaligidir. Her
irkta goriilebilir, kadin-erkek orani 2:1 bildirilmis-
tir (1). Olgumuzda g6z dibinin incelenmesinde
‘Angioid streakler’ saptandi. Bu lezyon, optik dis-
ki cevreleyen ve retinal damarlar altinda uzanan
gri kirmiz1 kestane renkli lineer cizgiler seklinde

izlenir. Retina pigment epiteli ile koroid pleksus
arasinda uzanan Bruch’s membraninin, elastin-
den zengin dis tabakasinin yirtilmalan ve kalsifi-
kasyonu neticesinde olusur (1, 8). Angioid stre-
ak’ler, PKE yan sira Paget hastaliginda (osteitis
deformans), Marfan sendromunda, Ehlers-Danlos
sendromunda ve hemolitik anemilerde de gortile-
bilir (1). Olgumuz icin, tipik g6z dibi bulgusu ya-
nisira, deri bulgulan icin yapilan dermatoloji
konsultasyonunda ve derinin histopatolojik ince-
lemesinde psddoksantoma elastikum saptandi.
Ayrica, PKE'de daha az siklikta izlenebilecek diger
g0z lezyonlarindan arka kutupta portakal kabu-
gu manzaras! (leopard spotting) vakamizda iz-
lenmekteydi. Daha az siklikta izlenebilecek diger
g0z lezyonlarindan olan ‘kuyruklu yildiz benzeri’
lezyonlar, druzen, makiilanin retikiiler pigmenter
distrofisi ve fokal atrofik pigmente epitel, olgu-
muzda saptanmamugstir (1).

PKE olgularinda deri lezyonlarn siktir ve genelde
20-25 yaslan arasinda, hastaligin erken done-
minde goriiliir. Deri, genel olarak gevsek ve kiri-
sik bir goriinlimdedir. Lezyonlar, siklikla antekii-
bital ve popliteal fossa ile inguinal bolge ve peri-
umblikal alanlarda birka¢ milimetre capinda sa-
rims! papiiller seklinde izlenir (10-13). Daha az
siklikla ise ytliz, dudak, oral mukoza, yumusak
damak ve burun mukozasi tutulabilir. Olgumuz-
da, boyunda izlenen lezyonlardan biri tani icin
eksizyonel biyopsi ile ¢ikarildi. Doku 6rneginin
histopatolojik incelenmesinde, psddoksantoma
elastikum tanisi konuldu. Literatiirde, PKE ve kal-
sinozis kutisin birlikte goriildiigi bir vaka bildiril-
mistir. Klinik bulgularin yeterince uyaric olmadi-
g1 olgularda, sadece biyopsi materyalinde sapta-
nan bulgular 15191nda, histopatolojik ayirici tani-
da, kalsifik elastozis, kalsiflaksis, penisilamin en-

Resim 4. Her iki gozde peau d’orange belirtisi, peripapiller atrofi, angioid streak ile uyumlu goriiniim
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toksikasyonu ve solar elastozis distintilmelidir.
Perfore kalsifik elastozisde, PKE’den farkli olarak
kalsifiye elastik fibriller, epidermisi bir kanal yo-
luyla gecer ve yiizeye ulasir. Perforasyonun izlen-
medigi kalsifik elastozisin PKE'den ayrimi zor
olup eslik eden goz ve kardiyovaskiiler sistem bul-
gularinin olmasi PKE lehine degerlendirilir. Solar
elastozisde ise kalsiyum ile boyanma gosterme-
yen anormal elastik doku, yiizeyel dermiste ve tek
tek fibriller yerine bir kitle seklinde izlenir. Kalsif-
laksis, siklikla kronik boébrek yetmezligi ile iliskili
hiperparatiroidi zemininde gelisen ciddi bir klinik
durumdur. Kalsiyum fosfat dengesinin bozulmasi
sonucunda kalsiyum fosfat tuzlari, travma alani,
enjeksiyon odagi ve subkutan kiiciik-orta caph
damarlarda birikir. Uzun siireli penisilamin kul-
lanimina bagh olarak ciltte, anetoderma ve elas-
tosis perforans serpiginosa benzeri lezyonlar olu-
sabilir (10-13). Kardiyovaskiiler sistem bulgular,
g0z ve deri bulgularn kadar semptomatik olmaya-
bilir. Ancak literatiirde, kardiyak tutuluma sekon-
der ani 6lim goriilen bir olgu bildirilmistir (14,
15). Klinik olarak, koroner arter ve periferik bii-
yuk arterlerde internal ve eksternal elastik lami-
nanin birlikte etkilenmesi sonucu angina pektoris
ve intermitant kladikasyo goriilmesi yanisira, mi-
de mukozasindaki ince duvarli damarlarda sade-
ce internal elastik membranin dejenerasyonu so-
nucu hematokezya veya melena saptanabilir (1,
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