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Olgu bildirimi

Incontinentia pigmenti: olgu bildirimi ve 5 yillik takip
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Ozer

Tanmim:  Incontinentia  pigmenti  (Bloch-Sulzberger
Sendromu) X-kromozomuna bagh dominant gecis
gosteren, ektodermal ve mezodermal kokenli organ
tutulumlu bir hastaliktir. Cilt, g6z, dis ve merkezi sinir
sistemini etkiler.

OLcu BiLbirimi: Hasta, Incontinentia Pigmenti tanisiyla
Mustafa Kemal Universitesi Tip Fakiiltesi Dermatoloji
kliniginden Mustafa Kemal Universitesi Dis Hekimligi
Fakiiltesi Periodontoloji klinigine, agiz icerisinde
dis germlerinde ve kretler bdlgesinde anomali olup
olmadiginin degerlendirilmesi icin goénderildi. Hasta 5
yil boyunca farkh yaslarda klinigimizde takip edilerek;
42 giinliikken, 6 aylikken ve 5 yasindayken tarafimizdan
gorildi. Hastanin farkli kontrol seanslarinda yapilan agiz
disi muayenesinde, ikinci evre eritemli, hiperkeratotik
papiil ve plaklar hastanin kol ve bacaklarinda mevcutken;
farkl evrelerde seyreden, lineer yerlesimli hiperpigmente
ve hipopigmente makiiler lezyonlar izlendi. Hastanin agiz
ici muayenesinde dissiz déneminde kretlerde ve damakta
herhangi bir anomali gézlenmedi, dislenme déneminde
ise kama seklinde diglerin mevcudiyeti, ve ayrica
oligodonti gérildi. Bes yillik takip siirecinde hastanin
viicut ve mental gelisiminde yasitlarina kiyasla herhangi
bir yetersizlik tespit edilmedi.

Sonuc:  Incontinentia Pigmenti’de gérilen dental
anomalilerle hastaligin erken teshisi yapilabilir. Hastaligin
ozel bir tedavisi olmayip, bircok viicut sistemini etkilemesi
nedeniyle interdisipliner yaklasimlarla takip ve tedavi
gerektirmektedir.
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Giris

Incontinentia Pigmenti (IP) veya Bloch-Sulzberger
sendromu nadir gérilen X kromozomuna bagli domi-
nant gecis gosteren, genellikle bayanlarda gorilen bir
genodermotozdur. IP’ye NEMO geninde bulunan Xq28
odagindaki mutasyonlar neden olur.'? Mutasyon gen
genellikle erkekler icin uterusta éldurtcudur, bu yizden
genellikle karsilasilan vakalar kiz cocuklaridir (%97).'2
Sistemik bir hastalik olan IP, ektodermik ve mezoder-
mik orijinli cilt, dis, g6z ve santral sinir sistemi dokularini
etkiler.3*

Incontinentia Pigmenti'de cilt lezyonlari dort klasik
asamada toplanir. Bazi vakalarda bu agsamalarin hepsi
takip edilmez. Birinci asamada eritem, vezikuller ve ti-
pik dogrusal model gériinen kabarciklar, ikinci asamada
papuller, verrikdz lezyonlar ve hiperkeratozlar, i¢incu
asamada hiperpigmentasyon, dérdiuncli asamada hi-
popigmentasyon ve deri atrofisi seklinde lezyonlar iz-
lenir. Bu asamalarin hepsinde, deri lezyonlari Blaschko
Cizgileri’ni takip egilimindedir.®

Incontinentia Pigmenti hastalarinda, dermatolojik
degisiklikleri takiben dental anomalilerin gértilme sikligi
%80 oranindadir.* Hem daimi hem sit digslenme dé-
nemlerinde kismi anodontiler, konik digler ve dig sirme-
sinde gecikmeler gorllebilmektedir.5¢ Bazi vakalarda
coklu dis clrlkleri ve ufalanan digler rapor edilmistir.”
Bunlarin disinda arka diglerde fazla tUberkul, konum
anomalileri, dikey oklizyon kaybl, dis minesi anomalile-
ri, sert ve yumusak damak hipoplazileri, dudak-damak
yariklari, yutma ve ses bozukluklari gérilebilen diger
anomalilerdir.8

Bu raporun amaci, IP teghisli hastanin dermatolojik ve
dental bulgularini ile bu bulgularin seyrini sunmakla bir-
likte; bu tip hastalarda koruyucu dental tedavilerin éne-
mini vurgulamaktir.
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OLGuU BiLDiRiMmi

Kirk-iki glinliik kiz bebek hasta, iP tanisiyla, Mustafa
Kemal Universitesi Tip Fakiiltesi Dermatoloji Anabilim
Dalindan, Mustafa Kemal Universitesi Dis Hekimligi
Fakdltesi Periodontoloji Klinigine agiz icerisinde, dis
germlerinde ve kretler bélgesinde anomali olup olma-
digini konstlte etmek icin gdnderilmisti. Hastanin agiz
disi muayenesinde kol ve bacaklarda lineer yerlegimli,
eritemli zeminde hiperkerotatik papul ve plaklar, ¢cene-
de eritemli papullerin mevcudiyeti géruldi (Resim 1).
Hastanin agiz ici muayenesinde dissiz kret bolgelerin-
de ve damakta herhangi bir anomali gbzlenmedi, agiz
mukozas! saglikliydi. Hastanin 6 ay sonraki kontrol
seansinda, agiz disi muayenede gévdede blaschko
cizgilerini takip eden hiperpigmente makuler lezyonlar;
ekstremitelerde etrafi hiperpigmente halka ile ceuvrili
ortas! hipopigmente makduler lezyonlar gorildi. Cocuk
nérologlarinin yaptiklari degerlendirmelerde viicut geli-
siminde ve mental durumunda herhangi bir yetersizlik
saptamadiklar 6grenildi.

Agiz ici muayenesinde 2 (st ve 2 alt cenede olmak
Uzere kama seklinde 4 adet disin mevcut oldugu gérul-
di (Resim 2). Dis germlerini degerlendirmek amaciy-
la yapilacak radyolojik muayene i¢in hasta cok kugik
oldugundan film alinamadi. Hastanin annesine olabi-

Incontinentia Pigmenti

lecek digsel anomalilerden (anodonti, konik disler ve
dis surmesinde gecikmeler) bahsedildi. Cocugun agiz
hijyenin digler ve periodontal dokular i¢in olduk¢a 6nem
arz ettigi, agiz hijyen uygulamalarinda yapilan ihmalin
olasi (anodonti risk tablosuna ilave olarak), az sayidaki
mevcut dislerin de idamesini zorlagtiracagi ve kaybina
sebep olabilecedi vurgulandi. Hastanin ebeveyninden
hastay! 6 aylik araliklarla kontrol seanslarina getirme-
si istenmesine ragmen hasta takipten cikti. 6 aylikken
yapilan kontrolden uzun bir stire sonra, 5 yasinda ebe-
veynleri tarafindan tekrar klinigimize getirildi. Vicudun-
da 6nceki seanslardakilere nazaran daha blyik boyut-
larda (en blylgi 4x2 cm) kahverengimsi hiperpigmen-
te makuler lezyonlar gorildi. Cenesinde hafif eritemli
ve hiperkerotatik plak mevcuttu. On bélgedeki persiste
st dislerinin ¢cogu konik gériiniimdeydi. Ust genede
sut lateral digler, alt cenede sag st molar digler, sol
sut santral ve lateral- digler mevcut degildi. Radyolojik
muayenede 12, 16, 17, 22, 27, 31, 32, 36, 37, 41, 44,
45, 46 ve 47 no’lu dis germlerinin eksik oldugu gorulda
(Resim 3). Hastanin ebeveynleri agiz hijyenine dikkat
ettigi icin periodontal dokularda herhangi bir enflamas-
yon ve dis ¢lrigine rastlanmadi. Dis mineleri saglikli
gérinimdeydi. Hasta yer tutucu uygulamasi i¢in Pedo-
donti Anabilim Dalina yonlendirildi.

lezyonlari

Resim 1. Hastanin 42 ginlikken gériildigi seans fotograflari; (A) bacak bélgesindeki cilt lezyonlar, (B) yiiz blgesindeki cilt lezyonlari, (C) kol bélgesindeki cilt

-

> 4

Resim 2. Hastanin 6 aylikken gérildugii seans fotograflari; (A) bacak bélgesindeki cilt lezyonlar, (B) gévdede mevceut olan cilt lezyonlar, (C) agiz-ici gériintiisti (konik disler)
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Resim 3. Hastanin 5 yasindayken gorildigii seans fotograflari; (A) hiperpigmente cilt lezyonlari, (B) agiz-ici gérintisd, (C) panoromik radyograf (konik digler ve dis

eksiklikleri)

TARTISMA

Incontinentia Pigmenti erken bebeklik déneminde orta-
ya cikan ve deri, dis, sag, gz ve MSS gibi ektoderm ko-
kenli organ ve dokulari etkileyen, nadir goriilen X’e bagh
dominant gegisli multisistemik genetik bir hastaliktir.213
Hastalik ismini mikroskobik incelemelerde deride goru-
len morfolojik degisikliklerden almaktadir.”® Yayginlig
1/40,000 civarindadir.”®'* Erkeklerde genellikle fetal
seyir gosterir, olgularin %95’ten fazlasini kiz ¢cocuklari
olusturur." Bizim olgumuz da 42 gunltk bir kiz bebek-
ti.

Blaschko cizgileri genellikle 4 dénemde incelenen
tipik cilt lezyonlari ile karakterizedir. Deri bulgulari has-
talarin cogunda dogumda mevcuttur ya da yasamin ilk
2 haftasi icerisinde meydana gelir. Bu 4 evre: vezikiler
dénem (dogumdan itibaren ya da kisa bir slire sonra);
verrikdz dénem (2 ila 8 hafta); hiperpigmente dénem
(birkag aylktan yetiskinlige kadar) ve hipopigmente
donem (bebeklikten yetiskinlige kadar) seklindendir.'
Birinci ve ikinci evre lezyonlari ortalama 4. ve 7. aylarda
geriler. Bir hastada tum evreler gértilmeyebilecegi gibi
evreler i¢ ice gecmis de olabilir. Birinci ve 3. dénemler
2. ve 4. dénemlerden daha yaygin olarak gorulur."'®
Bizim olgumuzda literattirle uyumlu olarak dogum sira-
sinda ekstremitelerde vezikilobdilloz lezyonlarin varligi
bildiriimisti. Hasta 42 glnlik iken Periodontoloji klinigi-
mize getirildiginde bu lezyonlarin yerine hiperkeratotik
plaklar géruldd. Bizim olgumuzun 6. ay kontrollinde hi-
pekeratotik lezyonlarin geriledigi yerine gévdede Blas-
chko cizgilerini takip eden ve hastaliga ismini veren
kahverengi ve gri hiperpigmente makuler lezyonlarin
belirdigi goruldi. Ayni zamanda alt ekstremitede etrafi
hiperpigmente ortasi hipopigmente makdler lezyonlarin
varligi tespit edildi. Hastanin 5 yasindayken yapilan
takip seansinda daha blyik boyutlarda hiperpigmente
makduler alanlar géruld.

Mental retardasyon, sasilik, mat-kirilgan saclar ve
anormal dislenme hastaligin diger belirtilerindendir.!”
Bizim olgumuzda Dermatoloji ve G6z Hastaliklari Ana-
bilim Dallarinin tetkik sonuglarina gore sa¢ ve g6z tutu-
lumu mevcut degildi, hastanin 6 ayhkken yapilan mu-
ayenesinde hafif konjunktivit saptandigi ve tedavisinin
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yapildig bildirildi. Hastanin Pediatri Anabilim Dalinda
yapilan muayenesinde mental fonksiyonlarinin normal,
ndrogelisimsel basamaklarin yagsitlariyla uyumlu oldu-
gu bildirilmigti.

Literatirde IP’de dental anomalilerin gértlme ora-
ninin %90’nin Uzerinde oldugu bildiriimistir. Russel ve
Finn bu anomalilerin: diglerin eksikligi, konik ve ilave
tiberkulll posterior diglerin varligi, dislerin siirmesinin
gecikmesi olarak U¢ ana baslik altinda siniflamislar-
dir.®

Bir calismada sistemik saglikli cocuklarda %6 ora-
ninda hipodonti gérdlirken, IP’li cocuklarda bu oranin
%43.1 oldugu; sistemik olarak saglikli ¢cocuklarda ko-
nik diglerin gértlme orani %0.33 iken IP’li cocuklarda
%30.4 oldugu rapor edilmistir.’® Her iki dentisyonda
hastaliktan etkilenirken, daimi dentisyon tzerinde daha
siddetli etkinlik gésterdigi bildiriimistir. Damak anomali-
leri, hipokalsifikasyonlar, yaygin ¢urikler bu hastalarda
gorulebilen diger digssel anomalilerdendir.” Bizim olgu-
muzda hasta henuz 5 yasinda oldugu icin sadece st
digleri degerlendirildi ve literatlirle uyumlu olarak hipo-
donti ve konik sekilli stt diglerinin mevcut oldugu gé-
rildd. Yumusak ve sert damakta herhangi bir anomali
gbrulmezken, hipokalsifikasyona da rastlanmadi.

Incontinentia Pigmenti dislerin morfolojilerinde degi-
siklige sebep olan sifiliz, ektodermal displazi gibi diger
konjenital hastaliklarla karistinimamalhdir. Genetik test-
ler, cilt lezyonlar ve diger sistemik komplikasyonlarin
varligiyla IP’nin ayirici tanisi yapilabilir.™

Incontinentia Pigmenti hastalarinin tani ve tedavi-
sinde interdisipliner yaklasim énemlidir.2° Bu hastaligin
erken teshisinde dental anomaliler 6n plana cikabilir.
Hastaligin takibi hipodonti ve hipokalsifikasyon gibi de-
formiteler nedeniyle mevcut diglerin idamesi icin dnem
arz etmektedir. Bu tir sendromlu hastalar dis hekimi
tarafinda dikkatle muayene edilmeli, mevcut ve sonra-
sinda olusabilecek olasi durumlar i¢in tedavi plani olus-
turulmalidir.

Sonu¢

GUnimuizde IP’nin belirli bir tedavisi bulunmamaktadir.
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Hastalarda goérilen deri lezyonlar, gbz, santral sinir
sitemi ve diglerde goérllen anomaliler icin hastaya in-
terdisipliner bir yaklagim gerekmektedir. Digsel anomali
olusumlarinin 6ntine gecilememekle birlikte, hastaya ve
ebeveynlerine verilen agiz hijyeni egitimiyle ve duzenli
dis hekimi takibiyle diglerin ve periodontal dokularin du-
rumu optimum sekilde muhafaza edilebilir.

Cikar catismasi: Yazarlar bu ¢alismayla ilgili herhangi bir cikar catis-
malarinin bulunmadigini bildirmiglerdir.

KAYNAKLAR

1. Kitakawa D, Fontes PC, Magalhaes FA, Almeida JD, Cabral LA. In-
continentia pigmenti presenting as hypodontia in a 3-year-old girl: a
case report. J Med Case Rep 2009;3:116.

2. Poziomczyk CS, Recuero JK, Bringhenti L, Maria FD, Campos CW,
Travi GM, et al. Incontinentia pigmenti. An Bras Dermatol 2014;89:26-
36.

3. Curth HO, Warburton D. The genetics of incontinentia pigmenti. Arch
Dermatol 1965;92:229-35.

4. Carney RG. Incontinentia pigmenti. A world statistical analysis. Arch
Dermatol 1976;112:535-42.

5. Hadj-Rabia S, Froidevaux D, Bodak N, Hamel-Teillac D, Smahi A,
Touil Y, et al. Clinical study of 40 cases of incontinentia pigmenti. Arch
Dermatol 2003;139:1163-70.

6. Gorlin RJ, Anderson JA. The characteristic dentition of incontinentia
pigmenti. J Pediatr 1960;57:78-85.

7. Himelhoch DA, Scott BJ, Olsen RA. Dental defects in incontinentia
pigmenti: case report. Pediatr Dent 1987;9:236-9.

8. Yamashiro T, Nakagawa K, Takada K. Case report: orthodontic
treatment of dental problems in incontinentia pigmenti. Angle Orthod
1998;68:281-4.

9. Russell DL, Finn SB. Incontinentia pigmenti (Bloch-Sulzberger synd-
rome): a case report with emphasis on dental manifestations. J Dent
Child 1967;34:494-500.

10. Chang JT, Chiu PC, Chen YY, Wang HP, Hsieh KS. Multiple clinical
manifestations and diagnostic challenges of incontinentia pigmenti--12
years' experience in 1 medical center. J Chin Med Assoc 2008;71:455-
60.

11. Fusco F, Pescatore A, Bal E, Ghoul A, Paciolla M, Lioi MB, et al.
Alterations of the IKBKG locus and diseases: an update and a report of
13 novel mutations. Hum Mutat 2008;29:595-604.

12. Landy SJ, Donnai D. Incontinentia pigmenti (Bloch-Sulzberger
syndrome). J Med Genet 1993;30:53-9.

13. Buinauskiene J, Buinauskaite E, Valiukeviciene S. Incontinentia
pigmenti (Bloch-Sulzberger syndrome) in neonates. Medicina (Kaunas)
2005;41:496-9.

14. Kim BJ, Shin HS, Won CH, Lee JH, Kim KH, Kim MN, et al. Inconti-
nentia pigmenti: clinical observation of 40 Korean cases. J Korean Med
Sci 2006;21:474-7.

15. Fusco F, Fimiani G, Tadini G, Michele D, Ursini MV. Clinical diag-
nosis of incontinentia pigmenti in a cohort of male patients. J Am Acad
Dermatol 2007;56:264-7.

© 2017 Sari ve Celik

Incontinentia Pigmenti

16. Baykal C. Genodermatozlar. Dermatoloji Atlasi, 3. Baski. istanbul:
Nobel Tip Kitabevleri; 2004; p. 404-5.

17. Afshar H, Daneshpazhooh M, Kiani A, Aref P, Baniameri Z. Abnor-
mal dentition in a boy with incontinentia pigmenti: case report. J Dent
2012;9:267-70.

18. Clayton JM. Congenital dental anomalies in 3557 children. J Dent
Child 1956;23:206-8.

19. Macey-Dare LV, Goodman JR. Incontinentia pigmenti: seven cases
with dental manifestations. Int J Paediatr Dent 1999;9:293-7.

20. Kara OK, Mutlu A, Gunel MK. The results of early physiotherapy
on a child with incontinentia pigmenti with encephalocele. BMJ Case
Reports 2010; doi: 10.1136/bcr.03.2010.2814.

Incontinentia pigmenti: case report and 5-year
follow-up

ABSTRACT

INTRODUCTION: Incontinentia Pigmenti (Bloch-Sulzberger
Syndrome) is a disease of organ involvement with ecto-
dermic and mesodermic origin, showing dominant transi-
tion based on the X-chromosome. It affects the skin, eyes,
teeth, and central nervous system.

Case ReporT: The patient diagnosed with Incontinentia
Pigmenti was referred from the Department of Dermato-
logy, Faculty of Medicine, Mustafa Kemal University to
the Department of Periodontology, Faculty of Dentistry,
Mustafa Kemal University to consult whether there was
anomaly in tooth germs and crests in the mouth. The pati-
ent was followed in our clinic for 5 years (examinations at
42 days, 6 months and 5 years). In the extraoral examinati-
ons, second-grade hyperkeratotic erythematous papules
and plaques on the arms and legs, and linearly-arranged
hyperpigmented and hypopigmented macular lesions at
various grades were seen. In the intraoral examinations,
no anomalies were observed in the crests and the palate
during the toothless period. However, during the dentiti-
on period, wedge-shaped teeth and oligodontia were ob-
served. In the 5-year follow-up period, no deficiency was
observed in the patient's body and mental development
compared with the peers.

ConcLusion: Early diagnosis of Incontinentia Pigmenti can
be made through observation of the dental anomalies.
There is no specific treatment of this disease. As it affects
multiple systems of the human body, it requires monito-
ring and treatment with interdisciplinary approaches.

Keyworbps: Bloch-Sulzberger syndrome; Incontinentia
pigmenti; tooth abnormalities
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