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OZET

Goltz sendromu (Fokal dermal hipoplazi), mezoektodermal dokuyu tutan ve ¢ok nadir gérulen bir hastaliktir. Deri lezyon-
lari ile birlikte iskelet sistemi, dental ve okuller anomaliler, hastalarin az bir kisminda da kalp ve bdbrek anomalileri géru-
lebilmektedir. Makalede, Goltz sendromu tanisi alan, bikispit aort kapagi ve buna bagl aort kapak darligi ve yetmezIigi
olan bes yasindaki kiz hasta olgu olarak sunuldu ve seyrek gorulen bu hastalik, son literatir bilgileri esliginde tartisiidi.
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ABSTRACT

Goltz Syndrome (focal dermal hypoplasia) is a rare disease that is characterized by mesoectodermal tissue abnormalities.
In addition to cutaneous lesions, there may be skeletal, dental, and ocular defects as well as cardiac and renal
abnormalities in a minority of patients. In this article, a 5-year-old girl with aortic stenosis and regurgitation related to
bicuspid aortic valve and diagnosed with Goltz Syndrome is presented. This rare syndrome has been discussed with

the help of the recent literature.
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GIiRIS

Goltz sendromu (Goltz-Gorlin sendromu, fokal dermal hipoplazi,
FDH), mezodermal (dermis ve kemik) ve ektodermal (deri ve
dis) doku anomalileri ile karakterize nadir gérilen bir hastaliktir.
X'e bagl dominant gegisli oldugundan agirlikli olarak kizlar
etkilenir. Hastallk, X kromozomunda bulunan PORCN genindeki
mutasyonlar veya delesyonlar sonucunda meydana gelir ama
hastalarin yaklasik % 95’i sporodik olarak bildirilmistir (1-8). Tipik
atrofik deri lezyonlari ile beraber iskelet, endokrin ve santral sinir
sistemi gibi bir¢ok sistemi tutabilir. Kalp tutulumu sik géralen bir
durum degildir (3,7,8). Bu makalede, Goltz sendromu ile takip
edilen, bikUspit aort kapagdi ve buna bagl aort kapagdinda darlik
ve yetmezlik olan hasta olgu olarak sunuldu ve nadir gértlen bu
hastalik son literatUr bilgileri egliginde tartigild.

OLGU SUNUMU

Yenidogan déneminde mevcut cilt lezyonlan, sag el ve sad
ayak deformitesi ile sag bobrek hipoplazisi bulgulanyla Goltz

sendromu tanisi alan, sitogenetik incelemesi 46 XX olarak tespit
edilen, sayisal veya yapisal bir kromozom anomalisi olmayan
bes yasindaki kiz hasta kontrol igin ¢ocuk kardiyoloji poliklini-
gine basvurdu. Hastadan PORCN gen mutasyonu icin drnek
gonderildigi ve negatif sonuglandidr dgrenildi. Herhangi bir si-
kayeti bulunmayan hastanin anne ve babasi arasinda akraba-
lik olmadidi, U¢ tane saglikli kardesinin oldugu, annede disUk
veya 6lU dogum olmadigi 6grenildi. Boyu ve kilosu < 3p olan
hastanin yapilan fizik muayenesinde saclarin ve kaslarin seyrek
oldugu, mikrosefali, hipertelorizm, bilateral kivrik kulak kepce-
si, genis burun ucu, diglerde maloklizyon, sag skapulanin hi-
poplazik ve normalden daha yukarida oldugu, ciltte Blaschko
cgizgileri ile uyumlu telenjiektazi ve atrofi ile yag herniasyonlari-
nin eslik ettigi hipopigmente lezyonlar, sag elde ve sag ayakta
parmaklarin arasinda kleft ve yenge¢ deformitesi ile sindaktili, el
ve ayak tirnaklarinda distrofik degisiklikler, pektus ekskavatum
ve gbgus kafesinde egrilik bulundugu, sag bacagin sola gore
2 cm kisa oldugu tespit edildi (Sekil 1A, B; 2). Kalp muayene-
sinde, sag Ust prekordiyumda daha iyi duyulan 3/6 siddetinde
sistolik ejeksiyon UftrlmU alinlyordu, kalp yetmezligi bulgular
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yoktu. Norolojik gelisimi, gbz ve diger sistern muayeneleri dogal
olan hastanin tam kan ve biyokimyasal degerleri normal sinirlar-
daydi. Elektrokardiyografik inceleme normaldi. Ekokardiyografik
goruntilemede bikUtspit aort kapagi vardi, aort kapaginda hafif
darlik ve hafif yetmezlik oldugu goéruldu (Sekil 3A, B). Sistolik
fonksiyonlar ve kalp bosluklari normal sinirlarda idi ve kalp igin-
de bir kitle izlenmedi. Hasta, herhangi bir tedavi verilmeden po-
liklinik takibine alindi.

TARTISMA

Goltz sendromu, esas olarak mezoektodermal dokulari tutar,
deri bulgular 6n planda oldugu ve en sik deri tutulumu gorul-
digu icin FDH adini almistrr. ilk olarak 1962 yilinda dermatolog
Goltz ve tibbi genetik uzmani Gorlin tarafindan tanimlanmistir
(1,2,6). Hastalarda klinik hafif olup deri lezyonlariyla sinirli ola-
bilecegi gibi sistemik tutulumun oldugu hayati tehdit edebile-

cek kadar adir da olabilir (3). Deri lezyonlar dogumdan itibaren
bulunur ve zamanla artma egilimindedir. Beyaz pembe renkte,
kribriform ve atrofik lezyonlar, beraberinde telenjektaziler ve pig-
mentasyon degisiklikleri, ayrica sarimsi-pembe renkli, yumusak
papulonoddller dzellikteki yag herniasyonlari ile birlikte gorulr.
Papillomlar, hayatin her déneminde ortaya ¢gikabilir. En sik olarak
deri lezyonlarinin Uzerinde gorUlirken agiz mukozasi ve 6zefa-
gus gibi farkl yerlerde de olabilir. Cilt kurulugu ve kasinti sik go-
raldr (5,9). Olgumuzun vicudunda da, dzellikle sag ekstremite
posteriorunda yag herniasyonlarinin da eslik ettigi, atrofik ve hi-
popigmente lezyonlar yaygin olarak bulunmaktaydi.

X'e bagl otozomal gegigli bu hastalikta ailenin 6zgegmisinin
iyi sorgulanmasi ve diger aile bireylerinin de muayene edilmesi
Onerilmektedir. Olgumuzun ailesinde benzer bulgulari olan ak-
rabasinin olmadigr égrenildi. Hastada PORCN gen mutasyonu
oldugu gosterilemedi ve sporodik bir mutasyon olabilecegi du-
sunaldu.

Sekil 1: Blaschko cizgileri
boyunca; omuzda kribriform
(A), ekstremite posteriorunda
lineer yerlesimli telenjiektazi

ve atrofi ile sag ekstremite
posteriorunda sarimsi renkli yag
herniasyonlarinin da eglik ettigi
hipopigmente lezyonlar (B).
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Sekil 2A, B: Sag ayak ve elde,
parmaklarin arasindaki kleft ve
yenge¢ deformitesi ile sindaktili.
Eslik eden, ayak tirnaklarinda
distrofik degisiklikler ile palmar
hiperkeratoz.



Deri bulgularindan sonra ikinci siklikta iskelet sistemi tutulumu
olur. Kifoskolyoz, spina bifida ve hemivertebra gibi kosta ve
vertebra anomalileri, kortikal kemik defektleri, pektus deformi-
teleri, klinodaktili, sindaktili, parmak veya ekstremite yoklugu ve
polidaktili gibi el ve ayak anomalileri sayilabilir. iskelet asimetrisi
ve klavikula displazisi gibi anomaliler de daha seyrek olarak ta-
nimlanmistir (6,10). Hastamizda el ve ayak deformiteleri, pektus
ekskavatum, klavikula hipoplazisi ve ekstremite kisaligi tespit
edildi.

Go6z anomalilerine hastalarin yaklasik yarisinda rastlanabilir.
En sk olarak da g&zle ilgili herhangi bir olusumun dogumsal
yoklugu izlenir. Mikroftalmi, anoftalmi, iris yoklugu, strabismus,
lens subluksasyonu, optik atrofi ve hipertelorizm gibi durumlar
gorulebilir (3,5,6,9). Olgumuzda hipertelorizm diginda gdzlerde
yapisal bir anomaliye rastlanmadi. Sendromda gorilebilen diger
dismorfik bulgular arasinda yarik damak ve dudak, tirnaklarda
atrofi, distrofi ve tirnak yoklugu gibi degisiklikler, sa¢larda ve
kaslarda seyreklik ve alopesi ile dis anomalileri sayilabilir (2,6,9).

Bu sendromda seyrek olarak genelde hafif derecede olan mental
redardasyon tabloya eslik edebilir, meningomiyelosel gibi sinir
sistemi anomalileri olabilir (3,5,9). Genitolriner sistem ve kalp
anomalileri de hastalarin az bir kisminda goérulebilir. Atnall bdbrek
ve ektopik bobrek gibi renal anomalilerle karsilasilabilir. Umblikal
ve diyafragmatik herni olabilir. Literattirde, bu sendromla birlikte
kalpte atriyal ve ventrikUler septal defektler, trunkus arteriozus
gibi kompleks dogumsal kalp hastaliklar bildirilmistir. Yapilan
bir galismada, kardiyak fibrom tanisi konulan hastalarin yaklagik
% 5’inde Goltz sendromu oldugu tespit edilmistir (5,6,10,11).
Olgumuzun ndrolojik gelisimi yasina gére normaldi, ektopik ve
hipoplazik sag bobregi olan hastada bikuspit aort kapagd ve
hafif aort kapak darlidi ve yetmezligi tespit edildi. Literatlrde,
bu sendromla birlikte bikUspit aort kapag olan baska bir
olguya rastlanmadi. Kalbin embriyolojik gelisiminin mezodermal
kaynakli oldugu dikkate alinacak olursa, aort kapak anomalisinin
de hastaligin bir kompenenti olabilecedi 6ngdrulebilir.
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Sekil 3: Parasternal
kisa eksen goéruntide
bikUspit aort kapagi,
sag ve sol koroner
yaprak¢ik arasinda
yapisiklik (ok)
gorulmekte.

A: Sistolde,

B: Diyastolde.

Hastaligin ayinci tanisinda inkontinensiya pigmenti ve Roth-
mund Thomson sendromu gibi hastaliklar dtstntlmelidir. Tani
koymada genetik testler disinda deri biyopsisi de yardmci
olur ama klinik bulgular ile tani konulur (6,9). Olgumuzda, deri,
isklelet sistemi ve renal bulgular, taninin konulmasinda yardimci
olmuslardrr.

Sonug olarak hastalarin deri, kemik, gdz, dis ve kalp gibi birgok
organ agisindan duzenli olarak takip edilmesi gerekmektedir.
Goltz sendromu ile aort kapak anomalisi birlikteliginin, literatGr-
deki ilk olgu oldugunu distnmekteyiz.
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