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& Rothmund-Thomson Sendromu (RTS), gelisim bozukluklan ile birlikte olabilen ve seyrek

godriilen otozomal resesif gecisli kalitsal bir sendromdur. Elyolojisinde DNA tamir bo-

zuklugu oldugu 6ne strtilen hastalikia intestinal anomalilere cok nadir rastlanmalktadir.

Ozofagus stenozuna bagh yutma giicliigil nedeniyle basvuran ve dilatasyon sonras)

yakinmalan tamamen diizelen RTS olgusu literatir bilgileri 1si@inda tartisilds.

Anahtar kelimeler: Rothmund-Thomson sendromu, ézofagus stenozu, poilciloderma
lconjenilale

Upper Esophageal Stenosis in a Case with Rothmund-Thomson Syndrome

Rothmund-Thomson ,Syndrome is an aulosomal recessive disease thal may be
accompained by development abnormalities. Etiology of the disease has been postulated
to DNA repair deficiency and intestinal anomaly has been very rarely. The case of RTS.
admitted with dysphagia due to esophagus slenosis and his complaints disappeared

completely alter esophagus dilatation, was discussed i the light of literature

aknowledgement.
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GIRIS

Rothmund-Thomson sendromu infantil
yasta baslayan retikiiler, eritematdz erup-
siyon ve progresiv hiperpigmentasyon ile ka-
rakterize, nadir gortilen otozomal resesil bir
hastaliktir). RTS1 hastalarin %33'tnde fo-
tosensitivite, %100nde poikiloderma gelis-
mektedir. Sendromun diger ozellikleri; boy
kisaligl, sac, kirpik ve kaslarm seyrekligi veya
yvoklugu, katarak!, kemik defektleri, kictk
eller, dis delektlerti,

distrofisi ve keratotik lezyonlardir. RTS'de

hipogonadizm, tirnak

bildirilmis gastrointestinal ‘malformasyonlar;

anterior yerlesimli stenotik ants, gast-

rodzofageal reflit hastaligi® ile antiler pank-
reas ve duodenal stenozdur®, Ust ézofagus
darhigina bagh

yulma gucligi nedeni ile

klinigimize basvuran, klinik ve histopatolojik
g 3 )}
bulgular ile RTS tams: alan olguyu nacdir
£ gLy
gortilmesi nedeni ile sunmay: uygun gérduk .

OLGU BILDIRIMI

27 yasinda kadin hasta. dort yildan beri
ozellikle kat gidalara karst daha belirgin olan
ve giderek ilerleyen yutma guc¢liigh nedeni ile
klinigimize basvurdu. Ozgecmisinde; anne-
haba birinci derece akraba olan hastanin
oniki kardesinden Tticiinde (iki erkek. bir
kadm) benzer cilt bulgularnnin varhg: lesbil
edildi. Cilt tutulumu olan kardeslerin bhirinde
benzer sekilde 6zolagus darhgma bagh yutma
gucligtintin oldugu, 6zolagus pasaj grafisi ile
saptanmis, ancak tedaviyi kabul etmemesi
nedeniyle olgu sunumu yapiamamistir.
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Olgumuz 40 kg agirh@inda, 145 cm boyun-
da idi. Dermatolojik muayenesinde; ekstre-
mitelerin ekslansér ytlizeylerinde daha be-
lirgin olmak tzere tiim deride yaygmn eritem
ve lelanjieklazilerin gelistigi, soluk, atrofik ve
yuvarlak makduller, yer yer retikiiler tarzda

kirmizi-kahverenkli pigmente alanlarn oldu-

gu gozlendi {(Resim 1). Dislerde cuirtikler, kir-
pik ve saclarda seyrelme disinda diger [lizik
muayene bulgular normaldi.

Rutin laboratuvar testleri HBs Ag (+)lif
disinda. normaldi. Ozolagus pasaj grafisinde:

Resim 1. Olgunun boyun ve yiiz bolgele-
rinde telanjiektaziler ve retikiler
tarzda hiperpigmente ve yer yer
hipopigmente makiiller.
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dzolagus ust kisimda, krikofarenjial bileske-
nin altinda darlik saptandi (Resim 2). Ust
Ozolagogastroskopik incelemede: 6n kesici

dislerden itibaren 22.cm'de. krikolarenjial
bileskenin altinda, alelin gecisine engel teskil
edecek sekilde Itimenin cepecevre daralchg
goruldii. Mukoza intaki gériniimde idi. Hem
deri hem de ézofagusun dar segmentinden bi-
yopsiler ahndi.

Deri biyopsisinin histolojik incelemesinde:
hiperkeratoz gosteren, incelmis epidermisin

bazal tabaka hticrelerinde yaygin olaralk hicl-

Resim 2. Yandan alinan baryumly grafiler-de; ézofa-
gusta, krikoszofageal bileskenin altinda sap
tanan darhk.
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ropik dejenerasyon, ozellikle papiller dermiste
melanin graniilleri ve yer yer genislemis bol
damar yapilart izlendi (Resim 3). Histopa-
tolojik bulgular RTS ile uyumlu idi. Ancak
6zofagus biyopsisinde RTS'ye 6zgii histopa-
lolojik degisiklikler saplanmadi.

Hastamizda RTS tamsy; kirpiklerde sey-
relme, sac¢ doktilmesi, deride eritemli ve reti-
kiiler lezyonlar ile birlikte yapilan cilt biyop-
sisinin histopatolojik incelemesi ile konuldu.

Resim 3. Incelmis epidermisin bazal tabaka
hiicrelerinde yaygm hidropik de-
jenerasyon, dermisde yer yer
genislemis bol damar yapilan iz-
lenmektedir (H.€. boyasi, x 25).

Rothmund-Thomson Sendromlu Bir Olguda (i
Ozolagus Darhd

Ozolagus darhig, sekiz seanshk 7-15 mm
Savary-Gilliard (Wilson-Cook, Winston-Salen)
dilatatorleri ile dilate edildi (Resim 4). Di-
latasyon sonrasi yakinmalar tamamen diize-
len hastamn, sekiz aylik takiplerinde yvutma
zorlugu goézlenmedi.

TARTISMA
Deri ve deri disi belirtileri olan RTS'unda

en belirgin deri bulgusu genelde hayatin 3-6.

Resim 4. ézofqgus pasaj grafisinde; dar segmentin dilatasyon

islemi sonrasinda yandan gorinisi.
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aylarmda baslayip ilerleyen ve eriskin do-
nemde sebal eden ytz ve ekstremitelerin po-
ikilodermasidir. Hastalikta degisik oranlarda
rastlanan diger ortak ‘6zellikler; sut cocuk-
lugu déneminde deride bul gelisimi, 1518a du-
yarhlik, killarda
dokilme, seyreklesme veya incelme, dis ve

urnak bozukluklar:, hiperkeratoz, gelisme ge-

deride  kalsifikasyonlar,

riligi, juvenil katarakt. hipogonadizm, mental
relardasyon, kemik anomalileri {tipik yuz,
radyal aksiyal mallormasyonlar, ktlictik el ve
ayaklar), intestinal malformasyonlar, deri ve
deri dis1 malignensilerdir*-9).

RTS'min tanisi, trikotiodistrofi
Fanconi anemisi, akrogeria, akrokeratotik po-

ayirici

ikiloderma, Da-Costa sendromu, Kseroderma
pigmentosum, diskeralosis konjenita, pro-
geria, Bloom sendromu. Cockayne sendromu,
ataksia telenjiekiezi. Hallerman-Streif send-
romu ile yapihimalichr®.?),

Annular pankreas, duodenal ve anal sie-
noz, reklovajinal listiil gibi az sayida gast-
rointestinal bulgunun RTS ile birlikteligi
rapor edilmistir(?.

Olgumuz yulma gicliigil nedeniyle klini-
gimize basvurdu. Endoskopik ve radyolojik
incelemelerinde krikofarenjial bileskenin 2
cm aluinda darhk tesbit edildi. Dilatasyon
islemi sonrasi yakimmalar tamamen diizeldi.

Ozofagus darlifn siklikla kollajen de-
polanmas! ve kronik kas kontraksiyonu ile
birliktelik gostermektedir. Bu darhga bagh
dislaji semptomlar1 basit dilatasyon islemleri
ile buytk oranda ortadan kalkmaklacir®),
Klinikte gértilen
dnemli nedenleri; 6zolageal web, o6zofageal

lust 6zolageal darliklarin
halka, o6zofagusun annular strikiarii. int-
ramural psododivertikiiller, koroziv darliklar,
yabanct cisimler, post travmatik, oOzolagus
kanseri, divertikiller ve 6zolagusun distan
kompresyonudur®. Yukardaki durumlarin
hicbiri hastamizda saptanmadi. Ozofagusian

aliman biyopsi érnekleri nonspesifik olmasina
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ragmen, ailenin baska [lerdinde de benzer cill
bulgular ile birlikte disfajinin olmasi. olgu-
muzdaki &zofagus darhigimin konjenital bir
hastahk olan RTS've bagh
sundtrme kiedir.

oldugunu d-

Ozofagus darlhidi ile en sik karisan benign
durumlar 6zofageal web ve halkadir. Ozola-
geal web ile halkanin ayiricr tanms: ancak his-
topatolojik Web'ler,
ve submukozasimdan

olarak yapimakiladir.

dzofagusun mukoza
orijinini alan ve limeni daraltan 2-3 mm'ik

ince yapilardir. Genellikle 6zofagusun on

duvarinda yerlesim goslerirler. Weblerin
buytik cogunlugunda histopatolojik tablo
nonspesiliktir®. Ozofageal halkanin. web-

lerden farki; mukoza ve submukozanin
yanmda muskiiler komponentleri de icermesi
ve buylk oranda alt ozolagusia yeriesim
gostermesidir. Web ve halkalara bagh yulma
zorlugu lek seanslik dilatasyon islemi ile
dizelmektedir. Oysa darliga bagh disfajinin
giderilmesi, Dbirkac seanshk

iglemine ihtivag gostermekledir®-10),

Sonug olarak; RTST aym ailenin iki bi-

dilatasyon

reyinde de ozolagus darli@inin saplanmasi.
ozolagus tutulumunun RTS'de nadir gorilen
gaslrointestinal bulgular listesine dahil edi-
lebilecegini akla getirmekiedir. Bu nedenie
RTShh hastalarda, 6zolagus stenozunu Dbe-
lirleme acisindan,

disfaji yoéntinden sor-

gulanmalar yararh olacaklir.
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