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OzZET

Tuberéz sklerbz epilepsi, mental retardasyon, hamartomlar ve tipik deri bulgulari ile karakterize nadir gériilen
otozomal dominant bir hastaliktir. Tuberéz skleroz tanisi olan 16 yasindaki erkek hasta yliziindeki ¢ok sayida
papliller nedeniyle gériildii. Fizik muayenede ylizde ¢ok sayida anjiofibromlar, gévdede hipopigmente makdiller,
lumbosakral bélgede shagreen patch ve fleksural bélgeler korunurken viicutta yaygin kepeklenme tespit edildi.
Histopatolojik inceleme iktiyoz vulgaris ile uyumlu idi. Tuberdz sklerozda cesitli deri bulgulari olmasina ragmen
iktiyozis vulgaris ile beraberligi daha énce bildirilmemistir.

SUMMARY

Tuberous sclerosis is a rare autosomal dominant disorder. characterized by seizures, mental retardation,
hamartomas and typical skin lesions. A 16-year old boy diagnosed with tuberous sclerosis was seen because of
multiple papulles on his face. On physical examination multiple facial angiofibromas, hypopigmented macules on the
body, shagreen patch on lumbosacral area and generalized scaling with flexural sparing were observed.
Histopathology was consistent with ichthyosis vulgaris. Although tuberous sclerosis associates with various skin
lesions, coexistence with ichthyosis vulgaris has not been reported previously.

GIRiS (3). Bunlar; TSC1 ve TSC2 olarak adlandiriimakta ve
sirasiyla 9. (9934) ve 16. kromozomlarda (16p13.3)
bulunmaktadir (1). Tuber6z sklerozda beyin, deri, retina,
kemik, kalp, akciger ve bdbrek en sik tutulan organlardir.
Klinik olarak epilepsi, zeka geriligi, davranis sorunlari ve
deri lezyonlari ile seyreder (4,5). Tuber6z sklerozda cilt
bulgulari sik olarak goértlmektedir. Hastahgin tanimlanmis
deri bulgulari arasinda iktiyoz bulunmamaktadir. Burada
tuber6z skleroz ve iktiyozis vulgaris’in beraber goérildigi
bir olgu sunulacaktir.

Bourneville hastaligi olarak da bilinen tuberéz skleroz, nadir
gorulen, deri dahil ¢cok sayida organda hamartomat6z
lezyonlarla karakterize bir hastaliktir (1,2). Gérllme sikhg
dogumda 1/6.000, 10 yas alti ¢cocuklarda ise 1/12.000-
14.000 belirtilmistir (1). Otozomal dominant bir hastalik
olmasina ragmen hastalarin 2/3’Ginde sporadik gen
mutasyonu gorulmektedir. Hastaliga bir yada iki timoér
supresoér genin mutasyonun sebep oldugu distnilmektedir
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Yaklasik 10 yildir néroloji klinigi tarafindan epilepsi nedeniyle
takip edilen tuber6z skleroz tanili 16 yasindaki erkek
hasta, ¢ocuklugundan beri var olan ve giderek yogunlasan
yuzindeki kabartilar nedeniyle gérildu. Yapilan dermatolojik
muayenede nazolabial sulkuslar ve c¢ene bdlgesinde
yogun olmak Uzere ylzde hiperpigmente ¢ok sayida simetrik
paptiller, viicudunda gévde bolgesinde en biyigi 4 cm
¢apinda 5 adet hipopigmente makiil, lumbosakral bélgede
deriden hafif kabarik deri renginde papiller (shagreen
patch) tespit edildi. Ayrica 8 yil 6nce basladigi 6grenilen,
ekstremitelerin ekstansoér yuzeylerinde daha yogun olan,
vicutta yaygin deri kurulugu ve ince skuamlar mevcuttu,
fleksor bolgeler ise korunmustu (Resim 1-4).

Resim 1: Yizde simetrik dagilimh ¢ok sayida hiperpigmente
papdiller

Resim 2: Gévdede hipopigmente makiil ve deride ince skuamlar.

Resim 3: Lumbosakral bélgede shagreen patch ve deride ince
skuamlar.

Resim 4: Kolda daha yodun gdzlemlenen skuamlar.

Hastanin ek dermatolojik bulgusu yoktu. Akrabalarinda
benzer klinik bulgularin bulunmadigi 6grenildi. Hastada
bu bulgulara ek olarak orta derecede mental retardasyon
ve renal kistler vardi. Hastanin yiiz bdélgesinden daha
once alinmis biyopsi sonucu adenom sebase olarak
rapor edilmisti ve ailenin izin vermemesi nedeniyle bu
bélgeden biyopsi tekrari yapilmadi. Hastanin ailesinin onay
vermesi ile gbévdeden deri biyopsisi alindi. Biyopsinin
histopatolojik bulgulari iktiyozis vulgaris ile uyumluydu
(Resim 5). Iktiyozu nedeniyle hastaya oral 0.5mg/kg
acitretin tedavisi baslandi. 6. ayin sonunda iktiyozu
dizelmis olmasina ragmen adenom sebase lezyonlarinda
degisiklik olmamigti. Ailenin asil istedi yluz lezyonlarinin
giderilmesi idi bu nedenle oral acitretin tedavisi kesilerek
iktiyoz tedavisine topikal nemlendiricilerle devam edildi.
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Resim 5: Hiperkeratoz, epidermisde graniler tabakada incelme
ve yer yer kayip. HEx40

TARTISMA

ilk kez Bourneville tarafindan 1880 yilinda tanimlanan
tuberdz skleroz Epiloia olarak da bilinir (6). Epiloia
kelimesi hastaligin klasik triadi olan epilepsi (epi), zeka
geriligi (low intelligence”. lo-i) ve adenoma sebase
simetrik (a) seklindeki bulgularin kisaltmasindan olusur.
Tuberdz sklerozda tani iki majér veya bir majér iki minér
kriterlerin birlikte gérilmesi ile konur (1). Majér ve minér
kriterler Tablo 1’de 6zetlenmistir. Tuberdz sklerozda deri
bulgulari sk olarak goriilmektedir. Ugten fazla
hipopigmente deri lezyonlarinin varliyi major kriterler
arasindadir. Bu lezyonlar oval ya da yaprak seklinde,
degisik boyutlarda olup, en sik gdvde ve ekstremitelerde
gorilur. Genel olarak lezyonlar dogumda vardir ve yasamin
ilk yillarinda belirgin hale gelirler (2,7,8). Tuberoz
sklerozda deri lezyonlari arasinda gorulen anjiyofibromlar
adenom sebase olarak adlandirilir, genellikle simetrik
olarak kelebek tarzinda, burun Uzerinde ve yanlarinda
gorllen deri renginde veya hafif pigmente papullerdir.
Dogumda nadiren gorulir, genel olarak 1-4 yas arasinda
geligirler. iki yasinda olgularin 1/3’iinde, daha biyik
¢ocuklarda ise olgularin 1/2’sinde gérildugu bildirilmistir
(2,8,9). Shagreen patch tuberdz sklerozda daha nadir olarak
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gorulir. Bu lezyonlar genellikle lumbosakral veya gluteal
bdlgede bulunur. Alin plaklari anjiofibromlardir, deri renginde
veya pembemsi kirmizi olurlar ve infilire yassi plaklardir.
Histopatolojisinde yogun fibrotik doku goriilir damarlanma
adenom sebaseye goére daha azdir (2). Periungual
fibromlar daha ¢ok ayak tirnaklarinda ve genellikle 14-15
yaslarindan sonra gorilir, fibréz yada anjiyomatdz
yapidadirlar. Tuberoz sklerozda %10-28 oraninda cafe
au lait lekeleri ve akrokordon da gorilebilir (2).

Tablo 1: Tuber6z skleroz tani kriterleri

Major Minor
Fasiyal anjiofiorom veya  Coklu tesadifi dagilim
alin plagi

Periungal fibrom

Ug veya daha fazla
hipopigmente makdil
Shagreen patch
Coklu retinal noduler
hamartomlar

Kortikal tuber
Subependimal nodil
Subependimal buyik
hiicreli astrositom
Kardiyak rabdomiyom
Lenfanjiomiyomatoz

Rektal hamartomat&z polip
Kemik kistleri

Gingival fibrom
Bébrek digi organ hamartomlari

Retinal akromik lekeler
Konfeti benzeri cilt lezyonlari
Coklu bobrek kistleri

iktiyozis vulgaris otozomal dominant kalitimla gegen,
genellikle ¢cocukluk ¢caginda baslayan ve agirlikli olarak
ekstremitelerin ekstansor yuzlerini tutan genodermatozdur
(10). Birinci kromozomdaki (1g21) filagrini kodlayan gendeki
mutasyon nedeniyle olustugu dustnilmektedir (10).
Bizim hastamizda tuberdz sklerozun deri bulgularindan
adenom sebase, hipopigmente makiiller ve shagreen patch
bulunmaktaydi. Ayrica hastamizda iktiyozis vulgaris
beraberligi gozlemlendi. Her iki hastallk da otozomal
dominant kalitimli olmasina ragmen spontan mutasyon
da gorilebilmektedir. Hastamizda her iki hastalik agisindan
aile hikayesi yoktu. Tuberdz sklerozda cesitli deri bulgulari
gorulebilmesine ragmen iktiyozis vulgaris birliktelidi literattirde
bildirilmemistir. GlUnimuz bilgileri 1s1ginda tesadiifi bir
birlikteligin bulundugunu diisiinmekteyiz ancak bu iki hastalik
arasindaki olasi bir genetik iliski de dislanamamaktadir.
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