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Nadir Bir Hipogonadotropik Hipogonadizm Nedeni Olarak Inkontinentia Pigmenti: Olgu Sunumu
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inkontinentia pigmenti, cilt, dis, g6z ve merkezi sinir sistemini tutabilen, X’e bagjl dominant kalitim gésteren nadir bir nérokutandz hastaliktir. Hastalarin yansindan
fazlasinda epilepsi, spastik felg, mental retardasyon, mikrosefali ve serebellar ataksi gibi santral sinir sistemi belirtileri gorulmektedir. inkontinentia pigmenti
olgularindaki ndrolojik bulgularin gogu beyin hasarina bagh degisiklikleri yansitmaktadir ve hipotalamo-hipofizer aksin calismasini engeleyen iskemik veya inf-
lamatuar siireclere bagl olarak bu hastalarda hipogonadotropik hipogonadizm de goriilebilmektedir. Bu olgu bildiriminde hipogonadotropik hipogonadizm tanisi
almig inkontinentia pigmenti olgusu tartisimistir.
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ABSTRACT

Incontinentia pigmenti is a rare X-linked dominant neurocutaneous syndrome with dermatologic, ophthalmologic and dental manifestations. More than half of
patients have syndromes affecting central nervous system such as epilepsy, spastic paresis, mental retardation, microcephaly and cerebellar attaxia. Most of
neurological diagnoses in incontinentia pigmenti cases depend on changes due to brain damage and hypogonadotropic hypogonadism can be seen in those
patients because of ischemic or inflammatory processes preventing the work of hipotolamo-hypofizer axes. This case presentation argues incontinentia pigmenti

with diagnois of hypogonadotropic hypogonadism.
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Giris

inkontinentia pigmenti, cilt, dis, g6z ve merkezi sinir sistemini tutabilen, X’e bagl
dominat kalitim gdsteren nadir bir ndrokutanz hastaliktir. Hastalarin yarisindan
fazlasinda epilepsi, spastik felg, mental retardasyon, mikrosefali ve serebellar
ataksi gibi santral sinir sistemi belirtileri goriilmektedir (1). inkontinensia
pigmenti ilk olarak 1906’da tanimlanmistir ve hastaliga Xq28 kromozumundaki
‘NEMO’ geni defektinin yol actigi belirlenmistir (2). inkontinentia pigmenti
olgularinin %95'ten fazlasi kiz olup erkeklerde genellikle fataldir (3). Deri
bulgular eriskin yas doneminde azalirlar ya da tamamen kaybolurken,
hastaliga dental, okiiler, aurikiiler, santral sinir sistemi, muskiloskeletal ve
kardiovaskiler anomaliler eslik edebilir (4). inkontinentia pigmenti olgularindaki
ndrolojik bulgularnn gogu beyin hasarina bagh degisiklikleri yansitmaktadir ve
hipotalamo-hipofizer aksin galismasini engeleyen iskemik veya inflamatuar
stireglere bagl olarak bu hastalarda hipogonadotropik hipogonadizm de
gorilebilmektedir. Bu olgu ile nadir bir hipogonadotropik hipogonadizm nedeni
olarak inkontinentia pigmenti olgusunu gdzden gecirmek istedik.
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Olgu Sunumu

Primer amenore ve sekonder seks karakterlerinin infantil olmasi nedeni ile
poliklinigimize basvuran ve inkontinentia pigmenti tanisi olan 20 yasindaki
hastanin neonatal anamnezinde 37. gebelik haftasinda sezaryen ile 1800 gr
dogdugu, dogumdan bir hafta sonra tim viicutta hiperpigmente vezikiiler
lezyonlar ve epileptik konvuzyonlanin gelistigi tespit edildi. Mikroftalmi ve
anormal dis yapisi olan hastanin takiplerinde mental retardasyon ve progresif
sag hemiparezi gelistigi 6grenildi. Ayrintil aile anamnezinde anne ve babanin
kuzen olmasi diginda bir 6zellik yoktu. Yapilan jinekolojik muayenesinde
dis genital organlarin disi fenotipinde oldugu, sekonder seks karakterlerinin
infantil oldugu gozlendi. Ultrasonografide uterus boyutlan 27x13x31mm
olup hipoplazik olarak izlenirken, sag over 27x13 mm ve sol over 31x16 mm
boyutlarindaydi. Daha énce hig adet gérmedigini belirten hastanin hormonal
degerlendiriimesinde FSH, 1.68 miU/mL; LH, 1.74 mIU/mL; 6stradiol 4.07 pg/
mL olmasi Uzerine hipogonadotropik hipogonadizm tanisi konularak kranial
MRG ile degerlendirildi. Kranial goriintilemede korpus kallozum agenezisi,
periventrikiiler sinyal artigi ve sol lateral ventrikiilde genisleme izlendi (Sekil 1).
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Sekil 1:T1-agirlikli  sagital gorintilerde korpus kallozum  agenezisi
isaretlenmistir.  T2-agirlikli transvers ve koronal goriintiilerde sol ventrikiil

genislemesi ve periventrikiiler beyaz cevher lezyonlar gériintiilenmistir. T2 -

agirlikh aksiyel goriintiide ise sol mikroftalmi izlenmistir.

Tartigsma

inkontinentia pigmenti, ilk olarak 1906 yilinda tarif edilmis olup erken
bebeklik déneminde ortaya ¢ikan, cilt, dis, g6z ve merkezi sinir sistemini
gibi ektoderm kokenli dokular etkileyen, nadir goriilen ve X’e bagh dominant
gecis gosteren multisistemik genetik bir hastaliktir (1). Hastagin ismi
mikroskop altinda deride goriilen morfolojik degisiklikleri yansitmaktadir (5).
inkontinentia pigmentide klinik spektrum gok genis ve degisken olup en sik
cilt tutulumu gorilmektedir (4). Hastalikta ilk ortaya gikan bulgular genellikle
deri bulgularidir ve erigkin yas doneminde azalirlar ya da tamamen kaybolurlar.
Olgumuzda da dogumdan bir hafta sonra tiim viicutta hiperpigmente vezikiiler
lezyonlar oldugu tespit edilmis olup su anda cilt lezyonlar bulunmamaktaydi.
Cilt bulgulan disinda eslik eden en dnemli medikal problemler icerisinde gz
tutulumu, immun yetmezlik, mental retardasyon ve epilepsi gibi santral sinir
sistemi tutulumu yer almaktadir. Diger karaktersitik 6zellikleri igerisinde dental,
aurikuler, miiskiiloskeletal ve kardiyovaskiler anomaliler yer almaktadir (6).
Olgularin %50- 80 kadarinda cilt bulgular diginda dental tutulum, santral sinir
sistemi tutulumu (motor ve biligsel gelisme gerili§i, epilepsi, mikrosefali,
spastisite, paralizi gibi santral sinir sistemi bulgular hastalikli gocuklarin tigte
birinde bulunabilir) ve okiler tutulum eslik etmektedir (7). Bizim olgumuzda da
konik dig anomalisi, sol gézde mikroftalmi, orta diizeyde mental retardasyon,
epilepsi ve sag hemiparezi mevcuttu.

Hipogonadotropik hipogonadizm, hipotalamus veya hipofiz bezinin kendisinin
anatomik veya fonksiyonel bozuklugu sonucu serum gonadotropinlerinin
disiklik olmasi ile seyreden bir hastalikti. Hipottalamustan yeterli
miktarda gonadotropin serbestlestirici hormon (GnRH) (retilememesi veya
hipotalamusun fonksiyon bozukluguna bagli gonadotropinlerin yetersiz tretimi
hipogonadotropik hipogonadizme neden olabilmektedir. Genetik defektler,
inflamatuar strecler, timérler, vaskiler lezyonlar ve travmaya bagl olarak
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hipotalamik GnRH yetersizligi gérillebilmektedir (8). On hipofizi igeren timér,
iskemi ve infiltratif lezyonlara bagl olarakta hipogonadotropik hipogonadizm
gorillebilmektedir. Inkontinentia pigmenti olgularindaki nérolojik bulgularin
cogu beyin hasarina bagh degisiklikleri yansitmaktadir. Hipotalamo-hipofizer
aksin galismasini engeleyen iskemik veya inflamatuar siireclere bagl olarak
bu hastalarda hipogonadotropik hipogonadizm de gdrillebilmektedir. Bizim
olgumuzda beyin MRG incelemelerinde hipofiz ve hipotalamus bdlgelerinde
hasann yapisaldan cok fonksiyonel

lezyon gorilmemesi, oldugunu

distindirmektedir.

Sonug olarak bu olgu sunumu ile bebeklik doneminde deri lezyonlan
ile ortaya cikan ve birgok farkll sistemi etkileyen inkontinentia pigment
olgularinda hipogonadotropik hipogonadizm de goriilebilmektedir. Bu nedenle,
multidisipliner bir yaklagimla arastinlarak tedavi ve takiplerinin yapiimasi
gerekmektedir.
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