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Ehlers-Danlos sendromu tip IV semptomlarina
eslik eden yaygin elastozis perforans
serpijinoza: bir olgu sunumu
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OZET

Elastozis perforans serpijinoza, serpijindz, aniiler ya da arklar olusturmus,
keratotik papiillerle karakterize nadir bir elastik doku hastaligidir. Siklikla geng
erigkinlerde gozlenir. Psodoksantoma elastikum, Ehlers-Danlos sendromu,
Marfan sendromu ve osteogenezis imperfekta gibi sistemik hastaliklarla
birliktelikleri de bildirilmistir. Burada yaygin bir reaktif elastozis perforans
serpijinoza olgusu, transliisent gortinimde deri, yaygin atrofik skar ve pos-
tinflamatuvar hiperpigmentasyonlar nedeniyle ayni zamanda Ehlers-Danlos
sendromu tip IV olarak tanimlanmig ve ¢ok nadir goriilen birliktelikleri nede-
niyle sunulmaya deger bulunmustur.

Anahtar kelimeler: Ehlers-Danlos sendromu, elastozis perforans
serpijinoza

SUMMARY

Generalized elastosis perforans serpiginosa coexisting with the
symptoms of Ehlers-Danlos syndrome type IV: a case report

Elastosis perforans serpiginosa is a rare elastic tissue disorder characteri-
zed by keratotic papules, which are usually arranged in serpiginous, annular
or arcuate patterns. It is usually observed in young adults. Associations
with systemic disorders, such as pseudoxanthoma elasticum, Ehlers-
Danlos syndrome, Marfan syndrome and osteogenesis imperfecta have
been reported. Herein a case of generalized reactive elastosis perforans
serpiginosa simultaneously diagnosed to have Ehlers-Danlos syndrome
type IV with translucent skin, common atrophic scars, postinflammatory
hyperpigmentation is presented because of the rare coexistence of these
two entities.
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Girig

Elastozis perforans serpijinoza (EPS), cogunlukla bo-
yun, st ekstremite veya govdede, genellikle bir bol-
geye lokalize, antler tarzda ya da arklar yapan, mer-
kezi atrofik, sinirinda ortasi keratotik tikac¢ iceren pa-
pillerle karakterize nadir bir dermatozdur. Etiyolojisi
tam bilinmemektedir. Olgularin yaklasik %25-40'1na
sistemik bir hastalik eslik etmektedir (1,2). Ailesel ge-
¢isli olgular da bildirilmistir (3).

Ehlers-Danlos sendromu (EDS) bag dokusunun ge-
netik gecis gosteren bir grup hastaligidir. Gliniimiizde
11 farkl tipi tamimlanmaissa da, olgularin 1/3’'den faz-
las1 tek bir tipe tam anlamiyla uymaz. Farkli form-
larin klinik 6zelliklerini tasiyan ara olgularin varligi
bildirilmistir (4). Vaskiiler tip olarak da adlandirilan
tip IV'de deri genelde ¢ok incedir ve altindaki ven ya-
p1s1 kolayca goze carpar. Cok kolay travmatize olan
deride ekimoz, tekrarlayan travmalara bagli noktasal
skar, hiper/hipopigmentasyonlar gézlenebilir (4). Iri
goz ve ince dudak yapisi, kulak memesinin yapisik
olmasi, sivri burun gibi yiiz yapisina ait karakteristik
bulgular olabilir (5,6).

Burada bir EPS olgusu lezyonlarin ¢ok yaygin ka-
rakterde olmasi ve beraberinde EDS tip IV bulgu-
larinin  saptanmasit nedeniyle sunulmaya deger
bulunmustur.

Olgu Sunumu

Yirmi bir yasinda erkek hasta, boyun ve gogiis bolge-
sindeki yaygin yaralar nedeniyle bagvurdu. Sikayetleri
sekiz ay Once baslamisti. Cesitli topikal tedaviler kul-
lanmigsa da, pek fayda gormemisti. Lezyonlar boyun
bolgesinde ufak kabariklik seklinde baslamis, giderek
genislemis ve bagvuru esnasindaki seklini almisti. Soy
gecmisinde bir 6zellik yoktu. Hasta oykiistinde ¢ocuklu-
gundan beri ¢ok hafif darbelerle bile kolayca morarma
ve yaralarin olustugunu, bunlarin iz birakarak iyilestigi-
ni ifade ediyordu. Sistemik fizik muayenesi normaldi.
Dermatolojik muayenesinde; deri turgor ve toniisii nor-
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maldi. Ensede cesitli boyutlarda aniiler plaklar halinde
10-15 adet, merkezi atrofik, kenarlarinda palpasyonla
sert olarak hissedilen, ortalarinda keratotik tikaclar
bulunan, 2-4 mm'lik papiillerden olusmus lezyonlar
saptandr (Sekil 1). Cene altinda ise sakal bolgesinin
distalinden baslayip, boyun proksimaline ve gogiis 6n
duvarina dogru hafifce uzanmais, ¢ok sayida 3-5 mm’lik
papiiller tespit edildi (Sekil 2). Ayrica her iki bacakta,
Ozellikle diz bolgesinde, cok sayida atrofik skar dokusu,
gogls on duvarinda derinin damar yapisinin kolayca
izlenebildigi transliisent bir gortintii saptandi (Sekil
3,4). Biyopsi icin onam alindi ve ensedeki bir lezyon-
dan ‘punch’ biyopsi yapildi. Bu biyopsinin histopatolo-
jik incelemesinde; epidermal alanda tstte keratotik ma-
teryal, altta graniiler bazofilik debris icinde kalin, kaba
elastik fibrillerden olusmus bir tika¢ ve dermal alandan
epidermise dogru acilan bir kanal ve kanal girisinde
inflamatuvar hiicreler goriilmekteydi (Sekil 5). Hastaya
klinik ve histopatolojik olarak EPS tanis1 kondu.

Bacakta ve ozellikle diz eklemine yakin alanda ve
bacak 6n yiiziinde bulunan atrofik skar dokular1 ve
postinflamatuvar hiperpigmentasyonlar, gogis o6n
yuztindeki derinin ince ve altindaki damarsal yapinin
cok kolay gozlenir durumda olmasi nedeniyle olguda
EDS tip IV diistintildi. Bunun tizerine daha detayli bir
klinik muayene ile géz yapisinin iri ve kulak meme-
lerinin yapisik olmasi gibi tip IV’'e 6zgii karakteristik
yliz bulgularinin varhigr dikkat ¢cekmekteydi. Deri ge-
rilmeyi takiben serbest birakildiginda cok kisa siirede
normal durumuna donmekteydi. Iskelet sistemine ait
anormallikler ve eklem hareketleri acisindan ortopedi
klinigince yapilan muayenede, eklemlerde hipereks-
tensibilite ya da kemik sisteme ait bir anormallik tes-
pit edilmedi. EDS acisindan degerlendirilmek tizere
normal gortintimli bir alandan deri ‘punch’ biyopsisi
alindi. Verhof boyamada elastik fibrillerin kisa ve ay-
rismis oldugu gozlendi (Sekil 6).

Sekil 1. Ensedeki karakteristik elastozis perforans serpijinoza
lezyonlari
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Olgumuzda lezyonlarin yaygin ve ¢ok sayida olma-
st nedeniyle sistemik tedavi tercih edilmis, hastaya
50 mg/giin izotretinoin baslanmistir. Ik 3 haftada
lezyonlarin tizerindeki hiperkeratotik kisimlar hizlica
kaybolmussa da, 12 hafta sonunda lezyonlarda ancak
%30 kadar ¢cokme gozlenmistir. Hasta daha sonra kon-
trollere gelmediginden sonucu takip edilememistir.

Tartisma

EPS ilk kez Lutz tarafindan “keratozis follikiilaris
serpiginosa” olarak tanimlanmistir. Temel patolo-
ji, elastik liflerin morfolojik ve biyokimyasal olarak
artis1 ve degisimidir. Ancak EPS’li vakalarin yaklasik
%25-40"1nda beraberinde psddoksantoma elastikum,
EDS, Marfan sendromu, osteogenezis imperfekta,
akrogeria, sistemik sklerozis, morfea ve Down send-
romu gibi sistemik bir hastalik bulunabilir (1,7). Bu
form reaktif tip olarak adlandirilir. Ayrica penisila-
min kullanimina sekonder gelisen bircok EPS olgu-
su da bildirilmistir. Idiyopatik tipinde ise tabloya bir
baska hastalik eslik etmez (1). EPS genelde viicutta tek
bir alana lokalize olarak gozlenir. Ancak Down send-
romlu olgularda lezyonlarin daha yaygin oldugu goz-
lenmistir (2). Olgumuzda da EPS lezyonlar tim bo-
yun ve sternum tizerinde son derece yaygin olmasina
karsin, Down sendromunu diisiindiirecek bir bulgu
saptanmadi. Ancak farkli kromozomal anomali olan
bu iki hastaligin bir arada bulundugu bir olgu bildi-
rilmis, bu iki sendrom arasinda su an bilinmeyen bir
baglanti olabilecegi vurgulanmistir (8).

EPS genellikle asemptomatik olarak ¢cocukluk ¢agi
veya adolesan donemde ortaya c¢ikar. En sik bo-
yun bolgesini tutar. Tedavi edilmeden birakildigin-
da 5-10 yil icinde atrofik skar birakarak iyilesir (9).
Histopatolojik olarak transepidermal eliminasyon ile
beraber epidermiste perforasyon yapan Kyrle hastali-
g1, perforan follikiilit ve reaktif perforan kollajenozis-

Sekil 2. Sakal bolgesinde yaygin elastozis perforans serpijinoza
lezyonlari
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Sekil 3. Bacakta gozlenen atrofik skarlar

den ayirimi gerekir (10). Klinik olarak porokeratozis
mibelli, antiler sarkoidozis ve kutane larva migrans ile
ayiricl tani yapilmahdir (1).

Olgumuzda diz eklemi etrafinda atrofik skarlar ve
tranliisent deri goriiniimi olmasi nedeniyle, klinik
olarak EDS tip IV'i arastirdik. “Ekimotik” ya da “ar-
teriyel” denilen bu tipte deri transliisenttir, altindaki
damarlar kolayca farkedilir. Eklemlerde ve deride hi-
perekstensibilite cok nadir olarak vardir ya da yoktur
(4). Deri frajildir ve kolayca skar ve hiperpigmentas-
yon olusur. Olgumuzda da Ozellikle pretibiyal alanda
ve diz ekleminde yogun olarak atrofik skar dokular1
dikkat cekmekteydi. Iri goz ve ince dudak yapisi, kulak
memesinin yapisik olmasi, sivri burun gibi yiiz yapisi-
na ait karakteristik bulgular olabilir. Yine olgumuzda

Sekil 5. Ust kisminda keratin tikac, alt kisminda kalin, dejenere
elastik liflerden olusmus bazofilik nekrotik kitle (okla isaretli),
epidermise dogru agilan kanal ve etrafinda inflamatuvar infiltrasyon
g6zlenmektedir (H&E%200)
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Sekil 4. Gogus 6n duvarindaki transliisent yapi ve altinda kolayca
g6zlenen damarsal yapilar
gozlerin iri, dudaklarin nispeten ince yapida ve kulak
memelerinin yapisik olmasi tanimizi destekleyici bul-
gulardi. EDS tip IV’'de temel patoloji internal organ-
larda ve damar ceperlerinde 6nemli yapisal bir kom-
ponent olan tip III prokollajen tretiminin COL3A1
genindeki mutasyona bagli olarak bozulmasidir. Bu
olgularda arteriyel anevrizma, valviiler prolapsus,
spontan pnomotoraks gelisebilir. Gastrointestinal,
uterin ya da arteriyel riiptiirlere bagh ani oliimler go-
rilebilir (4,5). Hastamizi bu a¢idan degerlendirmek
amaciyla yapilan cesitli klinik konsiiltasyonlar ve
Doppler ultrasonografi, alt ve iist batin tomografisi,
elektrokardiyografi, ekokardiyografi gibi bircok ileri
tetkikte herhangi bir patolojiye rastlanmadi.
Yukarida da belirttigimiz gibi EDS tip IV’'de temel
patoloji kollajen I1I'tin azalmasi veya olmamasidir (1).

Sekil 6. Ehlers Danlos sendromu: dermiste kisa ve ayrismis elastik
fibriller (Verhof elastikx200)
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Bu olgularda kesin tani dermal fibroblast kiltiiriinde
kollajen III dretimindeki azalma ile konulur (4-7).
Isik mikroskobisinde ise, kollajende azalma ve elastik
fibrillerde relatif olarak bir artma, kisalma ve ayrisma
gozlenebilir (10). Bizim olgumuzda da 151k mikrosko-
bunda elastik liflerde kisalik ve ayrisma saptanmuistir
(Sekil 6). Bu da patolojik olarak EDS tip IV'ii destek-
leyen bir bulgudur. Ek olarak EPS'nin, EDS subtipleri
arasinda en sik olarak tip IV ile birlikte gozlenmesi de
tanimiz1 destekleyici bir faktor olmustur (10).

EPS tedavisinde bizim olgumuz gibi yaygin olgu-
larda oral retinoidler kullanilabilmektedir. Ayrica
kriyoterapi, kiiretaj ve cesitli lazer tipleri ile tedaviler
destriiktif amacli olarak uygulanabilmektedir (11-13).
Biz de olgumuzda lezyonlarin yaygin karakterde ol-
mas1 nedeniyle oral retinoid tedavisine basladik. i1k
ay tedaviye hizli yanit alinmis ve lezyonlarda bir ¢ok-
me gozlenmigse de, hasta daha sonraki kontrollerine
gelmediginden sonug¢ acisindan degerlendirilemedi.

Histopatolojik ve klinik olarak EPS tanist konulan
ve lezyonlar1 ¢ok yaygin karakterde olan bir hastada
nadir goriilen bir sendrom olan EDS tip [V'iin de bir
arada bulunabilecegi dikkate alinmalidir.
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