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OZET

Bart sendromu (aplazia kutis konjenita tip VI olarak ta adlandirilir) aplazia kutis konjenita, epidermolizis biilloza ve distrofik tirnaklarla karakterize
genetik bir hastaliktir. Lokalize cilt defektlerine intrauterin dénemde olusabilen biilloz lezyonlarin neden oldugu diisiiniilmektedir. Biz dogumdan
hemen sonra her iki ayak bilegi ve ayak sirtinda cilt defektleri saptanan bir olgu sunduk. Hastamizda postnatal iigiincii giinde basiya maruz kalan
bolgelerde biilloz lezyonlar gelisti. Aile oykiisii ve tirnaklardaki distrofik degisikliklerle Bart sendromu tanisi aldi. Takip eden giinlerde konservatif
tedavi (topikal kremler ve 1slak gazli bez) ile cilt lezyonlarinda diizelme izlendi. Hasta postnatal 30. giinde taburcu edildi. Klinik kontrollere getiril-
meyen hastanin postnatal 57 giinlilkken 6ldigi 6grenildi.

Anahtar Sozciikler: Aplazia Kutis Konjenita, Bart Sendromu, Epidermolizis Biilloza.

ABSTRACT

A Case of Aplasia Cutis Congenita Type VI (Bart’s Syndrome)

Bart’s syndrome (also called aplasia cutis congenita type V1) is a genetic disease characterized by aplasia cutis congenita, epidermolysis bullosa and
dystrophic nails. Localized skin defects are thought to be caused by bullous lesions which may occur during intrauterine period. We have presented a
case that found skin defects in both ankle and back of the foot immediately after birth. Our patient developed bullous lesions in areas exposed to the
pressure on the postnatal third day. He was diagnosed with Bart’s syndrome with family history and distrophic changes in the nails. In the following
days, the skin lesions improved with conservative treatment (topical antibacterial ointment and wet gauze dressing). The patient was discharged on the
postnatal 30" day. It was informed that the patient died on postnatal 57" day who was never brought to clinical controls.
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cilt lezyonlarinin gelismesi ile Bart sendromu tanisi
alan ve konservatif tedavi ile lezyonlarda diizelme
izlenen nadir bir olguyu sunduk.

Aplazia kutis konjenita (AKK) tip VI olarak adlandiri-
lan Bart sendromu (OMIM; 132000) ekstremitelerde
aplazia kutis konjenita, mukokiitandz biilloz lezyonlar
(epidermolizis biilloza) ve tirnak distrofisi ile karakte-
rize oldukga nadir goriilen bir hastaliktir. Tk kez 1966
da Bruce J. Bart tarafindan tammlanmistir (1). Bart
sendromunun siklig1 ile ilgili literatiirde bir veri bu-
lunmamakla birlikte olduk¢a nadir goriilmektedir.
Lezyonlar siklikla dorsomedial bolgelere yerlesir ve

OLGU SUNUMU

Yirmi dokuz yagindaki annenin 4. gebeliginden sezar-
yen ile miadinda 3100 gram dogan erkek bebek her iki
ayak bilegi ve ayak sirtinda cilt defektleri saptanmasi

normal ciltten keskin smurlarla ayrilmaktadir. Bart
sendromunun kalitim paterni epidermolizis biillozanin
tipine baglidir. Siklikla distrofik tip epidermolizis biil-
loza ile birliktedir ve otozomal dominant kalitilmakta-
dir (2). Biilloz lezyonlardan yapilan cilt biyopsisinin
histopatolojik incelemesinde epidermolizis saptanmasi
tamy1 netlestirir (3). Cilt defekleri nemlendiriciler ve
antibiyotikli merhemleri igeren konservatif tedavilerle
siklikla atrofik izler birakarak epitelize olur. Biz AKK
tanisi ile yenidogan servisine yatirildiktan sonra biilloz

iizerine AKK tanisi ile yenidogan servisine yatirildi
(Sekil 1). Annede gebelik doneminde ilag, sigara ve
alkol kullanim1 yoktu. Anne - baba arasinda 3. derece
akrabalik vardi. Diger ii¢ kardesi ve anne - baba saglik-
ltydi. Fizik incelemede dogum agirligi, boy ve bas
¢evresi normal aralikta, vital bulgulart normal, el ve
ayaklarda tirnak deformitesi vardi (Sekil 2). Yiizeyden
1-2 mm ¢okiik olan cilt defektleri normal cilt ile keskin
sinirlarla ayriliyordu. Cilt defekti ince, saydam bir
membranla kapli, zemindeki vaskiiler yapilar1 belirgin
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ve oldukea frajil goriiniimdeydi. Diger sistem muaye-
neleri normal olan hasta dermatoloji bdliimiine konsiil-
te edildi.

Sekil 1. Her iki ayak bilegi ve ayak swrtim igine alan aplazia kutis
(Postnatal 1. giin).

Sekil 2. Turnaklarda distrofik degisiklikler.

Cilt lezyonlarina steril vazelin, Triticum Vulgare ekst-
resi iceren krem ve serum fizyolojik ile 1slatilmis steril
gazli bezle konservatif tedavi baslandi. Cilt biyopsisi
gerekli goriilmedi. Postnatal 3. giinde hastanin sirt,
kulak kepgesi gibi basiya maruz kalan bdlgelerinde
biilloz lezyonlar gelisti (Sekil 3a ve 3b).

Gokge ve ark.

Sekil 3a ve 3b. Postnatal 3. giinde basiyya maruz kalan bélgelerde
gelisen biilloz lezyonlar (Epidermolizis biilloza).

Bu bulgularla hastada Bart sendromu diisiiniildi. Aile
Oykiisii derinlestirildiginde annenin teyzesinin biilloz
cilt lezyonlar1 nedeni ile kaybedildigi ve amcanin ben-
zer bulgularla kaybedilen bebekleri oldugu 6grenildi.
Renal ve kraniyal ultrasonografi incelemeleri normaldi.
Genetik bolimiine konsiilte edilerek anne, baba ve
bebekten genetik inceleme i¢in kan ayrildi. Konservatif
tedavinin 10. giiniinde epitelizasyon olugsmaya baslad
(Sekil 4a ve 4b).
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Sekil 4a ve 4b. Her iki ayak bilegi ve ayak sirtini igine alan aplazia
kutis (Postnatal 10. giin).

Nemlendiricili topikal kremlerle aileye yara bakimi igin
egitim verildi. Hasta postnatal 30. giinde genetik, der-
matoloji, plastik ve rekonstriktif cerrahi ve pediatri
poliklinik kontrollerine gelmek {izere taburcu edildi.
Hasta, takip muayenelere getirilmedigi igin genetik
inceleme yapilamadi. Aile telefonla arandiginda hasta-
nin 57 gilinlikken emmeme, hizli soluma nedeniyle
baska bir merkeze gotirildigi ve ayni giin oldigi
ogrenildi.

TARTISMA

Aplazia kutis konjenita cildin konjenital yoklugu ile
karakterize nadir goriilen bir hastaliktir. ilk kez Cordon
tarafindan 1767’de tanimlanmistir (4). Aplazia kutis en
sik sa¢li deriyi tutmakla birlikte viicuttaki herhangi bir
bolgede goriilebilir. Bazi hastalarda cildin tam kat
yoklugu goriiliirken bazi hastalarda yiizeyel cilt tutu-
lumu olabilir. AKK Frieden tarafindan 9 alt gruba
(Tablo 1) ayrilmstir (5).

Tablo 1. Aplazia kutis konjenitada Frieden* simiflamasi.

Grupl  lizole AKK (genelde vertekste).

Grup 2 Ekstremite anomalilerine eslik eden sacli deride AKK
P (genelde orta hatta). Adams-Oliver sendromu.

Epidermal ve organ neviislerine eslik eden sagh deride
Grup3  AKK. Koloboma, korneal opasiteler, psikomotor retar-
dasyon ve nobetler goriilebilir.

Embriyolojik malformasyonlarin (meningomyelosel,

Grup 4 omfalosel, gastrosizis) tizerinde bulunan AKK.

Fetus papriseus ya da plasental infaktlarla birlikte olan
Grup5  AKK (goklu simetrik tutulum). Tek umblikal arter,
gelisime geriligi ve spastik serebral palsi goriilebilir.

Epidermolizis biilloza ve tirnak anomalileri ile birlikte
Grup 6  olan AKK (ekstremitelere lokalize). Bazen renal agene-
zi, artrogripozis, pilor darlif ve {iretera darligiolabilir.

Eslik eden anomali veya epidermolizis biillozanin

Grup 7 olmadig1 ekstremitelere lokalize AKK.

Spesifik teratojenlere (metimazol, intrauterin enfeksi-

Grup 8 yon) baglh gelisen AKK.

Malformasyon sendromlar (Trizomi 13, 4p sendromu,
Grup 9  ektodermal displaziler, Johanson-Blizzard sendromu,
XY gonadal disgenezi) ile birlikte olan AKK.

*Referans 4; AKK, Aplazia kutis konjenita.
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Gokge ve ark.

AKK tip VI olarak ta adlandirilan Bart sendromu cildin
konjenital lokalize yoklugu ile birlikte epidermolizis
biilloza ve tirnak anomalilerini iceren bir hastaliktir.
Hastamizda da AKK, epidermolizis biilloza ve tirnak
distrofisini igeren Bart sendromunun klasik ii¢ bulgusu
mevcuttu. Bart sendromunun junctional epidermolizis
biillozanin bir tipi olan Carmi sendromu ile ayirict
tanismin yapilmasi énemlidir. ikinci ve 17. kromozom-
lardaki genetik bir defekt sonucu gelisen ve otozomal
resesif kalitilan Carmi sendromunda junctional epider-
molizis biillozaya siklikla tirnak distrofisi eslik etmek-
tedir. Olgularin yartya yakininda AKK goriiliirken
hemen hemen tiim hastalarda intestinal atrezi (siklikla
duodenal atrezi) mevcuttur (6, 7). Hastamizda prenatal
dénemde polihidramnios Oykiisii bulunmamasi ve in-
testinal atrezi digiindiiren bir klinik bulgu olmamasi
nedeniyle Carmi sendromu diistiniilmedi.

Bart sendromuna nadiren iireter ve pilor darligi, renal
ve kraniyofasiyal anomaliler eslik edebilir. Sendroma
eslik eden aplazia kutisin intrauterin donemde olusan
biilloz lezyonlarin perforasyonunu takiben gelistigi
diisiiniilmektedir (8). Belki de bu nedenle Bart sendro-
muna eslik eden AKK siklikla ekstremiteleri (6zellikle
alt ckstremiteler) tutar. Bart sendromuna eslik eden
epidermolizis biilloza her hangi bir tipte olabilir. Bu-
nunla birlikte siklikla dominant distrofik tipin goriildii-
gii bildirilmistir (9). Bart sendromunun genetik gecisini
epidermolizis biillozanin tipi belirler ve otozomal do-
minant veya resesif kalittim olabilir. Distrofik tip epi-
dermolizis biilloza cilt ve mukozay: intakt tutmaya
yardimci olan doku sabitleme fibrillerindeki (anchoring
fibrils) yapisal bir bozukluk sonucunda gelisir. Bu
fibriller esas olarak tip 7 kollajenden olusmaktadir.
Ugiincii kromozomdaki bir mutasyon sonucunda glisin
- arjinin yer degistirmesi ile tip 7 kollajenin yapisi
bozulur (10). Sonucta deri stabil/intakt yapisini kaybe-
der ve Ozellikle basi ve siirtiinme bolgelerinde biilloz
lezyonlar gelisir. Bu asamada ailenin bilgilendirilmesi
ve hastalik konusunda egitimi 6nemlidir. Tam fizik
muayene ve aile hikayesi ile konabilir. Bununla birlikte
epidermolizis biilloza olgularinda alt tiplendirmenin
yapilabilmesi icin cilt biyopsisi ile immunoflorasan
haritalama veya elektron mikroskobi incelemelerinin
yapilmasi gerekmektedir (3). Bizim hastamizda derma-
toloji bolimii bu asamada cilt biyopsisine gerek duy-
madi. Tedavide konservatif yaklagimlarla sekonder
enfeksiyonlar1 ve skar olusumunu azaltarak iyilesmeyi
hizlandirmak amaglanmaktadir. Sekonder enfeksiyon-
larin dnlenmesi iyi bir epitelizasyon igin dnemlidir. Bu
amagla 1slak gazli bez ya da 1/200 oraninda diliie edil-
mis povidon iyotlu pansuman ve fusidik asid ya da
diger antibakteriyel merhemler kullanilmaktadir (11,
12). Uygun konservatif tedavi iyi bir antibakteriye
etkiyede sahiptir ve profilaktik sistemik antibakteriyal
tedavi Onerilmez (13). Biz hastamiza steril vazelin ve
Triticum Vulgare ekstresi iceren krem ile konservatif
tedavi uyguladik. Ayrica streril serum fizyolojikle
1slatilmig gazli bezlerle pansuman yaptik. Bart sendro-
munda cerrahi yaklagim Oncelikle tercih edilen tedavi

yontemi degildir. Bununla birlikte ilerleyen dénemde
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biiyiik skar alanlar1 ve kontraktiirlerin gelistigi olgular-
da cilt greftleri ya da lokal cilt flepleri ile cerrahi mii-
dahaleler gerekebilir. Puberte sonras1 Bart sendromlu
hastalarin ¢ogunun klinik durumlarinda belirgin iyi-
lesme gozlenir ve eriskin doneme az sayida rezidii skar
dokusu kalir (8).

Bart sendromu, AKK ile birlikte biillz lezyonlar1 olan
hastalarda diistintilmesi gereken olduk¢a nadir goriilen
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