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Psodoksantoma Elastikum (PKE), Bir Olgu Sunumu
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OZET

Altmis dokuz yasinda, 15 yildir hipertansiyonu olan erkek hasta, son zamanlarda baktig1 cisimlerde dalgalanma sikayeti ile Pamukkale Universitesi
(PAU) Goz poliklinigine bagvurdu. Hastanin fizik muayenesinde, her iki gézde ‘angioid streakler’ yani sira her iki kruris anteriorda ve sol popliteal
fossada 8-10 adet sarimsi papiil saptandi. Deri lezyonlarindan alinan biyopsi 6rneginde, orta ve derin dermiste, kalsifiye dejenere elastik fibriller
izlendi. Olgumuz, tipik g6z ve deri bulgular ile PKE tanis: aldi. PKE, nadir goriilen ve genetik gegis gosteren sistemik bir hastaliktir. PKE olgularinin
taninmasi, yasayan diger aile bireylerinin genetik danisma almasi agisindan énemlidir. ©2005, Firat Universitesi, Tip Fakiiltesi

Anahtar kelimeler: Psodoksantoma elastikum, patoloji, deri

ABSTRACT

Pseudoxanthoma Elasticum (PXE), A Case Report

A 69-years-old man with hypertention since 15 years who had suffered visual loss was examined in Ophthalmology Department of Pamukkale
University. On physical examination, angioid streaks in both eyes and 8-10 yellowish papules on both cruris anterior and on the left popliteal fossa
were seen. Microscopically, there were degenerative calcified elastic fibers in the middle and deep dermis. This case presents typical eyes and skin
findings of PXE. PXE is a rare, inherited systemic disorder. Recognition of this disease is essential for proper genetic counseling of surviving family
members.©2005, Firat Universitesi, T ip Fakiiltesi
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PKE, 1/100 000 siklikta goriilen, Ozellikle deri, gbz ve filik ve yer yer graniiler goriinimde kalsifikasyon alanlari

kardiyovaskiiler sistem tutulumu ile karakterli bag dokusu araglnda,' dﬁZ?HSiZ flejenere, bazilari sismis ‘yaplda elastik
hastaligidir. Hastalar, kalsifiye olmaya meyilli anormal elastik fibriller 1zlepd1 (RGSIIT} 221,"2}), _20)' ]?grmlstekl lezyona uyan
fibrillerin varligi nedeniyle; deri lezyonlari, ileri derecede alanlarda epidermis dogal gdriiniimde idi.

gorme kaybi, gastrointestinal sistemde ciddi kanamalar ve
intermitant kladikasyo sikayetleri ile doktora bagvururlar.
Genellikle otozomal ressesif gecis (%90) saptanmakla birlikte,
otozomal dominant ve sporadik olgular da goriilebilir (1, 2, 3,
4). Belirgin bir cografi ve irk dagilimi tanimlanmamistir. ABC-
C6 (MRP6) transmembran transporter proteinini kodlayan
gendeki mutasyonun PKE’a neden olabilecegi bildirilmistir (1,
5,6,7).

OLGU SUNUMU

Son zamanlarda baktigi cisimlerde dalgalanma sikayeti
nedeniyle 69 yasinda bir erkek hasta PAU Go6z poliklinigine
bagvurdu. 15 yildir hipertansiyonu olan hastanin ayrica
govdesinde sar1 lekeler ve biikliim yerlerinde sarkma sikayeti
mevcuttu. Soygegmisinde bir 6zellik saptanmadi. Her iki gdziin ] L o
muayenesinde, fundusta ‘angioid streakler’ izlendi (Resim 1). Sekil 1 a) Hastanin sag goziinde Angioid Streak (AS) ve
Sol popliteal fossada izlenen ve eksizyonel biyopsi ile ¢ikarilan subretinal neovaskuler membran (SRNVM) izlenmektedir. b)
doku ornegi 0.6x0.4 cm boyutlarinda olup yiizeyi diizgiin Hastanin sag gozindeki lezyonlarin floresan anjiografideki
o B o hiperfloresan goriintisu izlenmektedir.

goriiniimde ve gri-beyaz renkliydi. H&E yanisira Von-Kossa

ve Verhoff 6zel boyamalarinda, orta ve derin dermiste, bazo-
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Sekil 2. a) Orta ve derin dermisde kalsifikasyon alanlari
arasinda, dluzensiz dejenere, bazilari sismis yapida fibriller. HE
X10

Sekil 2. b) Orta ve derin dermisde kalsifikasyon alanlari
arasinda, diizensiz dejenere, bazilari sismis yapida fibriller. Von

Kossa X20
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Sekil 2. ¢) Orta ve derin dermisde kalsifikasyon alanlari
arasinda, dizensiz dejenere, bazilari sismis yapida fibriller.
Verhoff X40

Kelten ve Ark.

TARTISMA

PKE, 1/100 000 siklikta goriilen, baslica deri, goz ve
kardiyovaskiiler sistem bulgular: ile karsimiza ¢ikan sistemik
bir bag dokusu hastaligidir. Her irkta goriilebilir, kadin-erkek
orani 2:1 bildirilmistir (3, 4, 10).

Olgumuz oncelikle baktig1 cisimlerde dalgalanma
sikayeti ile goz poliklinigine bagvurmustu. Go6z dibinin
incelenmesinde ‘Angioid streakler’ saptandi. Bu lezyon, optik
diski gevreleyen ve retinal damarlar altinda uzanan gri kirmizi-
kestane renkli lineer ¢izgiler seklinde izlenir. Retina pigment
epiteli ile koroid fleksus arasinda wuzanan Bruch’s
membraninin, elastinden zengin dig tabakasinin yirtilmalart ve
kalsifikasyonu neticesinde olusur (6, 7). Angioid streak’ler
PKE yani sira Paget hastaliginda (osteitis deformans), Marfan
sendromunda, Ehlers-Danlos sendromunda ve hemolitik
anemilerde de goriilebilir (1). Olgumuz i¢in, tipik goz dibi
bulgusu yanisira, biiklim yerlerinde sarkma ve sari renkli
papiiller tarif etmesi nedeniyle, dncelikle PKE yoniinden daha
detayli degerlendirilmek iizere dermatoloji konsiiltasyonu
istenmistir. Ayrica, PKE’da daha az siklikta izlenebilecek
diger goz lezyonlari olan ‘kuyruklu yildiz benzeri’ lezyonlar,
arka kutupta portakal kabugu manzarasi (leopard spotting),
druzen, makillanin retikiiler pigmenter distrofisi ve fokal
atrofik pigmente epitel, olgumuzda saptanmamustir (1). Bu
bulguyu takiben hastanin detayli dermatolojik incelemesinde,
alt ekstremitede, her iki kruris anteriorda postenflamatuar
goriinimde 0.5x0.3 cm boyutlarinda basmakla solmayan
viyole renkli makiiller ve sol popliteal fossada 8-10 adet
sarimst papiil izlendi. Tirnaklar normal goriiniimdeydi. Oral
mukoza, bas ve sach deri, iist ekstremite ve gdvdede belirgin
lezyon saptanmadi.

PKE olgularinda deri lezyonlart siktir ve ortalama 20-25
yaslar1 arasinda, hastaligin erken doneminde goriiliir. Deri,
genel olarak gevsek ve kirigik bir goriinimdedir. Olgumuz,
deri lezyonlarnin ne zaman basladigini tam olarak
hatirlayamamaktadir. Lezyonlar, siklikla antekiibital ve
popliteal fossa ile inguinal bolge ve periumblikal alanlarda
birka¢ milimetre ¢apinda sarimsi papiiller seklinde izlenir (1,
2). Daha az siklikla ise yiiz, dudak, oral mukoza, yumusak
damak ve burun mukozasi tutulabilir. Olgumuzda, sol popliteal
fossada izlenen lezyonlardan biri tani igin eksizyonel biyopsi
ile ¢ikarildi. Doku Ornegine ait H&E yanisira Von-Kossa ve
Verhoff 6zel boyamalarinda, orta ve derin dermiste, bazofilik
yer yer graniiller gériiniimde kalsifikasyon alanlar1 arasinda,
PKE igin tipik oldugu belirtilen, diizensiz dejenere, bazilari
sismis yapida elastik fibriller saptandi (Resim 2a,2b,2c).
Dermisteki lezyona uyan alanlarda epidermiste belirgin bir
ozellik izlenmedi. Olgumuzda izlenen histopatolojik bulgulara
ek olarak, dejenere elastik fibrillere komsu alanlarda Alcian
blue ve koloidal demir ile hafif bazofilik mukoid bir materyal
saptanabilecegi, hatta kalsifiye elastik fibrillere kars1 dev hiicre
reaksiyonu gelisebilecegi belirtilmistir (2). Ayrica literatiirde,
PKE ve kalsinozis kutisin birlikte goriildiigii bir vaka
bildirilmistir (8).

Klinik bulgularin yeterince uyarici olmadig1 olgularda,
sadece biyopsi materyalinde saptanan bulgular 15181nda,
histopatolojik ayirici tanida, perforasyon olsun ya da olmasin
kalsifik elastozis, kalsiflaksis, penisilamin entoksikasyonu ve
solar elastozis diisiiniilmelidir. Perfore kalsifik elastozisde,
PKE’dan farkli olarak kalsifiye elastik fibriller, epidermisi bir
kanal yoluyla gecer ve yilizeye ulasir. Perforasyonun
izlenmedigi kalsifik elastozisin PKE’dan ayrimi zor olup eslik
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eden gbz ve kardiyovaskiiler sistem bulgularinin olmasi PKE
lehine degerlendirilir. Solar elastozisde ise kalsiyum ile
boyanma gostermeyen anormal elastik doku, yiizeyel dermiste
ve tek tek fibriller yerine bir kitle seklinde izlenir. Kalsiflaksis,
siklikla kronik bobrek yetmezligi ile iligkili hiperparatiroidi
zemininde gelisen ciddi bir klinik durumdur. Kalsiyum fosfat
dengesinin bozulmas: sonucunda kalsiyum fosfat tuzlari,
travma alani, enjeksiyon odagi ve subkutan kiigiik-orta ¢apli
damarlarda birikir. Uzun siireli penisilamin kullanimina baglt
olarak ciltte, anetoderma ve elastosis perforans serpiginosa
benzeri lezyonlar olusabilir (1, 2).

Kardiyovaskiiler sistem bulgulari, géz ve deri bulgular
kadar semptomatik olmayabilir. Ancak literatiirde, kardiyak
tutuluma sekonder ani 6liim goriilen bir olgu bildirilmistir (9).
Klinik olarak, koroner arter ve periferik biiyilik arterlerde
internal ve eksternal elastik laminanin birlikte etkilenmesi
sonucu angina pektoris ve intermitant kladikasyo goriilmesi
yanisira mide mukozasindaki ince duvarli damarlarda sadece
internal elastik membranin dejenerasyonu sonucu hematokezya
veya melena saptanabilir (1, 2, 6, 7). Olgumuzun, 15 yildir
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sistemik hipertansiyon Oykiisii diginda, angina pektoris,
hematokezya veya melena yoniinde bir bulgusu yoktu.

PKE, olgumuzdaki gibi deri ve gdz bulgularinin birlikte
goriildiigli durumlarda taninmast kolay bir hastaliktir. Ancak
sadece kardiyovaskiiler tutulumda ayirici tanida atlanabilir.

Su ana kadar olan g¢alismalarda, PKE geni kromozom
16p13.1 lokalizasyonunda ve yaklasik 500 kb olarak saptan-
mistir. ABC-C6 (MRP-6) adindaki gen mutasyonu, PKE
fenotipine sahip olgularin %80’inde tanimlanmustir (1).

Genel olarak PKE olgularinda klinik bulgularin (deri,
g6z, vaskiiler) varligi ve ciddiyeti, genetik olarak gecis
bigimleri ile iligkili gosterilmemistir. Ayn1 aile {iyelerinde bile
bulgularin farklilik géstermesi, PKE’mun sadece genetik gegis
gosteren bir hastalik degil, genetik zeminde, gevresel etkenler,
hormonal durum ve diyetin, karsilikli etkilesimi ile sekillenen
bir hastalik olabilecegi yoniindedir (5, 6). Bu olgu 15181nda, aile
bireylerinde  ksantomatéz deri  lezyonlar1  goriilmesi
durumunda, ayirict tanida PKE da diisiiniilerek, sistemik ve
genetik tarama yapilmasinin 6nemi vurgulanmustir.
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