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Multiple skalp ve ekstremite yerlesimli aplazia kutis konjenita

Aplasia kutis congenita with multiple scalp and limb locations
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Ozet

Aplazia kutis konjenita, deri, subkutan doku, seyrek olarak kemik ve meninkslerin yoklugu ile karakterize, nadir
gbrulen heterojen bir hastalik grubudur. Tipik olarak aplasia kutis konjenita sporadik vakalar olarak gérilmekle
birlikte, sendromik vakalar da bildirilmistir. Bu vaka sunumunda, 2 gunlik bebekte multiple skalp derisi ve
ekstremite defekti ile prezente olan sporadik bir aplasia kutis konjenita olgusu ile literatirinde seyrek rastlanan
antiteyi skalp defektlerinin ayirici tanisinda hatirlatmayr amagladik
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Abstract

Aplasia cutis congenita is a rarely seen heterogenous group of disease characterized by the absence of a
portion of skin, subdermal tissue, infrequently bone and meninges. Aplasia cutis congenita is typically sporadic;
however, syndromic cases have also been reported. In this report, we present sporadic case, two-day old baby
who had multiple scalp and extremity defects. We aimed to remind the rare entity in differential diagnosis of
scalp defects.
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Giris konjenital anomaliler ve sendromlarin pargasi
olarak karsimiza gikabilmektedir. Frieden 1986
yiinda sayi, lokalizayon ve iligkili durumlari
baz alarak AKK icin 9 grupta incelenen bir
klasifikasyon sistemi gelistirmistir [6].

ilk defa 1976 yilinda Cordon tarafindan
bildirilen aplazia kutis konjenita (AKK), irk ve
cinsiyet ayrimi olmaksizin 3/10.000 dogumda
bir gorilen non-inflamatuar, iyi sinirl lezyonlarla
karakterize nadir heterojen bir grup hastaliktir Bu vaka sunumunda multiple skalp ve
[1]. Tipik olarak sporadik vakalar gortulmekle ekstremite yerlesimli, malformasyonlarin ve
birlikte, otozomal dominant (OD) ve otozomal teratojenik ila¢g kullaniminin eglik etmedigi
resesif (OR) gecis de bildiriimistir. Ribozomal sendromik  olmayan sporadik bir vaka
GTPaz BMS1 mutasyonu OD vakalar ve UBA2 bildiriyoruz.
geninde missense mutasyonuyla iligkilendirilen
vakalar saptanmistir [2, 3]. AKK genellikle
tek lezyon olarak skalpte goérilmekle birlikle
(%70); skalpte multiple, gévde ve ekstremite
yerlesimli olanlar da vardir [4]. Epidermis ve Ust
dermise sinirli lezyonlar hafif bir skar dokusuyla dogumda sagli derisinde farkedilen lezyonlar
lyilegirken, subkutan doku, periost hatta dura cin dermatoloji bslimiine 2 ginliik iken konsulte
materi icine alan defektler bildirilmistir [S].  ggilgi. Hastanin dermatolojik muayenesinde
Izole benign natlrde bir defekt olmakla birlikte skalpte verteks yerlesimli 2 adet yan yana 10x8

Olgu sunumu

22 yasindaki annenin ilk gebeliginden ilk
yasayan olarak normal spontan vajinal yolla 39
hafta 4 gunluk olarak diinyaya gelen kiz bebek,
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mm c¢apinda Ulser ve bu lezyonlarin yaninda
3x3 mm boyutunda Uzeri hemorajik kurutla kapli
erozyon gézlendi. Lezyon zemininde kemik doku
palpe ediliyordu (Resim 1). Bebegin sol ayak
dorsal ylUzinde medial metatarsal bdlgeden
basparmak proksimaline dogru uzanan
15x10 mm boyutunda epitelyal defekt izlendi
(Resim 2). Hastanin fizik muayene bulgulari
olagandi, sendromik bulgu saptanmadi. Vicut
agirlik, boyu ve bas cevresi 25-50 persantil
arahigindaydi. Anne baba arasinda akrabalik
bulunmayan hastanin soy gegmisinde benzer
sacl deri defekti veya diger genetik hastalik
oykuleri  bulunmamaktaydi. Dogum dncesi
bakilan hepatit, TORCH serolojisinde pozitiflik
saptanmayan annenin gebeligi sirasinda
metabolik, enfeksiydz hastalik ve ilag kullanim
Oykusli bulunmamaktaydi. Annenin gebelik
takipleri boyunca ve bebegin postnatal
olarak bakilan biyokimyasal ve hematolojik
parametreleri normal sinirlar i¢erisindeydi.

Sol ayak direk grafisinde ve kraniyal MR
gorunttlemesinde beyin parankiminde ve kemik
yapilarda defekt izlenmedi. Norosiruriji ve plastik
cerrahi tarafindan operasyon dusunulmeyen
hastaya klorheksidinli
poliklinik takibi 6nerildi.

pansuman ile yakin

Resim 1. Skalpte verteks yerlesimli 2 adet
yanyana 10x8 mm capinda dlser ve bu
lezyonlarin yaninda 3x3 mm boyutunda Uzeri
hemorajik kurutla kapli erozyon
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Resim 2. Sol ayak dorsal yuzinde medial
metatarsal bodlgeden basparmak proximaline
dogru uzanan 15x10 mm boyutunda epitelyal
defekt

Tartigsma

Hastaligin patofizyolojisinin tek bir teoriyle
aciklanamamasiyla birlikte gorilen fenotipik
varyantlar birgok etken ve olayin farkh siddette
yansimalari olarak degerlendirilebilir. intrauterin
hayatta deri vaskularitesini etkileyen travma,
genetik, metabolik nedenler ve annenin
gebelikte anjiyotensin  dondstirici  enzim
inhibitdrl, mizoprostol, valproat, metimazol gibi
teratojenik ila¢ kullaniminin bu duruma sebep
olabilecegi gibi, tartisilan bir diger durum ise
10-15. gestasyonel haftalarda néral dokunun
hizli blyimesinin yarattigi gerilimle defektlerin
meydana geldigi gorasidur.  Lezyonlarin
bu gerilime en c¢ok maruz kalan yer olan
vertekste en siklikla gérilmesi bu gérusu
desteklemektedir [2]. Ozellikle ekstremitelerde
gorulen lezyonlar icin ise amniyotik membranin
erken rlptiri ve intrauterin bantlar sorumlu
gOsterilmektedir. Aplazia kutisin membrandz
ve billéz varyantlari ise noérol tip defektlerinin
bir varyanti oldugu ileri strilmuistir. Genellikle
deride sinirli vakalar bildiriimesine ragmen
%20-30 olguda alttaki kemik ve dura mater
etkilenmistir ve bu vakalarda stperior sagittal



Aplasia kutis konjenita vakasi

sinUse kanama, menenijit gibi hayati tehdit eden
komplikasyonlar gelisebilmektedir [5]. Frieden’in

Bizim vakamizda benzer aile 6ykusinin
olmamasi, genetik hastalik risk faktorleninin

gelistirdigi klasifikasyon sistemine gore AKK bulunmamasi, konjenital malformasyona
vakalar1 9 gruba ayrilmigtir (Tablo 1) [6]. ve sendromik bulgulara rastlanmamasi
Tablo 1. Frieden AKK siniflandirmasi, eslik eden anomaliler

Grubu Eslik eden bulgular Kalitim

1.Eslik eden anomalinin olmadigi skalp AKK OD, sporadik

2. Ekstremite anomalileri ile beraber skalp AKK Adam’s-Oliver sendromu,distal oD

falanslarin hipoplazi ve aplazisi
3. Epidermal veya organoid (Kelime hatali) Norolojik ve oftalmik Sporodik

nevislerle birlikte AKK

4. Embriyonik malformasyonlarla birlikte AKK

5. ‘Fetus papareseus’ veya plasental enfaktlar ile
birlikte AKK

6.Epidermolizs billoza (EB) ile birlikte AKK
7. Ekstremitede bdllerin eslik etmedigi AKK
8. Teratojenlerle iligkili AKK( ilaglar ve enfeksiy6z

hastaliklar)

9. Malformasyon sendromlart ile birlikte AKK

abnormalitelerle birlikte olabilir.

Omfalosel, gastrosizis,
kraniosinostozlar, noral tlp
defektleri,

Leptomeningeal anjiomatozis
Cogul gebeliklerde fetuslerden
birinin intrauterin 6lim dykusu
olabilir.

EB simplex,distrofik ve junctional
ile birliktelik

HSV, VZV ve enfeksiyon
Metimazol, karbamezapin,
misoprostol ve diger ilag dykuleri
Trisomi 13,

Wolf-Hirschhorn, Goltz, Delleman

Altta yatan hastaligin kalitim
durumuna bagh

Sporadik

EB kalitim tipine gore
OD,OR, sporadik

Kaltimsal degil

Sendromun kalitim sekline
gore

Sendromlari ve daha birgok

sendromun komponenti olarak

*Tabloda tum referanslardan yararlaniimistir

ve enfeksiyon ve ilag acisindan slpheli
gestasyonel oykld bulunmamasi sebebiyle
Frieden siniflandirmasi grup 1 ve grup 7’nin
overlap sekilde bulundugu sporadik bir vaka
olarak degerlendirildi [6]. Multiple verteks
defektinin yaninda sol ayak dorsumunda
epitelyal defektinin de bulunmasi intralterin
amniyotik bant gelismis olabilecegi ve izole
olarak ekstremitenin bu bolimunu yuzeyel
sekilde etkilemis olabilecedi dusinuldi. Hasta
parafine emdirilmis klorheksidinli pansumanla
yakin poliklinik takibine alindi.

Bu olgu sunumunda, sporadik vakalar
gorulebilecegi gibi AKK’nin birgok konjenital
malformasyonla birlikte goérilebilecegine ve
sendromlarin  parcasi olabilecegine dikkat
cekmek istedik. Konjenital skalp defekti olan
hastalarda ayrintili anamnez ve aile sorgusu
altta yatan sebebin, morbidite ve mortalite
riski iceren iligskili durumlarin aydinlatilmasi
acisindan  blylk ©6nem arz etmektedir.

Yumusak doku lezyonuna kemik defekti
eslik edip etmedigi mutlaka gdruntileme
yontemleriyle acida kavusturulmali, iligkili
olabilecek malformasyonlar agisindan dikkatli
fizik muayene yapilmali ve duzenli izlemler
planlanmalidir.

Cikar iligkisi: Yazarlar cikar iligkisi olmadigini
beyan eder.
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Bu olgu sunumu poster bildiri olarak
Uluslararasi katihmli 1.Bursa Dermatogenetik
Sempozyumu’nda sunulmustur.

Hasta onami: Hastadan yazili hasta onami
alinmistir.
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