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KONJENITAL CUTIS LAXA: OLGU SUNUMU

Fuat Giirkan*, Askin Tas Hekimoglu**

OZET

Nadir goriilen, dermatomegali, jeneralize elastolizis olarak ta bilinen bir cutis
laxa olgusu sunulmaktadwr. Bu hastalik konjenital olarak goriilebilecegi gibi
enfeksiyon, inflamasyon, kollajen doku hastaliklari, hipersensitivite reaksiyonlari
ve D-penisilamin tedavisine eslik ederek ortaya ¢ikabilir.

Anahtar Kelimeler: Cutis laxa, Dermatomegali, Jeneralise elastozis.

CONGENITAL CUTIS LAXA

SUMMARY

A case report is presenting about a rarely appering disease cutis laxa named
also as Dermatomegaly and Generalise Elastosis. As it appears congenitally also
seems with the accompaniment of infection, inflamation, collagen tissue diseases,
hypersensitivity reactions and treatment with D- penicillamine.

Keywords: Cutis laxa, Dermatomegali, Generalise elastosis.

GiRiS

Nadir goriilen, dermatomegali, jeneralize
elastolizis olarak ta bilinen bir cutis laxa olgusu
sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Yedi aylik kiz cocugu (K.A) gevsek deri
katlantilar1 sikayetiyle Batman’dan getirildi. Bu
sikayetinden dolayr daha once iki kez doktora
gotiiriilmiis ve herhangi bir tam1 konmamusti. Fizik
muayenede genel durumu iyi, bilin¢ acgik, aglama
sesi kaba, aksiller ates: 36°C, solunum sayist:
22/dk, kalp tepe atimi: 132/dk olarak saptandi.
Viicut agirthg 7900 gr (%75P), boyu 66 cm
(%75P), bas cevresi 40 cm (%3-10P) olarak
olciildii. Hastanin dogumdaki Olctimleri
bilinmiyordu.

Bas boyun muayenesinde 6n fontanel 5X7 cm
acik, kafa siiturleri agik, burun kokii basik, burun
delikleri 6ne dogru bakiyordu. Goz kapagi ve agiz
kenar1 asagiya dogru kivrimli, retrognati ve diisiik
kulak mevcut, alin diiz, damak yiiksek, uvula yok,
craniotabes pozitif olarak izlendi. Cilt kirisik, cilt
alt1 yag dokusu gevsek idi. Derideki bu yumusak
kalin katlantilarda elastisite artis1 yoktu. Solunum

sistemi ve kardiyovaskiiler sistem muayenelerinde
patolojik bulguya rastlanmadi. Batin kirigik
goriiniimde, hepatosplenomegali ve hernisi yoktu.
Noromuskuler sistem muayenesinde refleksleri
dogal olarak alindi. Urogenital sistemi haricen
dogal kiz ¢ocuguydu. Ekstremiteleri simetrik, ancak
ekstemite cildi yine burusuk, purpura, petesi veya
ekimoz yoktu. Eklemlerde elastisite ve mobilitede
artis goriilmedi.

Sag ve saglikli olan ve aralarinda akrabalik
iligkisi bulunmayan 22 yasinda anne ve 23
yasindaki babanin iigiincii ¢ocugu olan olgumuz
normal vajinal yolla miyadindan 20 giin 6nce evde
dogmustu. Dogarken aglamasinin oldugu
morarmasinin ~ olmadig  belirtildi.  Derideki
kirisikligin - dogumdan  itibaren bulundugu ve
giderek arttif1, yaklagitk  ii¢ aylikken barsak
enfeksiyonu nedeniyle tedavi gordiigii, asilarinin
tam olarak yapildigy, ilk iic ay sadece anne siitii ile
beslenip daha sonra formiil mama ile karigik
beslenmeye gecildigi 6grenildi.Uc yasinda erkek ve
4 yasinda kiz olan diger cocuklarin sag ve saglikli
olduklari, yakin akrabalarda benzer hastalik oykiisii
bulunmadig1 6grenildi.
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Laboratuvarda, hemoglobin 12.8 gr/dl, Hct:
%36, BK: 7800/mm’, platelet: 158000/mm”®, PNL:
%42, Lenfosit: %56, Monosit: %2, Sedimentasyon:
15 mm/saat olarak saptandi. Rutin biyokimyasinda,
kan sekeri 116 mg/dl, transaminazlar, kreatin kinaz,
alkalen fosfataz, laktat dehidrogenaz, serum protein
ve albumin, bilirubin, {iire, kreatinin, sodyum,
potasyum, kalsiyum, fosfor degerleri normal sinirlar
icindeydi. Total kolesterol 117 mg/dl, trigliserit:
291 mg/dl, LDL: 46mg/dl, VLDL: 58 mg/dl olarak
olgiildi. Lipoprotein elektroferezi hipertrigliseride-i
ile uyumluydu. Retikiilosit: %0.8, kanama zamani 3
dk, pthtilasma zamani 5 dk olarak bulundu. Hastada
TORCH IgM ve IgG testleri negatif, tiroid hormon
testleri, tam idrar tetkiki, idrar ve kan aminoasitleri
normal bulundu, idrarda rediiktan madde negatif
idi.

Hastanin gogiis radyografisi, batin
ultrasonografisi, ekokardiyografisi normal bulundu.
Deri biyopsisinde elastik fibrillerde azalma oldugu
gosterildi. Goz  muayenesinde  keratokonus
saptanmadi. Ortopedik muayenesinde kalca ¢ikigi
olmadig1 anlasildi.

TARTISMA

Dermatomegali, jeneralize elastolizis olarak ta
bilinen cutis laxa, konjenital oldugu kadar akkiz
olarak ta, enfeksiyoz, inflamatuvar, kolajen doku
hastaliklari, hipersensitivite reaksiyonlari, D-
penisilamin gibi baz1 ilaglarin alimma eslik
edebilen nadir bir hastaliktir.

1953 yilinda penisilin kullanan karaciger
hastalarinin idrarindan izole edilen D-Penisilamin
Romatoid artritte, Wilson Hastaliginda ve agir
metal toksisitesi tedavisinde kullanilmaktadir.
Halen Bilier siroz ve sklerodermada, penisilamin
iceren  kombinasyonlar  denenmektedir. = D-
Penisilamin kullamminda jeneralize 6dem, {irtiker,
makiilopapuler  reaksiyonlar  goriilmesi, D-
Penisilaminin cilt iizerine etkileri ve cutis laxa
olusumundaki roliine isaret etmektedir

Hastalarda gevsek deri katlantilari, acikligi
one bakan burun delikleri ve kivrimlar1 agag1 yone
bakan alt goz kapagi ile agiz kenarindan olusan
karakteristik yiiz goriiniimii vardir. Vokal kordlarda
da gevseklige baghh aglama sesinde kabalik
bulunabilir.

Konjenital cutis laxa otozomal dominant veya
otozomal resesif olarak gecis gosterir (1). Otozomal
dominant formu daha benign seyirlidir. Otozomal
dominant cutis laxa tanist alan bazi hastalarda
olgumuzda oldugu gibi ailede hastalik anamnezinin
bulunmadigi ve elastin gen mutasyonu ile ortaya
ciktig1 gosterilmistir (2,3,4).
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Hastaligin otozomal resesif formu iki ayr
klinik tablo gosterir (5). Birincisinde, hastalarda
herniler, diafragma atonisi, gastrointestinal ve
genitoiiriner sistemle ilgili divertikiiller; amfizem,
pnomotoraks, pulmoner arter stenozu, aort
dilatasyonu gibi kardiyopulmoner sistem bulgulari
vardir ve yasam siiresi kisadir. Ikinci formu ise
biyiime gelisme geriligi, eklem gevsekligi, kalga
cikigy, herni ve divertikiillerle sinirhdir.

Hastaligin intrauterin veya dogum sonrasi
biyiime gelisme geriligi ile birlikteligi bulunan
otuza yakin olgu bildirilmistir. Hastalikta gelisme
geriligi ve i¢ organ bulgularinin daha ¢ok resesif
formunda goriildigii, otozomal dominant formunda
goriilmedigi bildirilmektedir (6,7,8). Hastamizda
solunum ve kardiyovaskiiler sistemde, batin
ultrasonografisinde patolojik bulguya
rastlanmamistir. Deri katlantilarina yiiziin de istirak
etmesi hastaya yasli bir goriiniim verir ancak bu
durum yas ilerledikce daha belirginlesir (9).
Hastaligin  eslik ettigi durumlardan gecikmis
fontanel kapanmasi olgumuzda da gériilmustiir.

Ayirict tanida en ¢cok Ehlers Danlos sendromu
ile kanisir. Ehlers-Danlos’da deri gevsek ve
elastisitesi de artmistir ve eklemlerde hiperelastisite
ve hipermobilite de eslik eder.

Hastaligin etyopatogenezi tam anlamiyla
acikiga kavusabilmis degildir. Onceleri, serum
bakir diizeyinin diisik olmast ve idrar bakir
atilminin  yiiksek bulunmasi nedeniyle, bakir
eksikliginin hastalarda elastaz inhibitorii olarak rol
alan bir maddenin eksikligine yol agarak elastik
fibrillerin daha fazla destriiksiyonuna neden oldugu
one siirtilmistiir. Histopatolojik bulgusu temelde
dermisdeki elastik doku kaybidir.Hastalarda deri
biyopsisinin elektron mikroskopta incelenmesinde
deride amorf elastin komponentinde anormal
fragmantasyon ve immunositokimyada elastik
fibrillerde azalmis elastin varligi ile birlikte
dermisde mikrofibrillerde azalma gosterilmistir (2).
Elastik fibriller iki ayr1 komponentten olusur: Daha
bol olan amorf komponent (elastin) ve mikrofibriler
komponent. Elastin biiyiik oranda glisin, prolin ve
diger hidrofobik kalintilardan olusur ve multiplli-
zin derive baglantilar icerir.

Hastamizda hiperlipidemi saptanmis olup,
literatiirdeki cutis laxa’li olgularda hiperlipidemi
hi¢ bildirilmemistir. Etyopatogenezde yukarida
sozedilen bulgular da gozoniine alindiginda
hiperlipideminin hastamizda rastlantisal bir bulgu
olabilecegini diisiinmekteyiz.
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