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KLASİK LİNEER NEVUS SENDROMU

Epidermal nevüs, genellikle doğumda bulunan 
benign karakterde hamartomatöz deri lezyon-
larıdır. Keratinositlerden ya da deri eklerinden 
kaynaklanır. Adneksiyal yapılar kaynaklı lez-
yonlar ‘organoid’, sadece keratinosit kaynaklı 
olduğunda ise ‘keratinositik’ nevus olarak ad-
landırılır.1 Keratinositik epidermal nevuslar li-
neer epidermal nevus olarak da adlandırılırlar. 
Genellikle Blachko çizgilerini takip edecek şe-
kilde lineer ya da girdapsı yerleşim gösterirler.

Epidermal nevus sendromu ise lineer yer-
leşimli epidermal nevuslere eşlik eden santral 
sinir sistemi, göz ve kas iskelet sistemi bulguları 
içeren çatı tanımlamadır2. Tanı aşamasında kü-
çük epidermal nevuse sahip olan, normal fizik 
muayene bulgularının izlendiği hastalarda ileri 
araştırmaya gerek yoktur. Geniş epidermal ne-
vusu bulunan hastalarda diğer sistem tutulum-
ları açısından değerlendirme yapılmalı ve ge-
rekli görüntüleme yöntemleri uygulanmalıdır.

Schimmelpenning-Feuerstein-Mims 
Sendromu
Schimmelpenning-Feuerstein-Mims sendro-
mu, diğer ismi ile lineer sebase nevus sendro-
munda genellikle yüzde nevus sebaseus bulun-

maktadır. Nevus sebaseusa ipsilateral santral 
sinir sistemi bulguları, göz ve iskelet sistemi 
bulguları eşlik etmektedir.3

Nevus sebaseus en sık izlenen organoid 
epidermal nevustur. Doğuştan itibaren bulu-
nur, kıl folikülünün bulunmadığı çok sayıda 
hipoplastik sebase bezlerden oluşur, saçlı de-
ride bulunduğunda o bölgede alopesiye neden 
olmaktadır. Ergenlikte meydana gelen sebase 
bez aktivasyonu ile birlikte verrüköz hale gel-
mektedir4. İlerleyen yaşlarda nevus sebaseus 
üzerinde benign ya da malign tümörler gelişe-
bilmektedir. Santral sinir sistemi tutulumuna 
bağlı büyüme gelişme geriliği, epileptik nöbet, 
mental retardasyon, körlük gelişebilmektedir. 
İskelet sistemi tutulumu ile mandibula ve mak-
sillada hamartomatöz lezyonlar, diş kaybı izle-
nebilir.3 Ayrıca hastalarda genitoüriner (at nalı 
böbrek), endokrine (hipofosfatemik rikets), 
kardiyovasküler (aort kuarktasyonu, ventri-
küler septal defekt) sistem tutulumu bulguları 
meydana gelebilir.

Ensefalo-Kraniyo-Kütanöz Lipomatozis 
(Haberland Sendromu)
Ensefalo - Kraniyo - Kütanöz Lipomatozis 
(EKKL), diğer adı ile Haberland sendromu, 
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novo mutasyonun olduğu hastalarda bildiril-
mektedir.

Cowden sendromu (CS) en sık izlenen PH-
TS’udur. CS, çok sayıda hamartoma ve tiroid, 
meme ve endometriyumda benign ve malign 
tümör gelişimi ile karakterizedir. 2013 yılın-
da revize edilen tanı kriterlerine göre meme, 
endometriyum ve foliküler tiroid karsinomu 
bulunması, erişkin Lhermitte–Duclos hastalı-
ğı varlığı, GIS hamartomları, 3 ve üzeri trişi-
lemmoma,oral papillom, akral keratoz, mu-
kokütanöz nörom ve erkek hastalarda glans 
peniste maküler pigmentasyon varlığı CS için 
major tanı kriterleri olarak kabul edilmektedir. 
Otizm spektrum bozukluğu, kolon,renal karsi-
nom varlığı, mental retardasyon, papiller tiro-
id karsinomu ve benign tiroid lezyonları minor 
tanı kriteri olarak kabul edilemektedir. 2 major 
ya da 1 major 2 minör ya da 3 minör tanı krite-
ri varlığında CS tanısı koyulabilmektedir.17

Diğer PHTS’ları Bannayan–Riley–Ruval-
caba sendromu (BRRS), PS ve Proteus benzeri 
sendromdur.17 BRRS’nda lipomlar, çok sayıda 
tiroid nodül ve tümörleri, intestinal hamarto-
matöz polipozis ve glans peniste maküler hi-
perpigmentasyon izlenmektedir.18

Erken embriyolojik gelişimsel evrede ,he-
terozigotluk kaybına yol açan PTEN germline 
mutasyonu varlığında CS’ndan farklı olarak 
daha belirgin mozaik tutulumun olduğu tip 2 
segmental Cowden hastalığı ortaya çıkmakta-
dır. Tip 2 Cowden hastalığı klinik özellikleri-
ne baktığımızda lineer keratinositik epidermal 
nevus olan Cowden nevüsü varlığı ile birlik-
te lipom,bağ doku nevüsü, hemihipertrofi, 
makrosefali, epileptik nöbetler, kolon polipleri 
ve fokal glomeruloskleroz bulunması ile ayırt 
edilmektedir. Bu hasta grubunda erişkin yaşa 
ulaşıldığında segmental olmayan CS bulguları 
gelişebilir. PS ve tip 2 segmental Cowden send-
romu ayırt etmek her zaman kolay olmayabilir. 
PS ile ilişkili keratinositik nevustan farklı ola-
rak, lineer Cowden daha kalın ve papillamatöz 
bir yüzeye sahiptir ve PS’ndan farklı olarak 
PTEN mutasyonuna sahiptir.19
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