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LINEER NEVUS VE ILISKILI SENDROMLAR

KLASIK LINEER NEVUS SENDROMU

Epidermal neviis, genellikle dogumda bulunan
benign karakterde hamartomat6z deri lezyon-
laridir. Keratinositlerden ya da deri eklerinden
kaynaklanir. Adneksiyal yapilar kaynakli lez-
yonlar ‘organoid, sadece keratinosit kaynakli
oldugunda ise ‘keratinositik’ nevus olarak ad-
landirilir.' Keratinositik epidermal nevuslar li-
neer epidermal nevus olarak da adlandirilirlar.
Genellikle Blachko ¢izgilerini takip edecek se-
kilde lineer ya da girdapsi yerlesim gosterirler.

Epidermal nevus sendromu ise lineer yer-
lesimli epidermal nevuslere eslik eden santral
sinir sistemi, goz ve kas iskelet sistemi bulgulari
igeren gat1 tanimlamadir’. Tan1 agamasinda kii-
¢iik epidermal nevuse sahip olan, normal fizik
muayene bulgularinin izlendigi hastalarda ileri
aragtirmaya gerek yoktur. Genis epidermal ne-
vusu bulunan hastalarda diger sistem tutulum-
lar1 agisindan degerlendirme yapilmali ve ge-
rekli goriintiileme yontemleri uygulanmalidir.

Schimmelpenning-Feuerstein-Mims
Sendromu

Schimmelpenning-Feuerstein-Mims sendro-
mu, diger ismi ile lineer sebase nevus sendro-
munda genellikle ylizde nevus sebaseus bulun-
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maktadir. Nevus sebaseusa ipsilateral santral
sinir sistemi bulgulari, goz ve iskelet sistemi
bulgulari eslik etmektedir.’

Nevus sebaseus en sik izlenen organoid
epidermal nevustur. Dogustan itibaren bulu-
nur, kil folikiliintin bulunmadigi ¢ok sayida
hipoplastik sebase bezlerden olusur, sagh de-
ride bulundugunda o bodlgede alopesiye neden
olmaktadir. Ergenlikte meydana gelen sebase
bez aktivasyonu ile birlikte verritkoz hale gel-
mektedir’. Ilerleyen yaslarda nevus sebaseus
tizerinde benign ya da malign tiimorler gelise-
bilmektedir. Santral sinir sistemi tutulumuna
bagl biiyiime gelisme geriligi, epileptik nébet,
mental retardasyon, korliik gelisebilmektedir.
Iskelet sistemi tutulumu ile mandibula ve mak-
sillada hamartomatoz lezyonlar, dis kaybr izle-
nebilir.’ Ayrica hastalarda genitoiiriner (at nal
bobrek), endokrine (hipofosfatemik rikets),
kardiyovaskiiler (aort kuarktasyonu, ventri-
kiiler septal defekt) sistem tutulumu bulgular:
meydana gelebilir.

Ensefalo-Kraniyo-Kiitan6z Lipomatozis
(Haberland Sendromu)

Ensefalo - Kraniyo - Kiitanéz Lipomatozis
(EKKL), diger adi ile Haberland sendromu,
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novo mutasyonun oldugu hastalarda bildiril-
mektedir.

Cowden sendromu (CS) en sik izlenen PH-
TSudur. CS, ¢ok sayida hamartoma ve tiroid,
meme ve endometriyumda benign ve malign
timor gelisimi ile karakterizedir. 2013 yilin-
da revize edilen tani kriterlerine gére meme,
endometriyum ve folikiiler tiroid karsinomu
bulunmasi, erigkin Lhermitte-Duclos hastali-
g1 varligi, GIS hamartomlari, 3 ve {izeri trisi-
lemmoma,oral papillom, akral keratoz, mu-
kokiitan6z norom ve erkek hastalarda glans
peniste makiiler pigmentasyon varlig1 CS igin
major tani kriterleri olarak kabul edilmektedir.
Otizm spektrum bozuklugu, kolon,renal karsi-
nom varlig1, mental retardasyon, papiller tiro-
id karsinomu ve benign tiroid lezyonlar1 minor
tan1 kriteri olarak kabul edilemektedir. 2 major
ya da 1 major 2 mindr ya da 3 mindr tani krite-
ri varliginda CS tanisi koyulabilmektedir."”

Diger PHTSlar1 Bannayan-Riley-Ruval-
caba sendromu (BRRS), PS ve Proteus benzeri
sendromdur.”” BRRS'nda lipomlar, ¢ok sayida
tiroid nodul ve timorleri, intestinal hamarto-
matoz polipozis ve glans peniste makiiler hi-
perpigmentasyon izlenmektedir.'®

Erken embriyolojik gelisimsel evrede ,he-
terozigotluk kaybina yol agan PTEN germline
mutasyonu varliginda CSndan farkli olarak
daha belirgin mozaik tutulumun oldugu tip 2
segmental Cowden hastalig1 ortaya ¢ikmakta-
dir. Tip 2 Cowden hastalig klinik 6zellikleri-
ne baktigimizda lineer keratinositik epidermal
nevus olan Cowden neviisii varlig: ile birlik-
te lipom,bag doku neviisii, hemihipertrofi,
makrosefali, epileptik nébetler, kolon polipleri
ve fokal glomeruloskleroz bulunmasi ile ayirt
edilmektedir. Bu hasta grubunda eriskin yasa
ulasildiginda segmental olmayan CS bulgular:
gelisebilir. PS ve tip 2 segmental Cowden send-
romu ayirt etmek her zaman kolay olmayabilir.
PS ile iligkili keratinositik nevustan farkli ola-
rak, lineer Cowden daha kalin ve papillamatoz
bir yiizeye sahiptir ve PSndan farkli olarak
PTEN mutasyonuna sahiptir."
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