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DIĞER NADIR GÖRÜLEN 
NÖROKÜTANÖZ HASTALIKLAR

GİRİŞ

Kitabın bu bölümünde daha nadir görülen ne-
void bazal hücreli karsinom, progressif hemifa-
sial atrofi, nörokütanöz melanosis, liopid protei-
noz, Haberland, Delleman ve Proteus sendromu 
başta olmak üzere diğer daha nadir gözlenen 
nörokütanöz hastalıklara değinilecektir.

NEVOİD BAZAL HÜCRELİ KARSİNOM 
(GORLIN GOLTZ SENDROMU) 

Nevoid bazal hücreli karsinom olarak ta bili-
nen ‘Gorlin Goltz sendromu’ nadir görülen 
önemli nörokütanöz hastalıklardandır.1 İlk 
olarak litaratürde 1894 yılında tanımlanmış-
tır.2 Otozomal dominant olarak geçer. Yüksek 
derecede variabilite ve expresiviteye sahiptir.3 

De novo mutasyonlar da bu hastaların % 20- 
30 unda bildirilmektedir.4 Deri, kemik, santral 
sinir sistemi patolojileri ile karakterizedir. Ba-
zal nevus, odontojenik keratosis, falks serebri-
de ektopik kalsifikasyon, palmar veya plantar 
pitting lezyonları ile karakterizedir. Neoplastik 
lezyonlar, özellikle medulloblastom oluşumu 
gözlenebilir. Neoplastik lezyonlar daha çok 
yüz, boyun ve gövde üst kısmında gözlenir. 
Korpus kallosum agenezisi eşlik edebilir. Has-

talarda neoplastik intrakranial tümör, çenede 
kistler ve oluşabilecek maksillofasial bozuk-
luklar açısından erken tanı ve tedavisi önem-
lidir.1 Bazal hücre karsinomları sabit olarak 
oluşmakla beraber puberte öncesi % 15 olguda 
gözlenir. Bazı PTCH1, PTCH2, SUFU genleri 
bu hastalıkla ilişkilendirilmiş olup, buradaki 
mutasyonlar cildin X-ray ışınlarına karşı art-
mış duyarlılığına neden olmaktadır. Bu genler 
tümör süpressör genler olup 9. ve 10. kromo-
zonda yer almaktadır.4

Genetik test konfirmasyonu 3 durumda 
önerilmektedir. Hastalığın tanısını klinik kri-
terlerle karşılamayan ancak şüphe duyulan ol-
gular, risk altındaki şüphe duyulan aile birey-
leri, prenatal testlerle yeni doğacak olanlarda 
hastalığın önüne geçmek için önerilmektedir.5

Hastalığın tanısı majör ve minör kriterler 
belirlenerek konulmaktadır. İki majör veya 1 
major iki minör kriter hastalığın tanısını koy-
durur;6

Major kriterler:

1.	 20 yaş altında tek veya multipl bazal hücre 
karsinomu

2.	 20 yaşından önce odontojenik keratokistik 
tümörler
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anomalileri bildirilmiştir. Tedavi semptoma-
tiktir.57

CUTIS VERTICIS GYRATA

Cutis verticis gyrata nadir gözlenen, daha çok 
erkeklerde görülen bir hastalıktır.58 Skalpın 
aynı beyindeki girinti çıkıntılar gibi, anormal 
çıkıntılı şekil bozukluğu ile karakterize bir has-
talıktır.59 2-30 kıvrım bulunabilir.60 İsim olarak 
aynı zamanda cutis vericis plicata olarak ta 
adlandırırlır. Nöropsikiyatrik ve nörooftalmik 
anomalilerle de karşımıza çıkabilir. 1837 de ilk 
kez Alibert tarafından raporlanmıştır.61 Pato-
fizyolojsi aydınlatılamamıştır. Histopatolojik 
incelemesinde kalınlaşmış bağ dokusu hipert-
rofi veya hiperplazisi gözlenir. Endokrin ve 
apokrin bezlere etki edebilir.58,59

Bir hastada hiper Ig E sendromu ile ilşkilen-
dirirlmiştir.59

Hastalığın genetik geçişi ile ilişkilendirildi-
ği bir gen tanımlanmamıştır.58

Tedavisi semptomatiktir. Genellikle prog-
nozu benindir. Derinin malin transformasyon-
da rol aldığı literatürde bildirilmemiştir.63

GOMEZ-LOPEZ-HERMANDEZ 
SENDROMU (SEREBELLO-TRIGEMINAL 
DERMAL DISPLAZI)

Farklı fenotipiyle nadir görülen bir sendrom-
dur. İlk olarak 1989 da Gomez tarafından 4 
yaşında bir hastada bildirilmiştir.63 Daha sonra 
1982 yılında Lopez Hermandez harafından 10 
ve 11 yaşında iki kız hastada bildirilmiştir.64

Klinik bulguları, mental retardasyon, pari-
yetal ve oksipital bölgede sklapte alopesi, atak-
si, sekonder korneal opasite, kraniosinositoza 
bağlı olarak anormal kafa tası yapısı, düşük ku-
lak, hipertelorizim ve 5.parmakta klinodaktili-
dir. Hastalıkta embriyonik dönemde ektoderm 
gelişirken rombensefalonun alar bölgesinde 
epidermis ve trigeminal plakların etkilendiği 
düşünülmektedir. Bu hastalıkta belirlenmiş net 
bir genetik allel yoktur. Hastalığın patofizyolo-

jisinin anlaşılabilmesi için daha ileri çalışmala-
ra ihtiyaç vardır. Tedavi semptomatiktir.65

Diğer nadir görülen nörokütan hastalıkları 
genel olarak toparladığımızda, şimdiki bilgile-
rin daha henüz yetersiz olduğunu görmekteyiz. 
Daha ileri genetik ve moleküler düzeyde çalış-
malarla bu hastalıkların mevcut genleri ve ta-
nısı daha kolay anlaşılacaktır. Bu hastalıkların 
cilt ve deri tutulumu ortak özellikleri olup, tanı 
konulduğunda hastaların çeşitli komplikas-
yonların takibi açısından hastaların periyodik 
olarak cilt, deri, göz, visseral sistem, santral 
sinir sistemi tutulumlarını izlemek ve prognoz 
açısından önemlidir.
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