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DIGER NADIR GORULEN

NOROKUTANOZ HASTALIKLAR

GIRIS

Kitabin bu bolimiinde daha nadir goriilen ne-
void bazal hiicreli karsinom, progressif hemifa-
sial atrofi, norokiitanz melanosis, liopid protei-
noz, Haberland, Delleman ve Proteus sendromu
basta olmak tizere diger daha nadir gozlenen
norokiitanoz hastaliklara deginilecektir.

NEVOID BAZAL HUCRELI KARSINOM
(GORLIN GOLTZ SENDROMU)

Nevoid bazal hiicreli karsinom olarak ta bili-
nen ‘Gorlin Goltz sendromu’ nadir goriilen
onemli nérokiitanéz hastaliklardandir.! 1lk
olarak litaratiirde 1894 yilinda tanimlanmus-
tir.2 Otozomal dominant olarak geger. Yiiksek
derecede variabilite ve expresiviteye sahiptir.’
De novo mutasyonlar da bu hastalarin % 20-
30 unda bildirilmektedir.* Deri, kemik, santral
sinir sistemi patolojileri ile karakterizedir. Ba-
zal nevus, odontojenik keratosis, falks serebri-
de ektopik kalsifikasyon, palmar veya plantar
pitting lezyonlari ile karakterizedir. Neoplastik
lezyonlar, ozellikle medulloblastom olusumu
gozlenebilir. Neoplastik lezyonlar daha ¢ok
yiiz, boyun ve govde iist kisminda gozlenir.
Korpus kallosum agenezisi eslik edebilir. Has-
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talarda neoplastik intrakranial tiimor, ¢enede
kistler ve olusabilecek maksillofasial bozuk-
luklar agisindan erken tani ve tedavisi 6nem-
lidir.! Bazal hiicre karsinomlar1 sabit olarak
olusmakla beraber puberte 6ncesi % 15 olguda
gozlenir. Baz1 PTCH1, PTCH2, SUFU genleri
bu hastalikla iligkilendirilmis olup, buradaki
mutasyonlar cildin X-ray 1sinlarina karg1 art-
mis duyarliligina neden olmaktadir. Bu genler
timor siipressor genler olup 9. ve 10. kromo-
zonda yer almaktadir.*

Genetik test konfirmasyonu 3 durumda
onerilmektedir. Hastaligin tanisini klinik kri-
terlerle karsilamayan ancak siiphe duyulan ol-
gular, risk altindaki stiphe duyulan aile birey-
leri, prenatal testlerle yeni dogacak olanlarda
hastaligin 6niine ge¢mek icin 6nerilmektedir.

Hastaligin tanisi major ve minér kriterler
belirlenerek konulmaktadir. Tki majér veya 1
major iki minor kriter hastaligin tanisini koy-
durur;*

Major kriterler:

1. 20 yas altinda tek veya multipl bazal hiicre
karsinomu

2. 20 yasindan 6nce odontojenik keratokistik
tiimorler
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anomalileri bildirilmistir. Tedavi semptoma-
tiktir.>”

CUTIS VERTICIiS GYRATA

Cutis verticis gyrata nadir gozlenen, daha gok
erkeklerde goriilen bir hastaliktir.®® Skalpin
ayni beyindeki girinti ¢ikintilar gibi, anormal
cikintil sekil bozuklugu ile karakterize bir has-
taliktir. 2-30 kivrim bulunabilir.* Isim olarak
ayn1 zamanda cutis vericis plicata olarak ta
adlandirirlir. Néropsikiyatrik ve nérooftalmik
anomalilerle de karsimiza cikabilir. 1837 de ilk
kez Alibert tarafindan raporlanmistir.®’ Pato-
fizyolojsi aydinlatilamamistir. Histopatolojik
incelemesinde kalinlasmis bag dokusu hipert-
rofi veya hiperplazisi gozlenir. Endokrin ve
apokrin bezlere etki edebilir.***

Bir hastada hiper Ig E sendromu ile ilskilen-
dirirlmistir.*

Hastaligin genetik gegisi ile iliskilendirildi-
gi bir gen tanimlanmamugtir.”®

Tedavisi semptomatiktir. Genellikle prog-
nozu benindir. Derinin malin transformasyon-
da rol aldig: literatiirde bildirilmemistir.**

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

Farkl: fenotipiyle nadir goriilen bir sendrom-
dur. Ik olarak 1989 da Gomez tarafindan 4
yasinda bir hastada bildirilmistir.® Daha sonra
1982 yilinda Lopez Hermandez harafindan 10
ve 11 yasinda iki kiz hastada bildirilmistir.**

Klinik bulgulari, mental retardasyon, pari-
yetal ve oksipital bolgede sklapte alopesi, atak-
si, sekonder korneal opasite, kraniosinositoza
bagli olarak anormal kafa tas1 yapis, diisiik ku-
lak, hipertelorizim ve 5.parmakta klinodaktili-
dir. Hastalikta embriyonik donemde ektoderm
gelisirken rombensefalonun alar bélgesinde
epidermis ve trigeminal plaklarin etkilendigi
dtsiintilmektedir. Bu hastalikta belirlenmis net
bir genetik allel yoktur. Hastaligin patofizyolo-
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jisinin anlagilabilmesi i¢in daha ileri ¢aligmala-
ra ihtiyag vardir. Tedavi semptomatiktir.%®

Diger nadir goriilen norokiitan hastaliklar1
genel olarak toparladigimizda, simdiki bilgile-
rin daha heniiz yetersiz oldugunu gérmekteyiz.
Dabha ileri genetik ve molekiiler diizeyde ¢alis-
malarla bu hastaliklarin mevcut genleri ve ta-
nis1 daha kolay anlasilacaktir. Bu hastaliklarin
cilt ve deri tutulumu ortak 6zellikleri olup, tani
konuldugunda hastalarin ¢esitli komplikas-
yonlarin takibi agisindan hastalarin periyodik
olarak cilt, deri, goz, visseral sistem, santral
sinir sistemi tutulumlarini izlemek ve prognoz
acisindan 6nemlidir.
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