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OZET:

Nadir goriilen bir genodermatoz olan Pachyonchia Congenital bir olgu takdim
edilmis olup, kaymaklar gézden gegirilmistir.

GIRIS

Pachyonchia Congenita nadir goriilen bir genodermatozdur. Tirnaklarin fark-
It bir sekilde asir1 kalinlagsmasi, palmo-planter hiperkeratoz, derinin folikiiler ke-
ratozisi ve miik6z membranlarin 16kokeratozisi ile karakterizedir (1,2,3,4,5).
Poliklinigimizde simdiye kadar bu tip genodermatoza rastlamadigimiz igin yayin-
lamayr uygun bulduk.

Vak’a Takdimi

Z.Y., 1986 Borgka-Artvin dogumlu, 4 ayhk erkek hasta. Normal olarak dog-
masina ragmen, 45 giinliik iken tirnaklarinda renk degisikligi ve daha sonra da tir-
naklar1 kalinlasmaya baslamus. fki aylik iken de dilinin altinda beyaz kabariklik,
topuklarinda igi su dolu sislikler olmus. Bu nedenle babasi tarafindan klinigimize
getirildi. Annesi ile babasinin kardes gocuklari oldugu, saglikli 6 kardesinin bulun-
dugu, ailesinde benzer bir hastalik goriilmedigi 6grenildi.

Yapilan muayenesinde tirnaklar kirli sar1 renkte ve proksimalden distale dog-
ru gittikge artan bir hiperkeratoz gostermekte idi. Dil altinda 16kokeratoz, topuk-
larda biil mevcut idi. Resim : (1,2,3). Diger sistemlerin muayeneleri ve laboratuvar
bulgulari normal bulundu.
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Tartisma

Pachyonchia Congenita 1906 yilinda Jadassohn ve Lewandowsky tarafindan
tanimlanan, nadir goriilen, otozomal dominant gegisli bir hastaliktir 1,2,3,
4,5). Bizim olgumuzun ailesinde bdyle bir hastalik mevcut degildi. Yalniz anne ve
babasinin kardes ¢ocugu oldugu 6grenildi. Hastalik daha gok erkeklerde gorii-
lir (1,3). Bizim olgumuzda erkek gocuk idi.

Hastalikta tirnaklar dogusta normaldir. ki sene icinde birkag giinde renkle-
rinde ve sekillerinde degisme goriiliir. Tirnak degisiklikleri serbest kenarlara dogru
artan bir kalinlasma gosterir. Tirnak yiizleri son derece serttir ve kuvvetle tirnak
yatagina bitigmistir. Tirnak yatag: serbest kenarindan yukari ¢ikint1 olusturmasina
neden olabilen sar1, boynuz gibi keratotik pargcalar ile doludur (2). Bizim olgumuz
da tirnak bulgular1 dogusta normal olup, 1,5 ayliktan sonra degisiklikler gostermis-
tir. Saptadigimiz mevecut degisiklikler kaynak bilgilerindeki bildirilen tirnak degi-
sikligine uymaktadir.

Diz, dirsek, kalga, bacak, topuk ve popliteal bolgelerde verriikéz lezyonlar
- gorilir (1,2,3,5), Olgumuzda bu bulgular1 saptayamadik. Ayak parmaklarinin
planter yiizlerinde, topuklarda ve ayaklarin kenar1 boyunca agrili biiller gelisebilir
(1,2,3,5). Olgumuzda topuklarda biil mevcut idi. Palmo-planter hiperkeratoz,
o6zellikle dilde olmak tizere agizda 16kokeratoz, palmo-planter hiperhidrozis, ste-
atocystoma multiplex goriilebilir (1,2,3,5). Bizim olgumuzda agizda l6kokeratoz
bulunmakta idi. Kornea distrofisi, boguk seslilik, dogumda dis mevcudiyeti,
epidermal kistler, saglarin seyreklesmesi, diffuz alopesi de gériilebilir (1,2,3,5).
Bu bulgulart olgumuz heniiz kiigiik oldugu igin gdremedik.

Olgumuzda saptadigimiz mevcut bulgular ile kaynaklarin 15181 altinda Pach-
yonchia Congenita diisiindiik.

Summary
A Case With Pachyonchia Congenitale

A pachyonchia Congenitale case which is a rare genodermatos1s was presen-
ted and the llterature was reviewed about this.
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