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OZET
Anne ve U¢ Cocugunda Darier Hastalig

Darier hastaligi keratozis folikilaris, diskeratozis folikilaris ya
da benign diskeratoz olarak da bilinen primer olarak deriyi az
oranda da oral mukozayi etkileyen otozomal dominant gegisli
nadir gorilen bir genodermatozdur. Yiiz, gévde ve ekstrem-
itelerin fleksural bolgelerinde yerlesen kirli, verriikdz, paptiler
lezyonlarla karakterizedir. Suprabazal epidermal keratinositler
arasindaki adezyon kaybi (akantoliz) ve anormal keratinizasy-
on (diskeratoz) ile karakterizedir. Bu calismada nadir bir durum
olan Darier hastaligi tanili ayni aileden dort vaka bildirilmistir.
Bu vakalar araciligiyla bu hastalik tekrar gézden gegirilmistir

Anahtar Kelimeler: Darier hastaligy, ailesel, otozomal dominant

ABSTRACT

Darier’s Disease in the Mother and Three Children

Darier’s disease also known as keratosis follicularis, dyskera-
tosis follicularis or benign dyskeratosis, is a rare autosomal
dominant genodermatosis that primarily affects the skin and,
to lesser extent, the oral mucosa. Lesions characterized by
dirty, warty papul that commonly settled in face, trunk and
flexural area of extremities. It is characterized by loss of adhe-
sion between suprabasal epidermal keratinocytes (acantho-
lysis) and abnormal keratinization (dyskeratosis). In this study
we reported four cases of Darier’s disease of same family for
the rarety of condition. By means of this case, data about this
disorder will be able to review.
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Giris

Darier hastali§ Darier-White hastaligi ve keratozis folikllaris
olarak da adlandirilan ve ilk kez 1889 yilinda Darier ve White ta-
rafindan bildirilen otozomal dominant gecisli bir keratinizasyon
bozuklugudur. Gévde ve yiiziin seboreik alanlari, sagli deri sini-
ri, sakaklar, kulaklar ve sacli deri en sik tutulan alanlardir (1). Ge-
netik yapi ile birlikte cevresel etkenlerin hastaligin olusmasinda
etkili oldugu ileri siiriilmis. Ornegin ultraviyole isinlari lezyon
cikisini tetikleyebilir veya lezyonlar siddetlendirebilir. Hastali-
gin gorilme sikligi 1/50000 olarak tahmin edilmektedir (2). Bu
calismada ayni aileden dort olgunun Darier hastaligi teshisi ol-
masi nedeniyle bu hastaligin genetik yoniinin ehemmiyetine
vurgu yapmak ve hastaligi tekrar gézden gecirmegi amagcladik.

Olgu 1-4

Poliklinigimize 42 yasinda bayan hasta boyunda ve sirtta kabarti
sikayeti ile bagvurdu. Olgunun hikédyesinde sikayetlerinin cocuklugun-
dan beridir var oldugu 6grenildi. Ancak son yillarda sikayetlerinde be-
lirgin artma olmus. Olgunun fizik muayenesinde boyun, sirt orta hat,
ylizde yaygin ve el dorsumunda yagh gorinimli keratozik papdller,
palmoplantar kalinlasma, tirnaklarda V seklinde ¢entiklenme mevcuttu
(Resim 1-4). Ayrica 5 cocugunda da benzer sikayetlerin oldugu 6gre-
nildi. Cocuklardan ancak ti¢ tanesine ulasildi. Cocuklarin yaslari ve cin-

siyetleri sirasiyla 10 yas erkek, 14 yas kiz ve 20 yas erkek seklindeydi.

Fizik muayenelerinde el dorsumlarinda, boyunda ve yiizde daha hafif

olmakla birlikte dokunmakla sert 1-2 mm lik papdiller ve bu bolgelerde

pigmentasyon artisi mevcuttu (Resim 1, 2). Anne olan hastadan alinan
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Resim 1.Anne ve biiyiik oglunun klinik goriintiisii

Resim 2.Anne ve diger iki ¢cocugunun klinik goriintiisii
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punch biyopsisinin histolojik tetkikinde, kesitlerde hiperkeratoz, para-
keratoz ve papillomatoz izlendi. Suprabazal akantolizi ve velliis yapilari,
yer yer de deskuame hicreler iceren lakiinler dikkati ¢ekti (Resim 5, 6).
Olgu Darier hastaligi olarak degerlendirildi. Tum israrlara ragmen ¢o-
cuklardan biyopsi alinmasina izin verilmedi. Ancak klinik yerlesimlerin
ve lezyon karakterinin ¢ok tipik olmasi nedeniyle bu olgular da Darier
hastaligi olarak degerlendirildi (Resim 1-3). Olgularin timiine topikal
olarak % 4 Ure 2x1 seklinde verildi. Anne olguya nemlendiriciye ek ola-

rak acnelyse (% 0,1 retinoik asit) krem baslandi.

Resim 3. Biiyiik cocugun yakin ¢ekim klinik gériintiisii

Resim 4. Annenin yakin ¢cekim klinik goriintiisii

Tartisma

Darier hastaligi, sadece deriyi degil, tirnak ve mukoz membran-
lari da tutabilen, otozomal dominant gecisli bir hastaliktir. En
erken goriilen cilt lezyonlan kiiglk, sert ve ten rengindeki pa-
plllerdir. Hastalik kroniklestikce, lezyonlarin rengi koyulasarak
gri, kahverengi ve yagli bir goriiniim alir (1). El sirti ve ayaklarda
yerlesen verriikdz papiller ve viicudun kivrim bélgelerini tutan
vejetatif lezyonlar, hastaliga eslik edebilir (3,4). Verrlikoz papiil-
ler birleserek hipertrofik plak gériinim alabilir. Maserasyon ve
sekonder infeksiyona bagh koti koku olabilir (2) . Olgularimiz-

dan ozellikle anne ve blyik erkek cocugunda el ve ayaklarda
verriikdz papliller mevcuttu. Diger ¢ocuklarda daha ¢ok koyu
kahverengi pigmentasyon ve Uzeri diiz papuller vardi. Hasta-
larin sikayetlerinde genellikle yaz aylarinda bir artis oldugu
gorildu. Kis aylarinda genellikle spontan olarak diizelme egi-
limi vardir (1,3).
sikayetlerde alevlenme oldugu 6grenildi.

Olgularimizda benzer sekilde yaz aylarinda

Darier hastaligl, otozomal dominant gecisli, anormal keratini-
zasyona neden olan bir genodermatozdur. 12g23-24.1 kromo-
zomunda defekt oldugu saptanmis. ATPA2 geninin mutasyonu
ana sebeptir. Bu mutasyon kalsiyum pompasi ile iligkili SERCA2
ile iliskilendirilmis. Bu bozukluk hiicre biiyimesini ve farklilasg-
masini etkiler. Kalsiyum iyonunun konsantrasyonu bozulunca
hiicreler arasindaki tenoflament- desmozom baglantilar bozu-
lur. Buna bagl olarak akantoliz ve apopitosiz gelisir (5). Hastalik
otozomal dominant gegis olmakla beraber sporadik vakalar da
bildirilmistir (6). Bizim olgularimizda annenin ailesinde benzer
sikayet olmamakla birlikte tim ¢ocuklarinda ayni bulgularin
olmasi genetik gecisin daha ¢cok otozomal dominant olabile-
cegini distindirdr. Hastaligin histopatolojisinde, anormal kera-
tinizasyon ve akantoliz ile birlikte epidermal baglantinin kaybi
karakteristiktir. Suprabazal ayrismanin da oldugu corp ronds ve
corp grains seklinde isimlendirilen diskeratotik hiicrelerin varli-
g1 tani degeri tasir (7). Olgumuzun histopatolojisinde hiperke-

ratoz, papillomatoz ve belirgin akantolizis mevcuttu (Resim5, 6)

Resim 5. Histopatolojik gériiniim (HEx200)

Resim 6. Histopatolojik goriiniim (HEx400)



Darier hastaliginin en ¢ok karistigi hastaliklar seboreik dermatit,
Grover Hastaligi, atopik dermatit, keratozis pilaris ve Hailey-Hai-
ley hastaligidir. Bu hastaliklar ile ayirici tanida biyopsi dnemlidir.
Darier hastaligi %10 vakada lokalize yerlesim g0sterebilir. Bu
klinik gortiinim bazen epidermal nevus ile kansabilir (5) .

Darier hastaliginin tedavisinde, hafif seyirli formlarda nemlen-
dirici ve giines koruyucularin yeterli oldugu bildirilmektedir.
Glines koruyucu ve topikal askorbik asidin, UVB nin zararh etki-
lerini 6nledigi gosterilmistir (4). Lokalize hastalik icin topikal re-
tinoidlerin etkili oldugu gorilmustdr. Yaygin ve ciddi vakalarda
daha c¢ok sistemik izotretinoin ve asitretin tercih edilmektedir
(8).
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