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Bir Papillon Lefevre Sendromu Olgu
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OZET
Bir Papillon Lefevre Sendromu Olgusu

Papillon-Lefevre sendromu sut disleri ve kalici diglerin
periodontiumunda prematir yikim ile birliktelik gésteren,
otozomal resesif kalitimla gegis gosteren, bir palmoplantar
keratoderma formudur. Prevalansinin 4 milyon kiside 1 oldugu
tahmin edilmektedir. Dogumundan bir ka¢ ay sonra palmo-
plantar bolgede kalinlagma, diz ve dirseklerinde psoriaziform
lezyonlar baslayan, deri bulgularina ilaveten periodonditis ve
dis kayiplarinin gelismesi nedeniyle Papillon Lefevre sendromu
tanisi konan 12 yasinda bir erkek olgu bildirilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Papillon-Lefevre sendromu, palmoplantar keratoderma,

periodontit

ABSTRACT

A Case Of Papillon Lefevre Syndrome

Papillon-Lefévre syndrome is a form of a palmoplantar kera-
toderma of autosomal recessive inheritance characterized by
diffuse palmoplantar keratoderma and premature destruction
of the periodontium of the deciduous and permanent teeth.
The prevalence is estimated to be 1 per 4 millions people. A
12-year-old male patient with gradual thickening of palms
and soles starting a few months after birth had psoriasiform
lesions over the knees and elbows. He was diagnosed as Papil-
lon Lefevre syndrome with associated features of premature
tooth loss and periodontitis.
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Papillon-Lefevre sendromu (PLS) st disleri ve kalici dislerin
periodontiumunda prematiir yikim ile birliktelik gosteren,
otozomal resesif kalitimla gecen, bir palmoplantar kerato-
derma formudur (1). Prevalansinin 4 milyon kiside 1 oldugu
tahmin edilmektedir (2). Erkek ve kadinlarda goriilme oranlari
esittir (3). Etyolojide katepsin C gen mutasyonu sorumlu
tutulmaktadir (4). Dogumdan bir ka¢ ay sonra palmoplantar
bolgede kalinlasma, diz ve dirseklerinde psoriaziform lezyon-
lar ve 2 yasindan itibaren dis kayiplari gelisen, bir erkek hasta
bildirilmektedir.

Olgu

Dogumdan 2-3 ay sonra baslayan el ve ayaklarinda kalinlasma ve
pullanma nedeniyle poliklinigimize basvuran 12 yasinda erkek
hastanin sikayetlerinin daha sonra el ayak sirtlari ile diz ve dirseklere
yayildigi 8grenildi. iki yasinda dis kayiplarn baslamis ve daha sonra dis
kayiplari devam etmis. Kalici dislerinin de yapisal olarak bozuk oldugu
ogrenildi. Ellerini tam olarak kullanamiyordu. Kardeslerinde ve yakin
akrabalarinda benzer sikayeti olan yoktu.

Hastanin dermatolojik muayenesinde el ve ayak dorsumlarina yayilim
gosteren, bilateral, keskin sinirl, eritemli, skuamli, palmoplantar hi-
perkeratoz, diz ve dirseklerin tamaminda ve gévdede yer yer eritemli,
skuamli, psoriaziform plaklar izlendi. Oral muayenesinde totalde sekiz
disi mevcuttu. Saclarda seyrelme, el ve ayak tirnaklarinda diftiz trans-
vers oluklanma vardi. Kardiyak oskiiltasyonunda 2-3/6 sistolik ftirim
tespit edildi. Genital muayenede solda inmemis testis mevcuttu.

Ayak dorsumundaki hiperkeratozik plaktan alinan biyopsinin histopa-
tolojik incelemesinde parakeratoz, akantoz, spongioz, retelerde uzama,
dermiste perivaskiiler lenfositik infiltrasyon seklinde nonspesifik pso-
riaziform degisiklikler gorildu.
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Laboratuvar tetkiklerinde patolojik bulguya rastlanmadi. Cekilen
beyin MR'I pediyatrik noroloji bolimi tarafindan degerlendirildi ve in-
trakraniyal kalsifikasyonlar gorilmedi.

Hastanin semptomlarina yonelik diger bolimlerden konsiltasyon-
lar istendi. Ellerindeki kontrakturler agisindan fizik tedavi boltimiince
degerlendirildi, artrit ve eklem deformiteleri saptanmadi. Kontraktirl-
erin lezyonlarin cildi kontrakte etmesine bagl oldugu saptandi ve fizik
tedavi 6nerildi. Tedavi ile el fonksiyonlari tekrar geri kazanildi.

Yiizeyel doku ultrasonografisinde sol testis inguinal kanalda izlendi.
Uroloji konsultasyonu istenen hastaya taburcu olduktan sonra opera-
syon yapilmasi planlandi. Kardiyoloji bolimiinde 2-3/6 sistolik Gfirim
nedeniyle yapilan ekokardiyografisinde hafif trikiispit yetmezlik ile hafif
pulmoner kapak yetmezligi saptandi ve hasta takibe alindi. Periodon-
toloji uzmaninca yapilan muayenesinde periodontitis saptandi. Tedavi
onerildi.

Hastamiza bu bulgulariyla PLS tanisi kondu. Topikal retinoik asit ve
topikal %10 tre emilsiyon tedavisi baslandi. Lezyonlarinda iyilesme
izlendi. Hasta halen takibimiz altindadir.

Tartisma

ilk defa 1924 yilinda Papillon ve Lefevre iki kardeste palmoplantar
keratodermayla birlikte siddetli dis anomalileri bildirmistir (5).
Bu sendroma daha az siklikta eslik eden diger bulgular; diz ve
dirseklerde psoriaziform plaklar, tirnak degisiklikleri, dura kal-
sifikasyonu ve tekrarlayan piyojenik deri enfeksiyonlandir (2).
Hastamizda daha az siklikla goriilen bulgulardan sadece diz ve
dirseklerde psoriaziform plaklar ve tirnak degisiklikleri tespit
edildi.
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Resim 1. Bilateral el, ayak, diz ve dirseklerin eritemli, skuamli, psoriazi-
form plaklar izlenmekte.

Resim 3. Hastanin dislerindeki eksiklikler, bozukluklar ve periodontit

gorilmekte.

Hastaligin  etyolojisinde Katepsin C gen mutasyonu
suclanmaktadir. Katepsin C miyeloid ve lenfoid hiicrelerin im-
min ve inflamatuvar cevaplarinda ¢ok énemli bir rol oynayan,
cesitli grandl serin proteazlarin islenmesi ve aktivasyonun-
da gorev alan bir enzimdir. Katepsin C genindeki fonksiyon
kayiplari infeksiyonlara kargi immiin yanitta degisikliklere
neden olur, fakat katepsin C'nin fizyolojik roli halen bilinme-
mektedir (1). Hastamizda Katepsin C gen analizi teknik neden-
lerden 6tiirl yaptirilamadi.

Deri lezyonlar en ¢ok 6 ay ile 4 yas arasinda ortaya ¢ikmaktadir
(3). Palmoplantar keratoderma belirgin sinirli ve eritematoz
kenarli olup genellikle el ve ayak dorsumlarina yayilr. Diz,
dirsekler, uyluk ve nadiren de gévdede psoriaziform lezyonlar
gorilebilmektedir. Hastamizin lezyonlari ti¢ aylikken baslamis
ve giderek artmistir. Palmoplantar keratoderma el ve ayak
dorsumlarina yayilmisti, diz ve dirsekte de lezyonlar mevcuttu.
Ancak govdede bagka lezyon saptanmadi.

Hastalarda fiziksel ve mental gerilik goérilebilmektedir (5).
Hastamiz yas ve kiloya gére normal persantil arahigindaydi ve
gelisme geriligi yoktu. Yapilan zeka testi ile zekasinin normal
diizeyde oldugu gorildi.

Hastalarda dis kayiplari goriilmekte, buna gingivada sislik ve
kot koku kizariklik eslik edebilmektedir. Periodontal lezyon-
lardan Actinobacillus actinomycetemcomitans, Prevotella ni-
grescens, Fusobacterium nucleatum ve Eptostreptococcus micros
izole edilebilmektedir (6). Bir calismada dermatolojik tutulum

Resim 2. Her iki palmar bolge lezyonlarinin yakindan goriintst.

Resim 4. Direkt grafide dislerin goriintiist.

derecesinin periodontal infeksiyon siddetiyle iliskili olmadig
ve yasin ilerlemesiyle deri tutulumunda azalma olmadigi
bildirilmistir (7). Hastamizda da dis kayiplariyla birlikte peri-
odontit mevcuttu.

PLS'li hastalarda polimorfonulkleer hicrelerde kemotaktik
ve fagositik bozukluklar ile antibakteriyal aktivitede azalma-
lar bildirilmistir. Genellikle 4 yasina kadar sut dislerinde ve 16
yasinda kalici dislerde total kayip meydana gelmektedir (8).
Dis kayiplarindan bu bakterilerle birlikte notrofil fonksiyon
bozuklugu ve gelisen kronik periodondit sorumlu olabilir.
Cesitli calismalarda periodontitin kardiyovaskiler hastaliklar
icin risk faktori olabilecegi (9,10) ve bakteriyel endokarditin bir
kaynagi olarak da periodontitin kalp kapaklarinda hasara yol
acabilecegi belirtilmistir (10). Hastamizda ekokardiyografi in-
celemesinde hafif triklispit yetmezlik ile hafif pulmoner kapak
yetmezligi saptandi. Bu daha 6nceden bildirilmemis bir bulgu
olup hastaliga sekonder mi gelistigi, yoksa tesadifi bir birlikte-
lik mi oldugu tam olarak anlasilamamistir. Dahaileri calismalara
ihtiyag vardir.

Tirnaklarda transvers oluklanma ve fisslrlesme, saglarda
seyreklesme seklinde degisiklikler goérilebilmektedir. Deride
tekrarlayan piyojenik infeksiyonlar %20 oraninda goriilmekte-
dir (2). Olgumuzda el parmak tirnaklarinda daha belirgin olmak
Gizere hem el hem de ayaktaki tiim tirnaklarda yaygin transvers
oluklanma mevcuttu. Hastamizda sik kutandz piyojenik infek-
siyon hikayesi mevcut degildi.
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Hastaligin tedavisinde asitretin, etretinat ve izotretinoin gibi
oral retinoidler kullaniimaktadir. Retinoidlerin hem kutandz
hem de dis poblemlerinde faydal oldugu bildirilmistir, ancak
dis kayiplan Uzerinde etkisi daha azdir (4,5). Periodontit icin
klorheksidin iceren gargaralar, amoksisilin ve metronidazol gibi
sistemik antibiyoterapiler ile kurtarilamayacak dislerin ¢ekilme-
si gibi yaklasimlar mevcuttur (11). Hastamiza erken yasta olmasi
ve deri bulgularinin topikal tedaviye kismen cevap vermesi
nedeniyle sistemik retinoid tedavisi baglanmadi ve topikal te-
davi verildi. Dis kayiplarinin azaltilmasi ve engellenmesi icin de
hasta diizenli olarak periodontoloji boliimu tarafindan takibine
alind.
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