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ÖZET

Bir Papillon Lefevre Sendromu Olgusu

Papillon-Lefevre sendromu süt dişleri ve kalıcı dişlerin 
periodontiumunda prematür yıkım ile birliktelik gösteren, 
otozomal resesif kalıtımla geçiş gösteren, bir palmoplantar 
keratoderma formudur. Prevalansının 4 milyon kişide 1 olduğu 
tahmin edilmektedir. Doğumundan bir kaç ay sonra palmo-
plantar bölgede kalınlaşma, diz ve dirseklerinde psoriaziform 
lezyonlar başlayan, deri bulgularına ilaveten periodonditis ve 
diş kayıplarının gelişmesi nedeniyle Papillon Lefevre sendromu 
tanısı konan 12 yaşında bir erkek olgu bildirilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Papillon-Lefevre sendromu, palmoplantar keratoderma, 

periodontit

ABSTRACT 

A Case Of Papillon Lefevre Syndrome

Papillon–Lefèvre 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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Laboratuvar tetkiklerinde patolojik bulguya rastlanmadı. Çekilen 
beyin MR’ı pediyatrik nöroloji bölümü tarafından değerlendirildi ve in-
trakraniyal kalsifikasyonlar görülmedi.

Hastanın semptomlarına yönelik diğer bölümlerden konsültasyon-
lar istendi. Ellerindeki kontraktürler açısından fizik tedavi bölümünce 
değerlendirildi, artrit ve eklem deformiteleri saptanmadı. Kontraktürl-
erin lezyonların cildi kontrakte etmesine bağlı olduğu saptandı ve fizik 
tedavi önerildi. Tedavi ile el fonksiyonları tekrar geri kazanıldı.

Yüzeyel doku ultrasonografisinde sol testis inguinal kanalda izlendi. 
Üroloji konsultasyonu istenen hastaya taburcu olduktan sonra opera-
syon yapılması planlandı. Kardiyoloji bölümünde 2-3/6 sistolik üfürüm 
nedeniyle yapılan ekokardiyografisinde hafif triküspit yetmezlik ile hafif 
pulmoner kapak yetmezliği saptandı ve hasta takibe alındı. Periodon-
toloji uzmanınca yapılan muayenesinde periodontitis saptandı. Tedavi 
önerildi.

Hastamıza bu bulgularıyla PLS tanısı kondu. Topikal retinoik asit ve 
topikal %10 üre emülsiyon tedavisi başlandı. Lezyonlarında iyileşme 
izlendi. Hasta halen takibimiz altındadır.

Tartışma

İlk defa 1924 yılında Papillon ve Lefevre iki kardeşte palmoplantar 

keratodermayla birlikte şiddetli diş anomalileri bildirmiştir (5). 

Bu sendroma daha az sıklıkta eşlik eden diğer bulgular; diz ve 

dirseklerde psoriaziform plaklar, tırnak değişiklikleri, dura kal-

sifikasyonu ve tekrarlayan piyojenik deri enfeksiyonlarıdır (2). 

Hastamızda daha az sıklıkla görülen bulgulardan sadece diz ve 

dirseklerde psoriaziform plaklar ve tırnak değişiklikleri tespit 

edildi.

Papillon-Lefevre sendromu (PLS) süt dişleri ve kalıcı dişlerin 
periodontiumunda prematür yıkım ile birliktelik gösteren, 
otozomal resesif kalıtımla geçen, bir palmoplantar kerato-
derma formudur (1).  Prevalansının 4 milyon kişide 1 olduğu 
tahmin edilmektedir (2).  Erkek ve kadınlarda görülme oranları 
eşittir (3). Etyolojide katepsin C gen mutasyonu sorumlu 
tutulmaktadır (4). Doğumdan bir kaç ay sonra palmoplantar 
bölgede kalınlaşma, diz ve dirseklerinde psoriaziform lezyon-
lar ve 2 yaşından itibaren diş kayıpları gelişen, bir erkek hasta 
bildirilmektedir.

Olgu

Doğumdan 2-3 ay sonra başlayan el ve ayaklarında kalınlaşma ve 
pullanma nedeniyle polikliniğimize başvuran 12 yaşında erkek 
hastanın şikayetlerinin daha sonra el ayak sırtları ile diz ve dirseklere 
yayıldığı öğrenildi. İki yaşında diş kayıpları başlamış ve daha sonra diş 
kayıpları devam etmiş. Kalıcı dişlerinin de yapısal olarak bozuk olduğu 
öğrenildi. Ellerini tam olarak kullanamıyordu. Kardeşlerinde ve yakın 
akrabalarında benzer şikayeti olan yoktu. 

Hastanın dermatolojik muayenesinde el ve ayak dorsumlarına yayılım 
gösteren, bilateral, keskin sınırlı, eritemli, skuamlı, palmoplantar hi-
perkeratoz, diz ve dirseklerin tamamında ve gövdede yer yer eritemli, 
skuamlı, psoriaziform plaklar izlendi. Oral muayenesinde totalde sekiz 
dişi mevcuttu. Saçlarda seyrelme, el ve ayak tırnaklarında difüz trans-
vers oluklanma vardı. Kardiyak oskültasyonunda 2-3/6 sistolik üfürüm 
tespit edildi. Genital muayenede solda inmemiş testis mevcuttu.
 
Ayak dorsumundaki hiperkeratozik plaktan alınan biyopsinin histopa-
tolojik incelemesinde parakeratoz, akantoz, spongioz, retelerde uzama, 
dermiste perivasküler lenfositik infiltrasyon şeklinde  nonspesifik  pso-
riaziform değişiklikler görüldü. 
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Hastalığın etyolojisinde Katepsin C gen mutasyonu 
suçlanmaktadır. Katepsin C miyeloid ve lenfoid hücrelerin im-
mün ve inflamatuvar cevaplarında çok önemli bir rol oynayan, 
çeşitli granül serin proteazların işlenmesi ve aktivasyonun-
da görev alan bir enzimdir. Katepsin C genindeki fonksiyon 
kayıpları infeksiyonlara karşı immün yanıtta değişikliklere 
neden olur, fakat katepsin C’nin fizyolojik rolü halen bilinme-
mektedir (1). Hastamızda Katepsin C gen analizi teknik neden-
lerden ötürü yaptırılamadı.

Deri lezyonları en çok 6 ay ile 4 yaş arasında ortaya çıkmaktadır 
(3). Palmoplantar keratoderma belirgin sınırlı ve eritematöz 
kenarlı olup genellikle el ve ayak dorsumlarına yayılır. Diz, 
dirsekler, uyluk ve nadiren de gövdede psoriaziform lezyonlar 
görülebilmektedir. Hastamızın lezyonları üç aylıkken başlamış 
ve giderek artmıştır. Palmoplantar keratoderma el ve ayak 
dorsumlarına yayılmıştı, diz ve dirsekte de lezyonları mevcuttu. 
Ancak gövdede başka lezyon saptanmadı.

Hastalarda fiziksel ve mental gerilik görülebilmektedir (5). 
Hastamız yaş ve kiloya göre normal persantil aralığındaydı ve 
gelişme geriliği yoktu. Yapılan zeka testi ile zekasının normal 
düzeyde olduğu görüldü.

Hastalarda diş kayıpları görülmekte, buna gingivada şişlik ve 
kötü koku kızarıklık eşlik edebilmektedir. Periodontal lezyon-
lardan Actinobacillus actinomycetemcomitans, Prevotella ni-
grescens, Fusobacterium nucleatum ve Eptostreptococcus micros 
izole edilebilmektedir (6). Bir çalışmada dermatolojik tutulum 

derecesinin periodontal infeksiyon şiddetiyle ilişkili olmadığı 
ve yaşın ilerlemesiyle deri tutulumunda azalma olmadığı 
bildirilmiştir (7).  Hastamızda da diş kayıplarıyla birlikte peri-
odontit mevcuttu.

PLS’li hastalarda polimorfonükleer hücrelerde kemotaktik 
ve fagositik bozukluklar ile antibakteriyal aktivitede azalma-
lar bildirilmiştir. Genellikle 4 yaşına kadar süt dişlerinde ve 16 
yaşında kalıcı dişlerde total kayıp meydana gelmektedir (8). 
Diş kayıplarından bu bakterilerle birlikte nötrofil fonksiyon 
bozukluğu ve gelişen kronik periodondit sorumlu olabilir. 
Çeşitli çalışmalarda periodontitin kardiyovasküler hastalıklar 
için risk faktörü olabileceği (9,10) ve bakteriyel endokarditin bir 
kaynağı olarak da periodontitin kalp kapaklarında hasara yol 
açabileceği belirtilmiştir (10). Hastamızda ekokardiyografi in-
celemesinde hafif triküspit yetmezlik ile hafif pulmoner kapak 
yetmezliği saptandı. Bu daha önceden bildirilmemiş bir bulgu 
olup hastalığa sekonder mi geliştiği, yoksa tesadüfi bir birlikte-
lik mi olduğu tam olarak anlaşılamamıştır. Daha ileri çalışmalara 
ihtiyaç vardır.

Tırnaklarda transvers oluklanma ve fissürleşme, saçlarda 
seyrekleşme şeklinde değişiklikler görülebilmektedir. Deride 
tekrarlayan piyojenik infeksiyonlar %20 oranında görülmekte-
dir (2).  Olgumuzda el parmak tırnaklarında daha belirgin olmak 
üzere hem el hem de ayaktaki tüm tırnaklarda yaygın transvers 
oluklanma mevcuttu. Hastamızda sık kutanöz piyojenik infek-
siyon hikayesi mevcut değildi. 

Hastalığın tedavisinde asitretin, etretinat ve izotretinoin gibi 
oral retinoidler kullanılmaktadır. Retinoidlerin hem kutanöz 
hem de diş poblemlerinde faydalı olduğu bildirilmiştir, ancak 
diş kayıpları üzerinde etkisi daha azdır (4,5). Periodontit için 
klorheksidin içeren gargaralar, amoksisilin ve metronidazol gibi 
sistemik antibiyoterapiler ile kurtarılamayacak dişlerin çekilme-
si gibi yaklaşımlar mevcuttur (11). Hastamıza erken yaşta olması 
ve deri bulgularının topikal tedaviye kısmen cevap vermesi 
nedeniyle sistemik retinoid tedavisi başlanmadı ve topikal te-
davi verildi. Diş kayıplarının azaltılması ve engellenmesi için de 
hasta düzenli olarak periodontoloji bölümü tarafından takibine 
alındı.
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Resim 1. Bilateral el, ayak, diz ve dirseklerin eritemli, skuamlı, psoriazi-
form plaklar izlenmekte.	

Resim 3. Hastanın dişlerindeki eksiklikler, bozukluklar ve periodontit 
görülmekte.	

Resim 4. Direkt grafide dişlerin görüntüsü.	

Resim 2. Her iki palmar bölge lezyonlarının yakından görünüşü.	
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