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Vaka Takdimi

Genis kalvaryum defektli bir aplasia kutis konjenita vakasi
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SUMMARY: Onay 0s, Panpalli M, Yurdakék M. (Department of Pediatrics,
Hacettepe University Faculty of Medicine, Ankara, Turkey). Aplasia cutis
congenita with wide calvarial defect: a case report. Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1
Dergisi 2011; 54: 160-163.

Aplasia cutis congenita (ACC) is a rarely seen disease in which the dermis,
subdermal tissue, and extremely rarely, the bone and dura are absent. ACC
predominantly occurs sporadically, but recessive and autosomal dominant
patterns of inheritance are described as well. Morbidity and mortality vary
according to local and systemic complications. The mortality rate has been
reported as 21%. A significant number of cases are lost due to infections,
electrolyte imbalance and massive hemorrhage. The type of management has
been a subject of controversy in the literature. While some authors prefer
conservative treatment, others recommend surgical treatment. Here, we
present a female newborn with a large full thickness skin and skull defect on
the scalp who was born to consanguineous parents by spontaneous vaginal
delivery at 36 weeks’ gestation, with a birth weight of 2160 g. This rare
entity and the diverse options for its management are discussed in light of
the current literature.
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OZET: Aplasia kutis konjenita (AKK) yerel epidermis, dermis, subkutan
doku, daha seyrek olarak da kemik ve duranin yokluguyla karakterize bir
malformasyondur. Cogunlugu sporadik oldugu gibi, otozomal dominant veya
otozomal resesif gecis de gosterir. Vakalarin %20-30’u menenjit, ikincil
enfeksiyonlar, elektrolit kaybi ve sagittal siniisten hemoraji nedeniyle kaybedilir.
Tedavi sekli, cerrahi miidahalenin zamanlamasi konusu hala belirsizligini
korumaktadir. Bazi arastiricilar destekleyici tedaviyi onerirken, bazilar1 kanama,
menenjit, siniis trombozu gibi mortaliteye yol agcan komplikasyonlar1 6nlemek
icin erken cerrahi girisimi dogru bulmaktadir. Ailesinde benzer vaka bulunan,
esi ile akrabalik olmayan, 18 yasindaki annenin ikinci gebeliginden 36. gebelik
haftasinda, normal spontan vajinal yol ile 2160 gr olarak dogan kiz bebekte,
sacli deride genis kalvaryum defektinin eslik ettigi cilt defekti olmasi, aile
oykiisii olmas1 nedeni ile aplasia kutis konjenita diisiiniildii ve yara bakimi
ile izlemde kismen iyilesme saglandi. Ulkemiz literatiiriinde az rastlanan bu
vaka giincel literatiir bilgileri 1s1§inda tartisildi.

Anahtar kelimeler: aplasia kutis konjenita, sa¢h deri, kalvaryum, kanama.

Aplasia kutis konjenita (AKK) konjenital,
lokalize epidermis, dermis ve subkutan doku
yoklugu; daha seyrek olarak da kemik, periost ve
dura defektiyle karakterize bir malformasyondur.
Genellikle sac¢li deride cevresi diizglin sinirls,
1-2 cm biiyiikliikte, oval veya yuvarlak 6zellikte,
cok sayida, soliter ve enflamatuar olmayan
tlserler bulunur. Seyrek olarak lezyonla ayni
bolgede kas ve kemik gibi derin dokularda
hipoplazi veya aplazi olabilir.1:2 Cogunlugu

sporadik oldugu gibi, otozomal dominant veya
otozomal resesif gecis de gdsterir.3->

Insidans1 10.000 dogumda bir olan hastalik
ilk olarak 1767 yilinda Cordon tarafindan
tanimlanmistir.5.7 Giiniimiize kadar 500’den
fazla vaka bildirilmistir, bunlarin %25’de ailevi
ozellik, ailevi olanlarda %69 oraninda otozomal
dominant gecis belirlenmistir. Cinsiyet farki
yoktur. Aplasia kutis konjenita tanisi klinik
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olarak konulmaktadir. Etiyoloji kesin olarak
aydinlatilamamis olmakla birlikte lezyonun
vaskiiler enfarkt, embriyogenez esnasinda
ektodermal arrest, fetusta damarsal anomaliler,
tromboembolik olaylar, intrauterin travma ve
kalitsal faktorler sonucu ortaya ¢iktig: ileri
stirilmektedir.” Gebelik sirasinda kullanilan
valproik asit ve metimazol de etiyolojide
suclanmistir.® Bununla beraber trizomi 13
sendromlu bebeklerin %35-50’sinde skalpte
aplazi bildirilmistir.?

Bu yazida genis kalvaryum defektinin eslik
ettigi kafa derisinde AKK tanisi konan bir
vaka sunulmustur. Ulkemiz literatiiriinde
seyrek rastlanan antiteyi, son bilgilerle gézden
gecirmeyi ve ayiricl tanida diisiiniilmesi gereken
hastaliklar1 hatirlamayr amagladik.

Vaka Takdimi

Bes giinliik kiz hasta sagli deride yara sikayeti
ile cocuk acil poliklinigine getirildi. Hastanin
prenatal Oykiisiinde o6zellik olmadig:, 18
yasindaki annenin ikinci gebeliginden ikinci
yasayan olarak 36 haftalik normal spontan
vajinal yol ile 2160 gr dogdugu, dogar dogmaz
agladigi, dogumda sacli deride kanli kurutlu
anne ve baba arasinda ti¢lincli derece akrabalik
oldugu, anneannesinin de sac¢li deride benzer
lezyon ile dogdugu Ogrenildi. Viicut agirlig
2100 gr (3-10. persentil), bas cevresi 31
cm (10. persentil) olan kiz bebegin fizik
muayenesinde frontoparietal bélgede 7x8 cm
boyutlarinda, altinda kemik dokunun olmadig:
tizeri kurutlu lezyon saptand: (Sekil 1). Diger
sistem bulgular1 gebelik yas: ile uyumlu ve
normal olarak degerlendirildi. Kafa grafisinde
sagli deri defektine uyan bolgede kemik defekti,
kranial bilgisayarli tomografide genis kalvaryum
defekti saptandi (Sekil 2). Bu bulgularla AKK
tanis1 konuldu. Sagli deri defektinin oldugu
bolgeye Bactigras® (parafin ve klorheksidin
asetat) ile yerel pansuman yapildi. Yeterli agirlik
artis1 saptanan bebek taburcu edildi.

Taburculuktan 10 giin sonra hasta lezyondan
kanama sikayeti ile basvurdu. Herhangi bir
travma hikayesi olmayan hastanin laboratuvar
incelemelerinde; hemoglobin 6.0 gr/dl,
l16kosit sayis1 18800/mm?3, trombosit sayisi
900000/mm?3, aPTT 33.8 sn, INR 1.0. Anemik
goriiniimdeki vakaya 20 ml/kg’dan eritrosit
siispansiyonu verildi. Izlemde yara bakimi ile
lezyonun kiictilmekte oldugu gozlendi (Sekil 1).
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~ Sekil 1. Bagvuruda ve ikinci ayda bebegin sacli
derisindeki lezyonun goériintimii.

Tartisma

Aplasia kutis konjenita’nin patogenezi hakkinda
farkli teoriler 6ne siiriilmistiir. Bu teoriler
arasinda noéral tiipiin tamamen kapanmamasi
teorisi, vaskiiler teori (deride plasental
yetmezlik ya da fetus papiraseusdan gelen
tromboplastik materyal nedeniyle vaskiiler
yetmezlik sonucu olustugu), amniyotik teori,
intrauterin travma teorisi, teratojenik teori
(fetusun intrauterin karsilastigr ilaglar veya
enfeksiyonlar) yer almaktadir. Teratojenik etkisi
AKK ile iliskilendirilmis etken maddeler arasinda
misoprostol (Cytotec), kokain, aminopterin/
metotreksat, benzodiazepin, kaptopril ve
enalapril bulunmaktadir.10-12 Enfeksiyon
etkenlerinden herpes simpleks ve varisella zoster
viriisleri etiyolojide su¢lanmistir. Ancak tam
olarak AKK’nin meydana gelisini aciklayabilecek
bir teori heniiz bulunmamaktadir. Vakamizda
intrauterin herhangi bir teratojenle karsilasma
oykiisii yoktu. Anneannesinin de sagli

-~

mografide
vertekste genis kalvaryum defekti.
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Tablo I. Aplasia kutis konjenita i¢in Friden siniflandirmasi!!

organoid nevus

Grup 1 Sacli deri lezyonlar1 multipl anomaliler olmaksizin

Grup 2 Sagli deri aplasia kutis konjenita ile kol ve bacak anomalileri

Grup 3 Aplasia kutis konjenita ile iliskilendirilmis epidermal ve

Grup 4 Aplasia kutis konjenita {izerine eklenmis meningomiyelosel, gastrosizis omfalosel
gibi embriyolojik malformasyonlar

Grup 5 Aplasia kutis konjenita ile iliskilendirilmis fetus papiraseus or plasental enfarktlar

Grup 6 Aplasia kutis konjenita ile iliskilendirilmis epidermolisis bullosa

Grup 7 Biil olmaksizin ekstremitelere yerlesmis aplasia kutis konjenita

Grup 8 Spesifik teratojenler nedeniyle olusmus aplasia kutis konjenita

Grup 9 Aplasia kutis konjenita ile iliskilendirilmis malformasyon sendromlari

deride benzer lezyon ile dogmus olmasi bu
bebekte AKK gelisiminin ailevi olabilecegini
distindirmistiir.

Aplasia kutis konjenitanin, Adams-Oliver
sendromu, Barts sendromu, trisomy 13 (Patau
sendromu), Ellis-van Creveld sendromu,
Wolf-Hirschhorn sendromu, ve Johanson-
Blizzard sendromu gibi sendromlarla birlikteligi
bildirilmistir.13-14 Yakin zamanda iilkemizde,
kafa derisinde genis tam kat deri ve kemik
defekti ile birlikte ¢oklu konjenital anomalisi
olan bir yenidogan bildirilmistir. Bu bebekte
el parmaklarinda hipoplazi, omfalosel, ektopik
aniis, yarik damak ve dudak ve multipl kardiak
anomali birlikteligi tanimlanmistir.!> Bu
nedenle AKK’l1 hastalarda kafa, ekstremite
grafileri, kranial ve abdominal ultrasonografi,
kromozomal inceleme, ekokardiyografi
gerekmektedir. Vakamizda kromozomal ince-
leme disinda yapilan diger taramalar normal
olarak degerlendirilmistir. Fenotipik olarak
kromozom anomalisini diisiindiirecek bir bulgu
olmadig1 icin kromozomal incelemeye gerek
duyulmamustir.

Friden ve arkadaslari!! AKK’l1 olgular1 hastaligin
etyolojisi, klinik bulgulari, eslik eden anomaliler
ve genetik gecis yoniinden dokuz gruba ayirarak
siniflandirmistir (Tablo I). Hastamizda sacli
deri ve kalvaryum defektine eslik eden baska
bir anomali yoktu. Bu siniflamaya gore bizim
hastamiz birinci gruba uymaktadir ve izole
skalpteki AKK seyrek olarak bildirilmektedir.

Aplasia kutis konjenita olgularinda morbidite
ve mortalite lokal ve genel komplikasyonlara
gore degiskenlik gostermektedir. Tim AKK
lezyonlarinda mortalite yaklasik %21’dir.

Vakalarin %20-30’u menenjit, ikincil
enfeksiyonlar, elektrolit kaybi ve sagittal sinustan
hemoraji nedeniyle kaybedilir.”-16 Seyrek olarak
intrakranial basing atmosfer basincindan yiiksek
oldugu icin serebral doku {izerinde yer alan
epitelize dokunun yirtilmasiyla beyin dokusu
acikliktan disa dogru fitiklasabilir.>17 Vakamiz
genis kalvaryum defekti nedeni ile yiiksek
mortalite riskine sahipti. izlemde travma
olmaksizin lezyondan masif kanama oldu ve
bebege kan transflizyonu verilmesi gerekti.
Bununla birlikte iki aylik izlemde destekleyici
tedavi ile spontan iyilesme saglandi.

Tedavi sekli, cerrahi miidahalenin zamanlamasi
konusu hala belirsizligini korumaktadir. Bazi
arastiricilar serum fizyolojik ile yara bakimini,
antibiyotigi veya giimiis sulfadiazin pansumanini
iceren destekleyici tedaviyi onerirken,!6.18
bazilar1 kanama, menenjit, siniis trombozu
gibi mortaliteye yol acan komplikasyonlari
onlemek icin erken cerrahi miidahaleyi dogru
bulmaktadir.!® Povidon iyodiir ile yara bakimi
skarda kuruluga neden olup sagital siniisten
kanamaya yol ac¢tig1 icin 6nerilmemektedir.20
Tedavi, kafa derisi defektlerinde kanama ve
sepsis; abdominal bolgedeki genis deri ve
kas defektlerinde ise bakteriyel invazyon
sonrasi gelisebilecek olan peritonit ve
muhtemel travmatik perforasyon gibi fatal
komplikasyonlardan korunulmasi yoniinde
planlanmalidir. Lezyonun yerlesimi, biiyiikliigii
ve derinligine gore prognoz ongoriilerek hareket
edilmelidir. Aplasia kutis konjenita tedavisinde
destekleyici tedaviyle spontan re-epitelizasyon
ve/veya skar olusumu saglanabilir. Re-
epitelizasyon sonrasi hipertofik skar gelisebilir.
Lezyon bélgesinde yillar sonra gelisen
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bazal hiicreli karsinom bildirilmistir. Genis
defektlerde deri grefti yada lokal flepler tedavi
alternatifi olabilir.!6 Burkhead ve arkadaslari?!
kafa derisinde kemik defektinin eslik ettigi
bir AKK’l1 yenidoganda cerrahisiz destekleyici
yaklasim ile iyilesmenin gercgeklestigini
bildirmislerdir. Baska bir makalede 4x3 cm
boyutlarinda sagli deri ve kemik defekti
olan bir yenidogan vakasinda sadece deride
primer onarim yapildig: izlemde dordiincii
ayda kemik defektinin spontan iyilesme
gosterdigi bildirilmistir.! Santos de Oliveira ve
arkadaslar1?2 {i¢ hastalik serilerinin sonuclarini
ve literatiirde cerrahisiz tedavi edilmis 48 vakay1
degerlendirmislerdir. Sonug¢ olarak yenidogan
bebeklerde destekleyici tedavinin daha giivenli
oldugunu, bu hastalarin multidisipliner bir
sekilde (beyin cerrahisi, plastik cerrahi,
neonatoloji) degerlendirilmesinin gerektigini
belirtmislerdir. Ge¢ cerrahinin ve kemik
rekonstriiksiyonun kozmetik nedenlerle ileride
planlanabilecegi, ancak aileye gelisebilecek
komplikasyonlar konusunda bilgi verilmesi
gOrilisii ortaya konmustur.

Vakamiz genis kalvaryum defekti olan, dura
tabakas1 saglam olan bir AKK vakasi idi, beyin
omurilik sivisi sizintisi yoktu. izlemde olasi
komplikasyonlardan lezyondan kanama oldu ve
vakaya kan transflizyonu gerekti. Destekleyici
tedavi ile lezyonda kii¢lilme oldu. Bu yazi
ile iilkemiz literatiiriinde seyrek rastlanan
AKK tanisini hekimlerin dikkatine sunmak ve
destekleyici tedavinin genis kemik defektlerinde
de tercih edilebilecegini vurgulamak istedik.
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