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Ozet

Kindler Sendromu

Kindler sendromu (KS), dogumdan itibaren gérilmeye baslayan
akral bil olusumu ve fotosensitiviteyi, progresif poikiloderma
ve deri atrofisinin izledigi, nadir gériilen genetik bir hastaliktir.
Daha 6nceden hig tant almamis 39 yasindaki erkek hasta klinigi-
mize giines duyarliligy, yiiz ve boyundaki renk degisikligi ve elle-
rindeki deri incelmesi sikayetleri ile basvurdu. Ayrintilt
incelemede parmak aralarinda perdelenme, yutmada giicliik, dis
curiikleri ve dis etlerinde kanama oldugu gérulda. Klinik ve hi-
stopatolojik inceleme bulgularina dayanarak olguya KS tanist ko-
nuldu. Geg¢ tani alan olgumuz nadir gorilmesi nedeniyle
sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Fotosensitivite, Kindler sendromu, poiki-
loderma

Abstract

Kindler Syndrome

Kindler syndrome (KS) is a rare genetic disease which acral blis-
tering and photosensitivity were seen from birth, followed by
progressive poikiloderma and skin atrophy. Previously undiag-
nosed 39-year-old male patient presented to our clinic because
of photosensitivity, discoloration of the face and neck and skin
fragility in hands. In detailed examination, webbing of the fingers
and toes, difficulty in swallowing, dental caries and bleeding in
gums was observed. Patient was diagnosed with KS according
to clinical and histopathological findings. Our late diagnosed case

is presented because of its rarity.
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Giris

Kindler sendromu (KS), dogumdan itibaren goriil-
meye baslayan akral bil olusumu ve fotosensitivi-
teyi, zamanla progresif poikiloderma ve deri
atrofisinin izledigi, nadir gérilen genetik bir hasta-
liktir. KS bazal keratinositlerdeki aktin hiicre iske-
letinin  ekstraselliler matrikse  adezyonunu
gerceklestiren kindlin-1 proteinini kodlayan KIND-
1 genindeki mutasyon sonucu gelismektedir (1). Bu-
rada 39 yasinda tant konulan KS&1i bir olgu

sunulmaktadir.

Olgu

Otuz dokuz yasinda erkek hasta glines duyarliligi, yiiz ve
boyundaki renk degisikligi, ellerindeki deri incelmesi sika-
yetleri ile poliklinigimize basvurdu. Hastanin Sykisiinden
cocukluktan itibaren giinese karst hassasiyetinin oldugu ve
Ozellikle glines gbren alanlarda ici stvt dolu kabarciklar ge-

listigi 6grenildi. Ayrica tirnaklarda kirilma, parmak ugla-
rinda incelme, agzin1 agmada zorluk, yutma gtcligi ve dis
etlerinde kanama yakinmalart mevcuttu. Anne ve babast
teyze cocuklart olan hastanin kiz kardesinde ve anne tara-
findan tgtincti derece bir akrabasinda da benzer sikayetler
oluyormus (Sekil 1). Hastanin dermatolojik muayenesinde
ylz, boyun, kulaklar, el ve ayak sirtlarinda daha belirgin
olmak tizere tim viicut derisinde telenjiektaziler, eritem ve
atrofi ile karakterize polikilodermik gériiniim, géz kapak-
larinda ektropiyon, tirnaklarda distrofik degisiklikler ve pat-
mak aralarinda perdelenme izlendi (Resim 1). Laboratuvar
tetkiklerinde tam kan ve rutin biyokimya degerleri normal
sinirlarda olup ANA, ANTI-DNA antikorlart negatif bu-
lundu. Dis hekimligi konsiiltasyonunda periodontit sap-
tandl. Deri biyopsi 6rneklerinin  histopatolojik  ve
imminfloresan incelemesinde yiizeyde ince bir hiperkera-
tozisin bulundugu epidermiste hafif derecede atrofi, bazal
tabakada vakuoler dejenerasyon, dermiste fibrozis, seyrek
melanofajlar, perivaskiler lenfositik hiicre infiltrasyonu ve
dilate damar yapilari izlendi. Direkt imminfloresan incele-
mede IgG, IgA, IgM, kompleman C3 ve fibrinojen negatif
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Resim 1. G6z kapaklarinda ektropiyon, ylizde ve boyunda eritem

ve telenjiektazilerin oldugu poikilodermik gériniim ve el
dorsallerinde atrofi ve parmaklarda perdelenme

idi. Bu klinik ve histopatolojik bulgulara dayanilarak olguya
KS tanisi konuldu.

Tartigma

Kindler sendromu ilk kez 1954 yilinda Theresa
Kindler tarafindan 14 yasinda bir kiz ¢ocugunda ye-
nidogan déneminden itibaren akral biil ve iletleyici
poikiloderma gelisimi olarak tanimlanmistir (2).
KS’de yenidogan ve erken ¢ocukluk déneminde
akral bl olusumu gorulmekte iken daha sonraki yil-
larda poikiloderma ortaya ¢itkmaktadir (3). Hasta-
larda siklikla el ve ayak parmaklarinda sindaktili
goriulmektedir (4). Glinese maruz kalmayan yer-
lerde de poikilodermanin meydana gelmesi, hasta-
ligin gelisiminde sadece ultraviyole hasarinin rol
oynamadigini ortaya koymaktadir (5). Bizim olgu-
muzda da ¢ocuklukta fotosensitivite ve akral bolge-
lerde bul ¢ikist olurken daha sonraki yillarda
poikiloderma belirgin hale gelmis. Ayrica hastanin
tim parmak aralarinda perdelenme olmast da tantya
yardimct olan bir bulgu idi.

Kindler sendromuna neden olan molekiiler patoloji
son yillarda ortaya konmustur. Genetik defekt 20.
kromozomun kisa kolundaki KIND-1 genindedir
ve bu gen kindlin-1 proteinini kodlamaktadir. Kin-
dlin-1 proteini ise aktin cytoskeleton’u ekstraselliiler
matrikse baglar. KS aktin-ekstraselliiler matriks bag-
lantisindaki defekt sonucu olustugu tespit edilen ge-
nodermatozlarin ilkidir (1). KS otozomal resesif
gecls gosterir (2). Herhangi bir hastaligt bulunmayan
anne ve babasi akraba olan hastamizin kiz karde-
sinde ve tictiincti dereceden bir yakininda daha sika-

O

Sekil 1. Aile soyagact

yetlerin olmast da hastamizda otozomal resesif
gecis dustindirmustiir.

Kindler sendromunun tanisinda majoér ve minor
tant kriterleri tanimlanmistir (5,6). Major kriterler;
cocuklukta akral bl olusumu, ilerleyici poikilo-
derma, el ve ayak sirtinda daha belirgin olmak tizere
deri atrofisi, artmus fotosensitivite ve gingival frajilite
iken minor kriterler; sindaktili ve mukozal alanlarda
stenoz olarak belirtilmektedir. Bunlara ek olarak
hastalarda ektropiyon, tirnak bozukluklart, palmop-
lantar keratoderma, periodontitis, dis ¢trtikleri, du-
daklarda 16kokeratoz, yasst hicreli karsinom,
psoédoainhum, anhidroz, hipohidroz ve iskelet ano-
malileri gorilebilmektedir. D6rt major kriter varli-
ginda klinik olarak KS tanist konulabilecegi
bildirilmektedir (6,7). Bizim olgumuzda majoér ve
minor kriter kriterlerin hepsi bulunurken ek olarak
ektropiyon, tirnak bozukluklari ve periodontitis
eslik etmekteydi. Bu bulgularla hastamiza klinik ola-
rak KS tanist konuldu.

Kindler sendromunun histopatolojik 6zellikleri poi-
kiloderma ile benzer olup, epidermal atrofi, bazal
hticre vakuolizasyonu ve st dermiste hafif lenfo-
sitik hiicre infiltrasyonu ile birlikte pigment inkon-
tinenst izlenir. Hastamizin histopatolojik 6zellikleri
poikiloderma ile uyumlu idi. Distrofik tip epider-
molizis billozadan ayrimi ancak elektron mikros-
kobisiyle yapilabilir. KS’de ayrisma dermoepidermal
bileskededir ayrica anchoring filamentler ve fibriller
normaldir. Bununla birlikte distrofik tip epidermo-
lizis bullozada ayrisma bazal laminanin altinda ve
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anchoring fibriller azalmis veya yok olmuslardir (1,
8,9).

Ayirict tanida diger poikiloderma ve fotosensitivite
yapan konjenital sendromlardan Rothmund-Thom-
son, Bloom, Cockayne, diskeratozis konjenita, kse-
roderma pigmentosum akla gelmektedir. Ancak
bunlarin hi¢birinde yenidogan déneminde ve son-
rasinda akral buller gortlmez. Nadir gortlmesi ve
ayirict tanida pek ¢ok farklr tablo ile karisabilmesi
nedeniyle hastalara tant konulmasi gecikebilmekte-

dir (10).

Kindler sendromunun tedavisinde giinesten ko-
runma ve semptomatik bakim esastir. Ayrica stk g6-
rilen periodontit igin stk dis muayeneleri ve
sekonder sindaktililer i¢cin plastik cerrahi girisimler
onerilmektedir (11). KS’de dudakta ve mesanede ge-
lisen maligniteler ve mukozal alanlarda stenozlar bil-
dirilmistir. Bu nedenle hastalar olusabilecek
malignite ve stenoz gibi klinik degisiklikler acisindan
yakin takip altinda olmalidirlar (12).

Fotosensitivite, akral biiller ve poikiloderma ile sey-
reden olgularda KS akla gelmelidir. Geg¢ tant alan
olgumuz nadir gérilmesi nedeniyle sunulmustur.
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