Pediatrik Cerrahi Dergisi 17:134-136, 2003

Pilorik atreziye eslik eden bir epidermolisis biillosa
olgusunda elektron mikroskopik bulgular *
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Ozet

Pilorik atrezi (PA) ile birlikie saptanan epidermolisis biil-
losa (EB) li¢ ana gruba ayrilir. Pilorik atrezi ile birlikte
en stk “junctional tip EB"” (JEB) goriilmekredir.
Gastroenteropati, malnutrisyon, ikincil bakteriyel enfek-
siyonlar ve bunlara bagh geligen komplikasyonlar
nedeniyle hastalar genellikle kaybedilmektedir. EB
tiplendirmesinde kullamilan en duyarli yontem elektron
mikroskopik incelemedir. Burada bir yenidoganda, PA’ye
eslik eden bir EB olgusu elektron mikroskopik bulgular:
ile sunulmaktadir.
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Summary

Electrone microscopic findings in a patient with pyloric
atresia with epidermolysis bullosa

Association of pyloric atresia (PA) with epidermolysis
bullosa (EB) is uncommon but a well-known entity.
Junctional type epidermolysis bullosa (JEB) is the most
frequent associated type. This type almost universally
results in death with gastroenteropathy, malnutrition, sec-
ondary bacterial infections and related complications.
Electron microscopy is the most sensitive technique giv-
ing details for the diagnosis and classification of EB.
Here, we present a case of PA associated with EB and its
electron microscopic findings.
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Giris

Pilorik atrezi (PA) ile birlikte saptanan epidermoli-
sis biillosa (EB) ender rastlanan ancak iyi bilinen bir
genodermatozdur (1). Ug ana gruba ayrilan EB’nin
PA ile birlikteliginde en sik goriilen tipi “junctional
tip EB” JEB) dir. Baglica 7 alt tipi olan JEB'nin
tamsi ultrastriiktiirel olarak elektron mikroskopi
incelemesi ile konabilmektedir (2,3). Burada PA ve
JEB birlikteligi saptanan bir olgu elektron
mikroskopik bulgulari ile sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Bagkent Universitesi Tip Fakiiltesi yenidogan yo-
gunbakim iinitesinde izlenmekte olan 2300 g agwrh-

*[V. MAPS kongresinde poster olarak sunulmugtur (5-8 Haziran
2002, Cesme, izmir)
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ginda 4 giinliik term bir kiz bebek yediklerini igeren
kusma yakinmas: nedeniyle degerlendirildi. Hasta-
nin ayakta diiz karin filiminde periumblikal bélgede
tek ve biiyiik bir hava-sivi seviyesi saptand: (Resim
1). Ikterik ve dehidrate gériiniimlii hastamin sol el
dorsal yiiziinde biilléz bir deri lezyonu goriildii.
Ameliyat sirasinda tip I PA saptanan hastaya gast-
roduodenostomi ve gastrostomi yapildi. Ameliyat
sonrast dénemde kesi yeri ve flaster yapigtirilan
yerlerinde biilléz tipte lezyonlarimin olugtugunun
gozlenmesi lizerine yapilan dermatolojik degerlen-
dirmede hastaya klinik olarak EB tams: kondu
(Resim 2). Lezyonlardan alinan doku drneklerinin
elektron mikroskopisinde lamina lucida ayrilmast,
hemidesmozomal yogun plaklar, tonofilaman
baglantilar: ve dermis kenarindaki tutucu filaman-
larda azalma saptandi (Resim 3a,3b). Hastaya bu
bulgularla JEB tanisi kondu.

Amelivat sonrasi 7. giinde gastrostomiden beslen-
meye bagslanan ancak beslenme sonrasinda belirgin
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Resim 2. Kesi yerinde olusan bulloz lezyon.

Resim 1. Ameliyat oncesi dénemde ayakta diiz karin fili-
minde tek bir hava-sivi seviyesi.

Resim 3b. Lamina lucida ve dermis arasinda hipoplastik dez-
mozomlar ve tonofilamanlar (elektron mikroskopi).

rezidii, yineleyen gastrodzofageal reflii ve aspiras-

yon ataklar: nedeniyle yeterli enteral beslenme sag-

Resim 3a. Bazal hiicrelerin tabaninda epidermisin birkag lanamayan hastaya damardan beslenme wyguland.
m:l:kl’;}!me aninaocide. boginncs Ay Cekilen opakh filimde anatomik olarak bir engel ol-
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mamasina karsin mideden gegigin ¢ok yavag oldugu
gozlendi. Arada kontrol altina alinmakta giigliik
cekilen ishal ataklar: olugan hasta yineleyen pulmo-
ner aspirasyon ve sonugta geligen sepsis nedeniyle
ameliyat sonrast 116. giinde kaybedildi.

Tartisma

Son yillarda bildirilen birkag yagayan olgu diginda
JEB ve PA birlikteligi genellikle dliimeiil seyret-
mektedir (1), EB karakteristik olarak ciltte yaygin
biil olusumu ve ikincil bakteriyel enfeksiyonlar ile
kendini gostermektedir. PA’nin dogum oncesi do-
nemde gastrointestinal JEB lezyonlarinin bir sonucu
oldugunu ileri siiren teoriler de bulunmaktadir (),

JEB’daki karakteristik elektron mikroskopi bulgu-
lar1 bazal membranin lamina lucida katmam i¢inde-
ki ayrilmasina bagli olarak olugan igi sivi dolu bos-
luklar, hemidezmozomlarin sayica azalmasi ve hi-
poplazik olmasidir (3. Olgumuzda da JEB igin ti-
pik olan bu degisiklikler elektron mikroskopik in-
celemede gosterilmigtir.

Yapilan genetik ¢aligmalarda, JEB-PA birlikteligin-
de a6b4 (ITGA6 ve ITGb4) integrin polipeptidleri-
nin alt gruplanim kodlayan gende mutasyonlar gos-
terilmistir. Her iki alleldeki birbiriyle uyumsuz mu-
tasyonlar cilt lezyonlarinin daha hafif seyrettigi bir
fenotiple sonuglanirken, 6lii dogan olgularda agir
seyirli yaygin biillsz lezyonlarla karakterize bir fe-
notip ortaya gikmaktadir (15).

Deride olugan lezyonlarin tiim miikiz yapilarda da
gelistigi bilinmektedir. Bull, EB’da yogun olarak
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bagirsak mukozasinda kayip oldugunu bildirmistir
(6), Bu durum hastamizda da gozledigimiz sekilde,
tedaviye direngli ishal ataklarina neden olmakrtadir.
Ayrica, ameliyat sonrasinda anastomoz yerinin ned-
be dokusu ile iyilesmesinin tikanikhik nedeni oldu-
gu da bildirilmigtir ().

Sonug olarak, PA tamst almig bir hastada deride
biilloz lezyonlar goriildiigiinde, birlikte EB'nin da
eslik edebilecegi diigtiniilmelidir. EB tiplendirme-
sinde en duyarli yontem elektron mikroskopik ince-
lemedir. Bu hastalarda PA’ye yonelik cerrahi giri-
sim sonrasinda semptomatik tedavi en uygun yakla-
simdir.
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