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Summary

Cockayne's syndrome and multiple squamous epithelial
cells cancer

The cardinal clinical features of Cockayne syndrome in-
clude shortness of stature, mental retardation, microceph-
aly, photosensitive dermatitis, contractures of the joinis,
neurologic deterioration, hypertension, cataracts, retinal

pigmentation, optic atrophy, deafness, intracranial calcifi-
cation, and celluler sensitivity to ultravioler light. In this
article a case described with Cockayne's syndrome and
multiple squamous epithelial cells cancer and recent liter-
ature has been reviewed.
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Giris

Cockayne sendromu ilk kez 1936 yilinda Cockayne
tarafindan bir ailenin ¢ocuklarinda tanimlanmigtir
(), Baslica bulgular; ciicelik, zeka geriligi, mikrose-
fali, fotosensitivite dermatiti, eklem kontraktiirleri,
ndrolojik gerileme, hipertansiyon, katarakt, retinal
pigmentasyon, optik atrofi, sagirlik, intarkranial kal-
sifikasyon, ultraviyole iginlarina hiicresel duyarli-
liktir. Bugiine dek dig kaynakh literatiirde 129 Coc-
kayne sendromlu olgu bildirilmistir (3:3.6.7),

Tiirkiye'de ilk olarak 1981 yilinda Ozdirim ve ark.
Cockayne sendromlu iki kardes ve birinin postmor-
tem bulgularini bildirmislerdir (19,

Olgu Sunumu

Halen 14 yagindaki A.A., Ankara Universitesi Tip
Fakiiltesi Cocuk Cerrahi Klinigi'ne ilk kez 24.4.1984
tarihinde 7 yasinda iken, sol yanak ve burnun sag
tarafinda alt goz kapagina dogru ilerleyen iilsere ya-
ralar nedeniyle getirildi. Oykiisiinden, vaktinde do-
gan bebegin, prenaral ve natal dinemlierinin normal
oldugu ogrenildi. Dogum agirligi 3350 gr, dogum
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boyu bilinmiyor. Bebek 8 ayhk desteksiz oturup, 14
aylik yiirtimis. Birkac kelime séyleyebiliyormus.
Baglangicta normal gelisim gdsterirken 14. aydan
sonra oturma, yiirtime, konusma, igitme, gorme fonk-
siyonlart gerilemeye, glines gorven yiiz, el ve ayaklar-
da kahverengi benekler olusmaya baslanus. Ciltte in-
celme, dzellikle alt ekstremite kaslarinda incelmeler,
eklemlerde hareket kisitliligi, kol ve bacaklarda sert-
lik olusmus. Biiviime hizinda gerileme, zeka geriligi
belirginlesmis. 8. ayda febril konviilsivon nedenivie
iki hafta cocuk hastaliklart klinigi'nde izlenmiy. Has-
tamiz, akraba evliligi olmayan bir ailenin beginci ¢o-
cugu. Yasayan 17 yasinda kizkardesi ve anne-baba
saglhiklilar. Diger bey kardesi 3 ay-3 yas arasinday-
ken olgumuzdakilere benzemeyen cesitli nedenlerden
vefat etmigler.

Fizik muayene: Agirligt, 31 kg (% 3 persentil altin-
da), boy eklem sertlikleri yiiziinden degerlendiri-
lemedi. Bas cevresi 50 cm (% 2 persentil altinda),
yiiz cildi hiperpigmente, cilt alti dokusu incelmiy, bu-
run ince, kulaklar iri, gézlerde fotofobi var. Sol va-
nakta 1x10.5 ¢cm, sag nazolakrimal bdlgede 1x2x0).5
cm capl timdral kitle var. Gogliste pekius ekskava-
tum, kifoz, el, dirsek, diz ve kalca eklemlerinde flek-
siyon kontraktiirleri gelismig. Derin tendon refleksle-
ri azalnug. El ve ayaklari soguk, mavi-morumsu
renkte. Yiiriiyemiyor, konusamiyor, yutma gucligti
var (Resim 1),

e



Resim 1. Cockayne sendromlu olguda giines goren el kol ve
yiizde, hiperpigmentasyon, kollarda fleksivon kontraktirleri
ve nirolojik defisit nedeniyle ancak anne tarafindan tutularak
ayakta durabildigi gorilmektedir.

Resim 2. Kesitte normal epidermisin yaminda tiimoral gelisim
goriiliiyor. Tumér hiicreleri duzensiz adalar olugturan atipik
yasst epitel karakterdedir, ¢ok sayida keratinize glob Kornea
yapist meveuttur (oklar) H.E. 50x.

Laboratuvar tetkikleri: Rutin kan sayimi ve idrar
analizleri, kan protein ve elektrolitleri, karaciger
Jonksiyon testleri, kromozom kiiltiirii, IVP, EEG nor-
mal bulundu. Elektromiyvografide alt ekstremitelerde
daha belirgin denuyelinizan tipte periferik sinir titi-
mu saptandi.

Hastanin sol yanak (1xIx0.5 cm), ve sag nazolakri-
mal bolgedeki (1x2x0.5 cm) tiiméral olusumlari,
timor cevresinden 1 cm normal doku icerecek sekil-
de total eksizyonla ctkarildi. Kitlelerin yataginda
olusan defekiler flep kaydirma yontemi ile onarildr.
Histopatolojik incelemede, her iki tiimériin de cok
katli yasst epitel hiicreli kanser oldugu ve cerrahi
stmirlarda  tiimér  hiicreleri bulunmadigl saptand
(Resim 2},
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Resim 3. Konjonktiva epitelinde kalinlasma ve epitelden kes-
kin bir sirla ayrilan tiimdral gelisimin varhg goral-
mektedir. Tiimér hicreleri atipik yassi epitel karakterindedir.
H.E. 100x.

Hasta izlenmektevken 1987 yilinda sol gdz konjunk-
tivast tzerinde bityiigri 9x7x3 mm, caph ki ader
tiiméral olugumla tekrar basvurdu. Cikarilan Kitlele-
rin histopatolojik incelenmesinde ¢ok katl yasst epi-
tel hiicreli kanser tanist konuldu (Resim 3). Hasta-
mizin 1987 vilindan beri yaptlan kontrollerinde yeni
tiimor olugumuna veya rezidive rastlanmamugnr.

Tartigma

Cockayne sendromu, etyolojisi bilinmeyen otozomal
resesif gecis gosteren bir hastabktr, Bu sendromda
hastalar normal dogum agirhifi gostermekte. genel-
likle ilk bir-iki y1l gelisme normal gitmektedir. Ol-
gumuz da 3350 gr dogum agirlig1 ile (% 25-50) per-
sentile uymaktadir. Biiyiik ¢ogunluk, hastamizdaki
gibi ikinci yilda geligme geriligi gdstermektedir.

Hastalarin hepsinde carpict bir genel gbriiniim var-
dir. Kifozla birlikte kalca ve diz cklem kontrak-
tiirlerinin yapug fleksiyona bagh ozel durug bigimi.
yiizde erimig cilt alt1 dokusu, ¢ukura kagmis gozler,
iri kulaklar, ince burun, seyrek saglarla hasta erken
yaglanmig insan goriiniimiindedir. Bu goriiniim olgu-
mazda ¢ok belirgindir. Giines géren bolgelerde yi-
neleyen eritemli, deskuamasyonlu lezyonlar, biiller,
anormal pigmente ve depigmentc alanlar vardir.
Saclar kalin, seyrek, urnaklar distrofiktir. Terleme
ve gizyast azalmigtir. Fotofobi erken gz bulgusu-
dur. Gorme genelde kotidiir. Bazi hastalar has-
tamizdaki gibi az da olsa gérmeyi stirdiirebilir. Op-
tik atrofi, katarakt. nistagmus, kornea ilseri, band
keratopati ¢ikabilir. Degisik dereceli. ilerleyici sen-
soringral sagirlik ¢zelligi hastamizda da klinik ve
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odyometrik olarak saptanmigtir, Zeka gerilifi hasta-
larin ¢ogunda mevcuttur. Hastamizin zeka testi de,
agir derecede zeka geriligi olarak degerlendirildi.
Spastik kuadripleji, alt ekstremitelerde incelme, kas-
larda atrofi, derin tendon reflekslerinde azalma
tzellikleri de hastamizdaki bulgularla uyumlu bulgu-
lardir. Beyin, beyincik, beyin ¢ekirdekleri ve spinal
kordda demiyelinizasyon, ventrikiiler genisleme,
kafa i¢i kalsifikasyon, mikrosefali goriilebilir (2.3,10),

Dolagim bozukluguna bagl soguk, mavi renkli ekst-
remiteler hastamizda da goriilmektedir., Hipertan-
siyon ve arterioskleroz, ¢esitli bobrek lezyonlan bil-
dirilmistir (3). Pankreas adacik hiperplazisi, adrenal
ve gonodal yetmezlik tammlanmistir. Hastalarda
baglica ¢liim nedeni infeksiyonlar olup ilk 3 yilda
sik goriilmektedir (9). Cockayne sendromu meta-
kromatik l6kodistrofi ve progeria ile karisabilirse de
semptomlar ve laboratuar bulgular ile kolayca ayirt
edilebilir (10),

Xeroderme pigmentozum, Cockayne sendromu,
ataksi telenjektazi, trikotiodistrofi gibi hastaliklarda,
ultraviyole 1sinlari, iyonize radyasyon ve kimyasal
ajanlar tiiriinden cevresel karsinojenlere karsl artmig
duyarhik oldugu bilinmektedir. Bu hastalarin karsi-
nojenlerden hasar goren DNA'y1 tamir ve replikas-
yon yeteneklerinde genetik bir defekt oldugu bildi-
rilmektedir. Ozellikle xeroderma pigmentozum ve
ataksi telenjektazide kanser, major bir klinik bulgu-
dur (1,24.8).

Oysa bugiine degin klinik bulgu va da deneysel ola-
rak timoral olusum Cockayne sendromunda
gosterilememigtir (1.8.12), Bu hasta, klasik Cockayne
sendromlu olgulardan cilt ve gozde goriilen cok
sayida, yassi epitel hiicreli kanser olusumlan ile
ayriimaktadir.

Olgumuzda saptanan ¢ok kath yassi epitel hiicreli
kanser olusumlari bunun Cockayne sendromu igin
yeni bir komponent olabilecegini diisiindiirmektedir.
Bu o6zelligi nedeniyle yayimlanmas:t uygun bulun-
mustur.
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