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Nadir Bir Olgu: Touraine Solente Gole Sendromu

A Rare Case: Touraine Solente Gole Syndrome
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Abstract

Touraine Solente Gole sendromu, pakidermoperiostozisin otosomal
resesif gecen bir formudur. Karakteristik Uclemesi el ve ayak
parmaklarinda genisleme, deride kalinlasma, el-ayaklarda terleme
ve agndir. Biz, bu taniyi almis dokuz yasindaki bir hastayi, ¢cok nadir
gorllmesi nedeni ile, konuya dikkat cekmek amaci ile sunuyoruz.

Dokuz yasindaki kiz hasta, poliklinide el ve ayaklarda terleme ve
kalinlasma sikayeti ile basvurdu. Birinci derece akraba evliligi olan ailenin
dordiincli cocugu olup, 26 yasindaki ablada da benzer bulgular var
idi. Fizik muayenede el parmaklarinda comaklasma olup, el parmaklari
kalin ve terli idi. Hastanin tetkiklerinde ©zellik yoktu. El grafisinde
epifiz ve metafizlerde kalinlasma ve periostal kemik olusumu vardi.
Pakidermaperiostozis, genellikle cocuklukta baslar ve 20 yasina kadar
ilerleyip sonra sabit bir hal alir. Otozomal dominant formlari da vardir.
Bebeklik déneminde fontanellerin ge¢ kapanmasi ve patent duktus
arteriosus, hastaligin bir bulgusu olarak gorilebilir.

15-hidroksi  prostoglandin  dehidrogenaz genindeki  (4933-934)
delesyon ve mutasyonlar da, bu fenotipi vermektedir. Kizlarda daha sik
gorilen bu sendrom genellikle romatizmal hastaliklari taklit eder. Kemik
agrilarinda ibuprofen tedavisi kullanilabilir. Alternatif tedavi kolsisindir.

Kligik yasta bagslayip devam eden el ayak terlemelerine elde comak
parmak eslik ediyor ise pakidermaperiostozis akla gelmelidir.

Anahtar Sozciikler: Pakidermaperiostozis, Touraine Solente Gole
sendromu, el terlemesi

Touraine-Solente-Gole syndrome, alsoknown as pachydermoperiostosis,
is transmitted as an autosomal recessive trait. It is characterized by
enlargement of fingers and toes, pachyderma, excessive sweating, and
pain. In this paper, we present a 9-year-old patient to attract attention
to this rare disease. A 9-year-old female patient was brought to our
outpatient clinics with sweating and enlargement of hands and feet.
She was the fourth child born to consanguineous parents. Her 26-year-
old elder sister also had the same symptoms. Her physical examination
revealed clubbing of the hands, and thick and sweating fingers. Her
test results were unremarkable. Hand x-ray revealed epiphyseal, and
metaphyseal thickening of the hands, and periostal hyperosteosis.
Pachydermoperiostosis usually begins in childhood, progresses till 20
years of age, then, ceases. Delayed closure of fontanelles, and patent
ductus arteriosus may be symptoms of the disease.

Patients with deletions and mutations in HPGD (15-hydroxy
prostaglandin dehydrogenase) gene (4g33-g34) demonstrate this
phenotype. This syndrome is more frequent in females, and mimics
rheumatic diseases. Ibuprofen therapy may be used for bone pain.
Colchicine is the alternative treatment. In cases of excessive hand and
feet sweating associated with clubbed fingers pachydermoperiostosis
should be brought to mind.

Keywords: Pachydermoperiostosis, Touraine Solente Gole syndrome,
sweating of hands

Girig

Pakidermaperiostozis (PDP) nadir gorilen genetik bir
hastaliktir. Karakteristik Gclemesi el ve ayak parmaklarinda
genisleme (comak parmak), deride kalinlasma, el-ayakta
terleme ve subperiostal yeni kemik olusumu nedeni ile
zamanla ortaya cikan agrdir. Hastalarda c¢oklu eklem

iltihabi, deride uzunlamasina deri cizgi olusumlari, deride
yaglanma ve asiri terleme gorUlebilir. Asiri terleme tim
vlicutta olmakla birlikte, el ve ayaklarda daha yogun gorulir.
Hastaligin klinik olarak Uc farkli formu tanimlanmustir (1-3).

1. Tam formu; deri kalinlasmasi ve periostitin birlikte
oldugu form yaklasik %40 olguda.
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2. Tam olmayan formu; kemik anomalileri varken, deri
kalinlasmasinin olmadigi form yaklasik %58 olguda.

3. Frusta form; deri kalinlasmasinin ¢ok belirgin oldugu,
kemik bulgularin cok hafif gérildiga form %2 olguda.

Touraine Solente Gole sendromu bu hastaligin otosomal
resesif gecen ve en sik gorilen tam olmayan formudur.

PDP'nin  prevalansi  bilinmemektedir. Ancak disi
fenotipte erkek fenotipe oranla yedi kat sik gortilmektedir.
Erkek fenotipte ise klinik bulgular daha belirgin olmaktadir
(4). Biz, el ve ayakta terleme sikayeti ile klinigimize
basvurup, bu taniyi almis dokuz yasindaki bir kiz hastays,
cok nadir gorilmesi nedeni ile, konuya dikkat ¢ekmek
amaci ile sunuyoruz.

Olgu

Dokuz yasindaki kiz hasta, Haseki Egitim ve Arastirma
Hastanesi Cocuk Poliklinigi‘ne el ve ayaklarda terleme ve
kalinlasma sikayeti ile basvurdu. Birinci derece akraba
evliligi olan ailenin dordinci ¢ocugu olup, 26 yasindaki
ablada da benzer bulgular vardi. Ozgecmisinde; sik gribal
enfeksiyon gecirme hikayesi alindi. Aile, bir yasinda iken
cocugun ellerinde, comaklasma fark ettiklerini ifade etti.
Fizik muayenede el parmaklarinda ¢comaklasma vardi. El
parmaklari kalin ve terliidi. Sari sagh acik tenli ve boynunda
2 ¢m capinda sutli kahve rengi lekesi vardi. Diger sistem
muayeneleri normal bulundu. Kalpte Gfirim duyulmadi.
Hastanin hemogram ve biyokimya tetkiklerinde &zellik
yoktu. Beyin tomografisi ve karin ultrasonografisi normal
bulundu. El grafisinde epifiz ve metafizlerde kalinlasma ve
periostal yeni kemik olusumu vardi (Sekil 1).

Tartigma

PDP genellikle cocukluk ve ergenlik ddneminde baslayip,
yaklasik 5-20 yil arasi ilerleyici bir seyir gdsterdikten sonra
sabit bir hal almaktadir. Bebeklik ddneminde fontanellerin
gec¢ kapanmasi ve patent duktus arteriozus (PDA) gorilmesi
hastaligin bir bulgusu olabilir. Hastalarda deri kalinlasmasi,
comak parmak gelisimi, deride yaglanma ve édem ve asiri
terleme vardir. Daha sonra eklem eflizyonu, artrit, periostal
kemiklesme bulgulari belirgenlesmeye baslar. Hastalarda
siddetli kanburluk, eklem kisithligi ve norolojik bulgular
gelisebilmektedir. Dogumsal kalp hastaligi, Gzellikle PDA
sik gorulmektedir (1-3).

Hastanin fenotipik 0¢zellikleri ve 6n planda kemik
tutulumu oldugu icin tam olmayan Primer Hipertrofik
Osteoartropati Otozomal Resesif 1(PHOAR1) veya diger
ismi ile Touraine Solente Gole sendromu olabilecegini
distindik. PHOAR1 sendromu ilk defa 1868 yilinda Friedrich
tarafindan tanimlanmistir (5). 15-hidroksi prostaglandin
dehidrogenaz (15-HPGD) geni (4933-q34) delesyon ve
mutasyonlarinda bu fenotipi vermektedir. 15-PGDH enzimi
prostoglandin  yikiminin  temel enzimidir. Homozigot
mutasyon olan hastalarda prostoglandin E2 yikselir ve
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idrarda atilimi tespit edilebilir. Bu gen Uzerindeki farkli
mutasyonlar da fenotipteki farkliliklara neden olmaktadr.
Bu gen mutasyonlarinda uzun boy (Marfan sendromuna
benzer), kaba ylz yapisi, ylizde belirgin kivrimlar, deride
kalinlasma, g6z kapaginda pitoz, huni seklinde gdégus, uzun
klavikulalar, ince kalvayum, fontanellerde ge¢ kapanma,
wormian kemigdi, uzun kemiklerde periostal kemik
olusumu, diafiz ve metafizlerde genisleme, diz ekleminde
eflizyon, genis el yapisi ve el ve ayak parmaklarinda comak
parmak bulgusu, asiri terleme, palmoplantar hiperkeratoz,
egzama ve tirnaklarin kaplumbada sirti seklini almasi gibi
bulgular daha belirgindir (2). Ayrica; primer hipertrofik
osteoartropati otozomal resesif 2 fenotipine neden
olan SLCO2A1 gen mutasyonlari bulunmaktadir. Bu gen
mutasyonu ile ortaya ¢ikan fenotipte ise yUz derisinde
ilerleyici kalinlagma, periost iltihabi, artralji, dizlerde sislik,
diz ekleminde periost kemiklesmesi, pateller skleroz, distal
femur sklerozu, metekarp ve falanks normal tubulasyon
kaybi, comak parmak, hipertrofik osteoartropati daha
belirgin olarak kendini gosterir (6). Otosomal resesif
kalitilan PDP’nin taslyici kisilerinde, hafif fenotipik 6zellikler
gorilebilmektedir. Hasta klinigi agisindan tastyicilarin
belirlenmesi  ve hastalarda gorilen klinik bulgularin
etiyolojisinin aciklanmasi da énemlidir.
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Sekil 1. Epifiz ve metafizlerde kalinlasma ve periostal hiperos-
tozis
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Ayrica; primer hipertrofik osteoartropati otozomal
dominant, fenotipine neden olan gen heniiz belirlenmemis
olmakla birlikte otozomal dominant gecis gostermesi ile
diger iki gen mutasyonlarindan ayriimaktadir. Araliklarla
gelen pitoz, parmaklarda c¢omaklasma, osteoartropati,
kaba deri, derin girintili deri, seboreik hiperplazi, asiri
terleme temel bulgular olarak gozlenmektedir (4).

Romatizmal belirtiler icin nonsteroid antienflamatuvar
ilaclar oncelikli kullaniimalidir. Steroidler direncli olgularda
kullanilabilmektedir. Ayrica bazi hastalarda kolsisinin etkili
olabilecedi unutulmamalidir. Dermatolojik semptomlarin
klinik iyilesmesi retinoidler ile saglanabilmektedir. Comak
parmak cerrahi olarak duzeltilebilir (7).

Hastamizin  ablasinda 0Ozellikle eklem sikayetleri
bulunmakta olup, hastaya 26 yasa kadar tani konamamistir.
Yine ailede romatizmal sikayetlerin sk goruldugud
Ogrenilmistir. Kadinlarda erkeklere oranla yedi kat sik
rastlanmasina ragmen erkeklerde belirtilerin daha belirgin
olmasi taslyici erkekleri eklem ve deri sorunlari agisindan
degerlendirmek gerektigini distindirmektedir.

Kiclk vyasta baslayip devam eden el ve ayak
terlemelerine, comak parmak eslik ediyor ise, PDP akla
gelmelidir.
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