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ELE
Birt Hogg Dubé Sendromlu Bir Olgu
A Case with Birt Hogg Dubé Syndrome

Birt -Hogg -Dubé sendromu kil folik0IOnUn benign tOmérleri (fibrofoliklloma, trikodiskomal),
akcigerde ¢ok sayida kistler ve bobrek tUmorleri ile iliskili otozomal dominant kalitilan bir
genodermatozdur. Bu hastalarda kil folikGIunUn benign ttmorleri genellikle 20 yasindan
sonra, akcigerkistleri 20-30 yaslannda, bdbrek timorleriise 40-70 yaslarinda goérilmektedir.
Akciger fonksiyonlarn genellikle normaldir ve kistler tekrarlayan pnémotoraksiara neden
olurlar. Burada dermatoloji poliklinigine basvuran Birt-Hogg-Dubé sendromlu bir olgu
sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Birt-Hogg-Dubé sendromu, akcider kisti, fibrofolikiloma

Abstract

Birt—Hogg - Dubé syndrome associated with benigntumors of the hair follicle (fiorofolliculoma,
frichodiscoma), a large number of lung cysts and renal fumor is an autosomal dominant
genodermatosis. In these patients, benign tumors of the hair follicle is often seen after the
age of 20, lung cysts in 20-30 years, renal tumors in 40-70 years. Lung function is usually
normal and cysts can cause recurrent pneumothorraces. Herein  patient with Birt-Hogg -
Dubé syndrome refered to outpatient clinic of dermatology, is presented.

Key words: Birt-Hogg-Dubé syndrome, cystic lung, fibrofolliculoma

Giris Burada 59 yasinda deride fibrofolikiilomalar
ve akcigerde cok sayida kistlerin goruldigu
Birt-Hogg-Dubé sendromlu bir olgu bildirilmis
ve Birt-Hogg-Dubé sendromunun o&zellikleri
tartisiimstir.

Birt-Hogg-Dubé sendromu ilk olarak
Birt ve ark. tarafindan 1977 yilinda
tanimlanmistir. Otozomal dominant kalitilan
bu genodermatoza 17. kromozomun p11.2
bdélgesinin 14. ekzonunda yer alan follikilini
kodlayan follikillin (FLCN) geninde ¢ok
saylda germline mutasyonun neden oldugu
saptanmistir (1,2).

Olgu Sunumu

Elli dokuz yasinda erkek hasta dermatoloji
poliklinigine glines gdren bdlgelerinde
kasinti sikayeti ile basvurdu. Dermatolojik
muayenesinde goévde 0©n, arka ylzde,
boyunda ve kollarda ¢ok sayida, yaygin
beyazimsi, kubbe seklinde birka¢ milimetre
caplarinda papdiller, aksiller bolgelerde
yumusak fibromlar saptandi (Resim 1, 2, 3).

Sendrom deride fibrofolikiilomalar,
akcigerde cok sayida kistler, spontan
pnomotoraks ve bobrek timorleri ile
karakterizedir (3). Kil folikiiliniin benign
timorleri  genellikle 20 yasindan sonra
goruilurken, akciger kistleri 20-30 yaslarinda,
bobrek timorleri ise 40-70 yaslarinda Kan biyokimyasi, tam kan tetkiki ve tam
gorilmeye baslar (4). Akciger fonksiyonlari idrar tetkikinde patolojik bulgu saptanmadi.
genellikle normaldir ve kistler tekrarlayan Deri  lezyonlarindan  alinan  biyopsi
pnoémotorakslara neden olurlar. ornedinin  histopatolojik  incelemesinde
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Resim 1. Sirtta beyazimsi fibrofolikiiloma ile uyumlu
milimetrik papiiller

g 3:3;-‘ R«
Resim 2. Aksiller bolgede yumusak fibromlar

Resim 3. Omuz 6n yiizde deri renginde fibrofolikiiloma ile
uyumlu milimetrik papiiller

fibrofolikiiloma tanisi konulan olguda 6n planda Birt-Hogg-
Dubé sendromu diistintildi (Resim 4).

Eslik edebilecek sistemik tutulum agisindan yapilan tetkiklerde,
torako-abdomino- pelvik tomografide her iki akciger parankim
alanlarinda alt loblarda belirginlesen parankimal-subplevral

Resim 4. Dermiste perifolikiiler fibr6z bag doku
tabakasinda, fibroblastik proliferasyon ile karakterli
genisleme. Kil folikiil epiteli kokenli epitelyal kordonlar,
fibr6z bag doku icine dogru uzanmakta (H-Ex40)

Lk

Resim 5. Koronal
yerlesimli kistler

reformat goriintiide subplevral

cok sayida kistler, her iki bobrekte buyligu 1 cm ol¢llen ¢ok
sayida kist ile uyumlu olabilecek hipodens lezyonlar, inen
kolon, transvers kolon, cikan kolon ve sigmoid kolonda
milimetrik divertikiller saptandi (Resim 5).

Akcigerde hava kistleri, bobreklerde cok sayida kistler ve
deride fibrofolikiiloma saptanan hastaya Birt-Hogg-Dubé
sendromu tanisi konuldu.

Tartisma

Birt-Hogg-Dubé sendromunda sik goriilen deri bulgulari
trikodiskoma, perifolikiiler fibrom ve akrokordondur. Daha
az siklikla mukozal, oral fibrom, kollajenoma, fibréz papdil,
anjiyofibrom, perivaskiler fibrom, fokal kutan6z miisindz,
lipom, anjiolipom ve epidermal kist de bildirilmistir (5).

Sik goriilen sistemik bulgular ise renal hiicreli karsinom
(papiller, miks, kromofob, onkositik) ve spontan pndmotoraks
ile iliskili akciger kistleridir. Daha az siklikla intestinal polipler,
tiroid noddli, tiroid kistleri, parotid onkositom, paratiroid
adenom, koroidal melanom, koryoretinopati gorulir (5).

Cok sayida bildirilen deri ve sistemik bulgular nedeniyle,
Avrupa Birt-Hogg-Dubé Konsorsiyumu (European Birt-
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Tablo 1. Birt - Hogg - Dubé sendromu tanisi icin Avrupa Birt-Hogg-Dubé Konsorsiyumu’nun 6nerdigi kriterler

Major kriterler

Minor kriterler

Yetiskinlikte olugan en az bir tanesi histopatoloik tani almis >5
fibrofolikiilloma veya trikodiskoma

Cok sayida akciger kistleri (bilateral ve bazal yerlesimli + spontan
pnomotoraks)

FLCN geninde mutasyon

Bobrek kanseri (50 yas oncesi veya multifokal, bilateral veya miks kromofob,
onkositik histopatoloji )

Birinci derece akrabalarda Birt-Hogg-Dubé sendromu

Birt-Hogg-Dubé sendromu tanis1 konulabilmesi igin hastalarin 1 major veya 2 minér kriteri karsilamasi gerekir.

Hogg-Dube Consortium) tarafindan Tablo 1'de gosterilmis
olan Birt-Hogg-Dubé tani kriterleri bildirilmistir (6,7).
Yetiskinlikte olusan en az bir tanesi histopatolojik tani
almis, en az 5 adet fibrofolikiloma, sistemik hicbir
bulgu eslik etmeksizin Birt-Hogg-Dubé sendromu tanisi
koydurmaktadir. Tani kriterleri degerlendirildiginde bu
durum dikkat cekmektedir.

Birt-Hogg-Dubé sendromunda karakteristik deri lezyonlari
siklikla burun, alin, yanaklarda, boyunda daha az oranda
govdede cok sayida 2-4 mm, beyaz veya deri renginde
yumusak kubbe sekilli fibrofolikiiloma veya daha az siklikla
trikodiskomadir. G6z kapaklari, aksilla ve deri kivrimlarinda
yumusak fibromlar da gorilir. Bizim olgumuzda da ¢ok sayida
(5'den fazla) fibrofolikiiloma saptandi ve tani histopatolojik
olarak dogrulandi. Fakat olgumuzda fibrofolikiilomalar
stk gorildiigu bolge olan yizde degil de daha az oranda
goruldiglu govdede yerlesmekteydi. Olgumuzda ayrica
aksiller bolgelerde yumusak fibromlar da mevcuttu.

Birt-Hogg-Dubé sendromlu hastalarin yaklasik %90’Inda
bilgisayarli tomografide degisen derecelerde akciger kistleri
saptanir (8,9). Akciger kistleri genellikle akciger bazallerinde
ve subplevral yerlesimlidir, yillarca asemptomatik kalabilir
(10). Bizim olgumuzda da her iki akciger parankim
alanlarinda alt loblarda belirginlesen parankimal, subplevral
cok sayida kistler saptandi. Olgumuzdaki subplevral kistler
asemptomatik olup pnémotoraks dykiisi yoktu.

Birt-Hogg-Dubé sendromlu hastalar normal populasyondan
50 kat daha fazla pndmotoraks riskine sahiptir (11). Bu
hastalar pnomotoraks riskini arttiran basing degisikligine
neden olan durumlara karsi bilgilendirilmeli, bu hastalara
sigarayi birakmalari tavsiye edilmelidir. Bilgisayarli tomografi
tanida yararli olmasina ragmen takipte 6nerilmemektedir.

Birt-Hogg-Dubé sendromlu olgular yasamlari boyunca %20
-30 oraninda bir veya daha fazla bébrek timoru gelisme riski
tasirlar (12). Bizim olgumuzda bébrek tiimori saptanmamasina
ragmen her iki bdbrekte blyligi 1 cm olclilen ¢ok sayida kist
ile uyumlu olabilecek hipodens lezyonlar saptandi. Olgumuza
benzer sekilde Birt-Hogg-Dubé sendromunda 40 yas sonrasi
cok sayida bobrek kistlerinin saptandidi olgular bildirilmistir
(13-15). Ozellikle FLCN gen mutasyonunun saptanamadigi Birt-
Hogg-Dubé sendromlu ailelerde, ¢cok sayida bobrek kistlerinin
Birt-Hogg-Dubé sendromunun bir gostergesi olabilecegi
hipotezi bulunmaktadir.

Birt-Hogg-Dubé sendromlu hastalar bébrek kanseri gelisimi
acisindan yiksek riske sahip olduklarindan bu acgidan takip

edilmelidir. Belirlenmis kesin takip semalari olmamasina
ragmen, bazi yazarlar bobrek kanseri tanisi icin ve sonrasinda
3-5 yilda bir takip icin bobrek USG ve/veya bilgisayarh
tomografi 6nermektedirler (13).

Sonug

Deride ¢ok sayida fibrofolikiiloma saptanan olgularda
ayirici tanida Birt-Hogg-Dubé sendromu akilda tutulmal
ve bu sendroma eslik edebilecek diger sistem rahatsizliklari
arastinlmahdir. Bu hastalar yasam boyu bdbrek kanseri ve
spontan pnomotoraks gelisimi acgisindan takip edilmeli,
bilgilendirilmeli ve egitilmelidirler.
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