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Giris:

Lipoid proteinozis, literatirde simdiye kadar yaklasik 300 adet vakanin bildirildigi, oldukca nadir
gorulen, otozomal resesif gecisli bir hastaliktir.

Olgu sunumu:

Dogustan beri ses kisikligina sahip 31 yasinda kadin hastanin 1,5 yildir giderek artan, yliz ve 6zellikle
g6z kapadi sinirinda yerlesmis, sarimsi renkte papller lezyonlari mevcuttur. Kardesinde de benzer
nitelikte cilt lezyonlari saptanmistir. Hastanin ylizundeki lezyonlarindan birine punch biyopsi yapiimistir.
Mikroskopik incelemede rutin H&E boyali kesitlerde epidermiste hafif hiperkeratoz, akantoz, ylzeyel
dermiste perivaskller ve periekrin alanlarda yogunlasan hyalen material birikimi dikkati cekmistir.
Histokimyasal olarak yapilan PAS ve d-PAS ile boyanma goérilirken, Kongo red ile amiloid birikimi
gorilmemistir. Bulgular klinik veriler esliginde lipoid protein6z icin karakteristiktir.

Sonugc:

Lipoid proteinozis’e ECM-1 gen mutasyonun neden oldugu bilinmektedir. Bu gendeki disfonksiyon
sonucu ekstraselller matriks Uretimi bozulur ve 6zellikle cilt, respiratuvar trakt mukozasi gibi yapilarda
anormal protein6z materyal birikmeye baslar. Birikim yerine bagli olarak gelisen dogustan beri kaba
ses, norolojik bulgular ve cilt bulgulan hastaligi karakteristik kilmakla birlikte tani icin histopatolojik
dogrulama gerekmektedir.
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