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FARBER HASTALIGININ DERi BULGULARI
Merve inceman !, Arbil Acikalin, Emine Kilic Bagir!, Derya Bulut?

'Cukurova Qniversitesi Tip Fakiltesi Patoloji Anabilim Dali
2Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklari Metabolizma Ve Beslenme Anabilim
Dali

GIRIS

Farber hastaligi, otozomal resesif kalitim gdsteren ASAH1 geninde mutasyona bagl olarak gelisen asit
seramidaz eksikliginin sebep oldugu lizozomal depo hastaligidir. Etkilenen cocuklarda ilk semptom
genellikle yenidogan donemi ile ilk bir yilda gérulir. Baslangicta eklem sertligi ve deformasyonu,
belirgin subkutan noduller ve giderek artan ses kisikligi izlenir. Hastalik ilerlerse etkilenen g¢ocuklarda
kardiyak, pulmoner ve santral sinir sistemi defektleri izlenebilir. Farber hastaligi tanisi alan hastayi klinik
ve deri bulgulari ile tartismay! amacladik.

OLGU

Uc yasinda kiz hasta, 18 aydir ayak, diz ve el eklemleri dorsumunda yaygin subkutan nodiiller, eklem
agrilari, hareket kisitlihgr ve bliyime gelisme geriligi semptomlan ile Cocuk hastaliklan poliklinigine
basvurdu. Anne ve babasi 2.derece akraba olan hastanin 21 yasinda ex olan kiz kardesinde de benzer
subkutan nodtller ve 10 yasindan sonra baslayan mental retardasyon 6ykusu bilinmektedir. Subkutan
nodillerden alinan deri biyopsi 6érneginde retikuler dermis ve cilt altinda kollajende kabalasma, sklerozis
ve cevresinde yogun kopuksu sitoplazmali histiyositlerden olusan nodiler infiltrasyon ile birlikte az
sayida plazma hucresi ve lenfosit dikkati ¢ekti.

SONUC

Farber hastaligi otozomal resesif nadir goérilen bir lizozomal depo hastaligi olup, gocukluk caginda
deride graniilomatdz reaksiyon olusturan hastaliklar arasinda bulunabilecegdi akilda tutulmahdir.
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