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pidermolizis bülloza simpleks (EBS), deri ve epitelyal yüzeyleri etki-
leyen, minör travmayla intraepidermal büllerin ortaya çıkmasıyla ka-
rakterize herediter bir hastalıktır. Keratin genleri KRT5 veya KRT

14’te mutasyon sonucu ortaya çıkar.1 Osteogenezis imperfekta ise tip I kol-
lajende defektin olduğu bir konnektif doku hastalığıdır. Spektrumu olduk-
ça geniş olup perinatal dönemde letal olan formdan erişkin dönemde tanı
konulan forma kadar değişken kliniklere sahiptir. Otozomal dominant ka-
lıtım paternine sahiptir.2

Her iki hastalık farklı tipteki kollajen sentezleri ve keratin yapımında
bozukluk ile karakterize olup literatürde birliktelikleri bildirilmemiştir. Bu
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su num da her iki has ta lı ğın bir lik te sap tan dı ğı bir
ol gu tar tı şıl mak ta dır.

OL GU SU NU MU

On iki ya şın da er kek has ta, Ye di te pe Üni ver si te si
Has ta ne si Der ma to lo ji ve Pe di at ri po lik li nik le ri ne
do ğum dan iti ba ren olan ya ra lar ve 1.5 ya şın dan iti-
ba ren tek rar la yan alt eks tre mi te kı rık la rı ne de ni ile
getirildi. Da ha ön ce çe şit li has ta ne ler de elek tron
mik ros ko pi in ce le me si son ra sın da EBS ve os te o ge -
ne zis im per fek ta  ta nı la rı ile iz len di ği, an cak son 4
yıl dır iz le mi ol ma dı ğı, her han gi bir te da vi al ma dı -
ğı, şu ana ka dar 2 kez sağ, 7 kez sol alt eks tre mi te
ol mak üze re top lam 9 kı rı ğı ol du ğu ve yü rü ye me -
di ği öğ re nil di. An ne ve ba ba sı ara sın da 2. de re ce
ak ra ba lık olan has ta nın bi ri kız, bi ri er kek iki am -
ca ço cu ğun da ve an ne si nin da yı sı nın kı zın da ben-
zer de ri has ta lı ğı öy kü sü var dı. Fi zik mu a ye ne sin de
ha re ket kı sıt lı lı ğı  ne de niy le bo yu öl çü le me yen
has ta nın vü cut ağır lı ğı 26 kg (<3 per sen til) idi. Kar-
di yo vas kü ler ve so lu num sis te mi mu a ye ne le rin de
pa to lo jik bul gu ya rast lan ma dı.

Der ma to lo jik mu a ye ne sin de yüz böl ge sin de az
sa yı da bül löz lez yon, el ve ayak la rın da ise da ha yo -
ğun oran da bül löz lez yon lar, yer yer ero de, krut lu
alan lar ve mi ni mal oran da pal mop lan tar hi per ke -
ra toz sap tan dı (Re sim 1, 2). Tır nak, diş, oral mu ko -
za tu tu lu mu yok tu. Ma vi skle ra ve or ga no me ga li si
ol ma yan has ta nın ak ci ğer ve kar di yo vas kü ler in ce -
le me si nor mal di. Sol he mi to raks ta ki fos kol yo zu
olan has ta nın her iki alt eks tre mi te si at ro fik, de for -

me ve sol ba cak atel de idi. Has ta ya bu bul gu lar la
je ne ra li ze EBS (We ber-Coc kay ne var yan tı) ve os te -
o ge ne zis im per fek ta tip IV ta nı la rı ko na rak Fo sa -
max 10 mg/gün te da vi si baş lan dı. 

TAR TIŞ MA

Kol la jen ler, vü cut ta bir çok do ku nun te mel ya pı  ta -
şı nı oluş tu rur. Kol la jen le ri kod la yan gen mu tas -
yon la rı so nu cun da os te o ge ne zis im per fek ta, Eh ler-
Dan los has ta lı ğı, os te o po roz ve epi der mo li zis bül-
lo za dis tro fi ka gi bi kli nik tab lo lar or ta ya çık mak -
ta dır. Kol la jen gen mu tas yon la rı nın bir ço ğu
ta nım lan mış ol mak la bir lik te bu mu tas yon la rın pa-
to je nik so nuç la rı tam ola rak an la şı la ma mış tır.

Bu ol gu li te ra tür de os te o ge ne zis im per fek ta ve
epi der mo li zis bül lo za bir lik te li ği ne sa hip ilk ol gu
ol ma sı açı sın dan dik kat çe ki ci dir. Epi der mal ba zal
mem bra nın al tın da bu lu nan “anc ho ring” fib ril le rin
te mel ya pı  ta şı tip VII kol la jen dir.3 Tip VII kol la jen
ge ni olan COL7A1’de ki mu tas yon lar kli nik te dis-
tro fik epi der mo li zis bül lo za ile bir lik te lik gös te rir.4

EBS ’de ise si to ke ra tin gen le ri KRT5 VE KRT14’de
mu tas yon var dır ve mu tas yo nun po zis yo nu ve kli-
ni ğin şid de ti ara sın da çok sı kı bir iliş ki mev cut tur.
Sık lık la oto zo mal do mi nant ka lı tım gös te ren EBS
semp tom la rın şid de ti ne gö re 3 fark lı alt gru ba ay-
rıl mış tır. EBS Dow ling-Me a ra en şid det li kli ni ğe
sa hip tir. Tüm vü cut ta yay gın her pe ti form bül ler ve
pal mop lan tar hi per ke ra toz var dır. Kli nik ola rak da -
ha ha fif sey re den Ko eb ner var yan tın da ise bül ler
tüm vü cut ta yay gın ol mak la bir lik te da ha ha fif bir

RESİM 1: Yüz bölgesinde az sayıda büllöz lezyon. RESİM 2: Ellerde çok sayıda büllöz lezyon ve erode, krutlu  alanlar.
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tab lo var dır. En ha fif form olan We ber-Coc kay ne
var yan tın da ise bül ler el ler ve ayak lar la sı nır lı dır. Ke-
ra tin ler, po li mer ha lin de bir le şe rek fi la man la rı oluş-
tu ran ol duk ça fark lı ya pı sal pro te in ler dir. Fi la man
pro te in le ri nin önem li bir özel li ği, mer kez de ki α-he -
li kal düz böl ge nin he li kal ol ma yan 3 kı sa bağ la yı cı
ta ra fın dan 4 par ça ya bö lün me si dir. (1A,1B,2A ve 2B).
EBS-DM var yan tın da mu tas yon lar sık lık la KRT5
veKRT14 ya pı mı için kri tik olan  düz böl ge le rin uç-
la rın da (1A,2B) gö rü lür. Bu na kar şın EBS-K var yan -
tın da mu tas yon lar düz alan la ra yay gın ola rak
da ğıl mış tır. EBS-WC’de ise mu tas yon lar sık lık la he-
li kal alan la ra sı nır lı ola rak sap ta na bil mek te dir.5,6 Bu
bil gi le re ek ola rak son yıl lar da İsra il’ de ol duk ça fark -
lı ge ne tik özel lik le re rast lan ma sı, EBS has ta la rın da
et nik ve coğ ra fik de ği şik lik ler ol du ğu nu da dü şün -
dür mek te dir.7,8

Ke ra tin bo zuk luk la rı, ol duk ça de ği şik fe no tip -
ler le so nuç la na bi len ye ni bir mo le kü ler sı nı fı oluş-

tur mak ta dır. Ke ra tin ya pı mı nın bo zul ma sıy la bir-
lik te hüc re de fra gi li te, kom pen sa tu var epi der mal
hi per ke ra toz ve ke ra tin fi la men ag re gas yo nu or ta -
ya çı kar. EBS, bül löz kon ge ni tal ih ti yo si form erit-
ro der ma, pa ko ni şi kon ge ni ta, ste a to kis to ma
mul tip leks, Si e mens ’in ih ti yo zis bül lo za sı ve oro-
ge ni tal mu ko za nın be yaz sün ger (spon ge) ne vü sü
bu gü ne ka dar sap ta na bi len, ke ra tin mu tas yo nu so-
nu cun da ge li şen tab lo lar dır.9 Son yıl lar da EBS ve
di ğer epidermolizis bülloza form la rı nın ge ne tik ça-
lış ma la rı gi de rek hız ka zan mak ta ve her ge çen gün
KRT5 ve 14 dı şın da ye ni gen mu tas yon la rı ta nım -
lan mak ta dır. 

Bi zim ol gu muz EBS ve os te o ge ne zis im per fek -
ta nın bir lik te gö rül dü ğü ilk ol gu dur ve ge ne tik ça-
lış ma la ra ışık tut ma sı açı sın dan ol duk ça önem li dir.
Has ta nın ve ai le nin ge ne tik ça lış ma sı nın ya pıl ma -
sı ve ola sı bir ye ni mu tas yo nu nun sap tan ma sı he-
def le ri miz ara sın da dır. 
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