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pidermolizis büllosa (EB), bir grup kalıtımsal hastalığı içeren vezikü-
lobüllöz bir hastalıktır. Büller sıklıkla minör mekanik travmalar ile
meydana gelir. Yenidoğanlarda daha çok elektrot ve flaster temas ye-

ri, elle sık dokunulan bölgeler gibi travmaya maruz kalınan yerlerde orta-
ya çıkar. EB’nin farklı tiplerinin oluşumunda cildin bazal membran
tabakasını oluşturan proteinleri kodlayan genlerde çeşitli mutasyonlar rol
oynar. Otozomal dominant (OD) veya otozomal resesif (OR) genetik kalı-
tım gösterebilir.1-3 Doku ayrışmasının düzeyine göre simpleks, “junctional”,
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ve dis tro fik tip le ri var dır.2-4 Ba zı uz man lar 4. bir ti -
pi ol du ğu nu sa vu nur lar.5,6 He mi des mo zo mal de ni -
len bu tip as lın da simp leks ve “junc ti o na l” tip le ri ne
da hil olan ve he mi des mo zo mun mo le kü ler bi le -
şen le rin de de fekt so nu cu or ta ya çı kan alt tip ler den
olu şur. Amerika Birleşik Devletlerinde tüm tip le ri
için in si dans 1 mil yon can lı do ğum da 20 ola rak bil-
di ril miş tir.7

Ka lı tım la rı ve fi zik bul gu la rı bir bi rin den ol-
duk ça fark lı lık gös te re bi len bu üç alt tip ten “junc-
ti o na l” EB ye ni do ğan dö ne min de yük sek mor ta -
li te ye sa hip, na dir gö rü len, gas tro in tes ti nal sis te -
min çe şit li se vi ye le rin de, çok lu ola bi len at re zi ve/
ve ya ste noz lar, ge ni to ü ri ner kis tik ano ma li ler gi bi
pa to lo ji le rin eş lik ede bi le ce ği bir has ta lık tır.3-5,8-10

Bu ya zı da pi lor ano ma li le ri baş ta ol mak üze re
gas tro in tes ti nal ano ma li ler le bir lik te lik gös te ren
kli nik ola rak “junc ti o na l” tip EB dü şü nü len iki ay -
rı olgunun su nul ma sı amaç lan dı. Post na tal bi rin ci
haf ta için de kay be di len bu olgu lar, na dir gö rü len
bu has ta lı ğa eş lik ede bi le cek di ğer ano ma li le re dik-
kat çek mek üze re tak dim edil di.

OL GU  SUNUMLARI
OL GU 1

Otuz ya şın da ki an ne nin 2. ge be li ğin den ilk ya şa -
yan ola rak, 29 haf ta lık se zar yen ile 1160 gram ağır-
lı ğın da do ğan er kek be be ğin AP GAR pu an la rı 1.
da ki ka da 4, 5. da ki ka da ise 5 idi.  

Pre na tal hi kâ ye sin de an ne de pre ek lamp si, ek-
lamp si, ges tas yo nel di ya bet, er ken mem bran rüp-
tü rü yok tu. Pre na tal dö nem de ya pı lan ul tra so nog-
ra fi  (USG)’de tek ta raf lı re nal ano ma li sap tan mış tı.
An te na tal ste ro id; be ta me ta zon 12 mg/ 24 sa at
aray la 2 doz şek lin de uy gu lan mış tı.

Soy  geç mi şin de, an ne nin ilk ge be li ği 8 ay lık -
ken ölü do ğum ile so nuç lan mış tı ve 2. de re ce den
ak ra ba ev li li ği mev cut tu.

Fi zik mu a ye ne sin de; sağ ku lak dış ku lak yo lu
ka pa lı ve ku lak he li kal ya pı la rı ge liş me miş, ku lak
kep çe si tam oluş ma mış tı. Sol ku la ğın sağ ku lak tan
fark lı ola rak sa de ce he li kal ya pı la rı da ha be lir gin -
leş miş ti ve kıs mi at re zi si var dı. Umb li kal kord kı-
sa lı ğı mev cut tu. Tüm eks tre mi te ler de ve ge ni tal
böl ge de yay gın eks fo li a tif lez yon lar, erüp si yo ne

alan lar var dı (Re sim 1, 2). Yü ze yel spon tan so lu -
nu mu, ster nal ve sub kos tal çe kil me le ri olan has ta
en tü be ola rak ame li yat ha ne den ye ni do ğan yo ğun
ba kım üni te si (YYBÜ)’ ne nak le dil di. PA ak ci ğer
gra fi si res pi ra tu ar dis tres sen dro mu (RDS) ile
uyum lu olan has ta ya 4 cc/kg (100 mg/kg) sur fak tan
uy gu lan dı. PA ak ci ğer gra fi sin de ay rı ca mi de nin
di la te gö rül me si ve bağır sak gaz la rı nın iz len me -
me si üze ri ne pi lor at re zi si açı sın dan has ta ço cuk
cer ra hi si ile kon sül te edil di. Na zo gas trik son day la 
de kom pres yon uy gu la nan be bek te kli nik sta bi li -
zas yon son ra sın da cer ra hi plan lan dı. Sep sis açı sın -
dan risk li olan has ta ya kan kül tü rü alı na rak
am pi si lin ve ne til mi sin baş lan dı. Has ta nın cilt bul-
gu la rı nın te da vi si ne yö ne lik ola rak fiz yo lo jik se -
rum ile ıslak pan su man ve lo kal an ti bi yo tik li krem
(%2’lik mu pi ro sin) ve %5’lik deks pan te nol mer-
hem ile lo kal lez yon ba kı mı ya pıl dı. Pre na tal
USG’de tek ta raf lı re nal ano ma li sap ta nan has ta ya
ilk gün ya pı lan ba tın USG ’de her iki böb rek te gra -
de 2 ek ta zi, sol böb rek an te ro la te ra lin den pel vi se
ka dar uza nan dup li kas yon kis ti ola bi le ce ği dü şü -
nü len kis tik ya pı tes pit edil di. Ge nel du ru mu kö tü
sey re den has ta post na tal ikin ci gün de kay be dil di.
Has ta nın post mor tem alı nan kan kül tü rün de me-
ti si li ne di renç li Staphylococcus epi der mi dis üre di.
An ti bi yo tik ön ce si alı nan kan kül tü rün de üre me
ol ma dı.

OL GU 2

Yirmi dokuz ya şın da ki an ne nin 4. ge be li ğin den 3.
ya şa yan, va ji nal yol la 37 haf ta lık, 1885 gram ağır-
lı ğın da SGA ola rak do ğan kız be be ğin, pre na tal hi-
kâye sin de an ne de pre ek lamp si dı şın da özel lik
yok tu. An ne ba ba ara sın da bi rin ci de re ce ku zen ev-
li li ği var dı. Ai le nin ilk ço cu ğu EB ta nı sıy la ye ni do -
ğan dö ne min de kay be dil miş ti ve ya şa yan 2 sağ lık lı
ço cuk la rı var dı. 

Pre na tal USG ’de over kis ti ile uyum lu ola bi le -
cek şüp he li gö rün tü, po li hid ram niy os, in tra u te rin
bü yü me ge ri li ği tes pit edil miş ti. Fi zik mu a ye ne sin -
de ge nel du ru mu kö tü, spon tan so lu nu mu yü ze yel,
ağ la ma za yıf, pe ri fe rik na bız la rı non-pal pabl, ka-
pil ler ge ri do lum za ma nı 5 sa ni ye ola rak sap ta nan
be bek, YYBÜ’ ne nak le dil di. Tüm eks tre mi te ler de
ve saç lı de ri de yay gın eks fo li a tif lez yon lar, erüp si -
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yo ne alan lar var dı (Re sim 3, 4). Cilt al tı yağ do ku -
su ye ter siz di. Bu run kö kü ba sık, göz ka pak la rın da
ek tro pi on var dı. Ba tın da sol alt kad ran da kit le ele
ge len has ta nın ka ra ci ğe ri de sağ kos ta al tın da 4 cm
pal pe edi li yor du. Na zo gas trik son da ile mi de ye ula-
şı la ma dı. EB, özo fa gus at re zi si, RDS, in tra ab do mi -
nal kit le (pre na tal USG ’de over kis ti ola bi le cek
şüp he li gö rün tü ne de niy le) ön ta nı la rıy la YYBÜ’ ne
ya tı rı lan be be ğe 4 cc/kg (100 mg/kg) sur fak tan te-
da vi si ve me ka nik ven ti las yon uy gu lan dı. Oro gas -
trik son day la gra fi çe ki len has ta da özo fa gus at re zi si
ön ta nı sı doğ ru lan dı. Kan kül tü rü alı na rak am pi si -
lin- ne til mi sin te da vi si baş lan dı. Post na tal 3. gün -
de eks tü be edi len be be ğe baş lık la ok si jen te da vi si ne
ge çil di. Has ta nın cilt bul gu la rı nın te da vi sin de, lo -

kal an ti bi yo tik li krem (%2’lik mu pi ro sin) ve %5’lik
deks pan te nol mer hem ile lo kal lez yon te da vi si ve
fiz yo lo jik se rum ile ıslak pan su man ya pıl dı.

Pal ya tif cer ra hi açı sın dan ço cuk cer ra hi si ne
nak le di len has ta da cer ra hi sı ra sın da özo fa gus at re -
zi si ne eş lik eden pi lor at re zi si sap tan dı ve gas tros -
to mi ve gas tro je je nos to mi uy gu lan dı. Al tın cı gün
ge nel du ru mu kö tü le şen has ta kay be dil di. An ti bi -
yo tik ön ce si ve post mor tem alı nan kan kül tür le -
rin de üre me ol ma dı. Ya pı lan otop si de bi la te ral
re nal kist ra por edil di. 

RE SİM 3: Ol gu 2’de tes pit edi len sağ üst eks tre mi te, yüz ve bu run da bül loz
lez yon gö rün tü sü; sağ üst eks tre mi te den avuç içi ne doğ ru eks fo li a tif lez yon -
lar, erüp si yo ne alan lar, ya nak ta si met rik ola rak üze ri so yul muş erüp si yo ne
alan lar (4 x 2.5 cm), bu run üs tün de erüp si yo ne alan lar, göz ka pak la rın da ek-
tro pi on mev cut tur.

RE SİM 4: Ol gu 2’de tes pit edi len her iki eks tre mi te ler de yay gın bül loz lez-
yon la rın gö rün tü sü; alt eks tre mi te ler de yay gın eks fo li a tif lez yon lar, erüp si yo -
ne alan lar ve cilt al tı yağ do ku su nun ye ter siz li ği dik ka ti çek mek te dir .

RESİM 1: Ol gu 1’de tes pit edi len ku lak ano ma li si ve bül loz lez yon gö rün tü -
sü; sağ ku lak ta dış ku lak yo lu ka pa lı ve ku lak he li kal ya pı la rı ge liş me miş, ku -
lak kep çe si tam oluş ma mış ve ku lak ar ka sın dan alt çe ne 2/3’üne ka dar
ya yı lım gös te ren yak la şık 3 x 2.5 cm bü yük lü ğün de düz gün ke nar lı lez yon. 

RE SİM 2: Ol gu I’ de tes pit edi len ab do mi nal böl ge de, pe ri ne de ve alt eks tre -
mi te ler de yay gın bül loz lez yon la rın gö rün tü sü. Yay gın eks fo li a tif lez yon lar,
erüp si yo ne alan lar; gö bek çev re sin den in gu i na le doğ ru ya yıl mış şekil de 
(4 x 3 cm bo yut la rın da), pe nis, skro tum ve pe ri a nal ala na doğ ru ha fif ya yıl mış
şekil de ve her iki alt eks tre mi te de da ha be lir gin ve ek tre mi te le ri ta ma men sa -
ra cak şekil de gö rül mek te dir. 
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TAR TIŞ MA
EB, ye ni do ğan dö ne min de cilt bul gu la rıy la ko lay ca
ta nı ko yu la bi le cek bir has ta lık tır. Epi der mis ve ba zal
mem bran ta ba ka da bu lu nan 13 ya pı sal ge ni içe ren
yüz ler ce mu tas yon tes pit edil miş tir.5 Simp leks tip EB
skar bı rak ma yan, OD ge çiş li en sık gö rü len alt ti pi -
dir. Lo ka li ze for mu olan has ta lar dok to ra baş vur ma -
ya bi le ce ği için ger çek in si dan sı bi lin me mek te dir.
İnsi dan sı nı mil yon da 4.6 ola rak bil di ren li te ra tür de
olgula rın an cak %10’una ula şı la bil di ği be lir til mek -
te dir.7 Cilt te ay rış ma ba zal hüc re dü ze yin de olur.
Bül ler do ğum da ve ya ye ni do ğan dö ne mi sü re sin ce
gö rü lür. Lez yon lar trav ma ya ma ruz ka lan el, ayak,
ba cak, diz, dir sek ve saç lı de ri de gö rül mek le bir lik -
te ba zı has ta lar da yay gın ola bi lir. Ağız içi lez yon lar
ve tır nak dis tro fi si na dir dir. Bül ler skar bı rak ma dan
iyi le şir, yaş ile aza lır ve uzun dö nem de prog noz iyi-
dir.1-4 Ke ra tin 5, 14 ve plek tin de gen mu tas yo nu göz-
le nir.6,7 Kro mo zo mu 12q11-q13 ve 17q12-q21
böl ge si ne lo ka li ze dir.6 “Junc ti o na l” EB’ de ise cilt te
ay rış ma la mi na lu si da ta ba ka sın da olur. “Her lit z”
(JEB-H), “non-Her lit z” (JEB-nH), pi lor at re zi si ile
sey re den (JEB-PA) alt tip le ri var dır. JEB-H la mi nin
5, JEB-nH la mi nin-5, kol la jen XVII ve JEB-PA α6β4
in teg rin ol mak üze re ke ra ti no sit-la mi na den sa bağ-
lan tı sın da rol oy na yan ba zal mem bran böl ge sin de ki
pro te in le rin mu tas yon la rın dan kay nak la nır.7 Kro-
mo zo mu 18q11.2, 2q24-q31, 1q32, 1q25-q31.6 En
na dir gö rü len ti pi dir ve in si dan sı mil yon da 2’dir.7

OR ge çiş li dir ve prog no zu kö tü dür. Lez yon lar yay-
gın dır, ge nel lik le do ğum da var dır ve özel lik le ağız
çev re si, saç lı de ri, gö ğüs ve bez bağ la nan böl ge ler de
gö rü lür. Di ğer tip le rin ter si ne el ve ayak tu tu lu mu
na dir dir. So lu num, gas tro in tes ti nal ve ge ni tal sis te -
min de et ki len di ği cid di mu koz mem bran tu tu lum -
la rı gö rü le bi lir. Ge niş eroz yon lar sep sis için risk
fak tö rü dür. Has ta la rın ço ğu baş ta sep sis ol mak üze -
re ka şek si ve do la şım ye ter siz li ğin den ilk 3 yıl da
kay be di lir.2-4,8 Dis tro fik EB’ de ise yü ze yel der mis ta-
ba ka sın da ay rış ma gö rü lür. OD ve OR ola rak ka lı -
tım gös te re bi lir. Pre va lan sı mil yon da 14.6 ola rak
bil di ril miş tir. Lo ka li ze ha fif for mu ol du ğu gi bi je ne -
ra li ze ve ağır for mu da var dır. Ağız ve tır nak tu tu lu -
mu gö rü le bi lir. Cilt dı şı tu tu lum na dir dir.7

“Junc ti o na l” EB’ de bir alt grup olan JEB-PA
do ğum da özel lik le pi lor ol mak üze re üst gas tro in -

tes ti nal sis tem tı ka nık lık la rıy la ken di ni gös te rir.
Cilt bul gu la rı yay gın cilt tu tu lu mun dan do ğum da
nor mal cil de ka dar de ğiş ken lik gös te rir. Pre na tal
bul gu lar ara sın da po li hid ram ni os ve USG ’de tes pit
edi len ab do mi nal kit le dir. Göz, so lu num ve üro ge -
ni tal sis tem epi te li et ki len miş tir. Prog noz kö tü dür.
Has ta lar sı vı-elek tro lit im ba lan sı ve sep sis ten kay-
be di lir.3,4,7

Su nu lan her iki olgu da da ai le de ak ra ba ev li li -
ği bu lun ma sı ve ikin ci olgunun ye ni do ğan dö ne -
min de EB ta nı sı ile kay be di len kar deş öy kü sü
mev cut ol ma sı, ge ne tik ge çi şi des tek ler ni te lik te -
dir. Bu yüz den kli nik ta nı mız doğ rul tu sun da ai le -
le re bir ge ne tik mer ke ze baş vur ma sı ve mut la ka bu
ko nu da ge ne tik da nış man lık hiz me tin den ya rar -
lan ma sı tav si ye sin de bu lu nul du. Ge ne tik iliş ki ba-
kı mın dan üze rin de du rul ma sı ge re ken önem li bir
tes pit de ai le le rin her iki sin de de ak ra ba ev li li ği nin
bu lun muş ol ma sı dır. Ni te kim ben zer cilt lez yon la -
rı nın ve kli nik sey rin iz len miş ol du ğu be lir ti len
Zin cir li oğ lu ve ar k. nın ol gu su nu mun da da ebe-
veyn le rin bi rin ci de re ce ku zen ol du ğu bil di ril miş -
tir.11 An ne nin pre na tal USG ’sin de po li hid ram ni yos
tes pit edi len ve do ğum son ra sı na zo gas trik son da
iler le ti le me yen has ta da özo fa gus at re zi si ola bi le ce -
ğin den şüp he le nil di. Özo fa gus at re zi si için ame li -
ya ta alı nan has ta ya eş lik ede bi le cek pi lor ano ma li si
açı sın dan eks plo ra tif la po ro to mi ya pıl dı ve özo fa -
gus at re zi si nin ya nı sı ra pi lor at re zi si ta nı sı doğ ru -
lan dı. Re nal kis tik ano ma li le rin de eş lik et ti ği ve
yay gın bül löz de ri lez yon la rı olan ye ni do ğan dö ne-
min de kay bet ti ği miz has ta da ta nı ola rak JEB-PA alt
ti pi dü şü nül dü. EB’de ta nı cilt ör ne ği nin elek tron
mik ros ko bu ve im mü no his to kim ya sal in ce le me si
ile ko nul mak ta dır. Ay rı ca son yıl lar da ge ne tik in-
ce le me ve bu ko nu da ki da nış man lık hiz met le ri
üze rin de du rul mak ta dır.2,4-7,12 Bi zim olgumuz da
elek tron mik ros ko bu in ce le me si ve im mü no his to -
kim ya sal in ce le me ya pı la ma mış tır. Ta nı kli nik de-
ğer len dir me ile kon muş tur. Bu du rum, ke sin
ta nı nın mik ros ko bik yön tem le doğ ru la na ma ma sı
ba kı mın dan bu olgu su num la rı ile il gi li ça lış ma nın
sı nır lı lı ğı ola rak ka bul edi le bi lir. 

Has ta la rın te da vi le rin de has ta lı ğa öz gü spe si fik
bir te da vi yak la şı mı bu lun ma dı ğın dan sa de ce
semp to ma tik te da vi ve ge nel ya şam des te ği te da vi -
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si uy gu lan dı. Bu te da vi le re rağ men has ta la rı bir
haf ta dan faz la ya şat ma im ka nı ol ma dı. 

EB’ lı olgu lar bi rin ci olguda ol du ğu gi bi sık lık -
la se kon der bak te ri yel en fek si yon lar ve sep sis ne-
de ni ile ya şa mın ilk yı lın da kay be dil mek te dir. Bu
olgu lar da her ne ka dar elek tron mik ros kobik ve
im mün his to kim ya sal ve ya ge ne tik in ce le me ile ta-
nı yı doğ ru la ya ma sak da, yu ka rı da su nu lan fi zik
mu a ye ne bul gu la rı ve kli nik sey ri bu olgu la rın
JEB-PA alt ti pi ta nı sı nı des tek le mek te dir. JEB-PA
na dir gö rül me si ve özel lik le ya şa mın ilk yı lın da
yük sek mor ta li te ile sey ret me si ne de niy le önem
ka zan mak ta dır.3,4,7 Bu olgu da da gö rül dü ğü gi bi,
pre na tal dö nem de an ne ada yı nın ta ki bi sı ra sın da
po li hid ram niy os tes pi ti, gastrointestinal sistem pa-
to lo ji le ri ni ak la ge tir me li dir. Epi der mo li zis bül lo -
za ta nı lı has ta lar da re nal ve üri ner kis tik ya pı lar
gö rü le bi lir.3,4,9 Bu ra da sun muş ol du ğu muz ikin ci

olguda da otop si ile bi la te ral re nal kist ler sap tan -
mış ol ma sı, na dir gö rü len bu has ta lık ta mev cut sı-
nır lı li te ra tü re kat kı sağ la ma sı ba kı mın dan
önem li dir. 

So nuç ola rak, EB dü şü nü len olgu lar ek kon je -
ni tal pa to lo ji ler açı sın dan dik kat li ce tet kik edil me -
li, cer ra hi açı dan at re zi ve/ve ya ste no zun bir den
faz la yer de yer ala bi le ce ği akıl da tu tul ma lı dır. EB
ve özo fa gus at re zi ta nı lı has ta cer ra hi gi ri şi me sevk
edi lir ken da ha alt se vi ye ler de ki at re zi ve/ve ya 
ste noz la rın da eş lik ede bi le ce ği-sık lık la pi lor at re -
zi si- ön gö rü le rek eks plo ra tif la pa ro to mi plan lan -
ma lı dır. 

TTee  şşeekk  kküürr
Bu has ta la rın ame li ya tın da eme ği ge çen Zey nep Ka mil
Ka dın ve Ço cuk Has ta lık la rı Eği tim ve Araş tır ma Has ta -
ne si Ço cuk Cer ra hi si bö lü mü ne te şek kür ede riz.
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