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Ozet

Epidermolizis Bulloza(EB), fetal yagsamda travma ile deri ve mukdz membranlarda bl olusumuyla sonuglanan,
heterojen mekanobiilléz bir hastaliktir. Ug gruba ayrilir: EB Simpleks(EBS), Junctional EB(JEB) ve Distrofik
EB(DEB)’dir. EBS, nadir gorilmesi nedeniyle 6nem kazanmaktadir.

21 yasinda, multigravid anneden, normal spontan dogum ile miyadinda dogan erkek bebek, el, ayak ve
vicudunda deri dékuntileri yakinmasi ile merkezimize kabul edildi. EBS tanisi alan bir olgu sunuldu. Yaygin deri
bulleri olan olgularda genodermatozlar akilda tutulmali, tani alan olgulara ileride olusabilecek gebelikleri igin

genetik danismanlik verilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Epidermolizis Bllloza, genodermatozlar.

A Case in Newborn Diagnosed as a Epidermolysis Bullosa

Abstract

Epidermolysis bullosa(EB), a heterogenous group of mechanobullous disease that trauma during fetal life
results in blisters at skin and mucous membranes, divided into three groups. EB simplex(EBS), Junctional
EB(JEB) and Dystrophic EB(DEB). EBS is important disease because of it seems rare.

Our case was newborn male, 21-year-old multygravid, term gestation and delivery in spontaneusly, suffers
from lesions on hand, food and body was accepted to our department. A case diagnosed as EBS was presented.
Genodermatoses should be kept in mind for a case who has generalised blisters, genetic counselling must be

given for further pragnancy.
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Giris

Epidermolizis Bulloza(EB), fetal yasamda travmaya
maruziyet sonucu deri ve mukéz membranlarda yaygin
billerle karakterize heterojen bir mekanobulloz
hastaliktir.™ EB; dermal-epidermal doku ayrilmasinin
diizeyine gére ¢ gruba ayrilir.> EB simplex(EBS);
intraepi-dermal deri ayrilmasi, Junctional EB(JEB);
lamina lusidada ayrilma ve Distrofik EB(DEB);
sublamina densa bazal membran zonu ayrilmasidir. EBS
otozomal dominant gegis gosterir. Lokalize ve
generalize sekilleri vardir. Lokalize tipte en sik el ve
ayaklarin bulléz epidermolizisi goruliir. Jeneralize
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EBS’de biller dogumda vardir ya da yasamin ilk
yillarinda ortaya cikar. Yenidoganda viicutta yaygin
olarak gorilurken, daha biyiiklerde siklikla travma
bolgelerine lokalize olma egilimindedirler. EBS biiller
iyilestikten sonra nedbe birakmazlar.® EBS’nin
jeneralize tipi daha nadir goérilmesi ve fenitoine
yanit vermesi nedeniyle 6nem kazanmaktadir. 21
Yasinda multigravid anneden normal spontan vajinal
dogum ile miyadinda dogan erkek bebek; yaygin deri
dokintileri ile basvurdu, klinik ve patolojik
inceleme sonucu EBS tanisi konan bir olgu sunuldu.

Vaka

Yirmi bir yasindaki gravida 3, parite3, yasayan 2,
anneden miyadinda, normal spontan vajinal dogum
ile 4130 g olarak dogan; ellerinde, ayaklarinda
gluteal bolgesinde ve tiim viicuda yayilan igi su dolu
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dokinttu yakinmasi olan olgu, 51096/50567 protokol
numaras! ile Hastanemize basvurdu. Anne sutilyle
beslenen hastanin anne-babasi birinci derece kuzendi.
Ailenin birinci gocuklarinin da ayni yakinmalar ile
dogdugu, 4 yasinda iken kaybedildigi belirtildi. Fizik
muayenede; vicut agirligl, boyu ve bas ¢evresi normal
persantilde, vital bulgulari stabildi.

Genel durumu orta, uykuya meyilli ve emmesi zayifti.
Agi1z mukozasinda bir adet, occipital bolgede, her iki el
ve ayaklarinda, gluteal bolgede olmak lzere tim
vicutta yer yer soyulmus yaygin billéz lezyonlan
saptandi(Resim1). Diger sistemlerin bakisi olagandi.
Laboratuar incelemesinde tam kan sayiminda beyaz
kiire artmis. Elektrolitler, bobrek ve karaciger
fonksiyon testleri normal sinirlarda idi. .Koagilasyon
Testleri(Pz, aPTZ ve INR) uzamis. Kan ve lezyon sivisi
kiltarlerinde Greme olmadi. Olguya parenteral K
vitamini ve taze donmus plazma(TDP) uygulandi. Pz,
aPTZ ve INR degerleri normal sinirlara gekildi.
Antibiyotik, yara bakimi tedavisi altinda genel durumu
diizelen olgu taburcu edildi.

Resim 1: Gluteal bolge ve muhtelif yerlerde lezyonlar.

Tartisma

Epidermolizis Biilloza(EB) konjenital, kaltsal,
vezikilobilléz bir hasthktir. Biller sikhkla travmaya
maruz kalan yerlerde olur ve sicaklikla artar.” Otozomal
dominant(OD) ve resesif(OR) gecisli  olabilir.
Epidermolizis billoza simplex, Juncional EB ve
Dysrophic EB olarak (ige ayr|I|r.6

Epidermolizis billoza simpleks skar birakmayan, OD
gecisli bir hastaliktir. Isik mikroskobik incelemede
intraepidermal bil gérilur.® Biller dogumda veya
neonatal dénem siiresince gorilir. Lezyonlar travmaya
maruz kalan el, ayak, bacak, diz, dirsek ve kafa
derisinde gorilmekle birlikte bazi hastalarda yaygin
olabilir. Buller skar birakmadan iyilesir, yas ile azalir ve
uzun dénemde prognozu iyidir.”
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Junctional EB’de bil subepidermal bdlgededir;
lamina lusidada ayrisma oldugu gorilar. EB
letalis(Herlitz tipi) OR gegislidir ve prognozu
kotudir.® Lezyonlar genellikle dogumda vardir ve
ozellikle agiz gevresi, sach deri, gogls, ayaklar ve
diyaper bolgelerdedir. Diger tiplerin tersine el ve
ayak tutulumu nadirdir. Solunum, gastrointestinal
ve genital sistemin de etkilendigi ciddi mukoz
membran tutulumlar goérilebilir. Hastalarin ¢ogu
basta sepsis olmak (lizere kaseksi ve dolasim
yetersizliginden ilk 3 yilda kaybedilir. Generalize
atrofik selim EB Herlitz tipine benzemekle birlikte
prognozu daha iyidir ve skar birakmaz.”

Distrofik EB’de bilin yukar dermiste vyerlestigi
gorilur. © Dominant distrofik EB’de biiller siklikla el,
ayak, ve sakrumda bulunur. Lezyonlar pigmentasyon
degisiklikleri ile iyilesir.7 Resesif distrofik EB’de
mukoz membran tutulumu siktir ve ciddi beslenme
bozukluklarina neden olabilir.® Korneal erezyonlar,
dis curukleri, alopesi ve tirnak distrofisi gorulebilir.
Cilt karsinomu, parmak yapisikliklari ve skar dokusu
nedeniyle eklemlerde fleksiyon kotraktirleri
gelisebilir.6

Klinik bulgular ile EB tanisi konabilir. Ancak EB
tiplerinin hepsi biribirine benzedigi icin yenidogan
doneminde histolojik ¢alismalar siniflandirmada
anlamli  olabilir’ Ay tamda  konjenital
iktiyoziform eritroderma, aplazia kutis konjenita,
konjenital herpes simpleks virlis enfeksiyonu ve
satafilokoksik soyulmus deri sendromu akla
gelmelidir. ® Kesin tedauvisi yoktur; destek tedavisi
uygulanir. Travmalardan korunmali, topikal ajanlar
kullanilmali,  enfeksiyon  tedavisi yapilmahdir.
Ozellikle otozomal resesif distrofik tipte fenitoin
tedavisinin etkili olabilecegi bildirilmistir.” Aileye
genetik danisma verilmelidir.

Hastamizda, lezyondan alinan biyopsi materyalinde
epidermiste iltihabi hiicre infiltrasyonun egslik ettigi
intraepidermal bul formasyonu izlendi. Ayrica
hastada el, ayak ve bas tutlumunun olmasi, ailede
benzer bir hastalik olmasi, billéz lezyonlarin skar
birakamadan iyilesmesi degerlendirildiginde EBS
tanisi kondu. Bu tipte prognoz iyidir. Aileye; olgunun
travmalardan kaginmasi gerektigi, olusabilecek
enfeksiyonlara karsi proflaktik antibiyotik
uygulanmasi gerektigi, topikal ajanlarin
kullanilabilecegi, 6li dokunularin temizlenmesi gibi
yara bakimi egitimi verildi. Gerektiginde oral mukoza
bakimi, karbonhidrattan zengin bol sivili beslenme
egitimi, sonraki gebeliklerinde de ayni riske sahip
olabilecekleri konusunda genetik danismanlik
egitimi verilerek taburcu edildi.
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