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azex-Dupré-Christol sendromu (BDCS), foliküler atrofoderma, hi-
potrikoz ve bazal hücreli karsinom (BHK) triadıyla karakterize bir
genodermatozdur. BDCS’ye neden olan primer defekt bilinmese de

X kromozomuna bağlı dominant geçiş gösterdiği bilinmektedir.1,2 Milialar,
kıl şaftı anomalileri, hipohidroz daha nadir olarak izlenen diğer deri bul-
guları arasında yer alır. Sendromu oluşturan klinik bulgular farklı zaman-
larda gelişebildiğinden tanı koymak güç olabilir. Erken başlangıçlı veya
ailesel BHK hastalarında ayırıcı tanıda BDCS yer almaktadır.2 Bu çalışmada,
BDCS tanısı almış 26 yaşındaki bir erkek olgu, az rastlanması nedeni ile su-
nulmuştur.

OLGU SUNUMU

Yirmi altı yaşındaki erkek olgunun çocukluktan itibaren saçlarda kuruluk
ve seyreklik yakınması vardı. Dermatolojik muayenede saçların düz, sert,
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kuru ve seyrek olduğu görüldü. Saçların mikrosko-
bik incelemesinde pili torti veya trikoreksis nodoza
gibi bir kıl şaftı anomalisi izlenmedi. El dorsumla-
rında foliküler atrofodermayla uyumlu çukurcuk-
lar, yüzde milialar, gövde ve kollarda hipotrikoz
izlendi (Resim 1a-d). Olgunun öyküsünde az ter-
leme olduğu öğrenildi. Sol alt göz kapağında bulu-
nan hiperpigmente papüler lezyonun ve vertekste
bulunan morumsu, merkezi krutlu krater görünü-

münde olan nodüler lezyonun histopatolojik ince-
lemesi BHK ile uyumluydu (Resim 2a, b; 3a, b). Ol-
gunun herhangi bir sistemik yakınma ve bulgusu
bulunmamaktaydı. Sistemik metastaz riski az ol-
makla birlikte toraks, abdominal ve kraniyal bilgi-
sayarlı tomografi (BT) yapıldı, herhangi bir patoloji
saptanmadı. Bu bulgular eşliğinde olguya BDCS ta-
nısı konuldu ve düzenli takip programına alındı.
Hastanemiz Genetik Polikliniğine yönlendirilen ol-

RESİM 1: a) El dorsumlarında foliküler atrofoderma, b) Seyrek saçlar, c) Hipotrikoz, d) Göz mediyalinde bir kısmı ekstrakte edilmiş milialar.

RESİM 2: a) Sol alt göz kapağında mediyalde bazal hücreli karsinomla uyumlu papil, b) Skalpte bazal hücreli karsinomla uyumlu ortası ülsere nodüler lezyon.
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guya, genetik danışmanlık sağlandı. BDCS’de X kro-
mozomunda haritalanan sorumlu genin lokalizas-
yonu konusunda kesin bilgi olmadığından genetik
tetkik yapılamadı. BDCS tanısı konulduktan sonra
olgunun soy geçmiş özellikleri sorgulandığında, tey-
zesinin oğlunda benzer saç özellikleri olduğu öğre-
nildi, fakat kendisine ulaşılamadı. Bu çalışma için
olgudan bilgilendirilmiş olur formu alındı.

TARTIŞMA

BDCS ilk kez 1964 yılında Bazex ve ark. tarafından
tanımlanan, kıl folikül yapısında patolojik değişik-
liklerle karakterize, genetik defektin Xq24-q27
üzerinde haritalandığı, nadir bir kalıtsal hastalık-
tır.1,3 Sorumlu genin Xp24-q25’te haritalanan ult-
raviyole ile indüklenen hasardan sonra DNA
onarımını sağlayan UBE2A geni olduğu düşünül-
mektedir. Literatürde bugüne kadar bildirilmiş
20’den az familyal ve sporadik hasta mevcuttur, bu
hastaların büyük kısmı Belçika ve Fransa gibi
Orta Avrupa ülkelerinden bildirilmiştir.4 Olgu-
muz, bildiğimiz kadarıyla Türkiye’den bildirilen
ikinci olgudur.5 Temel klinik özellikleri olan hipo-
trikoz, foliküler atrofoderma ve BHK’nın yanı sıra
milialar, hipohidroz, burun yapısında deformiteler,
atopik yapı, komedonlar, pilar keratoz, iktiyoz ve
alında hiperpigmentasyon bu sendroma eşlik ede-
bilir.2 Hipotrikoz, genellikle difüzdür, doğumdan
kısa süre sonra ortaya çıkar ve hastaların yakla-
şık %85’inde bulunur.6 Bazı hastalarda pili torti
ve trikoreksis nodoza gibi kıl şaftı anomalileri bu-
lunabilir.7 Foliküler atrofoderma, doğumda veya

sonrasında görülür, hastaların yaklaşık %85’inde
vardır. Genellikle el ve ayakların dorsumlarında, el
bileği ve dizin ekstensör yüzlerinde ve yüzde gö-
rülür.7 Milialar hastaların %75’inde vardır, en sık
yüzde yerleşir.5,6 BHK’lar genellikle yaşamın 2-3. de-
kadlarında ortaya çıkar ve hastaların yaklaşık
%40’ında görülür. Sıklıkla yüzde lokalizedir.8

BHK’lar agresif seyretme ve nüks etme eğiliminde-
dir. BDCS hastalarında BHK dışında trikoepitel-
yoma, kalsifiye kistler ve bazal hücreli nevüs
gelişimi tanımlanmıştır.2,9 Diğer malignitelerin ge-
lişimi yönünden bakıldığında şimdiye kadar sadece
bir hastada prolenfositik lösemi gelişimi rapor edil-
miştir.10 Olgumuzda bu sendromun tipik bulguları
olan hipotrikoz, foliküler atrofoderma, erken yaşta
gelişen BHK’lara ek olarak milialar ve hipohidroz
mevcuttu. Muhtemelen hastalığın nadir olması ve
genellikle eşlik eden ek sistemik hastalıkların olma-
ması nedeni ile literatürde prognozla ilgili bir bilgi
bulunmamaktadır. Ancak BHK’nın gelişimi ve ag-
resif seyretme özelliğinde oluşlarının prognozu be-
lirlemede önemli olduğu düşüncesindeyiz.

Çocukluk çağı veya adolesan dönemde ortaya
çıkan BHK’lar ile karakterize Gorlin sendromu,
Rombo sendromu, Oley sendromu ve kseroderma
pigmentozum gibi bazı kalıtsal hastalıklar ayırıcı ta-
nıda düşünülmelidir.6 Gorlin sendromu otozomal
dominant geçişlidir ve BDCS’den farklı olarak pal-
moplantar çukurcuklar ve iskelet anomalileri bulu-
nur. Rombo sendromu da otozomal dominant
kalıtılır ve telenjiektaziler ve akral eritemin bulun-
ması önemli özellikleridir. Oley sendromu, adolesan

RESİM 3: a) Sol alt göz kapağı, b) Skalpte dermis içine doğru palizadik dizilim gösteren bazaloid hücre kümelerinden oluşan tümör adacıkları (HE, x100).
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dönemde spontan gerileme gösteren konjenital hi-
potrikoz ve milialarla karakterizedir, BDCS’nin
minör bir formu olarak görülmektedir. Bu çalışmada
sunulan olguda, adolesan dönem sonrasında hipotri-
koz ve milialarda gerileme olmaması ve ek olarak
BHK’ların gelişmesi nedeni ile Oley sendromu dü-
şünülmemiş ve olgu BDCS olarak değerlendirilmiş-
tir. Kseroderma pigmentozum ise otozomal resesif
geçiş gösteren, güneş gören alanlarda çillenme, poi-
kiloderma ve erken deri yaşlanmasıyla karakterize
bir sendromdur. Ayırıcı tanıya giren diğer bir nadir
kalıtımsal hastalık, jeneralize bazaloid foliküler ha-
martom sendromudur. Otozomal dominant geçişli-
dir, milia, komedon benzeri lezyonlar, yüz, skalp,
kulak, boyun, üst gövde ve kollarda deri renkli ve hi-
perpigmente papüller, skalpte difüz hipotrikoz ve
avuç içi ile tabanlarda noktasal çukurcuklarla ka-
rakterizedir. BHK ve foliküler atrofodermanın ol-
mayışı ile BDCS’den ayrılabilir.4-6

Saç yakınmaları ile başvuran bu olguda hipo-
trikoz, milialar, hipohidroz, foliküler atrofoderma
ve BHK’lar mevcuttu. BDCS hastalarının ve ailele-
rinin periyodik takibi, genetik danışmanlık veril-
mesi ve düzenli tümör taraması yapılması gelişe-
bilecek BHK’ların erken dönemde cerrahi eksizyo-
nuna fırsat vermesi bakımından önemlidir. Kriyo-
terapi, topikal imikuimod, topikal florourasil,
fotodinamik tedavi uygun olan bazı lezyonlarda
kullanılabilecek diğer tedavi alternatifleridir, ancak
radyoterapi önerilmez. Hastaların gereksiz radyas-
yon maruziyetinden kaçınmaları ve güneşten ko-
runmaları önemlidir. Deri kanserinin önlenme-
sinde uzun dönem oral retinoik asit tedavisi faydalı
olabilir.5,6 Sunulan BDCS olgusunda BHK lezyonla-
rının tamamı eksize edilmiştir. Olgu güneş ve rad-
yasyon maruziyetinden korunma açısından
bilgilendirilmiş ve düzenli olarak takip programına
dâhil edilmiştir.
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