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Özet . 
Psödoksantoma elastikum deri, göz ve kan damarlarım 

tutan, elastik dokunun dejeneratif nadir bir hastalığıdır. 
Olguların çoğunluğu otozomal dominant ve otozomal resesif 
geçişli olmasına rağmen, hastalık sporadik olarak da ortaya 
çıkabilir Bu makalede özellikle yerli literatür gözden geçiri
lerek, iki psödoksantoma elastikumlu olgu sunulmuştur. 
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. .— Summary 
Pseudoxanthoma elasticum is a rare degenerative disor

der of elastic tissue that involves the skin, eye and blood ves
sels. Most cases are transmitted genetically both autosomal re
cessive and autosomal dominant pathways. The disorder may 
also occur sporadically. In this article, we presented two pa
tients who were diagnosed as pseudoxanthoma elasticum and 
reviewed particularly the Turkish lierature. 
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Psödoksantoma elastikum (PKE), deri, göz ve 
kardıyovasküler sistemi tutan, elastik fıbrillerin 
ilerleyici mineralizasyonu ile karakterize genetik 
bir bağ dokusu hastalığıdır. Temel defekt henüz bi
linmemekle birlikte, elastik liflerdeki kalsifıkasyon 
ve liflerde görülen fragmantasyon klinik belirtiler
den sorumlu tutulmaktadır. Hastalığın prevalan-
sının 1/100.000 olduğu tahmin edilmektedir. 
Hastalık otozomal dominant veya resesif geçiş 
göstermektedir (1). 1975'de Pope 120 olguluk 
çalışmasında, hastalığın iki ayrı otozomal dominant 
ve iki ayrı otozomal resesif fenotipinin olduğunu ve 
bu hastaların yaklaşık %50'sinin de otozomal domi
nant geçiş gösterdiğini saptamıştır (2). Neldner ise 
100 olguluk bir hasta grubunda %90 otozomal re
sesif geçişin olduğunu ve hastaların fenotipe dayalı 
olarak alt gruplara ayrılmasının mümkün ol
madığım bildirmiştir (3). Genetik geçişte çelişkili 
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sonuçların olması, zamanla bütün hastalarda deri, 
göz ve kardiyovasküler sistem tutulumlarını içeren 
tek bir klasik fenotipte birleşmeleri ve ayrıca spo
radik olguların da bildirilmesi üzerine PKE'un 
sınıflandırılması yeniden gözden geçirilmiştir. 
Bunun üzerine Haziran 1992'de Philadelphia'da 
Jefferson Medical College'de bir konsensüs konfe
ransı yapılmış, yeni bir sınıflama ve tanı kriterleri 
önerilmiştir (Tablo 1 ve 2) (4). 

Burada kendi olgularımızın yanısıra, 1963-
1997 yılları arasında Dermatoloji literatürümüzde 
bildirilen ve makalenin tam metnini bulabildiğimiz 
psödoksantoma elastikum olguları gözden geçiri
lerek, değerlendirilmesi yapılmıştır (Tablo 3) (5-
17). 

Olgu 1 
ES, 17 yaşında bir genç kız. Boynun her iki 

yanında ve koltuk altlarında sarı renkli, ufak 
kabartıların oluşması şikayeti ile polikliniğimize 
başvurdu. Yakınmaları iki yıl önce boynun yan 
yüzünden başlamış. Anne-baba akraba değilmiş. 
Anne-baba, kardeşleri ve akrabalarında da benzer 
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Tablo 1. Psödoksantoma clastikum tanı kriterleri 

Majör Kriterler 
A. Karakteristik deri tutulumu (fleksural bölgelerde kaldırım 

taşı manzarasında sarı lezyonlar) 
B. Lczyonlu derinin karakteristik histopatolojik özellikleri 

(elastik doku ve kalsiyum veya von Kossa boyaları) 
C. Yirmi yaşından büyük yetişkinlerde karakteristik 

göz hastalığı (Angioid streaks, peau d'orange, 
veya makülopati) 

Minör Kriterler 
1. Lezyonsuz deride karakteristik histopatolojik özellikler 

(elastik doku, kalsiyum veya von Kossa boyalan) 
2. Birinci derecedeki akrabalarda P K E hikayesi 

Tablo 2. Psödoksantoma elastikum'un sınıflaması 

Kategori I 3 majör kriter (A+B+C) 
(Subtipler: Resesif, dominant, sporadik) 

Kategori Ha 1 majör+2 minör kriter (C+l+2) 
Kategori Ilb 1 majör+1 minör kriter (C+l) 
Kategori IIc 1 majör+1 minör kriter (C+2) 
Kategori Ild 2 minör kriter (1+2) 

şikayetler yokmuş. Yapılan dermatolojik 
muayenede; boyun yan yüzlerinde (Şekil 1), ak-

siller, antckübital ve periumblikal bölgelerde yak
laşık 1-4 mm çaplarında değişen sarı renkli papül-
leri mevcuttu. Sistemik muayenesi normaldi. 
Yapılan göz muayenesinde retinada beneklenme 
saptandı. Rutin laboratuvar tetkiklerinde patolojik 
bulgu saptanmazken, Renkli Doppler 
Ekokardiografıde mitral kapak prolapsusu sap
tandı. Boynun yan yüzünden alman deri biyop
sisinin histopatolojik incelemesinde; retiküler der
mişte elastik liflerin şiş, fragmante, dejenere ve yer 
yer de kalsifıye alanların olduğu gözlendi. 

Olgu 2 
GA, 23 yaşında kadın hasta. Beş yıldır giderek 

artan önce boynunda, sonra koltuk altlarında küçük 
sarı renkli kabartılar şikayetiyle polikliniğimize 
başvurdu. Anne-baba akraba değil ve benzer 
şikayetler yakın akrabalarında yokmuş. Sistemik 
muayenede ve rutin laboratuvar incelemelerinde 
anormal bulgu saptanmadı. Hastanın göz muayene
si ve ekokardiografısi normal idi. Lezyonlardan 
yapılan histopatolojik incelemede, dermişte koyu 
bazofıl boyanma gösteren, yer yer kalsifıye alanlar 
içeren dejenere elastik lifler saptandı. 

Tablo 3. Psödoksantoma elastikumlu olgu bildirilerinin özeti 

N o Y a ş - C i n s B ş . Y a ş ı A i l e h ik . D e r i G ö z V a s k ü l e r D iğe r l e r i Histopat. Ref. N o 
1 2 5 - K 20 + A K , A k s , Ing.B, P A S - - T i p i k 5 
2(1 a) 17-E 0 + - M S N - - B . T i p i k 5 
3 ( l b ) 19-E ? + A K A S - - B . T i p i k 5 
4 12-FC 9 + B , A k s , P U - T r i k ü s . Ye t . - T i p i k 6 
5 (4a) 14-E 13 + B - - - T i p i k 6 
6 4 5 - E 22 - B A S - A G K G1S kanama Hipe r t i ro id i T i p i k 7 
7 9 - K 8 + B , A k s , P U , A K , İ n g , 0 

M 
- - - T i p i k 8 

8 2 9 - E 25 - B , A k s A S - _ T i p i k 9 
9 2 0 - K 19 - B A S - - T i p i k 10 
10 2 8 - K 18 - B , A k s A S - M P G İ S K a n a m a Hiper tans iyon T i p i k 11 
11 2 2 - K 17 - B , A k s , t n g , P U A S - - T i p i k 12 
12 21-? 11 - B , A k s , P U , P , P A , A K A S - - T i p i k 13 
13 2 2 - E 10 - B . A k s R B - - T i p i k 14 
14 3 0 - K 26 + B . A k s A S - - T i p i k 15 
15(14a) 22-? 17 - B - - K o l i t T i p i k 15 
16 1 8 - K 16 - B , A k s , A b d , P U - - - T i p i k 16 
17 3 5 - K 15 + B , O M , A k s , K o l , A b d , İ A S G İ S kanama D İ H T i p i k 17 

18(17a) 8 - K ? + 
1 1 g 
B _ S o l _ ? 17 

vent .Hipert . 
19(17b) 1 2 - K 7 + B - - - 7 17 
20 17-K 14 - B , A k s , A K , P U R B M i t . V a l v - T i p i k O l g u 1 

Pr lp , 
T i p i k O l g u 1 

21 2 3 - K 18 - B . A k s - - - T i p i k O l g u 11 

Kısaltmalar: AK: anlekübital. Aks: aksiller, İng: Inguinal, B: Boyun, P.-popliteal, PU:periumblikal, OM: oral mukoza, PA: perianal, 
AM: abdomen, AS: angioid streak. A GK: ani görme kaybı, MP: makülada pigmentasyon. RB: retinada beneklenme. 
DİH: direki inguinal herni, B. Tipik: Ba'Jangç İmlinde lipik. MSN: Makülada subreiinal neovaskülarizasyon. 
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Şekil 1. Boyunda "yolunmuş tavuk derisi" manzarasında pa-
püler lezyonlar görülmektedir. 

T a r t ı ş m a 
PKE, herediter bir hastalık olup, genetik özel

likleri halen tartışmalıdır. Otozomal dominant ve 
otozomal resesif geçişin yanısıra sporadik olgular 
da bildirilmektedir. Bununla beraber, birinci dere-
cededeki akrabalarda P K E hikayesi minör tanı 
kriterleri arasındadır (4). Literatürümüzde 
bildirilen olguların 10'unda (%47.6) aile hikayesi 
tespit edilirken ll 'inde (%52.4) saptanmamıştır. 
Aile öyküsü olan 1-3 ve 4-5 numaralı olgular 
kardeştirler. Sıklıkla genç ve orta yaşta gözlenen bu 
hastalık, kadınlarda erkeklerden (K/E:2.3/l) daha 
sık görülmektedir (18,19). Literatürümüzde 
bildirilen olguların ikisinde cinsiyet belirtilmemiş 
olup, 13'ü kadın ve 6'sı erkektir (K/E:2.1/l). 
Olguların tam konuldukları andaki yaşlan ise orta
lama 21.3Ü.9 olarak saptanmıştır. 

Deri lezyonlan karakteristik olup, ortalama 
13.5 yaşlarında başlar (1). Literatürümüzde 
bildirilen olgularda deri lezyonlarınm başlangıç 
yaşı 8-26 yaş arası olup, ortalama 16.3±1.3 olarak 
tespit edildi. Deri lezyonlan herhangi bir şikayet 
venııemesi nedeniyle hastaların doktora başvur
maları gecikmektedir. Bunun sonucunda da genel
likle başlangıç yaşı olarak hep tahmini bir süre ver
ilmektedir. En karakteristik deri lezyonlan fleksur-
al bölgelerde sarımsı makûl, papül ve plaklardır. 
Görünümü "yolunmuş tavuk derisine" benzer (1). 
En sık boyun ve aksiller bölge tutulmakla beraber 
antekübital fossa, el bilekleri, popliteal fossa ve in-
guinal bölge gibi diğer fleksural bölgelerde de 
görülebilmektedir. Periumblikal bölge de sık tutu-
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lur. Alt dudak, vaginal ve rektal mukozalar gibi 
mukozal yüzeylerin tutulumu da bildirilmiştir (1,4). 
Literatürümüzdcki olguları incelediğimizde bir ol
guda deri lezyonu tespit edilememiştir. Deri lez
yonlan ilk olarak 2 olguda antekübital bölgeden 
başlarken, 18 olguda boyun bölgesinden başla
mıştır. Deri lezyonlan lokalizasyonlarma göre ince
lendiğinde 19 olgu ile en sık boyun bölgesinde 
görülürken, bunu 13 olgu ile aksiller, 6 olgu ile 
periumblikal, 5 olgu ile antekübital, 4 olgu ile in-
guinal, ikişer olgu ile popliteal ve abdomen ve bi
rer olgu ile kollar ve perianal bölgeler izlemektedir. 
Oral mukoza tutulumu ise sadece iki olguda 
bildirilmiştir. 

PKE'un karakteristik göz bulgusu "Angioid 
Streak" (AS) (Damarsı çizgiler)'dir. PKE'lu hasta
ların %85'de AS görüldüğü bildirilmekle beraber, 
özellikle 20 yaşından sonra hemen bütün olgularda 
görülür. Bunlar, fundusta Bruch membramnm dış 
bölümündeki elastik fıbrillerin yıkımı sonucu mey
dana gelmektedir (1,4). AS genellikle bilateral 
olup, sadece P K E ' a özgü bir bulgu değildir. P K E 
dışında, Ehlers-Danlos sendromu, Paget hastalığı, 
Orak hücreli anemi, hiperfosfatemi, hipofız 
hastalıkları, zehirlenmeler ve intrakranial hastalık
larda da görülür. Ayrıca, PKE'da fundusta diffüz bir 
beneklenme, retinada retiküler pigmentasyon veya 
beneklenme, görme kaybı ve retinal kanamalar da 
görülebilir (1,4,20). Olguların sadece 10'unda 
(%47.6) Angioid streak saptanırken, ikisinde reti
nada beneklenme ve bir olguda makülada subreti-
nal neovaskülarizasyon tespit edilmiştir. Bir olguda 
ise ani görme kaybı geliştiği bildirilmiştir. AS 
görülen olguların çoğunluğu (9/10) 20 yaşın üze
rindedir. Bununla beraber, 20 yaşını geçen üç olgu
da ise AS saptanmamıştır. 

Kan damarlarının elastik mediasının kalsi-
fikasyonu ve daha sonra oluşan intimal proliferas-
yon, PKE'lu hastalarda ciddi komplikasyonlara ne
den olmaktadır. Hipertansiyon, klaudikasyo, angi-
na, myokard infarktüsü, periferik nabızların za
yıflaması veya yokluğu, serebral kanamalar, gas-
trointestinal hemoraji, hematemez, üriner, uterine, 
mesane, eklem ve burun kanamaları gözlenebilir. 
Klaudikasyo en sık karşılaşılan problemlerden biri
sidir. Angina ve myokard infarktüsü erken yaşlarda 
gelişebilir. Hipertansiyon ise renal arter tutulumu 
ile birliktedir ve erken yaşlarda ortaya çıkabilir 
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(1,4,20). Kardiyovasküler hastalıklar, kanama di-
atezleri ve hiperekstensibl eklemler gibi özellikler 
hastalıkta görülse de P K E tanısı için spesifik bul
gular değillerdir (4). Literatürümüzde bildirilen ol
gularda, üçünde gastrointestinal kanama, birinde 
triküspit yetmezliği, birinde sol ventriküler 
hipertrofi ve bir hastada da hipertansiyon 
bildirilmiştir. Olgumuzun birisinde ise P K E ' l i 
hastalarda sık görülen (20) mitral valv prolapsusu 
mevcuttu. Hastalık ile birlikte diabetes mellitus, 
tirotoksikoz, kalsinozis ve ostetietis deformans 
görülebilir (20). Literatürümüzde ise P K E ile bir
likte kolit, direkt inguinal herni ve hipertiroidi 
bildirilmiştir. 

Hastalığın tanısında histopatolojik bulgular 
önemli bir kriterdir (4). Histopatolojisinde dermişin 
orta ve alt bölümlerinde elastik fibriller şiş, frag-
maııte ve irregüler şekilde artmış olarak görülür 
(21). Elastik fıbrillerde kümeleşme ve fragmantas-
yon karakteristiktir, fakat benzer bulgular D-
penisilaminle tedavi edilen hastalarda da tanımlan
mıştır. Bu nedenle, von Kossa boyası gibi his-
tokimyasal boyalarla elastik fibrillerin kalsifıkas-
yonun gösterilmesi önemlidir (4). Normal elastik 
fibriller hematoksilen-eozin ile boyanmadığı halde, 
PKE'daki elastik fibriller kalsiyum içeriği ne
deniyle koyu bazofılik boyanırlar. Belirgin elastik 
doku kalsifıkasyonu olan bazı vakalarda makrofaj 
ve dev hücre reaksiyonu olabilir (21). AS veya bi
rinci dereceden akrabalarında P K E öyküsü olan 
hastaların lezyonsuz derisinde de benzer değişiklik
ler olabilmektedir. Bu kişilerin en azından P K E için 
bir taşıyıcı olabileceği ya da hafif kutanöz tutulum-
lu bir P K E formu olabileceği tartışmalı da olsa ileri 
sürülmektedir (4). Benzer histopatolojik değişiklik
ler kan damarları intima ve mediasmda, Bruch 
membranmda, endokard ve perikardda da görülür 
(21). Literatürümüzde tanımlanan olguların sadece 
birisinde lezyonsuz deride histopatolojik özellik
lere rastlanmıştır. AS veya PKE'lu akrabası olan 
kişilerinde derisinin histopatolojik olarak incelen
mesi gerekmektedir. 

PKE'un ayırıcı tanısında liken skleroz et 
atrofıkus, skleroderma, dermatochalasis ve post-
zoster skarlar düşünülmeldir (20). 

PKEün spesifik bir tedavisi yoktur. 
Semptomları engellemek ve hastalığın ilerlemesini 

önlemek için minimal düzeyde günlük ihtiyacı 
karşılayacak kalsiyum ve fosfor alınması öneril
mektedir. Deri tutulumu genellikle kozmetik bir 
problem olup, tedavi için plastik cerrahi ve vitamin 
E önerilmektedir. Retinal hemoraj ileri engellemek 
için travmalardan kaçınılmalıdır (1,19,20). PKE'lu 
hastaların gerek yakın akrabalarının incelenmesi ve 
tanısal çalışmalarının yapılması, gerekse hastaların 
olası riskler konusunda bilgilendirilmesi ve korun
ması, etkili bir tedavisinin olmaması nedeniyle 
önemli gözükmektedir. 
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