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Kutanöz Mozaisizm ve
Mozaik Patern Gösteren Dermatozlar

ÖÖZZEETT  Mozaik organizma; homojen zigottan köken alan, iki veya daha fazla sayıda genetik olarak
farklı hücre popülasyonu içeren organizmadır. Klinikte, mozaisizmi en iyi deride gözlemleyebil-
mekteyiz. Mozaisizm, deride belli paternler olarak karşımıza çıkmakta ve mozaik hastalıkların ta-
nısını koymada yardımcı olmaktadır. Kutanöz mozaisizmin paterni etkilenen hücre tipine ve bu
hücrelerin embriyogenez sırasındaki göç yörüngesine bağlıdır. Bu paternlerden en sık görüleni
ilk kez 1901 yılında Alfred Blaschko tarafından tanımlanmış ve Blaschko çizgileri olarak adlandı-
rılmıştır. Blaschko çizgileri dışında da mozaik paternler tanımlanmıştır. Kutanöz mozaisizmin kla-
sik paternleri beş grup olarak sınıflandırılmaktadır. Tip 1 blaschko çizgileri, Tip 2 blocklike patern,
Tip 3 filloid patern, Tip 4 orta hat seperasyonu olmadan yama paterni ve Tip 5 laterizasyon paterni
olarak tanımlanmıştır. Mozaik fenotipler ise altta yatan genetik mekanizmaya göre genomik ve
fonksiyonel mozaisizm olarak iki ana grup altında incelenmektedir. Genomik mozaisizm hücre, de
novo olarak post-zigotik dönemde mutasyona uğradığı zaman ortaya çıkan mozaisizm tipidir. Ge-
nellikle otozomal mutasyonlar sonucu oluşmaktadır. İstisnalar dışında genetik geçiş görülme-
mektedir. Fonksiyonel mozaisizm gen ekspresyonundaki değişim sonucu meydana gelen
mozaisizm tipidir. X inaktivasyonu sonucu oluşabilmektedir. Özellikle anneden kız çocuğuna ak-
tarılmaktadır. Bu çalışmada, kutanöz mozaisizm paternleri, oluşum mekanizmaları ve sık görülen
bazı mozaik dermatozların daha iyi anlaşılması amaçlanmıştır. Ayrıca deride mozaik patern bul-
guları gözlendiğinde özellikle nörolojik, kas-iskelet ve göz gibi sistem anomalilerinin eşlik edebi-
leceği akılda tutulmalıdır.

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Epidermal nevüs sendromu; epigenezis, genetik; mozaisizm

AABBSSTTRRAACCTT  A mosaic organism is composed of two or more genetically different cell populations
which are derived from a homogenous zygote. Mosaicism can be easily observed in the skin, 
clinically. In the skin, mosaicism emerges in certain patterns and helps to make diagnosis of mo-
saic diseases. The pattern of cutaneous mosaicism depends on the type of the affected cell and
their trajectory of migration during embryogenesis. The most common of these patterns was first
described by Alfred Blaschko in 1901 and named as Blaschko lines. Mosaic patterns except
Blaschko lines have also been described. Classic patterns of cutaneous mosaicism are classified in
five groups. They are defined as Type 1 Blaschko lines, Type 2 blocklike pattern, Type 3 phylloid
pattern, Type 4 patchy pattern without midline separation and Type 5 lateralization pattern. Mo-
saic phenotypes can be examined under two major group according to the underlying genetic
mechanism as genomic and functional mosaicism. Genomic mosaicism emerges when a cell un-
dergoes a de novo postzygotic mutation. It usually occurs by autosomal mutations. Apart from the
exceptions genetic heritance is not seen. Functional mosaicism occurs from the changes in gene
expression. Can be caused from X inactivation. In particular, inherited from mother to her daugh-
ter. In this article, we aimed to explain cutaneous mosaicism patterns, pathogenesis and some of
the common mosaic dermatoses. In addition, when skin findings observed in the mosaic pattern,
especially association with neurological, musculoskeletal and ophthalmologic abnormalities
should be kept in mind.

KKeeyy  WWoorrddss::  Epidermal nevus syndrome; epigenesis, genetic; mosaicism 
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ozaik organizma; homojen zigottan
köken alan, iki veya daha fazla sayıda ge-
netik olarak farklı hücre populasyonu

içeren organizmadır. Klinikte mozaisizmi en iyi de-
ride gözlemleyebilmekteyiz. Mozaisizm, deride
belli paternler olarak karşımıza çıkmaktadır ve mo-
zaik hastalıkların tanısını koymada yardımcıdır.1

Bu paternlerden en sık görüleni ilk kez 1901
yılında Alfred Blaschko tarafından tanımlanmış ve
Blaschko çizgileri olarak adlandırılmıştır. Göğüs
bölgesinde yay, karın bölgesinde “S”, sırtta “V” ve
ekstremitelerde lineer çizgiler olarak tanımlanmış-
tır.1 Rudolp Happle daha sonra yüzde nazal kökte
birleşen kum saati şeklinde ve yüzün bazı bölgele-
rinde armut şeklinde kesişen çizgiler, skalpte spi-
ral çizgiler ve boyunda “V” şeklinde çizgiler olarak
baş-boyun çizgilerini tanımlamıştır.2,3

Kutanöz mozaisizmin paterni etkilenen hücre
tipine ve bu hücrelerin embriyogenez sırasındaki
göç yörüngesine bağlıdır.1 Blaschko çizgileri dı-
şında da mozaik paternler tanımlanmıştır. Kutanöz
mozaisizmin klasik paternleri beş grup olarak sı-
nıflandırılmaktadır:4,5

TTiipp  11::  BBllaasscchhkkoo  ççiizzggiilleerrii:: En sık görülen mo-
zaik paterndir. Ektodermden gelişen hücre pater-
nini gösterir. Tipik olarak keratinosit ve
melanositleri etkileyen hastalıklarda genellikle bu
patern görülmektedir. İki gruba ayrılmaktadır.5,6

aa))  TTiipp  11aa:: Blaschko çizgilerini izleyen ince
bantlar (Resim 1).

İnkontinentia pigmenti,  İto’nun Hipomela-
nozu örnek olarak verilebilir.

bb))  TTiipp  11bb:: Blaschko çizgilerini izleyen kalın
bantlar (Resim 1).

Mc Cune Albright sendromu örnek olarak ve-
rilebilir.

TTiipp  22::  BBlloocckklliikkee  ((CChheecckkeerrbbooaarrdd))::  Bu paternde
satranç tahtasına benzer şekilde lezyonlar görül-
mektedir (Resim 2). Mezodermden köken alan ya-
pıların etkilendiği hastalıklarda görülmektedir.
Café au lait lekesi, becker nevüs, porto şarap lekesi
bu paternin örneklerindendir.3,6

TTiipp  33::  FFiillllooiidd  ppaatteerrnn::  Yaprak şeklindeki lez-
yonlar görülmektedir (Resim 3). En tipik örneği
mental retardasyon, korpus kollozum agenezisi,
işitme kaybı ve kas-iskelet sistemi anomalilerinin
eşlik ettiği filloid hipomelanozistir.3,6

TTiipp  44::  OOrrttaa  hhaatt  sseeppeerraassyyoonnuu  oollmmaaddaann  yyaammaa  ppaa--
tteerrnnii::  Orta hat ayrımı olmadan görülen yama pa-
ternidir (Resim 4). Dev konjenital melanositik
nevüs en tipik örneğidir.3,6

TTiipp  55::  LLaatteerraalliizzaassyyoonn  ppaatteerrnnii:: Orta hattı geç-
meyen, tek tarafta sınırlı kalan yama paternidir
(Resim 5). Örnek olarak, CHILD sendromu verile-
bilir.3,6

Mozaik fenotipler, altta yatan genetik meka-
nizmaya göre iki ana gruba ayrılabilir.5

1) Genomik (somatik) mozaisizm: X inaktivas-
yonu sonucu oluşabilmektedir. Anneden kız çocu-
ğuna aktarılmaktadır.

2) Fonksiyonel (epigenetik) mozaisizm: Oto-
zomal mutasyonlar sonucu oluşmaktadır. İstisnalar
dışında genetik geçiş görülmemektedir.

GGeennoommiikk  ((ssoommaattiikk))  mmoozzaaiissiizzmm: Hücre, de
novo olarak postzigotik dönemde mutasyona uğra-
dığı zaman ortaya çıkan mozaisizm tipidir. Mutas-
yona uğrayan hücreden köken alan diğer hücreler
de mutasyonu taşıyacaktır. Mutasyonlu hücrelerin
embriyogenez sırasında göç ettiği bölgelerde deri
lezyonları görülecektir.3,7

Otozomal dominant (OD) kalıtılan hastalık-
larda görülen mozaisizm tipidir.RESİM 1: Blaschko çizgileri, Tip1a ve Tip 1b.
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11..  LLeettaall  oollmmaayyaann  oottoozzoommaall  ddoommiinnaanntt  ddeerrii  hhaass--
ttaallııkkllaarrıı

İki gruba ayrılmaktadır:

aa))  TTiipp  11  sseeggmmeennttaall  mmoozzaaiissiizzmm: De novo post-
zigotik mutasyon gelişmesiyle, genin tek bir alle-
linde OD mutasyon gözlenir. Mutasyona karşılık
gelen deri bölgelerinde lezyonlar görülürken,
diğer deri bölgeleri genotip ve fenotip olarak nor-
maldir.1,3,5 Bu tip mozaisizmde gonadlar tutul-
mazsa genetik kalıtım görülmez. Gonad tutulum
riski yaygın deri tutulumu varlığında ve genital
bölgeyi kapsayan lezyonlar varlığında artmakta-
dır.1,8 Bu tip mozaisizm; Tip 1 nörofibromatozis,
Darier hastalığı, tuberosklerozis görülebilmekte-
dir.1,3,9

bb))  TTiipp  22  sseeggmmeennttaall  mmoozzaaiissiizzmm: Bir gendeki al-
lelde OD bir mutasyon taşıyan hastanın, postzigo-
tik dönemde normal olan öteki allelinde de
mutasyon gelişmesi sonucu görülür. Bu durum
“Heterozigozitenin yitirilmesi” olarak adlandırıl-
maktadır. Hastalarda difüz, hafif deri tutulumunun
yanında erken başlayan ve daha şiddetli kliniği olan
mozaik paternde tutulum görülür. Bu hastalar daha
önce OD heterozigot mutasyon taşıdığı için çocuk-
larına hastalığı geçirme olasılıkları %50’dir. Tip 1
nörofibromatozis, tuberozsklerozis, kutanöz leio-
miyomatozis, Darier hastalığı, Hailey-Hailey has-
talığı bu tip mozaisizm örneklerindendir.1,3,6,9

RESİM 3: Tip 3.

RESİM 2: Tip 2.

RESİM 4: Tip 4. RESİM 5: Tip 5.
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22..  MMoozzaaiissiizzmm  iillee  kkuurrttaarrııllaann  oottoozzoommaall  ddoommii--
nnaanntt  lleettaall  ddeerrii  hhaassttaallııkkllaarrıı::  Bu tip mutasyonun zi-
gotta gelişmesi, organizma için letal olacak iken,
postzigotik dönemde mutasyon görülmesi hasta-
larda mozaik prezantasyona neden olmaktadır. 

Mc-Cune Albright sendromu, Proteus sendro-
mu, İto’nun hipomelanozu, Schimmelpenning 
sendromu, kutis marmorata telenjiektatika konje-
nita, dev konjenital melanositik nevüs mozaisizm
ile kurtarılan letal hastalıklara örnek olarak verile-
bilir.1,3,10,11

aa))  MMcc  CCuunnee  AAllbbrriigghhtt  sseennddrroommuu  ((PPoolliiyyoossttoottiikk
ffiibbrröözz  ddiissppllaazzii))::  GNAS1 mutasyonu sonucu oluşur.
GNAS1 geni siklik adenozin monofosfat (cAMP)’ı
aktive eden G protein subünitesini kodlar. cAMP
melanogenez ve melanozom transportunda rol oy-
namaktadır. Deri, iskelet sistemi ve endokrin or-
ganların tutulumu görülmektedir.12,13

Genellikle ilk bulgu olarak deride café au lait
lekeleri görülür. Klinik olarak kaba, irregüler sı-
nırlı, orta hat ayrımı olan maküller olarak görülür.
Şekillerinden dolayı bu lezyonlara “Coasts of
Maine” adı verilmiştir.13,14

İskelet sistem tutulumunda fibröz displazi gö-
rülür. Fibroz displazi; medüller kemik dokusunun
yerini fibroz dokunun almasıdır. Herhangi bir
kemik tutulumu görülebilmektedir. Klinikte karşı-
mıza patolojik kırıklar şeklinde prezante olur.
Proksimal femurun “Shepherd’s crook” deformitesi
anomalilerden kaynaklanabilmektedir. Lezyonlar
doğumda var olabilir veya çocukluk döneminde be-
lirgin hâle gelebilmektedir. Karakteristik sayıl-
maktadır.13,14

Endokrin hastalıklardan puberte prekoks, hi-
pertiroidizm, akromegali, Cushing sendromu eşlik
edebilmektedir.13

bb))  PPrrootteeuuss  sseennddrroommuu: Asimetrik büyüme, vas-
küler anomaliler ve deri bulguları ile karakterize
bir sendromdur. Genelde ilk yıl içerisinde başlayan
hızlı ve ilerleyici asimetrik büyüme ile karakteri-
zedir. Kemik, bağ ve yağ dokusu sık etkilenen do-
kulardır. 

Deri bulguları arasında lineer epidermal
nevüs, vasküler anomaliler, serebriform konnektif

doku nevüsü ve lipomlar yer almaktadır. Özellikle
plantar bölgede yerleşen konnektif doku nevüsü
diğer hastalıklardan ayırıcı özelliğidir. Dolikose-
fali, açık ağız ve düşük burun kökü ile tipik yüz gö-
rünümü mevcuttur.13,15

cc))  LLiinneeeerr  eeppiiddeerrmmaall  nneevvüüss:: Blaschko çizgilerini
takip eden heterojen bir grup hastalığı içermekte-
dir. En sık doğumda mevcuttur ya da yaşamın ilk
yılında ortaya çıkar. Organoid ve organoid olma-
yan olarak sınıflandırılmaktadır.16

OOrrggaannooiidd  eeppiiddeerrmmaall  nneevvüüss:: Sebase gland, kıl
folikülü, ter bezi gibi deri eklerinden köken alan
nevüsleri kapsamaktadır.16

OOrrggaannooiidd  oollmmaayyaann::  Keratinositik kökenlidir.
Epidermise spesifik değişiklikler görülmektedir.16

LLiinneeeerr  eeppiiddeerrmmaall  nneevvüüss  sseennddrroommuu: Epidermal
veya adneksiyal hamartomlara eşlik eden diğer
organ tutulumları görüldüğü durumlarda epider-
mal nevüs sendromu olarak adlandırılmaktadır
(Tablo 1).16,17 Santral sinir sistemi en sık rastlanan
ekstra-kutanöz tutulumdur. Santral sinir sistemi tu-
tulumunu kas-iskelet sistemi ve göz tutulumu
izler.17,18

Santral sinir sistemi (nöbetler, mental retar-
dasyon, kortikal atrofi, neoplaziler),

İskelet sistemi (kemik kistleri, sindaktili, po-
lidaktili, skolyoz),

Göz (koristoma, katarakt).

Otozomal dominant kalıtılan hastalıklar X-geçişli kalıtılan hastalıklar

1) Letal olmayan 1) Letal olmayan

Tip 1 nörofibromatozis Menkes hastalığı

Tuberosklerozis X- geçişli hipohidrotik 

Kutanöz leiomiyomatozis ektodermal displazi

Darier hastalığı

Hailey-Hailey hastalığı

2) Mozaisizm ile kurtarılan letal hastalıklar 2) Letal hastalıklar

Mc-Cune Albright sendromu CHILD sendromu

Proteus sendromu Fokal dermal hipoplaz

İto’nun hipomelanozisi İnkontinentia pigmenti

Schimmelpenning sendromu Conradi-Hünermann-Happle

Kutis marmorata telenjiektatika konjenita sendromu

Dev konjenital melanositik nevüs MIDAS sendromu

TABLO 1: Mozaik paternle prezznte olan 
hastalıkların kalıtım şekline göre sınıflandırılması.
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dd))  İİttoo’’nnuunn  HHiippoommeellaannoozzuu: Blaschko çizgilerini
izleyen kıvrım ve çizgilerde hipopigmentasyon ile
karakterize bir tablodur. Tek bir hastalığı tanımla-
maz. Çeşitli yapısal (translokasyon) veya sayısal
(trizomi 18,21) şekillerdedir. Her iki cinsiyette eşit
sıklıkta rastlanmaktadır. Unilateral veya bilateral
görülebilmektedir.1,19

Bazı hastalarda hipopigmente lezyonlara eks-
trakutanöz bulgular eşlik edebilmektedir. Özellikle
nörolojik, oküler, kas-iskelet sistemi etkilenir.
Nöbet, mental retardasyon, gelişme geriliği, sağır-
lık, görme defektleri, ağız-diş problemleri görüle-
bilmektedir.1,3,20

İto’nun hipomelanozu tanısı konulan hasta-
larda rutin olarak ekstrakutanöz tarama önerilme-
mektedir. Hastanın anamnezine ve fizik
muayeneye göre ileri tetkikler istenmelidir.1,21

İİnnffllaammaattuuaarr  ppoolliiggeenniikk  hhaassttaallııkkllaarrddaa  mmoozzaaiissiizzmm

Bazı inflamatuar deri hastalıkları karakteristik
olarak Blaschko çizgilerini izlerken (liken striatus,
blaşkit, inflamatuar lineer verrüköz epidermal
nevüs), genellikle jeneralize deri lezyonları ile ka-
rakterize akkiz dermatozlarda da (psöriyazis) mo-
zaik patern görülebilmektedir. Bu tablonun,
heterozigot olarak inflamatuar hastalıklara yatkın-
lık genini taşıyan kişilerde, embriyogenez sırasında
aynı gende mutasyon gelişmesi ile genin homozigot
hâle gelmesi suçlanmaktadır.1,3,14,22

Liken striatus, liken planus, psöriyazis, liken
nitidus, fiks ilaç erüpsiyonu, graft versus host has-
talığı, granuloma annulare, lupus eritematozus, ato-
pik dermatit, vitiligo ve blaşkit mozaik paternde
ortaya çıkabilen inflamatuar poligenetik hastalık-
lara örnektir.3,14

FFoonnkkssiiyyoonneell  ((eeppiiggeenneettiikk))  mmoozzaaiissiizzmm

Fonksiyonel mozaisizm; gen ekspresyonun-
daki (aktivasyon veya inhibisyon) değişim sonucu
meydana gelen mozaisizm tipidir. Genomik mo-
zaisizminden farklı olarak DNA sekansında deği-
şime yol açmamaktadır. Bu tip mozaisizme en iyi
örnek; “lyonizasyon” adı verilen, kadınlardaki iki
X kromozomundan birinin rastgele inaktive olma-
sıdır. Retrotranspozonlar da fonksiyonel mozai-
sizme örnektir. İnsan genomuna yerleşebilen viral

orijinli sekanslardır ve komşu bölgelerdeki genleri
etkileyerek genlerde aktivasyon veya inhibisyona
neden olabilmektedirler.3,9,13,23

X kromozom geçişli mozaik hastalıklar genel-
likle fonksiyonel mozaisizm mekanizmasıyla geliş-
mektedir.

XX  kkrroommoozzoommuu  ggeeççiişşllii  mmoozzaaiissiizzmm

X kromozomu geçişli mozaisizm, kadınlarda X
kromozomlarından birinin inaktivasyonu sonucu
gelişmektedir. X geçişli dominant kalıtılan mutas-
yon; erkeklerde embriyonik letaliteye veya difüz
hastalık tablosuna neden olurken, kadınlarda nor-
mal genin inaktive olduğu hücrelerde hastalık tab-
losuna neden olmaktadır.3,6

aa))  CCHHIILLDD  sseennddrroommuu: Konjenital hemidisplazi,
ipsilateral iktiyosiform eritroderma ve ekstremite
defekti ile karakterize bir sendromdur. NSDHL ge-
ninde mutasyona bağlı, kolesterol sentezinde de-
fekt sonucu meydana gelmektedir.13,16,24,25

Deride unilateral eritematöz iktiyoziform
plaklarla karakterizedir. Sağ taraf tutulumu daha
sık görülmektedir. Yaş ilerledikçe eritematöz ikti-
yoziform lezyonlar gerileyip sadece fleksural böl-
gelerde tutulum belirginleşmektedir. Bu tabloya
“ptycotropism” adı verilmektedir. Verusiform
ksantoma (dermal papillada köpüksü, lipit-yüklü
histiyositler) görülebilir. El-ayak distal falanksta
çilek-benzeri lezyonlar patognomiktir.13,16,26,27

İpsilateral ekstremite hipoplazisi veya agene-
zisi eşlik eder. İpsilateral viseral, santral sinir sis-
temi anomalisi görülebilmektedir (beyin, akciğer,
tiroid hipoplazisi). Radyografide; uzun kemiklerde
epifizyal noktalanma (kondrodisplazi punktata) gö-
rülmektedir.13,16,28

bb))  FFookkaall  ddeerrmmaall  hhiippooppllaazzii  ((GGoollttzz--GGoorrlliinn  sseenn--
ddrroommuu)): Deri bulguları ile birlikte göz, diş, iskelet
sistemi, genitoüriner, gastrointestinal, kardiyovas-
küler ve santral sinir sistemini etkileyen bir 
sendromdur. X kromozomundaki PORCN geninde
mutasyon sonucu oluşmaktadır.3,14

Deri lezyonları olarak;

Genellikle Blaschko çizgilerini izleyen eri-
tematöz, hipo-hiperpigmente retiküler paternde at-
rofik lezyonlar,
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Telenjiektaziler,

Dermisin yerini yağ dokusunun alması so-
nucu ile oluşan herni benzeri sarı-kahverengi no-
düller,

Daha çok deri-mukoza bileşkesinde görülen
frambuaz benzeri papillomlar görülebilmekte-
dir.3,14,29

Klasik radyolojisinde çizgili osteopati, ekstre-
mitelerde kısalık, sindaktili ve ıstakoz el/ayak de-
formitesi görülebilmektedir.3,14,29

cc)) İİnnkkoonnttiinneennttiiaa  ppiiggmmeennttii: Dermatolojik, of-
talmolojik, nörolojik ve dental bulgularla karakte-
rize X’e bağlı dominant kalıtılan bir hastalıktır.
Ekstrakutanöz tutulum %70-80 hastada görülür.3,30

Santral sinir sistemi (konvülsiyon, mental re-
tardasyon), göz (katarakt, mikroftalmi, optik at-
rofi), diş (hipodonti, gecikmiş diş gelişimi) en sık
eşlik eden sistem tutulumlarıdır.3,30

Deri lezyonları dört evreye ayrılır;3,14,30,31

1. evre: En sık saçlı deri ve ekstremitede infla-
matuar vezikülobüllöz lezyonlar görülür.

2. evre: Lezyonlar verrüköz görünüm kazanır.

3. evre: Retiküler hiperpigmente lezyonlar gö-
rülür. Bu lezyonlar Çin harflerine benzetilmekte-
dir.

4. evre: Erişkin dönemde kıl ve terleme yok-
luğunun eşlik ettiği hipopigmente maküller ile pre-
zante olur.

dd))  CCoonnrraaddii--HHüünneerrmmaannnn--HHaappppllee  sseennddrroommuu
((XX’’ee  bbaağğllıı  ddoommiinnaanntt  kkoonnddrrooddiissppllaazzii  ppuunnkkttaattaa)): Ko-
lesterol sentezinde görev alan enzimi kodlayan EBP
geninde mutasyon gelişmesi sonucu görülmektedir.
Klasik olarak hastalar 24 saat içinde kendiliğinden
gerileyen eritrodermi ile doğarlar. Eritrodermi ge-
riledikten sonra yerinde Blaschko çizgilerini izle-
yen atrofik hipopigmente lezyonlar kalmaktadır.
Deri lezyonlarına ek olarak iskelet anomalileri (cü-
celik, asimetrik ekstremite eksikliği, kondrodisp-
lazi punktata) görülebilmektedir. Katarakt gibi göz
anomalileri de bu sendroma eşlik edebilir.13,32

ee))  MMIIDDAASS  sseennddrroommuu  ((mmiikkrrooffttaallmmii  vvee  lliinneeeerr
ddeerrii  ddeeffeekkttlleerrii)): HCCS geninde mutasyon sonucu
görülen ve mikroftalmi, dermal aplazi ve sklero-

kornea ile seyreden bir sendromdur. Sıklıkla yüz-
boyun bölgesindeki Blaschko çizgilerini izleyen
eritemli, telenjiektatik ve aplazik lezyonlarla sey-
reder. Etkilenen bölgede sebase bezler ve vellus kıl-
ları da bulunmamaktadır.14,33

ff))  XX’’ee  bbaağğllıı  hhiippoohhiiddrroottiikk  eekkttooddeerrmmaall  ddiissppllaazzii:
Ektodermal displaziler bir grup hastalığı kapsa-
maktadır. Bunlar arasında en sık görüleni X’e bağlı
resesif olarak kalıtılan hipohidrotik ektodermal
displazidir. EDA geninde mutasyon sonucu oluş-
maktadır. Hastalıkta ektodermden köken alan ya-
pılar etkilenmektedir. Saç (hipotrikoz), ter bezi
(hipohidroz), diş (hipodonti) tutulumu görülmek-
tedir.34

gg))  MMeennkkeess  sseennddrroommuu: X’e bağlı resesif kalıtı-
lan bu sendrom bakır taşıyan ATPaz bozukluğuna
bağlı oluşmaktadır. Klinikte; seyrek, kısa, kırılgan
saçlar tipiktir. Saçın mikroskobik incelenmesinde
en sık pili torti olmak üzere saç şaft defektleri gö-
rülmektedir. Deri soluk, Blaschko çizgilerini izle-
yen hipopigmente lezyonlar görülmektedir.13,35

RReevveerrssee  mmoozzaaiissiizzmm

Mutasyonlu genin spontan olarak onarılması
sonucu oluşur. Sağlıklı alanlar segmental dağılımda
yer almaktadır. 3,19,36

Kindler sendromu, epidermoliz bülloza, Fan-
koni anemisi örnek olarak verilebilir.3,19,36,37

KKrroommoozzoommaall  mmoozzaaiissiizzmm

Sayısal kromozomal anomaliler de deriyi mo-
zaik paternde etkileyebilmektedir.13

Filloid paternde hipopigmente makül varlı-
ğında kromozomal anomaliler araştırılmalıdır.
Özellikle 13. kromozoma ait anomaliler sık eşlik et-
mektedir.13,38

Pallister-Killian sendromu, 12p kromozomu-
nun tetrazomi nedeni ile ortaya çıkan, klinik olarak
Blaschko çizgilerini izleyen lineer hipo ve hiper-
pigmentasyon ile seyreden bir sendromdur.13,39

TTwwiinn--SSppoottttiinngg

Bu form kutanöz mozaisizm, embriyo iki farklı
resesif mutasyonu homolog kromozomda taşıyıp,
“cross-over”a uğradığı zaman görülmektedir. İki
gruba ayrılmaktadır:3,13,40
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KAYNAKLAR

11))  AAlllleelliicc  ttwwiinn--ssppoottttiinngg::  Tek gen lokusunda
mutasyon meydana gelmesi durumunda görülmek-
tedir.3,13,40 Örnek olarak;

Kapiller malformasyon+nevüs anemikus,

Kutis trikolor.

22))  NNoonn--aalllleelliicc  ttwwiinn--ssppoottttiinngg::  Birden fazla gen
lokusunda mutasyon olduğu durumlarda iki komşu
alan farklı hücre komponentleri içerir. Örnek ola-
rak;

Fakomatozis pigmentokeratotika: Ne-
vüs sebaseus ile papüler nevüs spilus birlikteliği-
dir.

Fakomatozis pigmentovaskülaris: Geniş pig-
mente nevüs ile vasküler nevüs birlikteliğidir.3,13,37

Fakomatozis pigmentovaskülaris altı gruba ay-
rılmıştır.41

Nevüs flammeus+lineer epidermal nevüs,

Nevüs flammeus+mongol lekesi±nevüs ane-
mikus,

Nevüs flammeus+nevüs spilus±nevüs ane-
mikus,

Nevüs flammeus+mongol lekesi+nevüs spi-
lus±nevüs anemikus,

Kutis marmorata telenjiektatika konje-
nita+mongol lekesi,

Sınıflandırılamayan.

a: Ekstrakutanöz tutulum yoksa b: Ekstrakuta-
nöz tutulum varsa

SONUÇ

Mozaisizmin, en sık görülen paterni olan Blaschko
çizgileri dışında paternlerde de ortaya çıkabileceği
ve deri bulgularının özellikle nörolojik, kas-iske-
let, göz gibi sistem anomalileri ile birlikte buluna-
bileceği akılda tutulmalıdır.
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