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ırk yedi yaşında erkek hasta, göz hastalıkları bölümü tarafından mu-
ayenede koroid neovasküler membran ve “anjioid streak” bulunma-
sı üzerine bölümümüze konsülte edildi. Hastanın hastaneye

başvurusu sırasındaki tek şikayeti görme ile ilgiliydi. Görmede bozulma ve
azalma haricinde hiçbir şikayeti olmayan hasta deri lezyonları için daha ön-
ce doktora başvurmamıştı. Dermatolojik muayenede, her iki aksiler ve in-
guinal bölgede, boyunda, ensede sarımsı renkte papüller izlendi (Resim 1).
Mukozalar ve diğer sistemlerin muayene bulguları normaldi. Kardiyovas-
küler tutulum açısından da değerlendirilen hastada problem tespit edilme-
di. Aksiler bölgedeki sarımsı renkli papülden alınan deri “punch” biyopsi
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Psödoksantoma Elastikum

ÖÖZZEETT  Psödoksantoma elastikum (PKE), elastik liflerin progresif fragmantasyonu ve kalsifikasyonu
ile karakterize, nadir görülen bir multisistem bozukluğudur. Hastalarda kutanöz, oküler ve
kardiyovasküler belirtiler gelişir. Deri değişiklikleri genellikle erişkin dönemde, nadiren çocukluk
çağında belirginleşir. PKE’un prognozu genellikle ekstrakutanöz organ tutulumuna bağlı olduğu
için hastalığın erken tanınması, koruyucu önlemler alınması morbiditeyi azaltmak açısından önem
kazanmaktadır. Ayrıca hastaların birinci dereceden akrabaları da PKE açısından incelenmelidir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Psödoksantoma elastikum, deri, göz, tanı

AABBSS  TTRRAACCTT  Pseudoxanthoma elasticum (PXE) is a rare, multisystem disorder characterized by the
progressive fragmantation and calcification of the elastic fibers. Cutaneous, ocular and cardiovas-
cular manifestations occur in the patients. Skin changes generally manifest in adulthood, and rarely
in childhood. As the prognosis of PXE is related to the involvement of extracutaneous organs, early
recognition of the disease is important to take preventive cautions and to decrease the morbidity.
First degree relatives of the patients should be investigated for PXE as well.  

KKeeyy  WWoorrddss::  Pseudoxanthoma elasticum; skin; eye; diagnosis
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ma ter ya li nin his to pa to lo jik in ce len me sin de; yü-
zey de la mel ler hi per ke ra toz ve epi der mis te ha fif ir-
re gü ler akan toz, pa pil la lar da ge niş le me ve kol la jen
lif ar tı şı, re ti kü ler der mis te ba zo fi lik, frag man te kı -
sa, dü zen siz, de je ne re elas tik lif ler iz le ne rek PKE
ile uyum lu gel di (Re sim 2). Ai le öy kü sü ne ga tif
olan has ta ta ki be alın dı.

OL GU 2

Otuz ye di ya şın da ka dın has ta boy nun da ki sa rı ren-
k li ka ba rık lık lar şika ye tiy le bö lü mü mü ze baş vur -
du. Has ta nın öy kü sün den şika yet le ri nin yak la-
şık 15 yıl dır mev cut ol du ğu ve za man la gör me de
azal ma ol du ğu öğ re nil di. Der ma to lo jik mu a ye ne -
de, her iki ak si ler böl ge de, bo yun da ve en se de sa-

rım sı renk te pa pül ler iz len di (Re sim 3). Mu ko za lar
nor mal di. Göz mu a ye ne sin de ko ro id ne o vas kü ler
mem bran ve ‘an ji o id stre ak’ iz len di. Kar di yo vas kü -
ler tu tu lum açı sın dan da de ğer len di ri len has ta da
prob lem tes pit edil me di. Bo yun da ki sa rım sı renk li
pa pül den alı nan de ri “punc h” bi yop si ma ter ya li nin
his to pa to lo jik in ce le me si ilk ol gu nun bi yop si siy le
ben zer özel lik ler gös te re rek PKE ile uyum lu gel di.
Ai le öy kü sün de özel lik ol ma yan has ta ta ki be alın -
dı. 

TAR TIŞ MA

PKE; de ri, kar di yo vas kü ler sis tem, göz de ki elas tik
lif ler de kal si fi kas yon ve frag man tas yon ile ka rak -
te ri ze ge ne tik bir has ta lık olup, mem bran “trans-
por te r” MRPG’yi kod la yan ABCC6 ge nin de ki
mu tas yon lar so nu cu oluş mak ta dır.1-3 MRPG’nin
fiz yo lo jik fonk si yo nu bi lin me di ğin den PKE’ da ki
kli nik be lir ti le rin pa to ge ne zi ha len çö zü le me miş -
tir.1,2 Pas qu a li-Ronc het ti Ivon ne ve ark. yap tık la rı
ça lış ma da PKE’ da fib rob last la rın ha fif kro nik ok si -
da tif stre se ma ruz kal dı ğı nı, bu nun da ok si dan
ürün le rin üre ti mi ve deg ra das yo nu ara sın da ki den-
ge siz lik ten kay nak lan dı ğı nı gös ter miş ler dir.1 Ay rı -
ca bu den ge siz lik kıs men H2O2’nin aşı rı üre ti mi ile
be ra ber mi to kon dri al mem bran po tan si ye li nin
kay bın dan da kay nak la nı yor ola bi lir. PKE pre va -
lan sı yak la şık 1/25.000-100.000 olup ka dın lar da er-
kek le re kı yas la iki kat da ha faz la gö rül mek te dir.4

Has ta lı ğın alı şıl mış ka lı tım şek li oto zo mal re se sif
olup, çok az ai le de oto zo mal do mi nant ge çiş bil di -
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RESİM 1: Aksiler bölgede sarımsı renkte papüller.

RESİM 2: Yüzeyde lameller hiperkeratoz ve epidermiste hafif irregüler akan-
toz, papillalarda genişleme ve kollajen lif artışı, retiküler dermiste bazofilik,
fragmante kısa, düzensiz, dejenere elastik lifler (HE, x100).

RESİM 3: Boyunda sarımsı renkte papüller.



ril miş tir, an cak mo le kü ler bil gi yok tur.5,6 Chris ten-
Zach ve ark., 142 has ta nın kli nik bul gu la rı nı, ilk
kez, mo le kü ler da tay la be ra ber in ce le miş ler ve
PKE ’un oto zo mal re se sif ge çiş gös ter di ği ni be lirt -
miş ler dir.3 Bi zim has ta la rı mı zın ai le öy kü sü ne ga -
tif ti.

PKE ’un his to lo ji si ka rak te ris tik tir. Lez yon lu
de ri de, or ta ve de rin re ti kü ler der mis te şiş miş frag-
man te elas tik lif ler ve kal si yum de po zit le ri gö rü -
lür. Ben zer de ği şik lik ler kan da mar la rın da, göz de,
Bruch’s mem bran da, en do kart ta ve di ğer or gan la -
rın elas tik lif le rin de de olur. Na di ren de ğiş miş kal-
si fi ye elas tik lif le rin tran se pi der mal eli mi nas yo nu
gö rü lür.2,7 PKE’ lu has ta lar ge nel lik le 10-15 yaş la rı
ara sın da ta nı alır, fa kat ku ta nöz lez yon lar ço cuk -
luk dö ne min de de bu lu na bi lir. Lez yon la rın asemp-
to ma tik ol ma sı ta nı ya şı nın ge cik me si ne ne den
olur.2 Bi rin ci ol gu yak la şık 30 yıl dır lez yon la rı nın
bu lun ma sı na rağ men, önem se me di ği için dok to ra
baş vur ma mış ve 47 ya şın da ta ra fı mız dan ta nı al-
mış tı. İkin ci ol gu ise de ri şika yet le riy le ilk kez bö-
lü mü mü ze baş vur muş ve göz mu a ye ne sin de de
de ği şik lik ler sap tan mış tı.

De ri lez yon la rı kü çük, sa rım sı, düz pa pül ler -
den olu şup, ba zen plak ha li ni ala rak “yo lun muş ta -
vu k” ve ya “kaz de ri si ” şek lin de ta nım la nan de ri
gö rü nü mü ne yol aça bi lir.2 Lez yon lar ti pik ola rak
bo yun da yer le şip, an te kü bi tal ve pop li te al fos sa, ak-
si la, in gu i nal ve pe ri umb li kal böl ge sık lık la tu tu -
lur.2,3 Lez yon lar asemp to ma tik tir, fa kat ge nel lik le
koz me tik ra hat sız lı ğa yol açar. Has ta lık iler le dik çe
et ki le nen de ri gev şe yip kı rı şa bi lir ve sar ka bi lir. De-
ri nin yay gın, ağır lak si te si ise na dir gö rü len bir du-
rum dur.2 Mu koz mem bran lez yon la rı özel lik le alt
du dak ta sık gö rü lür. Na di ren kal si yum de po zit le ri
iler le miş has ta lık ta de ri den dı şa rı çı ka rak “per fo -
ran PKE ” de nen tab lo ya yol açar.8 PKE ’un di ğer alı-
şıl ma dık kli nik pre zen tas yon la rı; çok sa yı da
ak ne i form lez yon lar, kro nik gra nü lo ma töz no dül -
ler, re ti kü ler gö rü nüm de kah ve ren gi ma kül ler şek-
lin de dir.2,8 Bi zim has ta la rı mız da de ri lez yon la rı
en se, bo yun, ak si ler ve in gu i nal böl ge de yer leş miş
sa rım tı rak pa pül ler şek lin de olup ti pik PKE lez yon-
la rı şek lin dey di.

PKE ’un ka rak te ris tik göz bul gu su “an ji o id stre -
a k” ler olup has ta la rın %85’in de gö rü lür. Op tik

disk ten uza nan dü zen siz, kır mı zım sı-kah ve ren gi
ve ya gri renk te çiz gi ler şek lin de dir. Ay rı ca re ti nal
ka na ma lar, ne o vas kü la ri zas yon, skar olu şu mu, gör -
me kay bı olu şa bi lir.7 Bi rin ci ol gu gör me de azal ma
ve bo zul ma şika ye ti ile baş vur muş ve göz mu a ye -
ne sin de “an ji o id stre a k” ve ko ro id ne o vas kü ler
mem bran iz len miş ti. İkin ci ol gu ise de ri şika yet le -
riy le baş vu rup göz mu a ye ne sin de pa to lo jik bul gu -
lar sap tan mış tı.

Or ta boy ar ter le rin elas tik la mi na sı nın de je ne -
ras yo nu ve kal si yum bi ri ki mi PKE’ da ki vas kü ler
bul gu la rın ne de ni dir. En sık in ter mi tan kla di kas -
yon gö rü lüp, has ta la rın %30’un da rast la nır.2 PKE’lu
has ta la rın yak la şık %10’un da özel lik le gas tro in tes -
ti nal ka na ma ol mak üze re ka na ma komp li kas yon -
la rı gö rü lür. Ka na ma, se reb ro vas kü ler sis tem,
ute rus, üri ner sis tem ve ek lem le ri de et ki le ye bi lir.9

Has ta la rı mı zın kar di yo vas kü ler sis tem mu a ye ne si
nor mal di.

PKE’ da ta nı yı ko lay laş tır mak için üç ma jör ve
iki mi nör kri ter ta nım lan mış tır. Ma jör kri ter ler; ka-
rak te ris tik de ri bul gu la rı (flek su ral böl ge ler de sa rı
pa pül ler), ka rak te ris tik göz bul gu la rı (an ji o id stre -
ak, pe a u d’o ran ge, ma kü lo pa ti), lez yon lu de ri nin
ka rak te ris tik his to lo jik özel lik le ri nin bu lun ma sı dır.
Mi nör kri ter ler; lez yon suz de ri nin ka rak te ris tik
his to lo jik özel lik le ri, bi rin ci de re ce ak ra ba lar da ai -
le öy kü sü ol ma sı dır.3 Her iki has ta mız da da bü tün
ma jör kri ter ler ve mi nör kri ter ler den il ki mev cut -
tu.

PKE’ da mor bi di te ve mor ta li te sis te mik tu tu -
lu mun yay gın lı ğı na bağ lı dır. Pa to lo jik de ği şik lik -
le rin bir ço ğu ge ri dö nü şüm süz dür. Pro fi lak tik ön -
lem ler ve ha yat tar zı, komp li kas yon ris ki ni azalt-
mak için önem ka zan mak ta dır.2

De ri lez yon la rı koz me tik açı dan so run oluş tu -
ru yor sa plas tik cer ra hi yön tem ler ba şa rıy la kul la -
nı lır. PKE’ li has ta la rın ru tin göz ve kar di yo lo ji
kon tro lü ne git me si ge rek mek te dir. Trav ma ya yol
aça cak spor lar dan ka çın mak ge re kir. Ka na ma ris-
ki ni azalt mak için ka na ma ya ne den ola bi le cek as pi-
rin, ste ro id ol ma yan an ti inf la ma tu ar ilaç lar,
war fa rin gi bi te da vi ler den uzak du rul ma lı dır.10,11

Her ne ka dar ya şam sü re sin de kı sal ma ya ne -
den ol ma sa da, ile ri de olu şa bi le cek sis te mik komp-
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li kas yon la rın mor bi di te ve mor ta li te ye ne den ola-
bil me si açı sın dan PKE ’un ta nın ma sı önem li dir. Biz
bu bil di ri de de ri bul gu la rı ile de ğil sa de ce göz şika -
yet le ri ile baş vu rup PKE ta nı sı alan ve de ri be lir ti -

le ri ne de niy le baş vu rup göz de pa to lo ji tes pit edi len
iki ol gu yu, has ta lı ğın ta nın ma sı ve ta kip al tın da tu-
tul ma sı nın öne mi ni vur gu la mak açı sın dan sun ma -
yı uy gun bul duk.
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