
apüler lezyonlarla seyreden konjenital atrişia (PLKA), 8p12 kromo-
zomunda yerleşen insan kellik (hairless) geninin homozigot mutas-
yonu sonucu oluşan nadir bir genodermatozdur.1 İlk kez 1954 yılında

Damsté ve Prakken, doğuştan tamamen saçları olmayan ve vücutta papüler
lezyonlar ile karakterize üç olgu bildirmiştir. Oldukça nadir görülen PLKA
ile ilgili olarak günümüze değin yaklaşık 20 civarında olgu rapor edilmiştir.1-

10 Hastalık otozomal resesif geçiş göstermekle birlikte sporadik vakalar da
rapor edilmiştir.2 Ailesel olgular belirgin bir coğrafik dağılım gösterme-
mektedir. Bununla birlikte rapor edilen en geniş serili ailesel PLKA, sekiz
aile bireyinin etkilendiği İranlı bir ailede tanımlanmıştır.5 Çalışmamızda,
uzun yıllar alopesi areata üniversalis tanısı ile takip edilip tedavi görmüş ve
geç tanı almış bir PLKA olgusu sunulmuştur.
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Alopesi Universalis ile
Kolayca Karıştırılabilecek Bir Antite:

Papüler Atrişia Konjenita

ÖÖZZEETT  Papüler lezyonlarla seyreden konjenital atrişia (PLKA), insan kellik geninde homozigot mu-
tasyon sonucu oluşan nadir bir genodermatozdur. Hastalık genellikle otozomal resesif geçiş göster-
mekle birlikte sporadik vakalar da bildirilmiştir. Hayatın ilk aylarında komplet ve geri dönüşümsüz
saç kaybı ile karakterizedir. Bunu erken çocukluk döneminde vücudun çeşitli bölgelerinde gelişen
çok sayıda milia benzeri papüler lezyonlar izler. Hastalarda ter bezi, diş ve tırnak gelişimi normal-
dir. PLKA sıklıkla otoimmün alopesi areata üniversalis ile karıştırılmaktadır. Çalışmamızda, uzun
yıllar alopesi areata üniversalis tanısı ile takip edilmiş 24 yaşında bir PLKA olgusu sunulmuştur. 

AAnnaahhttaarr  KKeelliimmeelleerr:: Alopesi; konjenital 

AABBSSTTRRAACCTT  Congenital atrichia with papuler lesions (APL) is a rare form of genadermatoses re-
sulting from the homozygous mutations in the hairless gene. Although the disease is usually auto-
somal recessive, sporadic cases have been reported. It is characterised by complete and irreversible
hair loss during the first months of life. This is followed by the multiple, milia like papuler lesions
in various sides of the body during early childhood. The patients have normal development of sweat
gland, teeth and nails. APL is often mistaken for the autoimmune form of alopecia areata univer-
salis. A 24-years of (old) APL case with long years of misdiagnosis of alopecia areata universalis is
reported here.
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OLGU SUNUMU

Yirmi dört yaşında erkek hasta, kliniğimize saç, kaş,
vücut kıllarında dökülme ve saçlı derinin arkasında,
sırt ve göğüs ön yüzünde küçük kabarıklıklar şikâ-
yeti ile başvurdu. Hastanın öyküsünden saçlarının
doğumda mevcut olduğu ancak doğumdan sonra saç
dökülmesinin başladığı, ilerleyen zamanda saç dö-
külmesine vücut kıllarında dökülme ve gövdede mi-
limetrik kabarıklıkların eşlik ettiği öğrenildi.
Olgunun fizik muayenesi normaldi. Saçlı deride
total alopesi ve alopesik alanlarda kıl folikül ağızları
izlenmekteydi (Resim 1,2). Kol ve bacaklarda çok
sayıda lokalize alopesik alanlar, kaşlarda seyrelme
ve oksipital bölge, göğüs ön yüzü (Resim 3), sırtta
yer yer deri renginde yer yer hiperpigmente milia
benzeri papüller mevcuttu. Soy geçmişinde aile bi-
reyleri arasında benzer şikâyetler tariflemeyen ol-
gunun, yapılan laboratuvar incelemesinde tam kan
sayımı, böbrek fonksiyon testleri, karaciğer fonksi-
yon testlerinin, otoimmün tarama paneli, tiroid
fonksiyon testleri, tiroid otoantikorları, vitamin D3,
parathormon ve tiroid fonksiyon testlerinin normal
sınırlarda olduğu belirlendi. Saçlı deriden alınan bi-
yopsi materyalinin histopatolojik incelemesinde kıl
folikül ağızlarında genişleme, hiperkeratoz, kıl foli-
küllerinde keratin tıkaç, kıl şaftında belirgin deje-
nerasyon saptanan olgu, klinik ve histopatolojik
bulgularla PLKA olarak değerlendirildi (Resim 4).
Ülkemizde insan kellik gen analizi yapabilecek bir
laboratuvar bulunamadığından hastamızda bu gen
analizi yapılamadı. Hastaneye yatırılan olguya, 500
mg/gün yükleme doz metilprednizolon 3 gün bo-
yunca intravenöz olarak verildi. Bu tedaviye her ay
1500 mg/3 gün olacak şekilde üç ay süresince devam
edildi ve olguya toplamda sistemik olarak 4500 mg
metilprednizolon tedavisi uygulandı. Olguya siste-
mik tedaviler ile eş zamanlı olarak saçlı deri alope-
sik alanı için topikal minoksidil ve papüler deri
lezyonları için topikal steroid ve keratolitik tedavi-
ler başlanarak üç ay süresince uygulandı. Bir yıldır
takipte olan olgumuzun alopesik alanlarında saç çı-
kışı gerçekleşmedi. Milia benzeri deri lezyonları te-
davi başlangıcından üç ay sonra belirgin ölçüde
gerileyen olgunun tedavi kesimi ile birlikte bir ay
içinde bu lezyonlarının tekrarladığı gözlendi.

TARTIŞMA

PLKA, klinik olarak saçlı deride total saç kaybı 
ile karakterize olup, bunu kaşlar, kirpikler ve diğer
vücut kıllarında dökülme izleyebilir.3-11 Çoğu has-
tada doğumda saçlar normal olup, saç kaybı do-
ğumdan sonra birkaç ay içinde başlamakta ve bu
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RESİM 1,2: Saçlı deride difüz alopesi.
(Renkli hali için Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/dermatoloji-dergisi/1300-0330/)

RESİM 3: Göğüs ön yüzünde hiperpigmente papüller.
(Renkli hali için Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/dermatoloji-dergisi/1300-0330/)

RESİM 4: HEx100, Gelişimini tamamlamamış kıl folikülü (yuvarlak içinde),
dejenere kıl şaftı (ok) ve tıkaç içeren folikül ağzı.
(Renkli hali için Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/dermatoloji-dergisi/1300-0330/)
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saçlarda bir daha çıkış olmamaktadır. Bunun ne-
deni lanuga kıllarının terminal kıllar ile yer değiş-
tirememesidir.11 Olgumuzda doğumda saçlar
normal olup, ortalama üç-dört ay civarında saçlarda
dökülme başlamış ve altı ay civarında da bu dö-
külme belirginleşmiştir. Buna göğüs ön yüzü, üst
kol, ön kol dış yüzü, bacak kıllarında dökülme ve
yine literatür ile uyumlu olarak kaş dış kısımlarında
ve kirpiklerde seyrelme eşlik etmiştir.1

PLKA’da genellikle hayatın ilk iki dekadında
özellikle de iki yaş civarında gelişen ve yüz, ense,
saçlı deri, ekstremiteler ve gövde yerleşimli çok sa-
yıda milia benzeri papüler lezyonlar izlenmekte-
dir. Papüler lezyonların yapısı incelendiğinde kıl
folikülünden kaynaklanan kistik hamartomlar ol-
duğu gözlenir. Hastaların diş, tırnak ve ter bezleri
gibi diğer ektodermal yapılarının gelişimi nor-
maldir.3,6,12 Olgumuzda herhangi bir subjektif ya-
kınmaya sebep olmayan milia benzeri papüler
lezyonlar oksipital bölge, göğüs ön yüzü ve sırtta
yerleşmişti ve olgunun öyküsünden bu şikâyetleri-
nin iki yaş civarında oluştuğu öğrenildi. Diş, tırnak
ve ter bezi gelişimi normaldi.  

PLKA patogenezine bakıldığında kıl folikülü
matriks hücreleri erken ve şiddetli bir apoptozise
giderek dermal papilladan ayrılırlar. Bunun sonu-
cunda dermal fibroblast hücreleri yukarı doğru göç
edemeyerek dermiste kalırlar ve böylece kıl foli-
külü gelişimi engellenmiş olur.3

Olguların saçlı deri biyopsi incelemesinde, fo-
likülün infundibulum kısmının gelişimi normalken
genellikle keratin bir tıkaç içerir. Gelişimini ta-
mamlamamış kıl folikülleri ve dejenere kıl şaftı iz-
lenir. Ter ve yağ bezlerinin gelişimi normaldir.
Küçük foliküler kistlerin histopatolojisinde bazen
kalsifiye olabilen keratinöz materyal içerdikleri
gözlenir.13,14 Olgumuzda saçlı deriden yapılan bi-
yopsi incelemesinde kıl folikül ağızlarında keratin
tıkaç, kıl şaftında genişleme ve belirgin dejeneras-
yon izlenirken, sebase ve ekrin ter bezleri normal
olarak izlendi.

PLKA olguları tedaviye dirençlidir. Yaşamın
ilk aylarında dökülen saçlar hiçbir tedavi seçeneği
ile yeniden çıkmaz.1,10 Yirmi dört yıl boyunca alo-
pesi areata üniversalis tanısı ile çeşitli topikal ajan-

lar yanında yükleme doz kortikosteroid ve siklos-
porin gibi sistemik tedaviler alan olgunun bu teda-
vilerin hiçbirine yanıt vermediği öğrenildi.
Kliniğimizde de üç seans sistemik puls doz korti-
kosteroid tedavisi uygulanan ve bir yıldır takipte
olan olguda saçlı deri ve diğer vücut bölgelerinde
kıl çıkışı gerçekleşmedi.  

PLKA ayırıcı tanısında alopesi areata üniver-
salis ve D vitaminine bağlı rikets düşünülmelidir.1

Olgumuzda saç dökülmesinin hayatın ilk aylarında
başlaması, saçlı deri ve vücutta milia benzeri küçük
papüler lezyonların gözlenmesi, tüm tedavi rejim-
lerine cevapsızlık ve saçlı deri biyopsisinde PLKA
ile uyumlu bulguların saptanması, 25-OH-
vitamin D3, kalsiyum, fosfor, parathormon düzey-
lerinin normal sınırlarda olması ve olgunun fiziksel
gelişiminin normal olması sebebi ile bu tanılar dış-
landı.

PLKA tanı kriterleri, ilk kez Zlotogorski ve
ark. tarafından oluşturulmuş ve 2008 yılında Yip
ve ark. tarafından revize edilmiştir.1,10 Yip ve ark.,
PLKA tanı kriterlerini beş majör ve beş minör
olmak üzere ikiye ayırmışlar ve tanı için en az
dört majör kriterin bulunması gerektiğini bildir-
mişlerdir. Minör kriterleri ise tanıyı desteklemek
için kullanmışlardır (Tablo 1). Olgumuz saçlı de-
ride hayatın ilk aylarından itibaren başlayan kalıcı
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Majör Kriterler (tanı için en az 4 tanesi gereklidir)

1. Saçlı deri kıllarının hayatın ilk ayları içinde tamamen ve kalıcı olarak 

dökülmesi

2. Yüzde, saçlı deride, kollarda, dirseklerde, dizlerde ve bacaklarda, 

az sayıda veya yaygın milia benzeri papüllerin olması 

3. Skalp histopatolojik incelemesinde matür kıl foliküllerinin yerinin 

kornifiye materyel içeren foliküler kistlerin alması 

4. Genetik test sonucunda insan kellik geninde mutasyon gözlenmesi 

5. Klinik ve/veya moleküler olarak D vitamini bağımlı riketsin dışlanması

Minör Kriterler (tamamlayıcı tanı kriterler)

1. Aile hikâyesinin olması

2. Aksilla, pubik bölge veya diğer vücut bölgelerinde kıl yokluğu ve/veya 

kaş ve kirpiklerde seyrekleşme

3. Kemik, tırnak ve diş yapılarının normal gelişimi

4. Saçlı deride beyazımsı hipopigmente çizgilenmeler

5. Tedaviye yanıtsızlık

TABLO 1: Yip ve ark. tarafından belirlenen papüler
atrişia konjenita tanı kriterleri.1
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KAYNAKLAR

saç kaybının olması, vücudun çeşitli bölgelerinde
çocukluk döneminde başlangıç gösteren milia ben-
zeri deri rengi papüler lezyonların varlığı, saçlı deri
biyopsisinin PLKA varlığını desteklemesi ve kli-
nik olarak D vitaminine bağlı oluşan riketsin dış-
lanması ile Yip ve ark. tarafından oluşturulan
PLKA tanı kriterlerini karşılıyordu. Ayrıca kol ve
bacaklarda alopesik alanlar ve kaşlarda ve kirpik-
lerde dökülmenin eşlik etmesi, kemik, diş ve tır-
nak gelişiminin normal olması ve olgunun yıllardır
uygulanan hiçbir tedavi modalitesine yanıt verme-

mesi de olgumuzda bulunan ve tanımızı destekle-
yen minör kriter bulgularıydı.

Çocukluk çağında üniversal tip dökülme ile
başvuran hastalarda tipik papüler lezyon varlığı
açısından dikkatli fizik muayene yapılmalı ve ge-
rekli durumlarda saçlı deri biyopsisi ile tanı kesin-
leştirilmelidir. Aile hikâyesi olmaması sebebi ile
sporadik bir vaka olarak değerlendirilen olgumuz,
PLKA’nın nadir görülmesi ve diğer alopesi neden-
leri ile ayırıcı tanısının yapılması açısından sunul-
maya değer bulunmuştur.

Turkiye Klinikleri J Dermatol 2013;23(2)58

İjlal ERTURAN ve ark. ALOPESİ UNIVERSALIS İLE KOLAYCA KARIŞTIRILABİLECEK BİR ANTİTE: PAPÜLER ATRİŞİA KONJENİTA


