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OZET

Kendiliginden ya da travma sonrasi deride bil ve vezikil olusumu ile karakterize olan epidermolizis bullozada okdler
tutulum son derece ender olarak gelismektedir. Degdisik tip epidermolizis bulloza olgularinda géz tutulumunun sikligini ve
komplikasyonlarini aragtirmak amaciyla, epidermolizis bulloza tanisi almig 8 olguya ait 16 g6z incelendi. Olgulardan 5'in
de (%62.5) saptanan okiler bulgular siklik sirasina gére su sekilde siralanmaktaydi: kapakta vezikil veya bil olusumu
(%40), Hm bal genigleme (%37.5), korneal erozyon (%37.5), blefaht (%25), konjonktival bil olusumu (%25). Bu bulgulara
ek olarak, spekiiler mikroskop ile kornea endoteli incelenen 5 olgudan 2'sinde (%40) desme membraninda kinigikliklar ve
endotel diizensizliklerine karsilik gelen ondilasyonlar ve diizensiz koyu renkli alanlar belirlendi. Ayrica, sinir lifi incele-
melerinde, iki olguda sinir liflerinin striasyonunda i§ seklinde yariimalar saptandi. Iki olgunun konjonktival biyopsilerinde,
derideki defektle uyumlu olarak bazal epitelyal vakuolizasyon, substantia propriada &édem ve yer yer epitelin stromadan
biillbz ayrilmalari izlenmekteydi. Elde edilen bulgular desme membrani, i¢ limitan membran ve sinir lifi demetlerinin de
tabloyu baslatan yapisal defektten etkilenebilecegini gdstermekteydi.
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SUMMARY

OCULAR FINDINGS IN EPIDERMOLYSIS  BULLOSA

Epidermolysis bullosa is the name of a group of diseases characterized by a tendency to develop vesicles in
ectodermal structures either spontaneously or as a consequence of a minor trauma. Till now, limited number of ocular
manifestations has been reported, and most of them have been concerned with the lesions in the anterior segment. To
find out the ocular complications of this rare hereditary disease we examined 8 patients. Five (62.5%) of them had signs
of ocular involvement. The most common finding was eyelid blistering (40%), followed by limbal broadening (37.5%),
corneal erosions (37.5%), blepharitis (25%) and bullous lesions of the conjunctiva (25%). Undulations of the descement
membrane were noticed with specular endothelial microscopy. Nerve fiber layer photography revealed nerve fiber bundle
cleavages without any loss of the fibers. Histopathologic examinations of the conjunctival specimens revealed marked
vacuolization of the basal epithelial cells, edema of the substantia propria and bullous separation of the epithelium from
the stroma beneath. Such findings indicated that the inner limiting membrane of retina and descement membrane of
cornea, as. well as the nerve fiber bundles may be affected from the basic structural defect in epidermolysis bullosa.
Key Words: Epidermolysis bullosa, Nerve fiber layer photography, Specular microscopy, Conjunctival histopathology
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Giri§ vezikil olusumu ile karakterize olan, Epidermolizis Bul-
losa (EB) grubu hastaliklar son derece ender goril-
mektedir. Degisik klinik gérinimlere sahip bu gruptaki
hastaliklarda ana lezyonu olusturan bul ve vezikiller
dogustan itibaren bulunabilecegi gibi hayatin degisik
Gelig Tarihi: 1.11 1993 Kabul Tarihi: 16.3.1994 evrelerinde de gelisebilir.

EB, klinik olarak kalitsal ya da akkiz olmak Uzere
iki gruba ayrilmaktadir. Daha sik rastlanan kalitsal for-

Kendiliginden ya da kig¢lUk bir travma sonrasi
basta deri olmak Uzere ektodermal kékenli yapilarda
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Tablo 1. Epidermolizis bulloza
EDiNiLMi$
KALITSAL
BASIT
Yaygin (Koebner)
Ogna (Gedde-Dahl)
El ve ayak (Weber-Cockayne)
Herpetiform (Dowling-Meara)
Gilven yenigi tarzinda pigmentasyon)
BiLE$iK
Oliimcil (Herlitz)
Yaygin 6limcil olmayan
Bolgesel olimcill olmayan
Oliimciil olmayan ters form
ilerleyici
DiISTROFIK
Otozomal resessif
Yaygin (Hallopeau-Siemens)
Yaygin deformite birakmayan
Bolgesel ters form
Otozomal dominant
Cockayne-Touraine
Pasini

mu basit, bilesik ve distrofik olmak Ulzere 3 alt klinik
tipte incelenmektedir (Tablo 1). Basit ve bilesik tipin
aksine, distrofik tipte olusan buller iyilesirken yerlerinde
skar dokusu olusur. Klinik gérunimlerine ve kalitsal
gecis yollarina gore her ug¢ klinik tipte kendi aralarinda
alt gruplarda incelenebilir.

EB'da g6z tutulumuna iligkin sinirli sayida galisma
bulunmaktadir (2,3,4,5). Tiplere gore farkli siklik ve sid-
dette olmak Uzere genellikle bildirilen okuler kompli-
kasyonlar skatrisyel ektropiyon, skatrisyel konjonktivitis,
semblefaron, kornea ve konjonktivanin bulléz lezyon-
lari, tekrarlayici kornea erozyonlari ve skar olusumu,
perforasyona kadar varan korneal Ulserasyonlar, iris
kitstleri, retina dekolmani ve fokal retina pigment epitel

atrofileridir (6-10). Histopatolojik calismalarda EB'da bu
bulgulara yol agan yapisal defektin epitel bazal mem-
braninin stromaya baglanamasi diizeyinde oldugu an-
lasilmistir (11,12). Dolayisiyla gerek deride gerekse de
okuler dokularda epitel kolaylikla stromadan ayrilabil-
mekte ve bulléz lezyonlar gelismektedir.

Biz bu galisma ie EB tanisi alan hastalarimizdaki
okuler tutulum tipleri ve sikhigini ortaya koymak ve bir-
¢ok dokuda komplikasyonlara yol acabilen bu gruptaki
hastaliklarin simdiye dek tanimlanmamis olasi okuler
komplikasyonlarinin varligini, yeni klinik tani yéntemleri
ile irdelemeyi amagladik.

Gere¢ ve Yontem

Mayis 1987-Kasim 1992 tarihleri arasinda izlenen
8 EB olgusu calisma kapsamina alindi. Olgularin tu-
minde tani klinik bulgulari ve deri biyopsilerinin ince-
lenmesi sonucu cilt hastaliklari uzmaninin konsdultasyo-
nu ile (FA) konmustu.

Oftalmik muayene dizeltiimis en iyi gérme keskin-
liginin saptanmasi, biyomikroskopi, tonometri ve ste-
reoskopik fundus incelemesini icermekteydi. Tum olgu-
larin renkli fundus fotograflari ve gerek gorulen olgular-
da 6n segment fotograflari cekildi. Ayrica, 5 olguda
spekller mikroskopi ile kornea endotel fotografi elde
edilirken; 6 olguda teknigini daha 6nce tanimladigimiz
(13), sinir lifi fotografisi yontemi ile sinir lifleri kati de-
gerlendirildi.

Tim olgularda elde edilen deri biyopsilerinin yanisi-
ra, forniksten yaklasik 7mm c¢apinda konjonktiva biyopsi-
leri alindi. Elde edilen biyopsiler hematoksilen-eozin ile
boyanarak isik mikroskobu diizeyinde incelendi.

Olgularin Ggunde oftalmik muayene sadece ilk
basvurularinda yapilabildi. Buna karsin  birden fazla
muayenesi yapilan olgularin sonraki basvurularinda,
mevcut okiler bulgulari eski verileriyle karsilastirilarak
dosyalarina kaydedildi.

Tablo 2.

Olgu Tip Yas Cins

1 Edinilmis 23 Erkek

2 Basit 24 Erkek
Yaygin (Koebner)

3 Basit 19 Erkek
El ve ayak (Weber-Cockayne)

4 Distrofik, Otozomal Resessif 7 Kadin
Yaygin (Hallopeau-Siemens)

5 Distrofik Otozomal Resessif 17 Kadin
Yaygin (Hallopeau-Siemens)

6 Distrofik Otozomal Resesif 1 Kadin
Bolgesel

7 Distrofik, Otozomal Dominant 22 Kadin
(Cockayne-Touraine)

8 Distrofik, Otozomal Dominant 8 Kadin

(Pasini)
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Tablo 3.
Kapakta Blefarit Korneal Korneal Limbal Desme-SinirLifi Konjonktival Histo-

Olgu  Vezikil Erozyon Skar Genis- Endotel Bozukluklari Bl patolojik
veya Bul leme  Bozukluklari Bulgu

1 . -

2 - - - - - - - -

3 - - - - - - - -

4 + - + + yapilamadi + +

5 + + + yapilamadi yapilamadi +

6 + - + - + + -

7 + + - - + + - -

8 - - - - - yapilamadi yapilamadi -

Top. 4 2 3 2 3 2 2 2 2
%50 %25 %37.5 %25 %37.5 %40 %33.3 %25 %25

Resim 1. Otozomal dominant distrofik epidermolozis bullozali
(Cockayne-Touraine) olgunun el ve ayaklarinda biller izlenmek-
tedir. Agilan bollerin olusturdugu Ulserler ve tirnak yataklarinda
olusan punktat distrofi dikkati gekmektedir (Olgu: 7).

Resim 2. 17 yasindaki yaygin otozomal ressesif epidermolizis
bullozali (Hallepeau-Siemens) olguda, hastaligin ileri dénemle-
rinde tirnak ve eklerinin ortadan kalktigi goriilmektedir (Olgu 5),
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Resim 3. 7 nolu olgunun (Cockayne-Touraine) kapak kenarinda
vezikiuller izlenmektedir. Olguda kronik blefarit sonucu gelisen
madorozis dikkati cekmektedir.

Resim 4. Otozomal ressesif epidermolizis bulloza (Hallepeau-
Siemens) tanisi alan 7 yasindaki olgunun izlemi esnasinda ge-
"$en konjonktival bul gérilmektedir ((Olgu: 4) (oK).
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Resim 5. 4 nolu olgunun sag g6ziinde alt ve Ust nazal periferik Resim 8 A. 7 nolu olgunun spekiler mikrofotografinda desme
korneada gelisen avaskdler limbal genigleme (oklar) ve tetrar- membraninda kirisikliklar ve endotel diizensizliklerine karsilik
layan epitelyal erozyon ataklar sonrasi gelisen parasantral kor- gelen ondulasyonlar ve dlzensiz koyu renkli alanlar
neal skar dikkati cekmektedir. gorilmektedir (oklar).

Resim 6. 7 nolu olguda kronik blefarit sonucu kapagin édemli ve
hipertrofik oldugu alt kapakta daha belirgin olarak madorozisin
gelistigi izlenmektedir.

Resim 8 B. 8 nolu olguda da benzer desme membran
ondulasyonlan izlenmektedir (oklar).

Resim 7. 6 nolu olguda (distrofik otozomal resessif) fléressein iie
'boyanan korneal erozyon odaklari izlenmektedir.

Resim 9 A. 4 nolu olgunun sol fundus fotografinda koyu kahve
rengi pigmentasyon dikkati gekmektedir.
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Sonuglar

Olgulara ait demografik veriler ve klinik tipleri Tab-
lo 2'de verilmistir. Calisma kapsamina alinan 8 EB ol-
gusunun yas ortalamalari 16.37115.09 (7-24) yas idi.
Olgularin 5'i (%62.5) kadin, 3'G (%37.5) erkekti.

Olgularin timinde géze c¢arpan bulgu, 6zellikle el
sirti ve ayak yuzeyinde gruplar halinde biullerin olustugu
idi (Resim 1). Bdullerin agilmasi ile olusan Ulserler yer
yer birleserek daha buyluk alanlari kaplayabilmekteydi.
Bulgular 6zellikle otozomal resessif distrofik grupta da-
ha belirgin olarak izlenmekteydi. Bu tip olgularda aktif
Ulser ve bul alanlarinin yaninda eski bullere ait atrofik
skarlar da gézlenmekteydi. Dikkati ¢ceken diger bir bul-
gu da tirnaklarda gézlenen punktat distrofiydi (Resim
1). Otozomal resessif distrofik gruptaki bir olguda bu
distrofi tirnak ve eklerinin kaybina neden olacak boyut-
ta idi (Resim 2).

Olgularin 3'lUnde (%26.7) okiler yakinmalar mev-
cuttu. Bunlardan 17 (%12.5) yanma ve batmadan, 2'si
(%25) bulanik gérmeden sikayet etmekteydi. Incelenen
8 olguya ait 16 gbézden 1'inde (%6,25) gérme keskin-
ligi, yaygin korneal opasiteden dolayi 0.1'in altindaydi.
0.1-0.5 arasinda gérme keskinligine sahip 2 gézden bi-
rinde yuzeyel korneal skar saptanirken digerinde gérme
azhgi strabismik ambliyopiye baglandi.

Oftalmik muayene sonunda 8 olgudan 5'inde
(%62.5) patolojik bulgular saptandi (Tablo 3). Sikhk si-
rasina goére bu bulgular: kapakta vezikil veya bl
olusumu (%40) (Resim 3), limbal genisleme (%37.5),
korneal erozyon (%37.5), blefarit (%25), konjonktival
bil olusumu (%25) (Resim 4) idi. Ug olguda saptanan
avaskdller limbal genisleme genellikle alt ve Ust ka-
dranlarda gdézlenmekteydi (Resim 5,6). Kronik blefaritli
iki olguda kapak kenarinda 6dem, hipertrofi ve mada-
rozisin de gelistigi izlendi (Resim 3,6). Saptanan kor-
neal opasiteler ylzeyel stromayi iceren, gérme keskin-
ligini fazla etkilemeyen, kiglk yama tarzinda olabilecegi
gibi (Resim 4, Olgu 4), gérme keskinliginde &6nemli
azalmalara yol acgabilecek, daha genis ve retikller
tarzda da olabilmekteydi (Resim 5). 3 olguda fdressein
ile boyanan kuglk epitelial erozyon alanlari izlendi (Re-
sim 7). Hi¢c bir olguda skatrisyel kapak deformiteleri
veya semblefaron saptanmadi.

Yuksek bulylutme ile yapilan biyomikroskopik
muayenede 2 olguda yer yer timsek seklinde, lineer
desme dekolmanlari izlenmekteydi. Bununla uyumlu
olarak spekiiler mikroskop ile kornea endoteli incele-
nen 5 olgudan 2'sinde (%40), desme membranindaki
ayrilmaya ve endotel dizensizliklerine karsilik gelen
ondule alanlar, dizensiz koyu renkli bandlar olarak iz-
lendi (14) (Resim 8) (Sekil 1). Stereoskopik fundus in-
celemelerinde 2 olguda (%25) i¢ limitan membranin
normalden daha gevsek oldugu ve yer yer kiglik ra-
dyal katlantilar yaptigi izlendi Ayrica bir olguda fundu-
sun normalden daha koyu refle vermesi dikkate cekti
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(Resim 9). Projeksiyon ile buyutulerek yapilan sinir lifi
incelemelerinde, hi¢ bir olguda sinir lifi kaybi izlenmedi.
Buna karsin iki olguda sinir liflerinin striasyonunda ig
seklinde, perifere dogru genislemeyen, yarilmalar sap-
tandi (Resim 10).

Tartigsma

Degisik klinik tiplerdeki 8 EB olgusunu incele-
digimiz bu calismada, en sik 3 okller komplikasyonun
gelistigini izledik. Bunlar kapakta vezikul veya bil ge-
lisimi, korneal erozyon ve limbal genisleme idi. Bu bul-
gular, sistemik bulgularin en agir seyrettigi resessif dis-
trofik EB olgularinda daha belirgin olarak izlenmektey-
di. Buna karsin basit ve edinilmis EB'll olgularimizda
herhangi bir okiler komplikasyon izlemedik. Okdler lite-
ratirde de uzun bir stre bu olgularda g6z tutulumunun
gelismedigi dusunlilmis olmasina ragmen (15), son yil-
larda bu olgularda da korneal erozyon ve skar ge-
lisebilecedi bildirilmistir (5,11). Korneal erozyonlarin te-
davisinde lubrikan 6zelligi olan topikal antibiyotikli po-
madlar ve silyer spazmi 6nleyen sikloplejik ajanlarla
olumlu sonuglar alinabilmektedir. Tekrarlayici ve inatgi
erozyonlarda bandaj lens kullanimi ile epitelyal
iyilesmenin desteklenmesi 6nerilmekteyse de, tedavi
ettigimiz UG¢ olguda gerek ilk basvurularinda gerekse de
izlemleri esnasinda, bdyle bir tedaviye gerek kalmadan,
topikal tedaviye 48 saat icinde olumlu cevap alindi. Bu
olgularin tedavisi esnasinda akilda bulundurulmasi ge-
reken 6nemli bir nokta, deriye uygulanabilecek kiguk
bir travma ile o noktada vesikll, bul ve Ulser olugsumu-
nun baslatilabilecegidir. Bu ylzden g6zin kapatiimasi
esnasinda flaster kullanmaktan kaginilmasi gerekmekte-
dir.

Doért olguda gézledigimiz kapakta gelisen vezikil-
ler, 1 olguda Ulserasyona neden olmasina ragmen, hig-
bir olguda kalici skatrisyel kapak deformitelerine ya da
ekspozir keratite yol agmadi. Bu korkulan kompli-
kasyonun bilesik EB'da %8(10)-%11 (4), resessif distro-
fik EB'da ise %5.8(2) gibi dusik oranlarda bildirilmesi
8 olguluk serimizde rastlamamizi aciklayabilir. Skatri-
syel ektropiyonun duzeltiimesi amaciyla tam kat deri
grefti kullanimi ile ilgili olumlu raporlar bulunmaktadir
(2,4).

iki olguda saptadigimiz kronik blefarit kapak kena-
rinda hipertrofiye ve madarozise yol agmisti. Blefarit
saptadigimiz iki olguda da kapakta vezikil ve bdl
olusumunu go6zlememize ragmen, daha genis serilerde
iki bulgunun birbirinden bagimsiz gelisebildidi de gdste-
rilmigtir (4). Izlem siresince, krutlarin ve debrisin te-
mizlenmesinin, kapak hijyeninin saglanmasinin ve topi-
kal antibiyotiklerin kullaniminin blefarit tedavisi igin ye-
terli oldugu gdézlendi.

Deride saptanan vezikullerin, 2 olguda konjonkti-
vada da gelistigi saptandi. Bu iki olguda kapak deri-
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sinde de vezikil ve bll saptamis olmamiz her iki
odaktaki olayin benzer patolojik mekanizmalarla gelistigi
izlenimini yaratmaktaydi.

U¢ olguda izlenen limbal geniglemenin otozomal
resessif distrofik EB olgularinda %33(10)-%70(2) siklik-
la gbzlendigi bildirilmistir. Vaskuller pannus ya da avas-
kular genisleme tarzinda goézlenen bu bulgunun, stro-
maya zayif sekilde baglanan limbal epitelin, kapak ha-
reketlerinin yarattigi mikrotravmalar ile, yerinden kayma-
sI sonucu olustugu sanilmaktadir (2).

Zengin bir semptomolojiye sahip EB'nin temelinde
yatan bozukluk degisik histolojik katlarin birbirine bag-
lanmasi dizeyindedir. Bizim okiler komplikasyonlarini
saptayamadigimiz, basit EB'da defekt intraepidermal
iken, bilesik EB'da bazal membranin lamina lucida kati
dizeyindedir (Sekil 2) (1). Distrofik tip EB olgularinda
ise genetik gegis tipine bagimli olmaksizin, bazal mem-
branin lamina densasinin altindaki sub lamina densa
bélgesinde yarilmalar olusmaktadir. Bu yariimalarin ne-
deni tam olarak bilinmemekle beraber distrofik EB'll ol-
gularda lamina densa ve sublamina densanin yapisin-
da bulunan birgok molekilin bulunmadigr saptanmistir
(2,16-18). Bu yapisal bozukluk epitel hicrelerini ve ba-
zal membrani stromaya baglayan "baglayici fibriller" de
gelismektedir (2,19). Normalde keratinositlerin bazal
yuzeylerinin her 40 mikronunda 63.5-.12.5 adet baglayi-
ci fibril olmasi gerekirken, otozomal distrofik yaygin tip
EB olgularinda hi¢ olmadigi gosterilmistir (20). Son za-
manlarda defektin sadece bu fibrillerde olmayip, hemi-
desmozomlardan baglayarak lamina lucida ve lamina
densa boyunca stromaya dodru uzanan ve baglayici fib-
rillere tutulan "baglayici flamanlar"da (21) da olabile-
cegine dair gorisler bulunmaktadir (19). Bu fibril ve fla-
manlarda bozukluga yol agarak, patolojik mekanizmanin
tetigini ceken faktérin ne oldugu ginimizde kesin ola-
rak bilinmemektedir. Otozomal resessif yaygin tip EB
olgularinda anormal yapidaki doku kollejenazlarinin ba-
glayici fibril ve flamanlar) ortadan kaldirdigi goérisi ha-
kimdir (19). Nitekim, lamina densa ve bagiiyci fibrillerin
yapisinda bulunan birgok elemanin gd&stetilememesi,
bunlarin anormal doku kollejenazlari tarafindan ortadan
kaldirildiklari fikrini desteklemektedir. Bu kollejenazlarin
anormal Uglncul yapilari, serumun alfa-globulin frak-
siyonunda bulunan doku kollejenaz inhibitorleri tarafin
dan taninmalarini gulglestirerek etkilerini arttirabilir. Bu
patojenik mekanizma diginda edinilmis form EB'da ke-
ratinosit ve doku fibroblastlarindaki 6zgul bir antijene
(22) karsi gelisen bir antikorun (23) ayni patolojik ta-
bloyu simule edebildigine iligkin veriler de bulunmakta-
dir (5).

Sonugta, normal baglayici yapilarindan yoksun
olan epidermal bazal membran lokal travmalarla kolay-
likla stromadan ayrilabilmekte ve bdlller olusmaktadir.

Okiler dokularda, bizim 2 olguda histopatolojik
dizeyde saptadigimiz gibi, deridekine benzer yariima,

sinirll sayida calismada da go6zlenmistir (2,5,6). Ge-
lisimsel ve embriyogenetik olarak birgok homolog ya-
plyl iceren deri ve gozdeki defektlerin benzer patolojik
goérinimleri olusturabilecegi tahmin edilebilir. Bu ne-
denle, kornea ve konjonktiva komplikasyonlarina yol
acan esas defektin bazal membranin lamina densa ka-
tini hedef aldigi kanisindayiz. Benzer sekilde lens, kor-
pus silyare epitelleri ile retina pigment epitelinin bazal
membranlarindan koparak ayrilmasi da bu gorisi des-
teklemektedir (3). Bu hastalarda ilk defa tanimlanan
spekiler endotel bulgulari da bu go6ris dogrultusunda
aciklanabilir. Eger okuler komplikasyonlar okiler doku-
lardaki bazal membranlarin ¢atisini olusturan baglayici
yapi elemanlarinin defekti ile gelisiyorsa, endotelyal
hicrelerin bazal membrani olan desme membraninin
da bu patolojiden etkilenmesi beklenir. Nitekim 2 olgu-
da spekller mikroskopi ile saptadigimiz ondilasyonlar
ve duzensiz koyu renkli alanlar desme membraninin
kigik odaklarda yarilmaya ugradigi izlenimi vermekte-
dir.

Bazal membranlarin yapisinda yer alan ve EB'da
eksikligi gosterilen Tip VII kollajen gibi cati proteinleri-
nin, bazal membranlar disinda diger okuller yapilarda
da yer almasi EB'li olgularda semptomolojinin zen-
ginlesmesine neden olmaktadir. Nitekim, herhangi bir
bazal membranin olmadigi irisin 2/3 6n kisminda bulléz
kistlerin g6sterilmesi buna bir kanit sayilabilir (3).

iki olguda saptadigimiz sinir lifleri katindaki yaril-
malarin da retinal katlardaki NCAM gibi birlestirici ele-
manlarin (24,25) defekti sonucu gelismis oldugu
disundlebilir. Yiksek aksiyal miyoplarda da gelisebil-
digi bildirilen (26) benzer defektlerin sinir lifi kaybindan
ayrilmasi guglik gosterebilir. Ne var ki, ayirici tanida
kirmizidan arindirilmis 1sikla yapilan stereoskopik fun-
dus incelemelerinde bu bdlgede atrofinin saptanama-
masi ve sinir lifi fotografisinde koyu renkli alanlarin pe-
rifere dogru genislememesi yardimci olabilir.

iki olguda gézledigimiz i¢ limitan kirnisikhklar da
Muller hicre bazal membranindaki benzer yapistiric
molekullerin defekti ile agiklanabilir (25,27). Bu olgular-
da go6zledigimiz komeal bulgularin da ayni sekilde kor-
neal hucrelerin birbirlerine tutunmasinda 6nemli rol oy-
nadigi gosterilen (28) integrin grubu hicreler arasi ya-
pistirici molekdillerin detektif oldugunu dustndirmekte-
dir.

Bu derece zengin patojik gorinime sahip EB ol-
gularinda aka gelen soru okiiler komplikasyonlarin ne-
den ayni klinik tip icinde bile genis bir spektrum cize-
bildigidir. Yapistirici molekilleri ve doku kollejenini yikan
yerel kollejenazlarinda yapisal bozukluga neden olan
genin gecis ve etkinligindeki farklihk bu degisik klinik
gorinimlere neden olabilecegi gibi, doku kollajenazlari-
nin okuler dokularda farkli dizeylerde bulunmasi da bu
birbirinden ayri klinik gériinimlere yol acabilir.

izledigimiz 8 olgunun tiimiinde gdérme progno-
zunun iyi oldugunu izledi. Olgularin timinde gelisen
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Resim 11. 4 nolu olgunun deri biyopsisinde dermo-epidermal

Resim 9 B. Ayni olgunun sag fundus fotografinda i¢ limitan T ) .
bilesim alaninda ayrilmalar (*) izlenmektedir (H.E., 400x).

membranin yer yer gevsek oldugu gériimektedir.

Resim 10 A. Gérme alaninda herhangi bir defekt saptanmayan Resim 12.5 nolu olgunun alt kapak derisinin yiksek biyiitme
6 nolu olgunun sol fundus fotografi. altindaki yarikti 1sik fotografisinde epidermisin dermis lzerinden
yeryer ayrildigi izlenmekte.

Fq:nelEruzyonu{ 1

Sekil 1. Epidermisin bullozada kornea bulgulari
Resim 10 B. Ayni olgunun sinir lifi fotografinda koyu renkli

yarilma alanlarinin (ok baslari) bulundugu izlenmektedir.
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Resim 13. 5 nolu olgunun forniks konjonktivasini isik mikros-
kopisinde, epitelin stromadan billéz ayrilmasi izlenmekte (H.E.,
400x.)

Hazal Epitel
Hicreleri

=——g % Hemidesmezom

Bazal
| Lamina Lucida

~ |} ramina Densa
T ) sub Lamina Densa

Stoma

t—r Baijlayicr Fibrit

Sekil 2. Bazal membranin ince yapisi

okuler komplikasyonlarin tedaviye iyi cevap verdigi ve
izlem suresi sonunda timinde gérme keskinliginin gin-
lbk iglerini strdirmeleri icin yeterli dizeyde oldugu goz-
lendi.

Bu derece yaygin ve gesitli tutulum goésterebilen
EB'da, yapisal defektin ileride yapilacak biyokimyasal
ve genetik galismalar ile daha detayli olarak aciga ko-
nabilecedi kanisindayiz.
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