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ÖZET 
Zinsser-Engman-Cole sendromu olarak da bilinen 

diskeratosis konjenita derinin retikülerpigmentasyonu, tır­
nak bozukluğu ve mukozal lökokeratozise eşlik eden okü­
ler, gastrointestinal ve hematolojik anormalliklerle karak-
terize X'e bağlı resesif geçiş gösteren nadir bir hastalıktır. 

Diskeratosis konjenitanın klasik bulgularını içeren bir 
olguyu literatürûde gözden geçirerek sunuyoruz. 

SUMMARY 
Dyskeratosis congenita, also known as Zinsser-En­

gman-Cole syndrome, is a rare, X-linked recessive disor­
der, and characterized by reticular pigmentation of the 
skin, nail dystrophy, and mucosal leukokeratosis, toge­
ther with ocular, gastrointestinal and hematological ab­
normalities. 

We present a patient with the calssic features of dys­
keratosis congenita and review the literature. 
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ilk kez 1906 yılında Zinsser, daha sonraki yıllarda 
Cole ve Engman tarafından bildirilen diskeratosis kon-
genita, nadir görülen bir sendromdur. ilk tanımlanma­
sından günümüze kadar literatürde 100'ün üzerinde ol­
gu bildirilmiştir. X'e bağlı resesif bir genle taşınmakta­
dır, ancak otozomal dominant kalıtım da bildirilmiştir. 
Sendromun triadı; boyunda retiküler pigmentasyon, onl-
kodistrofi ve mukozal lökokeratozdur. 10 yaşından son­
ra klinik tabloya hematolojik bulgular da eklenir. Kemik 
iliği yetmezliğine bağlı anemi görülür. Lökopeni ve trom-
bosltopeni sonucu Fanconi anemisine benzer bir he­
matolojik tablo oluşabilir. Sonuçta enfeksiyon ve kana­
ma, ölüme yol açar (1 -3). 

Burada literatürde nadir rastlanan bu sendromun 
tipik özelliklerini gösteren 20 yaşındaki bir erkek olgu 
sunulmuştur. 

OLGU 
KA, 20 yaşında erkek olgu, G A T A Dermatoloji 

A B D polikliniğine yüz ve boyundaki lekeler, tırnakların-
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daki bozukluk ile dilindeki beyaz renkli kabarıklık nede­
niyle başvurdu, ilkokul çağlarında önce tırnaklarında kı­
rılmalar daha sonra boyun ve yüzünde lekelenmeler ile 
dilinde beyaz kabartı oluşmuş. Ai le öyküsünden ise 
anne, baba ve iki kızkardeşinde benzer bulguların ol­
madığı, ancak erkek kardeşinde aynı hastalığın olduğu 
öğrenildi. 

Dermatolojik muayenede yüz, boyun ve göğüs de­
risinde atrofik ve hipopigmente zemin üzerinde kahve-
rengi-gri renkte retiküler pigmentasyonlar, dil dorsal yü­
zünde 3x1 cm çaplı beyaz renkte lökoplazik lezyon, 
distrofik ve rudlmenter tırnaklar, el İçi ve ayak tabanla­
rında hiperhldrozis, her iki alt göz kapağında dlstlkiyazis 
(2. sıra kirpik) ile birlikte el parmak izlerinin olmadığı 
saptandı (Şekil 1 ve 2). 

Laboratuvar incelemelerinde eritrosit 2.530.000/ 
mm 3 , lökoslt 2500/mm 3 olarak bulundu. Kemik iliği as-
plrasyonu ile olguya familyal aplastik anemi tanısı kon­
du. Batın ultrasonografisinde karaciğer normal büyük­
lükte, dalak büyümüş, böbrek, pankreas, aort ve pa-
raortik alan ise normal olarak değerlendirildi. Kranlogra-
fide Intrakranial kalsifikasyon izlenmedi. Göz konsülta­
syonunda distikiyazis saptandı. Hastanın boyun bölge­
sindeki deriden alınan 6mm'lik punch biopslnin hlstopa-
tolojik İncelenmesinde hücrelerde hafif vakuollzasyon, 
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Şekil 1. Oigumuzdakı retiküler pigmentasyon, tırnak distrofisi 
ve dildeki lökokeratozun klinik görünümü. 

Şekil 2. El parmak izlerinin yokluğu. 

üst dermişte melanin pigmenti ile dolu histiositlerin var­
lığı Diskeratosis konjenita ile uyumlu olarak rapor edildi. 
İmmünolojik incelemede IgG yüksek 22.28 g/l (Normal: 
8.00-17.00 g/l), IgA ve IgM normal sınırlarda bulundu. 
Genetik konsültasyon sonucu hastalığın X 'e bağlı rese-
sif geçişli olduğu ve kromozomlarda düzensizlik görül­
mediği bildirildi. 

TARTIŞMA 
Diskeratosis konjenita, X'e bağlı resesif geçişli, re-

tiküler pigmentasyon, onikodistrofi ve lökokeratozıs tria-
dı ile karakterize nadir görülen genodermatozdur. Lite­
ratürde ender de olsa otozomal dominant kalıtım bildi­
rilmiştir (1-3). Bizim olgumuzda; sendromun anne, ba­
ba ve kızkardeşinde olmaması ancak erkek kardeşinde 
olmasından dolayı X'e bağlı resesif geçişe uymaktadır. 

Hastalığın başlangıcı yaşamın İlk yıllarındadır. Bi­
zim olgumuzda da hastalık ilkokul çağında başlamıştır. 
Klinikte önce 5-13 yaşlarında başlayan tırnak distrofisi 
görülür. Bu önceleri tırnak kırılması şeklinde iken daha 
sonra longitudinal çizgilenmeler oluşur ve en sonunda 
tırnak rudimenter kalır. Altaç ve arkadaşları, Doğruöz 
ve arkadaşları, Sehgal ve arkadaşları Diskeratosis kon-
jenitalı olgularda tırnak distrofisini bildirmişlerdir (4-6). 
Bizim olgumuzda da tırnaklar distrofik ve rudimenter 
olarak gözlenmiştir. 

Retiküle pigmentasyon, tırnak distrofisini izler veya 
birlikte gelişir. Özell ikle yüz, boyun ve gövde de 
yerleşerek deriye poikiloderma görünümü verir. El ve 
ayak dorsal yüzünde zamanla atrofi gelişirken palmo-
plantar hiperhidrozisde klinik tabloya eşlik eder. Sehgal 
ve arkadaşları Diskeratosis konjenitalı bir kadın olguda, 
Özcan ve arkadaşları genç bir erkek olguda retiküler 
pigmentasyon, palmoplantar hiperhldrozis, el dorsal ve 
yüz derisinde atrofi bildirmişlerdir (6-7). Bizim olgumuz­
da da bu klinik özellikler saptanmıştır. 

Mukoza lezyonları diğer klinik bulgular ile beraber 
ortaya çıkar. Oral mukozada ve dilde, erozyon ve kü­
çük büller şeklinde başlayarak sonuçta lökokeratozise 
yol açar. Benzer bulgular konjunktlva, gastrointestinal 

ve ürogenitai mukozada da gözlemlenir. Forni ve arka­
daşları Diskeratozis konjenitalı bir çocukta. Parlar ve 
arkadaşları 22 yaşında bir erkek olguda oral lökokera­
tozıs bildirmişlerdir (8,9). Bizim olgumuzda da dilde lö­
kokeratozıs saptanmıştır. Ayrıca bu alanlarda zamanla 
karsinoma gelişebilir. Olgularda dizüri ile dlsfaji yakın­
malarının başlaması karsinoma için başlangıç kabul 
edilmelidir. Konjunktivanın tutulması, ektropion ve gö­
zyaşı kanallarında atrezi sonucu devamlı göz sulanma­
sı görülür (1,3). Bizim olgumuzda ise her iki alt göz 
kapağında distikiyazis (2. sıra kirpik) saptanmıştır. 

Fiziksel ve mental gerilik ile intrakranial kalsifi-
kasyonda bu sendroma eşlik edebilir. Mills ve arka­
daşları bildirdikleri iki olguda intıakranial kalsifikasyon 
tespit etmişlerdir (10). Bizim olgumuzda ise böyle bir 
bulgu saptanamadı. 

10 yaşından sonra klinik tabloya hematolojik bo­
zukluklar eklenir. Gutman ve arkadaşları Diskeratozis 
konjenitada Fanconi tip pansitopeni olabileceğini bildir­
mişlerdir (11). Kuo ve arkadaşları 6 yaşında bir çocuk­
ta pansitopeni geliştikten birkaç yıl sonra sendromun 
klinik bulgularının ortaya çıktığını bildirmişlerdir (12). Bi­
zim olgumuzda kemik iliği aspirasyonu yapılmış ve fa­
milya! aplastik anemi tanısı konmuştur, 

Gutman ve arkadaşları IgM düzeyini yüksek ola­
rak bildirmişlerdir (11). Bizim olgumuzda IgG düzeyi 
yüksek, IgA ve IgM düzeyleri ise normal olarak bulun­
muştur. 

Altaç ve arkadaşları bir olguda slndaktili sapta­
dıklarını bildirmişlerdir (4). Bizim olgumuzda slndaktili 
saptanamamıştır. 

Diskeratozis konjenita, eşlik eden hematolojik bo­
zukluklar ve karsinoma gelişme ensidansı nedeniyle 
kötü bir prognoza sahiptir (1). 

Ayırıcı tanısı Rothmund-Thornson sendromu ve 
anhidrotik ektodermal dlsplazi ile yapılmalıdır. Ro ­
thmund-Thornson sendromundan tırnak distrofisi görül-
meyişi ve lökokeratozis oluşmaması ile; anhidrotik ek-
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todermal displaziden diş bulguları, yüz tipi ve saçların 
seyrek-zayıf görünüm ile ayrılır (1,2). 

T e d a v i d e pans i topen i iç in kemik i l iği t rans­
plantasyonu önerilmektedir. Etretinate ise lökoplazik 
lezyonların regresyonuna yol açarak malignité ensidan-
sını azalttığı için önerilmektedir (1). 

Olgumuzun mevcut olan dildeki lökoplazik lezyon 
malignité yönünden üç ayda bir dermatolojik konrolü, 
ayrıca mevcut kan tablosu hafif aplastlk anemiyle uy­
gun olduğundan üç ayda bir tam kan tetkiki ile hemato­
lojik kontrolü önerildi. 
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