
G‹R‹fi
Psödoksantoma Elastikum (PKE), 1/100.000 sık-
lıkta görülen, özellikle deri, göz ve kardiyovaskü-
ler sistem tutulumu ile karakterli bir bağ dokusu
hastalığıdır. Elastik fibrillerde progresif kalsifikas-
yon ve dejenerasyon ile karakterizedir. Hastalar,
kalsifiye olmaya meyilli anormal elastik fibrille-
rin varlığı nedeniyle, deri lezyonları, ileri derece-
de görme kaybı, gastrointestinal sistemde ciddi
kanamalar ve intermitant kladikasyo şikayetleri
ile doktora başvururlar. Genellikle otozomal res-
sesif geçiş (%90) saptanmakla birlikte, otozomal
dominant ve sporadik olgular da rapor edilmiştir
(1-8). Belirgin bir coğrafi ve ırk dağılımı tanım-
lanmamıştır. ABCC6 (MRP6) transmembran

transporter proteinini kodlayan gendeki mutas-
yonun, PKE’ye neden olabileceği bildirilmiştir.

OLGU SUNUMU
28 yaşında, kadın, son 8 yıl içerisinde toplam on
defadan fazla üst gastrointestinal sistem kana-
ması geçiren ve bu nedenle 12 kez endoskopi ya-
pılan hasta, hematemez-melena şikayeti ile gast-
roenteroloji kliniğimize başvurdu. İlk defa 1999
yılında kanama şikayeti olan olguya, bu dönem-
den başlayarak defalarca endoskopik girişimlerde
bulunulmuş, ancak endoskopilerde peptik ülser,
portal hipertansiyon ve malignite saptanama-
mış, fundusda kanama odakları, erozif gastrit,
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Psödoksantoma elastikum nadir görülen; herediter, deri, göz, kardi-

ovasküler sistemi etkiliyen bir multisistem hastal›ğ›d›r. Olgumuz, 28

yaş›nda kad›n hasta, üst gastrointestinal sistem kanamas› şikayeti ile

acil servise müracaat etti. Son 8 y›lda on defadan fazla hematemez-

melena şikayetleri ile gastroententeroloji kliniğinde takip edilmiş

olan hasta, öyküsünde daha önceki gebeliğinde tekrar kanamas› ol-

duğunu ifade etmekteydi. Hastan›n yap›lan sistemik muayenesinde,

gözde retina pigment epitelinde atrofi, fundusta angioid streaklar ve

tipik peau d’orange bulgusu, OCT’de (optic coherans tomografi) re-

tina sinir lifi tabakas›nda incelme, boyun derisinde bilateral, retikü-

ler tarzda sar›ms› renkli, düz papüler lezyonlar (plucked chicken ap-

pearance), fundusda kanama odaklar›n›n olmas› ve böbreklerde nef-

rokalsinozis ile psödoksantoma elastikum tan›s› ald›. Cilt biyopsi-

sinde psödoksantoma elastikum saptand›. Psödoksantoma elasti-

kum, nadir görülen ve genetik geçiş gösteren sistemik bir hastal›kt›r.

Psödoksantoma elastikum olgular›na erken tan› konmas›, sistemik

komplikasyonlar›n› erken tan›mak ve yaşayan diğer aile bireylerinin

genetik dan›şma almas› aç›s›ndan önemlidir. 

Anahtar sözcükler: Psödoksantoma elastikum, üst gastrointestinal

sistem kanamas›, hamile kad›n

Pseudoxanthoma elasticum is a rare, hereditary, multisystemic dise-

ase affecting skin, eyes, and the cardiovascular system. A 28-year-

old female presented to the emergency unit with the complaint of

gastrointestinal hemorrhage. Patient history revealed that she had

been monitored in the gastroenterology clinic more than 10 times in

the past 8 years, and had repetitive hemorrhage during her previous

pregnancy. The examination of the patient revealed the following

signs and symptoms: atrophy in the epithelium of the retina pigment;

typical angioid streaks and peau d’orange finding in the fundus;

thinning of the retinal nerve fiber in optic coherence tomography; bi-

lateral and reticular papillary lesions with yellowish-color in the

neck region (plucked chicken appearance); presence of bleeding fo-

ci in fundus; and nephrocalcinosis in kidneys. In light of these symp-

toms, the patient was diagnosed as pseudoxanthoma elasticum,

which was also confirmed on skin biopsy. Pseudoxanthoma elasti-

cum is an uncommon hereditary disease. Early diagnosis of pseudo-

xanthoma elasticum cases is important to minimize systemic comp-

lications and to inform the other family members through genetic

counseling. 
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hemorrhage, pregnant woman
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bulber erozyon tanıları konmuştu. Son üst GİS ka-
naması ile başvurusunda, fundusda kanama
odakları mevcut idi, ancak kanamaya neden ola-
cak stres, nonsteroid ilaç kullanımı, diyet değişik-
liği, sigara ve alkol gibi bilinen predispoze bir ne-
den saptanmadı. Hastanın hamile olması ve en-
doskopide aktif kanama odaklarının olmaması
nedeniyle, sadece antasit tedavisi ve diyet uygu-
landı. Hasta taburcu edildikten 3 gün sonra, tek-
rar akut üst GİS kanaması nedeniyle başvurdu,
yapılan acil endoskopide, fundusda aktif fışkırır
tarzda kanama odağı tespit edildi, aynı seansta
hemoklips (Olympus-EndoTherapy EZ-clip stan-
dart type HXE-610-135 DEG) uygulandı, kanama
hemen durdu. Hastanın yapılan fizik muayene-
sinde, boyunda bilateral, retiküler tarzda sarımsı

renkli, düz papüler lezyonlar (plucked chicken
appearance) ve sağ kulak çevresinde 10-15 adet,
düzgün sınırlı, yaklaşık 4-8 mm büyüklüğünde,
deriden kabarık kırmızı-mor renkte nodüler lez-
yonlar (hemanjioma) mevcuttu. Boyundaki ben-
zer lezyonlar, koltuk altlarında ve inguinal bölge-
de de izlendi. Tırnaklar normal görünümdeydi.
Oral mukoza, baş ve saçlı deri, üst ekstremite ve
gövdede belirgin lezyon saptanmadı.

Hastanın detaylı dermatolojik incelemesinde,
boynun ön tarafında tipik olarak gri-beyaz renk-
li tavuk derisi görünümünde papüle lezyonlar,
koltuk altlarında ve kasık bölgesi gibi katlanma
bölgelerinde kahverengi-sarı renkli tipik lezyon-
lar izlendi. Boyun, koltuk altlarında ve inguinal
bölgedeki lezyonlar için yapılan dermatoloji kon-
sultasyonunda, psödoksantoma elastikum tanısı
konuldu (Resim 1).

Hastamızın laboratuvar tetkiklerinde albümin
düşüklüğü dışında (2.3 gr/dl) rutin biyokimya tet-
kikleri, viral, tümöral markerlar, otoimmün kara-
ciğer testleri, koagülasyon testleri normal idi. Ya-
pılan batın-pelvik USG’de, uterusta 17 hafta ile
uyumlu tek ve canlı fetüs, ayrıca USG’de her iki
böbrekte korteks ve medullada, yaygın nefrokal-
sinozis ile uyumlu görünüm saptandı (Resim 2).
Boyunda izlenen ve eksizyonel biyopsi ile çıkarı-
lan deri dokusu örneğinin, H&E yanısıra kromog-
ranin ile özel boyalamalarında, kesitlerde çok
katlı yassı epitel ile örtülü dokuda orta ve derin
dermiste fokal alanlarda kollajen ve elastik fibril-
lerde dejenerasyon ve boyutlarında değişiklik iz-
lendi. Bulgular psödoksantoma elastikum ile
uyumlu rapor edildi (Resim 3). Yapılan göz ince-Resim 1. Hastan›n boyun derisine ait görünüm

Resim 2. Her 2 böbrekte nefrokalsinozis bulgular›
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izlenir. Retina pigment epiteli ile koroid pleksus
arasında uzanan Bruch’s membranının, elastin-
den zengin dış tabakasının yırtılmaları ve kalsifi-
kasyonu neticesinde oluşur (1, 8). Angioid stre-
ak’ler, PKE yanı sıra Paget hastalığında (osteitis
deformans), Marfan sendromunda, Ehlers-Danlos
sendromunda ve hemolitik anemilerde de görüle-
bilir (1). Olgumuz için, tipik göz dibi bulgusu ya-
nısıra, deri bulguları için yapılan dermatoloji
konsultasyonunda ve derinin histopatolojik ince-
lemesinde psödoksantoma elastikum saptandı.
Ayrıca, PKE’de daha az sıklıkta izlenebilecek diğer
göz lezyonlarından arka kutupta portakal kabu-
ğu manzarası (leopard spotting) vakamızda  iz-
lenmekteydi. Daha az sıklıkta izlenebilecek diğer
göz lezyonlarından olan ‘kuyruklu yıldız benzeri’
lezyonlar, druzen, makülanın retiküler pigmenter
distrofisi ve fokal atrofik pigmente epitel, olgu-
muzda saptanmamıştır (1). 

PKE olgularında deri lezyonları sıktır ve genelde
20-25 yaşları arasında, hastalığın erken döne-
minde görülür. Deri, genel olarak gevşek ve kırı-
şık bir görünümdedir. Lezyonlar, sıklıkla antekü-
bital ve popliteal fossa ile inguinal bölge ve peri-
umblikal alanlarda birkaç milimetre çapında sa-
rımsı papüller şeklinde izlenir (10-13). Daha az
sıklıkla ise yüz, dudak, oral mukoza, yumuşak
damak ve burun mukozası tutulabilir. Olgumuz-
da, boyunda izlenen lezyonlardan biri tanı için
eksizyonel biyopsi ile çıkarıldı. Doku örneğinin
histopatolojik incelenmesinde, psödoksantoma
elastikum tanısı konuldu. Literatürde, PKE ve kal-
sinozis kutisin birlikte görüldüğü bir vaka bildiril-
miştir. Klinik bulguların yeterince uyarıcı olmadı-
ğı olgularda, sadece biyopsi materyalinde sapta-
nan bulgular ışığında, histopatolojik ayırıcı tanı-
da, kalsifik elastozis, kalsiflaksis, penisilamin en-

lemesinde, retina pigment epitelinde atrofi,
fundusta angioid streaklar ve tipik peau d’orange
bulgusu ile birlikte (Resim 4), OCT’de (optic cohe-
rans tomografi) retina sinir lifi tabakasında incel-
me tespit edildi. Ancak, Oftalmoloji Kliniği tara-
fından, hamilelik nedeniyle floresan anjiografi iş-
lemi yapılamadı. Vakamızda yapılan kardiyolo-
jik incelemede patolojik bir bulguya rastlanmadı.

TARTIfiMA
PKE, 1/100 000 sıklıkta görülen, başlıca deri, göz
ve kardiyovasküler sistem bulguları ile karşımıza
çıkan sistemik bir bağ dokusu hastalığıdır. Her
ırkta görülebilir, kadın-erkek oranı 2:1 bildirilmiş-
tir (1). Olgumuzda göz dibinin incelenmesinde
‘Angioid streakler’ saptandı. Bu lezyon, optik dis-
ki çevreleyen ve retinal damarlar altında uzanan
gri kırmızı kestane renkli lineer çizgiler şeklinde

Resim 4. Her iki gözde peau d’orange belirtisi, peripapiller atrofi, angioid streak ile uyumlu görünüm

Resim 3. Dermisde retiküler liflerde dejenerasyon (H&E)
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toksikasyonu ve solar elastozis düşünülmelidir.
Perfore kalsifik elastozisde, PKE’den farklı olarak
kalsifiye elastik fibriller, epidermisi bir kanal yo-
luyla geçer ve yüzeye ulaşır. Perforasyonun izlen-
mediği kalsifik elastozisin PKE’den ayrımı zor
olup eşlik eden göz ve kardiyovasküler sistem bul-
gularının olması PKE lehine değerlendirilir. Solar
elastozisde ise kalsiyum ile boyanma gösterme-
yen anormal elastik doku, yüzeyel dermiste ve tek
tek fibriller yerine bir kitle şeklinde izlenir. Kalsif-
laksis, sıklıkla kronik böbrek yetmezliği ile ilişkili
hiperparatiroidi zemininde gelişen ciddi bir klinik
durumdur. Kalsiyum fosfat dengesinin bozulması
sonucunda kalsiyum fosfat tuzları, travma alanı,
enjeksiyon odağı ve subkutan küçük-orta çaplı
damarlarda birikir. Uzun süreli penisilamin kul-
lanımına bağlı olarak ciltte, anetoderma ve elas-
tosis perforans serpiginosa benzeri lezyonlar olu-
şabilir (10-13). Kardiyovasküler sistem bulguları,
göz ve deri bulguları kadar semptomatik olmaya-
bilir. Ancak literatürde, kardiyak tutuluma sekon-
der ani ölüm görülen bir olgu bildirilmiştir (14,
15). Klinik olarak, koroner arter ve periferik bü-
yük arterlerde internal ve eksternal elastik lami-
nanın birlikte etkilenmesi sonucu angina pektoris
ve intermitant kladikasyo görülmesi yanısıra, mi-
de mukozasındaki ince duvarlı damarlarda sade-
ce internal elastik membranın dejenerasyonu so-
nucu hematokezya veya melena saptanabilir (1,

16-18). Olgumuzda angina pektoris öyküsü yok-
tu. Şuana kadar olan çalışmalarda, PKE geni
kromozom 16p13.1 lokalizasyonunda ve yaklaşık
500 kb olarak saptanmıştır. ABC-C6 (MRP-6)
adındaki gen mutasyonu, PKE fenotipine sahip
olguların %80’inde tanımlanmıştır (1). Genel ola-
rak PKE olgularında klinik bulguların (deri, göz,
vasküler) varlığı ve ciddiyeti, genetik olarak geçiş
biçimleri ile ilişkili gösterilmemiştir. Aynı aile
üyelerinde bile bulguların farklılık göstermesi,
PKE’nin sadece genetik geçiş gösteren bir hastalık
değil, genetik zeminde, çevresel etkenler, hormo-
nal durum ve diyetin, karşılıklı etkileşimi ile şekil-
lenen bir hastalık olabileceği yönündedir (5, 6).
Bu olgu ışığında, aile bireylerinde ksantomatöz
deri lezyonları görülmesi durumunda, ayırıcı ta-
nıda PKE de düşünülerek, sistemik ve genetik ta-
rama yapılmasının önemi vurgulanmıştır.

Sonuç olarak, kadın ve özellikle hamilelik döne-
minde, tekrarlayan üst gastrointestinal sistem ka-
namalarında, özellikle fundustaki kanamalarda,
boyun, koltuk altı ve inguinal bölgedeki özel deri
ve göz bulgularının olması durumunda, cilt bi-
yopsisi yapılarak psödoksantoma tanısı araştırıl-
malıdır. Sebebi bulunamayan üst gastrointestinal
sistem kanamalarında, psödoksantoma elasti-
kum tanısı düşünülmeli ve araştırılmalıdır.
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