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Distrofik epidermolizis bülloza, tip VII kolajeni 
kodlayan gendeki mutasyonlara bağlı olarak 

ortaya çıkan, otozomal resesif geçişli, kronik bir me-
kanobüllöz hastalıktır.[1] Hastalıkta, doğumdan itiba-
ren var olan büller ve cilt erozyonları uzun dönemde 
atrofik skar oluşumuna yol açarak, cilt yanında ekstre-
miteleri, orofarenksi, anal mukozayı ve özofagusu da 
etkilemektedir.[2] Bu hastalarda dilate kardiyomiyopati 
gelişebildiği bilinmekle birlikte, etyoloji ve patogenez 
net olarak aydınlatılamamıştır. Viral enfeksiyonlar, 
ilaçlar, aşırı demir yüklenmesi, karnitin ve selenyum 

gibi mikrobesin ek-
sikliklerinin rolü ol-
duğu düşünülmek-
tedir.[2-8] Dilate kardiyomiyopati gelişen hastalarda 
prognoz kötü olabildiğinden, bu hastaların kardiyolo-
jik değerlendirmesi ve ekokardiyografik izlemi önem 
kazanmaktadır.[2,8,9] Bu yazıda, DEB nedeniyle izle-
nirken kalp yetersizliği ve dilate kardiyomiyopati ta-
nısı konan ve selenyum replasmanı ile kardiyak fonk-
siyonlarında kısmi iyileşme gözlenen bir olgu, olası 
mikrobesin eksikliğini vurgulamak amacıyla sunuldu. 
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Summary – Autosomal recessive dystrophic epidermoly-
sis bullosa (DEB) is a chronic skin disorder characterized 
by widespread bullous formation, erosions, and scar 
formation. There have been reports of dilated cardiomy-
opathy and death in patients with DEB. The pathogenesis 
of cardiomyopathy in DEB remains uncertain, but some 
drugs, viral infections, iron loading, micronutrient deficien-
cies such as selenium and carnitine have been implicat-
ed. A 16-year-old boy who was followed-up from birth with 
the diagnosis of DEB presented with respiratory distress 
and heart failure symptoms of two-week history and early 
fatigue within the past year. Etiological evaluation showed 
a low plasma selenium level. Echocardiographic exami-
nation yielded the diagnosis of dilated cardiomyopathy. 
Findings of viral serology tests and metabolic screening 
were normal. Selenium replacement and anticongestive 
treatment were initiated, which led to partial improvement 
in cardiac functions. The authors draw attention to the 
possible role of micronutrient deficiency in the develop-
ment of cardiomyopathy in patients with DEB. 

Özet – Otozomal resesif geçişli distrofik epidermolizis 
bülloza (DEB) ciltte yaygın büllöz oluşumlar, erozyon ve 
skar gelişimiyle seyreden kronik bir hastalıktır. Bu has-
talarda dilate kardiyomiyopati gelişebildiği ve ölümcül 
olabileceği bildirilmiştir. Altta yatan neden çok iyi bilin-
mese de, ilaçlar, viral enfeksiyonlar, demir yüklenmesi, 
selenyum ve karnitin gibi mikrobesin eksikliklerinin di-
late kardiyomiyopati gelişiminde rol oynadığı düşünül-
mektedir. Bu yazıda, doğumdan itibaren DEB tanısıyla 
izlenen, son bir yıl içinde çabuk yorulma ve iki hafta için-
de solunum sıkıntısı ve kalp yetersizliği bulguları gelişen 
16 yaşında bir erkek hasta sunuldu. Ekokardiyografik 
incelemede dilate kardiyomiyopati saptanan hastanın 
etyolojik değerlendirmesinde plazma selenyum düzeyi 
düşük bulundu. Viral seroloji ve metabolik tarama so-
nuçları normaldi. Selenyum replasmanı ve antikonjestif 
tedavi ile hastanın kardiyak fonksiyonlarında kısmi iyi-
leşme gözlendi. Olgumuz, DEB’li hastalarda kardiyomi-
yopati gelişiminde mikrobesin eksikliğinin olası rolüne 
dikkat çekmek amacıyla sunuldu.
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On altı yaşında erkek hasta, son iki haftada geli-
şen halsizlik, solunum sıkıntısı, karın ağrısı, kusma 
ve idrar miktarında azalma yakınmaları ile başvur-
du. Hastanın öyküsünden, doğumdan itibaren cildinde 
yaygın büller ve erozyonlar olduğu, beş yaşından iti-
baren ciddi olabilen kabızlıkla birlikte el ve ayak par-
maklarında füzyon geliştiği ve yürümede zorluğa yol 
açan kontraktürler oluştuğu öğrenildi. Aile öyküsünde 
anne-baba arasında akraba evliliği (birinci derece ku-
zen) vardı. Anne, baba ve bir yaşındaki diğer erkek 
kardeş sağlıklıydı. 

Fizik muayenesinde, ağırlık 21 kg (<3. per), boy 
140 cm (<3. per), kalp hızı 146/dk, arter kan basıncı 
70/40 mmHg, solunum sayısı 32/dk ölçülürken, ka-
şektik görünüm dikkat çekmekteydi. Vücutta yaygın 
geniş çaplı seröz sızıntılı yaralar, ağız çevresinde ve 
perianal bölgede atrofik skarlar, el-ayak parmakla-
rında tam füzyon ve dört ekstremitede kontraktürler 
vardı (Şekil 1). Taşikardi yanında ventriküler gallop 
ritmi ve apikal bölgede 2/6 holosistolik üfürümü olan 
hastanın karaciğeri kot altında 4 cm olarak ele geli-
yordu. Burun kanadı solunumu ve akciğer bazallerin-
de krepitan raller vardı.

Laboratuar bulgularında hemoglobin 11.2 gr/dl, 
hematokrit %34.6, MCV 88 fl, kırmızı küre 4.2x106/
mm3, beyaz küre 6800/mm3, trombosit 756000/mm3, 
sedimantasyon hızı 27 mm/sa bulundu. Serum biyo-
kimyasında total protein (5.2 gr/dl, normal 6-8 gr/dl) 

ve albumin (2.5 gr/dl, normal 3.2-4.5 gr/dl) düzeyleri 
düşük bulunurken, üre, kreatinin, glukoz, karaciğer 
enzimleri, kreatin kinaz, troponin T değerleri, tiroit 
fonksiyonları ve arter kan gazı normal sınırlardaydı. 
Serum tiamin (B1), B12, folat, toplam-serbest-açil kar-
nitin değerleri normaldi. Serum çinko (0.4 µcgr/ml, 
normal 0.9-1.4 µcgr/ml) ve bakır (0.6 µcgr/ml, normal 
0.9-1.1 µcgr/ml) değerleri hafif düşük; serum selen-
yum düzeyi (16 µcgr/l, normal 46-143 µcgr/l) düşük 
bulundu. Göğüs röntgeninde kardiyomegali (kardiyo-
torasik oran %62) ve hiler konjesyon bulguları izlendi. 
Elektrokardiyografisinde sinüs taşikardisi ve sol vent-
rikül hipertrofisi vardı. Ekokardiyografik incelemede, 
sol ventrikülde ciddi genişleme, yaygın kontraktilite 
azalması ve hafif mitral yetersizlik saptandı. Sol vent-
rikül diyastol sonu çapı 57 mm, ejeksiyon fraksiyonu 
%23, kısalma fraksiyonu %11 ölçüldü. Yapısal ano-
mali, trombüs ve perikart efüzyonu saptanmadı. Viral 
serolojide, polimeraz zincir reaksiyonu ile Coxsacki 
virüs ve Adenovirüs için ve ELISA yöntemi ile IgM 
antikorları Ebstein-Barr virüs, sitomegalovirüs, hepa-
tit C virüsü ve parvovirüs B19 için negatif bulundu. 

Hastaya dilate kardiyomiyopatiye bağlı kalp ye-
tersizliği tanısı konarak, dobutamin (10 µgr/kg/dk), 
dopamin (5 µgr/kg/dk), furosemid, kaptopril ve spi-
ronolakton tedavisine başlandı. Hipoalbuminemi 
nedeniyle 1 gr/kg dozundan albumin replasmanı, 
multivitamin desteği yanında selenyum replasmanı 
yapıldı. İzlemde hastanın idrar çıkışında artma, solu-
num sıkıntısında azalma görüldü. İkinci haftada do-
butamin ve dopamin azaltılarak kesildi ve tedaviye 

OLGU SUNUMU

Şekil 1. (A) Alt ekstremitede yaygın olarak görülen ülsere olmuş geniş çaplı yaralar ve 
(B) üst ekstremite cildinde belirgin incelme ile parmaklarda füzyon.
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digoksin eklendi. Üç hafta sonraki kontrol ekokardi-
yografisinde, sol ventrikül sistolik fonksiyonları açı-
sından ejeksiyon fraksiyonu %40’a yükseldi. İzlemin 
üçüncü ayında klinik bulguları stabil olan hastanın 
ekokardiyografik incelemesinde ejeksiyon fraksiyo-
nu %42 idi. 

Resesif kalıtımlı DEB cilt ve mukozaları etkile-
yen nadir hastalıklardan biridir. Epidermis ve bazal 
membran arasındaki önemli yapılardan biri olan tip 
VII kolajeni kodlayan gendeki mutasyonlar sonra-
sı oluşan bu hastalıkta, iyi medikal bakımla erişkin 
döneme kadar yaşam mümkün olmaktadır.[2,9,10] Has-
talıkta en önemli sorunlar kronik malnütrisyon, en-
feksiyon ve skuamöz karsinomda artış olsa da, son 
20 yıldır bu hastalarda dilate kardiyomiyopati geli-
şebildiği belirtilmektedir.[2] Dilate kardiyomiyopati 
ilk olarak 1989 yılında, sürekli kan nakli yapılan 17 
yaşındaki bir hastada bildirilmiş ve bu durum sürek-
li demir yüküne bağlı hemosideroza bağlanmıştır.[3] 
Daha sonra 1996 yılında, Melville ve ark.[5] DEB’li 
iki hastada ölümcül dilate kardiyomiyopati saptamış-
lar ve birinde selenyum eksikliği olmak üzere mikro-
besin eksikliğini olası neden olarak düşünmüşlerdir. 
Aynı grubun daha sonra bildirdiği altı olguda, anlamlı 
olmasa da selenyum düşüklüğü görülmüş, bunun ya-
nında karnitin düşüklüğü gibi besinsel nedenler or-
taya konmuştur.[2] 2001 yılında Morelli ve ark.[6] ise, 
DEB tanılı 28 yaşında bir kadın hastada, olası viral 
etyolojiyi düşündüren kanıtlarla beraber geri dönüşlü 
sol ventrikül disfonksiyonu bildirmişlerdir. Son olarak 
da Taibjee ve ark.[7] ise, amitriptilin ve sisaprid tedavi-
si gören bir hastada gelişen ölümcül kardiyomiyopati 
nedeni olarak, olası ilaç kardiyotoksisitesinden bah-
setmişlerdir. Sonuçta, bu hastalarda gelişen kardiyo-
miyopati ile ilgili birçok ilişki ortaya konsa da, kesin 
neden henüz bilinmemektedir. Olgumuz, gastrostomi 
ihtiyacı olmadan 16 yaşına kadar yaşamını sürdürmüş 
ve son bir yıldır, çabuk yorulma dışında kardiyovas-
küler semptomu olmayan bir hastaydı. Kardiyomiyo-
pati etyolojisi açısından, aşırı demir yüküne ait yoğun 
kan nakli öyküsü, serum demir ve ferritin yüksekli-
ği, kardiyotoksik ilaç kullanımı yoktu. Viral seroloji 
ve karnitin düzeyleri de normaldi. Sadece selenyum 
düzeyinde düşüklük gözlendi ve tedavi ile kardiyak 
fonksiyonlarda az da olsa iyileşme olması, bize olası 
mikrobesin eksikliği ilişkisini düşündürttü.

Özellikle selenyum, tiyamin ve karnitin gibi spe-
sifik besin eksikliklerine bağlı olarak dilate kardiyo-

miyopati gelişebileceği uzun süredir bilinmektedir. 
Bunlardan selenyum, lipit peroksitlerine karşı hücre 
membranını koruyan glutatyon peroksidazın bir bi-
leşenidir ve özellikle endemik bölgelerde eksikliği 
Keshan hastalığına yol açabilmektedir. Ayrıca, uzun 
süreli parenteral ve enteral tüp ile beslenmelerde de 
eksiklik ortaya çıkabilmekte ve dilate kardiyomiyopa-
ti ile sonlanabilmektedir. Eksikliğin erken tanınması 
ve tedaviye çabuk başlanması halinde hastalık geri 
dönüşlü olabileceği gibi, geç tanı ve tedavilerde yanıt-
sızlık oranı yüksektir.[2,5]

Distrofik epidermolizis büllozalı hastalarda dilate 
kardiyomiyopati tablosunun sıklığı ve riski konusun-
da yapılan sadece iki çalışma olmakla birlikte, ola-
sılıklar ve sonuçları korkutucudur. Sidwell ve ark.[2] 
izledikleri 61 hastanın altısında (%9,.8) dilate kardi-
yomiyopati saptamışlar ve bu altı olgunun yarısının 
ilk tanıdan sonraki bir yıl içinde kaybedildiğini bil-
dirmişlerdir. Amerika Birleşik Devletleri ulusal kayıt-
larına dayanan bir çalışmada, resesif DEB hastaları 
için kümülatif riskin %4.51 olduğu belirtilmiştir. Bu 
kayıtlarda dilate kardiyomiyopati saptanan hastalarda 
karnitin ve selenyum düzeyleri çalışılmamış olsa da, 
düzeylerin yakın takibi ve eksikliğin agresif bir şe-
kilde karşılanması önerilmektedir. Sonuçta, toplumda 
dilate kardiyomiyopati sıklığının 1.1-1.2/100000 ol-
duğu düşünüldüğünde, DEB hastalarındaki sıklık çok 
daha fazladır.[9] 

Sonuç olarak, dilate kardiyomiyopati ve konjes-
tif kalp yetersizliği DEB’li hastaların klinik gidişini 
kötüleştirebilir. Bu hastalarda, selenyum gibi mikro-
besin eksikliklerinin tabloya katkısı olabileceği düşü-
nülmelidir. 
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