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Özet

Piebaldizm

Piebaldizm, alın, göğüs ve karnın santral kısmına, üst 
kol ve alt ekstremite bölgesine lokalize, beyaz 
yamalarla ve beyaz perçemle karakterize, nadir görülen 
otozomal dominant seyirli bir deri hastalığıdır. Daha 
persistan olan vitiligo ve sağırlık, heterokromi gibi ek 
patolojilerin eşlik edebileceği Waardenburg sendromu 
gibi hastalıklarla karışabilmesi  açısından önem taşır. 
Genel olarak selim seyirli, kalıcı deri ve saç hastalığıdır. 
Ki_inin yşantısını sosyal olarak etkiler. Etkin bir tedavisi 
yoktur. Yazımızda bir yaşında doğumdan beri karında 
ve alında tipik beyaz lekeleri olan hasta ele alındı. Aile 
öyküsü olması ve tipik klinik görünüm nedeniyle hasta 
piebaldizm olarak değerlendirildi. Olguyu nadir görülm-
esi nedeniyle literatür eşliğinde sunmayı uygun gördük.
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Giriş

Piebaldizm deri ve saçta konjenital olarak melanositlerin 
yokluğu ile karakterize nadir görülen otozomal dominant 
bir deri ve saç hastalığıdır. Doğumsal olarak orta hatta 
yerleşimli vitiligoya benzer depigmente makül ve beyaz 
perçem gözlenir. Beyaz perçem hastaların %80-90'ında 
görülüp, piebaldizmin en iyi bilinen bulgusudur (1). 

Olgu

Bir yaşında erkek hasta, kliniğimize doğumdan beri olan, 
saçın ön kısmında, göğüs ve karnın orta kısmında ve bacak ön 
yüzde olan beyaz lekeler şikayetiyle getirildi. Özgeçmişinde 
bir özellik yoktu. Matür ve normal doğum kilosu olup 
gelişiminde herhangi bir problemi olmamıştı. Ailede babada 

da benzer beyaz lekeler bulunmaktaydı. Yapılan dermatolojik 
muayenesinde frontal saç kısmında beyaz perçem, göğüs ve 
karnın orta kısmında ve her iki alt ekstremitede diz bölgesine 
lokalize beyaz yamalar mevcuttu (Resim1,2).  

Diğer sistem muayeneleri normaldi. Yapılan laboratuvar tetkiklerinde 
hemoglobin: 10.9, hematokrit: 32.7, demir bağlama kapasitesi: 341'di. 
Hasta anemisi için çocuk hastalıklarına, eşlik edebilecek iriste heterok-
romi ve sağırlık için de göz hastalıkları ve kulak burun boğaz 
hastalıklarına yönlendirildi. Sadece demir eksikliği anemisi tespit edilen 
hastaya çocuk hastalıkları tarafından demir tedavisi başlandı. Aileye 
hastalık hakkında bilgi verilip, güneşten korunma önerildi.

Tartışma

Embriyonik büyüme faktörü olan transmembran tirozin 

kinazı kodlayan c-kit protoonkogenlerin mutasyonu nedeni-
yle, embriyonik gelişim sırasında kıl folikülü ve deriye 
melanosit migrasyonunun olmaması sonucu ortaya çıkar. 
Piebaldizmin genetik varyasyonları kit gen mutasyonun 
yerine bağlıdır (2,3).  Günümüze kadar 14 nokta mutasyon, 
9 delesyon, 2 nukleotid splice mutasyon ve 3 adet c-kit 
geninde insersiyon tanımlanmıştır. Piebaldizmli hastaların 
%75 inde c-kit mutasyonu saptanmıştır (4,5).

Keskin sınırlı depigmente yamalar gövdenin orta kısmında 
yerleşmiş olup, simetrik olarak yüz, göğüs, karın ve ekstrem-
iteleri tutar. Sırt, el, ayak ve periorifisyal alanlar korunmuştur. 
Üçgen şeklinde olan beyaz perçem saçlı derinin orta frontal 
bölgesine yerleşir. Tutulum yerindeki deri ve alnın orta kısmında 
da depigmente maküller görülür. Bazen kaş kirpik tutulumu da 
görülebilir (1,3,6).  Daha ileri yaşlarda depigmente maküllerin 
etrafında ya da içinde karakteristik hiperpigmente maküller 
gözlenir (7,8).

Piebaldizm, saç ve deriye sınırlı olmakla birlikte, Hirschprung 
hastalığı,  nörofibromatozis tip1, konjenital tip 1 diseritropo-
etik anemi, Diamond-Blackfan anemisi ve Grover hastalığı 
gibi bazı hastalıklarla da ilişkisi bildirilmiştir (1,6).

Tanı klinik olarak doğumda başlayan stabil ve tipik depig-
mente maküllerin görülmesiyle konur. Histopatolojide  
melanosit yokluğu söz konusudur (1). Ayırıcı tanıda  
konjenital  segmental vitiligo, albinizm, Waardenburg 
sendromu düşünülmelidir. Vitiligo daha çok ileri yaşlarda 
başlamasına rağmen doğumsal da olabilir. Çoğunlukla 
ilerleyicidir. Albinizm ise konjenital, kalıtsal bir hastalık 
olup daha geniş alanları tutar ve hiperpigmente lekeler 

Abstract

Piebaldism

Piebaldism is a rare autosomal skin disease characterized 
by white forelock and white patches located on the 
forehead, central abdomen and chest, upper arms, lower 
extremities. It is important that piebaldism can be 
confused with Waardenburg syndrome that may be 
associated with pathologies such as vitiligo, deafness and 
heterochromia. Generally it is a benign, persistent skin 
and hair disease. The disease affects the lives of people 
socially. There is no effective treatment. We present a 
one year old patient who had typical white spots on 
abdomen and forehead since birth. Patient was consid-
ered as piebaldism according to the family history and 
typical clinical presentation. We present this case 
because of its rarity with the literature.
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yoktur. Waardenburg sendromu ise otozomal dominant 
geçişli olup, heterokromik iris ve sağırlık ile karakter-
izedir (3,8). Genel olarak benign, izole deri ve saç 
hastalığıdır. Kalıcıdır, kişinin yaşantısını sosyal olarak 
etkiler. Piebaldizmli hastalar kutanöz bulgular dışında 
stabil olup nadiren sağırlık eşlik edebilir (1,3).

Tedavisi zordur. Güneş koruyucu kullanması önerilir. Bronzlaştırıcı 
olan dihidroksiaseton kullanılabilir. Hidrokinon monobenzileter ile 
beyazlaştırmak da bazı hastalarda başarılı olmuştur. Depigmente 
alanlara otolog greft uygulanması, otolog kültüre melanositlerin 
transplantasyonu tedavide yardımcıdır. Topikal kortikosteroidler 
ve fototerapi tedavide tek başlarına yetersizdir. Cerrahi işlemlerden 
sonra fototerapi uygulanabilir (9,10).

Sonuç olarak piebaldizm tipik bulguları olmasına 
rağmen nadir görülen bir hastalık olduğu için gözden 
kaçabilir. Bu açıdan özellikle erken çocukluk döneminde 
hipopigmente maküllerle başvuran hastalarda tanıda 
düşünülmeli ve mutlaka karıştığı diğer hastalıklarla 
ayırıcı tanısı yapılmalıdır.
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