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ÖZ

Otuz dokuz haftalık 3080 g olarak doğan erkek bebekte yapılan fizik muayenede her 
iki bacakta dizden başlayan ve ayakların da dâhil olduğu alanda cilt epitelinin 
olmadığı, solda daha fazla olmakla birlikte, ellerde büllöz lezyonlar görüldü. 
Takibinde küçük travmalarla yeni büllöz lezyonların oluştuğu izlendi. El tırnaklarında 
distrofik görünüm olması, Aplazia cutis ve distrofik epidermolizis büllosa birlikteliği 
ile Bart Sendromu tanısı konuldu. Antibiyotik ve antifungal tedavi sistemik ve lokal 
olarak uygulandı. Yüzeyel epitelizasyonun yeterli görüldüğü 5. haftasında aileye 
bakım eğitimleri verilerek taburcu edildi. Bart sendromu; cildin konjenital lokalize 
yokluğu (aplasia cutis), epidermolizis bülloza ve distrofik tırnak değişiklikleri ile 
karakterize genetik bir hastalıktır. Aplasia cutis’in epidermolizis büllosa ile birlikte 
bulunmasını açıklayacak birçok hipotez ortaya atılmıştır. En çok kabul gören ise 
prenatal dönemde ekstremitelerin sürtünmesi sonucu ortaya çıkan intrauterin bül 
formasyonlarına bağlı cilt kaybı durumudur.

Anahtar kelimeler: Bart sendromu, Aplazia cutis, distrofik epidermolizis büllosa, 
Yenidoğan

ABSTRACT

Physical examination of a 3080 g male infant born at 39, gestational week revealed 
extensive absence of cutaneous epithelial layer of lower extremities including feet and 
bullous lesions in both hands, more pronounced on the left. During follow-up period 
he developed new bullous lesions with minor traumas Moreover, he had nail dystrop-
hies on both hands. He was diagnosed as Bart syndrome with the findings including 
aplasia cutis, epidermolysis bullosa and dystrophic nails. Systhemic and local anti-
bacterial and antifungal treatments were started and he was discharged at fifth post-
natal week when adequate superficial epithelization was achieved, he was discharged 
after his family received training on maintenance of his care. Bart syndrome is a rare 
genetic disorder characterized by conjenital skin defects (aplasia cutis), epidermolysis 
bullosa and dystrophic nails. Several hypothesis have been suggested to explain the 
co-existance of aplasia cutis and epidermolysis bullosa. Most commonly accepted 
hypothesis is that, cutis aplasia emerges due to the friction of affected lower extremi-
ties during intrauterne period.
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	 Giriş

	  Aplasia cutis konjenita (ACC) ilk olarak Bart 
tarafından tanımlanmış olan cilt frajilitesi ve tırnak 
displazisiyle ilişkili olan bir hastalıktır (1). Aplasia 
cutis konjenita doğumda ciltte fokal bir defektle 

görülen sık olmayan bir hastalıktır. ACC izole bir 
lezyon olarak ya da birkaç konjenital anomaliyle iliş-
kili olarak görülebilir (2). İlk tanımlanan olgudan iti-
baren ACC kalıtsal epidermolizis büllozanın (EB) 
dominant ve resesif distrofik EB dâhil tüm klinik 
formlarıyla ilişkili bulunmuştur ve Bart sendromu 
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olarak tanımlanmıştır (3). ACC’in EB ile birlikte 
bulunmasını açıklayacak birçok hipotez ortaya atıl-
mıştır ve en çok kabul gören ise prenatal dönemde 
ekstremitelerin sürtünmesi sonucu ortaya çıkan intra-
uterin bül formasyonları olmasıdır (4,5). 

	 OLGU

	 Gravida 2, parite 0, annenin son adet tarihine göre 
39 haftalık gebeliğinden sezaryen ile 3080 g olarak 
doğan doğan bebeğe yapılan fizik muayenede her iki 
bacakta dizden başlayan ve ayakların da dâhil olduğu 
alanda cildin gelişmemiş olduğu, solda daha fazla 
olmakla birlikte, ellerde büllöz lezyonların mevcut 
olduğunun görülmesi üzerine yenidoğan yoğun bakım 
ünitemize yönlendirildi (Resim 1). Fizik muayene-
sinde cilt lezyonları dışında patolojik bulgu saptan-
madı. Anne ve babanın Irak uyruklu olduğu ve arala-
rında akrabalık olmadığı öğrenildi. Ailede benzer bir 
olgu belirtilmedi. Epidermolizis bülloza ve aplasia 
cutis düşünüldü. İzole odaya alındı ve hastaya mupi-
rosin pomad ve İzokonazol nitrat krem ile günde iki 
kez olan yara bakımı başlandı. Büllöz lezyonlar ve 
bacaklardaki cildin gelişmemiş olduğu alanlar steril 
pansuman yapıldıktan sonra kapatıldı. Damar yolu 
açmak ve kan örneği almak gibi invaziv işlemlerin 
oluşturduğu travma nedeniyle hastanın lezyonları 
artabileceğinden olabildiğince az tetkik çalışıldı ve 
hastaya umblikal ven kateteri takıldı. Hastaya erken 

sepsis şüphesiyle sulbaktam ampisilin, amikasin ve 
flukonazol başlandı. Ancak 3. gününde kirli gastrik 
rezidü, ciltte septik renk değişikliği görülmesi nede-
niyle kan kültürü alınarak antibiyotik tedavisi teikop-
lanin ve sefotaksim olarak değiştirildi. Kan kültürün-
de üreme olmadı. 
	 Hastanın beslenirken gelişen ağız içi lezyonlar 
nedeniyle öncelikle orogastrik sonda ile beslendi. 
Hastanın kol ve bacak hareketleri nedeniyle gövde-
sinde temas sonucu büllöz lezyonlar oluşmaya başla-
dı. Yaygın lezyonların ağrısı nedeniyle ajite olan 
hastaya fentanil analjezik olarak başlandı. Hastanın 
umblikal ven kateteri çıktıktan sonra antistafilokokal 
etkisi nedeniyle sefaleksin monohidrat ve flukonazol 
oral olarak verildi. Postnatal 40. gün civarında bacak-
larda epitelizasyonun geliştiği ve lezyonlarında iyi-
leşme olduğu gözlendi. Lezyonlar iyileşme dönemine 
girdikten sonra, hastanın ailesine bakım için eğitim 
verilmeye başlandı. Günde iki kez olan yara pansu-
manı steril şartlarda anneye yaptırıldı. Pansuman 
serum fizyolojik ile ıslatılarak cildi olabildiğince 
travmatize etmeden açıldı, mupirosin ve travazol 
pomad yarayı kapatmak için kullanılan sargı bezleri-
ne iyice emdirilerek kapatıldı. Taburculuk öncesi 
aileye hastanın bakımı hakkındaki detaylar ve enfek-
siyondan korumanın, izolasyonun önemi yine anlatıl-
dı ve hasta taburcu edildi. Hâlen 9 aylık olup, kont-
rolleri devam etmektedir (Resim 2b).

Resim 1. Doğumda izlenen ilk lezyonlar. Resim 2a. Birinci ayındaki lezyonlar, 2b. Dokuzuncu aylındaki 
lezyonlar.
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	 TARTIŞMA

	 Epidermolizis büllosa (EB) cilt ve muköz memb-
ranlarda frajilitenin artmış olmasıyla karakterize minör 
travmalar sonrasında ülser ve büllerin oluştuğu hetero-
jen bir herediter hastalık grubudur (6). Vücutta en çok 
etkilenen cilt bölgeleri devamlı basınç ya da sürtünme-
ye maruz kalınan bölgelerdir. Bu nedenle bu durumlar 
mekanobüllöz hastalıklar olarak isimlendirilir (7). 
Aplasia cutis konjenita (ACC)’nın EB ile birlikte 
bulunmasını açıklayacak birçok hipotez ortaya atılmış-
tır, en çok kabul gören ise prenatal dönemde ekstremi-
telerin sürtünmesi sonucu ortaya çıkan intrauterin bül 
formasyonları olmasıdır (4,5). İntrauterin büllerin perfo-
rasyonu ile yüzeyel cilt kaybı doğumda görülebilmek-
tedir. Olgumuzda da doğumda yalnızca tibia ön yüze-
yinde yüzeyel olarak cildin bulunmadığı görülmüştür 
(Resim 1). İlerleyen zaman içerisinde kolların gövde-
ye temas eden bölgeleri ve bacak hareketleri nedeniyle 
temas hâlinde olan medial bölgelerde büllöz lezyonlar 
daha sıklıkta izlenmiştir (Resim2a). 
	 Hastalığın insidansı coğrafik bölgelere göre değiş-
mekle birlikte, 1/17,000 canlı doğum olup, dünyada 
500,000 olgu olduğu tahmin edilmektedir (8). İnsidans 
ırk ya da etnik gruptan etkilenmemektedir ve hastalık 
her iki cinsiyeti eşit miktarda etkilemektedir. 
Hastalığın etiyolojisinde olan 10’dan fazla gen ve 
1000’den fazla mutasyon tespit edilmiştir. De novo 
mutasyonlar ortaya çıkabilmekte ve OD/OR kalıtım 
gösterebilmektedir (9).
	 Hastalığın 3 major tipi tanımlanmıştır; 
Epidermolizis bülloza (EB) simplex, junctional EB, 
distrofik EB. Alt tipler epidermolizis büllozalı ciltte 
travma sonrası ya da spontan oluşan büllerin yapısal 
farklılıkarına göre oluşturulmuştur (9). 
	 Distrofik EB bazal membranın bağlayıcı liflerini 
meydana getiren protein olan kollajen 7’yi etkileyen 
COL7A1 mutasyonlar sonucu ortaya çıkmaktadır. 
Hastamızda genetik mutasyon analizi sosyal neden-
lerden dolayı yapılamamıştır. Lezyonlar alt tipe bağlı 
olarak bölgesel ya da yaygın olabilmektedir ve iyile-
şirken skar bırakabilmektedir (9,10). Olgumuzda bülle-
rin daha derin yerleşimli olması ve iyileşmenin geç 

olması, tırnak ve ellerdeki distrofik değişiklikler 
nedeniyle distrofik EB olduğunu düşünmüştür. 
	 Epidermolizis büllozanın belirlenmiş bir kür teda-
visi bulunmamaktadır. Yeni lezyonların oluşmaması 
amacı ile cilt travmadan korunmalıdır (11). Bu amaçla 
doğum öncesi tanı almış olan olgularda sezaryen ile 
doğum önerilmektedir. Ailelerin eğitilmesi EB’nın 
tedavisinde köşe taşı niteliğindedir (12,13). Biz de olgu-
muzun ailesini hastalık ve hastanın bakımının önemi 
hakkında olabildiğince eğitmeye çalıştık. Yenidoğan 
döneminde elektrolit ve sıvı dengesinin sağlanması 
yaşamsal önemdedir. Osteoporoz riski nedeniyle kal-
siyum ve D vitamini desteği, kardiyomiyopati riski 
nedeniyle selenyum ve karnitin desteği, yara iyileş-
mesi açısından çinko desteği verilmelidir (11). Anemi 
sık görülen bir durum olup, demir tedavisi ve eritrosit 
transfüzyonları gerekebilmektedir. Olgumuzda oral 
alım sağlandıktan sonra demir, çinko ve multivitamin 
desteği verildi. Yaşamın ilk yıllarından kardiyomiyo-
pati açından takip edilmelidir. Yaşamın ikinci deka-
tında yineleyen lezyonlarda squamöz hücreli karsi-
nom gelişebilmektedir. 
	 Sonuç olarak, doğumda büllöz lezyonlar olmaksı-
zın alt ektremite tibia ön yüzünde epidermis tabaka-
sının kaybı gözlenen olguların bart sendromu olabile-
ceği düşünülmelidir. 
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