
  

Saç Değişiklikleri ve Periorifisyal Lezyonlarla Seyreden 
Biotinidaz Eksikliği: Olgu Sunumu

Biotinidase Deficiency Accompanying Hair Changes and Periorificial 
Lesions: A Case Report
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Özet 
Biotinidaz eksikliği biotin metabolizmasının bozukluğu olup değişik dermatolojik, oftalmolojik ve nörolojik belirtilerle karakte-
rizedir. Otozomal resesif geçişli bir hastalıktır. Deri bulguları olarak alopesi, periorifisyal dermatit, seboreik dermatit gibi lezyon-
lar görülür. Klinik bulgular biotin tedavisi ile dramatik olarak iyileşir. Bu makalede periorifisyal lezyonlar, alopesi ve mikroskobik 
saç şaftı defektleri olan 6 yaşında bir erkek hasta sunulmuştur.  (Turk J Dermatol 2011; 5: 79-81)
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Abstract
Biotinidase deficiency is impairment of biotin metabolism characterized by various dermatological, ophthalmic and neurological 
symptoms. Autosomal recessive trait is a disorder. Skin findings such as alopecia, periorificial dermatitis and seborrhoeic derma-
titis lesions are seen. Clinical signs improved dramatically with biotine treatment. We presented a 6-year-old male patient with 
periorificial lesions, alopecia and  microscopic hair shaft defects. (Turk J Dermatol 2011; 5: 79-81)
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Giriş

Biotin; asetil KoA karboksilaz, propionil KoA karbok-

silaz, piruvat karboksilaz ve metilkrotonil KoA karboksi-

laz gibi dört karboksilazın kofaktörüdür (1). Biotinidaz 

eksikliği (BE) ise nadir görülen (yaklaşık 1/60.000 canlı 

doğumda) otozomal resesif geçişli metabolik bir hasta-

lıktır (2). Hastalarda, biotin vitamininin serbest hale geç-

mesinden sorumlu biotinidaz enziminde eksiklik vardır. 

Karboksilazların sorumlu olduğu reaksiyonların gerisin-

de kalan ürünlerin birikmesi sonucu hastalık belirtileri 

gelişir. Klinik görünümleri nörolojik, dermatolojik, immü-

nolojik ve oftalmolojik anormalliklerdir (3). Dermatolojik 

literatürde hastalığa ait bilgiler azdır. Etkilenen çocuklar-

da özellikle periorifisyal ve nemli bölgelerde özgün 

olmayan eritemli skuamlı deri lezyonları vardır. Şiddetli 

tutulum olan vakalarda kandida ile enfekte lezyonlar, 

parsiyel veya total saç kaybı görülebilir (4). Bu makalede 

alopesi ve periorifisyal dermatiti olan ve biotin tedavisi 

sonrası klinik bulguları tamamen gerileyen 6 yaşında bir 

erkek hasta sunulmuştur.

Olgu

Altı yaşında erkek çocuk, dudak köşelerinde yara ve 

saç dökülmesi nedeniyle polikliniğimize başvurdu. 

Doğumda sağlıklı olup, yaklaşık 7 ay anne sütü aldıktan 

sonra ek gıdaya geçilmiş ve saçlarda dökülme başla-

mıştı. Sekiz aylık iken ateş ile beraber nöbet geçirme 

hikayesi mevcuttu. Mevcut klinik bulgulara dayanarak 

yapılan tetkikler sonucunda hastaya pediatristler tara-

fından biotinidaz eksikliği tanısı konmuş ve 5-10 mg/gün 

biotin tedavisi başlanmıştı. Genetik olarak herhangi bir 

araştırma yapılmamıştı. İlacı kullanmadığı dönemde 



saçlarda dökülme, ağız, burun ve göz çevresinde kızarıklık, 

kabuklanma oluşuyormuş. Soy geçmişinde ebeveynlerin 

kuzen olduğu ve ailede benzer semptomları olan kardeş 

olmadığı saptandı.

Dermatolojik muayenede saçlar ince, seyrek ve %95’i 

telogen evredeydi. Çekme testi ile saçlar kolayca geliyordu. 

Üst göz kapakları iç kantusu, göz kapakları serbest kenarı, 

nazal orifisler, dudak köşeleri eritemli, masere ve üzeri sarı 

skuamlı idi (Şekil 1, 2). Her iki yanakta deri renginde, bazı-

larının üzerinde siyah renkli tıkacın olduğu açık komedon 

benzeri sivri papüler lezyonlar gözlendi.

Laboratuvar incelemede hemogram, karaciğer fonksi-

yonları, serum elektrolitleri, vitamin B12, folat ile serum 

çinko ve bakır düzeyleri normal sınırlardaydı. Fenilketonüri 

taraması için kullanılan filtre kağıdına kan emdirilerek yapı-

lan basit kolorimetrik tarama prosedürü ile biotinidaz düze-

yi düşük olarak saptandı. Ancak üniversitemizde biotinin 

kantitatif olarak ölçümü yapılamadığından sadece tarama 

metodu ile biotinidaz eksikliği tespit edilmiştir.

Işık mikroskobunda saçların çapında incelme, saç kök-

lerinde çatallanma, lokalize düzensiz koyulaşma, hipopig-

mentasyon ve trikoreksis nodoza saptandı (Şekil 3).

Mevcut bulgulara dayanarak hastaya biotin 10 mg/gün 

başlandı. Beş ay sonra kontrole çağrılan hastanın saçlarının 

uzayıp çoğaldığı, periorifisyal lezyonların ve yanaklarındaki 

açık komedon benzeri papüllerin iyileştiği gözlendi (Şekil 4).

Tartışma

Biotin, yağ asit sentezi, glukoneogenezis ve amino asit 

katabolizması için önemli olan propionil KoA karboksilaz, 

3-metil krotonil KoA karboksilaz, asetil KoA karboksilaz ve 

pirüvat karboksilaz enzimlerinin kofaktörüdür (5). Biotinidaz 

ise sindirim sisteminde, kanda, hücre içinde protein ve 

enzimlere bağlı bulunan biotini serbest hale getirir. Böylece 

biotinin sindirim sisteminden emilmesine ve enzimlere tek-
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Şekil 1. Göz kapakları ve periorifisyal bölgelerde eritemli, üzeri sarı 
skuamlı lezyonlar

Şekil 3. Işık mikroskobunda trikoreksis nodoza (beyaz ok) ve saç 
köklerinde çatallanma (siyah ok)

Şekil 2. Hipopigmente ve seyrek saçlar

Şekil 4. Biotin tedavisinden beş ay sonra göz çevresi ve periori-
fisyal alanlardaki lezyonların tamamen gerilediği ve saçların tekrar 
uzayıp çoğaldığı görülüyor



rar tekrar bağlanarak aktif olmalarını sağlar (6). Biotinidaz 

eksiliğinin batı ülkelerinde insidansı 1/60.000’dir (2). 

Ülkemizdeki sıklığı akraba evliliğinin sıklığından dolayı 

1/14.800’dür (6). Eksiklik enzim aktivitesine göre ağır veya 

kısmi olabilir. Ağır tip eksiklikte, aktivite %10’dan daha azdır. 

Kısmi eksiklikte ise %10-30 arası bir aktivite vardır (7). BE’nin 

diğer organik asidemilerden en önemli farkı deri bulgularının 

daha belirgin olmasıdır. BE’ de ataksi, konvülziyon, gelişme 

geriliği, üst solunum yolu infeksiyonları, duyma ve görme 

kusuru ile alopesi, eksfoliyatif döküntü, stafilokoksik deri 

infeksiyonu, blefarit görülebilir (8). Ülkemizden yapılan bir 

çalışmada ise hastalarda alopesi, deri kuruluğu, seboreik 

dermatit, pürülan konjonktivit, eksfoliyatif döküntü ve peri-

nazal eritem saptanmıştır (9). BE’deki deri bulguları akro-

dermatitis enteropatika, yağ asidi eksikliği, Kwashiorkor ile 

karışabilir (4, 8). Biotinidaz eksikliğinde saç şaftında görülen 

anormalliklere yönelik bilgiler çok azdır. Vakamızda ışık 

mikroskobik incelemesinde saç köklerinde çatallanma, 

lokalize düzensiz koyulaşma ve trikoreksis nodoza gibi 

ilginç bulgular gözlendi. Hastalık tespit edildiğinde biotin 

oral yolla 5-30 mg/gün başlanır ve ömür boyu devam edilir. 

Kısmi biotin eksikliğinde ise kesin veriler olmamakla bera-

ber 1-10 mg/gün biotin ile hastalığın semptomları baskıla-

nabilir (5). Tedavi ile dermatolojik ve nörolojik bulgular hızla 

gerilerken, duyma ve görme bozuklukları ise tedaviye daha 

dirençlidir (10). Olgumuzda da saç dökülmesi ve periorifis-

yal dermatit nedeniyle akrodermatitis enteropatika düşünül-

dü. Ancak serum çinko düzeyinin normal olması üzerine 

hikaye derinleştirildi ve hastanın düzensiz biotin kullandığı 

saptandı.

Sonuç olarak; BE çok nadir görülen bir hastalık olması-

na rağmen, erken tanı konulduğunda tedavisi mümkün olan 

ve ömür boyu biotin kullanılması gereken bir hastalıktır. Deri 

lezyonları BE’de ipucu olmasa da uyarıcı olması nedeniyle 

erken tanıda önemlidir. Konvansiyonel tedavilere yanıt ver-

meyen periorifisyal dermatitli yeni doğanlar BE açısından 

değerlendirilmelidir. Ayrıca hastalık, enzim eksikliğinin hafif 

olduğu olgularda asemptomatik olabileceğinden diğer aile 

bireyleri de biotinidaz eksikliği yönünden taranmalıdır.
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