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Ozet

Biotinidaz eksikligi biotin metabolizmasinin bozuklugu olup degisik dermatolojik, oftalmolojik ve norolojik belirtilerle karakte-
rizedir. Otozomal resesif gecisli bir hastaliktir. Deri bulgulari olarak alopesi, periorifisyal dermatit, seboreik dermatit gibi lezyon-
lar gordlir. Klinik bulgular biotin tedavisi ile dramatik olarak iyilesir. Bu makalede periorifisyal lezyonlar, alopesi ve mikroskobik
sa¢ safti defektleri olan 6 yasinda bir erkek hasta sunulmustur. (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 | Dermatol 2011; 5: 79-81)
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Giris

Biotin; asetil KoA karboksilaz, propionil KoA karbok-
silaz, piruvat karboksilaz ve metilkrotonil KoA karboksi-
laz gibi dort karboksilazin kofaktoridur (1). Biotinidaz
eksikligi (BE) ise nadir gorilen (yaklasik 1/60.000 canl
dogumda) otozomal resesif gegisli metabolik bir hasta-
Iiktir (2). Hastalarda, biotin vitamininin serbest hale geg-
mesinden sorumlu biotinidaz enziminde eksiklik vardir.
Karboksilazlarin sorumlu oldugu reaksiyonlarin gerisin-
de kalan Urdnlerin birikmesi sonucu hastalik belirtileri
gelisir. Klinik gérintmleri nérolojik, dermatolojik, immu-
nolojik ve oftalmolojik anormalliklerdir (3). Dermatolojik
literatlirde hastalia ait bilgiler azdir. Etkilenen cocuklar-
da ozellikle periorifisyal ve nemli bdlgelerde &zglin
olmayan eritemli skuamli deri lezyonlar vardir. Siddetli
tutulum olan vakalarda kandida ile enfekte lezyonlar,

parsiyel veya total sag kaybi gorilebilir (4). Bu makalede
alopesi ve periorifisyal dermatiti olan ve biotin tedavisi
sonrasi klinik bulgular tamamen gerileyen 6 yasinda bir
erkek hasta sunulmustur.

Olgu

Altl yasinda erkek cocuk, dudak kdselerinde yara ve
sa¢ dokilmesi nedeniyle poliklinigimize basvurdu.
Dogumda saglikh olup, yaklasik 7 ay anne siti aldiktan
sonra ek gidaya gecilmis ve saclarda dokilme basla-
mistl. Sekiz aylk iken ates ile beraber ndbet gegirme
hikayesi mevcuttu. Mevcut klinik bulgulara dayanarak
yapilan tetkikler sonucunda hastaya pediatristler tara-
findan biotinidaz eksikligi tanisi konmus ve 5-10 mg/gln
biotin tedavisi baslanmisti. Genetik olarak herhangi bir
arastirma yapilmamisti. ilaci kullanmadigi dénemde
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saglarda doékllme, agiz, burun ve gbz gevresinde kizariklik,
kabuklanma olusuyormus. Soy gegmisinde ebeveynlerin
kuzen oldugu ve ailede benzer semptomlari olan kardes
olmadigi saptandi.

Dermatolojik muayenede saclar ince, seyrek ve %95’i
telogen evredeydi. Cekme testi ile saclar kolayca geliyordu.
Ust g6z kapaklar i¢ kantusu, géz kapaklan serbest kenari,
nazal orifisler, dudak kdseleri eritemli, masere ve Uzeri sari
skuaml idi (Sekil 1, 2). Her iki yanakta deri renginde, bazi-
larinin Uzerinde siyah renkli tikacin oldugu agik komedon
benzeri sivri papller lezyonlar gbzlendi.

Laboratuvar incelemede hemogram, karaciger fonksi-
yonlari, serum elektrolitleri, vitamin B12, folat ile serum
cinko ve bakir dizeyleri normal sinirlardaydi. Fenilketonuri
taramasi icin kullanilan filtre kagidina kan emdirilerek yapi-
lan basit kolorimetrik tarama prosediiru ile biotinidaz diize-
yi duslk olarak saptandi. Ancak Universitemizde biotinin
kantitatif olarak olgimU yapillamadigindan sadece tarama
metodu ile biotinidaz eksikligi tespit edilmistir.

Isik mikroskobunda saclarin ¢gapinda incelme, sa¢ kok-
lerinde catallanma, lokalize dizensiz koyulagsma, hipopig-
mentasyon ve trikoreksis nodoza saptandi (Sekil 3).

Mevcut bulgulara dayanarak hastaya biotin 10 mg/gin
baslandi. Bes ay sonra kontrole ¢agrilan hastanin saglarinin
uzayip ¢cogaldidi, periorifisyal lezyonlarin ve yanaklarindaki
aclk komedon benzeri papullerin iyilestigi gézlendi (Sekil 4).

Tartisma

Biotin, yag asit sentezi, glukoneogenezis ve amino asit
katabolizmasi icin énemli olan propionil KoA karboksilaz,
3-metil krotonil KoA karboksilaz, asetil KoA karboksilaz ve
pirtvat karboksilaz enzimlerinin kofaktortdur (5). Biotinidaz
ise sindirim sisteminde, kanda, hicre icinde protein ve
enzimlere bagl bulunan biotini serbest hale getirir. Boylece
biotinin sindirim sisteminden emilmesine ve enzimlere tek-

Sekil 2. Hipopigmente ve seyrek saclar

Sekil 3. Isik mikroskobunda trikoreksis nodoza (beyaz ok) ve sac
koklerinde catallanma (siyah ok)

Sekil 1. GOz kapaklari ve periorifisyal bolgelerde eritemli, Uzeri sar
skuamli lezyonlar

Sekil 4. Biotin tedavisinden bes ay sonra géz gevresi ve periori-
fisyal alanlardaki lezyonlarin tamamen geriledigi ve saglarin tekrar
uzayip ¢ogaldigi goriliuyor
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rar tekrar baglanarak aktif olmalarini saglar (6). Biotinidaz
eksiliginin bati Ulkelerinde insidansi 1/60.000°dir (2).
Ulkemizdeki sikligi akraba evliliginin sikligindan dolay!
1/14.800°dir (6). Eksiklik enzim aktivitesine gdre agir veya
kismi olabilir. Agir tip eksiklikte, aktivite %10’dan daha azdir.
Kismi eksiklikte ise %10-30 arasi bir aktivite vardir (7). BE'nin
diger organik asidemilerden en énemli farki deri bulgularinin
daha belirgin olmasidir. BE’ de ataksi, konvulziyon, gelisme
geriligi, Ust solunum yolu infeksiyonlari, duyma ve gérme
kusuru ile alopesi, eksfoliyatif dokintd, stafilokoksik deri
infeksiyonu, blefarit gérilebilir (8). Ulkemizden yapilan bir
calismada ise hastalarda alopesi, deri kurulugu, seboreik
dermatit, purdlan konjonktivit, eksfoliyatif dokintl ve peri-
nazal eritem saptanmistir (9). BE’deki deri bulgular akro-
dermatitis enteropatika, yag asidi eksikligi, Kwashiorkor ile
karisabilir (4, 8). Biotinidaz eksikliginde sa¢ saftinda gorilen
anormalliklere yonelik bilgiler cok azdir. Vakamizda isik
mikroskobik incelemesinde sa¢ kdklerinde c¢atallanma,
lokalize dizensiz koyulasma ve trikoreksis nodoza gibi
ilging bulgular gézlendi. Hastalk tespit edildiginde biotin
oral yolla 5-30 mg/giin baslanir ve dmur boyu devam edilir.
Kismi biotin eksikliginde ise kesin veriler olmamakla bera-
ber 1-10 mg/glin biotin ile hastaligin semptomlari baskila-
nabilir (5). Tedavi ile dermatolojik ve nérolojik bulgular hizla
gerilerken, duyma ve gérme bozukluklar ise tedaviye daha
direnclidir (10). Olgumuzda da sag dokllmesi ve periorifis-
yal dermatit nedeniyle akrodermatitis enteropatika dusunuil-
du. Ancak serum cinko dizeyinin normal olmasi Uzerine
hikaye derinlestirildi ve hastanin dizensiz biotin kullandig
saptandi.

Sonug olarak; BE ¢ok nadir gorilen bir hastalik olmasi-
na ragmen, erken tani konuldugunda tedavisi mimkun olan
ve dmir boyu biotin kullaniimasi gereken bir hastaliktir. Deri
lezyonlan BE’de ipucu olmasa da uyarici olmasi nedeniyle
erken tanida énemlidir. Konvansiyonel tedavilere yanit ver-
meyen periorifisyal dermatitli yeni doganlar BE agisindan

degerlendiriimelidir. Ayrica hastalik, enzim eksikliginin hafif
oldugu olgularda asemptomatik olabileceginden diger aile
bireyleri de biotinidaz eksikligi yéniinden taranmalidir.

Cikar Catismasi
Yazarlar herhangi bir ¢cikar ¢catismasi bildirmemislerdir.
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