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G‹R‹fi

Xeroderma Pigmentosum (XP)
DNA tamir defekti sonucu olu-
flan, otozomal resesif olarak ge-

çen ve güneflin ultraviyole ›fl›nlar›na
karfl› hipersensivite ile karakterize nadir
rastlanan bir hastal›kt›r. XP ilk olarak
Hebra ve Kaposi taraf›ndan 1874 y›l›nda
tan›mlanm›flt›r (1). Prevalans› günefl gö-
ren ülkelerde 1:100.000 olan bu hastal›-
¤›n oküler ve nörolojik tutulumu s›kt›r.
Cilt lezyonlar› çillerin 2 yafl civar› olufl-
mas› ile bafllar, ard›ndan kserosis, poiki-
lodermi gibi lezyonlar gözlenir (2). XP’de
10 yafl gibi erken yafllarda cilt kanseri
geliflmektedir. Cilt kanserlerinden bazal
hücreli karsinom, yass› hücreli karsi-
nom ve malign melanom oluflabilir. Göz

tutulumu cilt lezyonlar› kadar s›kt›r ve
özellikle gözün anterior bölümünde
konjunktivit, papillom gibi lezyonlarla
klinik görünüm kazan›r (3) . Nörolojik
tutulum hastalar›n %30’unda bulunur
(4). Mikrosefali, sensörinöral iflitme kay-
b›, spastisite, ataksi ve nöbet gözlenebi-
lir. Bhutto ve arkadafllar› (1) 36 XP has-
tas›n› inceledikleri bir çal›flmada hasta-
lar›n 29’unda oküler anormallikler,
6’s›nda yass› hücreli karsinom oldu¤u-
nu belirtmifllerdir. Hastalar›n hiçbirinde
XP’ye ba¤l› geliflen nörolojik veya psiki-
yatrik bozukluk saptanmam›flt›r. 

Ülkemizde XP ile iliflkili s›n›rl› say›da
olgu bildirimleri mevcuttur (5,6). XP’de
gözlenebilen psikiyatrik rahats›zl›klara
iliflkin literatürler tarand›¤›nda herhangi
bir yay›na rastlanmamaktad›r. Bu olgu
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ÖZET:
Xeroderma pigmentosum ve psikoz iliflkisi: Bir olgu 

Xeroderma Pigmentosum (XP) DNA tamir defekti sonucu oluflan, oto-
zomal resesif olarak geçen ve güneflin ultraviyole ›fl›nlar›na karfl› afl›r›
duyarl›l›kla karakterize nadir rastlanan bir hastal›kt›r. XP dermatolojik,
oküler ve nörolojik belirtilerle klinik görünüm kazan›r. 10 yafl gibi erken
yafllarda cilt kanseri geliflen bu hastal›kta cilt ve göz tutulumuna ek
olarak hastalar›n %30’unda mikrosefali, sensörinöral iflitme kayb›,
spastik kaslar, ataksi ve nöbet gibi belirtileri içeren nörolojik tutulum
vard›r. XP ile iliflkili psikotik bozukluk olgusuna literatürde rastlanma-
m›flt›r. 
Olgumuz 24 yafl›nda bayan hasta. Poliklini¤e flüphecilik, sinirlilik ve
uykusuzluk yak›nmalar› ile baflvurdu. 5 yafl›ndan bu yana XP tan›s›
olan hastan›n ruhsal muayenesinde perseküsyon ve referans sanr›la-
r›, disforik duygudurumu mevcuttu. Ayaktan takibe al›nan hastaya ke-
tiyapin 400 mg/gün baflland›. 20 gün sonra mevcut belirtilerinde
azalma gözlendi.
Bu olgu sunumu ile XP’de psikotik bozukluk görülme ihtimalinin sor-
gulanmas› ve bunun etyopatogenezi ile ilgili literatürler ›fl›¤›nda tart›-
fl›lmas› amaçlanm›flt›r.

Anahtar sözcükler: Xeroderma Pigmentosum, perseküsyon sanr›lar›,
psikotik bozukluk 
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ABSTRACT:
Xeroderma pigmentosum and psychosis: A case report 

Xeroderma pigmentosum (XP) is a very rare inherited disease that
causes extreme sensitivity to the ultraviolet ray of sun. It is
characterized by a genetic change in the DNA repair system. XP may
present with dermatological, ocular and neurological symptoms. Skin
cancer may develop before the patient is 10 years old. In addition to
skin and eye changes, about 30% of XP patients may have nerve-
related problems including microcephalia, deafness, sensorineural
hear loss, spastic muscles, ataxia and convulsions. There are no
psychiatric cases reported due to XP.
We present a 24 year-old female patient with suspiciousness,
irritability, and insomnia. She had been diagnosed with XP since she
was 5 years old. In her psychiatric examination she had persecution
and reference delusions, and dysphoric mood. She was given
quetiapine 400 mg/ day as an outpatient. Her symptoms improved in
20 days. We aimed to draw attention to the possibility of psychosis in
XP and discuss etiopathogenesis of psychosis in XP.

Key words: Xeroderma pigmentosum, persecution delusions,
psychotic disorder

Bulletin of Clinical Psychopharmacology 2008;18:55-58



56 Klinik Psikofarmakoloji Bülteni, Cilt: 18, Say›: 1, 2008 / Bulletin of Clinical Psychopharmacology, Vol: 18, N.: 1, 2008 - www.psikofarmakoloji.org

sunumu ile XP’de psikotik bozukluk görülme ihtimali-
nin sorgulanmas› ve bunun etyopatogenezi ile ilgili li-
teratürler ›fl›¤›nda tart›fl›lmas› amaçlanm›flt›r.

OLGU

A, bekâr, 24 yafl›nda, ilkokul mezunu kad›n hasta.
Mart 2005 tarihinde Ankara Numune E¤itim ve Araflt›r-
ma Hastanesi psikiyatri poliklini¤ine “etraf›ndaki insan-
lardan flüphelenme, zarar görece¤ini düflünüp sald›r-
gan tav›rlarda bulunma, uykusuzluk” yak›nmalar› ile
baflvurdu. Yak›nmalar› 2 sene önce bafllayan hasta 5
yafl›ndan bu yana Xeroderma Pigmentosum tan›s› ile
takip ediliyormufl. Hasta 2 senedir evdekilerle sürekli
tart›flma içinde imifl. Hiçbir sebep yokken annesine vu-
ruyormufl. Eskiden ev iflleri yaparken art›k yapam›yor-
mufl. Annesine “komflular›n sürekli kendisi hakk›nda
konufltu¤unu” ve “kendisi ile alay ettiklerini” söylüyor-
mufl. Bu yak›nmalar› 2 y›ld›r devam etmesine ra¤men
hastan›n psikiyatrik baflvurusu olmam›fl. Hastan›n öz-
geçmiflinde Xeroderma Pigmentosum tan›s› ve 1 y›l
önce konan “bazal hücreli cilt kanseri” tan›s› haricinde
herhangi bir epilepsi, travma, hastal›k, ilaç öyküsü yok-
tu. Hastan›n annesinden al›nan sosyodemografik özel-
liklerine bak›lacak olunursa düflük-orta gelirli bir aile-
nin ikinci çocu¤u olan hastan›n babas› iflçi, annesi ev
han›m›ym›fl. Kendisi ilkokuldan sonra okumak isteme-
mifl. Evde annesine yard›m ediyormufl. Çocuklu¤undan
bu yana ebeveynleri taraf›ndan “huysuz”, çabuk sinir-
lenen” biri olarak tarif edilen hasta, “asl›nda yumuflak
kalpli” ve “çabuk parlay›p çabuk sönen” birisiymifl. Son
2 y›la kadar bu özellikleri tolere edilirken, yak›nmalar›-
n›n bafllamas›yla art›k hastayla ayn› evde yaflamak ol-
dukça zorlaflm›fl. Evde anne, baba ve hasta olmak üze-
re üç kifli yafl›yorlarm›fl. Abisini kaybetmifller. Hasta ve
annesi sosyoekonomik düzeylerinin düflük olmas› ve
hastal›k d›fl›nda ek bir psikososyal stres tarif etmediler.

Soy geçmiflinde özellik olarak abisinde Xeroderma
Pigmentosum tan›s› varm›fl. 9 y›l önce bu rahats›zl›¤›n-
dan ötürü abisi 18 yafl›nda iken vefat etmifl. Hasta o
dönemler 15 yafl›ndaym›fl ve bu duruma çok üzülmüfl.
Soruldu¤unda flu s›ralar abisinden çok kendi durumu-
nu düflündü¤ünü ifade ediyor.

Fizik Muayenesinde yüzünde çok say›da çiller, ba-
zal hücreli cilt kanserinden kaynaklanan özellikle bu-
run etraf›nda yo¤unlaflm›fl lezyonlar ve konjuktivala-

r›nda hiperemi, pupiller asimetri olan hastan›n di¤er fi-
zik muayene bulgular› do¤ald›.

Nörolojik muayenesinde herhangi bir patoloji sap-
tanmad›. Ruhsal muayenesinde genç, yafl›nda göste-
ren, öyküsü ve genel ruhsal muayenesi çerçevesinde
zekas› normal izlenimi veren, sinirli bir yüz ifadesi olan
hastan›n bilinci aç›kt›. Kooperasyonu ve yer, zaman ve
kifli oryantasyonu tamd›. Hastal›¤›na yönelik oryantas-
yonu yoktu. Alg› kusuru saptanmad›. Düflünce oluflu-
munda gerçe¤i de¤erlendirmesi bozulmufl, düflünce
içeri¤inde perseküsyon, referans sanr›lar›, disforik duy-
gudurumu mevcuttu. Düflünce içeri¤i ile uygun olma-
yan duygulan›m› ve artm›fl psikomotor aktivitesi olan
hastada uykusuzluk ve zaman zaman oluflan ajitas-
yonlar saptand›.

‹lk de¤erlendirmesinden sonra uygulanan (PANSS)
Pozitif ve Negatif Sendrom Ölçe¤i’nde 89 puan ald›.

Hasta psikiyatri poliklini¤ine baflvurduktan sonra
ruhsal muayene ve psikometrik tetkikleri sonucu DSM
IV TR kriterlerine göre “flizofreniform bozukluk, genel
t›bbi duruma ba¤l› psikotik bozukluk “ön tan›lar› düflü-
nüldü ve psikiyatri poliklini¤inde ayaktan izleme al›n-
d›. Laboratuar yöntemlerinde patolojik bir de¤er yok-
tu. Uygulanan 1.5 teslal›k MR görüntülemesinde özel-
likle flizofreninin etyopatogenezinde gözlenebilen bey-
nin yap›sal anormallikleri de¤erlendirildi. Ventriküller
ve sulkuslar› normal görünümdeydi . Hastan›n takiple-
ri s›ras›nda çekilen EEG’si normaldi.

Hastaya ketiapin 400 mg/gün baflland›. 20 gün son-
ra yap›lan kontrol muayenesinde psikomotor aktivite-
sinde yavafllama, perseküsyon ve referans sanr›lar›nda
yumuflama gözlendi. PANSS 35 puana düfltü. Hastan›n
ketiyapin 400 mg/gün ile takibinin devam›na karar ve-
rildi. 

TARTIfiMA

Bu olgu ba¤lam›nda Xeroderma Pigmentosum ve
psikotik bozukluk iliflkisine bakt›¤›m›zda, öncelikle bu
hastal›k ile psikotik bozuklu¤un flans eseri bir birlikte-
li¤i oldu¤u söylenebilir. Bunun yan› s›ra psikotik bozuk-
luk oluflumundan önce nörolojik birtak›m anormallik-
ler oluflmakta ve bunlar›n ileride psikotik bozuklu¤a
yol açabilece¤i ihtimali akla gelmektedir. XP’nin “triko-
tiyodistrofi” ve “serebrookülofasiyal sendrom” olarak
iki tane varyant› vard›r. Trikotiyodistrofi XP’nin otozo-
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mal resesif özellikli mental retardasyon, iktiyozis, dü-
flük kulak ile karakterize bir varyant› iken; serebrokü-
lofasiyal sendromun klini¤inde intrakraniyal kalsifikas-
yonlar, mikrosefali ve geliflme gerili¤i gözlenir (7). Gö-
rüldü¤ü gibi XP’nin varyantlar› nörolojik bozuklukla be-
raber seyredebilmektedir.

XP ve nörolojik bozukluk iliflkisine bakt›¤›m›zda bu-
nunla ilgili yap›lm›fl birkaç araflt›rmaya rastlamaktay›z.
Kraemer ve arkadafllar› 1874-1982 y›llar› aras›nda XP
tan›s› alm›fl toplam 830 hastay› incelemifllerdir. Bu has-
talar›n %18’inde nörolojik bozukluk oldu¤unu, bu nö-
rolojik bozukluklar aras›nda mental bozukluk, hiporef-
leksi, ilerleyici sa¤›rl›k oldu¤unu belirtmifllerdir. Litera-
türde yafllar› 1 ay ile 85 y›l aras›nda de¤iflen XP hasta-
lar›n›n hiçbirisinde psikotik bozukluk saptanmad›¤› bil-
dirilmifltir (3).

Hastal›kla ilgili olarak Bhutto ve arkadafllar›n›n XP
tan›s› konan 36 hastan›n klinik özelliklerini 7 y›l boyun-
ca izledikleri bir çal›flmada, hastalar›n 2’sinde mental
bozukluk oldu¤unu fakat bu bozukluklar›n kafa yüzey-
lerinde ortaya ç›kan ve tüm kafa fleklini bozacak kadar
büyük boyutta olan yass› hücreli kanserden sonra
olufltu¤unu belirtmifllerdir. Mental bozukluk olarak ta-
riflenen tablonun klinik özellikleri ayr›nt›land›r›lmam›fl-
t›r (1) . 

Hayashi ve arkadafllar› 5 XP olgusunun beyinlerini
morfolojik olarak inceledikleri bir çal›flmada hastalar›n
tümünde frontal, pariyetal, oksipital, temporal loblarda
ve talamusta belirgin nöronal kay›p tesbit etmifllerdir.
Hastalar›n beyaz cevherlerinde fibriler gliozis ve demi-
yelinizasyon plaklar› saptanm›flt›r (9). 5 XP hastas›nda
da demiyelinizasyon plaklar› bulunmas› bizi demiyelini-
zasyonun psikoz geliflimindeki rolünü düflünmeye yö-
neltmifltir. Demiyelinizasyon plaklar› ile karakterli deje-
neratif bir hastal›k olan multipl skleroz’da (MS) psikoz
geliflimi %5 oran›ndad›r. Feinstein ve arkadafllar›n›n psi-
kotik bozukluk tan›s› olan 10 MS hastas› ile psikotik bo-
zukluk tan›s› olmayan MS hastalar›n›n kranial MR gö-
rüntülerini karfl›laflt›rd›klar› bir çal›flmada psikotik bo-
zukluk tan›s› olan hastalarda di¤er hastalardan farkl›
olarak temporal periventriküler alanlarda demiyelinizan
plaklar gözlemifllerdir (10). Yine psikotik özelliklerle sey-
reden bir MS olgusunda sol frontal ve temporal loblar-
da demiyelinizan plaklar›n gözlendi¤i belirtilmifltir (11).

Nöronal kayb›n ve demiyelinizasyonun psikotik bo-
zukluk gelifliminde rol oynad›¤› düflünülecek olunursa

XP’de psikotik özelliklerin gelifliminin patogenezi daha
anlafl›l›r olabilmektedir.

XP ve psikotik bozukluk tan›lar›n›n flans eseri bir
arada olmalar› veya psikoz geliflimi kökeninde nörolo-
jik bir anormallik olabilece¤i ihtimalleri d›fl›nda; XP’de
gözlenen oksijen radikalleri ile ilgili ile yap›lan araflt›r-
malara bakt›¤›m›zda, akl›m›za olgumuzda psikotik bo-
zukluk geliflmesinde oksijen radikallerinin rolü olup ol-
mayaca¤› sorusu geldi. XP tan›s› alan hastalar›n otopsi
incelemelerinde hastalar›n beyinlerinin özellikle beyaz
cevher bölgesinde psikotik bozukluk tan›l› hastalar›n-
kine benzer flekilde bozulmufl superoksit dismutaz
ekspresyonu ve yayg›n oksidatif hasar tesbit edilmifltir
(9). fiizofreni geliflimde hücresel düzeyde oksidatif ha-
sar›n ve oksijen radikallerinin katk›s› ile ilgili birçok
araflt›rma bulunmaktad›r. Beyin proteom analizlerinde
flizofreni hastal›¤› olan bireylerin baflta hipokampus ol-
mak üzere bir çok beyin bölgesinde antioksidan siste-
min bozuldu¤u ileri sürülmüfltür (13). 

Yukar›dakilerle uyumlu olarak yap›lan baflka bir ça-
l›flmada antipsikotik ilaç tedavisi bafllanmam›fl, psiko-
tik bozukluk tan›s› alan hastalar›n beyinlerinde süpe-
roksit dismutaz enzim aktivasyonunda bozulma tespit
edilmifltir. Hastalar›n antipsikotik ilaç tedavisi sonras›
süperoksit dismutaz enzimi tekrar ölçüldü¤ünde bu
enzimin aktivasyonunun düzeldi¤i belirtilmifltir (14). 

Fiziksel görünümünde s›rad›fl›l›k olan kiflilerde, ben-
lik sayg›s›nda azalma, sosyal anksiyete bozuklu¤u, gü-
vensizlik, referans düflünceleri, referans hezeyanlar›
toplum ortalamas›na daha s›k görülmektedir. XP’nin
hücresel düzeyde sebep olabilece¤i psikotik bozukluk
d›fl›nda, hastan›n fiziksel görünümünün ve bunun çev-
resel yans›malar›n›n da psikotik belirtilere yol açabile-
ce¤i göz önünde bulundurulmas› gereken noktalardan
biridir.

Bu olgu sunumunda hastada psikotik bozukluk ge-
liflmesinde XP’nin yeri sorgulanm›fl ve bu hastal›¤›n
psikotik özelliklerinin de olabilece¤i, bir tak›m meka-
nizmalar›n etyopatogenezde rol oynayabilece¤i öne
sürülmüfltür. XP ve psikotik bozukluk aras›ndaki iliflki
ile ilgili herhangi bir literatüre rastlanmamaktad›r.
XP’nin tedavisinde erken tan›, s›k poliklinik kontrolleri
ve ultraviyole ›fl›ktan korunma önemlidir. Olgu sunu-
mu ile bu hastal›¤›n psikotik özelliklerinin de olabilece-
¤i ve bir tak›m oksidatif mekanizmalar›n bu iliflkide rol
oynayabilece¤i tart›fl›lm›flt›r.
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