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Ozet

Harlequin iktiyozis nonbiilloz iktiyozisin en
ciddi formudur. Otozomal resesif kalitilir ve
son derece nadir goriliir. Bu hastalik cildin ba-
riyer sistemini bozar ve etkilenmis yenidogan-
larda ciddi cilt enfeksiyonlarn gelisir. Kulaklar
ve burunda malformasyon, parmak ve tirnak-
larda hipoplazi goriiliir. Yenidogan doneminde
siklikla 6lumcildir. Burada Harlequin iktiyozis-
li bir vaka sunulmus ve tartisilmistir.

Anahtar kelimeler: Harlequin iktiyozis, kera-
tinizasyon bozukluklari, yenidogan

Summary

Harlequin ichthyosis: a case report
Harlequin ichthyosis represents the most
severe form of nonbullous ichthyosis. It is inhe-
rited in an autosomal recessive pattern and
very rare. This disease destroys the skin's bar-
rier system and severe cutaneous infections
develop in affected newborns. Malformations
of ears and nose, and hypoplasia of fingers and
nails are seen. It is usually lethal in the neona-
tal period. A case of Harlequin ichthyosis is he-
rein reported and discussed.

Key words: Harlequin ichthyosis, keratiniza-
tion disorders, newborn
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Giris

Keratinizasyon bozukluklari (iktiyozlar) klinik olarak kuru, kalin,
kabuklagmis cilt yapisi, histopatolojik olarak hiperkeratoz ile karakterize
kalitsal bir grup hastaliktir. Harlequin iktiyozis ise, konjenital iktiyozisin
en ciddi formudur. Otozomal resesif kalitilir ve son derece nadir
goriiliir. Yenidogan déneminde siklikla 6liimciildir (1,2). Bu makalede
bir Harlequin iktiyozis olgusu sunulmusg ve oldukga nadir olan bu olgu,
literatiir egliginde tartigtlmigtir.

Olgu Sunumu

Yirmi dort yagindaki annenin 34 haftalik birinci gebeliginden birinci
yasayan olarak normal spontan vajinal yolla 1480 gram (10-25 persentil)
dogan kiz bebek yenidogan servisine kabul edildi. Anne baba birinci
dereceden akrabaydi. Gebelik déneminin takipsiz oldugu 6grenildi.
Hastanin fizik muayenesinde viicudunun yaygin olarak yiizeye sikica
yapisik, zirh gériiniimii veren beyaz-sarimsi renkte, kalin plaklarla kaplh
oldugu ve bu plaklarin yer yer derin fisstirlerle bolinmiig oldugu
goriildii. Gozlerde ciddi ektropiyon ve eklabiyum saptandi. Kulak ve
burun gelisimi rudimenter gértiniimdeydi. Sadece burun kanatlar1 belir-
gindi. El ve ayak parmaklarinda kontraktiir mevcuttu ve parmaklar
deformeydi (Sekil 1). Tam kan sayiminda hemoglobin 17.9 gr/dl, I6kosit
12600/mm3, trombosit 314000/mm?3 idi. Biyokimyasinda kan sckeri 69
mg/dl, BUN 16.4 mg/dl, kreatinin 0.5 mg/dl, sodyum 147 mmol/l, po-
tasyum 3.3 mmol/l, AST 42 TU/l, ALT 24 1U/1 idi. Hastaya bu cilt bul-
gulart ile Harlequin iktiyozis tanisi kondu ve cilt biyopsisi alindi
Tedavide intravendz mayi ve genis spektrumlu antibiyotik baglandi.
Agizdan etretinat tedavisi (1 mg/kg/giin) verildi. Viicut 1sist yakin takibe
alindi. Asepsi gozetilerek deri bakimi yapildi. Tedavilere ragmen genel
durumu gittikce kotiilesen ve ciddi bradikardileri gelisen hasta, yatiginin
29. saatinde kaybedildi. Hastanin postmortem alman kiiltiirlerinde
tireme olmadi. Cilt biyopsisi hiperkeratoz ile uyumlu olarak yorum-

land1 (Sekil 2).



%

Sekil 1. Olgunun genel gériin-iimﬁnde viicudunun yaygm olarak yiizeye sikica yaplélk, zirth
goriintimii veren beyaz-sarimsi renkte kalin plaklarla kapli oldugu ve bu plaklarin yer yer derin fis-

stirlerle boliinmiis oldugu goriilmektedir

Tartisma

Harlequin iktiyozis, nonbiilléz ik-
tiyozisin en ciddi formudur. Dogum-
da belirgin kalinlagmug, kabarik ve
gatlak deri tiim viicut yiizeyinde
boynuzlagmig bir tabaka olusturur.
Bu zirh seklindeki yap1 hareketleri
kisitlar, cildin bariyer sistemini bozar,
yenidogani metabolik anormalliklere
ve enfeksiyona yatkin kilar. Ekstre-
mitelerde kontraksiyon, eklemlerde
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Sekil 2. Olgunun yaygin hiperkeratoz gosteren cilt biyopsisi (10x10 biiyiitme)

hareket kisitliligy, el ve ayaklarda iske-
mi olugur. Ytz ozellikleri bozulur;
ciddi ektropiyon ve kemozis gozleri
gizler. Burun ve kulaklar diizlesir,
dudaklar disa yonelir ve agiz agik ka-
lir. Tirnaklar ve sag olmayabilir (1-3).
Olgumuzun goriiniimi tiim bu bul-
gularla uyumluydu ve son derece agir
bir form olarak degerlendirildi.
Hastalarin ¢ogu yagamin birinci
giiniinde 6liir; nadiren siit gocuklugu

doneminin ilerisine kadar ciddi ikti-
yoz ve norolojik rahatsizliklarla yasa-
yabilir (1,4). Bu hastalikta klinik 6zel-
likler iyi tanimlanmig olmasimna rag-
men, patogenez, klinik seyir, uygun
tedavi ve prognoz hakkinda ¢ok az sey
bilinir (5). Sik goriilen morfolojik
anormallikler hiperkeratoz, korneo-
sitlerde lipid damlaciklarinin birikimi
ve normal lameller graniillerin yok-
lugudur. Ttm tiplerde temel defektin
deskuamasyonda 6nemli rolii olan la-
meller graniillerin anormalligi ol-
dugu bildirilmektedir (1,6). Bu has-
talik i¢in sorumlu bir gen lokalize
edilememigtir (7). Bir ¢alismada kro-
mozom 18q'da de novo delesyon olan
bir olgu bildirilirken (6), Akiyama ve
ark. cilt bariyerinin normal gelisimi
icin gerekli olan lipid transportunda
defekte neden olan ABCA 12'de mu-
tasyonlar ve buna bagl cilt lipid bari-
yerinin kaybini bildirmiglerdir (7).

Bu hastalik cildin bariyer sistemi-
ni bozar; etkilenmis yenidoganlarda
solunum sikintist olur ve ciddi cilt
enfeksiyonlart gelisir. Baslangi¢ teda-
visi transepidermal sivi kaybina bagh
dehidratasyondan kaginmak i¢in uy-
gun swvi tedavisi, nemli kiivozlerde
bakim, nemlendirici merhemler, hij-
yene Ozen gostermek, enfeksiyonlar
yoniinden yakin gozlemi igerir. Har-
lequin iktiyoziste yeni sentetik vita-
min A asid (etretinat) kullamim cilt
bulgulart yoniinden iyi sonuglar ver-
mekte, hiperkeratozu azaltmakta,
cktropiyon ve eklabiyumu diizelt-
mektedir (8-10). Hastamizda da et-
retinate 1 mg/kg/giin dozunda kulla-
nild1. Ancak tiim bu yogun izlem ve
tedaviye ragmen olgumuz ¢ok agir bir
form olmasi nedeniyle tedavilere ce-
vap vermeyerek kaybedildi.

Genetik gegigli dliimciil hastalik-
larda prenatal tani ¢ok Onemlidir.
Harlequin iktiyoziste prenatal tani fe-
toskopi, fetal cilt biyopsisi ve gestas-
yonun 17. ve 21. haftalarinda alinan
amniyotik swv1 hiicrelerinin mikros-
kobik muayenesiyle olasidir (1,11).
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Bu olgu nedeniyle gebelik dénemin-
de yapilan izlemin 6énemini ve bu tiir
olgularda sonraki gebelikler icin ge-
netik danigma verilmesi gerekliligini
vurgulamak istiyoruz.
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