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OZET

Ichthyosiform  dermatozlar  klinik olarak kuru ve soyulan deri ile
karakterli bir deri hastalifr grubudur. Harlequin fetus tiim ichthyosislerden
en agr seklidir, nadir goniliir ve otosomal resesif geger.

Klinigimizde yatan harlequin ichthyosisli olgu sunuldu. Hastaligin kii-
nik ozelikleri ve gelisimi gozden gegirildi.

SUMMARY
Harlequin Fetus

Ichthyosis refers to hetereogenous group of skin disorders characte-
rised clinically by dry and scaly skin. Harlequin fetus is a rare and
the most severe form of ichthyosiform erytroderma and has an autoso-
mal recessive made of inheritance.
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A case of Harlequin ichthyosis is being reported. The clinical fin-
ding and progressivve has been reviewed.

Ichthyosiform dermatozlar esas olarak epidermisi ilgilendiren herediter
keratinizasyon bozukluklaridir. Harlequin fetus tim ichthyosislerin en dramatik
goriiniimlii ve en agr seklidir. Harlequin fetus otozomal resesif kalitim gosteren,
biitiin viicutta kalinlagmus yarilms boynuzsu plaklarin bulundugu, tipik yiiz gori-
niimii ile karakterize agr bir tablodur. Vakalar genellikle bir hafta icinde kaybe-
dilir!. Cok nadirdir. Son 10 yih agkin siirede literatiirde 10 vaka tanimlan-
mistir 234, Yazimizda Klinigimizde yatmg olan Harlequin fetus olgusu sunulmus
ve hastaligin klinik dzellikleri ve tedavi yaklagimlan tartigilmigtir.

VAKA TAKDIMI

17 Mayis 1989’da bir devlet kurulusunda dogurtulan olgumuzun gestasyo-
nel yagi 28 hafta idi. Annesi 17 yaginda bir primipardi. Anne ve baba birinci de-
rece akrabaydi ve annenin daha 6nce bir diigiigii olmustu. Olgunun 1. dakika ap-
gar 1-2, 5. dakika apgan 4 idi. Hemen klinigimize sevk edilen olgunun, 3 saatlik-
ken tarafimizdan yapilan fizik muayenesinde tespit ettigimiz bulgular soyleydi.
Dogum agirhigs 1200 gr (% 50-75), boyu 38 cm (% 50-75), bas gevresi 29 cm (%
50-75).

Genel durumu bozuktu, aktivitesi digiiktii. Yenidogan refleksleri alna-
miyordu. Solunumu yiizeyel ve diizensizdi. Tiim viicut derisi kaln ve kuruydu,
yer yer oldukga derin gatlaklar, yariklar mevcuttu. Deri ¢ok pis kokuyordu. Sag-
lar, kaglar1 ve kirpikleri yoktu. Gozlerde ektropion ve kemozis vardi. Agz ol-
dukga bilyiiktii ve dudaklan diga donmiigtii. Burnu oldukga basikti, sadece bu-
run delikleri belirgindi. Kulaklar disiiktii ve iyl gelismemisti. Tiim ekstremite
hareketleri kisithydi. El ve ayak parmaklan ddemliydi ve fleksiyon postiiriinde
gf-,ng,e gibi kivrilmisti. Resim 1 ve 2°de olgumuzun tiim bu dzellikleri gorilmekte-

ir.

Olgu harlequin fetus 6n tamsiyla yatinldi. Deri kalin, en ufak travmayla
catlaklar olustugu ve damar gorillemedigi icin umblikal kateter takildi. Intrave-
noz antibiotik (Cefotaksim 100 mg/kg, Amikasin 15 mg/kg) baslands, giinlik ka-
lorisi ve sivisi diizenlendi. Oral beslenemedigi igin total parenteral beslenmeye
gecildi. Kiivoz bakimina alindi. Antibiotikli pomad deri yiizeyine tatbik edildi. 3
hafta kadar klinigimizde takip edilen olgu 22 giinliitkken oldii. Postmortem kan
kiiltiiriinde enterobakter iiredi. Aldigs antibiotiklere direngliydi.
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Resim: 2
Viicudundaki yanklar, el ve
ayaklanndaki pence goriiniimii

Resim: 1
Olgumuzun tipik
yiiz goriiniimii
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TARTISMA

Harlequin fetus ilk kez 1750°de Hart tarafindan tammlanmigtir. Bu be-
beklerde kalinlagmus, yer yer gatlamig hatta yariklarla karakterli deri, hipoplazik
diizlegmis bir burun vardir. Gozlerde ektropion ve kemozis vardir. Afiz agik ve
gergindir, dudaklar disa déonmiistiir. Bagta sag, yiizde kas ve kirpik, elde tirnak-
lar olmayabilir. Eklem hareketleri kisithdir. Hastalarda emme giicliigii ve respi-
ratuar zorluk vardir!2,

Harlequin fetusun popiilasyon insidans: 1/300.000 olarak bildirilmistir.
Herediter bir hastalik olup genetik gegisin otozomal resesif oldugu kabul edilir.
Olgular siklikla prematiire dogarlar!.

" Yukarda sozii edilen temel klinik bulgulara ek olarak baz vakalarda ti-

musda atrofi veya hipertrofi, tiroidde hipoplazi, akcigerlerde hipoplazi, hemiver-
tebra gibi anomalilere rastlanmgtir2,

Histolojik olarak deride ana bulgu hiperkeratozdur. Deride stratum kor-
neumda kolesterol ve trigliserid diizeylerinin yiiksek oldugu ve elektron mikros-
kobunda stratum korneumda gozlenen vakuollerin bunlara bagh oldugu one sii-
rulmiistiir. Epidermal hiicre maturasyonunun kolesterol esterifikasyonu ile yakin
ilgisi oldugu, hastalikh derideki lipid metabolizma bozuklugunun bu olaya sebep
oldugu ileri siiritliir. Baz1 ¢ahgmalarda deride stratum corneumda kreatin anor-
malligi ve normalde bulunan protein yerine B fibroz proteinde relatif fazlalik ol-
dugn gosterilmistir®,

Hastaligin kesin tamsi histolojik dzelliklerin spesifik olmamasr; genetik ge-
gisin tamda genellikle yardimer olmamasi nedeniyle klinik olarak yapilir. Biz ol-
gumuzun tanisim tipik fizik muayene bulgulan ile koyduk. Olgumuzun anne ba-
basimn birinci dereceden akraba olmasi da tamimizi destekliyordu. Biitiin harle-
quin fetus olgularinim goriiniim itibariyla fotograflar birbirine ¢ok benzer?. Diger

olgularin ve bizim olgunun fotografi aym olgunun farkh fotograflar1 denecek ka-
dar benziyordu.

Bebek eger canli dogmussa, genellikle ilk hafta iginde oliir. Bizim olgu-
muzda ii¢ haftalikken 5ldii. Simdiye kadar sadece 2 vaka ¢ok yogun bakimla 9 ay
ve 2.5 yagina kadar yasatilabilmistir®. Oliim nedenleri arasinda akciger yetersiz-

ligi, hipotermi, derin deri yariklarindan enfeksiyon, sepsis, pndmoni, dehidratas-
yon ve elektrolit bozuklugu sayilabilir®,

Kesin etkili bir tedavisi yoktur. Uygulanan tedaviler arasinda yaglama, sa-
lisilik asit iceren gesitli keratolitik ajanlar, tiroid ekstreleri, retinoik asit, oral ve
lokal vitamin E tatbiki sayilabilir. Hastanin beslenmesi, uygun kalori ve s veril-
m‘csiﬁ, 151 .rcgulasyonu, uygun nemli ortam, sepsisin dnlenmesi son derece onemli-
dir?®, Literatiirde 2.5 yagina kadar yasatilabilen tek vakada destekleyici yogun
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tedavinin yamsira giinde 2 kez 1 mg etretinate verilmig ve hastada siire; iginde

nonbullos ichthyosiform eritrodermiye benzer bir doniigiim gozlenmisti-*.
Ailelere, hastahk genetik gegisli bir hastahk oldugu icin genetik damgma

verilmelidir. Prenatal tams: fetoskopi ve fetal deri biyopsisi ile miimkiin olabilir®,
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