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Harlequin iktiyozis: Ayni ailede iiglincii olgu
Harlequin ichthyosis: The third babies with harlequin ichthyosis in a family

Sayin Editér,

Daha énce harlequin iktiyozis (HI) nedeniyle iki bebeklerini kaybeden ancak buna ragmen genetik danigmanlik almayan aile-
nin t¢lincti HI'li bebegi, dogum 6ncesi tan: ve genetik danigmanhifin énemini vurgulamak amaciyla sunuldu.

Otuz iki yagindaki annenin beginci gebeliginden tigiincii yagayan olarak 34. gebelik haftasinda normal vajinal yolla diinyaya
gelen 2 600 g agirhiginda kiz bebek yenidogan yogun bakim servisine kabul edildi. Aile 6ykiisiinde anne ile baba arasinda ak-
rabalik olmadig: bildirildi. Hastanin yasayan saglikl bir erkek ve bir kiz kardeginin oldugu, ancak daha énce iki kiz kardesinin
daha HI nedeniyle yenidogan déneminde kaybedildigi 6grenildi. Bu kaybedilen bebeklerin, annenin birinci ve iiciincii gebeli-
ginden normal vajinal yolla dogduklari, sirasiyla 18 ve ti¢ giin yasayabildikleri 6grenildi. Anne bu gebeliginde ya da 6ncesinde
hipertansiyon, diabetes mellitus gibi risk etmeni tagimiyordu ve atesli bir hastalik gecirmemisti. Daha énce iki cocugunu HI
nedeniyle kaybeden aile genetik damigmanlik 6nerilmesine ragmen danigmanhik hizmeti almamis ve bu son hamileliginde
de gebelik izlemlerini yaptirmamisti. Hastanun fizik muayenesinde zirh gériintimiinde, cilt yiizeyini sikica saran, sari-beyaz
renkli, derin yariklarla birbirinden ayrilmg kalin plaklar gézlendi (Resim 1). Gozlerde ciddi ektropiyon ve dudaklarda eklabi-
yum saptand: (Resim 2). Kulak kepceleri gelismemisti, dis kulak yolu iki tarafta da gézlenmiyordu, kulaklar ve burun hipoplazik
goriiniimde idi, sadece burun kanatlan secilebildi. Balik agz1 bulgusu vard, el ve ayaklar hipoplazik, uclara dogru nekrotikti ve
ekstremitelerde kontraktiir vard: (Resim 3). Tam kan sayiminda 18kosit: 17 500/mm?, hematokrit: %53 ve trombosit: 286 000/
mm? saptand1. Biyokimyasal incelemesi normaldi. Solunumu rahat olan hasta nemlendiricili kiivéze alindi, venéz kateterle
yogun siv1 tedavisi baglandi. Sik sik sivi vazelin ile cilt nemlendirmesi yapildi. Viicut 1sis1 yakin izleme alindi. Kan kiiltiirii
alimarak ampisilin ve amikasin tedavisi baglandi. Agi1zdan retinoid tedavisi 1 mg/kg/giin baglandi. Hasta ilk giinden itibaren
apizdan orogastrik yolla beslendi. Izlemlerinde yogun siv1 tedavisi ve enteral beslenmeye ragmen hastada belirgin tart1 kaybi
gelisti. Uygun antibiyotik tedavisi verilmesine ve hijyen kurallarina uyulmasina ragmen hasta sekizinci giinde sepsis nedeniyle
kaybedildi.

Harlequin iktiyozis otozomal ¢ekinik kalitimla aktarilir. ABCA12 geninde mutasyonlar saptanmigtir (1). Cok nadir gériilen
ancak genellikle éliimciil seyreden bir keratinizasyon bozuklugudur (2). Temel sorunun deskuamasyonda énemli rolii olan
lameller graniillerin anormalligi oldugu bildirilmektedir (3). Genellikle erken dogum s6z konusudur. Bu hastalikta cildi zirh
gibi saran plaklar ve derin yariklar goriliir. Her iki gézde ektropiyon (gézkapaklarinda disa déniikliik), eklabiyum (dudaklarda
disa doniikliik), balik agz1 gériintimii, kulaklar ve burunda basiklik vardir. Kulaklar ve burun hipoplazik gériintimdedir. Saglar
ve tirnaklar gelismemistir. El ve ayaklar hipoplaziktir, cildin zirh gibi yapisi nedeniyle uglarda nekroz geligebilir. Eklemlerde
hareket kisithilig1 vardir.

Harlequin iktiyozisli hastalarin tam donanmimli yogun bakim birimlerinde ve miiltidisipliner yaklagimla izlenmeleri gerekmek-
tedir. Siv1 kaybinin énlenmesi icin cildin ¢ok sik nemlendirilmesi, nemlendiricili kiivézlerin kullanilmasi, hijyen kurallarina
uyulmasi, uygun siv1 tedavisinin yapilmasi, 1s1 dengesinin saglanmasi ve enfeksiyondan korunmas: tedavideki temel noktalar-
dir. Bu hastalar genellikle hayatin ilk giinlerinde, agir siv1 kayiplari, 1s1 dengesindeki bozulma ve sepsis nedeniyle kaybedilmek-
tedir (4). A vitamini tedavisi cilt bulgular yontinden iyi sonugclar vermekte, hiperkeratozu azaltmakta, ektropiyon ve eklabiyumu
diizeltmektedir (5). Yenidogan déneminden sonra yasamini stirdiiren olgularda ¢ok iyi bir yenidogan yogun bakiminin ve A
vitamini kullaniminin etkili oldugu bildirilmigtir (6).
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Resim 2. Hastanin yiiziinde belirgin eklabiyum ve ektropiyon
bulgusu

Glintimiizde bu hastaliga sebep olan genlerdeki mutasyon-
larin molekiiler yontemlerle saptanabilecegi, ailelere gebelik
planlamasi ya da aile planlamasi konusunda danigmanlk ve-
rilebilecegi ve yakin gelecekte gen temelli tedavilerin miim-
kiin olabilecegi bildirilmektedir (7).

Sonug olarak; yenidogan déneminde c¢ogunlukla climectil
seyredebilen bir hastalik olan HI sendromunun dogum 6n-
cesi tanus1 miimkiin olup, Hi’li bebekleri olan ailelere genetik
danigmanlik mutlaka verilmelidir.

Hasta Onami: Yazili hasta onami hasta ailesinden alinmigtir.
Hakem Degerlendirmesi: Dis bagimsiz.
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Resim 3. Hastanin el ve ayaklarindaki hipoplazi ve uglara dogru
nekrotik gériiniim

Finansal Destek: Yazarlar bu calisma icin finansal destek almadiklarim
beyan etmislerdir.

Informed Consent: Written informed consent was obtained from pa-
tient’s parents.

Peer-review: Externally peer-reviewed.

Author Contributions: Concept - M.T., C.K,, ZK,; Design - M.T., CK,,
Z.K; Supervision - ZK, AE,; Funding - M.T., CK; Materials - M.T,;
Data Collection and/or Processing - M.T.; Analysis and/or Interpre-
tation - M.T., C.K,, ZK., AE; Literature Review - M.T.; Writer - M.T.;
Critical Review - C.K,, ZK,, A.E.; Other - M.T., CK,, Z.K..

Conflict of Interest: No conflict of interest was declared by the authors.

Financial Disclosure: The authors declared that this study has received
no financial support.

Mehmet Tekin, Capan Konca, Zelal Kahramaner, Aydin Erdemir
Adiyaman Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi ve Hastaliklar Ana-
bilim Dali, Adiyaman, Tiirkiye

Kaynaklar

1. Akiyama M, Sugiyama-Nakagiri Y, Sakai K, et al. Mutations in
lipid transporter ABCA12 in harlequin ichthyosis and functio-
nal recovery by corrective gene transfer. ] Clin Invest 2005; 115:
1777-84. [CrossRef]


http://dx.doi.org/10.1172/JCI24834

Tiirk Ped Ars 2014; 49: 269-71

Darmstadt GL, Sidbury R. Disordersof keratinization. In: Behrman
RE, Kliegman RM, Jenson HB, (eds). Nelson Textbook of Pediatrics.
17th ed. Philadelphia: WB Saunders Company, 2004: 2200-4.
Milner ME, O’Guin WM, Holbrook KA, Dale BA. Abnormal
lamellar granules in harlequin ichthyosis. ] Invest Dermatol.
1992; 99: 824-9. [CrossRef]

Akiyama M. The pathogenesis of severe congenital ichthyosis
of the neonate. ] Dermatol Sci 1999; 21: 96-104. [CrossRef]

Tekin ve ark. Harlequin iktiyozis: Ayni ailede ti¢lincii olgu

Saragoglu ZN, Tekin N, Urer SM, Sabuncu I, Akbit A. Oral acit-
retin treatment in severe congenital ichthyosis of the neonate.
Turk J Pediatr 2002; 44: 61-4.

Rajpopat S, Moss C, Mellerio ], et al. Harlequin Ichthyosis: A
Review of Clinical and Molecular Findings in 45 Cases. Arch
Dermatol 2011; 147: 681-6. [CrossRef]

Richard G, Choate K, Milstone L, Bale S. Management of icthyo-
sis and related conditions gene based diagnosis and emerging
gene based therapy. Dermatol Ther 2013; 26: 55-68. [CrossRef]

271


http://dx.doi.org/10.1111/1523-1747.ep12614791
http://dx.doi.org/10.1016/S0923-1811(99)00024-9
http://dx.doi.org/10.1001/archdermatol.2011.9
http://dx.doi.org/10.1111/j.1529-8019.2012.01553.x

