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Sayın Editör,

Daha önce harlequin iktiyozis (Hİ) nedeniyle iki bebeklerini kaybeden ancak buna rağmen genetik danışmanlık almayan aile-
nin üçüncü Hİ’li bebeği, doğum öncesi tanı ve genetik danışmanlığın önemini vurgulamak amacıyla sunuldu.

Otuz iki yaşındaki annenin beşinci gebeliğinden üçüncü yaşayan olarak 34. gebelik haftasında normal vajinal yolla dünyaya 
gelen 2 600 g ağırlığında kız bebek yenidoğan yoğun bakım servisine kabul edildi. Aile öyküsünde anne ile baba arasında ak-
rabalık olmadığı bildirildi. Hastanın yaşayan sağlıklı bir erkek ve bir kız kardeşinin olduğu, ancak daha önce iki kız kardeşinin 
daha Hİ nedeniyle yenidoğan döneminde kaybedildiği öğrenildi. Bu kaybedilen bebeklerin, annenin birinci ve üçüncü gebeli-
ğinden normal vajinal yolla doğdukları, sırasıyla 18 ve üç gün yaşayabildikleri öğrenildi. Anne bu gebeliğinde ya da öncesinde 
hipertansiyon, diabetes mellitus gibi risk etmeni taşımıyordu ve ateşli bir hastalık geçirmemişti. Daha önce iki çocuğunu Hİ 
nedeniyle kaybeden aile genetik danışmanlık önerilmesine rağmen danışmanlık hizmeti almamış ve bu son hamileliğinde 
de gebelik izlemlerini yaptırmamıştı. Hastanın fizik muayenesinde zırh görünümünde, cilt yüzeyini sıkıca saran, sarı-beyaz 
renkli, derin yarıklarla birbirinden ayrılmış kalın plaklar gözlendi (Resim 1). Gözlerde ciddi ektropiyon ve dudaklarda eklabi-
yum saptandı (Resim 2). Kulak kepçeleri gelişmemişti, dış kulak yolu iki tarafta da gözlenmiyordu, kulaklar ve burun hipoplazik 
görünümde idi, sadece burun kanatları seçilebildi. Balık ağzı bulgusu vardı, el ve ayaklar hipoplazik, uçlara doğru nekrotikti ve 
ekstremitelerde kontraktür vardı (Resim 3). Tam kan sayımında lökosit: 17 500/mm3, hematokrit: %53 ve trombosit: 286 000/
mm3 saptandı. Biyokimyasal incelemesi normaldi. Solunumu rahat olan hasta nemlendiricili küvöze alındı, venöz kateterle 
yoğun sıvı tedavisi başlandı. Sık sık sıvı vazelin ile cilt nemlendirmesi yapıldı. Vücut ısısı yakın izleme alındı. Kan kültürü 
alınarak ampisilin ve amikasin tedavisi başlandı. Ağızdan retinoid tedavisi 1 mg/kg/gün başlandı. Hasta ilk günden itibaren 
ağızdan orogastrik yolla beslendi. İzlemlerinde yoğun sıvı tedavisi ve enteral beslenmeye rağmen hastada belirgin tartı kaybı 
gelişti. Uygun antibiyotik tedavisi verilmesine ve hijyen kurallarına uyulmasına rağmen hasta sekizinci günde sepsis nedeniyle 
kaybedildi.

Harlequin iktiyozis otozomal çekinik kalıtımla aktarılır. ABCA12 geninde mutasyonlar saptanmıştır (1). Çok nadir görülen 
ancak genellikle ölümcül seyreden bir keratinizasyon bozukluğudur (2). Temel sorunun deskuamasyonda önemli rolü olan 
lameller granüllerin anormalliği olduğu bildirilmektedir (3). Genellikle erken doğum söz konusudur. Bu hastalıkta cildi zırh 
gibi saran plaklar ve derin yarıklar görülür. Her iki gözde ektropiyon (gözkapaklarında dışa dönüklük), eklabiyum (dudaklarda 
dışa dönüklük), balık ağzı görünümü, kulaklar ve burunda basıklık vardır. Kulaklar ve burun hipoplazik görünümdedir. Saçlar 
ve tırnaklar gelişmemiştir. El ve ayaklar hipoplaziktir, cildin zırh gibi yapısı nedeniyle uçlarda nekroz gelişebilir. Eklemlerde 
hareket kısıtlılığı vardır.

Harlequin iktiyozisli hastaların tam donanımlı yoğun bakım birimlerinde ve mültidisipliner yaklaşımla izlenmeleri gerekmek-
tedir. Sıvı kaybının önlenmesi için cildin çok sık nemlendirilmesi, nemlendiricili küvözlerin kullanılması, hijyen kurallarına 
uyulması, uygun sıvı tedavisinin yapılması, ısı dengesinin sağlanması ve enfeksiyondan korunması tedavideki temel noktalar-
dır. Bu hastalar genellikle hayatın ilk günlerinde, ağır sıvı kayıpları, ısı dengesindeki bozulma ve sepsis nedeniyle kaybedilmek-
tedir (4). A vitamini tedavisi cilt bulguları yönünden iyi sonuçlar vermekte, hiperkeratozu azaltmakta, ektropiyon ve eklabiyumu 
düzeltmektedir (5). Yenidoğan döneminden sonra yaşamını sürdüren olgularda çok iyi bir yenidoğan yoğun bakımının ve A 
vitamini kullanımının etkili olduğu bildirilmiştir (6).
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Günümüzde bu hastalığa sebep olan genlerdeki mutasyon-
ların moleküler yöntemlerle saptanabileceği, ailelere gebelik 
planlaması ya da aile planlaması konusunda danışmanlık ve-
rilebileceği ve yakın gelecekte gen temelli tedavilerin müm-
kün olabileceği bildirilmektedir (7).

Sonuç olarak; yenidoğan döneminde çoğunlukla ölümcül 
seyredebilen bir hastalık olan Hİ sendromunun doğum ön-
cesi tanısı mümkün olup, Hİ’li bebekleri olan ailelere genetik 
danışmanlık mutlaka verilmelidir.

Hasta Onamı: Yazılı hasta onamı hasta ailesinden alınmıştır. 
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