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Kadin Dogum ve Hastaliklar:

Harlequin fetus
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SUMMARY
Harlequin foetus: A case report

Objectives: We aimed to present a case diagnosed as
Harlequin fetus in early neonatal period.

Case: 38 year-old, gravida 2, parity 2 patient delivered in our
clinic. The diagnosis is made according to the clinical findings

of the neonate and treatment performed.

Discussion: Harlequin fetus is one of the most serious forms
of ichthyosis. It is difficult to diagnose the disease prenatally.
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Iktiyozisler epidermisin deskuamasyonu ve anor-
mal diferansiyasyonuna bagli kornifikasyonu ile
karakterize, klinik, genetik ve etyolojik olarak
bliyiik ve heterojen bir grup bozukluktur (.
Harlequin iktiyozis’i gibi ¢ok ciddi konjenital
formlardan Iktiyozis Vulgaris gibi daha hafif ve
konjenital olmayan formlara kadar giden cok genis
bir spektrumu vardir (23, Harlequin fetus ismi
cocugun karakteristik yiiz seklinden ve tiggenimsi-
baklava sekilli hiperkeratozis patterninden kaynak-
lanir. Cocugun agzi aciktir ve palyacgo giiliimseme-
sine benzer. Hastalik otozomal resesif gegislidir ve
epidermisteki bozukluk prenatal donemde baslar.
Birgok mutasyon tarif edilmigtir ve bunlardan biri-
si lipid transportunda defekte neden olan ABCA
12'deki mutasyondur ve bu durum cildin normal
gelisimini ve fonkfiyonunu ciddi sekilde etkiler.
ABCA 12 bir epidermal keratinosit lipid tasiyicisi
gibi iglev goriir, lipidleri sitezolden lamellar gra-
ntillere tagir, icerigini intraseliiler bogluga bosaltir

ve stratum korneumda lipid lamella olusturur ve bu
da etkili bir cilt bariyeri saglar (-5,

Bebekler genellikle prematiire olarak, ciddi bir tab-
loda ve diistik APGAR skoru ile dogarlar. Hastali-
&in klinik 6zellikleri genellikle dogumda tiimiyle
izlenir. Deri zirha benzeyen pullarla ve hiperkera-
totik epidermis ile kaplidir. Bu pullarin arasinda
derin eritemat6z fisstirler ve yaygin kirmizi renkli
dokiintiiler izlenir (45,
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38 yasinda, gravida 2, parite 2, yasayan 2 olan
hasta dis merkezden klinigimize "Miadinda agrilt
gebe" tanisi ile bagvurdu. Hastanin antenatal takibi
yoktu ve hic ultrasonografi yapilmamisti. Vaginal
tusede tam aciklik, tam efasman ve makat prezen-
tasyon mevcuttu. Dogum masasina alinan hasta
kontraksiyonlarla es zamanli olarak aktif bir sekil-
de 1kindirild1 ve 10 dk. sonra 3000 g, 48 cm canli
kiz bebek makat ile dogurtuldu. 1. dk. APGAR’1 4
olan bebege resiisitasyon uygulandi ve bebek inkii-
bator altinda kiivoz bakimina alindi. Bebekte fizik
muayenede Harlequin fetus bulgulari olan ciltte
soyulmalar, fisstirler ve cilt kalinlasmasi (Resim
1), yiizde palyaco giiliimsemesine benzeyen tipik
goriiniim (Resim 2) ve nazal kikirdakta erozyon ile
birlikte nazal hipoplazi ve acik agiz mevcuttu.
Bebek yogun bakimda yattig: siire i¢cinde dehidra-
tasyondan korunmak icin parenteral nutrisyon ile
beslendi. Cilt i¢in nemlendiriciler ve antibiyotikli
merhemlerle pansuman ve debridman yapildi.
Bebek infeksiyondan korunmak i¢in steril ortiilerle
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sarildi ve dogumdan yaklasik 1 hafta sonra daha
ileri bir merkeze sevkedildi.

-

TARTISMA

Harlequin fetus yaklagik 300000 dogumda bir
goriiliir ve konjenital iktiyozislerin en ciddi form-
larindan biridir ©). Hastaligin prenatal tanisini koy-
mak cok nadir goriildiigii ve tipik ultrason goriintii-
sti olmadigr i¢in zordur. Konjenital iktiyozisli bir
bebegin dogumu aileyi sonraki gebeliklerinde pre-
natal bakim alma konusunda alarme etmelidir.

Sonraki gebelikte amniosentez ile elde edilen cilt
biyopsisinde hiperkeratozisi saptamak miimkiin-
diir. Risk fakt6rii olmayanlarda prenatal tanisini
koymak zordur ancak; yenidoganda klinik gorii-
niimle tan1 kolayca konur ),

Bebeklerde mortalite yakin zamanlara kadar ¢cok
yiiksek iken giiniimiizde prognoz ¢ok daha iyidir.
Biz burada ¢ok nadir goriilen bir olguyu sunmayi
amagladik. Konjenital iktiyozis deskuame deri
artiklarinin aspirasyonuna bagl olarak erken neo-
natal donemde 6ltime bile yol acabilir. Yenidoganin
inkiibator bakiminin yani sira cilt bakiminin da
yapilmasi, dehidratasyondan ve enfeksiyondan
korunulmasi1 mortalitenin azalmasina katkida
bulunmugtur (4-6),

Molekiiler genetikteki ilerlemeler ve fetal deri
biyopsisi gibi invazif yontemlerin kullanilmasi
hastaligin prenatal tanisin1 koydurabilir. U¢ boyut-
lu ultrasonografideki ilerlemeler ise noninvazif
prenatal tantya yardim edebilir. Sonug¢ olarak amni-
on sivisinda ekojenite artig1 ve fetal deri kalinlas-
mas1 olan olgularda iktiyozis akla gelmelidir ve
prenatal olarak dogru tanit konmasi mortaliteyi
azaltir 4,
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