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Retina dekolmaninin eslik ettigi iktiyozis folikiilaris, alopesi
ve fotofobi sendromlu bir olgu

The case of ichthyosis follicularis, alopecia and photophobia syndrome
with retinal detachment
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Ozet

iktiyozis folikilaris, alopesi ve fotofobi (IFAF) sendromu X'e bagl kalitilan, nadir gérillen konjenital ektodermal bir sendromdur. Xp22.11-
Xp22.13 bélgesindeki MBTPS2 geninde missense mutasyon sonucu olusur. Genellikle erkekleri etkiler ve aile dykisti bulunmaz. iktiyozis
folikilaris ve alopesi dogumdan itibaren gorilurken, fotofobi erken ¢ocukluk dénemine kadar gérilebilir. Kisa boy, mental retardasyon, ndbet
gorllebilen diger ek bulgulardir. Spesifik histopatolojik bulgusu yoktur. Yirmi dokuz yasinda bir erkek hasta poliklinigimize bagvurdu. Yapilan
muayenesinde sacli deride, kollarda, bacaklarda, gévdede, ylizde ve uyluklarda yaygin keratozis pilaris, sacli deride difliz alopesi saptandi. Sag
gozde katarakt ve gdrme kaybi tespit edildi. Bu bulgularla IFAF sendromu tanisi konulan olgumuz literatiirde oldukca nadir goriilmesi nedeniyle
sunulmaktadir. (Tlrkderm 2014; 48: 108-10)
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Summary

Ichthyosis follicularis, alopecia and photophobia (IFAP) syndrome is a rare congenital ectodermal syndrome with X-linked inheritance. It occurs
as a result of missense mutation in the chromosome Xp22.11-Xp22.13 locus of the MBTPS2 gene. It usually affects men and family history
is negative. Ichthyosis follicularis and alopecia starts with birth. Photophobia and eye symptoms begin in early infancy or childhood. Other
manifestations of the syndrome include short stature, mental retardation and seizures. There are no specific histopathological finding. A
29-year-old male patient was admitted to our outpatient clinic. Dermatological examination revealed keratosis pilaris localized to the scalp,
lower and upper extremities, thighs, face and the trunk. The patient had xerosis, diffuse alopecia and prominent hair follicles. Eye examination
revealed cataract and vision loss in the right eye. These findings led us to the diagnosis of IFAP syndrome. The patient is presented for the rarity
of the syndrome in the literature. (Turkderm 2014; 48: 108-10)
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missense mutasyon sonucu olusur3. iktiyozis folikiilaris
ve alopesi dogumdan itibaren gorillrken, fotofobi erken
cocukluk dénemine kadar gorulebilir. Buylme geriligi, mental
retardasyon, ndbet yasamin ilk birkag yilinda gdrilebilen
diger bulgulardir.

Giris
iktiyozis folikillaris, alopesi ve fotofobi (IFAF) sendromu

ilk olarak MclLeod tarafindan 1909 yilinda tanimlanmis
konjenital ektodermal bir displazidir!. Oldukga nadir gordlur,

literatlirde yaklasik 40 olgu bildirilmistir2.
X'e bagl kalitim gosterir ve bu nedenle cogunlukla erkekleri
etkiler. Xp22.11-Xp22.13 bdlgesindeki MBTPS2 geninde

Burada IFAF sendromu tanisi konulan olgumuz, nadir
goriilmesi nedeniyle bildirilmis ve IFAF sendromunun &zellikleri
tartisilmistir.
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Vicutta tavuk derisi gdrinimi nedeniyle poliklinige basvuran 29
yasinda bir erkek olguda yapilan fizik muayenede sacl deri, kol-bacak,
govde On-arka ylzde ve uyluklarda yaygin hiperkeratotik folikiler
papuller, sacl deride diffiiz alopesi; tim vicutta siddetli kserozis
mevcuttu (Resim 1, 2). Bu hiperkeratotik folikiler papdller sacli deri, kol
ve bacaklarin ekstansér bélgelerinde daha belirgindi.

Hastanin bir erkek, bir kiz kardesi oldugu ve ailesinde benzer bulgular
olmadigi 6grenildi. Ayni zamanda fotofobi saptanan olgumuzun goz ve
deri sikayetlerinin dogumdan itibaren bulundugu 6grenildi.

Hastanin karaciger, bobrek fonksiyonlart ve tam kan sayiminda
patolojik bulgu saptanmadi. isitme fonksiyonlari, motor-mental gelisimi
normaldi.

Resim 1. Sacli deride difliz alopesi, iktiyozis folikilaris

Resim 2. Diz ve uyluklarda belirgin iktiyozis folikllaris

GO&z ve gz dibi muayenesinde, sag gozde tam gdrme kaybi, sol gdzde
gorme keskinligi 3/10 saptandi. Sa§ gbzde eski retina dekolmanina ait
gorliniim, korneada dizensiz opasiteler ve katarakt saptandi. Sol géz
retina dekolmani nedeniyle opere edilmis, sag goézde periferik retina
dejenerasyonu ve ylksek miyopi mevcuttu. Sag ve sol gézde limbusda
periferik vaskularizasyon saptandi.

Orbita bilgisayarli tomografisinde sagda koryoretinal kalsifikasyon,
lens kalsifikasyonu, vitreus dansitesinde artis, retina dekolmanina bagh
lineer dansiteler, solda bulbus okdlide 6n-arka eksen boyutunda artis
saptandi (Resim 3).

Tartisma

IFAF sendromlu olgularin tamaminda temel olarak bildirilen bulgular:
iktiyozis folikllaris, alopesi ve fotofobidir Bu kolay taninan triad
nedeniyle IFAF sendromlu olgularin cogunluguna ¢ocukluk déneminde
tani konulur. Daha énce bildirilen birkag olguya benzer sekilde bizim
olgumuz da geg yasta tani almistir4.

IFAF sendromunda konjenital alopesiye inflamasyon ve skar eslik etmez.
Bildirilen vakalarin cogunda total alopesi gézlenirken bizim olgumuzu da
iceren birkag olguda zayif ve ince saclar izlenmistir1.5. Bildirilen olgularin
cogunda kas ve kirpiklerde hipotrikoz ve atrisi bildirilmistiré. Bizim
olgumuzda ise bildirilen olgularin aksine kas ve kirpiklerde hipotrikoz
ve atrisi mevcut degildi. Skatrisin gérilmedigi total viicut alopesisi klasik
bulgulardan olmasina ragmen olgumuzun Universal alopesisi mevcut
degildi4.7.

IFAF sendromunda gériilen iktiyozis folikilaris; yaygin noninflamatuvar
diken benzeri folikller papdller ile karakterlidir. Psoriaziform plaklar,
anguler keilit, periungual inflamasyon, distrofik tirnaklar, palmoplantar
keratoderma, hipohidroz ve atopik dermatit iIFAF sendromlu olgularda
gorlebilen diger deri bulgularidir’.

Fotofobi IFAF sendromu tanisi icin gereklidir. Gec cocukluk ddneminde
veya yasamin erken dénemlerinde gorulebilir. Ylzeyel kornea Ulserleri
ve vaskdlarizasyon, ilerleyici kornea skari ve fotofobiye neden olur8.
IFAF sendromlu erkeklerde ilerleyici korneal vaskdilarizasyon nedeniyle
gbrme kaybi gelisir. IFAF sendromunda bildirilen diger géz bulgulari
punktat keratopati, atopik keratokonjonktival inflamasyon, katarakt,
horizantal nistagmus, astigmatizm ve miyopidir8-10. Retinal damarlarda

Resim 3. Sag gozde retina dekolmanina bagli lineer dansiteler
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kivrimli goriiniim ise kadin tastyicilarda bildirilmistir8. Olgumuzda daha
énce IFAF sendromunda tanimlanan katarakt, korneal skar ve miyopiye
ek olarak, daha 6nce tanimlanmamis olan retina dekolmani ve retinal
dejenerasyon saptandi.

IFAF sendromunda siklikla gériilen nérolojik bulgular ndbet gelisimi ve
mental retardasyondur!!. Fizik-motor gelisme geriligi de bildirilimistir.
Olgumuzda ise ndrolojik bir patoloji saptanmadi. Diger gérilen ndrolojik
bulgular ise hipotoni, serebellum atrofisi, serebral atrofi, temporal lob
malformasyonu ve korpus kallosum hipoplazisidir?2.

Kisa boy, frontal c¢ikinti, koanal atrezi, blylk kulaklar, omfalosel,
Hirschsprung hastaligi, konjenital aganglionik megakolon, ince barsak
stenozu, inguinal herni, renal, kardiyak ve vertebral anomaliler,
kriptorsidizm, hipospadyas, sk infeksiyon gelisimi bildirilen diger
bulgulardir2.13,

IFAF sendromu X'e badh kalitilir Erkek hastalarda tam fenotip
gorlurken, kadin taslyicilarda tam fenotip gérilmez. Kadin tasiyicilarda
blaschko ¢izgilerini takip eden iktiyoziform deri lezyonlari ve atrofoderma
goralir14.15,

IFAF sendromunun prognozu degiskendir ve eslik eden semptomlara
baglidir. Kutandz lezyonlar Ure iceren kremler, emolyentler, tretinoin ve
topikal kortikosteroidlerden fayda gorebilmektedir. Sistemik retinoidler
daha o©nce tedavide kullanilmistir6.16.  Folikller keratinizasyon,
asitretinden fayda gorlrken alopesi, fotofobi ve korneal vaskdlarizasyon
lzerine etkisi yoktur.

Nadir gérillen IFAF sendromu klasik triadi olan iktiyozis folikilaris,
alopesi ve fotofobi disinda eslik edebilen pek ¢ok klinik bulgu ile
karsimiza cikabilmektedir. Olgumuzda saptanan retina dekolmani
daha 6nce bildirilmemistir. Kaslarda ve kirpiklerde hipotrikoz veya atrisi
olmamas! olgumuzun diger farkli 6zelliklerini olusturmustur. Olgumuz
literatlirde oldukga nadir gorilmesi nedeniyle sunulmustur.
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