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Aminoasidurinin Eslik Ettigi

Olqu Bildirisi
Case Report

[ IR ]

Netherton Sendromlu Bir Olgu

A Case of Netherton Syndrome Associated with Aminoaciduria

Ayse GUl Erdogan, Deniz Balaban, Emine Dervis, Aynur Karaoglu
istanbul Haseki Egitim ve Arastirma Hastanesi Dermatoloji Klinigi, istanbul, Turkiye

Ozet

Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan ve otozomal resesif gecisli bir iktiyoz tipidir. Bu sendromun ana belirtileri iktiyozis line-
aris sirkumfleksa, yapisal kil gévdesi anomalisi (trikoreksis invaginata) ve atopik yatkinliktir. Bazi hastalarda nadir olarak amino-
asiduri de gozlenebilir. Bu yazida aminoasidurinin eslik ettigi bir NS olgusu sunulmaktadir. (Ttrkderm 2006, 40: 108-10)

Anahtar Kelimeler: Netherton sendromu, iktiyozis, aminoasidri

Summary

Netherton syndrome (NS) is a rare and autosomal recessive ichthyosiform dermatosis characterized by ichthyosis linearis circumf-
lexa, trichorrhexis invaginata and atopic manifestations. In addition, aminoaciduria may be observed in some patients. We pre-
sent here a rare case of NS associated with aminoaciduria. (Turkderm 2006; 40: 108-10)
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Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan ve otozo-
mal resesif gecisli bir iktiyoz tipidir. Bu sendromun
ana belirtileri iktiyozis linearis sirkumfleksa, yapisal
kil gévdesi anomalisi (trikoreksis invaginata) ve ato-
pik yatkinliktir. Bazi hastalarda aminoasiduri, gelis-
me geriligi ve hiicresel bagisiklik sistemi bozuklukla-
ri da gozlenebilir'?. Bu yazida iktiyozis linearis sir-
kumfleksa, trikoreksis invaginata, atopik dermatit ve
aminoasiduri saptanan bir NS olgusu sunulmaktadir.

Olgu

Otuzdort yasindaki kadin hasta vicudunda dogum-
dan itibaren mevcut olan kuruluk, kizariklik, dékan-
t0 ve kasinti yakinmalariyla poliklinigimize basvurdu.
Bunun yaninda yogun sac kirilmasi ve dékulmesin-
den de sikayetciydi. Lokal tedavilerle bu lezyonlarin
geriledigini, ancak daha sonra tekrarladigini ifade
etmekteydi. Dermatolojik muayenesinde; yaygin kse-
rozis, kollarda, gévde 6n ve arkasinda, uyluk Ust ki-
simlarda ve gluteal boélgelerde caplari 0.4-4 cm ara-
sinda degisen , bazilari birlesme egiliminde, hafif eri-

temli, sirsine sekilli, cift kenarli-skuamli plaklar sap-
tandi (Sekil 1). Dudak koselerinde fisstrasyonlar ve
deskuamasyonlar gézlendi. Ayrica g6z altlarinda
Dennie-Morgan cizgileri, antekUbital ve popliteal
fossalarda eritematoz, likenifiye plaklar da mevcut-
tu. Sacli deride deskuamasyon ve sac tellerinde kiril-
mayla birlikte kas distallerinde ve kirpiklerde dékul-
meler goruldu (Sekil 2). Mukoza ve tirnaklar dogal
géranimdeydi. Oz ve soy gecmisinde &zellik olma-
yan hastanin yapilan sistemik fizik muayenesi normal
sinirlardaydi. Rutin laboratuar incelemelerinde eozi-
nofili % 7.9 (N: 0-7), total IgE duzeyi 5330 IU/ml (N: 0-
120) ve 24 saatlik idrarda aminoasid azot duzeyi 514
mg/dl (N: 100-150) 6lctldi. Sac telinin mikroskopik
incelemesinde trikoreksis invaginata gérinimu tes-
pit edildi (Sekil 3). Lezyonlardan alinan punch biopsi
materyalinin rutin histopatolojik incelemesinde ise
hiperkeratoz, parakeratoz, akantoz, dermiste 6zel-
likle damarlar cevresinde belirgin lenfositlerden zen-
gin az sayida eozinofil de iceren iltihabi hlcre infilt-
rasyonu saptandi. Tum bu bulgularin isiginda olgu-
muza aminoasidirinin de eslik ettigi NS tanisi kondu.
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Tartisma

Sundugumuz hasta iktiyozis linearis sirkumfleksa, triko-
reksis invaginata, atopik dermatit ve aminoasiduri sapta-
nan bir NS olgusudur. NS, epitelyal ve lenfoid dokularda
bulunan ve serin proteaz inhibitéri LEKTI'yi kodlayan
SPINK5 genindeki mutasyon ile olusur®. iktiyozis linearis
sirkumfleksa, gévde ve ekstremitelerde strekli sekil degis-
tiren, polisiklik, eritemli, cift kenarl skuamh plaklarla ka-
rakterize bir dermatozdur**®. Bu lezyonlarin histopatolo-
jik incelemesinde hiperkeratoz, parakeratoz ve retelerde
uzama gibi psoriaziste de gorulebilen bulgular saptanir.
Bazi olgularda da keratin tabaka icinde vezikll veya vezi-
kUlopustll olusumuna, digerlerinde ise PAS pozitif madde
birikimine rastlanabilir®’”. Olgumuzda kollarda, gluteal ve
uyluk Gst kisimlarda, gévde 6n ve arka ytzde sirsine sekil-
li, eritemli, cift kenarli skuamli plaklarin klinik ve histopa-
tolojik bulgulari iktiyozis linearis sirkumfleksa ile uyum-
luydu. Sendromun ikinci énemli bulgusunu olusturan kil

Sekil 1. Sirtta birlesme egiliminde, hafif eritemli, sirsine se-
killi, cift kenarlh-skuaml plaklar gértlmekte

Sekil 2. Sacl deride deskuamasyon ve sac tellerinde kirilma,
kas distallerinde ve kirpiklerde doékulmeler ve perioral fis-
sUrasyonlar izlenmekte

govdesi anomalilerinin en karakteristigi trikoreksis invagi-
natadir. Ancak bu gérinimun disinda pili torti, monilet-
riks ve trikoreksis nodoza gibi sac anomalileri de tabloya
eslik edebilir®™. Olgumuzun sac tellerinin mikroskopik in-
celemesinde distal kil segmentinin teleskop gibi proksimal
kisma girdigi (= trikoreksis invaginata veya bambu saci go-
raniima) goérulda’. Olgumuzun ézgecmisinde allerjik rinit,
allerjik konjonktivit veya astim hikayesi yoktu. Ancak, ol-
gumuzda atopik dermatitin majoér bulgularindan kasinti,
fleksural likenifikasyon ve kronik olarak tekrarlayan der-
matit; mindr bulgularindan ise kserozis, serum IgE duzeyi
yuksekligi, keilit, Dennie-Morgan cizgileri ve gida entole-
ransi bulunmasindan dolayi sendromun Gcinct kardinal
belirtisi olan atopik yatkinligin varligi da saptandi. NS'ye
nadiren aminoasiduri, fiziksel ve mental retardasyon, kro-
nik enteropati ve hlcresel immunite yetersizlikleri de eslik
edebilir'2*", Olgumuzda 24 saatlik idrarda aminoasit azo-
tu normalden yUksek saptandi ve aminoasiduri dogrulan-
di. GuUnimuzde yeni tedavi ydntemleri denenmekle birlik-
te halen iktiyoziform dermatozlarin etkin bir tedavisi yok-
tur. Tedavide keratolitikler, topikal kortikosteroidler, reti-
noidler, PUVA, topikal immunosupresifler ve kalsipotriol
kullanilabilir'2&'*. Hastamiza topikal kortikosteroid ve
nemlendirici tedavisi uygulandi. Bu tedavi ile viicut lezyon-
larinda belirgin gerileme gézlendi. Son yillarda NS tedavi-
sinde topikal takrolimus tedavisinin de basari ile uygulan-
digini belirten yayinlar bulunmakla birlikte, takrolimusun
NS 'li hastalarda atopik dermatitlilerden daha fazla emil-
me riskinin bulundugu ve dolayisi ile cok dikkatli kullanil-
masi gerektigi vurgulanmaktadir®. Ayrica takrolimus teda-
visi stresince olasi yan etkilerden dolayi hastanin yakindan
takip edilmesi gerektigi de bilinmelidir™.

Sonuc olarak, NS seyrek rastlanan iktiyoziform dermatoz-
lardandir. Olgumuz bu sendromda nadir gértlen aminoasi-
durinin varligiyla ézellik arz etmektedir. iktiyoziform der-
matozlu hastalarda bu sendromun tanisi icin gerekli olan
iktiyozis linearis sirkumfleksa, trikoreksis invaginata, atopik
yatkinlik ve aminoasidiri gibi bulgular mutlaka arastiriima-
lidir.

Sekil 3. Sac telinin mikroskopik incelemesinde trikoreksis
invaginata (=bambu saci ) bulgusu gértlmekte

.



1 1 O Erdogan ve ark.

Aminoasidurinin Eslik Ettigi Netherton Sendromlu Bir Olgu

Turkderm
2006; 40: 108-10

Kaynaklar

1.

www.turkderm.org.tr H 4

DiGiovanna JJ: Ichthyosiform Dermatoses. Fitzpatrick's Dermato-
logy in General Medicine. Ed. Freedberg IM, Eisen AZ, Wolff K.
Vol 1, 6th ed. New York, Mc Graw Hill, 2003; 481-505.
Braun-Falco O, Plewig G, Wolff HH, Burgdorf WH: Dermatology.
2nd ed. Berlin, Springer, 2000; 709-750.

DiGiovanna JJ. Ichthyosiform Dermatoses: So many discoveries,
so little progress. J Am Acad Dermatol 2004; 51: S31-4.

Altman J, Stroud J: Netherton' s syndrome and ichthyosis linearis
circumflexa. Arch Derm 1969; 100: 550-558.

Yoshike T, Manabe M, Negi M, Ogawa H: Ichthyosis linearis cir-
cumflexa: morphological and biochemical studies. Br J Dermatol
1985; 112: 277-283.

Bayramgurler D, Bilen N, Zincirci C, Apaydin R, Muezzinoglu B:
iktiyozis linearis sirkumfleksa'dan Netherton sendromuna degi-
sen klinik spektrum: 3 olgu. Turkderm 2002; 36: 54-57.

Johnson JB, Honig P: Congenital diseases (Genodermatoses). Le-
ver's histopathology of the skin. Ed. Elder D, Elenitsas R, Ja-

10.

11.

12.

13.

14.

worsky C, Johnson Jr B. 8th ed. Philadelphia, Lippincott-Raven
publishers, 1997; 117-150.

Hersle K: Netherton's disease and ichthyosis linearis circumflexa.
Acta Dermatovener 1972; 52: 298-302.

Gul U, Zergeroglu S: Netherton Sendromu. T Klin Dermatol 1999;
9: 87-89.

Smith DL, Smith GJ, Wong SW, de Shazo RD: Netherton's syndro-
me: a syndrome of elevated IgE and characteristic skin and hair
findings. J Allergy Clin Immunol 1995; 95: 116-123.

Saracoglu ZN, Pasaoglu O, Urer SM, Sabuncu I: Netherton Send-
romu. T Klin Dermatol 1995; 5: 35-37.

Suga Y, Tsuboi R, Hashimoto Y, Yoshiike T, Ogawa H: A case of
ichthyosis linearis circumflexa successfully treated with topikal
tacrolimus. J Am Acad Dermatol 2000; 42: 520-2.

Godic A, Dragos V: Successful treatment of Netherton's syndro-
me with topical calcipotriol. Eur J Dermatol 2004; 14(2): 115-7.
Nghiem P, Pearson G, Langley RG: Tacrolimus and pimecrolimus:
From clever prokaryotes to inhibiting calcineurin and treating
atopic dermatitis. } Am Acad Dermatol 2002; 46: 228-41.



