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Ozet

Iktiyozis deriyi tutan, hiperkeratozis ile karakterize heterojen bir grup konifikasyon bozuklugudur.
Iktiyozisin bir formu olan lameller iktiyozis (LI), otozomal resesif gecisli olup siklig1 300000 dogumda birdir.
Tam klinik bulgular, deri biyopsisi ve genetik tahlilleri iceren veriler ile konulmaktadir. Tedavisi cildin
nemlendirilmesi, sivi kaybinin azaltilmasi ve keratolitikleri icermektedir. Oral retinoidler, Li tedavisinde
oldukga yararh etkilere sahiptir, ancak altta yatan sorunu gidermez. Burada, Li tanis1 konulan prematiire
bir yenidogan, olduk¢a nadir goriilmesi ve oral retinoid tedavisine ¢ok iyi yanit vermesi nedeniyle sunuldu.
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Iktiyozis, klinik ve etiyolojik olarak heterojen,
derinin yaygin kabuklanmasiyla karakterize bir
grup kornifikasyon bozuklugudur. Konjenital ve
akkiz  olarak  goriilebilmektedir. Konjenital
formlarin1 lameller iktiyozis (LI), nonbiilloz
konjenital iktiyoziform eritroderma, ‘“harlequin-
iktiyozis” olustururken, iktiyozis-vulgaris ve X’e
bagl iktiyozis akkiz formlari olusturur. LI
otozomal resesif gegisli olup, 300000 dogumda
bir siklikta goriliir. Olgular kollodiyon bir
membranla dogarlar. Ciltte parsomene benzer
biiyiik skuamlarla seyreden hastalikta ektrapiyon
ve eklabiyon belirleyici bulgular iken, eritrodermi
ve mukoza tutulumu  goriilmez. Cildin
nemlendirilmesi, sivi kaybinin azaltilmasi ve
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keratolizis temel tedavi ydntemleridir. Bununla
birlikte sistemik retinoid tedavisi ile hastalarda
dramatik yanit alindig1 bildirilmektedir (1-4).

Bu yazida nadir goriilen ve oral retinoid
(asitretin) tedavisine ¢ok iyi yanit alinan Li’li bir
yenidogan olgusu sunuldu.

Olgu Sunumu

Esiyle birinci dereceden akrabaligi olan, 25
yasindaki annenin, ilk gebeliginden Sezaryen ile
36 haftalik, 2350 g dogan erkek bebek, dogumda
ciltte kabuklanma ve soyulmalar saptanmasi
nedeniyle yenidogan servisine getirildi. Bir
glinlik erken membran riiptiri Oykiisi vardi.
Fizik muayenede kilo, boy ve bas ¢evresi normal
aralikta (25-50 p), cilt parlak ve nemli idi.
Ozellikle ayak bilegi, boyun ve kivrim yerlerinde
daha belirgin deskuame alanlar vardi. Tim
viicutta, avug i¢i ve ayak tabani dahil parsomen
benzeri, lameller yer yer soyulmalar tespit edildi.
Gozlerde ektrapiyon ve agizda eklabiyon goriilen
olgunun cilt biyopsisinde hiperkeratozis saptandi
(Resim 1). Oral mukoza tutulumu ve eritrodermi
gézlenmeyen olguya klinik olarak lameller
iktiyozis tanist konuldu. Transglutaminaz 1 gen
mutasyon analizi calisilamadi. Dermatoloji ve
g6z boliimleri ile konstiiltasyonlar1 sonrasi olguya
cilt i¢in topikal eau distile ve gliserin karigimi,
gdz icin suni goz yast ve antibiyotikli goz
damlast baslandi. Postnatal ikinci giiniinde
olgunun ailesinin de onay1 alinarak, oral retinoid
1 mg/kg/giin iki dozda tedaviye eklendi.
izleminde ates yiiksekligi ve C-reaktif protein
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(CRP) pozitifligi saptanan olguya, sepsis On
tanistyla rutin kiiltiirleri alindiktan sonra ikili
antibiyoterapi (ampisilin + gentamisin) parenteral
baslandi.  Tedavinin on  ikinci  giiniinde
ektrapiyon, eklabiyonu ve cilt bulgular1 belirgin
diizelen olguda asitretin tedavisi giin asir1 1
mg/kg’a ge¢ildi, enfeksiyon belirtegleri negatif
gelen, kiltiirlerinde {reme saptanmayan ve

Resim 1. Ektrapiyon, eklabiyon, ciltte parlaklik ve
parsomen kagidi benzeri soyulmalar mevcut.

Tartisma

Epidermiste = anormal  diferansiasyon  ve
deskuamasyon ile karakterize bir kornifikasyon
bozuklugu olan iktiyozisin bir formu da oldukga
nadir gorilen lameller iktiyozisdir (1,2,5).
Molekiiler ve histopatolojik yontemlerle prenatal
tanist konulabilen iktiyozis icin alti gen lokiisii
tanimlanmis, ancak LI’li olgularin g¢ogunda 14.
kromozomda transglutaminaz 1 (TGM1) geninde
mutasyon saptanmistir (1,2). Prenatal olarak
tetkik edilmeyen hastada TGM1 gen mutasyon
analizi ¢aligilamadi.

Bu hastalarda klinik bulgular dogumla birlikte
baslamakta, genellikle hastalar kollodiyon bir
membran i¢inde dogmaktadirlar. Bu membran 10-
14 giin igerisinde deskuamasyon ile ayrilmakta,
tim deri yiizeyi gri-kahverengi, kalin, ortadan
yapisik, kenarlart1  yukar1 dogru kivrilmis,
parsomene  benzer  biiyik  skuamlar ile
kaplanmaktadir. Klasik Li’te eritrodermi ¢ok az
ya da yoktur. El i¢i ve ayak tabaninda hafif
cizgilenme artisindan  keratodermaya kadar
degisen bulgular olabilir. Dudak ve mukozalar
tutulmaz, ancak komsu cilt alanlar1
tutulabilmektedir. Ektrapiyon hemen her zaman
goriilen ve tamisal bir bulgusudur. Eklabiyon,
hipohidroz, sicak intolerans1 ve alopesi eslik
edebilir (2). Olguda dogumda tiim viicutta, avug

klinigi diizelen olguda antibiyoterapi kesildi.
Rutin  kan  tetkikleri, kranial ve Dbatin
ultrasonografik  degerlendirmesi normal idi.
Postnatal ikinci haftasinda annesini aktif emen,
yakinlarina ila¢ egitimi verilen hasta ayaktan
takibi ve tedavisi planlanarak taburcu edildi
(Resim 2). Iki aylik takibinde herhangi bir
komplikasyon goriilmedi.

12.

Resim 2. Oral retinoid (asitretin) tedavisinin
giiniinde cilt bulgularinda belirgin diizelme.

ici ve ayak tabami dahil parsomen benzeri,
lameller yer yer soyulmalar mevcuttu. Gozlerde
ektrapiyonu ve dudaklarda eklabiyonu belirgindi.
Oral mukoza  tutulumu ve  eritrodermi
gézlenmeyen olguya mevcut klinik bulgular ile
lameller iktiyozis tanist konuldu. Iktiyozisli
olgularda karakteristik histopatolojik  bulgu
hiperkeratosizdir (6). Klinik olarak LI tanist
konulan olgunun cilt biyopsisinde histopatolojik
olarak hiperkeratozis saptandi.

Iktiyozisli olgularda deri biitiinliigii bozuldugu
icin 1s1 instabilitesi ve sivi kaybi gelismektedir.
Bu hastalarda piyodermi ve sepsis
goriilebilmekte, ayrica intrauterin donemde
amniyotik sividaki skuamdéz  materyalin
aspirasyonu sonucu pndmoni gibi
komplikasyonlar goriilebilmekte ve tiim bu
nedenlerden dolayir mortalite riski artmaktadir
(7). Tedavide prensip olarak cildin
nemlendirilmesi, sivi kaybinin Onlenmesi ve
keratolitik ajanlar kullanilmaktadir (2,6). Cilt
nemlendirilmesinde losyon, krem, merhem ve
yaglar, keratolitik tedavide %35’lik laktik veya
glikolik asit, %10-40’1ik iire ve %0.1’lik retinoik
asit igeren kremler kullanilmaktadir (2,6).
iktiyozisli olgularda ektrapiyon icin oftalmolojik
bakim da gerekmektedir (6). Dermatoloji ve goz
konsiiltan hekimlerince degerlendirilen olguya
cilt nemlendirilmesi i¢in eau distile ve gliserin
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karisimi, gbz icin suni gdéz yasi ve antibiyotikli
g6z damlasi baslandi. Kilosu ve yasina uygun sivi
ve elektrolit tedavisi ile izleme alindi. Sistemik
retinoik asit (0.5-1 mg/kg/giin) tedavisinin Li ve
konjenital iktiyoziform eritroderma gibi agir
iktiyozis formlarinda dramatik yarar sagladigi
bildirilmektedir (3,4). Uzun siire sistemik retinoid
kullanimi ile kemik dokuda teratojenik ve toksik
etkilerin goriilebilecegi; kemik
mineralizasyonunu  etkileyebilecegi,  siklikla
osteofit ve ligamentlerde kalsifikasyon
gelisebilecegi bildirilmektedir (6,8). Keilitis,
milkkéz membranlarda  kuruluk, hafif sag
dokiilmesi ve kasinti oral retinoidlerin diger yan
etkileridir (8). Olguda postnatal ikinci giinde oral
retinoid tedavisi 1 mg/kg/giin iki dozda baslandi.
izleminde sepsis siiphesiyle antibiyoterapi alan
olgunun  tedavisinin on ikinci  giliniinde
ektrapiyonu, eklabiyonu ve cilt bulgular1 belirgin
olarak diizeldi, oral asitretin tedavisi giin asir1 1
mg/kg/giine gecildi. Enfeksiyon belirtecleri
diizelen ve rutin kiiltiirlerinde iireme olmayan
olguda antibiyotik tedavisi kesildi. Postanatal
ikinci haftasinda taburcu edilen olgunun iki aylik
izleminde bir komplikasyon goriilmedi.

Sonug olarak oral retinoid tedavisi ile lameller
iktiyozisli olgularda ¢ok iyi yanit alinmakta ve
yasam kalitesi belirgin olarak artmaktadir.

Oral retinoid therapy in a newborn with
lamellar ichthyosis

Abstract
Ichthyoses are a  heterogeneous group of
cornification disorders affecting the skin and

characterized by hyperkeratosis. Lamellar ichthyosis
(LD) is a form of them. The incidence of LI inherited
autosomal recessive is 1 per 300000 live births. The
diagnosis is based on clinical data and analyses
including skin biopsies and genetic results. Therapy
includes moisturizing of the skin, restriction of fluid
loss and keratolytics. Oral retinoids have a benificial
effect in LI, but do not alter the underlying defect.
Herein, a premature newborn with LI is reported

because of its rare occurrence and very good
response to oral retinoid therapy.

Key words: Lamellar ichthyosis, oral retinoid,
newborn
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