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OZET:

Deride kuruluk pullanma ve soyulmalarla
karakterize keratinizasyon bozuklugu olan iktiyozis
vakalarimin hastanemizde goriilme insidansinin
belirlenmesi ve vakalarinin seyirlerinin
degerlendirilmesi amaciyla Zeynep Kamil
Yenidogan Yogun Bakim Unitesinde iki yil icinde
iktiyozis tanisiyla izlenen 9 bebegin demografik
bulgulari, klinik seyri, aile hikayesi ve prognozu
incelendi. Iki yil icinde hastanemizde dogan bebek
sayist 27483 idi. Bu bebeklerden 9 (1/3054)
tanesinde iktiyozis goriildii. Dokuz bebegin besi
kizdi, ortalama dogum agirliklar: 2397+675 gr,
gebelik yaglar: 35,2+3,7 haftaydi. Hastalardan
besi preterm, dordii term bebekti. Hastalarin
dordiinde kardes hikayesi, dordiinde anne baba
arasinda akrabalik vardi. Ug bebek kaybedildi.
Olen bebeklerin iicii de prematiire bebekti ve ikisi
sepsis ve biri solunum yetmezligi tanisi almuisti.
Taburcu edilen 6 hastadan ikisi taburculuk
sonrasmda enfeksiyondan kaybedilirken, dort tanesi
halen yasamaktadw. Erken tam hastaligin seyrini
ve prognozunu belirlemek icin onemlidir. Dikkatli
bakimla hastalari sorunsuz yasatmak miimkiindiir.
Tani alan bebeklerin ailelerine genetik danigsma
verilmesi ve prenatal tam ozellikle yenidogan
doneminde oliimciil seyreden tiplerinin yonetimi
agisidan olduk¢a faydali olacaktr.

Anahtar Kelimeler: yenidogan, iktiyosis
Evaluation of Neonates with Ichthyosis

SUMMARY:

Reports of 9 neonates with the diagnosis of’
ichthyosis which is characterized by xerosis, scaling
and peeling of the skin were evaluated in order to
determine incidence of ichthyosis in our hospital
and clinical course of the patients. 27483 babies
were born in two years time and 9 babies had the
diagnosis of ichthyosis (incidence 1/3054). Five
of the babies were female. Mean birth weight ana
gestational age were 2397+675 g, and 35,243,7
weeks respectively. Five of the babies were born
prematurely. Four of them had sibling with
ichthyosis and four of them were born to
consanguine couple. Three of them died and all
the ones who died were premature and two of them
died from nosocomial sepsis whereas one diea
from respiratory failure. Six babies were dischargea
and two of them died after discharge because of
infection. Early diagnosis is important to determine
the clinical and prognosis of the patients. Qualifiea
life is possible with judicious care. Genetic
counselling to the parents and prenatal diagnosis
is important especially in the management of severe
fatal cases.
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GIRIS

Iktiyozis deride kuruluk pullanma ve
soyulmalarla karakterize heterojen bir grup
herediter keratinizasyon bozuklugudur (1).
Kelime anlami1 olarak “balik cildi” demektir.
Bu terim Onceleri iktiyozis vulgaris ad1 ile
bilinen hastalig1 belirtmek i¢in kullanilmistir.
Simdi ise bu gruba ait biitiin hastaliklarin genel
ad1 olarak kullanilmaktadir. Cogu nadir
goriilmekle birlikte cilt bulgularinin erken
donemde taninmasi sadece uygun tedaviye
zamaninda baglanmasi i¢in degil ayni1 zamanda
eslik edebilecek diger organ sistem

anomalilerinin taninmasi agisindan 6nemlidir
(2). Yenidogan doneminde bulgu veren ¢esitli
tipleri vardir. Bu ¢alismada amacimiz iktiyozis
vakalarmin hastanemizde goriilme insidansinin
belirlenmesi ve vakalarin seyirlerinin
degerlendirilmesidir.
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bulgulariyla iktiyozis tanisi alan 9 bebek
demografik bulgular, klinik seyir, dykii, aile
agact ve mortalite bakimindan incelendi.

BULGULAR

Iki y1l i¢inde hastanemizde dogan bebek
sayis1 27483 idi. Bu bebeklerden 9 (1/3054)
tanesinde iktiyozis goriildi. Dokuz bebegin
besi kizdi. Dogum tartilarinin ortalamasi
23974675 gr (1300-3150 gr arasi), gebelik
yaslarinin ortalamasi 35,2+3,7 hafta (30,6-40,2
hafta arasi) idi. Hastalardan besi (%55,6)
preterm, dordii term bebekti. Hastalarin 4
(%44.,4) tanesinde iktiyozis tanis1 almis kardes
hikayesi vardi. Ug tanesinin anne babasi 1.
derece kuzen ¢ocugu olup, bir tanesinde 3.
derece akrabalik vardi. Cilt bulgular ile
iktiyozis diistiniilen hastalardan istenen
dermatoloji konsiiltasyonu da taniy1 destekledi.
Solunum sikintis1 olan sadece bir bebek vardi
ve mekanik ventilatorde izlenen hasta postnatal
2. giinde solunum yetmezliginden kaybedildi.
Bes bebekte (%55,6) gozde ektropiyon vardi,
diger dort hastanin géz bulgulari normaldi.
Hastalar ortalama 21,6+23,4 giin (2-62 giin
arasi) hospitalize edildi ve 3 (%33,3) tanesi
kaybedildi. Olen bebeklerin ii¢ii de prematiire
bebekti, ikisi nozokomiyal sepsis, biri solunum
yetmezligiyle kaybedildi. Taburcu edilen 6
(%66,7) hastadan 2 (%33,3) tanesi taburculuk
sonrasinda enfeksiyondan kaybedilirken 4
(%66,7) tanesi halen yasamaktadir. Yasayan
bebeklerin ti¢ii (%50) erkek bebekti ve
hi¢birinde inmemis testis saptanmadi. Hastalarin
seyri Tablo I’de verilmistir.

Tablo 1: Vakalarin demografik 6zellikleri, aile hikayeleri
ve klinik seyirleri

Doum | Dogum | Gebelik Cinsiyet  Ailehikayesi | Akrahalk | Goz Klimik seyir Somg
afirhg (gr) | seldi yast
(hafta)
402

Vaka 1 3150 NSD Kz

Vala 2 2100 cs 306  Edek Yok

Vala 3 2540 NSD

Vala 4 1540 cs

Vaka § 2050 NsD 38 Exk
Vaka 6 2700 cs 373

Vaka 7 2140 NSD

Vala 8 3150 NSD | 402

Vala 9 1300 cs 313

NSD: normal spontan vajinal yol; CS: sezeryan; SS: sag saglikli
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TARTISMA

Iktiyozis terimi degisik etyolojilere sahip
bir dizi keratinizasyon bozukluklarini igerir.
Iktiyozisin tipine ve kisisel ve cevresel
faktorlerin etkilerine bagli olarak cilt
bulgularinin ciddiyeti ekstremitelerde 6zellikle
kis aylarinda gorilen hafif kuruluk ve
pullanmadan (iktiyozis vulgariste oldugu gibi)
tim viicutta ciltte asir1 kalinlasma ve
pullanmaya (lamellar iktiyozisde oldugu gibi)
kadar degisir. Ciddi formlarinda eritem,
palmoplantar keratoderma, ektropion, 1s1
intoleransiyla birlikte terlemede azalma ve
alopesi goriiliir. Bazi1 vakalarda ciltte erozyonla
birlikte biilloz lezyonlar goriilebilir (biilloz
iktiyozis). Baz1 vakalardaysa ayni genetik
defekte bagl olarak santral sinir sistemi, imiin
sistem, iskelet sistemi gibi cilt dis1 organ
tutulumlar1 6n planda goriilebilir ki bunlara da
sendromik iktiyozisler diyoruz (Sjogren Larsson
sendromu, Netherton sendromu gibi) (1,2).
Iktiyozisin dort major tipi vardir. Iktiyozis
vulgaris en sik goriilen tipi (~300 canli dogumda
bir) olmakla birlikte yenidogan déneminde
nadiren saptanir (3), siklikla ilk bir y1l i¢inde
bulgu verir. Otozomal dominant gecis
gosterebilecegi gibi bazi ailelerde filaggrin
geninde semidominant mutasyonlar da
bildirilmistir (4). X’e bagh resesif gecisli
iktiyozis ise yenidogan doneminde bulgu
verebilecegi gibi ilk ti¢ ayda da ortaya cikabilir.
Erkeklerde 1/2500 oraninda goriiliir (3). Derin
korneal opasiteler, inmemis testis ve buna bagh
testis kanseri goriilme sikligr artmastir (1).
Steroid sulfataz eksikligine bagl goriiliir (5).
Azalmis steroid sulfataz enzim aktivitesi
fibroblastlarda, keratinositlerde, 16kositlerde
ve prenatal donemde amniyon ve koryon villiis
hiicrelerinde saptanabilir (6). Lamellar iktiyozis
ise otozomal resesif gecis gosterir, 1/100000
oraninda goriiliir (7). Genellikle dogumda baslar
ve tiim deri yiizeyini tutar. Siklikla keratinosit
transglutamaz tip 1 (TGM1)’i kodlayan gende
mutasyon vardir (8). Ancak “ichthyin”,
ABCA12 gen mutasyonlar1 da bildirilmistir
(9,10). Epidermolitik hiperkeratoz otozomal
dominant gegis gosterir (1), 1/300000 oraninda
goriiliir (2). Bebek hasta dogar veya dogumdan
hemen sonra hastalik biillerle ortaya ¢ikar.
Keratin 1, 2 ve 10°da negatif mutasyonlar
suprabazal sitolize yol acar (11) ve anormal
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keratinler ayn1 zamanda lamellar cisimciklerin
hiicre periferine dogru hareketini etkileyerek
oli ust deri tabakasinda defektif bir lipid
tabakasi olusturur (12). Muhtemelen bu iki
olayin birlikte goriilmesi hiperkeratoz ve
epidermolizin bir arada goriilmesini aciklar

Yenidoganlarda iktiyozisler kollodiyon
bebek ve Harlequin iktiyozis olmak {izere iki
degisik klinik formda goriilebilirler (1).
Kollodion bebek siklikla hastaligin lamellar
tipiyle birlikte goriiliir. Bebek seffaf, membrana
benzer bir membran i¢inde dogar. Etkilenen
bebeklerde ektropiyon, burun ve kulaklarda
diizlesme goriilir ve dudaklar “O” seklindedir.
Solunum ve emme bozuktur. Birkag hafta iginde
bu membran kuruyarak yirtilir, ardindan bazi
alanlarda yeni membran gelisimi goriilebilir
(1). Oldukga heterojen bir seyir gosterir, %10-
20’s1 ciltte hemen hemen hi¢ bulgu
birakmazsizin iyilesirken, digerleri ¢ok daha
agir seyreder (2). Harlequin bebekse nadir
goriilen bir tablodur. Bebek fissiirlerle
boliinmiis, kalin boynuzsu tabaka plaklariyla
dogar. Ciddi ektropiyon ve kemozis orbitalart,
burnu ve kulaklar tikar, kulaklar diizlesmistir,
tirnak ve saglar olmayabilir ve eklem hareketleri
kisithdir. Etkilenen bebeklerde solunum sikintist
vardir, ciddi cilt enfeksiyonlar1 gelisebilir ve
siklikla 6liimciil seyreder (1,2).Yenidogan
doneminde 6liim prematiirite, cilt enfeksiyonu,
skuamlarin aspirasyonu sonucu gelisen
pndomoni, hipotermi veya ciltten asir1 sivi
kaybina bagli hipernatremik dehidratasyona
bagl goriliir (1). Prenatal tan1 fetoskopi, fetal
cilt biyopsisi ve gebeligin 17-21. haftalari
arasinda alinan amniyotik sivi hiicrelerinin
mikroskopik olarak incelenmesiyle konabilir
(1).Bizim hastalarimizin hepsine klinikle tani
konuldu. Sadece birinden alinan nekropsi
sonucu lamellar iktiyozis olarak yorumlandi.
Hastalarin hi¢birinde eslik eden anomali
olmadigi i¢in sendromik iktiyozis diistiniilmedi.
Hastalarin %55,5’inde prematiirite, %11,1’inde
solunum yetmezligi gézlenmistir. Literatiirle
uyumlu olarak yogun bakimda kaybedilen
bebeklerin ticii de prematiireydi, ikisi
nozokomiyal sepsisden biriyse solunum
yetmezliginden kaybedildi. Ulkemizden de
yenidogan doneminde kaybedilen agir
iktiyozisli vakalar bildirilmistir (13,14).Bu
hastaliklara bagli viicutta sekil bozuklugu
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gelisebilecegi ve ciddi psikososyal sorunlara
yol agabilecegi i¢in erken tan1 hastaligin seyrini
ve prognozunu belirlemek ve hasta bebeklere
ve ailelerine psikososyal destek saglamak i¢in
onemlidir. Dikkatli bakimla hastalar1 sorunsuz
yasatmak miimkiindiir. Tan1 alan bebeklerin
ailelerine genetik danigma verilerek tekrarlayan
gebeliklerinde prenatal donemde tani
konmasinin saglanmasi 6zellikle yenidogan
doneminde o6luimciil seyreden tiplerinin
yonetimi agisindan oldukca faydali olacaktir.
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