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rit ro der mi vü cut yü ze yi nin %90’dan faz la sı nı kap la yan yay gın eri-
tem ve eks fo li yas yon la ken di ni gös te ren tab lo dur. Ne o na tal dö nem -
de erit ro der mi ye yol açan en sık ne den ler ik ti yo zis ve

im münyet mez lik ler, in fan til dö nem de ise; ik ti yo zis, ato pik ve se bo re ik der-
ma tit tir.1,2 Omenn sen dro mu erit ro der mi ile ka rak te ri ze oto zo mal re se sif
ge çiş li, na dir gö rü len cid di kom bi ne im münyet mez lik tir.1-4 Fa mil yal re ti -
kü lo en do tel yo zis ola rak da bi li nen has ta lık ilk kez 1965 yı lın da Gil bert
Omenn ta ra fın dan ta nım lan mış tır.5 İnsi dan sı tam ola rak bi lin me mek le bir-
lik te 1/50.000- 1/75.000 ol du ğu tah min edil mek te dir ve ka dın er kek ora nı
eşit tir.6 En ti pik de ri bul gu la rı se bo re ik der ma tit ben ze ri erüp si yon, eks fo -
li ya tif erit ro der mi ve alo pe si dir. Tek rar la yan en fek si yon lar, len fa de no pa ti,
he pa tosp le no me ga li, kro nik di ya re, sık lık la IgE’ nin nor mal ve ya yük sek ol-
du ğu hi po ga mag lo bu li ne mi, len fo si toz ve eo zi no fi li di ğer bul gu lar dır.1,4,6-8
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ABS TRACT Eryt hro der ma is de fi ned as an inf lam ma tory skin di sor der af fec ting mo re than 90% of
the body sur fa ce. Whi le most com mon ca u ses of eryt hro der ma du ring ne o na tal pe ri od are and im-
mu no de fi ci en ci es, du ring in fan ti le pe ri od ato pic der ma ti tis, icht hyo ses and se borr he ic der ma ti tis are
the most ca u ses of eryt hro der ma. Omenn syndro me is a ra re, au to so mal re cess si ve se ve re com bi -
ned im mu no de fi ci ency. It is cha rac te ri sed by ne o na tal ex fo li a ti ve eryt hro der ma, alo pe ci a, se bor -
re ic der ma ti tis-li ke erup ti on, re cur rent in fec ti ons, ge ne ra li zed lympha de no pathy,
he pa tosp le no me galy, hypo gam mag lo bu li ne mi a, lymphocy to sis and eo si nop hi li a in the first 3
months of li fe. He re in, a ca se with Omenn syndro me is pre sen ted.
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Omenn sen dro mun da, B len fo sit yok lu ğu ve  T len-
fo sit fonk si yon bo zuk lu ğu mev cut tur. Bu nun ne-
de ni nin B ve T len fo sit le rin ge li şi min de rol
oy na yan “re com bi na ti on ac ti va ting ge ne (RAG-I)”
RAG-2, Ar te mis, IL-7Rα  ve RMRP (RNA com po -
nent of mi toc hon dri al RNA pro ces sing en do ri bo -
nuc le a se)  gen le rin de ki “mis sen se ” mu tas yon lar
ol du ğu dü şü nül mek te dir.7,9

Bu ra da ne o na tal erit ro der mi nin na dir ne den -
le rin den bi ri olan Omenn sen dro mu ta nı sı alan bir
ol gu su nul mak ta dır.

OL GU SU NU MU

Üç ay lık, er kek be bek vü cu dun da ki dö kün tü le ri
ne de niy le bö lü mü mü ze ge ti ril di. Has ta nın öy kü -
sün den; do ğum dan 20 gün son ra alın ve yüz de kü -
çük si vil ce ben ze ri dö kün tü le rin çık tı ğı ve tüm
vü cu da ya yıl dı ğı, to pi kal kor ti kos te ro id öne ril di ği,
kıs mi fay da gör dü ğü; an cak lez yon la rı nın tek rar la -
dı ğı öğ re nil di. Ay rı ca; öy kü den has ta nın tek rar la -
yan ateş, hu zur suz luk, em me sin de zor luk, ka sık,
kol tuk al tı ve bo yun da şiş lik le ri nin ge liş ti ği öğ re -
nil di. Nor mal va ji nal yol la do ğan ol gu mu zun an ne
ve ba ba sı ara sın da birinci de re ce den ak ra ba lık bu-
lun mak tay dı. Fi zik mu a ye ne sin de ge nel du ru mu
or ta olan has ta nın, ak sil ler ve in gu i nal len fa de no -
pa ti ve he pa tosp le no me ga li si sap tan dı. Der ma to lo -
jik mu a ye ne sin de tüm vü cut ta yay gın eri tem ve
des ku a mas yon (Resim 1), yer yer in ce fis sür le ri
mev cut tu, saç la rı in ce ve sey rek ti (Resim 2), tır nak-
la rı ise do ğal dı. La bo ra tuv ar tet kik le rin de tam kan
sa yı mın da be yaz kü re: 26.500 u/L, Hb: 11.3 g/dl,
trom bo sit, 151.000 u/L idi. Pe ri fe rik yay ma sın da

%54 eo zi no fil, %14 nöt ro fil, %20 len fo sit sap tan -
dı. Bi yo kim ya sın da AST, GGT ve K yük sek, to tal
pro te in ve al bu min de ğer le ri dü şük tü. IgG, A ve M
dü zey le ri dü şük, Ig E sı nır da yük sek ti. Akım si to -
met ri de CD19+ B hüc re ora nı dü şük (%1), ak ti vas -
yon gös te ren T hüc re ora nı yük sek (%59) idi. T
len fo sit le rin in vit ro pro li fe ras yon ce va bı dü şük bu-
lun du. Has ta nın de ri lez yon la rın dan alı nan bi yop -
si nin his to pa to lo jik in ce le me sin de; epi der mis
nor mal, der mis te his ti yo sit, eo zi no fil, len fo sit ve
mast hüc re le rin den olu şan mikst il ti ha bi in fil tras -
yon bu lun mak tay dı. CMV yü kü yük sek olan ve
kan kül tü rün de Staph ylo coc cus epi der mi dis üre-
me si bu lu nan has ta ya pa ren te ral gan sik lo vir ve te i-
kop la nin te da vi si baş lan dı. De ri lez yon la rı için
to pi kal pred ni zo lon ve ka tı va ze lin öne ri len has ta -
nın lez yon la rı te da vi nin ikin ci gü nün de ge ri le me -
ye baş la dı. Te da vi si be şin ci gün de ke si len has ta nın
dö kün tü sü tek rar la dı. Bu nun üze ri ne to pi kal pred-
ni zo lon (Pred nol krem) te da vi si tek rar baş lan dı.
An ne sin den hap lo i den tik ke mik ili ği trans plan tas -
yo nu ya pı lan has ta nın te da vi si nin ba şa rı lı ol du ğu,
de ri lez yon la rı nın ge ri le di ği ve ge nel du ru mu nun
iyi ol du ğu öğ re nil di.

TAR TIş MA

Ne o na tal erit ro der mi na dir gö rü len bir du rum
olup, in si dan sı 35/100.000 ola rak bil di ril miş tir.1 Et-
yo lo ji sin de bir çok has ta lık (im münyet mez lik ler,
ik ti yo zis, ato pik der ma tit, se bo re ik der ma tit, psö-
ri a zis vb.) yer al mak ta dır. Bu has ta lık la rın erit ro -
der mi for mun da iken kli nik bul gu la rı ay nı dır ve
vü cut ta yay gın eri tem ve eks fo li yas yon mev cut tur.

RESİM 1: Vücutta yaygın eritem ve deskuamasyon. RESİM 2: Saçlarda incelme ve seyreklik.
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His to pa to lo jik ola rak ise erit ro der mi nin ne den ol-
du ğu enf la mas yon ile alt ta ya tan has ta lı ğın ti pik
bul gu la rı bas kı la na bi lir. Bu ne den le kli nik ve pa to -
lo jik ola rak ta nı koy ma da zor luk ya şa na bil mek te -
dir. Erit ro der mi nin kon je ni tal ol ma sı ik ti yo zis ve
im münyet mez lik le hi ne de ğer len di ril me li dir. Kol-
lo di yon be bek ve yay gın sku am la rın var lı ğın da ik-
ti yo zis dü şü nü lür ken, ge liş me ge ri li ği, ge nel du rum
bo zuk lu ğu ve di ya re var lı ğın da im mün yet mez lik
ak la gel me li dir. Cid di kom bi ne bir im mü yet mez -
lik olan Omenn sen dro mun da kli nik bul gu lar olan
se bo re ik der ma tit ben ze ri erüp si yon, eks fo li ya tif
erit ro der mi, alo pe si ve len fa de no pa ti nin ya nı sı ra
ta nı da en yar dım cı bul gu lar pe ri fe rik kan da eo zi -
no fi li, se rum  IgA, IgG, IgM dü zey le rin de dü şük -
lük, IgE dü ze yin de yük sek lik, B len fo sit ler de
dü şük lük, ge ne tik ana liz de RAG-1 ve RAG -2, Ar-
te mis, IL-7Rα ve RMRP mu tas yon la rı nın sap tan -
ma sı dır.7,9 Bi zim has ta mız da da yay gın eri tem ve
eks fo li yas yon la ka rak te ri ze bir eks fo li ya tif erit ro -
der mi tab lo su mev cut tu. Has ta nın hal siz lik, ateş,
em me me gi bi şika yet le ri nin ol ma sı ve fi zik mu a -
ye ne de len fa de no pa ti nin, he pa tosp le no me ga li nin
sap tan ma sı ne de niy le ya pı lan pe ri fe rik yay ma sın da
eo zi no fi li, se rum IgA, M, G dü zey le rin de dü şük -
lük, len fo sit sub set le rin de ve B len fo sit be lir te ci
olan CD19’da dü şük lük sap tan ma sı Omenn sen dro -
mu ta nı sı nı des tek le di.

Alt mış  se kiz Omenn ol gu su nun in ce len di ği bir
ça lış ma da has ta la rın %91’in de has ta lık ha ya tın ilk
iki ayın da or ta ya çık mış, %98’in de eri te ma töz dö-
kün tü, %88’in de he pa tosp le no me ga li, %80’in de
len fa de no pa ti, %72’sin de tek rar la yan en fek si yon -
lar, %57’sin de alo pe si, %65’in de di ya re, %38’in de
pnö mo ni sap tan dı ğı bil di ril miş tir. Ay nı ça lış ma da
Omenn sen dro mu nun ha ya tın ilk sekiz haf ta sın da
or ta ya çık tı ğı ve erit ro der mi, he pa tosp le no me ga li
ve len fa de no pa ti den olu şan üç ma jör semp to mun
bir lik te li ği nin ol du ğu vur gu lan mış tır.4

Ne o na tal dö nem de im mün yet mez lik ler den
olan graft ver sus host has ta lı ğı (GVHH) ve Net her -
ton sen dro mu ile kli nik ben zer lik gös te re bi lir. Akut
dö nem GVHH’da ma kü lo pa pü ler lez yon lar bir le şe -
rek erit ro der mi ya pa bi lir. Bu kli nik ben zer lik his -
to pa to lo jik in ce le me ile ayırt e di le bi lir.1-4,10 Omenn
sen dro mu nun his to pa to lo ji sin de epi der mis te pa ra -

ke ra toz, akan toz, dis ke ra toz, ba zal ta ba ka da va ku o -
li zas yon; der mis te yo ğun his ti yo sit, eo zi no fil, T len-
fo sit in fil tras yo nu, ve psö ri a zi form hi perp la zi
göz le nir.4,11 Omenn sen dro mun da  akan toz ve pa ra -
ke ra toz her za man bu lu nur ken, GVHH’da akan toz
ve pa ra ke ra toz na dir gö rü lür. Yi ne Omenn sen dro -
mun da len fo si tik in fil tras yon sap ta nır ken GVHH’da
da ha çok mak ro faj lar mev cut tur.1-4,11,12 Ayı rı cı ta nı -
da dü şü nül me si ge re ken di ğer bir has ta lık olan Net-
her ton sen dro mu; ik ti yo zis, tri kor hek sis in va ji na ta
ve ato pi tri a dın dan olu şan bir has ta lık tır. Kol lo di -
yon zar la do ğum öy kü sü, ik ti yo zis ve mik ros kop ta
kıl in ce le me si ile tri kor hek sis in va ji na ta bul gu su ile
kli nik ola rak Omenn sen dro mun dan ay rı la bi lir. Hi-
s to pa to lo ji sin de pa ra ke ra toz, gra nü ler ta ba ka kay -
bı, psö ri a zi form akan toz, ba zal mem bran da
ka lın laş ma, der mis te len fo sit ve mak ro faj in fil tras -
yo nu, az sa yı da eo zi no fil göz le ne bi lir. An cak; dis-
ke ra to zun ve ba zal ta ba ka da va ku o li zas yo nun
ol ma ma sı ile Omenn sen dro mun dan ay rı lır.11 Di ğer
erit ro der mi ya pan ik ti yo zis form la rın da (Non bül -
löz ve bül löz kon je ni tal ik ti yo zi form erit ro der mi,
Con ra di-Hü ner man sen dro mu ve Cha na ri n– Dorf -
man sen dro mu) kol lo di yon zar la do ğum öy kü sü, ik-
ti yo zi form des ku a mas yon ,ek tro pi yon ve ek la bi yum
ol ma sı, ti pik his to pa to lo jik bul gu lar  Omenn sen-
dro mun dan ayı ran özel lik ler dir.13

Omenn sen dro mu nun pa to ge ne zin de, baş lı ca
RAG-1 ve RAG-2 gen le rin de ve ay rı ca Ar te mis, IL-
7Rα  ve RMRP  gen le rin de mey da na ge len “mis-
sen se ” mu tas yon lar rol oy na mak ta dır.4,9,14,15 Böy le ce
pe ri fe rik kan da ma tür B len fo sit göz len mez ken, T
len fo sit ler mev cut tur; an cak fonk si yon la rı ye ter -
siz dir. Çok sa yı da, an cak fonk si yo nu bo zuk olan T
hüc re le ri kan da; de ri, bağır sak, ka ra ci ğer, da lak gi -
bi or gan lar da bi ri ke rek kli nik ve his to lo jik “asep-
tik or ga ni t” de ni len ve or gan dis fonk si yo nu na yol
açan tab lo ya ne den olur.8,16,17 Bu T len fo sit le rin ori-
ji ni nin bi lin me si çok önem li dir. Çün kü bir grup
cid di kom bi ne im münyet mez lik has ta sın da an ne -
den in tra u te rin trans fer olan T len fo sit ler de oli-
gok lo nal ola rak ak ti ve olup GVHH ile ben zer
tab lo ya ne den ola bi lir.18 Bi zim has ta mız da bu T
len fo sit le rin ki me rizm ana li zi ile ma ter nal kay nak lı
ol ma dı ğı ka nıt lan mış tır. Omenn sen dro mun da ha -
kim olan T len fo sit ler Th2 fe no ti pin de olup faz la -
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ca IL- 4 ve IL- 5 sen tez ler. Bu ne den le kan da eo zi -
no fi li ve IgE yük sek li ği göz le nir. Se rum im mü nog -
lo bu lin dü zey le ri ge nel de dü şük tür.   

Omenn sen dro mu te da vi edil mez se ölüm cül bir
has ta lık tır. Sis te mik kor ti kos te ro id ler, sik los po rin,
in ter fe ron γ te da vi le ri ge çi ci bir dü zel me sağ lar ken;
esas te da vi yön te mi ke mik ili ği trans plan tas yo nu dur.
Has ta lar ba şa rı lı ke mik ili ği trans plan tas yo nu son ra sı
sağ lık lı bir şekil de nor mal ya şam la rı na de vam ede bi-
lir ler; an cak trans plan tas yon son ra sı has ta la rın ya rı -
sın da en fek si yon ve GVHH ge liş mek te ve bu
ne den le has ta lar kay be dil mek te dir.4,7,19

So nuç ola rak, erit ro der mi tab lo sun da ki be bek-
ler de, eş lik eden ge nel du rum bo zuk lu ğu da var sa
Omenn sen dro mu dü şü nül me li dir. Omenn sen dro-
mun da er ken ta nı ko nul ma sı ve uy gun te da vi nin
baş lan ma sı ol duk ça önem li dir. Has ta lı ğın ta nı sı
pre na tal dö nem de alı nan fe tal kord ka nı ve kor yon
vil lus ör nek le me si ile de ko nu la bi lir.8 Has ta nın kli-
nik gö rü nü mü nün ya nı sı ra im mü no lo jik ve pa to -
lo jik de ğer len dir me ler ta nı için des tek le yi ci dir ve
di ğer ne o na tal erit ro der mi ler den ayı rı mı nı sağ lar.
Mo le kü ler yön tem ler ise hem ke sin ta nı hem de
pre na tal ta nı için ge rek li olan ile ri tek nik ler dir.
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