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Abstract

Lamellar iktiyozis (LI) hastalarinda, deri etkili engel olma 6zel-
ligini kaybeder. Bu nedenle, viicudun 1s1 homeostaz1 bozulur. LI'l1 2.5
aylik erkek infant hipotermi, anemi ve septisemi nedeniyle yatirildi.
Hipotermi anemi ve septiseminin tedavisinden sonra devam etti. Olgu,
LI gibi dermatolojik hastaliklarda; hipertermi yerine hipoterminin
eslik edebilecegini vurgulamak i¢in sunuldu.
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In lamellar ichthyosis (LI) the skin loses its function as an
effective barrier. Therefore its role in temperature homeostasis is
defective. A male infant aged 2.5 months with LI is hospitalized
because of his hypothermia, anemia and septicemia. This hypothermia
continued after the treatment of his anemia and septicemia. This case
is presented to emphasize in the dermatologic disorders such as LI is
accompanied by hypothermia instead of hyperthermia.
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tozomal resesif kalitim gdsteren lamellar

iktiyozis (LI) agir konjenital iktiyozisin 3

tipinden (harlequin iktiyozis, lamellar
iktiyozis, konjenital iktiyoziform eritrodermi) biri-
dir. Bu hastalarda deri lezyonlar1 dogumdan hemen
sonra ya da ilk aylarda ortaya c¢ikar. Pozitif aile
Oykiisiiniin bulunmamasi otozomal resesif sekil
oldugunu diisiindiiriir.'* Deride yaygin olan ve
yasla degisiklik gostermeyen biiyiik, koyu, balik
pulu seklinde skuamlar, agir ektropiyon ve mini-
mal eritrodermi goriilir” Deri sivi ve 1s1
homeostazini saglama fonksiyonunu kaybeder ve
viicudun 1s1 dengesi bozulur.*

Cocuklarda viicut kitlesine oranla viicut yiize-
yinin genis olmasi, deri alti yag dokusunun azlig
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ve 181 kaybina egilimin fazlalig1 hipotermi riskini
arttirtr.  Viicut 1sisinin 32-35°C arasinda olmasi
hafif ve 32°C’nin altinda olmasi agir hipotermi
olarak tamimlanir. Orta ve agir hipotermide
progresif bradikardi, miyokardiyal kontraktilitenin
bozulmasi, yetersiz perfiizyon sonucu vazomotor
tonus kaybi, hipotansiyon ve sok gelisir. Viicut
1s1s1 28°C’nin altina inerse asir1 bradikardi, spontan
ventrikiiler fibrilasyon, asistoli gelisir ve ¢ok diisiik
viicut 1s1s1 yanhslikla 6liim goriintiisii verebilir.
Hipotermiye ikincil olarak hepatorenal metaboliz-
ma baskilanir. Tiikenmis glikojen deposu nedeniy-
le hipoglisemi, hiperkolinerjik durum nedeniyle
hiperglisemi, pankreastan insiilin salimminda a-
zalma ve sonug olarak yetersiz periferal glikoz
kullanim1  gozlenir. Trombositopeni, trombosit
islev bozuklugu ve yaygin damar i¢i pihtilagmasi
olusabilir. Hipotermi bakterilerin iiremesini yavas-
latir. Ancak konak bakteri ve funguslarin yerles-
mesine daha duyarli olur. Notrofil ve
retikiiloendoteliyal fonksiyonlar bozulur.” Tiim bu
nedenlerle hipotermi ¢ocuklarda dikkatli olarak
izlenmelidir.
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Resim 1a. Deride yaygin koyu renkli pullanma.

Olgu, LI gibi deri bulgularinin oldugu durum-
larda yalnizca hiperterminin degil, ayn1 zamanda
hipoterminin de beklenebilecegini vurgulamak
amaciyla ebeveynlerin onay ile bildirildi.

Olgu Sunumu

Iki bucuk aylik erkek olgu dokiintii, ishal-
kusma ve Oksiirik yakinmasi ile getirildi.
Ozgegmisinde yenidogan dénemindeki kayitlar:
incelendiginde, viicut 1silarinin hipotermik deger-
lerde olmadig1 goriildii. Soyge¢cmisinde anne ve
baba arasinda akrabalik yoktu. Yapilan muayenede
viicut agirligr 2.300 g (<3 p), boy 45 cm (<3 p),
bas ¢evresi 35 cm (<3 p); vital bulgularindan viicut
1s1s1 35°C, kalp tepe atimi 128/dk. ve solunum
sayist 46/dk. olarak bulundu. Deri soluk ve kuru,
fleksor yiizlerde de olmak iizere tiim viicuda yayi-
lan; birlesme egilimi gosteren koyu renkli
skuamlar gozlendi. Avug i¢i ve ayak tabanlarinda
da hiperkeratoz vardi. (Resim la ve 1b). Derideki
lezyonlarm hemen dogumdan sonra goézlendigi
Ogrenildi. Saglar seyrek ve ince idi. Mukozal
yiizeylerde o6zellik yoktu. Akcigerlerin oskiil-
tasyonunda  bilateral  krepitan  raller ve
ekstremitelerde talipes kalkaneus deformitesi sap-
tandi. Norolojik muayene normaldi. Yapilan labo-
ratuvar tetkiklerinde hemoglobin: 7.2 g/dL, beyaz
kiire: 2.200/mm’, trombosit: 246.000/mm’, eritrosit
sedimentasyon hizi: 24 mm/h, C-reaktif protein:
175 mg/L, total protein 4.63 g/dL ve albiimin 2.72
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Resim 1b. Avug iclerinin gériiniimii.

g/dL, sodyum: 136 mg/dl, kalsiyum: 10 mg/dL,
serum demiri: 118 mg/dL, total demir baglama
kapasitesi: 222 mg/dL ve ferritin: 767 mg/dL bu-
lundu. Tiroid fonksiyon testleri normaldi. Kan
gazlarinda o6zellik yoktu. Idrar incelemesinde
dansite 1015 olarak bulundu ve idrar kiiltiiriinde E.
coli iiredi. Kan Kkiiltiiriinde {ireme saptanmadi.
Kranial manyetik rezonans goriintileme ile
hipotalamusda patoloji saptanmadi.

Deri  biyopsisinde parakeratoz olmadan

stratum korneumda kalinlasma, hafif diizensiz
epidermal kalinlagsma, hipergraniilozis, belirgin
rete kopriileri, iist dermisde hafif perivaskiiler
infiltrat ve mitoz gozlendi (Resim 2). Bu bulgular

Resim 2. Deri biyopsisinde parakeratoz olmadan stratum
korneumda kalinlagma goriintiisii.
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Sekil 1a. Bir giinliik koltuk alt1 ve rektal viicut 1s1 degisimi
(saglikli cocuk koltuk alt1 viicut 1s1 6l¢iimii ile kargilagtirmalr).

1s1g8inda hastaya otozomal resesif LI tanis1 konul-
du. Ek olarak bronkopnémoni ve idrar yolu enfek-
siyonu tanilari ile izlenen olguda; septik bulgular
ve anemi diizeltildigi halde koltuk alt1 ve rektal
olarak oOlgiilen viicut 1si1s1 34.9 ile 36.2°C arasi
degerlerde seyretti. Uygun antibiyotik tedavisi
yaninda kasint1 i¢in antipriiritik tedavi, banyo yagi
ile uzun siireli banyolar uygulandi ve nemli ortam
olusturuldu. Vitamin A destegi saglandi. Nemlen-
dirilmis oksijen ve elektrokardiyografi monitori-
zasyonu ile hastanin takipleri yapildi. Hipotermik
viicut 1s1s1 degerleri enfeksiyon bulgusu diizeldik-
ten sonra da devam etti.

Tartisma

LI tanili hastalarda, terlemede yetersizlik ve
anhidrozis nedeni ile; sicak havalarda ya da
egzersiz sirasinda hiperpireksi stk goriiliir.
Eritrodermik donemlerde sepsis ve deride bakte-
riyel enfeksiyonlar goriilebilir.”® Hiperpireksi
klasik olarak beklenen bir bulgu olsa da, baz
caligmalarda hipoterminin de nadir olmayarak
eslik  ettigini  gormekteyiz.  Hipernatremik
dehidratasyonun eslik ettigi, agir konjenital LI’lu
5 olgunun degerlendirildigi bir g¢alismada; 4
(%80) bebekte hipotermi gelistigi bildirilmistir.
Sunulan olgumuzda, 15.00 ve 06.00 aras1 viicut
1s1s1 Olglimleri; saglikli kontrole gore diisiik de-
gerlerde bulundu. Viicut 1sis1 diger saatlerde de
normalin alt degerlerine yakin olarak saptandi.
(Sekil 1la). Hem hipernatremik dehidratasyon
hemde konjenital LI, etkilenmis deri yoluyla asir1
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Sekil 1b. Olgunun saglik probleminin olmadigi dénemde 21
giinliik koltuk alt1 viicut 1s1 takibi.

s1vi kaybina neden olur. LI’da derinin siv1 ve 1s1
homeostazisi bozulmustur. Olgumuzda yenidogan
doneminde viicut 1silarmin hipotermik degerlerde
olmamasi ilgi ¢ekicidir. Bu bulgu, LI’l1 olgularda
deri bulgularinin dogumdan hemen sonra goriile-
bilecegini ancak deri homeostazindaki bozulma-
nin yasamin daha sonraki donemlerinde; deri bul-
gularinin belirginlesmesi ile oldugu seklinde agik-
lanabilir.* Olgumuzda sepsis bulgular: diizeldik-
ten sonra hipoterminin devam etmesi de bu dii-
siinceyi desteklemektedir. Viicut 1s1s1 32°C altina
inmedigi slirece Onleyici mekanizmalar 1sisinin
normale ddnmesini saglayabilir.> “Collodion
baby” kliniginde de deri yolu ile siv1 kaybi nede-
niyle agir hipernatremi ile birlikte hipotermi ta-
nimlanmustir.”® Olgumuzun 3 haftalik viicut 1s1s1
takibinde, enfeksiyon diizelse dahi hipotermi de-
vam etmistir (Sekil 1b).

LI’da karakteristik histopatolojik bulgu olarak,
parakeratoz olmadan; stratum korneumda belirgin
kalinlagma ve hafif diizensiz epidermal kalinlagma
gbzlenir.” LI’li baz1 ailelerde transglutaminaz 1
gen mutasyonlar1 etken genetik defekt olarak belir-
lenmistir.” Olgunun tamsi deri biyopsisi ile kesin-
lesti. Ancak genetik incelemelerde mutasyon tar-
zinda bir defekt saptanamadi.

Sonu¢  olarak, LI’lu  hastalarda  1s1
homeostazinin bozulabildigi; buna bagli olarak
enfeksiyonlar ve sepsis durumunda beklenilen
hipertermi yerine hipoterminin eslik edebilecegi
vurgulandi.
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