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arlequin baby”, iktiyozisin son derece ciddi, genellikle ölümcül
seyreden, kalıtsal özellik taşıyan bir formudur.1 Sıklığı 1/300.000
doğum olarak bildirilmektedir. Otozomal resesif kalıtılan bir has-

talık olup son yıllarda yapılan çalışmalarda çeşitli genetik mutasyonlar ta-
nımlanmıştır. Özellikle ABCA12 mutasyonunun derinin lipid transport
mekanizmasını bozarak cildin normal gelişim ve fonksiyonlarını etkilediği
gösterilmiştir.2,3 Etkilenmiş olan bebeklerde doğumda tüm vücut yüzeyi
yoğun keratin plaklarının birikimine bağlı olarak kalın bir membranla kap-
lıdır. Bu plaklar arasında derin yarıklar mevcuttur. Kalınlaşmış cilt yapısı-
nın konjunktiva ve dudak bölgesinde yumuşak dokuyu germesine bağlı göz,
kulak ve burun anomalileri görülür. Yaşamın çok ciddi olan ilk birkaç haf-
tasını nadir olarak atlatabilirler ve genellikle araya giren enfeksiyon ve solu-
num sorunları nedeni ile kaybedilirler.1,2,4,5 Son yıllarda hastalara destekleyici
tedavi yanı sıra retinoid uygulanması ile olumlu sonuçlar bildirilmiştir.6

“Harlequin Baby” ve 
Retinoid Tedavisi

ÖZET “Harlequin baby”, konjenital iktiyozisin son derece ciddi, otozomal resesif kalıtılan bir
formudur. Genellikle hastalar erken neonatal dönemde enfeksiyon, dehidratasyon, solunum
sorunları, hipotermi, prematurite nedeni ile kaybedilirler. “Harlequin baby”  izlemi yoğun cilt ve
göz bakımı, sıvı-elektrolit ve vücut ısısının yakın takibi ve enfeksiyonların önlenmesi şeklindedir.
Son dönemlerde sistemik retinoidler de tedavide kullanılmaktadır. Bu yazıda, doğumda “Harlequin
baby” özellikleri taşıyan ve retinoid tedavisi ile 52 gün yaşayan bir olgu sunuldu.
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ABSTRACT “Harlequin baby” is the most severe form of congenital icthyosis, inherited in an au-
tosomal recessive trait. Generally, the most common mortality cause of infants infection, dehydra-
tion, respiratory problem, hypothermia, prematurity in the early neonatal period. Management of
“Harlequin baby” involves intensive care of the skin and eyes, protection of fluid and electrolyte bal-
ance and body temperature and prevention from infections. Recently, treatment with systemic
retinoids was started. In this case report, a newborn with “Harlequin baby” characteristics who was
lived 52 days and which supported retinoid therapy was reported.
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Olgumuz destek tedavisi yanı sıra retinoid te-
davisi ile iki aya yakın bir süre yaşamış olması ne-
deni ile sunuldu.

OLGU SUNUMU
26 yaşındaki annenin 3. gebeliğinden 3. canlı
doğum olarak 36. gebelik haftasında doğan hasta-
nın anne ile babası arasında akrabalık olup, anne-
nin ilk gebeliğinden de benzer özellikte bir kız
çocuğu yaşamının ilk haftasında kaybedilmişti.
Fizik muayenesinde; vücut ağırlığı 2400 gram,
boyu 49 cm ve baş çevresi 34 cm idi. Tüm vücut
yüzeyi kalın plaklar şeklinde deri ile kaplı, yer yer
bu plaklarda derin yarıklar mevcut olup bu alan-
lardan da kanamalar izleniyordu. Ektropion ve ek-
labiumu mevcut olup kulak kepçesi ve burun
delikleri kalın plaklarla kaplı, eller ve ayaklar de-
forme görünümde, ödemli, fleksiyon pozisyonunda
idi (Resim 1). Doğum sonrasında yenidoğan yoğun
bakım ünitesinde izleme alınan bebeğe sıvı desteği,
total parenteral beslenme, göz ve cilt bakımı, oral
retinoid (asitretin 1 mg/kg/gün) ve ampirik olarak
Ampisilin ve Sefotaksim tedavileri başlandı. İzlemi
sırasında cilt lezyonlarında belirgin gerileme olan
hastanın laboratuvar ve klinik olarak enfeksiyon
bulgusu olmaması üzerine 10. günde antibiyotik te-
davisi kesildi. Takiplerinde oral retinoid ile birlikte
cilt bakımları devam ederken (Resim 2) ağız yolu
ile beslenmeye de başlandı ve aileye hastalık ile il-
gili genetik danışmanlık verildi. Hastanın izlemi-
nin 50. gününde aniden klinik durumunda
kötüleşme olması üzerine alınan kültürlerinde

Candida albicans üredi ve bunun üzerine antifun-
gal tedavi başlandı. Ancak hastanın kliniğindeki
kötüleşme hızlandı ve 52. gününde kaybedildi.

TARTIŞMA
Konjenital iktiyozis, farklı patogenezlere bağlı ola-
rak deride yoğun hiperkeratoz ile seyreden ciddi
bir deri hastalığıdır. “Harlequin baby”, konjenital
iktiyozisin oldukça ciddi bir formu olup, nadir gö-
rülmektedir.4 Bugün için farklı görüşler de olmakla
birlikte otozomal resesif olarak kalıtıldığı bilin-
mektedir.1,7-9 Akiyama ve ark.10 cildin lipid trans-
portunda etkin olan ABCA12 mutasyonunu
tanımlamışlardır. Bu mutasyon cildin normal geli-
şimini ve fonksiyonunu bozarak hastalığın tipik cilt
bulgularının ortaya çıkmasına neden olmaktadır.
Hastalar doğumda tipik görünümleri ile kolaylıkla
tanınırlar. Günümüzde hastalığın prenatal tanısı da
fetal cilt biopsisi ve prenatal ultrasonografik ince-
lemeler ile mümkündür.7 Sunulan olgunun anne-
sinin düzenli bir gebelik izlemi yoktu. Ayrıca anne
ve babası arasında da akrabalık olup benzer özel-
likler gösteren kardeş doğum hikayesi bulunmakta
idi. Bu nedenle aileye hastalıkla ilgili genetik özel-
likler anlatıldı ve annenin bundan sonraki gebelik-
lerinde prenatal tanı yöntemleri ile bebeğin
“Harlequin baby” yönünden değerlendirilmesi öne-
rildi.RESĐM 1: Hastanın yaşamının ilk saatlerindeki genel görünümü.

RESĐM 2: Hastanın yaşamının birinci ayındaki genel görünümü.
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Bütün vücutla birlikte göğüs kafesinin de esnek
olmayan kalın membranlarla kaplı olmasına bağlı so-
lunum hareketleri kısıtlanmakta ve solunum sorun-
ları da mortaliteyi artırmaktadır. Ayrıca sekonder
enfeksiyonlar, septisemi, hipotermi ve dehidratasyon
sık karşılaşılan sorunlardır ve bu sorunlara bağlı ola-
rak yaşamın ilk haftalarında kaybedilirler.3,11

Hastalarda tedavinin temelini elektrolit ve sıvı
dengesinin sağlanması, vücut ısısının korunması,
enfeksiyonlara karşı uygun antibiyotk tedavisi oluş-
turur.12 Sistemik retinoidler çoğu keratinizasyon bo-
zukluklarında etkin olarak kullanılmakla birlikte
“Harlequin baby” olgularında da kullanılmaktadır.
Oral retinoid olarak isotretinoin, etretinat ya da
asitretin tercih edilmektedir. Doğum sonrası erken
dönemde kullanımları ile vücut yüzeyini saran
kalın membranların hızla azaldığı ve yaşam süresi-

nin uzadığı görülmüştür.12-14Uzun dönem oral reti-
noidlerin kullanımının hastalarda anksiyeteye ve
kemik mineral dansitesinde azalmaya yol açtığı da
öne sürülmektedir.15,16 Paige ve ark.17 ise 11 yıldan
daha uzun süre retinoid verilen 42 çocukta kemik
mineral dansitesinde azalma olmadığını göstermiş-
tir. Oral retinoidler etkin olması, iyi tolere edilmesi,
kullanım kolaylığı nedeni ile iktiyozisli hastalarda
tercih edilmektedir.12

Retinoid ve antibiyotik tedavisi ile yaşamın en
riskli ilk haftalarını atlatan olgu, yaşamının 52. gü-
nünde araya giren sepsis nedeniyle kaybedildi. Bu
hastalar sıklıkla yaşamlarının ilk haftalarında kay-
bedilmelerine karşın, olgumuzun iki aya yakın bir
süre yaşamış olması uygun destek tedavi ve bakım-
ları yanı sıra erken dönemde başlanan retinoid te-
davisinin olumlu etkilerine bağlanabilir.
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