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“Harlequin Baby” ve
Retinoid Tedavisi

“Harlequin Baby” and
Therapy with Retinoid: Case Report

OZET “Harlequin baby”, konjenital iktiyozisin son derece ciddi, otozomal resesif kalitilan bir
formudur. Genellikle hastalar erken neonatal dénemde enfeksiyon, dehidratasyon, solunum
sorunlari, hipotermi, prematurite nedeni ile kaybedilirler. “Harlequin baby” izlemi yogun cilt ve
g6z bakimy, s1vi-elektrolit ve viicut 1s1s1n1n yakin takibi ve enfeksiyonlarin 6nlenmesi seklindedir.
Son dénemlerde sistemik retinoidler de tedavide kullanilmaktadir. Bu yazida, dogumda “Harlequin
baby” 6zellikleri tagiyan ve retinoid tedavisi ile 52 giin yasayan bir olgu sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Lameller iktiyozis, bebek, yenidogan, retinoidler

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.

Key Words: Ichthyosis, lamellar, infant, newborn, retinoids
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« arlequin baby”, iktiyozisin son derece ciddi, genellikle 6limciil
seyreden, kalitsal 6zellik tagtyan bir formudur.! Siklig1 1/300.000
dogum olarak bildirilmektedir. Otozomal resesif kalitilan bir has-

talik olup son yillarda yapilan ¢aligmalarda gesitli genetik mutasyonlar ta-
nimlanmistir. Ozellikle ABCA12 mutasyonunun derinin lipid transport
mekanizmasini bozarak cildin normal gelisim ve fonksiyonlarin etkiledigi
gosterilmistir.>® Etkilenmis olan bebeklerde dogumda tiim viicut yiizeyi
yogun keratin plaklarinin birikimine bagh olarak kalin bir membranla kap-
lidir. Bu plaklar arasinda derin yariklar mevcuttur. Kalinlasmis cilt yapisi-
nin konjunktiva ve dudak bolgesinde yumusak dokuyu germesine bagh goz,
kulak ve burun anomalileri goriiliir. Yagsamin ¢ok ciddi olan ilk birkag haf-
tasini nadir olarak atlatabilirler ve genellikle araya giren enfeksiyon ve solu-
num sorunlari nedeni ile kaybedilirler."**> Son yillarda hastalara destekleyici
tedavi yan sira retinoid uygulanmasi ile olumlu sonuglar bildirilmigtir.®
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Olgumuz destek tedavisi yani sira retinoid te-
davisi ile iki aya yakin bir stire yagamig olmasi ne-
deni ile sunuldu.

IOLGU SUNUMU

26 yasindaki annenin 3. gebeliginden 3. canh
dogum olarak 36. gebelik haftasinda dogan hasta-
nin anne ile babasi arasinda akrabalik olup, anne-
nin ilk gebeliginden de benzer &zellikte bir kiz
cocugu yasaminin ilk haftasinda kaybedilmisti.
Fizik muayenesinde; viicut agirligi 2400 gram,
boyu 49 cm ve bas cevresi 34 cm idi. Tim viicut
ytizeyi kalin plaklar seklinde deri ile kapli, yer yer
bu plaklarda derin yariklar mevcut olup bu alan-
lardan da kanamalar izleniyordu. Ektropion ve ek-
labiumu mevcut olup kulak kepgesi ve burun
delikleri kalin plaklarla kapli, eller ve ayaklar de-
forme goriintimde, 6demli, fleksiyon pozisyonunda
idi (Resim 1). Dogum sonrasinda yenidogan yogun
bakim tinitesinde izleme alinan bebege siv1 destegi,
total parenteral beslenme, goz ve cilt bakimi, oral
retinoid (asitretin 1 mg/kg/glin) ve ampirik olarak
Ampisilin ve Sefotaksim tedavileri baglandi. Izlemi
sirasinda cilt lezyonlarinda belirgin gerileme olan
hastanin laboratuvar ve klinik olarak enfeksiyon
bulgusu olmamasi {izerine 10. giinde antibiyotik te-
davisi kesildi. Takiplerinde oral retinoid ile birlikte
cilt bakimlar1 devam ederken (Resim 2) agiz yolu
ile beslenmeye de basland: ve aileye hastalik ile il-
gili genetik danigmanlik verildi. Hastanin izlemi-
nin 50. gliniinde aniden klinik durumunda
kotiilesme olmas: {izerine alinan kiltiirlerinde

RESIM 1: Hastanin yasaminin ilk saatlerindeki genel gérintimi.
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A. Denizmen AYGUN ve ark.

RESIM 2: Hastanin yasaminin birinci ayindaki genel gérintimdi.

Candida albicans iiredi ve bunun iizerine antifun-
gal tedavi baglandi. Ancak hastanin klinigindeki
kotiilesme hizlandi ve 52. giintinde kaybedildi.

ITARTISMA

Konjenital iktiyozis, farkl: patogenezlere bagli ola-
rak deride yogun hiperkeratoz ile seyreden ciddi
bir deri hastaligidir. “Harlequin baby”, konjenital
iktiyozisin olduk¢a ciddi bir formu olup, nadir go-
rilmektedir.* Bugiin i¢in farkh goriisler de olmakla
birlikte otozomal resesif olarak kalitildig: bilin-
mektedir.!”? Akiyama ve ark." cildin lipid trans-
portunda etkin olan ABCA12 mutasyonunu
tanimlamiglardir. Bu mutasyon cildin normal geli-
simini ve fonksiyonunu bozarak hastaligin tipik cilt
bulgularinin ortaya ¢ikmasina neden olmaktadir.
Hastalar dogumda tipik gériintimleri ile kolaylikla
taninirlar. Glintimtizde hastaligin prenatal tanis: da
fetal cilt biopsisi ve prenatal ultrasonografik ince-
lemeler ile miimkiindiir.” Sunulan olgunun anne-
sinin diizenli bir gebelik izlemi yoktu. Ayrica anne
ve babasi arasinda da akrabalik olup benzer 6zel-
likler gosteren kardes dogum hikayesi bulunmakta
idi. Bu nedenle aileye hastalikla ilgili genetik 6zel-
likler anlatildi ve annenin bundan sonraki gebelik-
lerinde prenatal tanm1 yontemleri ile bebegin
“Harlequin baby” yéniinden degerlendirilmesi 6ne-
rildi.
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A. Denizmen AYGUN ve ark.

Biitiin viicutla birlikte gogiis kafesinin de esnek
olmayan kalin membranlarla kaph olmasina bagl so-
lunum hareketleri kisitlanmakta ve solunum sorun-
lar1 da mortaliteyi artirmaktadir. Ayrica sekonder
enfeksiyonlar, septisemi, hipotermi ve dehidratasyon
sik kargilagilan sorunlardir ve bu sorunlara bagh ola-
rak yagamin ilk haftalarinda kaybedilirler.>!!

Hastalarda tedavinin temelini elektrolit ve siv1
dengesinin saglanmasi, viicut 1sisinin korunmasi,
enfeksiyonlara kars1 uygun antibiyotk tedavisi olus-
turur.' Sistemik retinoidler ¢ogu keratinizasyon bo-
zukluklarinda etkin olarak kullanilmakla birlikte
“Harlequin baby” olgularinda da kullanilmaktadir.
Oral retinoid olarak isotretinoin, etretinat ya da
asitretin tercih edilmektedir. Dogum sonrasi erken
donemde kullanimlar: ile viicut yiizeyini saran
kalin membranlarin hizla azaldig1 ve yasam siiresi-

“HARLEQUIN BABY” VE RETINOID TEDAVISI

nin uzadig1 gorilmustir.'””* Uzun dénem oral reti-
noidlerin kullaniminin hastalarda anksiyeteye ve
kemik mineral dansitesinde azalmaya yol a¢tig1 da
one stirtilmektedir.'>'® Paige ve ark."” ise 11 yildan
daha uzun siire retinoid verilen 42 ¢ocukta kemik
mineral dansitesinde azalma olmadigini gostermis-
tir. Oral retinoidler etkin olmasi, iyi tolere edilmesi,
kullanim kolaylig1 nedeni ile iktiyozisli hastalarda
tercih edilmektedir.'

Retinoid ve antibiyotik tedavisi ile yasamin en
riskli ilk haftalarini atlatan olgu, yasaminin 52. gii-
niinde araya giren sepsis nedeniyle kaybedildi. Bu
hastalar siklikla yagamlarinin ilk haftalarinda kay-
bedilmelerine karsin, olgumuzun iki aya yakin bir
slire yagamig olmas: uygun destek tedavi ve bakim-
lar1 yani sira erken donemde baslanan retinoid te-
davisinin olumlu etkilerine baglanabilir.
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