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OZET

HARLEQUIN FETUS: OLGU SUNUMU

Amag: Harlequin lktiyozis, (HI) ciddi ve genellikle 6limcil seyreden herediter cilt hastaligidir. Bu ¢alismada bir er-
kek harlequin fetus olgusu sunulmustur.

Olgu: 34 haftalik gebeligi olan hasta dogum nedeniyle hastanemize kabul edildi. Dogumu saglanan erkek bebe-
gin vicut ylzeyinde yogun keratin plaklarinin birikimine bagl gériinim ve bu plaklarin arasinda derin fissirler ile
eklabium ve ektropion mevcuttu. Burun kéki dizlesmis olup, dis kulaklari gelismemisti. El ve ayaklari hipoplazik
gorinimde olup, dogumdan birka¢ giin sonra bebek sepsis nedeniyle kaybedildi. )
Sonug: Genetik gegisli 6limcil hastaliklarda prenatal tani gok 6nemlidir. Fetal cilt biopsileri ile Harlequin Iktiyozis
tanisi prenatal olarak konulabilir.

Anahtar kelimeler: Harlequin fetus

SUMMARY

HARLEQUIN FETUS: CASE REPORT

Background: Harlequin Ichtiyosis is a severe and usually fatal hereditary skin disorder. We report a case of a ma-
le harlequin fetus.

Case: The patient with 34 weeks of gestation was admitted to our hospital for labor. She was delivered male fe-
tus with thick keratin plaques, which is split by deep fissures on its skin and makes the feature of ectropion and
eclabium. His nose was flattened and the external ears were underdeveloped. The hands and feet appeared to be
hipoplastic and the infant died within a few days after birth due to sepsis.

Conclusion: Prenatal diagnosis is very important in fatal hereditary disorders and diagnosis of harlequin ichtiyosis

can be done by fetal skin biopsies.
Key words: Harlequin fetus

H arlequin Iktiyozis, (HI) ciddi ve genellikle
olimctl seyreden herediter cilt hastaligidir.
Etkilenmis bebeklerde dogumda viicut yiizeyinde
yogun keratin plaklarinin birikimine bagli gori-
nim ve bu plaklarin arasinda derin fisstirler mev-
cuttur. Beraberinde kalinlasmis cilt yapisinin kon-
juktiva ve dudak bolgesinde yumusak dokuyu c¢ek-
mesine bagl ciddi eklabium ve ektropion gibi ano-
malilerin yanisira kulak ve burun anomalileri gorii-
lar. Klinik ozellikleri iyi tanimlanmasina ragmen
HI'li bebeklerin yasamlarmin ilk haftalarinda kay-
bedilmelerinden dolay1 hastaligin patogenezi, teda-
vi yaklasimi ve prognozu hakkindaki bilgiler azdir.
Nadir gorilen bu hastaligi 34 haftalik gebelik son-
ras1 dogurtulan Harlequin fktiyozis olgusunu suna-
rak literatlr esliginde hatirlatmay1 amacladik.

OLGU SUNUMU

30 yasinda G1P0 olan hasta 34.3 haftalik gebe-
ligi mevcut iken sularinin gelmesi sikayeti ile Bas-
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kent Universitesi Adana Uygulama ve Arastirma
Hastanesi Kadin Hastaliklart ve Dogum Servisine
basvurdu. Hastanin 6zgecmisinde esi ile birinci de-
rece akrabaliginin oldugu 6grenildi. Soygecmisin-
de anomalili bebek veya kalitsal hastalik oykust
yoktu.

Gebeligin basindan itibaren hic takip edilmemis
olan hastanin 2190 gr agirhiginda erkek bebegi
spontan vajinal yol ile dogurtuldu. Apgar skoru
1.dakika 9, 5. Dakika 10 idi. Klinik gorintimi; vi-
cut derisi kalin, buytik ve sert fisstirlerle ayrilmis
plaklar halindeydi. Cok belirgin ektropion ve ekla-
bium mevcuttu. Burun ¢ok kii¢tik olup, burun ko-
ki basik ve sadece burun kanatlart goriltyordu.
Rudimente kulaklari kalin keratin ile kapliyd: (Re-
sim 1). Eller ve ayaklar deforme gorinimde ve
fleksiyon pozisyonundaydi. Sacli deride fissiirlerin
yanisira saclari vardi. Buyik eklemler sabit fleksi-
yondaydi (Resim 2). Genel olarak kot kokuluydu.
Yapilan abdominopelvik USG’de i¢ organlarda ek
patolojik bulgu saptanmadi.

Dogum sonrast yenidogan yogun bakim unite-
sinde izlenen bebege sivi destegi sonrasinda total
parenteral nutrisyon, goz ve cilt bakimi, kiivoz ici
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Resim 1. Eklabium ve ektropion ile birlikte kulak ve burun ano-
malileri gosteren Harlequin fetus.

buhar uygulamasi, genis spektrumlu antibiyotik te-
davisi baslandi. Ancak postpartum 6. giinde sepsis
nedeniyle kaybedildi.

TARTISMA

Harlequin iktiyozis; konjenital iktiyozisin olduk-
¢a ciddi bir formu olup, nadir gorulir. Literattrde-
ki vakalarin hemen timi olgu sunumlar: seklinde-
dir. Moreau ve ark. literatiirde 100’den daha az va-
ka oldugunu ve etkilenen bebeklerin iki haftadan
daha fazla yasamadiklarmni belirtmislerdir (1). HI
vakalar cilt biyopsilerinde epidermiste lameller gra-
niillerin anormalligine veya yokluguna gore ti¢ gru-
ba ayrilir (2). H'de yapilan fetal cilt biyopsileri ve
amniotik sivi epidermal hicrelerinde multivezikiiler
yapilar, lameller grantllerin yoklugu, stratum kor-
neumda lipid tanecikleri tespit edilmistir (3).

Hrl'in prenatal sonografik bulgulari 28-31 hafta-
da rapor edilmistir. Ancak III. trimesterden 6nce so-
nografi tek basina tanida yeterli degildir (4,5). Pre-
natal tanida ultrasonografi de ektropion, eklabium,
burun ve kulak anomalileri, ekstremitelerde hipop-
lazi gortlebilir (1). 20-22 haftalarda yapilan fetal
cilt biyopsileri erken tanida 6nemlidir (6,7). Akiya-
ma ve ark. 17. gebelik haftasinda amniotik sivida
hiperkeratotik epidermise ait debrisler bulmuslar ve
yasst epitellerin icinde HI'e karakteristik yag tane-
ciklerini tespit etmislerdir. Bu calismaya gore HI'in
tanist amniosentez ile elde edilen amniotik siv1 hiic-
relerinin morfolojik analizi ile konulabilir (8).

Yapilan genetik calismalarda otozomal resesif
gecisin mumkiin oldugu, fakat aile hikayesi olma-
yan bazi hastalarda gen dizeyinde yeni dominant
mutasyonlarin olabilecegi belirtilmistir (9). Bizim
hastamizda aile hikayesi olmamasina ragmen birin-
ci derece akraba evliligi genetik acidan bir risk
olusturabilir.

Literatirde harlequin fetus vakalarinda bobrek
anomalileri, malign keratom, polidaktili, timik atro-
fi, tiroid aplazisi gibi anomalilerin nadir de olsa go-
rilebilecegi belitilmistir (10). Hastamizda yapilan

Resim 2. Elleri ve ayaklar1 fleksiyon pozisyonunda ve deforme
gortintimde olan fetus.

degerlendirmelerde bu ek anomalilerden herhangi
birini tespit edemedik.

HI bebeklerinin yasam siiresi yogun bakim tini-
tesinin bu konudaki tecriibesine baglidir. Tedavide
sivi ve kalori dengesinin ayarlanmasi, 1s1 kontroli
ve enfeksiyonun ¢nlenmesi esastir. Medikal tedavi-
de son zamanlarda kullanilmaya baslanan retinoid-
lerin keratinize olan epitelin diferansiasyonunu ve
proliferasyonunu  kontrol ettigi distintlmektedir.
Mevcut plaklarin kalinliginin azalmass; bebegin ha-
reket kabiliyetini saglamakta ve gelisiminin devam
etmesine imkan tanimaktadir (11). Ancak toksik
yan etkilerinin fazla olmast bu tedavi secenegini
riskli hale getirmektedir . Esas olan yoni ise, gene-
tik gecisli cilt hastaliklarinin, prenatal tanitya yone-
lik olarak iyi irdelenmesi ve ailelerin bilgilendiril-
mesidir. Genetik gecisli oliimctl hastaliklarda pre-
natal tani ¢cok 6onemlidir. Fetal cilt biopsileri ile Har-
lequin Iktiyozis tanist prenatal olarak konulabilir.
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