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arlequin ‹ktiyozis, (HI) ciddi ve genellikle
ölümcül seyreden herediter cilt hastal›¤›d›r.

Etkilenmifl bebeklerde do¤umda vücut yüzeyinde
yo¤un keratin plaklar›n›n birikimine ba¤l› görü-
nüm ve bu plaklar›n aras›nda derin fissürler mev-
cuttur. Beraberinde kal›nlaflm›fl cilt yap›s›n›n kon-
juktiva ve dudak bölgesinde yumuflak dokuyu çek-
mesine ba¤l› ciddi eklabium ve ektropion gibi ano-
malilerin yan›s›ra kulak ve burun anomalileri görü-
lür. Klinik özellikleri iyi tan›mlanmas›na ra¤men
HI’li bebeklerin yaflamlar›n›n ilk haftalar›nda kay-
bedilmelerinden dolay› hastal›¤›n patogenezi, teda-
vi yaklafl›m› ve prognozu hakk›ndaki bilgiler azd›r.
Nadir görülen bu hastal›¤› 34 haftal›k gebelik son-
ras› do¤urtulan Harlequin ‹ktiyozis olgusunu suna-
rak literatür eflli¤inde hat›rlatmay› amaçlad›k.

OLGU SUNUMU  

30 yafl›nda G1P0 olan hasta 34.3 haftal›k gebe-
li¤i mevcut iken sular›n›n gelmesi flikayeti ile Bafl-

kent Üniversitesi Adana Uygulama ve Araflt›rma
Hastanesi Kad›n Hastal›klar› ve Do¤um Servisine
baflvurdu. Hastan›n özgeçmiflinde efli ile birinci de-
rece akrabal›¤›n›n oldu¤u  ö¤renildi. Soygeçmiflin-
de anomalili bebek veya kal›tsal hastal›k öyküsü
yoktu. 

Gebeli¤in bafl›ndan itibaren hiç takip edilmemifl
olan hastan›n 2190 gr a¤›rl›¤›nda erkek bebe¤i
spontan vajinal yol ile do¤urtuldu. Apgar skoru
1.dakika 9, 5. Dakika 10 idi. Klinik görünümü; vü-
cut derisi kal›n, büyük ve sert fissürlerle ayr›lm›fl
plaklar halindeydi. Çok belirgin ektropion ve ekla-
bium mevcuttu. Burun çok küçük olup, burun kö-
kü bas›k ve sadece burun kanatlar› görülüyordu.
Rudimente kulaklar› kal›n keratin ile kapl›yd› (Re-
sim 1). Eller ve ayaklar deforme görünümde ve
fleksiyon pozisyonundayd›. Saçl› deride fissürlerin
yan›s›ra saçlar› vard›. Büyük eklemler sabit fleksi-
yondayd› (Resim 2). Genel olarak kötü kokuluydu.
Yap›lan abdominopelvik USG’de iç organlarda ek
patolojik bulgu saptanmad›.

Do¤um sonras› yenido¤an yo¤un bak›m ünite-
sinde izlenen bebe¤e s›v› deste¤i sonras›nda total
parenteral nutrisyon, göz ve cilt bak›m›, küvöz içi
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ÖZET
HARLEQU‹N FETUS: OLGU SUNUMU
Amaç: Harlequin ‹ktiyozis, (HI) ciddi ve genellikle ölümcül seyreden herediter cilt hastal›¤›d›r. Bu çal›flmada bir er-
kek harlequin fetus olgusu sunulmufltur.
Olgu: 34 haftal›k gebeli¤i olan hasta do¤um nedeniyle hastanemize kabul edildi. Do¤umu sa¤lanan erkek bebe-
¤in vücut yüzeyinde yo¤un keratin plaklar›n›n birikimine ba¤l› görünüm ve bu plaklar›n aras›nda derin fissürler ile
eklabium ve ektropion mevcuttu. Burun kökü düzleflmifl olup, d›fl kulaklar› geliflmemiflti. El ve ayaklar› hipoplazik
görünümde olup, do¤umdan birkaç gün sonra bebek sepsis nedeniyle kaybedildi. 
Sonuç: Genetik geçiflli ölümcül hastal›klarda  prenatal tan› çok önemlidir. Fetal cilt biopsileri ile Harlequin ‹ktiyozis
tan›s› 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
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buhar uygulamas›, genifl spektrumlu antibiyotik te-
davisi baflland›. Ancak postpartum 6. günde sepsis
nedeniyle kaybedildi. 

TARTIfiMA 

Harlequin iktiyozis; konjenital iktiyozisin olduk-
ça ciddi bir formu olup, nadir görülür. Literatürde-
ki vakalar›n hemen tümü olgu sunumlar› fleklinde-
dir. Moreau ve ark. literatürde 100’den daha az va-
ka oldu¤unu ve etkilenen bebeklerin iki haftadan
daha fazla yaflamad›klar›n› belirtmifllerdir (1). HI
vakalar› cilt biyopsilerinde epidermiste lameller gra-
nüllerin anormalli¤ine veya yoklu¤una göre üç gru-
ba ayr›l›r (2). HI’de yap›lan fetal cilt biyopsileri ve
amniotik s›v› epidermal hücrelerinde multiveziküler
yap›lar, lameller granüllerin yoklu¤u, stratum kor-
neumda lipid tanecikleri tespit edilmifltir (3).

HI’in prenatal sonografik bulgular› 28-31 hafta-
da rapor edilmifltir. Ancak III. trimesterden önce so-
nografi tek bafl›na tan›da yeterli de¤ildir (4,5). Pre-
natal tan›da ultrasonografi de ektropion, eklabium,
burun ve kulak anomalileri, ekstremitelerde hipop-
lazi görülebilir (1).  20-22 haftalarda yap›lan fetal
cilt biyopsileri erken tan›da önemlidir (6,7). Akiya-
ma ve ark. 17. gebelik haftas›nda amniotik s›v›da
hiperkeratotik epidermise ait debrisler bulmufllar ve
yass› epitellerin içinde HI’e karakteristik ya¤ tane-
ciklerini tespit etmifllerdir. Bu çal›flmaya göre HI’in
tan›s› amniosentez ile elde edilen amniotik s›v› hüc-
relerinin morfolojik analizi ile konulabilir (8).

Yap›lan genetik çal›flmalarda otozomal resesif
geçiflin mümkün oldu¤u, fakat aile hikayesi olma-
yan baz› hastalarda gen düzeyinde yeni dominant
mutasyonlar›n olabilece¤i belirtilmifltir (9). Bizim
hastam›zda aile hikayesi olmamas›na ra¤men birin-
ci derece akraba evlili¤i genetik aç›dan bir risk
oluflturabilir. 

Literatürde harlequin fetus vakalar›nda böbrek
anomalileri, malign keratom, polidaktili, timik atro-
fi, tiroid aplazisi gibi anomalilerin nadir de olsa gö-
rülebilece¤i belitilmifltir (10). Hastam›zda yap›lan

de¤erlendirmelerde bu ek anomalilerden herhangi
birini tespit edemedik. 

HI bebeklerinin yaflam süresi yo¤un bak›m üni-
tesinin bu konudaki tecrübesine ba¤l›d›r. Tedavide
s›v› ve kalori dengesinin ayarlanmas›, ›s› kontrolü
ve enfeksiyonun önlenmesi esast›r. Medikal tedavi-
de son zamanlarda kullan›lmaya bafllanan retinoid-
lerin keratinize olan epitelin diferansiasyonunu ve
proliferasyonunu kontrol etti¤i düflünülmektedir.
Mevcut plaklar›n kal›nl›¤›n›n azalmas›; bebe¤in ha-
reket kabiliyetini sa¤lamakta ve gelifliminin devam
etmesine imkan tan›maktad›r (11). Ancak toksik
yan etkilerinin fazla olmas› bu tedavi seçene¤ini
riskli hale getirmektedir . Esas olan yönü ise, gene-
tik geçiflli cilt hastal›klar›n›n, prenatal tan›ya yöne-
lik olarak iyi irdelenmesi ve ailelerin bilgilendiril-
mesidir. Genetik geçiflli ölümcül hastal›klarda pre-
natal tan› çok önemlidir. Fetal cilt biopsileri ile Har-
lequin ‹ktiyozis tan›s› prenatal olarak konulabilir.

KAYNAKLAR
1. Moreau S, Salame E, Delmas P. Harlequin fetus: a case re-

port. Surg Radiol Anat 21: 215. 
2. Dale BA, Holbrook KA, Fleckman P, Kimball JR. Heteroge-

neity in HI, an inborn error of epidermal keratinization: va-
riable morphology and structural protein expression and
adefect in lameller granules. J ‹nvest Dermatol 1990; 94:6-18.

3. Milner ME, Holbrook KA, Dale BA. Abnormal lameller gra-
nules in HI. J ‹nvest Dermatol 1992;99:824-9.

4. Milhalko M, Lindfors KK, Grix AW, Brant WE. Prenatal so-
nographic diagnosis of HI. Am J Roentgenol 1989;153:823-8.

5. Meizner I: Prenatal ultrasonic features in a rare case of con-
genital ichtiosis. J Clin Ultrasound 1992; 20: 132-4.

6. Blanchet-Bardon C, Dumez Y, Labbe F. Prenatal diagnosis
of harlequin fetus. Lancet 1983; I:132.

7. Suzumori K, Kanzaki T: Prenatal diagnosis of HI by fetal skin
biopsy; report of two cases. Prenat diagn 1991;11:451-7.

8. Akiyama M, Kim K, Main D, Otto C. Characteristic morpho-
logic abnormality of HI detected in amniotic fluid cells. J ‹n-
vest Dermatol 1994;102:210-3.

9. Sarkar R, Sharma RC. Three unusual siblings with Harlequ-
in icthyosis in an ‹ndian family. J Dermatol 2000 Sep; 27(9)
:609-11.

10. Kurto¤lu S, Caksen H, Erdo¤an. Collodion baby concomit-
tant with congenital hypothroidism: a patient report and re-
view of the literature. J Pediatr Endocrinol Metab 1998 Jul-
Aug ;11(4):569-73.

11. Lawlor F, Peiris S. Harlequin fetus succesfully treated with
etretinate. Br J Dermatol 1985 May;112(5):585-90.

Resim 1. Eklabium ve ektropion  ile birlikte kulak ve burun ano-
malileri gösteren Harlequin fetus.

Resim 2. Elleri ve ayaklar› fleksiyon pozisyonunda ve deforme
görünümde olan fetus. 


