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OZET:

Yeni dogan doneminde karsilasilan genetik
gecisli deri hastaliklari; selim, tedavi gerektirmeyen
dogumsal isaretler, derinin bir veya daha ¢ok
tabakasinda olusabilen gelisim defektleri
(Dogumsal deri aplazileri) ve genodermatozlardr.
Deri bulgularinin énde oldugu hastaliklar klinikte,
hafif soyulma ve eritemlerin yaninda kollodion
bebek, harlequin fetus, yaygin iilser ve biillerle
prezente olabilir. Multifaktoriyel orijinli bu
hastaliklarin bazilarinda iyi bir destek tedavisi
hayat kurtarici olabilmektedir. Bu ¢alismada
klinigimizde izledigimiz, Dogumsal deri aplazisi,
Konjenital iktiyoz ve Epidermolizis biilloza
olgularint sunup, yenidoganin kalitsal deri
hastaliklarin gozden gegirdik.

Anahtar Kelimeler: Yeni dogan, Deri, Konjenital
hastalik

SUMMARY:

Uncommon hereditary dermatological diseases in
newbornhood:presentation of the three cases
presentation of the three cases

Geneticaly inherited dermatological disorders
seen in the neonatal period are; benign congenital
signs which doesn’t need any treatment,
developmental defects in one or more layer of the
skin (Aplacia cutis congenita) and genodermatoses.
Clinically, disorders mainly presenting with
dermatological symptoms may be presented with
minimal peeling erythema and also collodion baby,
harlequin fetus, disseminated ulcer and buls. Some
of these multifactorial orginated disorders a good
supportive care may be life saving. In this study
we presented cases of Aplacia cutis congenita,
Congenital ichthyosis and Epidermolysis bullosa
followed in our clinic, and reviewed congenital
neonatal dermatological disorders
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Deri; prematiire ve term yenidoganlarda biiytik
bir organdir ve vucut agirhklarinin ortalama % 13
tinti olusturur. Fonksiyonlart; termoregiilasyon,
travma ve enfeksiyon ajanlarina karsi bariyer
olusturma, su ve elektrolit dengesini saglama, yag
deposunu saklama ve takdil stimiilasyonlarda rol
almadir. Prematiirelerde bu deri fonksiyonlari term
bebeklere gore daha da immatiirdiir. Yenidogan
doneminde karsilasilan genetik gecisli deri
hastaliklar; selim, tedavi gerektirmeyen dogumsal
isaretler, derinin bir veya daha ¢ok tabakasinda
olusabilen gelisim defektleri (Dogumsal deri
aplazileri) ve genodermatozlardir. Deri bulgularinin
onde oldugu hastaliklar klinikte; hafif soyulma ve
eritemlerin yaninda kollodion bebek, harlequin
fetus, yaygin iilser ve biillerle prezente olabilir.
Multifaktoriyel orijinli bu hastaliklarm bazilarimda
iyi bir destek tedavisi hayat kurtarici
olabilmektedir.Dogumsal deri aplazisi olgusu

(Olgu 1) : 18 yasindaki annenin 1.gebeliginden
zamaninda, 2880 gr olarak normal spontan vajinal
yolla dogan canli kiz bebegin, prenatal ve natal
anamnezinde bir 6zellik yoktu. Fizik muayenesinde
inspeksiyonla her iki alt ekstrmite ekstansor yiizde,
simetrik sekilde dizkapagindan parmak ucuna
kadar uzanan 10x4 cm ¢apinda (Resim 1),

Resim 1: Dogumsal deri aplazisi olgusu
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sacl deride ise, sol parietal bolgede 2 adet 3x2
cm ve 2x2 cm ¢aplarinda, hiperemik, derinin
tiim katlarmin yoklugu ile karakterize lezyonlar
mevcuttu.Ayrica hastanin el ve ayak
tirnaklarinda distrofik degisiklikler vardi. Diger
sistem muayenelerinde herhangi bir patoloji
saptanmadi. Hastanin rutin tetkiklerinde bir
ozellik yoktu. Batin USG normal bulundu.
Hastanin tanist1 dermatoloji konsiiltasyonu ile
desteklendi. Yatigt sirasinda lezyonlar steril
vazelin ve mupirosin pomad ile sekonder
enfeksiyonlardan korundu. fizik muayenesinde
deri lezyonlar1 disinda patolojik bulguya
rastlanmayan ve laboratuar bulgulari normal
olan hasta, greft tedavisi i¢in 5. glinde plastik
ve rekonstriiktif cerrahiye yonlendirilerek
taburcu edildi.Lamellar iktiyoz olgusu
(Olgu 2) : 22 yasindaki annenin 2. gebeliginden,
zamaninda, 2690 gr olarak normal spontan
vajinal yolla, 1. canli dogan kiz bebegin, 72
saatlik erken membran riiptiirii (EMR) hikayesi
ve annesinde Hepatit B tasiyicilig1 vardi. Fizik
muayenesinde, tiim viicutta yaygin eritem,
soyulma ve burusukluk gozlendi (Resim 2).

Resim 2: lamellar iktiyoz olgusu

El ve ayak parmaklarinda psodokontraktiir,
ag1z etrafinda deride esneklik kaybina bagh
olarak balik agzi goriinimi ve gozlerde
ektropiyon mevcuttu. Diger sistem muayeneleri
mormaldi. Hastanin rutin tetkiklerinde bir
ozellik yoktu. Batin USG normal bulundu.
Bebek kiivoze alindi, giinliik mayisinden %30
fazla s1v1 gobek kataterinden verildi, Hepatit
B profilaksisi yapild1 ve sepsis arastirilarak
profilaktik antibiyoterapiye baslandi. Giinde 8
kez steril vazelinle cilt bakim1 yapildi ve 6li
deri tabakalar1 uzaklastirildi. 2. giin oral
beslenmeye gecildi. Kan kiiltiirtinde tireme
olmamasi tizerine antibiyotikleri kesildi. Bebek
20 giinliikken tiim viicut derisi yeniden olustu,
kiivoz disma alinarak %4 tire iceren soliisyonla
bakimina devam edildi. Deri lezyonlar1 olduk¢a
gerileyen ,viicudunda hafif pullanma disinda
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fizik muayene ve laboratuar bulgularinda
patolojik bulguya rastlanmayan hasta 1 aylikken
taburcu edildi. Junctional epidermolizis biilloza
olgusu (Olgu 3) : 24 yasindaki annenin
1.gebeliginden, zamaninda, 2810 gr olarak
normal spontan vajinal yolla dogan canh kiz
bebegin prenatal ve natal anamnezinde bir
0zellik yoktu. Fizik muayenesinde
inspeksiyonla tiim viicudunda yaygin biiller
izlendi (Resim 3).

Resim 3: Junctional epidermolizis biilloza olgusu
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Diger sistem muayeneleri mormaldi.
Hastanin rutin tetkiklerinde bir 6zellik yoktu.
Batin USG normal bulundu. Hastanin tanisi
dermatoloji konsiiltasyonu ve yapilan deri
biopsisi ile desteklendi. Biopside dermal
epidermal bazal membran zonunda lamina
lusidada ayrilma ve supepidermal bolgede biil
olusumu goriildii. Yatist sirasinda lezyonlarin
pansumani asiaticoside merhem, bacitrasin ve
neomiycin sulfate pomad, ¢inko oksit iceren
pomad ve sonrasinda serum fizyolojik ile
yapildi. Biller perfore olduktan sonra cilt
pansumant % 1.5 Klorheksidin ve %15 setrimid
iceren soliisyonla banyo sonrasinda siv1 vazelin
ve mupirocin pomad ile yapildi. Fizik muayene
ve laboratuar bulgularinda patolojik bulguya
rastlanmayan hasta 1 aylikken taburcu edildi.

TARTISMA

Genetik gegisli deri hastaliklar1 yenidoganin
cok sik rastlanmayan bir sorunudur. Ama her
yenidoganda olusabilen selim deri
degisikliklerinin ve deri 6zelliklerinin bilinmesi
yaninda bu hastaliklarinda aklida tutulmasi
gerekmektedir.Dogumsal deri aplazileri;
dogumda epidermis, dermis veya subkutanéz
dokunun lokalize yoklugu seklinde goriilen bir
cilt hastaligidir. Etyolojide, genetik faktorler,
travma, intrauterin enfeksiyonlar (herpes
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simplex virus, varisella zoster virus) ve annede
tirotoksikoz tedavisinde metimazol kullanimi
suclanmaktadir. Simdiye kadar 500 den fazla
vaka rapor edilmistir. Lezyonlar,
noninflamatuar, iyi sinirli, oval, sirkiiler, lineer
veya uydu seklinde, bir veya birden fazla, 0.5-
10 cm ¢apinda ilserlerle karakterizedir. %70
oraninda sagli deride tek lezyon seklinde
gorlilmesine ragmen, benzer lezyonlar, yiiz,
govde ve ekstremitelerde siklikla simetrik olarak
goriilmektedir. Tutulan bolgeye, genetik gecise
ve beraberinde bulunan multipl anomali (damak
dudak yarig1, sindaktili, parmak yogunlugu,
konjenital kalp hastaligi, meningomyelosel,
trakeoozafageal fistiil, gastrosizis, imperfore
anus vs.) varligina gore yapilan siniflama ile
9 gruba ayrilmustir.

Tam fizik muayene bulgularina dayanilarak
konur. Ancak ayirict tanida obstetrik travma
benzer lezyonlara sebep olur. Konjenital areolar
sac kaybi olan diger klinik durumlarla ayrimi
yapilmalidir. Komplikasyonlar arasinda
hemoraji, sagital sinus trombozu, sekonder
lokal enfeksiyon ve menenjit sayilabilir. Kiigiik
defektler kendiliginden skar birakarak
iyilesirken, buiylik defektler i¢in cerrahi
miidahale gereklidir. Iktiyoz, deri yiizeyinde
asir1 skuam birikimi ile karakterize heterojen
bir grup kalitsal hastaliktir. iktiyozis lamellaris,
goriilme siklig1 1/300000 olan ve otozomal
resesif gecisli major bir alt tiptir. Bu hastalarda
transglutaminaz gen 1 lokusunda 14qll
kromozom bandi tespit edilmistir. Neonatal
donemde, yenidogan, sepsis ve hipernatremik
dehidratasyon riski ile kars1 karstyadir. Ayrica,
ektropiyon keratite sebep olabilir.
Konjenital iktiyozun; iktiyozis vulgaris, X’e
bagli iktiyoz, iktiyozis lamellaris, epidermolitik
hiperkeratoz ve Harlequin fetus olarak bes
major alt tipi vardir. Degisik kaynaklarda farkli
siniflamalarla karsimiza ¢ikabilir. Bu major
tipler dignda eritrokeratoderma variabilis,
iktiyozis linearis circumfleksa gibi mindr
tiplerde ¢ok nadir goriilen iktiyoz sekilleridir.
Iktiyoz tablosu; Refsum hastaligi, Sjogren
sendromu, Rud sendromu, Netherton sendromu,
Kondroplazi ve Conradi hastalig1 gibi baz
sendromlarin da bulgulari arasinda yer alabilir.
Histopatolojide; hiperkeratoz, artmis mitoz ve
perivaskiiler lenfosit infiltrasyonu tespit edilir.
Otozomal dominant tipte stratum granulozum
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ve stratum korneum arasidaki transformasyon
zonunda trigliserit ve yag asidi artis1 saptanir.
Belirtiler dogumda mevcuttur. Kollodiyon
bebek goriiniimiinde olan hastalarda solunum
ve beslenme problemleri ile karsilasilabilir.
Deri ylizeyindeki membran bir kag hafta i¢cinde
dokiilse bile hayat boyu devam eden parsémene
benzer skuamlar gelisebilir. Eritemli bir deri,
g0z kapaklarinda ektropion, alopesi alanlar
gozlenebilir. Terleme fonksiyonlar1 yoktur,
dehidratasyona, hiperpireksiye ve
enfeksiyonlara egilimlidirler.

Tedavideki ana ilkeler; deriyi nemlendirmek,
skuamlarin atilmasina yardime1 olmak, sivi
kaybinit engellemek ve enfeksiyonlari
onlemektir. Sekonder olarak gelisebilen bakteri
ve mantar enfeksiyonlar: tedavi edilmelidir.
Ozellikle deri ve akciger enfeksiyonlar seklinde
baslayip sepsise gidis sik karsilasilan
problemlerdendir. Medikal tedavide deriyi
nemlendirmek ve sterilizasyonu saglamak i¢in;
steril, alfa hidroksi asit, iire( %10-20), salisilik
asit ( %3-6), propilen glikol ( %40-60)
kullanilabilir. Cerrahi tedaviye nadir olarak
ektropionun agir oldugu olgularda goz kapagi
hareketleri kisitliligint azaltmak i¢in
basvurulabilir. Epidermolizis biilloza; Genetik
olarak birbirinden farkl: biillerle seyreden bir
grup hastaliktir. 5 ana sendrom tanimlanmastir.
Bunlar; Lokalize simple epidermolizis biilloza,
Jeneralize simple epidermolizis biilloza,
Junctional epidermolizis biilloza, Distrofik
otozomal resesif epidermolizis biilloza
(polidisplastik) ve Distrofik otozomal dominan
epidermolizis biilloza (hiperplastik ) dir.
Intra uterin tams1 18-20. haftalarda yapilan deri
biopsisi ile konulabilir. Baz tiplerde alfa feto
protein artisida izlenir. Dogumda biiller
genellikle Junctional epidermolizis biilloza ve
Distrofik otozomal resesif epidermolizis biilloza
(polidisplastik) da mevcuttur. Diger tiplerde
ilk bir yas i¢inde belirir travmaya sekonder ya
da spontan olarak olusabilir. Kesin tedavisi
yoktur. Deriyi steril bir soliisyonla temizlemek
ve enfeksiyonlardan korumak tedavide ana
ilkelerdir. Baz1 alt tiplerde uzun siireli 2-3
mg/kg/giin fenitoin kullanimi denenebilir.
Bilindigi gibi yenidoganlar gerek immun
sistemlerinin immatiirasyonu gerekse kendi
floralarinin yerlesmemesinden dolayi
enfeksiyon ajanlarina oldukca aciktir. Yine
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yenidogan derisi bu enfeksiyon ajanlarina karst
oldukca Onemli bir bariyer gorevi
tistlenmektedir. Dogumsal deri hastalig1 olan
yenidoganlarin bu nedenle steril sartlarda
izlenmesi oldukca 6nemlidir. Ozellikle orta ve
hafif dercede deri lezyonlar1 olan bebeklerde
bu defektin gecici olabilecegi diisiintiliirse
lezyonlar gerileyene kadar uygulanan iyi bir
bakim hayat kurtarici olabilmektedir.
Bu ¢alisma hergiin biraz daha ilerleyen
yenidogan yogun bakim servislerinin sik
karsilasmadiklari bir hasta grubu olan dogumsal
deri hastaliklar1 olan bebeklerin bakimindaki
roliinli hatirlatmak amaciyla sunulmustur.
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