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Collodion Bebek ve Konjenital Hipotiroidizm Birlikteligi: Olgu Sunumu

Colloclion Baby Associated With Congenital Hypothyroidism: A Case Report
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OZET

iktiyozlar, klinik olarak ciltte soyulma ve histopatolojik olarak hiperkeratozisle karekterize olan kornifikasyon bozukluklaridir.
“Collodion” bebek seyrek goriilen konjenital bir bozukluk olup, “harlequin” bebekleri andiran hafif dereceli bir patolojiyi ifade
etmektedir. “Collodion” bebekler dogumda yagh parsémen kagidini andiran, kalin ve gergin bir zarla kaphdir ve bu tabaka
sonradan dokiilmektedir. Bu tablo lamellar iktiyozis ve konjenital iktiyoziform eritrodermada da goriilmektedir. “Collodion”
bebeklerin konjenital anomalilerle veya baska hastalik tablolariyla birliktelikleri bildirilmistir. “Collodion” bebeklerin
Hirschsprung hastaligi, familyal tiroksin baglayan globulin fazlalig, sagirlik, aglarken asimetrik yiiz, ayak parmaklarinin distal
falankslarinin dogustan yoklugu ve tirnaklarin normalden daha kalin olmasi gibi patolojilerle birliktelikleri bildirilmigtir.
Konjenital (Harlequin bebek olarak dogmus olanlarda) ve kazanilmig iktiyotik cilt degisiklikleri olan erigkinlerde daha dnce
hipotiroidi birlikteligi bildirilmisken, simdiye kadar sadece bir “collodion” behekte hipotiroidi birlikteligi bildirilmistir. Bizim
olgumuz bu birlikteligin oldugu ikinci olgu olacaktir. (Giincel Pediatri 2007; 5: 118-20)

Anahtar kelimeler: Iktiyozis, “collodion” bebek, konjenital hipotiroidizm.

SUMMARY

Ichthyoses are disorders of cornification characterized clinically by patterns of scaling and histopathologically by hyperker-
atosis. Collodion baby is a rare congenital disorder which resembles harlequin fetus, but is milder in severity. Collodion
babies are covered at birth by a thick, taut membrane resembling oiled parchment or collodion, which is subsequently shed.
This condition is usually seen in lamellar ichthyosis or congenital ichthyosiform erythroderma. There are few reports of col-
lodion baby associated with congenital abnormalities or disease in the literature. Collodion baby associated with asymmet-
ric crying facies, congenital absence of distal phalanges of toes with increased thickness of the finger nails, deafness,
Hirschsprung's disease and familial thyroxin-binding globulin excess have been reported. Hypothyroidism associated with
harlequin baby and acquired ichthyosis or ichthyotic skin changes in adulthood have been reported previously but only one
collodion baby with congenital hypothyroidism has been reported so far. This report presents the second case in the litera-
ture. (Journal of Current Pediatrics 2007; 5: 118-20)
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goriilen konjenital anomalilerden olup, 50,000°de 1 ile
100,000°de 1 canh dogumda ve her iki cinste esit olarak
goriilmektedir ve bu bebekler ¢cogunlukla prematiir be-
beklerdir (2). Baslica komplikasyon hayatin ilk giinlerinde

Giris

Iktiyozlar (Kornifikasyon bozukluklar) klinik olarak
yaygin ve siddetli bir cilt kurulugu ve degdisken soyulma-

nin bulundugu, histopatolojik olarak hiperkeratozisle ka-
rakterize, kalrtsal bir grup hastaliktir. Iktiyozis terimi, Yu-
nanca’daki ‘ichthys’ kelimesinden gelmistir. Iktiyozlarin
en sik formlari iktiyozis vulgaris, X'e bagl resesif iktiyo-
zis, biilloz iktiyozis (epidermolitik hiperkeratozis), lamel-
lar iktiyozis ve konjenital iktiyoziform eritrodermadir
(Biill6z olmayan konjenital iktiyoziform eritroderma) (1).
“Collodion” bebekler dogumda parsdmen kagidi ben-
zeri, kalin ve gergin bir tabakayla kaplhyken, bu tabaka da-
ha sonra dokiilmektedir (1). “Collodion” bebekler seyrek

ortaya ¢ikan amniyotik sivinin igindeki squaméz materya-
lin aspirasyonuna sekonder gelisen pndmonidir. “Collodi-
on” zarin daha sonra dékiilmesiyle birlikte ortaya ¢ikan
yetersiz cilt bariyeri yiiziinden hipotermi, artmig insen-
sibl sivi kaybi, hiponatremik dehidratasyon, cilt enfeksi-
yonu ve sepsis tablosu gelisebildigi bildirilmistir (1,3).

“Collodion” bebeklerin konjenital hipotiroidiyle birlik-
teliginin oldukga seyrek olmasi, daha 6nce sadece bir
benzer olgu bulunmasi nedeniyle bildirilmesinin yararh
olacagini diigiindiik.
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Olgu Sunumu

Bir saatlik erkek yenidogan, tipik “collodion” bebek
goriinimii fark edilmesi {izerine hastanemiz yenidogan
tinitesine yonlendirildi. Miadinda miikerrer sezeryan ile
28 yasindaki annenin 2. gebeliginden yasayan 2. gocuk
olarak dogdugu 6grenildi. Anne ve babanin birinci dere-
ce akraba (kuzen ¢ocuklari) olduklari 6grenildi. Annenin
ilk cocugunda, sekiz yasindaki kiz cocukta ektropiyon ve
persistan iktiyotik cilt lezyonlari oldugu, mental ve motor
geligimininse normal oldugu saptandi.

Iktiyozis igin aile hikayesinin bulunmasi nedeniyle ya-
kin antenatal takip yapilmisti. Ik ve ikinci trimesterlerde
yapilmig olan fetal ultrason incelemelerinde herhangi bir
anomali tespit edilmedigi bildirildi. Gebeligin 23. hafta-
sinda cilt biyopsisinin yapildig, histolojik degerlendirme-
nin normal bulundugu, hatta elektron mikroskopisiyle de
incelendigi 6grenildi.

Fizik muayenede viicut agirhgi 3,300 gram (50-75 p),
boy 47 cm (3-10 p), bas cevresi 36 cm (75-90 p) élgiildii.
Bebedgin iizerinde ¢ok sayida yarik bulunan, kalin, ger-
gin, parsdmen benzeri tabakayla kapl oldugu, ektropiyo-
nunun oldugu, dudaklarinin “0” seklinde fikse oldugu
gozlendi (Resim1). Klinik gdriiniime dayanarak lamellar
iktiyozis tanisi konulabildi. Laboratuar incelemelerinde
hemaoglobinin, hematokritin, I6kosit ve trombosit sayim-
larinin, serum elektrolitlerinin, kan sekerinin, bébrek
fonksiyon testlerinin, kan gazlarinin normal sinirlarda ol-
dugu goriildi. Kraniyal ultrasonografisinde patolojiye
rastlanilmadi. Rutin yapilan TSH (tiroid stimulan hormon)
incelemesinde postnatal 7. giinde TSH diizeyinin 115.2
plU/ml (0.7-27ulU/ml) yiiksek oldugu saptandi. Tekrarla-
nan TSH diizeyinin de yiiksek, 92.5ulU/ml, serbest T3 dii-
zeyinin diistik, 1.8 pg/ml (2-6.1 pg/ml), serbest T4 diizeyi-
nin disiik, 0.4 ng/dl (2-4.9 ng/dl), tiroglobulin diizeyinin
25.9 ng/ml (10-92 ng/ml) ve tiroksin baglayici globulin dii-
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zeyinin 45 mg/ml (10-90 mg/ml), normal olduklar gdzlen-
di. Tiroid ultrasonografisinde tiroid bezinin boyutlarinin
hafif biiylimiis oldugu, her iki lobda parankimin homojen
oldugu rapor edildi. Tiroid sintigrafisinde her iki lobda
yaygin tiroid hiperplazisinin oldugu tespit edildi. Bu bul-
gularla, birinci derece akraba evliliginin olmasi da goz
oniine alininca hipotiroidinin nedeninin, genetik ve gev-
resel faktdrlerin sonucu gelistigi diigtiniilen tiroid hor-
mon yapim bozuklugu (dishormonogenez) oldugu diisii-
niildi.

Bebek yenidogan yogun bakim iinitesinde kiivoz igin-
de izleme alindi. Viicut sicakhigi yakin takip edildi. Geldi-
ginde orogastrik sonda yardimiyla anne siitii verilerek
beslendi. Postnatal 3. glinde sondasiz, tamamen agizdan
beslenmeye bagland. Aldigi ve ¢ikardigi yakindan izlen-
di. Sivi ve elektrolit dengesizligi agisindan da takip edil-
di. Tlim cilt ylizeyine vazelin siiriilerek ciltten sivi kaybi
azaltimaya, cildin iritasyonu dnlenmeye caligildi. Lokal
antiseptiklerin masere olmus cilt alanlarina siiriilmesiy-
le enfeksiyonun dnlenmesi saglandi. G6z bakimi igin an-
tibiyotikli oftalmik pomad ve suni gézyasi damlalari kulla-
nildi. Hipotiroidi saptaninca Na-L-tiroksin baglanarak, ti-
roid hormonu replasmani yapildi.

Bebek postnatal 10. giinde genel durumu iyi, vital bul-
gular stabil olarak hastaneden taburcu edildi. Izleminin
2. ayinda “collodion” tabaka dokiildii. Hastanin iki taraf-
Il ektropiyonunun ve cildindeki pullanmanin ve kurulu-
gun siirdligli gozlendi (Sekil 2). Anne tarafindan tiim cil-
de giinde 2 kez vazelin uygulanmaktayd.

Tartigma

“Collodion” bebek oldukga nadir bir konjenital tablo
olarak “harlequin fetusa“benzer, ancak daha hafiftir.
Uzerlerindeki kalin, pargémen benzeri cilt tabakasi daha
sonra dokiilmektedir. Bu durum daha ¢ok lamellar iktiyo-

Resim 1. Bir giinliik yenidogan olgu, iizeri kalin, gergin, parsémen
benzeri cilt tabakasiyla kapl. Ektropiyon ve dudaklarda “0”
seklinde fikse olmus gdriiniim mevcut

Resim 2. iki aylik olan bebekte collodion tabakanin dokiilmesiyle
ortaya cikan pullanma ve kuruluk. Ektropiyon ikinci ayda devam
etmektedir
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zis veya konjenital iktiyoziform eritrodermada gaoriilmek-
tedir (Tiim vakalarin %75'i). Bununla birlikte Netherton
ve Conradi sendromu, iktiyozis vulgaris, X'e bagl resesif
iktiyozis ve Sjogren-Larsson sendromlariyla da birlikte
goriilebilmektedir (1).

Lamellar iktiyozis tanisi laboratuar bulgularindan zi-
yade klinik bulgularin varligiyla konulabilmektedir. Oz-
gecmis ve soygecmis, genetik kalitim tarzi, baslangig ya-
sI, soyulmanin agirhginin derecesi, eritroderminin varligi
ve derecesi, ektropiyon, eklabium, alopesinin ve diger
sistem anomalilerinin eglik ediyor olmasi lamellar iktiyo-
zisin tanisina katki saglamaktadir (4). Klasik lamellar ikti-
yozisli vakalar genis, kahverengi cilt soyulmasi ve tiim
viicutta tabaka seklindeki gériiniimle karakterize olmak-
tadir. Lamellar iktiyozisli olgularda eritrodermi ciddi dii-
zeyde degilken, ektropiyon ve alopesi birlikteligi siktir
(1,4,5). Bizim olgumuz iktiyozisin klasik dzelliklerini tagi-
maktaydi. Biitlin viicut kalin, film gibi bir tabakayla tama-
men kaplanmig ve gozler net olarak secilememekteydi.
Dékiilen cilt tabakalarinin ardindan yaygin, koyu renkli
ve kenarlari kalkik pullanmanin oldugu goézlendi. Eritro-
derminin geriledigi gézlendi. Bu bulgular lamellar iktiyo-
zisle uyumlu bulundu.

Aile hikayesinin alinmasi ve soy agacinin gizilmesi ge-
netik kalitim paternini tespit etmek igin gereklidir. Olgular-
da akraba evliliginin olmasi otozomal resesif kalitimi, etki-
lenmig anne veya babayla birlikte kardegin olmasi otozo-
mal dominant kalitimin olabilecegini diisiindiiriir. X'e bag-
Il gecen iktiyozislerin anneden erkek gocuklara kaltim
yoluyla gectigi diisliniilmektedir. Bizim olgumuzda birinci
derecede akraba evliliginin olmasi ve sadece etkilenmig
bir kiz kardesin olmasi X'e bagli kalitimdan ziyade otozo-
mal resesif kalitim oldugunu diisiindiirdi.

Konjenital iktiyozis prenatal olarak amniyosentez, fe-
toskopi, fetal cilt biyopsisi, ultrason yardimiyla ve trans-
glutaminaz | gen mutasyon analizi yapilarak tespit edile-
bilir (6,7,8). Olgumuzun prenatal izlemi sirasinda yapilmig
olan ultrasonografi incelemesi ve 23. gestasyon hafta-
sinda yapilmig olan cilt biyopsisi normal bulunmustur.
Fetal cilt biyopsisinde keratinizasyonun varliginin tespiti-
nin yalanci negatif veya yalanci pozitif olabilecegi konu-
sunda bilgi bulunmamaktadir. Olgumuz igin genetik ana-
liz ise yapilamamstir.

Bu olgularin hayatta kalabilmeleri i¢in yenidogan do-
neminde yogun bakim desteginin iyi olmasi gereklidir.
Yenidodan déneminden sonra multidisipliner bir bakim
hizmeti verilmelidir. Bu grubun i¢inde pediatristin yani
sira pediyatrik dermatolog, pediyatrik oftalmolog, psiko-
log ve genetik danigman olmasi Gnerilmistir (6,9).

“Collodion” bebeklerin baska konjenital anomalilerle
ve hastaliklarla birlikteligi bildirilmigtir. Bu bebeklerin
aglarken asimetrik yliz hatlarinin bulunmasi, kaln tirnak-
larla birlikteligi, distal falankslarin konjenital yoklugu, sa-
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girlik, ailesel tiroksin baglayici globulin fazlahgi ve
Hirschsprung hastaligiyla birlikteligi bilinmektedir
(2,10,11,12). Harlequin bebek olarak dogmus olan ve ka-
zanilmg iktiyotik deri hastaligi bulunan erigkinlerde hipo-
tiroidi birlikteligi bilinmektedir (6,13). Konjenital hipotiroi-
dive “collodion” bebek birlikteligi ilk kez Kurtoglu ve ark.
(14) tarafindan bildirilmistir, bizim olgumuz bu birlikteligin
oldugu ikinci olgudur.

Sonug olarak iktiyozisle birlikte hipotiroidi olmasi ol-
dukca nadir bir durum olup, altta yatan etiyolojik ve pa-
tofizyolojik faktorler bu birliktelige yol agan ortak bir ne-
denin varhdini ortaya ¢ikarincaya kadar tesadiifen bir
arada goriildiikleri diigiiniilmelidir kanaatindeyiz.
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