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Olgu/Case

Netherton Sendromu ve Mental
Retardasyon Birlikteligi

Netherton Syndrome with Mental Retardation

Ozet

Netherton sendromu nadir rastlanan ve otozomal resesif gegisli bir iktiyoz tipidir. Bu sendromun
ana belirtileri iktiyozis linearis sirkumfleksa, yapisal kil gévdesi anomalisi (trikoreksis invajinata)
ve atopik yatkinliktir. Bazi hastalarda nadir olarak mental retardasyon da gozlenebilir. Bu yazida
mental retardasyonun eslik ettigi bir Netherton sendromu olgusu sunulmaktadir.

Anahtar Sozciikler: Netherton sendromu; iktiyoz; mental retardasyon

Abstract

Netherton syndrome is a rare and autosomal recessive form of ichthyosis characterized by
ichthyosis linearis circumflexa, trichorrhexis invaginata and atopic manifestations. Mental re-
tardation may be also observed in some patients. We present here a rare case of Netherton
syndrome with mental retardation.
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Miniksar

Netherton Sendromu ve Mental Retardasyon g

GIRIS

Iktiyozlar, hiperkeratoz ve/veya kepeklenmenin
eslik ettigi deskuamasyon bozuklugu ile karakterize
genetik dermatozlardir (1). Sendromik iktiyozlardan
olan Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan ve
otozomal resesif gecisli bir iktiyoz tipidir. Yaygin ola-
rak SPINK5 gen mutasyonu bildirilmektedir (2). in-
sidansinin yaklagik olarak 1/200.000 civarinda oldugu
tahmin edilmektedir (3). Bu sendromun ana belirtileri
iktiyozis linearis sirkumfleksa, yapisal kil gévdesi ano-
malisi ve atopik yatkinliktir. Bazi hastalarda aminoa-
sidiiri, gelisme geriligi ve hiicresel bagigiklik sistemi
bozukluklar1 gozlenebilir (2,4). Bu sendromda gorii-
lebilecek diger bazi semptomlar ise; hipoalbiiminemi,
enteropati ve mental retardasyondur (2).

Bu raporda akraba evliligi sonucunda diinyaya ge-
len ve NS tanisiyla beraber mental retardasyonun eslik
ettigi 6 y1l 8 ay yasindaki bir erkek ¢ocuga dair vakanin
literatiir egliginde tartisiimasi amaglanmustir.

I
OLGU
Vaka konusu algilamada zayiflik sikayetiyle 68-

retmeni tarafindan poliklinigimize yonlendirilen, NS
tanist ile dermatoloji ve genetik anabilim dallarinda
takip edilen, anne ve babasi teyze ¢ocuklari olan 6 yil 8
ay yagindaki erkek hasta idi. Anne ve babasindan sozlii
ve yazili onam alindi. Alinan anamnezle hastanin il-
kokul birinci sinif egitiminin yarisini tamamlamasina
ragmen harfleri tanimadigi, okumaya gegemedigi igin
Ogretmeninin Onerisi tizerine tarafimiza yonlendiril-
digi 6grenildi.

Yapilan psikiyatrik muayenesinde bilincinin agik,
koopere oryante oldugu, algilama ve yargilamasinin
yasitlarindan geri oldugu, bazi harfleri net olarak
soyleyemedigi i¢in konugmasinin anlasilmaz oldugu,
harfleri bilmedigi, renkleri karigtirdig: fiziksel gelisi-
minin yasitlariyla benzer oldugu gozlendi. Hastada
zihinsel gerilik distiniilmekle birlikte herhangi bir
davranis probleminin eslik etmedigi tespit edildi. Sa¢-
larinin seyrek, kuru ve cansiz oldugu ve ayn1 zamanda
alopesik alanlarin yayginlig: dikkat ¢ekmekteydi.

Oykiisiinde prenatal ve natal dénemde &zellik
olmadifi, postnatal donemde alerjik astim tanisiyla
takip edildigi, cok stk USYE oykiisii oldugu, motor
gelisiminin yasitlarindan geri oldugu, ilk kelimeleri-

ni 3 yasinda soyledigi, 2 yasinda yliridig 6grenildi.
Hasta, 35 yasinda giftcilikle ugrasan bir baba ve 32 ya-
sinda ev hanimi olan bir annenin dort cocugundan en
kiigigii. Diger ti¢ kardesi saglikli olan hastanin NS ta-
nis1 alan bir erkek kardesinin 9 aylikken 6ldiigii 6gre-
nildi. Anne ve baba 6liim sebebinin gribal enfeksiyon
oldugunu, ancak tam netlik kazanmadigini belirtti.
Olgunun soygegmisi de goz oniine alinarak genetik
yatkinlikla baglantili olarak SPINK gen mutasyonla-
rina yonelik incelemesinin yapildigi, genetik boliimii
tarafindan da Netherton sendromu olarak kabul edil-
digi 6grenildi.

Zekasint 6lgmek icin hastaya yapilan WISC-R
(Wechsler Cocuklar i¢in Zeka Olgegi) testinde toplam
puaninin 50-69 araliginda oldugu tespit edildi. Hasta-
ya DSM-IV tan ol¢iitlerine dayanarak hafif derecede
mental retardasyon tanisi konularak, 6zel egitim ku-
rumlari tarafindan desteklenmesi amaciyla 6zel egitim
raporu diizenlendi.

I
TARTISMA

Olgumuz nadir goriilen genetik bir cilt hastali:

olan NSnin ashinda psikiyatrik yoniiniin de varligini
vurgulamas: agisindan 6nemlidir. Cok farkli iktiyoz
tablolar1 birbirlerinden klinik, histolojik ve genetik
ozellikleri ile ayrilirlar. iktiyozlarin klinik olarak or-
tak ozellikleri derinin pullu gériiniimiidiir. Lokalize
veya yaygin olabilir. Kepekler farkli goériiniimlerde
ve renklerde olabilir. Bazen sistemik bulgular tabloya
eslik ederek bir sendromun pargas: olabilir. Hastalik
genellikle dogustan vardir, ama bir siire sonra da or-
taya cikabilir. Aile bireylerinin muayenesi de 6nemli-
dir. Anne-baba akrabalig1 resesif gecisi gosterir. Has-
ta ebeveyn ve hasta kardesler ise otozomal dominant
gecisi gostermektedir (5-7). Dogumda veya ilk birkag
ay i¢inde olmak tizere yenidogan déneminde orta-
ya giktiginda yiiksek mortaliteli bir sendromdur. flk
deri belirtileri yaygin eritem ve kepeklenmedir. Daha
sonra ise govde ve ekstremitelerde yaygn, polisiklik,
migratuar eritem, serpijindz plaklar seklinde kendisini
gosterir. Polisiklik ve eritemli lezyonlarin kenarlar1 hi-
perkeratotik ¢ift kenarlidir (iktiyozis linearis sirkumf-
leksa). Yiiz, skalp ve kaslarda seboreik dermatit benze-
ri skuamalar vardir. “Bambu kamist” killar da denilen
trikoreksis invajinata en belirgin sa¢ defektidir. Tipik
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sa¢ bulgular1 ge¢ ortaya ¢ikabilir bu nedenle bu bebek-
lerde sa¢ incelemeleri aralikli olarak tekrarlanmalidir.
Trikoreksis invajinata tanis1 151k mikroskobu ile kolay-
ca konur. Atopi, astim veya IgE yiiksekligi bu sendro-
ma eslik eder. Bu bebeklerde siklikla hayatin ilk yilinda
biiylime geriligi, hipernatremi, hipotermi, sik tekrar-
layan enfeksiyonlar ve sepsis goriilebilir. Bu donemde
mortalite oldukga yiiksektir (8,9). Ulkemizde yayimla-
nan bir raporda, NS'li iki erkek kardesten birinde ayn1
zamanda mental retardasyon goriildigiinden, diger
kardesin mental olarak normal ama davranis sorun-
larina sahip oldugundan bahsedilmistir (10). Bizim
vakamizda da benzer sekilde anne ve babanin akraba
olusu, hastanin dogdugundan beri bu taniya sahip olu-
su ve kendisi gibi NS'li bir erkek kardesinin 9 aylikken
olusii genetik gecisi destekler niteliktedir. Ailenin 6len
¢ocuklarinin 6liim sebebi konusunda yeterince bilgi
sahibi olmamas1 dikkat ¢ekmekle birlikte, muhtemel
6liim sebebinin literatiirle uyumlu olarak biiytime ge-
riligi, hipernatremi, hipotermi, sik tekrarlayan enfek-
siyonlar ve sepsisten herhangi birisinin olabilecegini
distinmekteyiz.

SONUG
Molekiiler genetigin klinige girmesi, gittik¢e daha

¢ok sayida hastaligin incelenmesine olanak vererek
etiyoloji-patogenez iliskisini aydinlatmis, tan1 ve te-
davide yeni ufuklar agmistir. Mental retardasyon eti-
yolojisinde suglanan genetik boyutun, olgumuzdaki
NS hastaliginin genetik yoniiyle iliskilendirilebilecegi
ilerideki ¢aligmalar 6nem arz etmektedir. Olgumuz bu
sebeple NS’li ¢ocuklarin ve ailelerinin konsiiltasyon-
liyezon psikiyatrisi ¢ercevesinde takibinin énemli ol-
dugunu vurgulamak agisindan da sunulmaya deger
bulunmugtur.
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