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NÖRO-IKTIYOZIS SENDROMLARI

GİRİŞ

Keratinizasyon veya kornifikasyon bozukluk-
ları olarak da adlandırılan iktiyoz, cildin deği-
şen şiddette etkilendiği heterojen bir hastalık 
grubudur. İktiyozların büyük çoğunluğu kalıt-
saldır. Klinik fenotip, kalıtım ve moleküler ku-
sura dayalı iki ana iktiyoz grubu vardır: Send-
romik ve sendromik olmayan. Bu bozukluklar 
arasında, nörolojik semptomlar ve iktiyozun 
belirgin bir arada bulunması, nöro-iktiyoz ola-
rak adlandırılan genetik hastalıkların bir alt 
grubunda görülür 1

Nörokütanöz hastalıklar ağırlıklı olarak 
genetik bozukluklardan kaynaklanan geniş ve 
heterojen bir grup rahatsızlıktan oluşur. Bu 
hastalıklar başlangıçta benzer görünebilir ve 
hastayla ilk karşılaşan klinisyen için bulgular 
şaşırtıcı olabilir; ancak öykü, muayene, uygun 
biyokimyasal testler ve genetik inceleme ile 
birçok nöro-iktiyozun tanı alması mümkün-
dür. Tanımlanmış genetik etiyolojilere sahip 
nöro-iktiyotik sendromların sayısı, son on yıl-
larda artmıştır ve birçoğu için etkili tedaviler, 
terapötik yaklaşımlara dair yeni görüşler çık-
maya devam etmektedir.2

Öncelikle iktiyozun tanınması gerekir. Cil-
de odaklanmama veya ön planda cilt yakınma-

sının olmaması nedeniyle iktiyoz atlanabilir ya 
da basit bir cilt kuruluğu olarak değerledirile-
bilir. Aslında refsum dışında birçok nöro-ikti-
yozis sendromunda cilt bulgularının tedavisi 
semptomatiktir. Şiddetli cilt tutulumunda özel-
likle doğumda mevcut olan hastalarda iktiyozu 
gözden kaçırmak zordur. İktiyoz çok çeşitli 
görünümlerde olabilir, zamanla değişen cilt 
bulguları görülebilir. Bazı yenidoğan bebekler 
ilk haftalarında parşömen benzeri kolodyum 
membran ile kaplı doğabilir, arkasından kuru, 
pullu bir görünüm gelişebilir.2,3

Nöro-iktiyotik hastalıklar klinik ve genetik 
olarak karmaşıktır. İyi bilinen bir genetik eti-
yolojiye sahip 16 farklı bozukluk vardır ve yeni 
mutasyonlar tanımlanmaktadır. Birçoğu lipit 
metabolizması, glikoprotein sentezi veya hücre 
içi veziküler transportu etkiler. Biyokimyasal 
ve genetik belirteçlerin gelişmesi hem güve-
nilir teşhise hem de bu sendromların klinik 
varyasyonlarına ve patojenik mekanizmalarına 
erişmemize olanak sağlamaktadır.1,2

SJÖGREN-LARSSON SENDROMU

Sjögren-Larsson sendromu (SLS), iktiyoz, 
spastik dipleji veya tetrapleji varlığı ile karak-

1 Uzm. Dr., Erciyes Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları, Çocuk Nörolojisi BD., dr.aytengulec@gmail.com
2 Prof. Dr., Erciyes Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları AD., Çocuk Nörolojisi BD., mcanpolat@erciyes.edu.tr



N
Ö

R
O

K
Ü

TA
N

 H
A

STA
LIK

LA
R

Temel Pediatrik Nöroloji: Tanı ve Tedavi

K
IS

IM
 11

912

iktiyoz tanısı için önemlidir.2 Glikozile trans-
ferrin, lizozomal enzimler ve peroksizomal 
belirteçler gibi ek testler gerekebilir. Teşhis 
veya daha hedefe yönelik genetik testleri ile 
mutasyon analizi konfirmasyon için gerekli-
dir.2,7,12,17,19,24,27,,34,36,47,55 Kapsamlı bir klinik ve 
laboratuvar çalışmasına rağmen, nöro-iktiyo-
tik hastaların önemli bir kısmının teşhisinde 
günümüzde dahi zoruluklar yaşanmaktadır. 
Aile hikayesi olmasa da özellikle de akraba-
lık söz konusuysa bir hastanın sinir sistemive 
cildi etkileyen iki ayrı hastalığı olabileceğide 
düşünülmelidir. Ayrıntılı klinik değerlendir-
meler ve yeni nesil genetik test kullanımının 
artması hem yeni nöro-iktiyotik hastalıkların 
keşfedilmesi hem de var olan hastaların kesin 
tanı alma şansını arttırmaktadır. Bu durumun 
beraberinde yakın gelecekte bu hastalıklarla il-
gili spesifik tedavi geliştirilebileceği yönündeki 
umutları da artırmaktadır.2,28,34,38,48,49

Kısaca öykü, fizik muayene de iktiyoz varsa 
çeşitli bölümlere konsültasyonlar, nöronal gö-
rüntüleme, cilt ve saç muayenesi dahil olmak 
üzere çeşitli kan ve idrar analizi ve kesin tanı 
için genetik analiz gerekebilir:2

Konsültasyon: Genetik değerlendirme, Of-
talmolojik muayene, Odyoloji değerlendirme-
si, ve gerekirse EKG, EKO ve Pediatrik Kardi-
yoloji değerlendirmesi

Görüntüleme: Beyin MR ve MR Spect(-
displazi, beyaz cevher hastalığı veya anormal 
lipid piklerini göstermek için), EMG, Kemik 
grafi

Labaratuvar: Periferik yayma (lökosit va-
kuolizasyonu için), CK, transaminazlar, En-
zim ölçümleri (lizozomal sülfatazlar, Glukose-
rebrosidaz, yağlı aldehit dehidrojenaz), İdrar 
glikozaminoglikanlar ve sülfatidler, Glikozile 
transferrin, Fitanik asit, eritrosit plazmalojen-
ler, çok uzun zincirli yağ asitleri, Cilt biyopsisi 
(Lipid inküzyonu, histoloji ve EM için deri bi-
yopsisi), Saç mikroskobik muayenesi

Genetik: DNA mutasyon analizi, karşılaş-
tırmalı genomik hibridizasyon (microarray) 
değerlendirmeleri gerekir.

Tablo 1’de nöroiktiyoz sendromları klinik, 
göz bulguları, beyin MR bulguları sağırlık ve 
nöbetin eşlik etmesi ve genetik bozukluğun 
tespit edildiği gen, dismorfik yüz bulgularının 
varlığı, mental gerilik yönünden özetlenmiş-
tir.2,29
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