
Ýktiyozisli olgularýn çok az bir kýsmýnda
nörolojik, ortopedik ve oküler bulgular gibi çeþitli
klinik tutulumlar gözlenebilir. Bu olgular sendrom-
larla tanýmlanýr. Bunlardan birisi de Rud sendro-
mudur (1-3).

Rud sendromu sýk olarak iktiyozis, hipogo-
nadizm ve epilepsinin gözlendiði, bazý olgularda
mental retardasyon, alopesi, cücelik, kas atrofisi,
polinörit ile pernisiyöz anemi ile görme ve iþitme
bozukluklarýnýn eþlik edebildiði bir sendromdur (1-8).

Bu yazýda iktiyozis vulgaris, epilepsi, alopesi
ve pili torti gözlenen bir olgu sunuldu.

Olgu
HÖ 21 yaþýnda bayan hasta kollar, bacaklar ve

baþ saçlý derisinde kepeklenmeler ve saç dökülme-

si ile baþvurdu. Doðumdan 3,5 ay sonra kollar,
bacaklar ve baþ saçlý derisinde kepeklenmelerin
geliþtiði, 4 yýl önce de saçlarýnda dökülme olduðu
ve 3 yýldýr grand mal epilepsi ataklarý geçirdiði
öðrenildi. Soy geçmiþinde ve sistem sorgulamasýn-
da bir özellik yoktu.

Boy: 159 cm., Kilo: 55 kg. Fizik muayenede
patolojik bulgu tesbit edilmedi.

Dermatolojik muayene: Baþ saçlý derisi, kol-
larýn ekstansör yüzü ve bacaklarda büyük skuamlar
vardý (Þekil 1). Baþ saçlý derisinde frontoparietal
bölgede saçlarýn çok seyrek olduðu gözlendi (Þekil
2). Oral mukoza diþler, palmoplantar deri, týrnaklar,
kýllar ve terleme normaldi.

Laboratuvar inceleme: Tam kan sayýmý,
eritrosit sedimantasyon hýzý, periferik yayma, AKÞ,
karaciðer ve böbrek fonksiyon testleri; serum
kalsiyum, sodyum ve potasyum düzeyleri ve tam
idrar tetkiki normal sýnýrlar içindeydi. ANA: 1/40
titrede pozitif, anti n-DNA negatif bulundu. IgG,
IgA, IgM, IgE, C3C, C4, TSH, serbest T3, serbest
T4, total T3, total T4, anti-M,anti-TG, plazma korti-
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Summary
Rud�s syndrome consists of a ichthyosis, hypogonodism

and seizure disorder. Mental retardation, alopecia, short
stature, muscular atrophy, polyneuritis, and visual and hearing
abnormalities have also been described in some of these
patients.

In this article ichthyosis vulgaris, seizure, alopecia and
accompanying pili torti observed a 21 year old female case is
presented and the literature is skimmed.
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zol, 17-hidroksi progesteron, total testosteron,
serbest testosteron, DHEA-SO4, estradiol, proges-
teron, FSH, LH, prolaktin ve glukoz 6 fosfat
dehidrogenaz normaldi. PA akciðer grafisi, EKG,
abdominopelvik ultrasonografi ve odyolojik
incelemede patolojik bulguya rastlanýlmadý.
EEG�de kortikal aktivite tesbit edildi. Kranial
tomografi ve MRI bulgularý normaldi. Intellectual
quotient (IQ) normal sýnýrlar içindeydi (93). Bacak
derisinden alýnan biyopsi materyalinin incelen-
mesinde (97-018); granüler tabakasý seçilemeyen
parakeratoz alanlarý içeren hiperkeratozun eþlik
ettiði çok katlý yassý epitel gözlendi. Saçlarýn ince-
lenmesinde pili torti tesbit edildi.

Dahiliye, ortopedi, göz, kulak burun boðaz ve
kadýn doðum konsültasyonlarýnda patolojik bulgu
bildirilmedi.

Nöroloji konsültasyonunda: Grand mal epilep-
si tanýsý aldý.

Tartýþma
Rud sendromu otozomal resesif geçiþ göster-

diði tahmin edilen, ancak olgularýn bir kýsmýnda
farklý genetik geçiþ bulgularýnýn gözlendiði nadir
rastlanýlan bir sendromdur (5,6). Olgumuzun
ailesinde baþka benzer bir olgu tanýmlanmadý.
Hastalýðýn etyopatogenezi bilinmemektedir (1-8).
Andria ve arkadaþlarý Rud sendromlu olgularýnda
steroid sülfataz eksikliði tesbit etmiþlerdir (2,6).
Quattrini iktiyozis ve epilepsinin birarada bulun-
duðu bir olguda glukoz-6-fosfat dehidrogenaz
eksikliðini gözlemiþlerdir. Ülkemizde bakýlamadýðý

için olgumuzun steroid sülfataz deðeri öðrenileme-
di, ama glukoz-6-fosfat dehidrogenaz eksikliði tes-
bit edilmedi.

Rud sendromunda sýk görülen klinik bulgular
iktiyozis, hipogonodizm ve epilepsidir. Bazý olgu-
larda mental retardasyon, alopesi, cücelik, kas
atrofisi, polinörit, pernisiyöz anemi, görme ve
iþitme bozukluklarý eþlik edebilir (1-8). Olgumuzda
iktiyozis vulgaris, epilepsi, alopesi ve pili torti
vardý. Ancak sýk gözlenen bir olgu olan hipogo-
nadizm gözlenmezken, yayýnlarda bildirilmeyen
bir bulgu olan pili torti gözlendi.

Ayýrýcý tanýda Sjögren-Larsson sendromu göz
önüne alýnmalýdýr. Sjögren-Larsson sendromu
iktiyozis, epilepsi, mental retardasyon, spastik pa-
ralizi ve retinanýn maküler dejenerasyonu ile karak-
terizedir. Olgumuz klinik bulgularý ile Rud sendro-
muna daha çok benzediði için, Rud sendromunun
bir varyantý olarak deðerlendirildi. Ancak, bu
sendromlarýn nadir gözlenmeleri, etyopatogenez-
lerinin tam olarak bilinememesi ve bugüne kadar
yayýnlanan olgularda bütün klinik bulgularýn
birarada bulunmayýþý nedenleriyle bu konuda ileri
çalýþmalara ihtiyaç olduðu kanaatindeyiz.
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