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Ozet

Summary

Rud sendromu iktiyozis, hipogonodizm ve epilepsinin
gozlendigi bir sendromdur. Bazi olgularda mental retardasyon,
ciicelik, alopesi, kas atrofisi, polindrit ile gorme ve isitme
bozukluklar: eslik edebilir.

Bu yazida iktiyozis vulgaris, epilepsi, alopesi ve pili torti
birlikteligi gozlenen 21 yasinda bir bayan olgu sunuldu ve li-
teratiir gozden gegirildi.

Anahtar Kelimeler: Iktiyozis vulgaris, Epilepsi, Alopesi,
Pili torti, Rud sendromu
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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.

Key Words: Ichtyosis vulgaris, Seizure, Alopecia, Pili torti,
Rud’s syndrome
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Iktiyozisli olgularin ¢ok az bir kisminda
norolojik, ortopedik ve okiiler bulgular gibi ¢esitli
klinik tutulumlar g6zlenebilir. Bu olgular sendrom-
larla tanimlanir. Bunlardan birisi de Rud sendro-
mudur (1-3).

Rud sendromu sik olarak iktiyozis, hipogo-
nadizm ve epilepsinin goézlendigi, baz1 olgularda
mental retardasyon, alopesi, ciicelik, kas atrofisi,
polindrit ile pernisiydz anemi ile gdrme ve isitme
bozukluklarinin eslik edebildigi bir sendromdur (1-8).

Bu yazida iktiyozis vulgaris, epilepsi, alopesi
ve pili torti gézlenen bir olgu sunuldu.

Olgu
HO 21 yasinda bayan hasta kollar, bacaklar ve
bas sagli derisinde kepeklenmeler ve sa¢ dokiilme-
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si ile bagvurdu. Dogumdan 3,5 ay sonra kollar,
bacaklar ve bas saghi derisinde kepeklenmelerin
gelistigi, 4 y1l 6nce de saclarinda dokiilme oldugu
ve 3 yildir grand mal epilepsi ataklar1 gecirdigi
Ogrenildi. Soy gecmisinde ve sistem sorgulamasin-
da bir 6zellik yoktu.

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

Dermatolojik muayene: Bas sach derisi, kol-
larin ekstansdr yiizii ve bacaklarda biiylik skuamlar
vardi (Sekil 1). Bas sagh derisinde frontoparietal
bolgede saglarin ¢ok seyrek oldugu gozlendi (Sekil
2). Oral mukoza disler, palmoplantar deri, tirnaklar,
killar ve terleme normaldi.

Laboratuvar inceleme: Tam kan sayimi,
eritrosit sedimantasyon hizi, periferik yayma, AKS,
karaciger ve bobrek fonksiyon testleri; serum
kalsiyum, sodyum ve potasyum diizeyleri ve tam
idrar tetkiki normal sinirlar i¢indeydi. ANA: 1/40
titrede pozitif, anti n-DNA negatif bulundu. IgG,
IgA, IgM, IgE, C3C, C4, TSH, serbest T;, serbest
T,, total T;, total T,, anti-M,anti-TG, plazma korti-
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Sekil 1. Olgunun bacaklarindaki lezyonlarin gériiniimii.

zol, 17-hidroksi progesteron, total testosteron,
serbest testosteron, DHEA-SO,, estradiol, proges-
teron, FSH, LH, prolaktin ve glukoz 6 fosfat
dehidrogenaz normaldi. PA akciger grafisi, EKG,
abdominopelvik ultrasonografi ve odyolojik
incelemede patolojik bulguya rastlanilmadi.
EEG’de kortikal aktivite tesbit edildi. Kranial
tomografi ve MRI bulgular1 normaldi. Intellectual
quotient (IQ) normal simirlar igindeydi (93). Bacak
derisinden alman biyopsi materyalinin incelen-
mesinde (97-018); graniiler tabakasi secilemeyen
parakeratoz alanlar1 igeren hiperkeratozun eslik
ettigi cok katli yassi epitel gozlendi. Saglarin ince-
lenmesinde pili torti tesbit edildi.

Dahiliye, ortopedi, gdz, kulak burun bogaz ve
kadin dogum konsiiltasyonlarinda patolojik bulgu
bildirilmedi.

Noroloji konsiiltasyonunda: Grand mal epilep-
si tanist aldi.

Tartisma

Rud sendromu otozomal resesif gecis goster-
digi tahmin edilen, ancak olgularin bir kisminda
farkli genetik gecis bulgularinin gézlendigi nadir
rastlanilan bir sendromdur (5,6). Olgumuzun
ailesinde baska benzer bir olgu tanimlanmadi.
Hastaligin etyopatogenezi bilinmemektedir (1-8).
Andria ve arkadaslar1 Rud sendromlu olgularinda
steroid siilfataz eksikligi tesbit etmislerdir (2,6).
Quattrini iktiyozis ve epilepsinin birarada bulun-
dugu bir olguda glukoz-6-fosfat dehidrogenaz
eksikligini gézlemislerdir. Ulkemizde bakilamadig1
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Sekil 2. Alopesinin goriiniimii.

icin olgumuzun steroid siilfataz degeri 6grenileme-
di, ama glukoz-6-fosfat dehidrogenaz eksikligi tes-
bit edilmedi.

Rud sendromunda sik goriilen klinik bulgular
iktiyozis, hipogonodizm ve epilepsidir. Baz1 olgu-
larda mental retardasyon, alopesi, ciicelik, kas
atrofisi, polindrit, pernisiydz anemi, gérme ve
isitme bozukluklari eslik edebilir (1-8). Olgumuzda
iktiyozis vulgaris, epilepsi, alopesi ve pili torti
vardi. Ancak sik gozlenen bir olgu olan hipogo-
nadizm go6zlenmezken, yayinlarda bildirilmeyen
bir bulgu olan pili torti gdzlendi.

Ayiricr tanida Sjogren-Larsson sendromu goz
Oniine alinmalidir. Sjégren-Larsson sendromu
iktiyozis, epilepsi, mental retardasyon, spastik pa-
ralizi ve retinanin makiiler dejenerasyonu ile karak-
terizedir. Olgumuz klinik bulgular ile Rud sendro-
muna daha ¢ok benzedigi i¢in, Rud sendromunun
bir varyant1 olarak degerlendirildi. Ancak, bu
sendromlarin nadir goézlenmeleri, etyopatogenez-
lerinin tam olarak bilinememesi ve bugiine kadar
yayinlanan olgularda biitiin klinik bulgularin
birarada bulunmayis1 nedenleriyle bu konuda ileri
caligmalara ihtiyag oldugu kanaatindeyiz.
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