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Anahtar Ke l ime : Ektodermal Displazi 

Deri, saç, mine, dişler gibi yapıların bozukluğu ile karakterize bir hastalık olan ektodermal displazi tanısı koy
duğumuz üç olguya ait bulgular, literatür bulgularıyla karşılaştırılarak tartışıldı. 

Key Word: Ectodermal Dysplasia 

The findings, belonged to three cases diagnosed of ectodermal dysplasia which is characterized by the disturban
ce of structures such as skin, hair, enamel and teeth are discussed by comparison of literature findings. 

ktodermal displazi, deri, saç mine dişler ve 
glandüler adnex yapıların anormalliği ara sı
ra duyu elemanları ve gözlerin de etkilendiği 
ektodermal orjinli bir hastalıktır. Hidrotik ve 

Anhidrotİk olmak üzere 2 formu vardır. Hidrotik formu 
he red iterdir, ve otosomal dominat geçişlidir (7). Her iki 
cinsi de etkiler. Anhidrotİk form'dan mükoz bezlerin ve 
normal terlemenin olmasıyla ayrılır, fakat epidermis 
kuru görünümlüdür. Anhidrotİk ektodermal displazi 
genellikle x geçişli res'esif gen sayesinde oluşur. Süt 
ve sürekli dişleri etkileyebilen anodonti görülür. Den
tal anomaliler Redpath tarafından bildirilmiştir (4). Ke
siciler, kaninler ve premolarlar konik tarzda incel
mişlerdir, ve özellikle molar dişlerde atipik tüberküller 
vardır. Sürme her iki dentisyonda da gecikmiştir. Ayrı
ca gömük ve transpoze durumdaki dişlere de rastla
mak olasıdır. Sarnat, yüz iskeletinin ve çene kemikle
rinin büyümesinin normal sınırların altında kaldığım 
açıklamıştır (6). 

Nasion ile anterior nasal spine arasındaki nesafe 
normalden az olabilir, buna karşın nasal kavitenin di
key boyutu artmıştır. Böylece palatal kemik kıvrılmış 
ve yüzün normal büyümesi engellenmiştir. Radyogra
filerde yüz iskeletinin kırılgan, zayıf yapısını ve birçok 
radyolusent kavitelerin olduğunu görmek mümkün
dür. 

Normal çocuklarda minimal ateş oluşturan enfek

siyonlar bu hastalığa sahip çocuklarda yüksek ateşe 
neden olurlar (1,3). Önceden bu çocuklarda nedeni 
bilinmeyen ölümlerin şimdi yüksek ateş nedeniyle ol
duğu açıklanmıştır. 

Dental semptomlardan olan gecikmiş sürmeler, 
konik ve ince dişler ve parsiyel anadonti, Ellis Van 
Creveld sendromunu (Chondroektodermai displazi) 
ve Bloch-Salzberger sendromunu (incontinentia pig
menti) anımsatır. Dikkatli bir muayene ile cücelik, poli-
diktaii, dudağın parsiyel füzyonu ve karakteristik gin-
givanın olduğu, gerçek chondroektormol displaziden 
ayırt etmeliyiz (5). 

Ektodermal displazi hastalarda en büyük prob
lem fizik görünüşlerindeki disharmonidir. Dişsizliğe 
bağlı olarak dudaklar dışa doğru kıvrılır ve özellikle 
gülümsendiğinde yüz yaşlı bir görünüm alır. Ayrıca ön 
dişlerin yokluğunda sesli hafler dışında tüm sessizle
rin söylenişi kusurlu olur. 

Bu nedenle yazımızın konusunu oluşturan ekto
dermal displazi vakalarında fonksiyonel ve özellikle 
de psikolojik açıdan rehabilitasyonun önemini vurgu
lamayı amaçladık. 

OLGULARIN TAKDİMİ 

Olgu 1: Birinci olgumuz, 17 yaşında olup, fakülte
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m İze dişsizlik nedeni ile başvurmuş bir erkek hasta İdi. 
Hastamızda, alnının geniş, supraorbital çıkıntıların 
belirgin olması dikkati çekmekteydi. Alınan soy geç
miş anamnezinde 5 kardeş oldukları, fakat bu çocuk
lardan 2 tanesinin sağlıklı olduğu, diğer 3 kardeşe ise 
anhidrotik ektodermal displazi tanısı konulduğu, an
cak bu kardeşlerden ikisinin öldüğü öğrenildi. Anne 
baba, sağlıklı olduklarını, ancak akraba evliliği yaptık
larını belirtmişlerdir. 

Hastamızın yapılan extra-oral muayenesinde, 
saçların açık renkte, ince ve seyrek olduğu, kaş ve 
kipriklerin ise yok denecek kadar az olduğu görüldü. 
Dudakları ise dışa doğru kıvrıktı. Gözlerinde sulanma 

Resim 2 

nedeniyle güneş ışığına bakamadığını belirten hasta
nın, cilt lezyonları için de ilaç kulanıldığını belirtti. Ol
gumuz 17 yaşında olmasına rağmen, yaşlı bir profile 
sahipti. (Resim 1-2) 

Intra-oral muayenede ağızda eksik dişlerin oldu
ğu görüldü. Alınan radyografilerle dişlerin durumu in
celendi. (Resim 3) Hastamızın sivri ve konik tarzda 
üst ön kesicileri, atipik tüberküllü sağ ve sol 5 ve 6 nolu 
dişler ve alt çenede sadece 7 no.lu dişler olmak üzere 
toplam 10 dişi mevcuttu. Seriradyografide, eksik olan 
dişlerin germlerinin bulunmadığı görüldü. 

Hastamıza gerek fonksiyon, gerek estetik ve ge
rekse psikolojik açıdan rehabilitasyon sağlamak 
amacı ile, üst çenesine köprü protezi, alt çenesine ise 
parsiyel protez yapılmasına karar verildi (Resim 4¬
5)-

Olgu 2: İkinci olgumuz, 2 yaşında olmasına rağ
men, süt dişleri sürmediği için kliniğimize başvurmuş 
bir çocuk hasta idi. Ailesinden alınan anamneze göre, 
olgumuzun tek çocuk olup, 2,5 kilo doğduğu ve doğu
mu takip eden dönemlerde sık sık ateşlenip, ishal ol
duğu öğrenildi. Hastamızın extra-oral muayenesinde 
saç ve kirpiklerin çok açık renkli ince ve seyrek, du
dakların kalın, alnın geniş, supraorbital çıkıntıların be
liğin, burnun ufak olduğu görüldü (Resim 6). Bu gö
rüntüsüyle, olgumuz ektodermal displazi ön tanısı ile 
I.Ü. Tıp Fakültesi Genetik Bölümüne gönderildi ve ta
nımız verifiye edildi. Hastamız, klinik olarak otosomai 
resesif geçen ektodermal displaziye uygunluk göste
riyordu. Anne ile babanın 2. derece akraba olması, 
anne ve annenin kardeşlerinde taşıyıcılığı düşündü
ren parsiyel hastalık bilirtüerinin (saçların seyrek, diş
leri ufak veya malforme olması, terleme azlığının) ol
maması nedeniyle x'e bağlı geçişi düşündürmemekie 
beraber, fenotipik özellikleriyle x'e bağlı form ile oto
somai resesif formu tam olarak ayırmak mümkün ol
madığı için, x'e bağlı resesif yeni bir mutasyon olasılı
ğını ekarte edemedik. Aileye otosomai resesif kalıtım
la geçebileceği ve bundan sonraki çocuklarda tekrar-

bileceği anlatıldı. Intraoral 
irinin olmadığı görüldü. Alı-
üt ve sürekli diş germlerinin 
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Resim 4 

oluşmadığı anlaşıldı. Çocuğun yemek yemekte güç
lük çektiği bu nedenle yumuşak gıdalarla beslendiği 
öğrenildi. Hastamıza alt ve üst total protez yapılması
na karar verildi. (Resim 7) 

Olgu 3: Üçüncü olgumuzda, yine dişsizlik nede
niyle fakültemize başvurmuş 12 yaşında bir erkek 
hasta idi. Alınan soy geçmiş anamnezinde anne ve 
babasının akraba evliliği yaptığı, bir kardeşi daha ol
duğu öğrenildi. Kardeşinin fiziki görünümü normaldi. 
Ailede böyle bir durumla ilk kez karşılaşıldığı belirtil
miştir. Olgumuzun öz geçmişinde iki kilo doğduğu ve 
sık sık ateşlenip ishal olduğu öğrenildi. Olgumuzun 
extra-oral muayenesinde, kafatasının normale naza
ran daha büyük olduğu, kaş ve kirpiklerin azlığı, deri
sinin kuruluğu ve inceliği dikkati çekmektiydi (Resim 
8). Hastamız az da olsa terlediğini belirtmiştir. 

Olgumuz bu özellikleriyle hidrotik tip ektodermal 
displazinin tüm özelliklerini taşımaktaydı. Ancak olgu
muz yine de İ.Ü.Tıp Fakültesi Genetik Anabilİm Da-
lı'na sevk edildi ve hidrotik tip ektodermal displazi tanı
sı ile takip altına alındı. 

Resim 6 

Resim 5 

Intra-oral muayenede, sadece üst çenede sağ 
bölgede sivri iki diş ile alt çenede sağ ve sol bölgede 
geniş pulpalı, birinci ve ikinci molarlann olduğu görül
dü (Resim 9). Alınan radyografilerde, diğer diş gemi
lerin oluşmadığı belirlendi. Ayrıca alt ve üst çenede al-
veol kretlerinde rezorbsiyon mevcuttur. 

Olgumuza, gerek fonasyon, gerek estetik, gerek
se fonksiyonel açıdan rehabilitasyon sağlamak amacı 
ile alt ve üst çeneye hareketli parsiyel protez yapılma
sına karar verildi (Resim.10). 

TARTİŞMA 

Ektodermal displazi, ektodermal orjinli dokuların 
az ya da çok etkilendiği, herediter bir hastalıktır. An
hidrotİk ve hidrotik olmak üzere iki grupta incelenir. 
Hidrotik formu herediterdir ve otosomai dominant ge
çişlidir. Anhidrotİk form'dan mükoz bezlerin ve normal 
terlemenin olmasıyla ayrılır. İlk olgumuz, ektodermal 
displazinin anhidrotik formuydu. 

Anhidrotİk ektodermal displazi, ilk olarak Weech 
tarafından herediter ektodermal displazi olarak ta
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Resim 8 

nımlanmıştır (12). 1949'da Upshaw ve Montgomery, 
hastalığın klinik, histopatolojik, fizyolojik, etyolojik ve 
patolojik özelliklerini açıklamışlardır. (10). Anhidrotİk 
ektodarmal displazi başlıca üç özellik gösterir. 

1- HYPOTRICHOSIS: Saçların rengi çok açık sa
rı, ince ve seyrektir, genellikle kaş ve kirpikler yok
tur. 

2- ANHYDROSİS: Yağ ve ter bezlerinde azalma 
ve sıcağa karşı dayanıksızlık. Burun mukozasında 
muküs bezleri bulunmadığından, burun membranı 
devamlı enfektedir, atrofik rinit, larenjit ve kronik fa
renjit görülür. 

3- ANADONTİ, HİPODONTİ ya da OLİGODON-
Ti: Dişlerin hiç bulunmaması yada eksik olmasıdır. Bi
rinci olgumuz, anhidrotik ektodermal displazinin ka
rakteristik özelliklerini taşıyan açık renkte ince ve sey
rek saçlara sahipti. Kaş ve kirpikler yok denecek ka
dar azdı. Ayrıca terleme olmuyordu, güneş ışığına ve 
sıcağı karşı dayanıksızlıkta dikkati çeken bulgulardı. 
Derisinin kuru ve kabuklu olduğu görülmekteydi. Zi
hinsel olarak normaldi. 

Yapılan bir araştırmada, 82 anhidrotik ektoder
mal displazili vakanın % 63,5'nde üst çenede alt çene
ye oranla daha çok diş saptanmıştır (2). Bizim olgu
muz da bu araştırmaya uygunluk göstemekte ve üst 
çenede sekiz diş bulunurken, alt çenede ise iki diş bu
lunmaktaydı. Ektodermal displazide, ön dişler konik 
ve sivri bir görünümdedir. Bununla birlikte boyutları da 
normalden küçüktür. Olgumuzda da ön dişler konik ve 
sivri bir şekil almışlardı ve boyutları da küçüktü. 

Smith bu vakalarda, meme hipoplazisine rastla
nıldığını belirtmiştir (8). Ancak bizim olgumuz da, böy
le bir duruma rastlanılmamıştır. İkinci olgumuz, ekto
dermal displazinin tüm özelliklerini taşımaktaydı ve 
otosomai resesif geçen ektodermal displaziye uygun
luk göstermekteydi. Ailesine bundan sonraki çocuk-

Resim 9 

larda tekrarlama riskinin yüksek olabileceği anlatıldı. 
Chosack, normal çocuklarda minimal ateş oluşturan 
enfeksiyonların, böyle çocuklarda yüksek ateşe ne
den olduğu belirtilmiştir (1). 

Üç olgumuzun da bebekliklerinde ve takip eden 
dönemlerde sık sık ateşlendikleri ve ishal oldukları 
dikkati çeken ortak bir özelliktir. 

Üçüncü olgumuz, ektodermal displazinin hidrotik 
formuydu. Hidrotik ektedermal displazi otosomai do-
minat geçişlidir. Ter bezleri mevcuttur ve fonksiyonla
rı normaldir. Anhidrotik tipin klinik özelliklerini göste
rebilir. Ancak distrofik tırnaklar ve yavaş büyüme gö
rülebilir. Shore, nadir olarak bazı vakalarda tırnak, el 
ve ayakların olmadığını belirtmiştir (7). 

Üçüncü olgumuz, terlemenin olması ve yavaş bü
yümesi ile hidrotik tip özelliklerini taşımaktayıdı. Ayrı
ca distrofik tırnaklara da sahipti. 

Literatürde ektodermal displazi vakalarında gö
mük dişlere de rastlanıldığı bildirilmiştir (9). Ancak bi
zim olgularımızda gömük dişlere rastlamadık. Böyle 
hastalarda en büyük problemin, fiziksel görünüşlerin-

Resim 10 
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deki uyumsuzluk olduğu bildirilmiştir (11). Özellikle ilk 
vakamız, fiziksel görünüşünden dolayı çekingenlik 
oluştuğunu ve çevre ile iletişim kuramadığını belirt
mişlerdir. Ayrıca dişsizliğe bağlı olarak fonasyon bo
zukluğu birinci ve üçüncü olgumuzda çok belirgin
di. 

Ektodermal displazili hastalarda dişler için uygu
lanan tedavi yönteminin amacı, olgunun yaşına göre 
erken yaşlarda hareketli protez, erişkin yaşlarda ise 
sabit veya sabit ve hareketli protez kombinasyonu ile 

estetik ve fonksiyonel protezler yapılarak rehabilitas
yonun sağlanmasıdır. 

İkinci olgumuz, iki yaşında idi. Çocukla ve ailesiy
le iletişim güçlükle kurulmasına rağmen, protez yapıl
dı. Diğer iki olgumuza yapılan protez estetik, fonksi
yonel ve özelliklede psikolojik açıdan çok yararlı ol
muştur. Çevre ile daha rahat iletişim kurabildiklerini 
ve fonasyonlarının düzeldiğini, çiğneme fonksiyonu
nun düzenli olarak yapılmasına bağlı olarak daha 
dengeli beslendiklerini belirtmişlerdir. 
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