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Anahtar Kelime: Ektodermal Displazi

Deri, sag, mine, digler gibi yapilanin bozuklugu ile karakterize bir hastahk olan ektodeymal displazi tams: koy-
dugumuz ¢ olguya ait bulgular, literatir bulgulanyla kargilagtinlarak_tartisldi.
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The findings, belonged to three cases diagnosed of ectodermal dg?lasia which is characterized by the disturban-

ce of structures such as skin, hair, enamel and teeth are discusse

Yy comparison of literature findings.

ktodarmal displazi, deri, sag mine digler ve
E glandiler adnex yapilann anormalligi ara si-

< % raduyu elemanlar ve gadzlerin de etkilendigi
ektodarmal orfinli bir hastaliktir. Hidrotik ve
Anhidrotik olmak Uzere 2 formu vardir. Hidrotik formu
herediterdir,ve otosomal dominat gegiglidir (7). Her iki
cinsi de etkiler. Anhidrotk form'dan mikoz bezlerin ve
normal terlemenin olmasiyla ayrilir, fakat epidermis
kuru gérinUmluddr. Anhidrotik ektodermal displazi
genellikle x gegisli resesif gen sayesinde olugur. Sit
ve slrekli digleri etkileyebilen anodonti gériilir. Den-
tal anomaliler Redpath tarafindan bildirimigtir (4). Ke-
siciler, kaninlar ve pramolarar konik tarzda incel-
miglerdir, ve &zellikle molar diglerde atipik tiberk{ller
vardir. Strme her iki dentisyonda da gecikmigtir. Ayn-
ca gémik ve transpoze durumdaki diglere de rastla-
mak olasidir. Sarnat, yiz iskeletinin ve gene kemikle-
rinin bdyimesinin normal sinirlarin altinda kaldigim
agtklamigtir (6).

Nasion ile anterior nasal spine arasindaki nesafe
normalden az clabilir, buna kargin nasal kavitenin di-
key boyutu artmistir. Béylece palatal kemik kivnimig
ve yUzin normal billyimesi engellenmigtir.-Radyogra-
filerde ylz iskeletinin kirlgan, zayif yapisim ve birgok
radyolusent kavitelerin cldugunu gérmek mamkin-
dur. :

Normal gocuklarda minimal ates olugturan enfek-

siyonlar bu hastalifa sahip gocuklarda yUksek atese
neden olurlar (1,3). Onceden bu gocuklarda nedeni
bilinmeyen dlimlerin simdi yiksek ates nedeniyle ol-
dugu agiklanmigtir,

Dental semptemlardan olan gecikmis sirmeler,
konik ve ince digler ve parsiyel anadonti, Ellis Van
Creveld sendromunu (Chondroektodermal displazi)
ve Bloch-Salzberger sendromunu (Incontinentia pig-
menti} animsatir. Dikkatli bir muayene ile clcelik, poli-
diktail, dudadin parsiyel flizyonu ve karakteristik gin-
givanin oldugu, gergek chondroektormol displaziden
ayirt etmeliyiz (5).

Ektodermal displazi hastalarda en blyUk prob-
lem fizik gérunlslerindeki disharmonidir. Digsizlige
bagl clarak dudaklar diga dogru kivrilir ve dzellikle
gilimsendiginde yiz yagh bir gdriinim alir. Ayrica n
diglerin yoklugunda sesli hafler diginda tim sessizle-
rin s0ylenist kusurlu olur.

Bu nedenle yazimizin konusunu olugturan ekto-
dermal displazi vakalarinda fonksiyonel ve ézellikle
de psikolojik agidan rehabilitasyonun énemini vurgu-
lamay| amagladik.

OLGULARIN TAKDIMI
Olgu 1: Birinci olgumuz, 17 yaginda olup, fakilte-
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mize digsizlik nedeni ile bagvurmus bir erkek hasta idi.
Hastamizda, alnmnin genig, supraorbital ¢ikintilarin
belirgin olmasi dikkati gekmekteydi. Alinan soy geg-
mig anamnezinde 5 kardes olduklan, fakat bu gocuk-
lardan 2 tanesinin saglikli oldugu, diger 3 kardese ise
anhidrotik ektodermal displazi tants) konuldugu, an-
cak bu kardeglerden ikisinin 81dGg0 6drenildi. Anne
baba, sadlikli olduklanni, ancak akraba evliligi yaptik-
larini belirtmiglerdir.

Hastamizin yapilan extra-oral muayenesinde,
saglarin agik renkte, ince ve seyrek cldugu, kag ve
kipriklerin ise yok denecek kadar az oldugu gorildi.
Dudaklan ise disa dogru kivrikt. Gozlerinde sulanma
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nedeniyle glines 1514:na bakamadigini belirten hasta-
nin, cilt lezyonlari igin de ilag kulanildiding belirtti. Ol-
gumuz 17 yaginda olmasina ragmen, yagl bir profile
sahipti. (Resim 1-2)

Intra-oral muayenede adizda eksik diglerin oldu-
gu goriildii. Alinan radyografilerle diglerin durumu in-
celendi. {(Resim 3) Hastarmizin sivri ve konik tarzda
{ist &n kesicileri, atipik tiberkill( saf ve s0l 5 ve 6 nolu
digler ve alt cenede sadece 7 no.lu digler olmak {izere
toplam 10 digi mevcuttu. Seriradyografide, eksik olan
dislerin germlerinin bulunmadigi gorildi.

Hastamiza gerek fonksiyon, gerek estetik ve ge-
rekse psikolojik agidan rehabilitasyon saglamak
amagct ile, st genesine kdprl protezi, alt genesine ise
parsiyel protez yapiimasina karar verildi {Resim 4-
5).

Olgu 2: Kkinci olgumuz, 2 yaginda olmasina rag-
men, st digleri sirmedidi igin klinigimize bagvurmug
bir gocuk hasta idi. Ailesinden altnan anamneze gbre,
olgumuzun tek gocuk olup, 2,5 kilo dogdugu ve dodu-
mu takip eden dénemierde sik sik ateglenip, ishal ol-
dudu 6grenildi. Hastamizin extra-oral muayenesinde
sag ve kirpiklerin ¢ok agik renkli ince ve seyrek, du-
daklarin kalin, alnin genig, supraorbital ¢ikintilann be-
ligin, burnun ufak oldugu gorildi (Resim 6). Bu gb-
rintiisiiyle, olgumuz ektodermal displazi 6n tanisi ile
1.0. Tip Fakiiltesi Genetik Béliimiine génderildi ve ta-
nimiz verifiye edildi. Hastamiz, klinik olarak otosomai
resesif gegen ektodermal displaziye uygunluk gbste-
riyordu. Anne ile babanin 2. derece akraba clmasi,
anne ve annenin kardeglerinde tagtyiciigt diglindi-
ren parsiyel hastalik bilittilerinin {saglarin seyrek, dis-
leri ufak veya malforme clmasi, terleme azliginin) ol-
mamas! nedeniyle x'e badli gegigi digliindirmemekle
beraber, fenotipik tzellikleriyle x'e bagdh form ile oto-
somal resesif formu tam olarak ayirmak mimkin ol-
madigi i¢in, x'e bagli resesif yeni bir mutasyon olasili-
gmni ekarte edemedik. Aileye otosomai resesif kalitim-
la gecebilecegi ve bundan sonraki gocukiarda tekrar-
lama riskinin yiiksek olabilecedi anlatildi. Intraoral
muayenede ise, st diglerinin olmadi§ gorildi. Als-
nan radyografilerde de, siit ve siirekli dis germlerinin
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Resim 4

olugsmadig anlagildi. Gocugun yemek yemekte giig-
[0k ¢ektigi bu nedenle yumusgak gidalaria beslendii
ogrenildi. Hastamiza alt ve (st iotal protez yapimasi-
na karar verildi. {Resim 7)

Olgu 3: Uglinci olgumuzda, yine digsizlik nede-
niyle fakiiltemize bagvurmug 12 yaginda bir erkek
hasta idi. Afinan soy gegmig anamnezinde anne ve
babasinin akraba evliligi yaptigs, bir kardesi daha ol-
dugu 6drenildi. Kardesinin fiziki gériinimi normaldi.
Ailede bbyle bir durumla ilk kez kargilagildig: belirtil-
mistir. Olgumuzun 6z gegmisinde iki kilo dogdugu ve
sik sk ateslenip ishal oldugu grenildi, Olgumuzun
extra-oral muayenesinde, kafatasinin normale naza-
ran daha blylk oldugu, kag ve kirpiklerin azl 1§, deri-
sinin kurulugu ve inceligi dikkati gekmektiydi {Resim
8). Hastamiz az da olsa terledigini belirtmigtir.

Olgumuz bu 6zellikleriyle hidrotik tip ektodermal
displazinin tim tzelliklerini tagimaktaydi. Ancak olgu-
muz yine de 1.0.Tip Fakiltesi Genetik Anabilim Da-
I’na sevk edildi ve hidrotik tip ektodermal displazi tani-
sl ile takip altina alindi.

Resim 5

Intra~-oral muayenede, sadece Ust genede sag
bitlgede sivri iki dig ile alt genede sag ve sol bélgede
genis pulpali, birinci ve ikinci molarlann oldugu géril-
dii {Resim 9) . Alinan radyografilerde, diger dis germ-

lerin olugmadigs beliriendi. Ayrica alt ve (st genede al-

veol kretlerinde rezorbsiyon meveuttur,

Olgumuza, gerek fonasyon, gerek estetik, gerek-
se fonksiyonel agidan rehabilitasyon saglamak amact
ile alt ve (st geneye hareketli parsiyel protez yapiima-
sina karar verildi (Resim.10).

TARTISMA

Ektodermal displazi, ektodermal orjinli dokularin
az ya da gok etkilendidi, herediter bir hastaliktir. An-
hidrotik ve hidrotik olmak Ozere iki grupta incelenir,
Hidrotik formu herediterdir ve ctosomal dominant ge-
giglidir. Anhidrotik form'dan mikoz bezlerin ve normal
terlemenin olmasiyla ayrilir, Ik olgumuz, ektodermal
displazinin anhidrotik formuydu.

Anhidrotik ektodermal displazi, ilk olarak Weech
tarafindan herediter ektodermal displazi olarak ta-
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nimlanmigtir (12). 1949'da Upshaw ve Montgomery,
hastalign klinik, histopatolojik, fizyolojik, etyclojik ve
patolojik dzelliklerini agiklamigtardir. (10). Anhidrotik
ektodarmal displazi baglica U¢ dzellik giisterir.

1- HYPOTRICHOSIS: Saglarin rengi gok agik sa-
ri, ince ve seyrektir, genellikle kag ve kirpikler yok-
tur.

2- ANHYDROSIS: Yag ve ter bezlerinde azalma
ve sicada kargl dayaniksizlik. Burun mukozasinda
mukils bezleri bulunmadigindan, burun membran!
devaml enfektedir, atrofik rinit, larenjit ve kronik fa-
renjit gdrildr.

3- ANADONTI, HIPODONTI ya da OLIGODON-
TI: Diglerin hi¢ bulunmamasi yada eksik olmasidir. Bi-
rinci olgumuz, anhidrotik ektodermal displazinin ka-
rakteristik 6zelliklerini tagiyan agik renkte ince ve sey-
rek saglara sahipti. Kag ve kirpikler yok denecek ka-
dar azdi. Ayrica terleme olmuyorduy, gines 11§ina ve
sicadl kargl dayaniksizlikta dikkati geken bulgulard.
Derisinin kuru ve kabuklu cldugu g&riimekteydi. Zi-
hinsel olarak normaldi.

Yapllan bir aragtirmada, 82 anhidrotik ektoder-
mal displazili vakanin % 63,5'nde st ¢enede alt ¢ene-
ye oranla daha g¢ok dis saptanmigtir (2). Bizim olgu-
muz da bu aragtirmaya uyguniuk gdstemekte ve (st
genede sekiz dig bulunurken, alt genede ise iki dig bu-
lunmaktayd:. Ektodermal displazide, 6n digler konik
ve sivri bir gérinimdedir. Bununla birlikte boyutlan da
normalden kligUktir. Qlgumuzda da 6n digler konik ve
sivri bir gekil almiglardi ve boyutlar da kiguktd.

Smith bu vakalarda, meme hipoplazisine rastla-
nildigine belitmigtir (8). Ancak bizim olgumuz da, bby-
le bir duruma rastlaniimamistir. Ikinci olgumuz, ekto-
dermal displazinin tim &zelliklerini tagimaktayd ve
otosomai resesif gegen ektodermal displaziye uygun-
luk gdstermekteydi. Ailesine bundan sonraki gocuk-
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larda tekrarlama riskinin yksek olabilecegi anlatildi.
Chosack, normal ¢ocuklarda minimal ateg olugturan
enfeksiyonlarin, bbyle ¢ocuklarda yilksek atege ne-
den oldugu belirtiimigtir (1).

U¢ olgumuzun da bebekliklerinde ve takip eden
dénemlerde sik sik ateglendikleri ve ishal olduklar:
dikkati geken ortak bir ézelliktir.

Uglinel olgumuz, ektodermal displazinin hidrotik

formuydu. Hidrotik ektedermal displazi otosomai do- -

minat gegiglidir. Ter bezleri mevcuttur ve fonksiyonla-
ri normaldir. Anhidrotik tipin klinik dzelliklerini géste-
rebilir. Ancak distrofik tirnaklar ve yavas blylme gd-
riilebilir. Shore, nadir olarak baz: vakalarda tirmak, el
ve ayaklarin clmadigini belirtmistir (7).

Ugiincil olgumuz, terlemenin olmasi ve yavag bi-
yimesi ile hidrotik tip &zelliklerini tagimaltaydr. Ayr-
ca distrofik tirnaklara da sahipti.

Literatiirde ektodermal displazi vakalarinda gé-
milk diglere de rastlanildid: bildirilmigtir (9). Ancak bi-
zim olgulanmizda gédmik diglere rastlamadik. Boyle
hastalarda en bllytk problemin, fiziksel g&rintglerin-
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deki uyumsuzluk oldugu bildirimistir (11). Ozellikle ik
vakamiz, fiziksel gériniginden dolayt gekingenlik
olustudunu ve gevre ile iletigim kuramadiginr belirt-
miglerdir. Ayrica digsizlife bagh olarak fonasyonbo-
zuklugu birinci ve Gglncl olgumuzda gok belirgin-
di.

Ektodermal displazili hastalarda digler igin uygu-
lanan tedavi ydnteminin amac, olgunun yasina gore
erken yaglarda hareketli protez, erigkin yaslarda ise
sabit veya sabit ve hareketli protez kombinasyonu ile

estetik ve fonksiyonel protezler yapilarak rehabilitas-
yonun saglanmasidir.

Ikinci olgumuz, ki yasinda idi. Gocukla ve ailesiy-
le iletisim glglikle kurulmasina ragmen, protez yapil-
di. Dider iki olgumuza yaplilan protez estetik, fonksi-
yonel ve dzelliklede psikolojik agidan ¢ok yararlt ol-
mustur. Gevre ile daha rahat iletisim kurabildiklerini
ve fonasyonlarnnin dizeldigini, gigneme fonksiyonu-
nun dizenli olarak yapilmasina badli olarak daha
dengeli beslendiklerini belirtmiglerdir.
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