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EKTODERMAL DISPLAZI ETYOLOJILI DAIMI
DIS ANADONTISI GOSTEREN BIR OLGUNUN
GENETIK ACIDAN INCELENMESI (Olgu bildirisi)
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OZET

Ektodermal displazi, ektoderm orijinli organ ve doku-
lar1 tutan, nadir gériilen, kalitsal bir hastaliktir ve bu hasta-
larda farkli giddette dig eksikliji gorilijr.

Daimi dig anadontisi ve tirnak bulgular gésteren 5
3/12 yagindaki olgumuz, koruyucu ve protetik tedavisin-
den sonra genetik olarak incelendi. Genetik caligmalarda
Snemli yeri olan ve artik dig hekimliginde de kalitsal hasta-
liklarin tant ve etyolojisinin belirlenmesinde kullamlan
dermatoglifik (deri oymacigir) degerlendirmesi olgu ve an-
nesinde yapilarak, saglikli olgularm verileri ile kargilagti-
nild.

Sonug olarak gerek olgu ve gerekse annesinde patolo-
jiye dzel bulgular saptandi.

Anahtar kelimeler: Ektodermal displazi, anadonti,
dermatoglifik.

GENETIC CONSIDERATION OF A CASE WITH
THE ORIGIN OF ECTODERMAL DYSPLASIA
SHOWING TOTAL ANODONTIA OF PERMA-
NENT DENTITTON (A case report)

ABSTRACT.

Ectodermal dysplasia is a rare hereditary disease af-
fecting the tissues of ectodermal origin and these patients
show looth absence of different severily.

Anadontia of the permanent teeth and nail anomalies
are seen in a palient al the age of 5 3112 years. After the
completion of prophylactic and prosthetic treatmenis the
patient is genetically evaluated.

The patient and his mother's dermatoglyphic resulls
were compared with the resulls of healthy individuals.
This method was chosen since it has an important place in
diagnosis of genelic disorders.

As q resull the pathologies were assessed both in the
palien! and his mother.

Key words: Ectodermal dysplasia, anadontia,
dermatoglyphic.

GIRIS

Ektodermal displazi; dig, sag, kas, kirpik, tirnak,
ya ve ter bezleri gibi ektoderm orjinli organ ve doku-
lar ilgilendiren, nadir goriilen kalitsal bir hastaliktir
(11,15,20,24,29). Ektodermal displazinin her biri defigik
bir ka¢ klinik bulguyu gtsteren 7 farkl tipi taumlan-
mustir. Sadece dig ve tirnaklan ilgilendiren dig-tirnak
sendromu ise bu hastalifin cn basit geklidir. Bu send-
romda defigik siddette dig eksikligi ve hipoplastik tir-
naklar goriiliir (10).

Dis eksikligi, derecesine gire hipodonti, cligo-
donti ve anadonti olarak tanimlanmir. Dig eksiklifinin
en giddedi gekli anadonti, siit ve (veya) siirekli dig di-
zisindeki tiim diglerin eksikligidir (11, 15, 20, 29, 30, 32).

Genellikle ektodermal displazi, Down ve Hunter
sendromu, kondroektodermal displazi ve damak yari-
&1 ile birlikte goriiliir (21, 23),

OLGU
5 3/12 yaginda erkek ¢ocugu colan olgumuz (Re-

. sim 1) diglerindeki gekil bozuklufu nedeniyle klinigi-

mize getirildi. Yapilan intracral muayenesinde iist ¢e-
nede saf ve sol siit L molar ve sag iist siit lateral digle-
rinin eksik, anterior diglerinin ise sivri, konik ve nor-
malden kiigiik oldugu saptand: (Resim 2). Ust her iki
siit santral diginde hipoplazi ve hipokalsifiye alanlar
vardi. Ekstraoral muayenede alt ¢enenin prognatik
goriintiisii dikkati cekiyordu (Resim 3). Alman rad-
yografide daimi diglerin tiimiiniin germlerinin eksik
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Resim 1 Qlgunun cepheden giriiniimil,

Resim 2: Qlgunun afiz icin goriniimii.

oldugu belirlendi (Resim 4). Sag ve kirpikler normal,
kaglar halil seyrekti, terleme ile ilgili bir gikayet yok-
Tu. Olgunun trnaklarinin ¢ok ge¢ uzadif ve kolay ki-
rildify, hatta 4 yagina kadar uzamanin yok denecek
kadar az oldugu anne taralindan ilade edildi. Olgu da-
ha sonra ailesel olarak incelendi ve soy agaci ¢ikarildi
(Sekil 1). Annenin yapilan muayenesinde sag ve sol
iist daimi lateral diglerinin eksik oldugu, babada ise
dental acidan herhangi bir anomali olmadii saptandi.
Olgunun 1 yaginda olan erkek kardesinin de yeni sii-
ren alt ve iist 4 kesici diginin kiigiik, konik ve sivri ol-
dujtu belirlendi. Bu bulgular olgunun dig-lirnak tipi
ektodermal displazi oldufunu gdstermektedir, Teda-
vi olarak tiim siit az1 diglerine scalant uygulandi (Re-
sim 5). Ust ¢eneye digli bir yer tutucu yapildi (Resim
6-7). Hipoplazi g6steren sahaya Ca{OH):'i bir pat ve
sealant tatbik edildi, Daha sonra olgu vc annesi, Tibbi
Biyoloji ve Genetik bilim dalinda, genetik ¢aligma-
larda 6nemli yeri olan, tipta kromozom ¢aligmalarin-
da, dofmalik el kusurlarinda, (iziksel antropolojide
ve biyolojide yararlanilan dermatoglilik y&niinden
incelendi. Olgu ve annesinin ¢llerinin ve ayaklarnm

Resim 3: Qlgunun profilden giiviinibmnil,

Resim 4: Qlgunun panoramik radyografi.

volar yiiziindeki derioymaciklari Faurot Inc. firmas:
taralindan imal edilen, kimyasal bir s1v1 ile 1slatilmug
1stampa ve bu siviya duyarh 6zel kafitlar ile alindi
(34). El ve ayafin volar yiiziindeki 8rekler Penrose
ve Loesch'm topolojik metoduna gore degerlendirildi
(22,23), Olgunun ve annesinin el ve ayagindaki derma-
togliflik sekillenmeleri Sekil 2 ve 3'le gorilmektedir.

DERMATOGLIFIK BULGULAR

Olgunun ve annesinin ¢l parmak uglarindaki der-
matoglifik &rmekleri Tablo 1'de gosterilmigtir, Olgu-
nun ¢l parmak uglarinda diifiim tiplerinin (W) sayis1
6, ulnar ilmek sayist (U) 4'iir, Annede ise © adet ulnar
ilmek vc 1 adet kemer tipi (A) sekillenme vardir.,

Olgunun ve annesinin ¢l parmak uglarindaki bi-
reysel parmak ve toplam ¢izgi sayilar Tablo 2'de gos-
terilmigtir, Tiirk toplumunda saghkl bireylerde ya-
pumig olan bir ¢alismada kiz olgularda adi gegen
cizgi sayis1 142.57+3.42 (n= 197), diger bir caligma-
da ise, 133.612.89 (n= 250} olarak bulunmustur ¢2,3).
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Resim 5: Sealant uygulamast,

Resim 6: Model iizerinde digli yer tutucu.

Ayn degerler erkekler icin siwrasiyla 152.8843.15
(n=197) ve 150.791+2 89 (n=250)dur (2,3). Olgumu-
zun annesinin el parmak uglarindaki toplam ¢izgi sa-

S. Akyiiz, M. Alasu

Resim 7: Afizda yer tutucu uygulamast.

y1st kiz kontrol olgularina gore oldukga azdir. Olgu-
nun el parmak uglanindaki toplam ¢izgi sayis: da er-
kek kontrol olgulaninkine gore azdir,

Olgunun ve annesinin palmar a-b ¢izgi sayilar-
mn her iki el icin toplamu sirastyla 71 ve 72'dir. Nor-
mal erkek ve kizlarda her iki el igin palmar a-b ¢izgi
sayist (n=500) 80.19+0.54 olarak bulunmugtur (2),
Buna gire olgu ve annesinin palmar a-b gizgi sayisi
kontrollerine gére daha azdir (Tablo 3).

Olgu ve annesinin atd agilan ile ilgili veriler Tab-
lo 4'te goriilmektedir. Olgunun sol clinde ve annesi-
nin her iki elinde atd agilan genig olarak saptanmig
bulunmaktadir ve bu a¢1 degerlerine gore sbzii gegen
aksial triradiuslar t'triradiusu olarak nitelendirilmig-
tir, difer bir deyisle t triradiuslan avug ortasina dofru,
ortaya kaymig bulunmaktadir.

Olgu ve annesinin palmar Ornekleri Tablo 4'te

Sekil 1: Olgunun soy agaci.
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Sekil 2: Olgunun el ve ayagindaki dermatoglifik
sekillenmeleri.

gosterilmigtir. Olgunun v¢ annesinin her iki elinde
palmar L1 érnefi meveutiur, Ayrica olgunun sol elin-
de palmar T &rnegi vardir, Bunun yaninda olgunun sol
elinde ve annesinin her iki elinde t'triradiuslari mev-
cuttur. Saghkl olgularin palmar I Smekleri pek sik
rastlanilan bir bulgu degildir. Ancak palmar I smegi
% 42.4 olarak goriiliir (n=500) ().

Olgu ve annesinin plantar Srnekleri Tablo 6'da
gosterilmigtir, Olgu ve annesinin her iki ayafinda fve
olgunun her iki ayaginda I ve LI ilmekleri, sol ayagin-
da Il ilmegi mevcuttur. Anncnin her iki ayaginda If ve
11 ilmekleri meveuttur. Ayrica sag ayaginda II ilme-
gi vardir, bu sonuglari saglikli olgularla kargilagtira-
cak olursak, I v¢ 1] ilmegi sik g&riilen bir bulgudur.
Buna kargilik i ve 11 ilmekleri daha az gorilir ¢s).

TARTISMA

Bir ya da bir kag dis eksikligi sik olmamakla bir-
likte, klinikte rastlanilan bir tablodur. Ancak ¢ok sa-
yida dig eksikligi, ya da olgumuzda oldugu gibi tim
diglerin eksikligi olduk¢a nadirdir. Dig eksikliginin
siklig1 ile ilgili etnolojik ¢aligmalar yapilmigtir
(1.6,17,18,25,31). .

Literatiirde en ¢ok alt premolar ve (ist lateral ek-

sikligi gdriilmesine ramen, Tian tiim daimi 2. molar
eksikligini, Lapeer maxiller I. molar eksikligini, Fle-

Sekil 3: Annenin el ve ayagindaki dermatoglifik
sekillenmeleri.

ming ise maxiller saniral eksikligini bildirmiglerdir
(9,16,33).

Gerek ektodermal displazili olgularda, gerekse
herhangi bir hastalifa bagl olmadan gdriilen ¢oklu
dis eksikliklerinde gegitli tedavi yaklagimlar uygu-

lanmigtir. Bu tiir olgularda parsiyel protez, overden-

ture protez, asit etch koprii ve hatta implant protezler
Onerilmigtir ¢7,8,13,19,26,27). -

Olgu ve annesinin dermatoglifik bulgularin: de-
gerlendirecek olursak, olgu ve annesinde cl parmak
uglarindaki toplam ¢izgi sayist (TRC = total ridge co-
unt), Palmar a-b ¢izgi sayisinin az olugu, palmar IL
parmak arasi bolgelerde distal ilmek Srneginin bulu-
nugu v¢ t'triradiuslari, ortak dermatoglifik bulgular-
dir. Bu bulgulardan el parmak uglarindaki toplam ¢iz-
gi sayis1 vc palmar a-b ¢izgi sayisi saglikl bireylere
gore daha azdir. Aynca t'lIriradiusunun siklig saglikl
bireylerdckine gére daha fazladir, Bunun yaninda
plantar Il ve IiI ilmegi olguda ve annesinde saptan-
mig bulunmaktadir. I 8rnefi saglikl bireylerde sik
goriilmekiedir ve frekanst her iki ayak Ornegi i¢in
84.3%1iir (5). BI 6rnedi ise saglikli bireylerde 57.2%
olarak saptanmugtir. Bu iki 6rnek saglikli bireylerde
sik goriillmekiedir. Buna kargm II Srncginin goriilme
stkligi 24 2%'dir vc Onceki Grneklere gore daha az
rastlanilan bir 8mek tipidir.
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Tablo : I Anadontili olgu ve annesinin el parmak uclanndaki drnek tipleri

Parmaklari

Sol el Parmaklari Sag el
v v I I v v I il I
Olgu w w U u w w u w w
Anne U U U u U U 1) A U
Tablo : IT Anadontili olgu ve annesinin el parmak uglanndaki ¢izgi sayilar
Sol el parmaklar Sag el parmaklan
v v I n I Toplam V v m II I Toplam TRC
r.u ru ru ru - ru ru ru ru ru ru
Olgn 12 3 12 4 10 - 10 - 15 - 59 16 711A 14 10 -11 1510 10 68 127
Ame 7 - 7 -3 -5 -8 - 3 1 -17 -- - - -12 - 4 70

Table : IIT Anadontili olgu ve annesinin
almar a-b ¢izgi saylan

Tablo : V Anadontili olgu ve annesinin
palmar irnekleri

Sol el Sag el Toplam
" Olgu 37 34 Tl
Anne 37 35 72

Tablo : IV Anadontili olgu ve annesinin ellerindeki

Sol el I I et 4 (5

Olgu
Sag e I 4 (5

Sol el 11 t' 4 &))
Anne -

Sag el HI t 4 (3)

Tablo : VI Anadontili olgu ve annesinin
plantar Grnekleri

atd agilar
Sol el Sag el Toplam
Olgu 50° 38° 88°
Anne 53¢ 50° 103°

Dermatoglifik ¢aligmalar son yillarda Dig ITe-
kimlifinde kalitsal hastaliklarnn tamsida vc ctiyolo-
jisinde kullamilmaktadir (14,28). Daha 6nce dogmalik
kusurlarda, kalitsal hastaliklarda sik kullanilan bir
metod olan dermatoglifik metodlar olgu ve annesine
de uygulanmig bulunmaktadir. Buna gtre olgu ve an-
nesinde giriilen toplam ¢izgi ve palmar a-b ¢izgi say1-
smin az olugu, figiincii parmak aras1 bilgelerde distal
ilmeklerin bulunugu, t'triradiuslar1 ve plantar I ve ITX
drnekleri patolojiye Gzel bulgulardir ve ancak daha
¢ok sayida yapilacak dermatoglifik deferlendirme-
lerde bu bulgularin énemi daha agiklik kazanacaktir.

Olgunun soy agaci Sekil I'de gosterilmigtir. Anne

SolayakI/I\ﬁ m e fp z4

Olgu

Sa'_gayakllf om e f p' =z

N
SolayakIIIﬁf p z 5
Anne

. ﬁ AN
Sag ayak 1 m Ho f pz 2 4

(IV-2) ve baba (I'V-I) teyze cocuklandir, Akraba evli-
liklerinde rescssif bir genin siklif1 artmakiadir, Baba-
da ve anneannede karakter yoktur. Buna gore kalitsal
karakteri gOsteren anne vc ¢ocuklarinin homozigot
rescssif ve kalitsal karakteri gstermeyen babanin da
heterozigot oldufunu sGyleyebiliriz. Buna gére sunu-
lan olgu bildirimindeki karakter otozomal resessif bir
karakterdir. Literatiirde dig eksikliginin kalitsal gecis
geklini inceleyen bir cahgmaya rastladik (12). Bu ¢alig-
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mada hipodontinin otozomal dominant bir karakter
oldugu belirtilmekie ise de, bizim olgumuzda goriilen
ayni karakter otozomal resessif bir gegis gostermek-

tedir. Buna gére s6zii gecen karakterin her zaman oto-
zomal dominant karakter olmadi$: bu ¢aligma ile gis-
terilmigtir.
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