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OZET

Ektodermal displazi ektodermal orjinli doku ve organlar etkileyen bir belirtiler grubudur. Ektodermal displaziler hidrotik ve anhidrotik/hipohidrotik
olarak ikiye ayrilirlar. Hipotrikoz, anodonti ve anhidroz triadi olan az goriilen bir tablodur. Bu nedenle sunmak istedigimiz dort kiz hasta; dogumdan
itibaren saclarinin seyrek olmasi, zor uzamasi ve kolay dokiilmesi yakinmalari ile bagvurdu. Sicak ortamlardan uzak tutulup, kornea zedelenmesine
kars1 yapay gozyast ile izlenen olgularin; kizlarda daha az goriilmesi yoniiyle de sunulmasi dikkat cekicidir. ©2007, Firat Universitesi, Tip Fakiiltesi

Anahtar kelimeler: Ektodermal displazi, ¢cocuk

ABSTRACT

The four case report with hypohidrotic ectodermal dysplasia: Christ-Siemens-Touraine Sendromu

Ectodermal dysplasia is a group of familial disorders affecting tissues and organs of ectodermal origin. Ectodermal dysplasias are divided into two
groups as hidrotic and anhidrotic/hypohidrotic. Ectodermal dysplasias are rare conditions with a triad of hypotrichosis, anodontia and anhidrosis. For
that reason, we report four girls patients came to our clinic with complaints, such as having very little hair since birth, difficulty in hair growth and
easy hair loss. The fact who was kept away from hot mediums and who were observed with artificial tears against cornea damage was significant in

that it is seen in girls rarely. ©2007, Firat University, Medical Faculty
Key words: Ectodermal dysplasia, children

Ektodermal displazi ektodermal orjinli doku ve organlar
etkileyen bir belirtiler grubudur. Hipotrikoz, anodonti ve
anhidroz triadi olan az goriilen bir tablodur. Onbir klinik
subgrup i¢inde 154 farkl: tip tanimlanmistir. En siklikla hipo ya
da anhidrotik ektodermal displazi (Christ-Siemens-Touraine
syndrome) tablosu goriilir. Sendromun ozellikleri ilk kez
Darwin tarafindan tanimlanmis olup genetik, kalitimsal yoni
ve klinik 6zellikleri Christ, Siemens ve Touraine tarafindandan
tariflenmistir (1). Bu az goriilen kalitsal hastaligin ana
ozellikleri epidermis ve onun eklerinin (sag, tirnaklar, ekrin ve
sebase bezler) anomalileri ile birlikte viicut isisinda artmaya
yol agan ter bezlerinin yoklugu ya da daha siklikla azalmasidir.
Tan1 i¢in konjenital, diffiiz, ilerleyici olmayan ve en az bir
ektodermal eki i¢ine alan hastalik olmalidir (2-6).

Siklikla X'e bagli, bazen otozomal resesif gecis gosterir.
Etkilenmis hastalarin %901 erkektir (4,7-10). Olgu sunumlar1
ile hastaligin klinik 6zellikleri, izlem ve tedavisi gdzden
gegcirilmek istendi. Seyrek olarak goriilen sendromun, kizlarda
daha az oranda goriilmesi yoniiyle de sunulmasmin dikkat
¢ekici olacag diisiincesindeyiz.

OLGU 1

Yedi yasinda kiz hasta, dogumundan itibaren saglarinin seyrek
olmasi; zor uzamasi ve kolay dokiilmesi yakinmalari ile
klinigimize basvurdu (Tablo 1). Son bir yildir kol-diz-bel
agrisi, halsizlik ve saglarinda  seyreklesme-dokiilme
yakinmasiyla ile akrodermatitis enteropatika tanisi alarak ¢inko
ve B12 vitamini tedavisi yapilmis. Bu tedaviler ile diizelme
gdzlenmemis. Tki kardes erken dogum nedeni ile kaybedilmis
olup diger 3 kardes saglikli olarak saptandi.

Fizik bakida deri ince, kuru, hafif burusuk ve pullanma
gostermekte olup sag kol, diz ve ylizde eski ekimozlar1 vardi.
Boyunda 1x1 cm diizensiz kenarli cafe au lait lekeleri, sirt
bolgesinde 3 ve karin derisinde 1 adet 4x1 cm c¢aph
hipopigmente leke saptandi. Saglar belirgin kisa olup
dogumdan beri hi¢ kesilmemisti. Kas, kirpik ve diger viicut
killar1 da zayif-seyrek olan hastada atipik yiiz goriiniimii (¢tkik
alin, malar hipoplazi, ¢okiik burun kokii, genis burun delikleri,
periorbital hiperpigmentasyon, diisiik kulaklar ve yapisik kulak
kepgeleri) gozlendi (Sekil 1A, Sekil 1B). Burun igi atrofik ve
kurutlu idi.
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Tablo 1. Olgularin klinik ve laboratuar 6zellikleri.

Akarsu ve Ark

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4
Cinsiyet Kiz Kiz Kiz Kiz
Yas (yil) 7 6 3,5 1,5
Basvuru Sag/kaslarinin seyrek olmasi, Ates, kusma ve suur  Yiiriirken zorlanma, Sag/kas yoklugu,
yakinmasi ZOr uzamast bulaniklig1 Sag/kaslarinin seyrek dislerinde eksiklik ve
Sag/kaslarinin seyrek olmasi, diglerinde sekil bozuklugu
olmast eksiklik
Ozgecmis Az terleme, ates ataklart Dogumda Dis ¢ikimi ve yiirlimede Terlemenin olmamasi
sag¢/kaglarinin gecikme
yoklugu
Soygecmis Ozellik yok Anne-baba Anne-baba 2.dereceden Erkek kuzende
3.dereceden akraba  akraba hipohidrotik ektodermal
Annede romatoid displazi
artrit ve epilepsi
Fizik baki
Cilt Ince, kuru ve pullu Ince, kuru Kuru Ciltte ve burun
mukozasinda kuruluk
Seyrek, zayif, kisa Seyrek, zay1f, kisa Seyrek, zayif, kisa Oldukga seyrek
Sac/kas/kirpik
Ince, kirilgan Ince, kirilgan, zimba  Ince Ince
Tirnaklar deligi goriintimi
Dis Normal Normal Ust iki yan kesici dis Ust damakta biri heniiz
yoklugu tam ¢ikmamus,
2 adet koni seklinde orta
kesici dis
Diger Atipik yliz goriiniimii Hepatomegali DTR artisi, Atipik yliz goriiniimii
sistemler spastik paraparezi
Laboratuar bulgular:
Nisasta Hipohidroz Anbhidroz Hipohidroz Anhidroz
testi
Cilt Ekrin ter bezleri iyi Ekrin ter bezleri Ekrin ter bezleri sayica az  Ekrin ter bezleri sayica
biyopsisi gelismemis sayica az ve yetersiz  ve yetersiz az ve yetersiz
Goz Normal Kseroftalmi Normal Normal
Tedavi Sicak ortamlardan uzak Yapay gozyasi Cilt nemlendiricileri Sicak ortamlardan uzak
tutulmasi, yapay gozyasi tutulmast,

cilt nemlendiricileri

Sekil 1A. Atipik yiz gériniml ve kas-kirpik-vicut killarinin
zayif-seyrek olusu (6n) (Olgu 1).

Laboratuarda hemoglobin (Hb): 11.8 g/dl, beyaz kiire
(WBC): 2.800/mm? (nétrofil (ANC): 1.680/mm?®), trombositler
(Plt): 125.000/mm’, eritrosit sedimentasyon hizi (ESR): 23
mm/h olup biyokimyasal degerlerinde patoloji saptanmadi.
Serum ¢inko diizeyi: 68.6 mg/dl (normal: 64-118 mg/dl), serum
demiri: 49 mg/dl, total demir baglama kapasitesi: 270 mg/dl,
ferritin: 98 mg/dl ve laktat dehidrogenaz (LDH): 326 U/L idi.
Serum immunoglobulin (Ig) G ve A seviyeleri, dogal dldiiriicii
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(NK) hiicreleri yasa gore normal oranlarda saptandi. Kanama
diyatezi yoniiyle yapilan incelemeleri ve kemik iligi

aspirasyonu normal olarak degerlendirildi. Gozyasi bezleri
normal olup isitme testleri normaldi.

Sekil 1B. Belirgin seyrek-sari-zayif-kisa saglarla ektodermal
displazili olgu (arka) (Olgu 1).
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Sekil 2A. Nisasta testi ile saglkl cins ve yasitlarina gore
hipohidroz (Olgu 2).

Sekil 2B. Ekrin ter bezlerinin iyi gelismedigi gorilen deri
biyopsisi (Olgu 2).

OLGU 2

Alt1 yasinda kiz hasta ates, kusma ve suur bulaniklig:
yakinmalari ile bagvurdu (Tablo 1). Sag-kaslarin seyrek olmasi,
az terleme, Ozellikle gozlerinde yanma/isiga bakamama
sikayetleri vardi. Bas agrisi, fiskirir tarzda (8-10 kez/giin)
kusma yani sira uykuya meyil gozlenmis. Oykiisiinden
dogumda sag/kaslarinin olmadifi, 2 yasina dogru seyrek
¢iktig1; cikan saclarinin yavas uzadigr ve kolaylikla dokiildiigii
ogrenildi. Saglar1 6 yasina kadar yalnizca bir kez kestirilmis.
Annede iki ayliktan itibaren 3 yasina kadar atesli nobet
gozlenmis.

Fizik bakisinda suur konfiize, deri kuru olup yer yer
pullanmalar mevcuttu. Karacigeri 3 cm olarak ele gelen olguda
ense sertligi ve babinski refleksi negatif idi.

Laboratuarda Hb: 11 g/dl, WBC: 6.700/mm> (ANC:
5.600/mm®), Plt: 434.000/mm’> ve ESR: 16 mm/h olup
biyokimyasal parametreleri normal idi. Gozde kseroftalmi
saptandi. Lomber ponksiyonda hiicre goriilmedi ve
kiiltirlerinde tireme olmadi. Batin ultrasonografisinde
karaciger boyutu 121 mm olup artmig ve parankim ekosu
azalmis (fulminan hepatit agisindan anlamli) saptandi.
Intraabdominal diger organlara ait patoloji izlenmedi. Serum
¢inko diizeyi: 89 mg/dl olup demir, LDH, Ig’ler ve kemik iligi
normal olarak saptandi.

Akarsu ve Ark

Nisasta testi ile anhidroz (saglikli cins ve yasitlart ile
karsilastirmal) saptandi (Sekil 2A). Deri biyopsisi ektodermal
displazi ile uyumlu (yiizeyde hiperkeratoz gosteren epidermis,
altindaki dermada sebase glandlarin tamamen kaybolmasi;
ekrin bezlerin ise olduk¢a azalmasi, izlenebilen ekrin bezlerin
basiklasmis ve tek tabakadan ibaret) goriildii (Sekil 2B).

OLGU 3

Ugbuguk yasindaki kiz hasta yiiriirken zorlanma, ayak
parmaklarinin ucuna basarak yiiriime, sa¢ ve kaslarinin
dogumdan itibaren seyrek olmasi, list yankesici dislerinin
olmamast yakinmalartyla basvurdu (Sekil 3A, Tablo 1).
Dogumdan itibaren sa¢ ve kaslarinin seyrek, dis ¢ikarmasinin
ise ge¢ oldugu &grenildi. Yiiriimeye 2 yasinda sadece tutunarak
ve parmak uglarina basarak baslamis. Daha 6nce saglarinin
seyrek olmasi yakinmasiyla doktora gotiirildiigii, beslenme
bozuklugu ve vitamin eksikligine bagli sa¢ kaybi oldugu
sOylenerek c¢inko ve gesitli vitamin preparatlari verildigi
Ogrenildi. Ailede benzer yakinmalari olan baska birey yoktu.

Fizik bakida viicut agirligi 3-10 p, boyu 10-25 p olup cilt
hafif kuru, saclar1 ve kaslar1 seyrekti. Ust iki yan kesici disi
olmayan hastanin dislerinde ¢iirik ve erken dis kaybi
saptanmadi. Sakral bolgede spina bifida okiilta saptanan
hastanin, nérolojik muayenesinde alt ve {iist ekstremitelerde
derin tendon reflekslerinde artis ve alt ekstremitelerinde spastik
giigsiizlik vardi.

Sekil 3. Diglerde seyrek yapi (Olgu 3).

Sekil 4A. Atipik yiz gérinim (6n) (Olgu 4).
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Sekil 4B. Kuglk ve koni seklinde Ust kesici disler (Olgu 4).
Laboratuar incelemelerinde Hb: 13.1 g/dl, WBC:

7.200/mm’  (ANC:2160/mm’), Plt:  228.000/mm®  olup
biyokimyasal paremetreleri normal idi. Kan ¢inko, folik asit,
bakir diizeyleri normal olan hastanin beyin manyetik rezonans
goriintiileme (MRI)’sinde non-komunike hidrosefali ve korpus
kallozum disgenezisi, lumbosakral MRI’inda sakral diizeyde
spina bifida ile uyumlu posterior fiizyon defekti saptandi. Non-
komunike hidrosefali agisindan takibe alind1.

OLGU 4

Onsekiz aylik kiz hasta terlememe, sadece iki adet disinin
olmast ve c¢ikan dislerinde sekil bozuklugu yakinmalari ile
basvurdu (Tablo 1, Sekil 4A, Sekil 4B). Opykiisiinden
dogdugunda hig kas1 ve sag1 olmayan hastanin cildinin ¢ok ince
ve kuru oldugu, hemen hig terlemesinin olmadig1 6grenildi. Tlk
disi 14 aylikken normale gore daha sivri olarak bozuk sekilli
¢ikan hastanin Ozgegmisinde Ozellik yoktu. Fizik bakisinda
agirlik ve ve boyu 10-25 persentil, bas cevresi 3-10 persentil
olup ciltte ve burun mukozasinda kuruluk vardi. Hastanin iist
damakta biri heniiz tam ¢ikmamuis, 2 adet koni seklinde orta
kesici disi vardi. Tam kan sayimi1 ve biyokimyasal incelemeleri
normal olarak saptandi.

TARTISMA

Dermatologlar ve pediatrisyenler, ektodermal displazi hastaligi
ile; epistaksis ve burundan kurutlarin diismesi yakinmasi ile
karsilagirlar. Atrofik rinit ve nazal kavitede kurutlar saptanir.
Infant doneminde dahi atrofik rinit gozlenir (11, 12). Viicudun
tiimii lizerinde seyrek sart killar gosteren kuru diiz deri vardir.
Yiiz goriiniimiinde basik burun kokii, belirgin supraorbital
kivrim, kuru One ¢ikik dudaklar vardir ve kulak kepgesi
yelpaze seklindedir. Oral kavitede yiiksek damak, ve kusurlu
dis yapisi gozlenir. Ugiincii olgumuzdaki gibi disler total ya da
parsiyal olarak yok olabilir. Dislerin yoklugunda alveolar
kemik gelismedigi igin alveolar ¢ikintilar tamamen ya da
parsiyal olarak yoktur. Bunlarin sonucu olarak dudaklar 6ne
dogru ¢ikiktir. Dis eksikligi ve alveol kretin aplazisine bagli
ortaya ¢tkan sorunlar protetik diizenlemeler ile giderilir (3-8,
13,14). Her dort hastamizinda yiiz goriiniimil belirtilen tarifle
uyumluydu. Ozellikle olgu 3 ve 4’de dislere ait patoloji
belirgindi.

Ektoderm dis1 embriyolojik tabakalardan gelisen
dokularla ilgili bozukluklar sik¢a gozlenir. Lakrimal kanalda
tikaniklik, korneal opasite, katarakt, hipoplastik ya da olmayan
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Akarsu ve Ark

meme bezleri ve iletim tipi isitme kaybi goriilmiistiir. Atopik
hastaliklarin insidansi yiiksekdir. Solunum ve gastrointestinal
sistemin miikdz bezlerinin zayif gelisimi infeksiyonlara
yatkinlik yapar. Seksiiel gelisim genellikle normaldir.
Etkilenmis erkek ¢ocuklarim %30’u hiperpireksi veya solunum
sistemi infeksiyonlar1 ile ilk 2 yasda oliirler (6). Birinci
olgumuzda klinik yakinmaya neden olmayan ates ataklari
gozlenmistir. Oysa {iclinci olgumuzda norolojik olarak
etkilenmeye yol agarak gec yiiriime, alt ve iist ekstremitelerde
derin tendon reflekslerinde artis ve alt ekstremitelerde spastik
paraparezi geligmistir.

Hipohidrotik ektodermal displazi geni linkage analizi ile
X kromozomunun Xql2-13.1 bolgesi icinde lokalize
bulunmustur. Buna ragmen hipohidrotik  ektodermal
displazinin ne molekiiler patogenezi ne de geninin yapisi
tanimlanmamigtir (4,15-17). Anhidrotik ektodermal displazi
cinse bagl resesif gegis gosterir. Etkilenmis erkeklerde tam,
kizlarda parsiyel formda belirti verir (8). Etkilenmis hastalarin
%90°1 erkekdir. Komplet sendrom kizlarda goriilmez.
Heterozigot kizlar degisken klinik bulgulara sahiptir veya hic
klinik bulgu gostermezler. Ancak tastyicilar dis kusurlari,
seyrek sag, azalmis terleme ve dermatolojik anomalilerin
degisen derecelerini gosterebilirler. Azalmis ya da olmayan
terleme belirgin 6zelligidir. Biyopsi ekrin bezlerin olmadigini
ya da iyi gelismemis oldugunu gosterir. Bu prenatal teshisde
kullanilabilir.

Bu hastalarin yiiz 6zellikleri ve goriiniimii siiphelidir.
Hipotrikoz yaygindir. Ancak kuru deri, ince, seyrek, sar1 ve
kuru sa¢ inkomplet olabilir. Periorbital hiperpigmentasyon
olabilir. Parsiyal ya da total anodonti vardir. Tirnaklar ince ve
kopriiliidiir. Deri yumusak, ince, kuru ve diizdiir. Katarakt
geligebilir. Cocukluk doneminde muhtemelen gegirilen
hipertermik epizotlar nedeniyle bazi olgularda mental
retardasyon olabilir. Sifiliz, lepra gibi durumlardan burun igi
kavite degisiklikleri nedeniyle ayirt edilmelidir. Nazal durum
tamamen diizeltilemez. Deprese nazal koprii agir inflamatuar
reaksiyon sonucu bilyiiyen nazal ve septal kemiklere kan
saglayabilme nedeniyle olusur. Midfasiyal hipoplazi meydana
gelir (6,10).

Deri biyopsisi ile tani konulur. Palmar deri biyopsi i¢in
uygun bdlgedir. Terlemenin azalmasi ya da yoklugu palmar
deriye uygulanan pilokarpin iyontoforezi ya da o-falaldehid ile
saptanabilir. Etkilenmis c¢ocuklarmm avug ici ¢izgilerinde
terleme porlar1 gériilmez ve tastyict kizlarda sayilar azalmustir.
Sirta alkol ig¢inde iyodun %2’lik soliisyonu uygulanarak
takiben hintyagi icinde musir nisastasi siispansiyonu
kullanilarak ter bezleri saptanabilir. Bu test tastyicilari tespit
etmede faydalidir. Linkaj analizi prenatal ve erken neonatal
tan1 igin uygulanir (5,9-11,18). Hastalarimizin dordiinde de
nisasta testi ile saglikli cins ve yasitlarina gore karsilagtirilarak
hipohidroz saptandi ve deri biyopsileri tamamen uyumlu
bulundu.

Immiin yetmezlikli anhidrotik ektodermal displazili
hastalarda ¢ok sayida ve agir bakteriyal hastaliklarla
sonuglanan konak savunmasi bozulmustur. Bu hastalarda
yapilan immiinolojik ¢alismalar, polisakkaritlere karg1 spesifik
serum antikorlarinin yoklugunu (18,19), cogu hastada diisiik
serum IgG ve/veya IgA seviyelerini (18-21) ve baz1 hastalarda
bozulmug NK aktivitesini gostermektedir (22). Hastalarimizda
agir ve tekrarlayan infeksiyon Oykiisii  saptanmadi.
Immunolojik olarakta tetkikleri tamamen normaldi.
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Bu ¢ocuklarin tedavisi yiiksek ¢evre 1sisina maruziyetten

korunmay1 igerir. Erken dis degerlendirmesi gereklidir. Suni
gozyaslart kusurlu lakrimasyon olan hastalarda korneay1 korur.
Alopesi igin peruk kullanimi 6nerilir (5,9-11,17,23).

KAYNAKLAR

1.

10.

1.

12.

13.

Palit A, Inamadar AC. What syndrome is this? Christ-Siemens-
Touraine  syndrome  (anhidrotic/hypohidrotic ~ ectodermal
dysplasia. Pediatr Dermatol 2006; 23: 396-398.

Segurado Rodriguez MA, Ortiz De Frutos FJ, Cornejo Navarro P,
et al. Hypohidrotic ectodermal dysplasia: A cause of fever of
unknown origin. An Esp Pediatr 2002; 56: 253-257.

Clarke A, Phillips DI, Brown R, Harper PS. Clinical aspects of X-
linked hypohidrotic ectodermal dysplasia. Arch Dis Child 1987;
62: 989-996.

Vargas GA, Fantino E, George-Nascimento C, Gargus JJ, Haigler
HT. Reduced Epidermal Growth Factor Receptor Expression in
Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia and Tabby Mice. J Clin
Invest 1996; 97: 2426-2432.

Ayse Berna Amil, Is1l Yiicesoy, Giilseran Arslan, Ozem Aridasir,
Goniil Aydogan. Ektodermal displazi. Goztepe Tip Dergisi 2003;
18: 126-128.

Fazilet Karakog, Gokhan Baysoy, Biilent Karadag, Abdullah
Bereketi, Elif Dagli. Ektrodaktili ektodermal displazi-clefting
sendromuna eslik eden bir trakeal bronkus olgusu. Tiirk Pediatri
Arsivi 2001; 36: 75-78.

Sinha V, Sinha S. Anhidrotic ectodermal dysplasia presenting as
atrophic rhinitis and maggots. Indian Pediatrics 2003; 40: 1105-
1106.

Kerr CB, Well RS, Cooper KE. Gene effect in carriers of
anhidrotic ectodermal dysplasia. J Med Gen 1966; 3: 169-170.

Zonana J. Hypohidrotic (anhidrotic) ectodermal dysplasia:
molecular genetic research and its clinical applications. Semin
Dermatol 1993; 12: 241-246.

Mehmet Yildirim, Vahide Baysal, Ozden Candir. Anhidrotik
ektodermal displazi (olgu raporu). Tirkiye Klinikleri Tip
Bilimleri Dergisi 2000; 20: 366-368.

Baer ST, Coulson IH, Elliman D. Anhidrotic ectodermal
dysplasia: ENT presentation in infancy. J Laryngol Otol 1988;
102: 458-459.

Sachidananda R, Nagadi A, Dass AA, Praveen Kmar BY.
Anhidrotic ectodermal dysplasia presenting as atrophic rhinitis. J
Laryngol Otol 2004; 118: 556-557.

Giinseli Koymen, Seniz Karagay, Feridun Basak, A Erman
Akbulut, Ceyhan Altun. Ektodermal displazi olgusunda kombine
digsel tedavi. Giilhane Tip Dergisi 2003; 45: 79-81.

Akarsu ve Ark

Bu az goriilen hastalik literatiir bilgileri esliginde tekrar

gbzden gecirildi. Olgularimizin kiz olmasi ilgi ¢ekici 6zelligini
daha da artirmaktadir.

14.

15.

19.

20.

21.

22.

23.

Yavuz I, Baskan Z, Ulku R, ve ark. Ectodermal dysplasia:
Retrospective study of fifteen cases. Arch Med Res 2006; 37:
403-409.

Zonana J, Clarke A, Sarfarazi M, et al. X-linked hypohidrotic
ectodermal dysplasia: localization within the region Xql1-21.1
by linkage analysis and implications for carrier detection and
prenatal diagnosis. Am J Hum Genet 1988; 43: 75-85.

Naeem M, Jelani M, Lee K, et al. Ectodermal dysplasia of hair
and nail type: mapping of a novel locus to chromosome 17p12-
q21.2. Br J Dermatol. 2006; 155: 1184-1190.

Zonana J, Jones M, Browne D, et al. High-resolution mapping of
the X-linked hypohidrotic ectodermal dysplasia (EDA) locus. Am
J Hum Genet 1992; 51: 1036-1046.

Zonana J, Elder ME, Schneider LC, et al. A novel X-linked
disorder of immune deficiency and hypohidrotic ectodermal
dysplasia is allelic to incontinentia pigmenti and due to mutations
in IKK (NEMO). Am J Hum Genet 2000; 67: 1555-1562.

Carrol, ED, Gennery AR, Flood TJ, Spickett GP, Abinun M.
Anbhidrotic ectodermal dysplasia and immunodeficiency: the role
of NEMO. Arch Dis Child 2003; 88: 340-341.

Doffinger R, Smahi A, Bessia C, et al. X-linked anhidrotic
ectodermal dysplasia with immunodeficiency is caused by
impaired NF-B signaling. Nat Genet 2001; 27: 277-287.

Thomas C, Suranyi E, Pride H, Tyler W. A child with
hypohidrotic ectodermal dysplasia with Dai YS, Liang MG,
Gellis SE, Bonilla FA, Schneider LC, Geha RS, Orange JS.
Characteristics of mycobacterial infection in patients with
immunodeficiency and nuclear factor-kappaB essential modulator
mutation, with or without ectodermal dysplasia. J Am Acad
Dermatol 2004; 51: 718-722.

Courtois G, Smahi A, Reichenbach J, et al. A hypermorphic IB
mutation is associated with autosomal dominant anhidrotic

ectodermal dysplasia and T cell immunodeficiency. Clin Invest
2003; 112: 1108-1115.

Hobkirk JA, Nohl F, Bergendal B, Storhaug K, Richter MK. The
management of ectodermal dysplasia and severe hypodontia.
International conference statements. J Oral Rehabil 2006; 33:
634-637.

Kabul Tarihi: 08.03.2007

319



