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Hipohidrotik Ektodermal Displazi: Olgu Sunumu
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OZET

Ektodermal displazi terimi, ektodermal yapilarda gelisimsel anormallikler sonucu gelisen kalitsal, heterojen bir grup hastaligi tanimlar. Klasik triads;
sa¢ (hipotrikoz), dis (anodontia veya hipodontia) ve ter bezi (anhidroz veya hipohidroz) anomalilerinden olusur. Hipohidrotik ektodermal displazi,
embriyonik gelisim siirecinde ektodermal ve mezodermal etkilesim bozuklugu sonucu ektodermal tiirevlerin bozuk veya az gelismesi ile karakterize
bir tablo olup en sik gozlenen ektodermal displazi tiirtidiir. Bu yazida disleri zamaninda ¢ikmadig: igin degerlendirilen ve hipohidrotik ektodermal
displazi tanist konulmus bir ¢ocuk olgu nadir goriilen bir klinik tablo olmasi sebebi ile sunulmustur.

Anahtar Sozciikler: Ektodermal displazi, Hipohidrotik ektodermal displazi, Cocuk, Dis ¢tkmasinda gecikme, Hipodontia.
ABSTRACT
Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia: A Case Report

Ectodermal dysplasias are a heterogeneous group of diseases that result from developmental abnormalities in the ectodermal structures. This large
group of hereditary disorders is characterized by the triad of signs comprising sparse hair (atrichosis or hypotrichosis), abnormal or missing teeth
(anodontia or hypodontia) and inability to sweat due to lack of sweat glands (anhidrosis or hypohidrosis). Hypohidrotic ectodermal dysplasia (HED) is
the most common syndrome among this group of disorders. In embryonic period, a defect in the ectoderm and mesoderm interaction caused abnormal
ectodermal derivates. The present article reports a child with HED who was evaluated because of delay in teeth eruption because of the reason that

HED is a rare clinical condition.
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E ktodermal displazi (ED) terimi, embriyonik
ektodermden koken alan en az iki dokunun etkilendigi
genis ve heterojen bir grup kalitsal hastaligi ifade
etmektedir. Klasik triadi sa¢ (hipotrikoz), dis
(anodontia veya hipodontia) ve ter bezi (anhidroz veya
hipohidroz) anomalilerinden olusur. Diger ekzokrin
bezler (Ornegin sebaseus, erkin ve gozyast bezi),
tirnaklar, cilt ve diger ektodermal yapilar da
etkilenebilmektedir (1). Guiniimiize kadar hastaliga
neden olan birden fazla gen tammmlanmistir. Bu
genlerin  ekspresyonu sadece ektoderme siirlt
olmadigindan es zamanli mezenkimal kokenli
yapilarda etkilenmektedir. Bu neden ile birgok ED
diger organ ve sistem malformasyonlari ile iligkilidir.
Ektodermal displazi’ lerin klinik ve fonksiyonel
simiflandirmasinda melokiiler genetik temeller goz
oniinde bulundurulmaktadir. Ektodermal displazi’
lerden hipohidrotik ektodermal displazi (HED)
embriyonik  gelisim  siirecinde  ektodermal ve
mezodermal etkilesim bozuklugu sonucu ektodermal
tiirevlerin bozuk veya az gelismesi ile karakterize bir
tablodur (2). Nadir goriilen kalitsal bir hastalik olan

HED ektodermal displazi’ lerden en sik tanimlanan
formdur (3). Hipohidrotik ektodermal displazi
sporadik olabilecegi gibi X’e bagli resesif, otozomal
dominant ve otozomal resesif kalim sekilleri de
tammmlanmigtir  (1). Bu yazida disleri zamaninda
cikmadigr icin degerlendirilen ve HED tanist
konulmus bir ¢ocuk olgu nadir goriilen klinik tablo
olmasi sebebi ile sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Dis  ¢ikarmada  gecikme  sikdyetiyle  ¢ocuk
endokrinolojisi poliklinigimize basvuran 2 yas 8 aylik
erkek hasta degerlendirildi. Iki adet disinin yaklasik
10-12 aylik iken c¢iktigi, diger dislerinin ¢ikmadigt
ogrenildi. Ebeveynleri tarafindan hastanin yeni dogan
doneminden beri terlemesinin az veya hi¢ olmadigi
fark edilmis oldugu ifade edildi. Ozgegmisinde
miadinda 3300 gr, normal dogum ile dogdugu, dnemli
bir hastalik gec¢irmedigi, asilarinin yagma uygun
oldugu, zihinsel ve motor gelisim basamaklarini yagina
uyum sagladigi o6grenildi. Anne ve baba arasinda
birinci kusak kuzen evliligi vardi. Fizik muayenesinde
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agirhk 15.0 kg (+0.65 SDS), boyu 96.3 cm (+0.85
SDS), viicut kitle indeksi 16.2 kg/m? (+0.16 SDS) idi.
Genel durumu 1iyi, cildi kuru, saclart seyrek, kaslari
seyrek, burun kokii belirgin, kiiciik burun, agzinda iki
tane sivri on kesici disi (hipodontia) mevcuttu. Iki
tarafli yanaklarinda 2x2 cm dermatit mevcuttu
(Resim). Genital muayenesinde penis gergin boyu 6
cm, testis hacmi iki tarafli 2 ml, koltuk alt1 ve pubik
killanmas1 yoktu. Diger sistem muayenelerinde 6zellik
saptanmadi. Yapilan laboratuar tetkiklerinde tam kan
sayimi, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri,
elektrolitleri ve idrar analiz test sonuglar1 normal olarak
degerlendirildi. Diger tetkiklerinde TSH: 2.4 mlU/L
(0.5 - 5.5), serbest T4: 1.04 ng/dL (0.93-1.71), alkalen
fosfataz 241 U/L (30-120), kalsiyum 9.7 mg/dL (8.5-
10.8), inorganik fosfor 4.4 mg/dL (2.6-4.5),
parathormon 17.6 pg/mL (19.8-74.9), 25-OH-vitamin
D 17.4 pg/L (20-150) olarak sonuclandi. Anomali
taramasinda ekokardiyografide patent foramen ovale
varligi goézlendi. Tiim karin ultrasonografisinde bir
patoloji saptanmadi. Kromozom analizi 46, XY normal
karyotip seklinde raporlandi. Mevcut klinik bulgular ile
hastaya hipohidrotik ektodermal displazi diger adiyla
Christ-Siemens-Touraine sendromu tanis1 konuldu.

Resim: Hastanin yiiz gériiniimii ve yanaklarindaki ekzematoz lezyonlar
(a ve b), dis gbriniimi (c), sa¢ gériniimi (d). Fotograflarin kullanimi
igin hastanin ebeveynlerinden yazili izin alinmigtir.

Hastamizin ebeveynlerine hastalik hakkinda bilgi
verildi, hastanin cilt lezyonlar1 i¢in kisa stireli lokal
steroid tedavisini takiben tiim viicut i¢in diizenli olarak
nemlendirici losyon kullanmast &nerildi. Yeterli
hidrasyon ve termoregiilasyon i¢in sik aralikli, yeterli
miktarda soguk sivi almasi ve sicak ortamlarda uzun
sire bulunmamasi tavsiye edildi. Mevcut dis
problemleri i¢in hasta bu konuda deneyim sahibi bir dis
hekimligi klinigine yonlendirildi.

TARTISMA

Dis gelisimi, ¢ocuklarin diger biiyiime ve olgunlagsma
stiregleri ile zayif bir korelasyon gosterir. Genellikle
siit dislerinin ¢ikmasi, alt birinci kesici dislerin
ortalama 5-8. aylarda ¢ikmasi ile baglar (4). Dis
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gelisiminde gecikme bebeklerin ortalama 13 aylik
olduklarinda heniiz siit dislerinin ¢ikmamasi olarak
tamimlanir. Bu durumun sik gozlenen nedenleri
arasinda hipotiroidi, hipoparatiroidi ve ailevi 6zellik
olmas1 bulunmaktadir. Dis eti fibrozisi ve malokliizyon
sonucu diglerin sikigmasi gibi mekanik engeller de
dislerin ¢ikmasinda gecikmeye yol acabilir. Bununla
beraber daha siklikla altta herhangi bir organik
patolojinin saptanmamasi sonucu olgular idiyopatik
olarak tanimlanmaktadir (5). Hastamizda yapilan
tetkikler sonucu tiroid ve paratiroid patolojileri
dislandi. Ailede dis ¢ikmasinda gecikme Oykiisii olan
birey bulunmamaktaydi.

Hipodontia 3. molar dis disinda 6 disten bir veya
daha fazlasinin olmamasi seklinde tanimlanir. Sporadik
olabilecegi gibi bir sendromun bileseni olarak veya
non-sendromik ailevi formda go6zlenebilir (6).
Hastamizin en belirgin klinik &zelligi hipodontia
olmasi ve var olan dislerindeki sekil bozuklugu idi.

Hipohidrotik ektodermal displazi nadir goriilen
bir klinik tablo olup ortalama sikliginin 1/15.000 ve
erkek  c¢ocuklarda insidansinin  1/50.000-100.000
oldugu hesaplanmaktadir (7). Bu konuda iilkemizden
de tek vakalik olgu bildirimleri veya kiiciik hasta
serileri bildirilmistir (8-14). Klinik olarak HED’nin X’e
bagli resesif, otozomal dominant ve otozomal resesif
formlar1 tanimlanmigtir. Yakin zamanda alta yatan
molekiiler genetik 6zellikler ortaya konmustur. En sik
karsilagilan ED formu olan X’e bagli resesif formunun
Xql2-q13 bolgesinde yer alan ED1 gen bozukluklari
sonucu  Ektodisplazin ~ (EDA) isimli  protein
anormallikleri sonucu meydana gelmektedir. ikinci
kromozomda yerlesimli EDAR gen mutasyonlari ve
iligkili olarak EDAR protein anormallikleri hem
otozomal dominant hem de otozomal resesif kalim
gostererek HED’e neden olmaktadir. Ayrica birinci
kromozomda bulunan EDARADD geni mutasyonlari
da “EDAR-associated death domain” isimli protein
bozukluklarina yol agarak HED’in otozomal resesif
kalitm gosteren formuna neden olur. Bu klinik
tablolardan farkli olarak HED ile beraber sendromik
Ozellikler gosteren diger nadir bazi ED tiplerinin de
patogenetik mekanizmalart ortaya konmustur (2).
Hastalara molekiiler genetik tani konulmast hem
hastaligin dogal seyri konusunda hem de kalitim
konusunda genetik danisma verilebilmesine imkan
saglamaktadir. Maalesef hastamizda {ilkemizde bu
konuda rutin genetik calisma yapan bir merkezin
olmamasi ve ekonomik nedenlerden dolayr genetik
calisma yapilamadi. Bizim hastamizda hastalik ile ilgili
ailesel bir oOzellik gozlemememiz, hastanin erkek
olmasi sebebi ile ileride imkan bulunmasi halinde X’e
bagl resesif HED acisindan ED1 gen analizi yapilmasi
planlandi. Bununla birlikte de-novo bir mutasyon
olabileceginden diger tiim kalitsal formlardan herhangi
birinin de bu hastada bulunma olasilig1 bulunmaktadir.
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Klinik olarak HED’li hastalarda klasik bulgularin
yani sira bityiime/beslenme, cilt/tirnak, solunum ve géz
problemleri ortaya ¢ikabilmektedir (3). HED’li
hastalarda derinin tim ekleri degisik derecelerde
etkilenmig olabilir. Ter bezleri degisik derecelerde
etkilendiginden hastalarda azalmig terleme (hipohidroz)
veya terlemenin tamamen olmamasi (anhidroz)
goriilebilir.  Terleme kaybi ile atesin kontrol
mekanizmasi ortadan kalkmustir. Buna bagli olarak
viicut sicakligi kontroliinde sorun vardir. Ani ¢ikan
yiksek ates yiikselmeleri  goriiliir. Sicaga
tahammiilsiizliik vardir. Bu hastalar tipik olarak seyrek,
ince telli, kuru ve kirilgan sacl ve seyrek kashidirlar.
Ince, diiz ve kuru deri, cilt rengi acikligi, atopik
egzama ve palmoplantar keratoderma sik goriilir.
Bizim hastamizin da yanaklarinda ekzematdz cilt
lezyonlar1 bulunmakta idi. Tirnak sekil bozukluklari
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