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Özet 
Ektodermal displazi (ED) deri, tükürük bezleri, ter ve yağ bezleri, saç, tırnak ve diĢ gibi 

ektoderm kaynaklı dokuları etkileyen genetik bir düzensizliktir. Bu genetik düzensizlik, ter ve 
salgı bezlerinin olup olmamasına göre iki ana grupta anhidrotik, hipohidrotik  ve hidrotik ED 
olmak üzere klinik bulgulara göre genelde üç Ģekilde sınıflandırılmaktadır. Anterior diĢlerinin 
sürmeme öyküsü ve protetik diĢ tedavisi isteği ile kliniğimize baĢvuran 14 yaĢındaki hastaya 
hidrotik tip ED tanısı konuldu. Yapılan ekstraoral muayenede saç ve kaĢlarında problem 
olmadığı görüldü. Ancak yumuĢak ve kuru cilt ile displastik tırnak yapısına sahip olduğu 
gözlendi. Yapılan introral ve radyografik incelemelerde pek çok daimi diĢ jerminin olmadığı, 
persiste süt diĢlerinin varlığı ve alt keser diĢlerin kama Ģeklinde olduğu gözlendi. Ayrıca üst daimi 
keser diĢler de dahil olmak üzere çok sayıda daimi diĢ eksikliği olduğu gözlendi.  

Bu çalıĢmada estetik, fonksiyon ve fonasyon kaybı nedeniyle kliniğimize baĢvuran ED'li 
bir olgu ve dental yaklaĢımı sunulmuĢtur. 

  
Anahtar Kelimeler: Ektodermal Displazi, Dental Anomaliler, Kama ġekilli Keserler 
Abstract 
Ectodermal dysplasia (ED) is an hereditary disorder that affects ectoderm-derived tissues 

such as skin, salivary glands, sweat and sebaceous glands, hair, nails and teeth. This genetic 
disorder generally clasified in three main groups as anhidrotic, hypohidrotic and hidrotic ED 
depending on whether or not sweat and secretory glands are present. A 14-year-old patient who 
referred to our clinic with a history of anterior teeth missing and prosthetic treatment was 
diagnosed with hydrotic type ED. The extraoral examination revealed that there was no problem 
with hair and eyebrows. However, it has been observed that it has sensitive skin and a deformed 
nail structure. Radiographic and intraoral evaluations revealed that persistent deciduous teeth 
and lower peg shaped permanent incisors. It was also observed that a several of permanent 
teeth were missing, including the upper permanent incisors.  

In this study, a case with ED and a dental approach were presented to our clinic due to 
loss of aesthetic, function and phonation. 
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              Giriş 
 

Ektodermal displazi (ED), ektoderm 
kaynaklı dokuları etkileyen ve karakteristik 

olarak geliĢim anomalisine neden olan genetik 
bir düzensizliktir (1). 100.000 doğumda bir 
görülme ihtimali olan ED olgularının 
yaklaĢık %90̓ ını erkek bireylerin oluĢturduğu 
bildirilmiĢtir (2). ED, ilk olarak Thurmann 
tarafından tanımlanmıĢ , 170̓ den fazla farklı 
klinik durumu içeren geniĢ ve kompleks bir 
genetik durumu temsil etmektedir (3). Vücutta 
deri, tükürük bezleri, ter ve yağ bezleri, saç, kaĢ, 
kirpik, tırnak ve diĢ gibi ektoderm kökenli 
dokulardan en az iki tanesinin etkilendiği 
displazi Ģeklidir (4). Diğer belirtiler arasında 

İletişim Adresi 
Dt. Elmas TÜFEK ATICI 
Dicle Üniversitesi DiĢhekimliği Fakültesi  
Pedodonti Anabilim Dalı, 21280 
Diyarbakır 
 
Tel: 04122488101-3411 
e-mail:elmass_tufek@hotmail.com 

 



Dicle DiĢhekimliği Dergisi / Dental Journal of Dicle                                                                                               EKTODERMAL DĠSPLAZĠ 
ISSN 1308-0903                                                                                                                                                     Elmas Tüfek ATICI ve ark.                     
 

 

 Cilt / Volume 19 ∙ Sayı / Number 1∙  2018                                                                                        
Sayfa 8 

 
  

eyer Ģekilli burun, belirgin dudaklar, belirgin alın, 
güçlü çene yapısı, ağız ve göz çevresinde 
hiperpigmentasyon ve kırıĢıklıklar yer 
almaktadır (5,6). Bu genetik düzensizlik, ter ve 
salgı bezlerinin olup olmamasına göre 
anhidrotik, hipohidrotik ve hidrotik ED olmak 
üzere üç Ģekilde görülmektedir (7). Genetik 
taĢıyıcılık modeli otozomal dominant , otozomal 
resesif ve X̓

̓
᾽ e bağlı geçiĢ gösterebildiği gibi 

sporadik geçiĢlere de rastlanmaktadır. Hidrotik 
tip genellikle otozomal geçiĢ gösterirken, 
anhidrotik ve hipohidrotik tipleri X᾽ e bağlı geçiĢ 
göstermektedir (8). X̓

̓̓
᾽ e bağlı ED olgularına 

daha sık rastlanmaktadır. ED᾽ nin farklı 
formlarında, hücre içi ve hücreler arası iletiĢimi 
sağlayan proteinleri kodlayan genlerde 
mutasyon olduğu bildirilmektedir. X᾽ e bağlı 
anhidrotik ED, saç köklerinin, ter ve yağ 
bezlerinin olmaması, etkilenmiĢ bireylerde 
anormal diĢ oluĢumuyla karakterizedir (9,10). 
Hipohidrotik tipte ter ve yağ bezlerindeki 
eksikliklere bağlı olarak terleme problemleri 
bulunmaktadır (11). Hidrotik tipte ise ter ve yağ 
bezlerinin çalıĢması normaldir. Bu formunda 
genellikle diĢler, tırnaklar ve saçlar 
etkilenmektedir (4). 

Freire-Maia ise ED᾽ yi hipohidrozis (yağ 
ve ter bezlerinin olmaması veya az olması), 
hipotrikozis (ince ve seyrek saçlar, kaĢlar ve 
kirpikler), hipodonti (anadonti veya oligodonti), 
oniko displazi (displazik tırnak teĢekkülü) olmak 
üzere 4 ana grupta toplamıĢtır (3). 

Witkop tarafından 1965᾽ te ilk kez 
tanımlanan “diĢ ve tırnak sendromu (Witkop 
Sendromu)”, hipodonti ve tırnak displazisi ile 
karakterize olup saçları ve ter bezlerini çok 
fazla etkilememektedir. Etkilenen kiĢilerin diĢleri 
sıklıkla geniĢ aralıklı, konik Ģekilli ve dar 
kronlara sahiptir. Tırnakları ise kaĢık Ģeklinde 
ve kırılgan yapıdadır (12). Hipohidrotik ve 
anhidrotik ED tipleri de “Christ-Siemens-
Touraine Sendromu” olarak tanımlanmaktadır 
(13). 

Tırnaklar distrofik, hipertrofik, anormal 
olarak keratinleĢmiĢ, kalınlaĢtırılmıĢ, renksiz, 
bölünmüĢ veya parçalanmıĢ olabilir. Epidermis 
yumuĢak, ince ve pürüzsüzdür, hiperkeratoz ve 
/ veya egzamatöz lekeler bulunmaktadır. Oral 
ve burun mukoza bezleri, tükrük bezleri ve 
meme bezleri hipoplazik veya eksik olabilir. 
Solunum ağacının tamamında müköz bez yok 
olabilir. Etkilenen hastalar solunum yollarının 
tekrarlayan enfeksiyonlarına maruz kalabilir. 
Tükürük bezlerinin yokluğu, kserostomiye 

neden olabilir. Gastrointestinal sistemdeki 
müköz bezlerin eksikliğine bağlı olarak da 
disfaji geliĢebilmektedir (14).  

Hipodonti ve düzensiz Ģekilli diĢler 
etkilenen kiĢiler açısından ayırt edici bir 
özelliktir. Sayı anomalisi olarak genellikle 
oligodonti, nadiren de anadonti meydana 
gelebilmektedir. Olguların var olan diĢlerinde de 
Ģekil anomalileri görülebilmektedir. Keser diĢler 
daha çok konik ve sivri Ģekilli iken azı diĢleri 
atipik tüberküllere sahiptir (15,16). ED 
olgularında en sık görülen sürekli diĢ eksikliği 
lateral kesici diĢler, küçük azılar, ikinci ve 
üçüncü molar diĢlerdir. Birinci daimi molarlar, 
santral kesiciler ve kaninler genellikle ağızdadır 
(11). 

Günümüze kadar ED᾽ ye sebep olan 
pek çok gen tanımlanmıĢtır. Bu genlerin 
ekspresyonu sadece ektoderm ile sınırlı 
olmadığından mezenkimal kökenli yapılar da 
etkilenebilmektedir (17). Hipohidrotik ED (HED) 
saç, diĢ, tırnak ve ter bezlerinde anormalliklerle 
karakterizedir. X᾽ e bağlı resesif ED hastalarının 
%94᾽ ünden fazlasında, Xq12-q13 bölgesinde 
yer alan Ektodisplasin A1 (EDA1) geninde 
mutasyon olduğu iddia edilmektedir (18,19). 
Ektodermal displazi otozomal resesif 
(EDARADD) geninde veya ektodisplasin 
anhidrotik reseptör (EDAR) genindeki 
mutasyonlar otozomal geçiĢten sorumlu 
tutulmaktadır (20). Yakın zamanda tanımlanmıĢ 
olan human downless (DL) geni üzerindeki 
mutasyonlar, HED᾽ in otozomal baskın 
formunun ve bazı ailevi olgularda otozomal 
resesif HED᾽ in nedenidir (14). Muscle segment 
homeobox homolog 1 (MSX1), paired box geni 
9 (PAX9) genlerinin de ED üzerinde etkili 
olduğu iddia edilmektedir. Ayrıca, X᾽ e bağlı 
resesif olgularda Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz 
(G-6-PD) eksikliğinden kaynaklanan anemi ve 
sarılık gözlenebilmektedir (21). 

Bu çalıĢmada estetik, fonksiyon ve 
fonasyon kaybı nedeniyle kliniğimize baĢvuran 
ED᾽ li 14 yaĢında bir olgu ve protetik yaklaĢımı 
sunulmuĢtur. 

 
Olgu Sunumu 
Anterior diĢlerde sürmeme öyküsü ve 

protetik tedavi isteği ile kliniğimize baĢvuran 
2003 doğumlu 14 yaĢındaki kız hastaya 
hipohidrotik tip ED tanısı konuldu. Hastadan 
alınan anamnezde anne-babasının akraba 
olduğu ve solunum problemleri yaĢadığı 
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öğrenildi. Ancak hastanın fiziksel ve zihinsel 
geliĢim geriliği olmadığı gözlendi. Bununla 
birlikte hastanın terleme ile ilgili ciddi bir 
sıkıntısı olmadığı öğrenildi. Yapılan ekstraoral 
muayenede saç ve kaĢlarında problem 
olmadığı görüldü. Ancak yumuĢak ve kuru cilt 
ile displastik tırnak yapısına sahip olduğu 
gözlendi (Resim 1).  

 

 
Resim 1. Displastik tırnak yapısı ve yumuĢak cilt görünümü 

 
Ayrıca eyer Ģekilli burun, düĢük ön yüz 

yüksekliği ve çıkıntılı dudaklar ED ile uyumlu 
bulundu (Resim 2,3). 

 

 
Resim 2. Ön yüz yüksekliğindeki azalma görünümü 
 

 
Resim 3. Eyer Ģekilli burun ve çıkıntılı dudakların görünümü 

 
 

Yapılan intraoral ve radyografik 
incelemelerde ED ile uyumlu olarak oligodonti, 
persiste süt diĢlerinin varlığı ve alt keser diĢlerin 
kama Ģeklinde olduğu gözlendi. Ayrıca üst 

daimi keser diĢler de dahil olmak üzere çok 
sayıda daimi diĢ eksikliği ve ilgili bölgelerde 
alveolar kret yüksekliğinde dikey yönde geliĢim 
eksiklikleri görüldü (Resim 4,5,6,7).  

 
Resim 4. Üst çene intraoral görünümü 
 

 
Resim 5. Alt çene intraoral görünümü 
 

 
Resim 6. Üst daimi keser diĢlerin eksikliğine bağlı alveolar krette 

geliĢim geriliği ve kama Ģekilli alt keser diĢlerin görünümü 
 

 
Resim 7. Panoramik radyografi görünümü 

 
Hastanın çiğneme, estetik, konuĢma ve 

genel psikolojik geliĢimi göz önüne alındığında, 
hareketli bir üst protez planlandı. Gerekli 
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periodontal ve restoratif tedavilerin ardından 
hastaya geliĢim döneminde olduğu göz önünde 
bulundurularak hareketli bölümlü çocuk protezi 
yapıldı (Resim 8). 

 
Resim 8. Hareketli bölümlü çocuk protezi ağız içi görünümü 

 
 
Tartışma 
ED olgularının dental rehabilitasyonu, 

kraniyofasiyal büyüme ve geliĢim döneminde 
iskeletsel iliĢkilerin oluĢturulmasını sağlayarak; 
estetik, fonksiyon ve fonasyon etkinliğini 
geliĢtirdiğinden oldukça önemlidir. Aynı 
zamanda olguların görünümlerindeki 
anormallikler sosyal ve psikolojik geliĢimlerinde 
olumsuz  etkilere sebep olduğundan protetik 
yaklaĢımın önemi ortaya çıkmaktadır (22). ED 
hastalarında protetik yaklaĢım parsiyel veya 
total hareketli protezler ya da sabit protezler 
Ģeklindedir. Büyüme ve geliĢim dönemindeki 
ED hastalarına uygulanan hareketli protezler 
kolay, hızlı, ağrısız, kullanılabilir ve geriye 
dönüĢümlü bir tedavi seçeneği sunmaktadır 
(23). ED‟ li hastalarda implantlar da alternatif 
tedavi olabilir (24).  

Hastaların estetik, fonksiyon ve 
fonasyonun sağlanması, özellikle büyüme ve 
geliĢim dönemindeki çocuklarda psikososyal 
yönden faydalıdır. DiĢlerin eksikliğine bağlı 
olarak alveolar kretin geliĢememesi, dikey 
boyutta azalmaya ve dudaklarda kalın bir 
görünüme sebep olmaktadır (7,25). Hipodonti 
nedeni ile azalan dikey boyutun yaĢlı bir 
görünüm kazandırması, psikolojik sorunların 
yanında çiğneme fonksiyonlarını da olumsuz 
etkileyerek fiziksel geliĢim bozukluklarına sebep 
olmaktadır. Ayrıca meydana gelen konuĢma 
bozuklukları da çocuğu sosyal açıdan olumsuz 
etkilemektedir. Tüm bu sebeplere dayanarak 
diĢ eksikliklerinin uygun protezler ile 
tamamlanması, hastaya fonksiyonel yönden 
olduğu kadar psikolojik yönden de katkı 
sağlamaktadır (26,27). Bu olguda üst keser 
diĢlerin konjenital eksikliğine bağlı olarak alveol 

kemik geliĢiminde yetersizlik meydana gelmiĢ 
ve ön yüz yüksekliği azalmıĢtır. Hastanın 
gerekli dental tedavileri yapılarak estetik, 
fonksiyon ve fonasyon ile ilgili kaygılarını 
gidermek amacıyla üst çeneye parsiyel çocuk 
protezi yapıldı. Protezin yılda bir yenilenmek 
üzere altı aylık periyodik kontrollerle izlenmesi 
planlandı (Resim 9). 

 
Resim 9. Protez yapılmasının ardından 1 yıllık Panoramik 

radyografisi 

 
Sonuç olarak ED olgularında erken 

teĢhis ile birlikte multidisipliner yaklaĢımların 
olguların yaĢam kalitelerinin yükseltilmesinde 
oldukça önemli olduğu görüldü. Özellikle 
büyüme ve geliĢim dönemindeki hastalarda 
estetik, fonksiyon ve fonasyonun erken 
dönemlerde kazandırılmasının olgularda hem 
psikososyal hem de fiziksel geliĢim açısından 
önem taĢıdığı düĢünüldü. 
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