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Ozet

Ektodermal displazi (ED) deri, tikurik bezleri, ter ve yag bezleri, sag, tirnak ve dis gibi
ektoderm kaynakl dokulari etkileyen genetik bir dizensizliktir. Bu genetik dizensizlik, ter ve
salgl bezlerinin olup olmamasina gore iki ana grupta anhidrotik, hipohidrotik ve hidrotik ED
olmak Uzere klinik bulgulara gore genelde l¢ sekilde siniflandiriimaktadir. Anterior dislerinin
surmeme Oyklsu ve protetik dis tedavisi istegi ile klinigimize basvuran 14 yasindaki hastaya
hidrotik tip ED tanisi konuldu. Yapilan ekstraoral muayenede sa¢ ve kaslarinda problem
olmadigi goruldi. Ancak yumusak ve kuru cilt ile displastik tirnak yapisina sahip oldugu
gozlendi. Yapilan introral ve radyografik incelemelerde pek ¢ok daimi dis jerminin olmadigi,
persiste sut diglerinin varligi ve alt keser dislerin kama seklinde oldugu g6zlendi. Ayrica Ust daimi
keser digler de dahil olmak Uzere gok sayida daimi dis eksikligi oldugu gozlendi.

Bu calismada estetik, fonksiyon ve fonasyon kaybi nedeniyle klinigimize basvuran ED'li
bir olgu ve dental yaklasimi sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Ektodermal Displazi, Dental Anomaliler, Kama Sekilli 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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Girig olarak gelisim anomalisine neden olan genetik
bir dizensizliktir (1). 100.000 dogumda bir
Ektodermal displazi (ED), ektoderm goériime ihtimali olan ED olgularinin
kaynakli dokular etkileyen ve karakteristik yaklagik %90 ini erkek bireylerin olugturdugu
bildirilmisgtir (2). ED, ilk olarak Thurmann
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displazi seklidir (4). Diger belirtiler arasinda
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eyer sekilli burun, belirgin dudaklar, belirgin alin,
gucli cene vyapisi, agiz ve gbéz cevresinde
hiperpigmentasyon ve kingikliklar yer
almaktadir (5,6). Bu genetik dizensizlik, ter ve
salgl bezlerinin olup olmamasina goére
anhidrotik, hipohidrotik ve hidrotik ED olmak
Uzere u¢ sekilde gorulmektedir (7). Genetik
tasiyicilik modeli otozomal dominant , otozomal
resesif ve X * e bagli gecis goOsterebildigi gibi
sporadik gecislere de rastlanmaktadir. Hidrotik
tip genellikle otozomal gegis gosterirken,
anhidrotik ve hipohidrptik tipleri X" e bagl gegis
gostermektedir (8). X' e baglh ED olgularina
daha sik rastlanmaktadir. ED’ nin farkli
formlarinda, hicre ici ve hlcreler arasi iletisimi
saglayan  proteinleri  kodlayan  genlerde
mutasyon oldugu bildiriimektedir. X’ e bagh
anhidrotik ED, sa¢ koklerinin, ter ve yag
bezlerinin olmamasi, etkilenmis bireylerde
anormal dis olusumuyla karakterizedir (9,10).
Hipohidrotik tipte ter ve yad bezlerindeki
eksikliklere bagh olarak terleme problemleri
bulunmaktadir (11). Hidrotik tipte ise ter ve yag
bezlerinin ¢alismasi normaldir. Bu formunda
genellikle  digler, tirnaklar  ve saclar
etkilenmektedir (4).

Freire-Maia ise ED’ yi hipohidrozis (yag
ve ter bezlerinin olmamasi veya az olmasi),
hipotrikozis (ince ve seyrek saclar, kaslar ve
kirpikler), hipodonti (anadonti veya oligodonti),
oniko displazi (displazik tirnak tesekkull) olmak
Uzere 4 ana grupta toplamistir (3).

Witkop tarafindan 1965" te ilk kez
tanimlanan “dis ve tirnak sendromu (Witkop
Sendromu)”, hipodonti ve tirnak displazisi ile
karakterize olup saclari ve ter bezlerini ¢ok
fazla etkilememektedir. Etkilenen kisilerin digleri
siklikla genis aralikli, konik sekilli ve dar
kronlara sahiptir. Tirnaklar ise kasik seklinde
ve kirilgan yapidadir (12). Hipohidrotik ve
anhidrotik ED tipleri de “Christ-Siemens-
Touraine Sendromu” olarak tanimlanmaktadir
(13).

Tirnaklar distrofik, hipertrofik, anormal
olarak keratinlesmis, kalinlastiriimig, renksiz,
bolinmus veya parcalanmig olabilir. Epidermis
yumusak, ince ve purizsuzdur, hiperkeratoz ve
/ veya egzamatdz lekeler bulunmaktadir. Oral
ve burun mukoza bezleri, tikrik bezleri ve
meme bezleri hipoplazik veya eksik olabilir.
Solunum agacinin tamaminda mikéz bez yok
olabilir. Etkilenen hastalar solunum vyollarinin
tekrarlayan enfeksiyonlarina maruz kalabilir.
Takurdk bezlerinin  yoklugu, kserostomiye
Cilt / Volume 19 - Say1 / Number 1- 2018

sistemdeki
olarak da

neden olabilir. Gastrointestinal
mukoéz bezlerin  eksikligine bagl
disfaji gelisebilmektedir (14).

Hipodonti ve dlzensiz sekilli disler
etkilenen kisiler acisindan ayirt edici bir
Ozelliktir. Sayr anomalisi olarak genellikle
oligodonti, nadiren de anadonti meydana
gelebilmektedir. Olgularin var olan diglerinde de
sekil anomalileri gorilebilmektedir. Keser digler
daha cok konik ve sivri sekilli iken azi disleri
atipik  tOberkillere  sahiptir  (15,16). ED
olgularinda en sik gérulen surekli dis eksikligi
lateral kesici disler, klglk azilar, ikinci ve
Uclinct molar dislerdir. Birinci daimi molarlar,
santral kesiciler ve kaninler genellikle agizdadir
(11).

GunUmuze kadar ED’ ye sebep olan
pek c¢ok gen tanimlanmistir. Bu genlerin
ekspresyonu sadece ektoderm ile sinirh
olmadigindan mezenkimal kokenli yapilar da
etkilenebilmektedir (17). Hipohidrotik ED (HED)
sac, dis, tirnak ve ter bezlerinde anormalliklerle
karakterizedir. X’ e bagl resesif ED hastalarinin
%94’ Unden fazlasinda, Xq12-q13 bdlgesinde
yer alan Ektodisplasin Al (EDA1) geninde
mutasyon oldugu iddia edilmektedir (18,19).

Ektodermal displazi otozomal resesif
(EDARADD) geninde veya ektodisplasin
anhidrotik reseptor (EDAR) genindeki
mutasyonlar otozomal gegisten sorumlu

tutulmaktadir (20). Yakin zamanda tanimlanmis
olan human downless (DL) geni Uzerindeki
mutasyonlar, HED’ in otozomal baskin
formunun ve bazi ailevi olgularda otozomal
resesif HED' in nedenidir (14). Muscle segment
homeobox homolog 1 (MSX1), paired box geni
9 (PAX9) genlerinin de ED uzerinde etkili
oldugu iddia edilmektedir. Ayrica, X’ e bagl
resesif olgularda Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz
(G-6-PD) eksikliginden kaynaklanan anemi ve
sarilik gézlenebilmektedir (21).

Bu calismada estetik, fonksiyon ve
fonasyon kaybi nedeniyle klinigimize basvuran
ED’ li 14 yasinda bir olgu ve protetik yaklagimi
sunulmustur.

Olgu Sunumu

Anterior dislerde strmeme Oyklsu ve
protetik tedavi istegi ile klinigimize basvuran
2003 dogumlu 14 vyasindaki kiz hastaya
hipohidrotik tip ED tanisi konuldu. Hastadan
alinan anamnezde anne-babasinin akraba
oldugu ve solunum problemleri yasadigi
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ogrenildi. Ancak hastanin fiziksel ve zihinsel
gelisim geriligi olmadigi gdézlendi. Bununla
birlikte hastanin terleme ile ilgili ciddi bir
sikintisi olmadig1 6grenildi. Yapilan ekstraoral
muayenede sa¢ ve Kkaglarinda problem
olmadigi goérildid. Ancak yumusak ve kuru cilt
ile displastik tirnak yapisina sahip oldugu
g6zlendi (Resim 1).

Resim 1. Displastik tirnak yapisi ve yumusak cilt gérinimu

Ayrica eyer seKkilli burun, disuk 6n yuz
yuksekligi ve c¢ikintil dudaklar ED ile uyumlu
bulundu (Resim 2,3).

Resim 2. On yiiz yliksekligindeki azalma gérinimi

Resim 3. Eyer sekilli burun ve ¢ikintili dudaklarin gérinimu

Yapilan intraoral ve  radyografik
incelemelerde ED ile uyumlu olarak oligodonti,
persiste sit dislerinin varligi ve alt keser dislerin
kama seklinde oldugu gdzlendi. Ayrica ust
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daimi keser digler de dahil olmak Uzere c¢ok
sayida daimi dis eksikligi ve ilgili boélgelerde
alveolar kret yuksekliginde dikey yonde gelisim
eksiklikleri gorildi (Resim 4,5,6,7).

Resim 6. Ust daimi keser diglerin eksikligine bagh alveolar krette
gelisim geriligi ve kama sekilli alt keser diglerin gérinimu

Resim 7. Panoramik radyografi gérinimi

Hastanin cigneme, estetik, konusma ve
genel psikolojik gelisimi géz 6nlne alindiginda,
hareketli bir Ust protez planlandi. Gerekli
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periodontal ve restoratif tedavilerin ardindan
hastaya gelisim déneminde oldugu g6z énlinde
bulundurularak hareketli bélimli ¢cocuk protezi
yapildi (Resim 8).

Resim 8. Hareketli bolumli gocuk protezi adiz igi gorinimi

Tartisma

ED olgularinin dental rehabilitasyonu,
kraniyofasiyal buyume ve gelisim déneminde
iskeletsel iligkilerin olusturulmasini saglayarak;

estetik, fonksiyon ve fonasyon etkinligini
geligtirdiginden  oldukga  dnemlidir.  Ayni
zamanda olgularin gorunimlerindeki

anormallikler sosyal ve psikolojik gelisimlerinde
olumsuz etkilere sebep oldugundan protetik
yaklagimin 6nemi ortaya cikmaktadir (22). ED
hastalarinda protetik yaklasim parsiyel veya
total hareketli protezler ya da sabit protezler
seklindedir. Blyime ve gelisim dénemindeki
ED hastalarina uygulanan hareketli protezler
kolay, hizli, agrisiz, kullanilabilir ve geriye
dénlsumll bir tedavi segenegi sunmaktadir
(23). ED’ li hastalarda implantlar da alternatif
tedavi olabilir (24).

Hastalarin estetik, fonksiyon ve
fonasyonun saglanmasi, o6zellikle buyime ve
gelisim donemindeki cocuklarda psikososyal
yonden faydalidir. Dislerin eksikligine bagl
olarak alveolar kretin gelisememesi, dikey
boyutta azalmaya ve dudaklarda kalin bir
gOrunime sebep olmaktadir (7,25). Hipodonti
nedeni ile azalan dikey boyutun yasli bir
gorunum kazandirmasi, psikolojik sorunlarin
yaninda c¢igneme fonksiyonlarini da olumsuz
etkileyerek fiziksel gelisim bozukluklarina sebep
olmaktadir. Ayrica meydana gelen konusma
bozukluklari da ¢ocudu sosyal agidan olumsuz
etkilemektedir. Tum bu sebeplere dayanarak
dis  eksikliklerinin  uygun  protezler ile
tamamlanmasi, hastaya fonksiyonel ydnden
oldugu kadar psikolojik ybnden de katki
saglamaktadir (26,27). Bu olguda Ust keser
dislerin konjenital eksikligine bagli olarak alveol
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kemik gelisiminde yetersizlik meydana gelmig

ve On ylz vyuksekligi azalmistir. Hastanin
gerekli dental tedavileri vyapilarak estetik,
fonksiyon ve fonasyon ile ilgili kaygilarini

gidermek amaciyla Ust ¢eneye parsiyel gocuk
protezi yapildi. Protezin yilda bir yenilenmek
Uzere alti aylik periyodik kontrollerle izlenmesi
planlandi (Resim 9).

Resim 9. Protez yapilmasinin ardindan 1 yillik Panoramik
radyografisi

Sonu¢ olarak ED olgularinda erken
teshis ile birlikte multidisipliner yaklagimlarin
olgularin yasam Kkalitelerinin yuUkseltiimesinde
oldukga 6nemli oldugu goruldi. Ozellikle
biyime ve gelisim ddénemindeki hastalarda
estetik, fonksiyon ve fonasyonun erken
donemlerde kazandiriimasinin olgularda hem
psikososyal hem de fiziksel gelisim agisindan
o6nem tasidigi dusanalda.
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