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SUMMARY
Ectodermal Dysplasia

Ectodermal dysplasia (ED) is a rare, hereditary, congenital
disease that affects teeth, skin, hair, nails, eccrine and seba-
ceous glands. Symptoms of ED are hypohidrosis or anhidro-
sis, heat intolerance, dental and nail abnormalities, hypotric-
hosis, inability of lacrimation, thinning and hypopigmentation
of skin. ED has got three types: Hypohidrotic (unhydrotic),
hidrotic (clouston type) and EEC syndrome (ectrodactyly, ED,
cleft lip and palate). In hypohidrotic type there are decreased
or absent sweating glands, abnormal dental structure and
hypotrichosis.

Our patient is 7.5 years old, male. When he come to our cli-
nic, he has got afebrile seizure, inabilitiy to sweat, decreased
tears and abnormal skin presentation. When we focus on his-
tory of patient’s symptoms, we decided that this signs and
symptoms are related to hypohidrotic ED and perinatal
asphyxia sequel.

In this case, we diagnosed ED with history and typical signs
of patient. We present this case because of its rare and con-
genital disease.
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Ektodermal displazi primer olarak disler, deri, sac, tir-
naklar, ekrin ve sebase6z bez yapilarini tutan heterojen
bir grup patolojiyi ifade eder. Ektoderm disindaki diger
embriyolojik tabakalardan koken almasi nadirdir. Son
yapilan klinik siniflamayla, 121 farkli ektodermal dis-
plazi tipi oldugu tespit edilmistir. Nadir goriilen bu has-
taligin tanisi terleme azlig1 veya yoklugu, dis ve tirnak
anomalileri, hipotirikozis gibi klinik bulgularin deger-
lendirilmesi ile konur (D,

Bu yazimizda, ektodermal displazisi ve perinatal asfik-
siye bagli noromotor retardasyonu olan bir olgu sunduk.

OLGU

7.5 yasinda erkek hasta klinigimize atessiz havale gecgirme,
terlememe, goz yast azligr sikayetleri ile bagvurdu. Alinan
anamnezde; hastanin evde ebe yardimi ile, normal vaginal
yolla, miadinda, 3400 g olarak dogdugu ve hemen aglamadigi
ogrenildi. 4 giinliikken ates ve viicudunda soyulmalar nede-
niyle yenidogan servisine yatirtlan hastanin yapilan tetkikle-
rinde ates odagi bulunamamis ve cilt bulgular iktiyozis lehine
degerlendirilmis. Yapilan kranial ultrasonografik incelemede
perinatal asfiksiye bagli beyaz cevherde azalma saptanmis.

Resim 1.
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Resim 2.

Resim 3.

Genel durumu diizelen hasta ayaktan takip edilmek iizere 35
giinliik iken taburcu edilmis. Kontrole gelmeyen hasta 3 aylik
oldugunda yiiksek ates nedeniyle tekrar klinigimize bagvur-
mus. Ates, tetkik ve perinatal asfiksiye bagli néromotor retar-
dasyon on tanilan ile ikinci kez hastaneye yatirilmis. Fakat
ates odag1 bulunamamis. Ayaktan izlenmek iizere taburcu edi-
len hasta kontrollere gelmemis. 2 yagindan itibaren 6 kez jene-
ralize afebril konviilzyon ge¢irmis. Pek ¢ok defa goz kurulugu
nedeniyle doktora bagvurmus. Su anda sentetik goz yas1

Resim 4.

damlas1 kullaniyor. Soy ge¢misinde, 33 yasindaki annede
hipodonti ve koni biciminde dis yapist disinda 6zellik saptan-
madi.

Yapilan fizik muayenede; ates 37.2°C, nabiz 92/dk, arter kan
basinc1100/60 mmHg idi. Suur agik, koopere ve oryante, hafif
mental retarde idi. Boy ve agirlig1 3-10 persantil arasinda bu-
lundu. Mikrosefalisi mevcuttu. Saclar az sayida, zayif ve hipo-
pigmenteydi. Kas ve kirpiklerde belirgin azalma ve hipopig-
mentasyon vardi. Cildi kuru, burusuktu. Periorbital bolgede
hiperpigmentasyon, govdede yer yer makiiler lezyonlar ve so-
yulmalar saptandi. Frontal bossing, kalin disa doniik dudaklar,
hipodonti, koni biciminde disler, malar hipoplazi, diisiik
kulak, piiriilan burun akintis1 mevcuttu. Norolojik muayenede
hastanin yiirliyemedigi, desteksiz oturabildigi goriildii. Alt
ekstremitelerde kuvvet kaybi ve derin tendon reflekslerinde
artma saptandi. His kusuru yoktu. Diger sistem muayeneleri
normaldi.

Tam kan saymmi, kan biyokimyasi, tam idrar tahlili ve akciger
grafisi normaldi. Infeksiyon belirtecleri negatifti. EEG’sinde
zemin aktivitesinde diizensizlik saptandi. Kranial MRG’de
bilateral paryetal beyaz cevher hacminde azalma, sekel gliotik
sinyal degisiklikleri, bilateral serebellar hemisferler ve ver-
miste ileri derecede atrofi mevcuttu. Batin US’de bilateral
kriptorsidizm disinda patoloji yoktu. G6z muayenesinde goz
yas1 yoklugu disinda ek patoloji saptanmadi.

Hasta terlemesinin olmamasi, goz yasi azligi, hipodonti ve
koni biciminde digleri, az sayida hipopigmente zayif saclari,
tipik yiiz goriiniimii, cilt 6zellikleri ile ektodermal displazi ta-
nis1 aldi. Noromotor retardasyonu ve konviilziyonlar perinatal
asfiksi sekeli olarak degerlendirildi. EEG ve kranial MRG
bunu destekledi. Hastaya antiepileptik ila¢ baglandi. Gelisim
norolojisi poliklinigine baglandi ve fizik tedavi rehabilitasyon
programina alindi. Sentetik g6z yas1 damlalari rutin kullanima
alindi. Aileye, hastanin bulundugu ortam sicakliginin optimal
diizeyde tutulmasi gerektigi konusunda bilgi verildi. Genetik
danigmanlik onerildi. Dig protezi planlandi. Cilt problemleri
nedeniyle dermatoloji poliklinigince takibe alindi.

TARTISMA

Ektodermal displazi (ED) disler, deri, sag, tirnaklar, ek-
rin ve sebasedz bezlerin patolojisi ile karakterize konje-
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nital bir hastaliktir ). Isminden de anlasilacagi gibi, has-
talik embriyolojik olarak ektodermal kaynakli yapilari tu-
tar. ED, pek ¢ok klinik tipi olmasina ragmen genel olarak;
hipohidrotik (an/idrotik) ED, hidrotik ED (clouston tipi)
ve EEC (ektrodaktili, ED, yarik dudak ve damafk) sendro-
mu olmak iizere iige ayrilir (1.

Hipohidrotik ED, ilk kez 1848 yilinda Thurnam tarafin-
dan tamimlanmugtir (3. Ter bezlerinin parsiyel veya tam
yoklugu, dis anomalisi ve hipotirikozis triad1 ile ortaya ¢1-
kar @), Bu tip, siklikla X e bagh resesif gecer. Dolayisiyla
sendrom siklikla erkeklerde ortaya ¢ikar (). Hastalar den-
tal defekt, seyrek sa¢ ve azalmig terleme gibi klinik bul-
gularla bagvururlar. Terleme azligindan dolayi, cevre 1si-
sindaki degisikliklerden ¢ok kolay etkilenirler. Hipohid-
rotik ED’li hastalar, tanilar1 konmadan 6nce pek ¢ok defa
ates etyolojisi yoniinden arastirilmiglardir. Bu hastalarda
tipik olarak frontal bosing, malar hipoplazi, genis burun
kanatlari, kalin disa doniik dudaklar, hiperpigmente peri-
orbital cilt, diisiik kulaklar, kuru-burusuk-hipopigmente
cilt ve ozellikle yenidogan doneminde ciltte soyulmalar
sik goriiliir 1.0), Hidrotik ED (c/ouston tipi) tipinde tirnak
anomalileri veya yoklugu, seyrek sag, avug ve ayak taba-
ninda hiperkeratozis mevcuttur. Dig yapist ve ter bezleri
genelde normaldir. Otozomal dominant geger. EEC
sendromu ektrodaktili, yarik damak-dudak, g6z yast
kanali anomalileri gibi patolojileri igerir. Genelde oto-
zomal dominant geger (1,

Palau ve ark., anhidrotik ED’li hastalarin oykiilerinde
nedeni bilinmeyen ates ataklar1 oldugunu bildirmistir (7.
Szpiro-Tapia ve ark.’na gore, anhidrotik ED’de etkilenen
disiler, hafif klinik bulgular gosterirler (). Hipohidrotik
ED tanisi, klinik bulgular ve palmar cilt biyopsisinde ek-
rin bezlerin azlig1 veya yoklugu ile konur. Park ve ark. na
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gore tani, klinik 6zellikler ve/veya cilt biyopsisi ile ko-
nur 4,

SONUC

Hipohidrotik ED nadir goriilen herediter bir hastalik olup
ektodermal yapilarda patoloji ile karakterizedir. Etkilenen
olgularin yaklasik % 30’u erken ¢ocukluk doneminde
oliirler. Pek ¢ogunda beslenme problemleri, siddetli ates
ataklari, tekrarlayan solunum sistemi infeksiyonlari, ge-
lisme geriligi, febril konviilziyonlar goriiliir (). Cocukluk
caginda tekrarlayan ates epizodlari, terlemede azalma ve
dental anomalileri olan hastalarda ektodermal displazi
ayirict tanida diisiiniilmesi gerekli bir hastalik grubudur.
Erken tani ile hastalifa bagl gelisebilecek klinik prob-
lemlerin semptomatik iyilestirilmesi miimkiin olacak, do-
layisiyla hastanin yagam siiresi ve kalitesi artacaktir.
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