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Ektrodaktili Ektodermal Displazi-Klefting Sendromlu
Ailesel Ug Olgu

Three Familial Cases with Ectrodactyly Ectodermal
Displazia-Clefting Syndrome
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Ozet

Anne-baba arasinda akraba evliligi 6ykiisii olan dort cocuklu bir aile 10 yas, alti yas ve tic aylik kiz cocuklarinda saclarda uzamama,
tim viicut killarinda seyrelme ve parmaklarda sekil bozuklugu sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Hastalarin dermatolojik
muayenesinde saclar, kaslar ve ekstremitelerde killarda seyrelme, tirnaklarda subungual hiperkeratoz, palmoplantar hiperkeratoz,
deride yaygin terleme kaybi ve kuruluk, dislerde konik goriinim ve hipodonti saptandi. Her (¢ kardesin de ellerinde
3-4. parmaklarda, ayaklarinda 2-3-4. parmaklarda proksimalde yapisiklik gozlendi. Hastalardan alinan deri biyopsi materyallerinin
histopatolojik incelenmesinde kil folikiilleri ve sebase glandlarda sayica azalma ve boyutlarda kiiciilme saptandi. Klinik ve
histopatolojik degerlendirme sonucunda Ektrodaktili ektodermal displazi-klefting sendromu tanisi konulan bu ailesel olgulari nadir
gozlenmesi nedeniyle sunuyoruz. (Tirkderm 2012; 46: 47-9)

Anahtar Kelimeler: Ektrodaktili ektodermal displazi-klefting sendromu, ektodermal displazi-kutandz sindaktili sendromu, ektodermal
displazi

Summary

A family of four children where mother and father had history of consanguineous marriage presented at our clinic due to lack of hair growth,
thinning of all body hair and finger deformities in their three daughters aged 10 years, six years and three months. Dermatological
examination of the cases showed thinning of the hair on the scalp, eyebrows, and extremities, subungual hyperkeratosis in nails,
palmoplantar hyperkeratosis, cutaneous xerosis and loss of sweating, conical appearance and hypodontia in the teeth. All three siblings
were seen to have the 3rd and 4th digits on the hand and the 2nd, 3rd and 4th digits on the feet to be proximally conjoined. Histopathologic
examination of the cutaneous biopsy materials taken from the patients revealed a decrease in the number and size of hair follicles and
sebaceous glands. We present these familial cases who were diagnosed with Ectrodactyly-ectodermal dysplasia-clefting syndrome as a result
of clinical and histopathologic evaluation due to their rarity. (Turkderm 2012; 46: 47-9)

Key Words: Ectrodactyly-ectodermal dysplasia-clefting syndrome, Ectodermal dysplasia-cutaneous syndactyly syndrome, ectodermal
dysplasia

Giri§ Hastaligin etki derecesi birtakim genetik degisikliklerin gecis
farkliliklarina baglidir. Freire—-Maia ektodermal bozukluklar 4

Ektodermal displazi (ED) sag, dis, kas, kirpik, tirnak, yag ve ter ana grupta incelemistir>6:

bezleri gibi ektodermden kéken alan doku ve organlar 1. Hipohidroz: Yag ve ter bezlerinin olmamasi veya az olmasi

etkileyen kalitsal bir hastalik grubudur. Hastaligin farkli klink 2. Hipotrikoz: ince ve seyrek saclar, kas ve kirpiklerin

bulgulardan olusan alt tipleri mevcuttur. Siklikla X resesif, yoklugu

nadiren otozomal resesif veya otozomal dominant gegisli 3. Hipodonti: Anodonti veya daha siklikla oligodonti

olabilir. Etkilenen hastalarin %90°1 erkektir1-6. 4. Onikodisplazi: Displazik tirnak
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Resim 1. Uc kiz kardeste (10 yas, alt1 yas ve 3 aylik) ciltte kuruluk,
saclar, kaslar ve kirpiklerde seyrelme, sivri burun, burun kékiinde
basiklik, ince iist dudak ve genis kulak kepcesi seklinde atipik
yuz gorinimleri

Resim 2. Bilateral ellerde 3-4. parmaklarda proksimalde yapisik-
lik, genis avug ici ve kisa parmaklar

Resim 3. Bilateral ayaklarda 2-3-4. parmaklarda proksimalde yapisikhk
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Tani icin konjenital, diffliz, ilerleyici olmayan ve en az bir ektodermal eki
icine alan hastalik olmasi gereklidir!4.6.

Bu makalede ED tanisi konulan Ug kardes incelenerek, seyrek olarak
gorilen sendromun kutandz sindaktili ile birlikteligi sunulmustur.

Olgular

Dért cocuklu bir ailenin 10 yas, alti yas ve Ug aylik olan kiz cocuklari
dogumdan itibaren saclarin seyrek olmasi, zor uzamasi, kolay dokilmesi,
dislerin ge¢ ¢ctkmasi ve dislerde sekil bozuklugu sikayetleri ile poliklinigimize
basvurdu. Kiz cocuklarindan bir tanesi disinda diger U¢ ¢ocukta benzer
sikayetler mevcut olan anne ve baba 2. dereceden akraba idi. Anne-baba
saglikli olup, ailede benzer sikayetleri olan hi¢ kimse yoktu.

Sistemik muayenede cocuklarin agirlik, boy ve bas cevresi Olclmleri
normal olarak tespit edildi. Her li¢ cocukta da deri ince ve kuru, saclar
belirgin sekilde kisa olup yasamlari boyunca cocuklarin saglari hic
kesilmemisti. Tim viicut killarinda seyrelme, seyrek kas, kirpik, pubik ve
vicut killarinin yok denecek kadar az olmasi, plantar bolgelerde
hiperkeratoz ve ragadlar, sarimsi veya diskolore tirnaklar mevcuttu.
Hastalarin, burun kékinde basiklik, sivri burun, ince Gst dudak ve genis
kulak kepgesi seklinde atipik bir yliz gérinimi mevcuttu. Konik veya
silindirik sekilde seyrek disler, hastalarin her Gcliniin de ellerinde 3-4.
parmaklarda, ayaklarinda 2-3-4. parmaklarda proksimalde yapisiklik,
genis avug ici ve kisa parmaklar mevcuttu (Resim 1, 2, 3). Aileden yazili
onay belgesi alinarak hastalar fotograflandi.

Yapilan laboratuvar incelemede tiroid fonksiyon testleri ve immunglobulin
E'yi de iceren biyokimyasal degerlerde herhangi bir patoloji saptanmadi.
Hastalarimizda tekrarlayan infeksiyon oykisi yoktu ve immunolojik
acidan tetkikleri normaldi. isitme testi ve 1Q muayenesi normaldi. Her (¢
hastanin da g6z muayenesinde hipermetropi, nérolojik degerlendirme
sonunda ise optik disklerinin soluk ve tilted disk oldugu saptandi.
Eklemlerde hiperfleksibilite ve yavas konusma tespit edildi. Hastalarin el
ve ayak radyografik incelenmesinde ossedz sindaktili saptandi.
Kardiolojik degerlendirme ve abdominal USG normaldi.

Deri biopsi materyalinin histopatolojik incelemede kil folikilleri ve
sebase glandlarda sayica azalma ve boyutlarinda kigllme saptanarak
ektodermal displazi ile uyumlu bulundu (Resim 4). Klinik ve
histopatolojik degerlendirme sonucunda hastalara ailesel ektrodaktili
ektodermal displazi-klefting sendromu tanisi konuldu.
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Ex RS s ‘ #4
Resim 4. Dermada deri eklerinin (kil folikiilleri ve sebase
glandlar) izlenmedigi kesitte, fokal bir alanda lenfosit

eksositozu goriilmektedir (H&E x100)
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Ektodermal displazi genis, heterojen, kalitimsal bir hastalik grubu olup
sag, tirnak, dis ve ter bezlerini iceren ektodermal eklerden en az birinde,
morfolojik gelisim boyunca gozlenen yapisal ve/veya fonksiyonel defekt
ile karakterizedir®.2.3.

Ektodermal displazi sadece ektodermal yapilarin eksikligi ile seyreden
klasik tipin disinda viicuttaki diger organlarinda etkilendigi sendromlar
seklinde olabilir. Sendrom tipine siklikla sagirlik, iskelet anomalileri,
mental retardasyon, iktiyoz, palmoplantar keratoderma, g6z
anormallikleri, yiz deformiteleri, yarik damak-dudak ve diger sistemik
bulgular eslik etmektedir2.

Literatlrde bildirilen sindaktilinin eslik ettigi ED sendromlarinin
birkaginin klinik 6zellikleri; Rook ve ark. tarafindan bildirilen nadir bir
ED tipinde, pili torti, dis anomalileri, tirnak displazisi, lordoz ve sindaktili
mevcuttur. Baisch’s sendromu ise diger bir nadir ED sendromu olup dis
anomalileri, anonisi, sinpolidaktili, gecikmis kemik yasi, normal sag ve
ter bezleri ile karakterizedir’.

Whiting sendromu, konjenital alopesi, dis anomalileri, ayrik dis ve
sindaktili ile karakterizedir8. Boudghene-Stambouli ve Merad-Boudia
hipotrikoz, dis anomalileri, parsiyel deri sindaktilisi, palmar keratoderma
ve kuru deri gozlenen 5 etkilenmis bireyin oldugu bir aile
tanimlamislardir?. ilyina ve ark.10 elin 3-4. ve ayagin 2-3. parmaklarinda
sindaktili, hafif diizeyde mental retardasyon, hipotrikoz, kuru deri, genis
palpebral aralik, genis burun képrisu, agik agiz, anormal kulaklar ve hafif
hipohidroz ile karakterize ED sendromu tanimlamislardir. Freihofer ve
ark.1 nazal anomali, Lipson ve ark.1? iskelet ve kardiyak anomalileri ve
sindaktilinin eslik ettigi ED vakalarr bildirmislerdir.

Sindaktilinin eglik ettigi diger bir ED formu okUllodentoossedz displazi
olup otozomal dominant veya otozomal resesif gecisli olabilir2.7. Bu
form bilateral mikroftalmi, anormal kictk burun, hipotrikoz, dis
anomalileri, 5. parmakta kampilodaktili, 4 ve 5. parmaklarda sindaktili,
ayak parmaklarinda kayip ile karakterizedir2.7.

Tariq ve ark.” 2009 yilinda ED sendrom bulgularindan hipohidroz,
hipoplastik tirnak, dis hipoplazisi, hiperhidroz, palmoplantar
keratoderma ve bilateral parsiyel kutandz sindaktili bulunan Pakistanli
bir aile tanimlamistir. Bu bulgularin bazilar daha 6nce ED-sindaktili
sendromu (Boudghene-Stambouli ve Merad-Boudia'nin sundugu) ve
Baisch’s sendromunda tanimlanmistir. Fakat ince vicut killari, sarimsi
el ve ayak tirnaklari, plantar keratoderma, hiperhidroz, kardiomegali,
foliktler hiperkeratoz, sivri burun, ince Ust dudak ve genis kulak kepgesi
gibi bazi bulgularin ED-sindaktili sendromu ve Baisch’s sendromunda
bildiriimemesinden dolayi bu klinik tablo ektodermal displazi-kutanéz
sindaktili (EDCS) seklinde tanimlanmistir?.

Ektrodaktili Ektodermal displaziklefting sendromu (EEC sendromu);
ektodermal displazi bulgulari yaninda, yarik dudak ve/veya yarik damak,
seyrek sacli deri, malforme kepce kulak, el ve ayak parmaklarinda kismi
veya tam olan sindaktili ile seyreden, otozomal dominant gegisli bir ED
sendromudur. Bu sendromda birkag vakada hafif mental gerilik ve b&brek
anomalisi rapor edilmistir'3.14. Ektrodaktili, ellerin ve ayaklarin orta
kismindaki parmaklarin fizyonundan yokluguna kadar genis bir yayilim
gosteren defekt olarak tanimlanmaktadir. Dolayisiyla sindaktili tanimi da
ektrodaktili taniminin icerisinde yer almaktadir?3.14,

EEC sendromlu vakalarin %84 linde ektrodaktili, %77'sinde ektodermal
displazi, %68'inde yarik damak ve/veya dudak, %59'unda lakrimal kanal
anomalisi, %23'linde genitouriner kanal anomalisi, %14'lUnde sagirlik ve
%7'sinde mental retardasyon bulunmaktadir. Sendromun major tani
kriterleri; ektodermal displazi, ektrodaktili, yarik damak ve/veya dudak,
lakrimal kanal anomalisidir. Hastada baska bir sendromu isaret eden bir
bulgu olmamasi kosulu ile major tani kriterlerinden en az ikisinin varligi
tani koydurucudur. Sendromun tani kriterlerine dikkat edilirse aslinda
yarik damak ve/veya dudak, lakrimal kanal anomalisi olmadan sadece

ektodermal displazi ve ektrodaktili olan vakalar da tani kriterlerini
karsilamaktadir'4. Bununla birlikte ektrodaktili taniminin sindaktiliyi de
kapsayan genis bir anlami olmasi nedeniyle literatlrde ayrica ED-
sindaktili sendromu tanimlamasinin olmasi anlam kargasasi
yaratmaktadir. ED sendromunun sag, tirnak, dis, ter bezleri ve diger
organ tutulumlarini iceren 200'den fazla alt tipi veya genetik farkliiginin
tanimlanmis olmasi da bu karisikligi artirmaktadir?.

Bizim olgularimizda saclarin seyrek olmasi, zor uzamasi, kolay
dokulmesi, viicut killarinda dokilme, dis problemleri (dislerin ge¢ ¢tkmast,
orta kesici dislerin koni seklinde olusu), ince ve kuru deri, sivri burun,
burun kékiinde basiklik, ince Ust dudak ve genis kulak kepgesi olan atipik
bir ylz gorinimd, ellerinde 3-4. parmaklarda, ayaklarinda 2-3-4.
parmaklarda proksimalde yapisiklik genis avug ici ve kisa parmaklarin
varligi ile ektodermal displazi—kutandz sindaktili sendromu tanisi konuldu.
Ancak hastalarimiz, yarik dudak ve/veya yarik damak bulunmamasina
ragmen EEC sendromu tani kriterlerini karsilamaktaydilar.

Ektodermal displazi sendromu siklikla X resesif, nadiren otozomal
resesif veya otozomal dominant gegisli olabilir. Etkilenen hastalarin
%901 erkektir’6. Oysa EEC sendromu otosomal dominant gegislidir2.
Bizim olgularimizin lg¢ kiz kardeste gdzlenmesi daha ¢ok EEC
sendromu ile uyumlu oldugunu disinddrda.

Oftalmolojik muayenede saptanan tilted disk; daha c¢ok konjenital
anomalilere eslik eden bir klinik bulgu olup, optik diskin uzun ekseninin
oblik yerlesim gosterdigi bilateral, benin bir konjenital optik disk
anomalisidir’6. Yaptigimiz literattr incelenmesinde ektodermal displazi
sendromu ile tilted disk birlikteligine rastlanmamis olup bizim
olgularimiz bu agidan literatlrdeki ilk olgulardiré.

Bu cocuklarin tedavisi yiksek i1sidan korunmak, suni gézyaslari, erken
dental mldahele ve sindaktili agisindan gerekli cerrahi mudaheleyi
icerir. Ektrodaktili ektodermal displazi-klefting sendromu tanisi konulan
bu ailesel olgulari nadir gdzlenmesi nedeniyle sunuyoruz.
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