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Bilateral Memebas! Yoklugu Gosteren
Hipohidrotik Ektodermal Displazi Olgusu

Case Report

Bilal Dogan, Oktay Taskapan, Yavuz Harmanyeri

GATA Haydarpasa Egitim Hastanesi Dermatoloji-Allerji Klinigi

Ozet

Hipohidrotik ektodermal displazi, olgularin hemen tiimiinde X'e bagl ge¢is géstermektedir. Baslica 6zellikleri, hi-
potrikoz, azalmis veya tamamen kaybolmus terleme ve parsiyel veya tam anodontiya‘dir. Nadir gériilmesi sebebiyle,
bilateral meme basi yoklugu gésteren hipohidrotik ektudermal displazili bir erkek infant sunuyoruz.

Anahtar Kelimeler: Hipohidrotik Ektodermal Displazi, bilateral meme basi yoklugu.
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Summary

Hypohidrotic ectodermal dysplasia (HED) shows X-linked recessive inheritance in almost all cases. The main
features are hypotrichosis, absent or reduced sweating and partial or total anodontia. We present a male infant
who has HED with bilateral athelia, because it is rarely seen.
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Ektodermal displaziler heterojen nitelikte, bir
grup hastaliktan olusurlar. “Ektodermal displa-
zi" (ED) teriminin sadece sag, dig, timak veya
ter bezi fonksiyonlarinda primer defekti olan ol-
gularda kullaniimasi gerektigini ilk kez Freire-
Maia Gnermistir. Solomon ve Kueur ise bu de-
fektlerin konjenital, ilerlemeyen ve diffiiz karak-
terde olmasi gerekliligini ileri sirmuslerdir'?.

Hipohidrotik ya da anhidrotik ektodermal
displazi (HED), X'e bagl resesif gegis goste-
ren, azalmis ya da tamamen kaybolmus terle-
me, hipotrikozis, basik burun, gikik alin ve
anormal koni seklinde dis belirtileriyle ortaya
¢ikan bir hastaliktir. Gortilme sikligr yaklasik
100.000 dogumda 1'dir. Tam olarak oturmus
sendrom sadece erkeklerde gorilebilmesine
ragmen, kadinlarda da dis anomalileri, sa¢
seyrekligi, azalmis terleme ve parmak izi anor-
mallikleri gozlenebilmektedir'.

Olgu

Ailesi tarafindan meme baslarinin olmamasi
nedeniyle poliklinigimize getirilen bir yasindaki
erkek hastanin (iB) yapilan muayenesinde,
saglarinin ince ve seyrek, burun kdkiinin ba-
sik oldugu, her iki gz etrafinda koyulasma ve
ince kingikliklar bulundugu, mevcut dislerinin

koni seklinde c¢iktigi ve her iki meme baginin
olmadigi saptandi (Sekil 1,2). Anamnezde
hastanin terleyemedigi, ayrica dogumdan
sonraki ilk bir ay icinde derisinde asir bir so-
yulma oldugu ailesi tarafindan belirtildi.

Yapilan rutin laboratuvar incelemelerinde pa-
toloji saptanmadi. Karin derisinden alinan
punch biyopsi sonucu; kesitlerde epidermiste
hafif derecede hiperkeratozis ve papillomato-
zis oldugu, ayrica dermiste kil follikiilli, seba-
se glandlar ve ekrin glandlarin goriilmedigi
bildirildi (Sekil 3). Hastanin ailesinde benzer
bir hastalik 6ykdisii yoktu.

Tartisma

HED, hemen tiim olgularda X'e bagl resesif
bir gecis gosterir. llgili gen Xq11-21.1'de lokali-
ze olup prenatal tani olanagi vermektedir®.
HED'in temel bulgulari; azalmis ya da tama-
men kaybolmus terleme, hipotrikozis, total ve-
ya kismi anodontia'dir. Deri yumusak, kuru, ve
prematlire yaslanmis goriinimdedir.

Hastalarin yaklasik % 30'unda da meme ano-
malileri (athelia, amastia, aksesuar meme ba-
s1) bulunabilmektedir®. Her iki meme basinin
da bulunmamasi, bizim olgumuzun daha da
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ender gortlen bir olgu olarak degerlendiriimesi gerektigini
dustndirmektedir.

Yine olgularin yaklasik % 30'unda kulak sayvani anomali-
leri (yarasa kulak, bazi kulak kivrimlarinin olmamasi) bulu-
nabilmektedir®. Tastyici olan kadinlarda da meme anomali-
leri (athelia, hipoplastik meme) bildirilmistir*®

Cocuklardaki sa¢ seyrekligi ve dis gelisiminin gecikmesi
aileyi, genellikle belirli bir stireden sonra endiselendirir. Yi-
ne patognomonik ytiz goruntlsi infant dénemde tam
olusmamis olabilir. Dolayisiyla agiklanamayan bir hiperter-
mi durumunda bu sendromdan kuskulanilarak taniya gidi-
lebilir. Kismi olgularda, sivri uglu konik dis yapisinin sap-
tanmasi, bir terleme testini ve deri biyopsisini gerekli kil-

L

Sekil 1: Hastanin tipik gértintlistinlin yaninda, belirgin koni
seklindeki digler.

maktadir. HED'de prenatal tani ve tasiyici saptanmasi ol-
dukga dogru olarak yapilabildiginden bu tir 6ykist olan
ailelere genetik danismanlik 6nerilebilir.

HED'li hastalara fiziksel aktivitelerini kisittamalari, uygun
bir is bulmalarn ve miimkiinse sicak iklimlerden kaginmalari
ogtlenir.
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Sekil 2: Hastanin tipik gériintiisti ve “bilateral athelia”.

Sekil 3: Olgudan alan biyopsi érneginin histolojik gériintimu.



