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ELLIS-VAN CREVELD SENDROMU (OLGU RAPORU)
Feridun Basak*, Cengiz Ozcelik**, Erman Akbulut***

OZET

Kondroektodermal displazi olarak da adlandirilan Ellis-van Creveld sendromu otozomal resesif gecis gosteren bir
hastaliktir ve orantisiz cicelik, genis gogus kafesi, polidaktili ve cesitli dental anomaliler ile karakterizedir. Konjenital kalp
hastaligina (genellikle septal defekt) tirnak distrofilerine siklikla rastlanir. Aynca merkezi sinir sistemi ve urogenital sistem
problemleri de bildirilmistir. Anormal frenilum atasmanlari, hipodonti, malforme disler, malokluzyon gibi problemlerin bu-
lunmasi, bu sendromun cocuk digshekimligini ilgilendirmesine sebep olmaktadir. Natal ve neonatal digler, daimi diglerin
surme gecikmesi, yiksek curik oranlarina da rastlanmaktadir.

Bu makalede, 3 yasinda bir erkek hasta olgusu rapor edilmistir. Sendromun klinik ve radyografik 6zellikleri sunulmus
ve literatir gézden gecirilmistir.

Anahtar kelimeler: Ellis-van Creveld sendromu, kondroektodermal displazi.

SUMMARY
ELLIS-VAN CREVELD SYNDROME (CASE REPORT)

Ellis-van Creveld syndrome, also called chondroectodermal dysplasia, is an autosomal recessive disorder charecte-
rized by disproportionate dwarfism, narrow thorax., polydactyly and dental abnormalities. Congenital cardiac disease,
usually a septal defect and nail dystrophies are common. Anomalies of the cenral nervous system and Urogenital tract al-
so have been reported. This syndrome is of interest to the pediatric dentist in that abnormal frenulum attachments, hypo-
dontia, malformed teeth and malocclusion are invariably present. Also, natal and neonatal teeth, delayed eruption of per-
manent teeth, and a high caries rate are common.

The case of a 3 year old male patient is reported in this article. Clinical and radiographic features of this syndrome
are presented and the literatire is reviewed.

Key words: Ellis-van Creveld syndrome, chondroectodermal dysplasia.

GIRIS Ellis-van Creveld (EvC) sendromunda, konge-
nital kalp hastaliklari, genellikle hastalarin %60'in-

ik defa 1940 yilinda Ellis ve van Creveld tara- da atrial septal defekt vardir. Ayrica ventral septal
findan ug¢ olguda kondroektodermal displazi (KED) defekt, tek ventrikul, atrioventrikiler kanal defekt-
olarak tanimlanmigtir'. KED otozomal resesif gecis leri ve buylk damarlarin transpozisyonu gibi kon-
gosteren herediter bir sendromdur®®. Bu sendrom- jenital kalp malformasyonlari gériilebilir®®. Goégiis

da ektodermal displazi ile kondrodisplazi birlikte kafesindeki malformasyonlar sebebi ile olusan

gorilmektedir®. Herediter ektodermal displazilerde kalp ve solunum problemleri, bu hastalarin 1/3'Un
L . s . den fazlasinin gocukluk caginda 6lmelerine sebep
sac, deri, dis ve tirnaklar etkilenmektedir’. KED'de

olan en O6nemli problemlerdir. Yasam siresi mal-
herediter ektodermal displazinin aksine deri etki-
formasyonlarin siddetine baghdir. Bazi hastalar,

lenmez, terleme normaldir. Saclar seyrek veya nor- . N . N .
normal bir yasam sirebilir veya yasam sireleri

mal, tirnaklar genellikle kiiciik ve distrofiktir®®”. .
® normale yakindir®.

* GATA Dishekimligi Bilim Merkezi Pedodonti Anabilim Dali.Yrd.Dr.
**  GATA Dighekimligi Bilim Merkezi Pedodonti Anabilim Dali, Dt.

*** GATA Dishekimligi Bilim Merkezi Pedodonti Anabilim Dal,
Dog.Dr.

EvC sedromunda ellerde ve nadiren ayaklar-
da polidaktili, asiri kisalik ve anormal labial freni-

lumlar bulunmaktadir. Tirnaklar genellikle kicik
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ve distrofiktir. Hastalarin zekalari normaldir®. Uzun
kemiklerde kalinlasma ve kisalik nedeni ile oranti-
siz clcelik vardir. Cocuklardaki gelisim oldukca ya-
vastir®,

Bazi EvC sendromlu hastalarda irogenital sis-
tem anomalileri, hepatosplenomegali, gézlerde ek-
softalmus, strabismus ve colobama iris, mikrosefa-
li ve kulak anomalileri de gériilebilmektedir ***°.

EvC sendromunda en 6nemli oral bulgu (st ve
alt cenelerde labial frenilumlarin genisligi ve coklu-
gudur. Anormal formlu (konik sekilli kesiciler) digler,
Ozellikle Ust ve alt kesicilerde gorilen hipodonti,
malokluzyon. siklikla kendi kendine kaybedilen na-
tal ve neonatal digler, dislerde sirme gecikmesi,
mine defektleri sebebi ile yiksek ¢lriik oranlarina

3,11,12

rastlanmaktadir . Ayrica bunlarin diginda tauro-
dontizme, minede invaginasyonlara, ikiz olusumla-
ra, supernumerer diglere, meziodenslere de rast-

landigi bildirilmigtir.

OLGU RAPORU

3 yasinda bir erkek cocuk olan O0.S 1994 yilin-
da 1283 kayit numarasi ile 20 giinlik iken agzinda-
ki neonatal dis sebebi ile klinigimize, GATA Cocuk
Saghgr ve Hastaliklari ABD tarafindan Ellis-van
Creveld Sendromu 6n tanisi konmus sekilde sevk
edilmigtir.

Olgunun anne ve babasindan alinan anam-
nezden akraba evliligi yaptiklari anlagiimistir.

Olgunun yapilan ekstra oral muayenesinde, alt
ve ust dudak filtrumunun hi¢ olmadigi gorilmustiar
(Resim 1). Sag ve sol el parmaklarinin 6 sar adet
oldugu, ayak parmaklarinda sayl fazlahgr olmama-
sina karsin ayak kiicuk parmaklarinda 6ver lapping
tespit edilmistir. Ayrica el ve ayak parmaklarinin tir-
naklarinin kicuk ve distrofik oldugu belirlenmistir
(Resim 2 ve 3). Bunlarin diginda, hastanin boyu-
nun normalden kisa ve alt ve st ekstremitelerinin
gbvde boyutundan daha kisa oldudu belirlenmistir.
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Resim 1.

Resim 2.

Resim 3.
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Resim 6.

Resim 5.

Olgunun, GATA Cocuk Saghgdi ve Hastaliklar
ABD'Inda dogumundan hemen sonra yapilan genel
muayenesi sonucunda atrio septal defekt tespit
edilmistir. Ancak bu rahatsizhik daha sonra ameliyat
gerektirmeden iyilesmistir.

Olguda vyapilan intraoral muayenede, dislerin
formlarinin bozuk oldugu, alt ve Ust keser diglerin
konik bigimli olduklari gorulmustur. Ayrica alt-ust
yan keserlerin sirmedikleri tespit edilmistir (Resim
4). Olgunun alt sag | ve sol I, Il no'lu diglerinde ba-
sit kole clrukleri belirlenmistir. Bunlarin disinda alt
ve Ust ¢genedeki dudak frenilumlarinin kiigik ve ¢ok
sayida olduklari gorilmustir (Resim 5 ve 6) Olgu-
dan alinan panoramik radyografide agiz ici muaye-
ne sirasinda siurmedikleri gorilen alt Ust yan keser
diglerin eksik olduklari belirlenmistir (Resim 7). Ust
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Resim 7.

sag ve sol surekli bir numarali digler haricinde sut
diglerinin altinda hicbir strekli dis germine rastlan-
mamistir.Ancak sit V no'lu diglerin distalinde su-
rekli 6 yas dislerinin dérdinin de mevcut oldugu ve
gelisimlerine devam ettigi tespit edilmistir. Alinan
panoramik radyografide ayrica sut disi koklerinin
blyik bir kisminin hentiz apekslerinin kapanmadi-
g1, koklerinin kisa oldugu ve pulpa odalarinin ve ka-
nallarinin genis oldugu goriimustir.

TARTISMA

Bu raporda sunulan vaka, EvC sendromunun
tipik oral bulgularinin cogunu g6stermektedir. EvC
sendromunda en 6nemli oral bulgu ust ve alt cene-
lerde labial frenilumlarin genisligi ve coklugu, du-
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dak ve kret arasindaki yapisikliktir. Konik sekilli ke-
siciler, anormal sekilli molarlar, bazi sut kesicilerin,
butln surekli alt orta ve yan kesicilerin eksiklikleri.
Malokluzyon, anormal okluzal anatomiden kaynak-
lanan yuksek c¢lrik oranlar da sikhkla gérilmekte-
dir.>**"""*Winter ve Geddes'*yayinladiklariolgu ra-
porunda, dislerde konik bir yapi gozlediklerini, go-
mull atipik diglerin ve daimi molar dislerde flizyon-
lar nedeniyle dis sekil anomalilerinin bulundugunu
aciklamiglardir. Kansu ve ark' bildirdikleri olguda,
klinik olarak Ust dudagin krete yapisik oldugunu,
mandibuler ve maksiller anterior dislerle birlikte, II.
ve lll. molar diglerini bulunmadidini belirtmiglerdir.
Himelhoch ve Mostofi* de olgu raporlarinda, mak-
siller labial frenilumun kanin-kanin arasina yayildi-
gint ve maksiller vestibil derinligin yaygin olarak
ortadan kalktigini; mandibuler labial frenilumun ise
cok sayida ve kicik boyutlarda oldugunu; butin
sut molarlarinin anormal morfolojin olduklarini ve
butun Ust sut azilarinda curiuk oldugunu, sadece iki
adet konik sekilli mandibular kesici oldugunu diger
alt kesicilerin eksik oldugunu bildirmislerdir.

Sunulan olguda, alt-ust keser diglerin konik se-
killi oldugu, kuglk ve cok sayida alt ve Ust cene du-
dak frenilumlarinin varh@i saptanmistir. Alinan pa-
noramik radyografide Ust sa§ ve sol sirekli 1 no'lu
digler haricinde sut dislerinin altinda hicbir surekli
dis germine rastlanmamistir. Ancak sit V'nolu dis-
lerin distalinde sirekli 6 yas diglerinin dérdunin de
mevcut oldugu goérulmuistir. EvC sendromunda ¢i-
rik egiliminin fazla olmasina karsin bu olguda sa-
dece alt sag | ve sol I, lll no'lu dislerinde basit kole
curikleri belirlenmistir. Bu durumun hastamizin bi-
beron veya emzik aliskanhdinin olmamasindan ve
molar diglerinin derin fissirler igermemesinden
kaynaklanmis olabilecegi dustnulmustir.

Bu sendromda ayrica dudak ve anterior kret
arasindaki flizyona bagl deformitelerle birlikte,
mandibuler ve maksiller alveoler kretde submiikdz
yariklar, natal veya neonatal digler, supernumerer
digler, sit dislerinde erken surmeler, bazen de sur-
me gecikmeleri, daimi dislerde pulpal kalsifikasyon-
lar, premolar digslerde mine invaginasyonu ve tauro-
dont benzeri gelisimsel anomalilerin de gorilebile-
cegi belirtilmigtir***"™®, Kansu ve ark. "'nin bildirdik-
leri olguda sag maksiller birinci molar diste, super-
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numerer bir digle flizyon belirtmiglerdir. Winter ve
Coddos' bu sendromda ézellikle daimi molar dis-
lerle supernumerer diglerin fizyonuna bagl olarak
sekil anomalilerinin olustugunu bildirmislerdir. Ellis
ve van Creveld', Mc Kusick ve ark'. EvC sendro-
munda neonatal diglerin goruldigini ve bunlarin
kendi kendilerine kaybedildigini bildirmislerdir. Ayni
arastirmacilar neonatal disin kaybedilmesinden
sonra 15 ve 24. aylar arasinda bu bélgede radyog-
rafik olarak radyoopak bir yapinin var oldugunu ve
30 uncu ayda kayboldugunu belirtmislerdir. Ooshi-
ma ve ark.'® bu yapinin neonatal digin kaybedilme-
sinden sonra kalan apikal artik oldugunu aciklamis-
lardir. Himelhoch ve Mostofi* olgularinda sag mak-
siller yan keser bdlgesinde neonatal bir dis oldugu-
nu belirtmislerdir.

Sunulan olguda da hastanin 20 giinluk iken kli-
nigimize neonatal disi nedeni ile getirildigi saptan-
mistir. Olgumuzun neonatal disinin sag alt cene ke-
siciler bélgesinde oldugu ayrica dislerinin koklerinin
kisa, apekslerinin heniiz kapanmamis ve taurodon-
tizme benzer sekilde bir anatomik yapi goésterdigi
belirlenmistir.

Literatiirde sadece Sarnat ve ark'' tarafindan
bir meziodensi olan EvC sendromu bildirilmigtir. Ol-
gumuzda boyle bir bulgu gézlenmemisgtir.

EvC sendromunun temel sistemik bulgulari cii-
celik, iskeletsel bozukluklar, konjenital kalp hastali-
g1, parmaklarda polidaktili ve sindaktili, tirnaklarda
disttrofi sayilabilir’. Simon ve Young® bildirdikleri ol-
gularinda asirn ciicelik, genis gogus kafesi, polidak-
tili oldugunu bildirmiglerdir. Ayni sekilde Himelhoch
ve Mostofi* ve Kansu ve ark' da bildirdikleri olgula-
rinda cucelik, polidaktili, sindaktili, konjenital kalp
hastaligi, tirnaklarda distrofi bulundugunu belirt-
miglerdir.

Bu olguda da atrioseptal defekt, sindaktili,
ayak parmaklarinda overlapping, tirnaklarda distro-
fi, genis gogus kafesi bulunmaktadir.

Gerek hastanin yasinin kigiklugu ve gerekse
derin ¢iriklerin bulunmamasi nedeni ile sadece ai-
lesine koruyucu dishekimligi agisindan bilgi veril-
mis ve cocugun adiz-dis saghgina gerekli 6zen
g6stermesini temin etmelerinin énemi anlatilmigtir.
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