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ELLIS-VAN CREVELD SENDROMU (OLGU RAPORU) 

Feridun Başak*, Cengiz Özçelik**, Erman Akbulut*** 

ÖZET 

Kondroektodermal displazi olarak da adlandırılan Ellis-van Creveld sendromu otozomal resesif geçiş gösteren bir 

hastalıktır ve orantısız cücelik, geniş göğüs kafesi, polidaktili ve çeşitli dental anomaliler ile karakterizedir. Konjenital kalp 

hastalığına (genellikle septal defekt) tırnak distrofilerine sıklıkla rastlanır. Aynca merkezi sinir sistemi ve ürogenital sistem 

problemleri de bildirilmiştir. Anormal frenilum ataşmanları, hipodonti, malforme dişler, malokluzyon gibi problemlerin bu­

lunması, bu sendromun çocuk dişhekimliğini ilgilendirmesine sebep olmaktadır. Natal ve neonatal dişler, daimi dişlerin 

sürme gecikmesi, yüksek çürük oranlarına da rastlanmaktadır. 

Bu makalede, 3 yaşında bir erkek hasta olgusu rapor edilmiştir. Sendromun klinik ve radyografik özellikleri sunulmuş 

ve literatür gözden geçirilmiştir. 

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

SUMMARY 

ELLIS-VAN CREVELD SYNDROME (CASE REPORT) 

Ellıs-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 ürogenital 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 literatüre is reviewed. 
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GİRİŞ 

İlk defa 1940 yılında Ellis ve van Creveld tara­

fından üç olguda kondroektodermal displazi (KED) 

olarak tanımlanmıştır1. KED otozomal resesif geçiş 

gösteren herediter bir sendromdur2 , 3. Bu sendrom-

da ektodermal displazi ile kondrodisplazi birlikte 

görülmektedir4. Herediter ektodermal displazilerde 

saç, deri, diş ve tırnaklar etkilenmektedir5. KED'de 

herediter ektodermal displazinin aksine deri etki­

lenmez, terleme normaldir. Saçlar seyrek veya nor­

mal, tırnaklar genellikle küçük ve distrofiktir2,6,7. 
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Ellis-van Creveld (EvC) sendromunda, konge-

nital kalp hastalıkları, genellikle hastaların %60'ın-

da atrial septal defekt vardır. Ayrıca ventral septal 

defekt, tek ventrikül, atrioventriküler kanal defekt-

leri ve büyük damarların transpozisyonu gibi kon­

jenital kalp malformasyonları görülebilir3,8. Göğüs 

kafesindeki malformasyonlar sebebi ile oluşan 

kalp ve solunum problemleri, bu hastaların 1/3'ün-

den fazlasının çocukluk çağında ölmelerine sebep 

olan en önemli problemlerdir. Yaşam süresi mal-

formasyonların şiddetine bağlıdır. Bazı hastalar, 

normal bir yaşam sürebilir veya yaşam süreleri 

normale yakındır4. 

EvC sedromunda ellerde ve nadiren ayaklar­

da polidaktili, aşırı kısalık ve anormal labial freni-

lumlar bulunmaktadır. Tırnaklar genellikle küçük 
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ve distrofiktir. Hastaların zekaları normaldir3. Uzun 

kemiklerde kalınlaşma ve kısalık nedeni ile orantı­

sız cücelik vardır. Çocuklardaki gelişim oldukça ya­

vaştır9. 

Bazı EvC sendromlu hastalarda ürogenital sis­

tem anomalileri, hepatosplenomegali, gözlerde ek-

softalmus, strabismus ve colobama iris, mikrosefa-

li ve kulak anomalileri de görülebilmektedir 3,9,10. 

EvC sendromunda en önemli oral bulgu üst ve 

alt çenelerde labial frenilumların genişliği ve çoklu­

ğudur. Anormal formlu (konik şekilli kesiciler) dişler, 

özellikle üst ve alt kesicilerde görülen hipodonti, 

malokluzyon. sıklıkla kendi kendine kaybedilen na-

tal ve neonatal dişler, dişlerde sürme gecikmesi, 

mine defektleri sebebi ile yüksek çürük oranlarına 

rastlanmaktadır3,11,12. Ayrıca bunların dışında tauro-

dontizme, minede invaginasyonlara, ikiz oluşumla­

ra, supernumerer dişlere, meziodenslere de rast­

landığı bildirilmiştir4. 

OLGU RAPORU 

3 yaşında bir erkek çocuk olan O.S 1994 yılın­

da 1283 kayıt numarası ile 20 günlük iken ağzında­

ki neonatal diş sebebi ile kliniğimize, GATA Çocuk 

Sağlığı ve Hastalıkları ABD tarafından Ellis-van 

Creveld Sendromu ön tanısı konmuş şekilde sevk 

edilmiştir. 

Olgunun anne ve babasından alınan anam-

nezden akraba evliliği yaptıkları anlaşılmıştır. 

Olgunun yapılan ekstra oral muayenesinde, alt 

ve üst dudak filtrumunun hiç olmadığı görülmüştür 

(Resim 1). Sağ ve sol el parmaklarının 6 şar adet 

olduğu, ayak parmaklarında sayı fazlalığı olmama­

sına karşın ayak küçük parmaklarında över lapping 

tespit edilmiştir. Ayrıca el ve ayak parmaklarının tır­

naklarının küçük ve distrofik olduğu belirlenmiştir 

(Resim 2 ve 3). Bunların dışında, hastanın boyu­

nun normalden kısa ve alt ve üst ekstremitelerinin 

gövde boyutundan daha kısa olduğu belirlenmiştir. 
Resim 3. 

Resim 1. 

Resim 2. 
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Resim 5. 

Olgunun, GATA Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları 

ABD'ında doğumundan hemen sonra yapılan genel 

muayenesi sonucunda atrio septal defekt tespit 

edilmiştir. Ancak bu rahatsızlık daha sonra ameliyat 

gerektirmeden iyileşmiştir. 

Olguda yapılan intraoral muayenede, dişlerin 

formlarının bozuk olduğu, alt ve üst keser dişlerin 

konik biçimli oldukları görülmüştür. Ayrıca alt-üst 

yan keserlerin sürmedikleri tespit edilmiştir (Resim 

4). Olgunun alt sağ I ve sol I, III no'lu dişlerinde ba­

sit kole çürükleri belirlenmiştir. Bunların dışında alt 

ve üst çenedeki dudak frenilumlarının küçük ve çok 

sayıda oldukları görülmüştür (Resim 5 ve 6) Olgu­

dan alınan panoramik radyografide ağız içi muaye­

ne sırasında sürmedikleri görülen alt üst yan keser 

dişlerin eksik oldukları belirlenmiştir (Resim 7). Üst 

Resim 7. 

sağ ve sol sürekli bir numaralı dişler haricinde süt 

dişlerinin altında hiçbir sürekli diş germine rastlan-

mamıştır.Ancak süt V no'lu dişlerin distalinde sü­

rekli 6 yaş dişlerinin dördünün de mevcut olduğu ve 

gelişimlerine devam ettiği tespit edilmiştir. Alınan 

panoramik radyografide ayrıca süt dişi köklerinin 

büyük bir kısmının henüz apekslerinin kapanmadı­

ğı, köklerinin kısa olduğu ve pulpa odalarının ve ka­

nallarının geniş olduğu görülmüştür. 

T A R T I Ş M A 

Bu raporda sunulan vaka, EvC sendromunun 

tipik oral bulgularının çoğunu göstermektedir. EvC 

sendromunda en önemli oral bulgu üst ve alt çene­

lerde labial frenilumların genişliği ve çokluğu, du-
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dak ve kret arasındaki yapışıklıktır. Konik şekilli ke­

siciler, anormal şekilli molarlar, bazı süt kesicilerin, 

bütün sürekli alt orta ve yan kesicilerin eksiklikleri. 

Malokluzyon, anormal okluzal anatomiden kaynak­

lanan yüksek çürük oranları da sıklıkla görülmekte-

dir.2,3,4,11,12 Winter ve Geddes13 yayınladıkları olgu ra­

porunda, dişlerde konik bir yapı gözlediklerini, gö­

mülü atipik dişlerin ve daimi molar dişlerde füzyon-

lar nedeniyle diş şekil anomalilerinin bulunduğunu 

açıklamışlardır. Kansu ve ark14 bildirdikleri olguda, 

klinik olarak üst dudağın krete yapışık olduğunu, 

mandibuler ve maksiller anterior dişlerle birlikte, II. 

ve III. molar dişlerini bulunmadığını belirtmişlerdir. 

Himelhoch ve Mostofı4 de olgu raporlarında, mak­

siller labial frenilumun kanin-kanin arasına yayıldı­

ğını ve maksiller vestibül derinliğin yaygın olarak 

ortadan kalktığını; mandibuler labial frenilumun ise 

çok sayıda ve küçük boyutlarda olduğunu; bütün 

süt molarlarının anormal morfolojin olduklarını ve 

bütün üst süt azılarında çürük olduğunu, sadece iki 

adet konik şekilli mandibular kesici olduğunu diğer 

alt kesicilerin eksik olduğunu bildirmişlerdir. 

Sunulan olguda, alt-üst keser dişlerin konik şe­

killi olduğu, küçük ve çok sayıda alt ve üst çene du­

dak frenilumlarının varlığı saptanmıştır. Alınan pa­

noramik radyografide üst sağ ve sol sürekli 1 no'lu 

dişler haricinde süt dişlerinin altında hiçbir sürekli 

diş germine rastlanmamıştır. Ancak süt V'nolu diş­

lerin distalinde sürekli 6 yaş dişlerinin dördünün de 

mevcut olduğu görülmüştür. EvC sendromunda çü­

rük eğiliminin fazla olmasına karşın bu olguda sa­

dece alt sağ I ve sol I, III no'lu dişlerinde basit kole 

çürükleri belirlenmiştir. Bu durumun hastamızın bi­

beron veya emzik alışkanlığının olmamasından ve 

molar dişlerinin derin fissürler içermemesinden 

kaynaklanmış olabileceği düşünülmüştür. 

Bu sendromda ayrıca dudak ve anterior kret 

arasındaki füzyona bağlı deformitelerle birlikte, 

mandibuler ve maksiller alveoler kretde submüköz 

yarıklar, natal veya neonatal dişler, supernumerer 

dişler, süt dişlerinde erken sürmeler, bazen de sür­

me gecikmeleri, daimi dişlerde pulpal kalsifikasyon-

lar, premolar dişlerde mine invaginasyonu ve tauro-

dont benzeri gelişimsel anomalilerin de görülebile­

ceği belirtilmiştir2,4,6,7,13. Kansu ve ark. 14'nın bildirdik­

leri olguda sağ maksiller birinci molar dişte, super­

numerer bir dişle füzyon belirtmişlerdir. Winter ve 

Coddos13 bu sendromda özellikle daimi molar diş­

lerle supernumerer dişlerin füzyonuna bağlı olarak 

şekil anomalilerinin oluştuğunu bildirmişlerdir. Ellis 

ve van Creveld1, Mc Kusick ve ark15. EvC sendro­

munda neonatal dişlerin görüldüğünü ve bunların 

kendi kendilerine kaybedildiğini bildirmişlerdir. Aynı 

araştırmacılar neonatal dişin kaybedilmesinden 

sonra 15 ve 24. aylar arasında bu bölgede radyog-

rafik olarak radyoopak bir yapının var olduğunu ve 

30 uncu ayda kaybolduğunu belirtmişlerdir. Ooshi-

ma ve ark.1 6 bu yapının neonatal dişin kaybedilme­

sinden sonra kalan apikal artık olduğunu açıklamış­

lardır. Himelhoch ve Mostofi4 olgularında sağ mak­

siller yan keser bölgesinde neonatal bir diş olduğu­

nu belirtmişlerdir. 

Sunulan olguda da hastanın 20 günlük iken kli­

niğimize neonatal dişi nedeni ile getirildiği saptan­

mıştır. Olgumuzun neonatal dişinin sağ alt çene ke­

siciler bölgesinde olduğu ayrıca dişlerinin köklerinin 

kısa, apekslerinin henüz kapanmamış ve taurodon-

tizme benzer şekilde bir anatomik yapı gösterdiği 

belirlenmiştir. 

Literatürde sadece Sarnat ve ark11 tarafından 

bir meziodensi olan EvC sendromu bildirilmiştir. Ol­

gumuzda böyle bir bulgu gözlenmemiştir. 

EvC sendromunun temel sistemik bulguları cü­

celik, iskeletsel bozukluklar, konjenital kalp hastalı­

ğı, parmaklarda polidaktili ve sindaktili, tırnaklarda 

disttrofi sayılabilir3. Simon ve Young6 bildirdikleri ol­

gularında aşırı cücelik, geniş göğüs kafesi, polidak­

tili olduğunu bildirmişlerdir. Aynı şekilde Himelhoch 

ve Mostofi4 ve Kansu ve ark14 da bildirdikleri olgula­

rında cücelik, polidaktili, sindaktili, konjenital kalp 

hastalığı, tırnaklarda distrofi bulunduğunu belirt­

mişlerdir. 

Bu olguda da atrioseptal defekt, sindaktili, 

ayak parmaklarında overlapping, tırnaklarda distro­

fi, geniş göğüs kafesi bulunmaktadır. 

Gerek hastanın yaşının küçüklüğü ve gerekse 

derin çürüklerin bulunmaması nedeni ile sadece ai­

lesine koruyucu dişhekimliği açısından bilgi veril­

miş ve çocuğun ağız-diş sağlığına gerekli özen 

göstermesini temin etmelerinin önemi anlatılmıştır. 
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