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Uc Kiz Cocukta Hipohidrotik Ektodermal Displazi

Serpil SENER
Beydagi Devlet Hastanes Dermatoloji Klinigi, Maatya

Ozet: Hipohidrotik ektodermal displazi olgularin neredeyse tamaminda X'e bagli resesif kalitim
gostermektedir. Hastaligin temel bulgulari hipotrikoz, azalmis veya timuiyle kaybolmus terleme, kismi
veya tam anodonti ile oldukca karakteristik bir yiz fizyonomisidir. Tasiyici kadinlarin ytzde onunda
hastaligin kismi bulgulari mevcut olabilir. Bu makalede hipohidrotik ektodermal displazinin bulgularini
kismen gdsteren (g kiz olgu nadir gorilmesinden dolayi sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Hipohidrotik ektodermal displazi, kadin

Hypohidrotic Ectodermal Dysplasiain Three Girls

Abstract: Hypohidrotic ectodermal dysplasia shows X-linked recessive inheritance in amost al cases.
The main features are hypotrichosis, absent or reduced sweating, partial or total anodontia, and a highly
characteristic facial physiognomy. Ten percent of female carriers may have partial expression of this
disorder. This report presents three girls who have partia expression of hypohidrotic ectodermal
dysplasia, becauseitisrarely seen.
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GIRIS

Hipohidrotik ektodermal displazi
(HED), hipotrikoz, hipodonti ve en belirgin
Ozelligi olan hipohidrozla nitelenen bir
kalitsal hastaliktir. Hastalarin ain ve
genesinin cikik, burun kokinin bask ve
burun ucunun sivri olmas tipik 6zelligidir
(1,2). Olgularda ayrica atrofik rinit, ozena,
meme hipoplazis, mental gerilik, korneal
ve lentikller opasiteler bulunabilir, gbzyas
bezleri olmayabilir. Otozoma dominant ve
resesif gecis de bildirilmis olmakla birlikte,
X'e bagli resesif sekli en sik karsilasilan
tipidir (23). X'e bagli kalitim sekli
nedeniyle, yapilan gozlemlerin birgcogu
erkek hastalarla ilgilidir. Erkek hastaar,
ekrin ter bezlerinin tamama yakin yoklugu
ve apokrin ter  bezlerinin kismi
yetersizligiyleiliskili anhidroz veya siddetli
hipohidroz gibi  bitin  6zgin  klinik
bulgulari gosterirler. Kiz olgular ise bir
normal X kromozomu ile bir hastalikli
kromozom tasyan heterozigotlar olup,
genellikle hastaligin  bdlirtilerini  eksik
gosterirler (4-6).

Bu makalede, kiz olmalarinakarsin,
hipohidrotik ektodermal displazinin tipik
Ozelliklerinden birgogunu gosteren, biri bir
aylik, digeri sekiz yasinda anne-babalari
birinci dereceden akraba iki olgu ile alti
yasinda bir diger kiz olgu sunulmaktadir.

OLGULAR

Olgularin Ggl de kiz olup bunlardan
ikis hda-dayi cocuklari idi. Ayni zamanda
anne babalari birinci dereceden akraba
idiler. Bir aylik olan olgumuzda, (Resim 1)
nedeni bilinmeyen ates, huzursuzluk, ciltte
kuruluk ve kabuklanmalar ile 8 yasindaki
hala kizinda (Resim 2) saclarda seyreklik,
ciltte kuruluk ve zaman zaman ates
nedeniyle her iki olgu birlikte getirildi.
Muayenelerinde gendl olarak ciltlerinin
kuru ve yer yer skuamli oldugu goéruldd. Bir
aylik olan olgunun periorbital bolge ve sagli
derisinde hiperkeratoze lezyonlar izlendi.
Sekiz yasindaki olgumuzda kas, kirpikler ve
vucut killarinda seyreklik ve ozellikle
fronto-tempora bolgede belirgin alopes,
bir aylik olgunun saclarinda seyreklik
dikkati  cekti. Her ikisnin  y(z
gorinimlerinde benzer olarak genis ve
cikik alin, semer burun, buyik kulaklar ile
bir aylik olguda ¢ekik gozler kayda deger
bulundu. Dis ve tirngk anomais
saptanmadi. Bir aylik olan olguda her iki
lenste basangic katarakt, 8 yasindaki
olgumuzda ise istme kaybi belirlendi.
Klinik inceleme, Oykl ve akrabaik
iliskilerinin degerlendirilmesi  sonucunda
her ikisne de HED tanis konuldu. Anne ve
babalar ile kardeserde HED Dbdirtis
saptanmadii.
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Resim 1. Bir aylik olan birinci olguda
periorbital bolge ve sacli deride hiperkeratoze
lezyonlar, hipotrikoz, genis ve cikik alin, semer
burun, buyuk kulaklar ile cekik gozler

Resim 2. Sekiz yasindaki ikinci olguda kas ve
kirpiklerde seyreklik, fronto-temporal bolgede
alopesi, genis ve cikik alin, semer burun, bilyik
kulaklar

Uciinci olgu (Resm 3) ise
saclarinin - timiyle yoklugu ve vicut
killarindaki seyreklik nedeniyle getirildi.
Yapilan muayenesinde sacli deride tota
alopes ile kas, kirpikler ve vicut killarinin
oldukca seyrek oldugu gorildi. Dogumda
seyrek olan saglari 4 ayliktan itibaren

tamamen dokdlmus olan olgunun ani gikik,
burnu basik, dudaklari kalin ve disa donik,
kulaklari ise hafif blyuk idi. Dis ve
tirnaklari ile ilgili br anomali saptanmadi.
Deri biraz kuru olmakla beraber hasta
terleyebiliyordu. Koltuk atindan alinan cilt
punch biyopsinin incelenmesinde ekrin ve
apokrin ter bezlerinde anomali saptanmadi.
Bu bulgular ile olgunun, belirtileri eksik
gosteren HED'li bir olgu oldugu dustntilda.
Anne-baba ve Uc¢ kardes ile diger ale
bireylerinin sorgulanmasinda herhangi bir
HED Dbdirtis tariflenmedi. Olgularda
saptanan ozellikler Tablo 1T'de
Ozetlenmistir.

TARTISMA

HED ilk olarak 1848'de Thurnam
tarafindan tanimlanmis, 1880’ de Darwin bu
dermatozla ilgili ikinci bildiriyi
yayinlamistir. Ektodermal displaziler igin
bilimsel bir siniflama gelistiren Freire-Maia
ve Pinheiro'ya gore, o tarihten bu yana
HED oldukc¢a sik bildirilmistir.

Resm 3. Alti yasindaki dciincii olguda
aopesi totalis, basik burun, kalin ve disa donik
dudaklar, bir derece blylk kulaklar saglarinda
seyreklik dikkati gekti

Bu arastirmacilar ektoderma displaziyi,
ektodermal histogenez bozuklugunun hem
sireci hem de sonugtaki Klinik tablosu
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olarak tanimlamislar ve tablonun en baskin
klinik bulgularina dayanarak, HED’i at
grup 1-2-3-4, triko-odonto-dishidrotik alt
grup olarak siniflandirmidardir (5).

HED’'in en sk karslasilan ve
yaygin olarak bilinen tipi X'e bagli resesif
kalitim gosteren Christ-Siemens-Touraine
sendromudur. Gortilme sikligi - yaklasik
1/100.000 dir. Tam olarak kendisini
gosteren sendrom sadece  erkeklerde
gorulebilmesine ragmen, kadinlarda da dis
anomalileri, sa¢ seyrekligi, azamis terleme
ve parmak izi anormallikleri
gorulebilmektedir (3).

Klinik olarak X’e bagli HED’i
andiran ve daha nadir goérilen baska bir
HED tipi ise otozoma resesf kalitim
gosterir. HED'in bu tipinde olgularin
hemen hepsinin arasinda kan bagi vardir.
Bu tip ektoderma displazi tanis, klinik
tabloya ve soyagacina dayanilarak konulur.
Sk gorilen mental retardasyon disindaki
anomailer, genelikle Christ-Siemens-
Touraine sendromundakinden daha az
siddetlidir (5).

Bu makalede sunulan olgulardan ilk
ikis otozomal resesif gecidi HED olgulari,
dginci olgu ise HED Dbdlirtilerinin  bir
kismini gosteren izole bir olgu olabilir.
Tedavi mumkin olmadigindan olgulara
sadece sSicektan ve adsri hareketten
kacinmalari Onerildi. Epiderma biylme
faktorinin tedavideki etkis ile ilgili
caismalar ise surmektedir. HED’de
prenatal tani ve tasiyici saptanmasi oldukca
dogru olarak vyapilabildiginden bu tdr
oykusli olan alelere genetik danismanlik
Onerilebilir (3,7).
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