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Özet: Hipohidrotik ektodermal displazi olgularin neredeyse tamaminda X’e bagli resesif kalitim 
göstermektedir. Hastaligin temel bulgulari hipotrikoz, azalmis veya tümüyle kaybolmus terleme, kismi 
veya tam anodonti ile oldukça karakteristik bir yüz fizyonomisidir. Tasiyici kadinlarin yüzde onunda 
hastaligin kismi bulgulari mevcut olabilir. Bu makalede hipohidrotik ektodermal displazinin bulgularini 
kismen gösteren üç kiz olgu nadir görülmesinden dolayi sunulmaktadir. 
Anahtar Kelimeler: Hipohidrotik ektodermal displazi, kadin 
 

Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia in Three Girls 
Abstract:   Hypohidrotic ectodermal dysplasia shows X-linked recessive inheritance in almost all 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 partial expression of hypohidrotic ectodermal 
dysplasia, because it is rarely seen.  
Key Words : Hypohidrotic ectodermal dysplasia, female 

 
 

GIRIS 
Hipohidrotik ektodermal displazi 

(HED), hipotrikoz, hipodonti ve en belirgin 
özelligi olan hipohidrozla nitelenen bir 
kalitsal hastaliktir. Hastalarin alin ve 
çenesinin çikik, burun kökünün basik ve 
burun ucunun sivri olmasi tipik özelligidir  
(1,2). Olgularda ayrica atrofik rinit, ozena, 
meme hipoplazisi, mental gerilik, korneal 
ve lentiküler opasiteler bulunabilir, gözyasi 
bezleri olmayabilir. Otozomal dominant ve 
resesif geçis de bildirilmis olmakla birlikte, 
X’e bagli resesif sekli en sik karsilasilan 
tipidir (2,3). X’e bagli kalitim sekli 
nedeniyle, yapilan gözlemlerin birçogu 
erkek hastalarla ilgilidir. Erkek hastalar, 
ekrin ter bezlerinin tamama yakin yoklugu 
ve apokrin ter bezlerinin kismi 
yetersizligiyle iliskili anhidroz veya siddetli 
hipohidroz gibi bütün özgün klinik 
bulgulari gösterirler. Kiz olgular ise bir 
normal X kromozomu ile bir hastalikli 
kromozom tasiyan heterozigotlar olup, 
genellikle hastaligin belirtilerini eksik 
gösterirler (4-6).    

Bu makalede, kiz olmalarina karsin, 
hipohidrotik ektodermal displazinin tipik 
özelliklerinden birçogunu gösteren, biri bir 
aylik, digeri sekiz yasinda anne-babalari 
birinci dereceden akraba iki olgu ile alti 
yasinda bir diger kiz olgu sunulmaktadir.   

OLGULAR 
Olgularin üçü de kiz olup bunlardan 

ikisi hala-dayi çocuklari 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) saçlarda seyreklik, 
ciltte kuruluk ve zaman zaman ates 
nedeniyle her iki olgu birlikte getirildi. 
Muayenelerinde genel olarak ciltlerinin 
kuru ve yer yer skuamli oldugu görüldü. Bir 
aylik olan olgunun periorbital bölge ve saçli 
derisinde hiperkeratoze lezyonlar izlendi. 
Sekiz yasindaki olgumuzda kas, kirpikler ve 
vücut killarinda seyreklik ve özellikle 
fronto-temporal bölgede belirgin alopesi, 
bir aylik olgunun saçlarinda seyreklik 
dikkati çekti. Her ikisinin yüz 
görünümlerinde benzer olarak genis ve 
çikik alin, semer burun, büyük kulaklar ile 
bir aylik olguda çekik gözler kayda deger 
bulundu. Dis ve tirnak anomalisi 
saptanmadi. Bir aylik olan olguda her iki 
lenste baslangiç katarakt, 8 yasindaki 
olgumuzda ise isitme kaybi belirlendi. 
Klinik inceleme, öykü ve akrabalik 
iliskilerinin degerlendirilmesi sonucunda 
her ikisine de HED tanisi konuldu. Anne ve 
babalar ile kardeslerde HED belirtisi 
saptanmadi. 
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Resim 1. Bir aylik olan birinci olguda 
periorbital bölge ve saçli deride hiperkeratoze 
lezyonlar,  hipotrikoz, genis ve çikik alin, semer 
burun, büyük kulaklar ile çekik gözler 
 
 

 
 
Resim 2. Sekiz yasindaki ikinci olguda kas ve 
kirpiklerde seyreklik, fronto-temporal bölgede 
alopesi, genis ve çikik alin, semer burun, büyük 
kulaklar 
 

Üçüncü olgu (Resim 3) ise 
saçlarinin tümüyle yoklugu ve vücut 
killarindaki seyreklik  nedeniyle getirildi. 
Yapilan muayenesinde saçli deride total 
alopesi ile kas, kirpikler ve vücut killarinin 
oldukça seyrek oldugu görüldü. Dogumda 
seyrek olan saçlari 4 ayliktan itibaren 

tamamen dökülmüs olan olgunun alni çikik, 
burnu basik, dudaklari kalin ve disa dönük, 
kulaklari ise hafif büyük idi. Dis ve 
tirnaklari ile ilgili bir anomali saptanmadi. 
Deri biraz kuru olmakla beraber hasta 
terleyebiliyordu. Koltuk altindan alinan cilt 
punch biyopsinin incelenmesinde ekrin ve 
apokrin ter bezlerinde anomali saptanmadi. 
Bu bulgular ile olgunun, belirtileri eksik 
gösteren HED’li bir olgu oldugu düsünüldü. 
Anne-baba ve üç kardes ile diger aile 
bireylerinin sorgulanmasinda herhangi bir 
HED belirtisi tariflenmedi. Olgularda 
saptanan özellikler Tablo 1’de 
özetlenmistir.  
 
TARTISMA 
HED ilk olarak 1848’de Thurnam 
tarafindan tanimlanmis, 1880’de Darwin bu 
dermatozla ilgili ikinci bildiriyi 
yayinlamistir. Ektodermal displaziler için 
bilimsel bir siniflama gelistiren Freire-Maia 
ve Pinheiro’ya göre, o tarihten bu yana 
HED oldukça sik bildirilmistir.  

 

 
 
Resim 3. Alti yasindaki üçüncü olguda 
alopesi totalis, basik burun, kalin ve disa dönük 
dudaklar, bir derece büyük kulaklar saçlarinda 
seyreklik dikkati çekti 

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

HED’in en sik karsilasilan ve 
yaygin olarak bilinen tipi X’e bagli resesif 
kalitim gösteren Christ-Siemens-Touraine 
sendromudur. Görülme sikligi yaklasik 
1/100.000 dir. Tam olarak kendisini 
gösteren sendrom sadece erkeklerde 
görülebilmesine ragmen, kadinlarda da dis 
anomalileri, saç seyrekligi, azalmis terleme 
ve parmak izi anormallikleri 
görülebilmektedir (3).  

Klinik olarak X’e bagli HED’i 
andiran ve daha nadir görülen baska bir 
HED tipi ise otozomal resesif kalitim 
gösterir. HED’in bu tipinde olgularin 
hemen hepsinin arasinda kan bagi vardir. 
Bu tip ektodermal displazi tanisi, klinik 
tabloya ve soyagacina dayanilarak konulur. 
Sik görülen mental retardasyon disindaki 
anomaliler, genellikle Christ-Siemens-
Touraine sendromundakinden daha az 
siddetlidir (5).  

Bu makalede sunulan olgulardan ilk 
ikisi otozomal resesif geçisli HED olgulari, 
üçüncü olgu ise HED belirtilerinin bir 
kismini gösteren izole bir olgu olabilir. 
Tedavi mümkün olmadigindan olgulara 
sadece sicaktan ve asiri hareketten 
kaçinmalari önerildi. Epidermal büyüme 
faktörünün tedavideki etkisi ile ilgili  
çalismalar ise sürmektedir. HED’de 
prenatal tani ve tasiyici saptanmasi oldukça 
dogru olarak yapilabildiginden bu tür 
öyküsü olan ailelere genetik danismanlik 
önerilebilir (3,7). 
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