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OZET

Kondroektodermal displazi olarak da bilinen Ellis-van Creveld (EvC) Sendromu genetik bir anomali olarak kabul edilmekte
ve goriilme sikhigmin 7/1.000.000 oldugu bildirilmektedir. 4. kromozomun p kolunun 16. bandindaki mutasyon sonucu
ortaya ¢iktigt belirtilen Ellis-van Creveld ( Kondroektodermal Displazi) Sendromu goriilen olgularda; ciicelik, orantisiz
ekstremiteler, polidaktili, bilek kemiklerinde malformasyon, el tirnaklarinda distrofi, kardiak malformasyonlar, iist dudak
kisaligi, neonatal disler, oligodonti, kiigiik ve anormal formda disler, siirme gecikmesi ve hipertrofik frenulum
saptanabilecegi belirtilmektedir. 9 yasinda Ellis-van Creveld Sendrom’lu bir kiz ¢ocugunun yapilan fiziksel, radyolojik, agiz
ici ve agiz dist muayenesi sonucunda; ciicelik, orantisiz ekstremiteler, polidaktili, el trnaklarinda distrofi, oligodonti, kiiciik
boyutta disler, dis siirmesinde gecikme, hipertrofik frenulum bulgularina rastlanmistir. A1z ici tedavileri yapilan olgunun
uzun siireli takibine karar verilmistir.
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ABSTRACT

Ellis-van Creveld syndrome, or chondroectodermal dysplasia, is an autosomal recessive disorder with characteristic clinical
manifestations. The syndrome seems as a result of the mutation at the 16 th band of the long arm of 4th chromosome. Its
incidence in the general population is 7/1.000.000. Chondroectodermal Dysplasia is a disease complex consisting of bilateral
manual polydactyly, chondrodysplasia of long bones resulting in acromelic dwarfism, hydrotic ectodermal dysplasia
affecting principally the nails, teeth and hair and congenital heart malformations. The presence of a great variety of oral
manifestations such as fusion of the upper lip to the gingival margin, presence of multiple frenula, abnormally shaped and
microdontic teeth, and congenitally missing teeth requires multidisciplinary dental treatment, with consideration for the high
incidence of cardiac defects in these patients. In this article, a case of a 9 year old child with chondroectodermal dysplasia is
presented. After the physical, radyologic, intra-oral and extra-oral investigations; bilateral manual polydactyly, acromelic
dwarfism, distrofic nails, abnormally shaped and microdontic teeth, congenitally missing teeth is identified. As the intra-oral
treatments are done for the patient; it is considered that she needs a longer follow up.
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Kondroektodermal displazi olarak da bilinen
Ellis-Van Creveld (EvC) sendromu, ¢ok ender
rastlanan herediter bir hastaliktir. 1940 yilinda
Richard Ellis ve Simon van Creveld tarafindan
tanimlanmig  olan sendromun  goriilme  sikhiginin
7/1.000.000 oldugu bildirilmektedir. Kondrodisplazi,
ektodermal displazi, polidaktili ve Kkonjenital
kardiyak defektlerle karakterize bir sendrom olarak
tanimlanmaktadir (1, 4, 6, 8-10).

Genetik bir anomali olan Ellis-van Creveld
Sendromu’nun otozomal resesif gecis gosterdigi ve
4. kromozomun kisa kolunda (4p16) meydana gelen
mutasyon sonucu olustugu bildirilmektedir (1, 4, 6,
8-10).

Ellis-van Creveld sendromu, ozellikle iskelet
sistemini ilgilendiren anomalilerle karakterize bir
sendrom  olarak  tamimlanmakta  ve  uzun
kemiklerdeki kondrodisplaziye bagli olarak orantisiz
ciicelik goriildugii belirtilmektedir. Ayrica el ve
ayaklarin kisa ve genis oldugu; 5. parmagin yaninda
fazladan bir parmak (pinkie finger) bulundugu
bildirilmektedir. Bu ozellik, bilateral postaksial
polidaktili olarak tanimlanmakta ve EvC sendromlu
bireylerin % 100’tinde goriildiigii vurgulanmaktadir.
Ayaklarda polidaktili goriillme oraninin ise % 10-25
oldugu bildirilmektedir (1, 2- 4, 9).

Bu sendromun goriildiigii olgularin %50-60’1inda
konjenital kardiyak defekt saptandigi ve en sik
goriilen kardiyak anomalilerin tek atrium ve
ventrikiiler septal defekt oldugu bildirilmektedir (1,
2-4,9).

EvC sendromlu bireylerde, %93 oraninda
Ektodermal  Displazi  gorildiigii; — tirnaklarin
hipoplastik/distrofik yapida oldugu, ¢ok sayida dig
eksikligi bulundugu ve dislerin konik ya da anormal
formda oldugu bildirilmektedir (1, 2-4, 6, 9).

EvC sendromunda agiz i¢i ve agiz digt bulgularin
sendroma 6zgii oldugu vurgulanmaktadir. Agiz disi
ve agiz i¢i bulgular arasinda; hipertrofik frenulum,
ist dudakta yalanci (pstdo) yariklar, distrofik
filtrum, mine hipoplazileri, natal disler, kii¢iik ve
konik formda digler, oligodonti, malokliizyon,
diglerin  stirmesinde gecikme saptanmasi  gibi
durumlar bildirilmektedir (1, 2-10).

EvC sendromunun aywrict tamsinin - Weyers
akrofasial  dizostozis  ve  Jeune  sendromu
(Asphyxiating  Thoracic  Dysplasia-ATD)  ile
yapilabilecegi bildirilmektedir. Weyers akrofasial
dizostozis’te; kisa govde, postaksiyal polidaktili ve
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digsel anomaliler goriilebildigi ve EvC sendromu ile
ayirict tamsinin genetik inceleme ile yapilabilecegi
vurgulanmaktadir. Jeune sendromunun da otozomal
resesif gecis gosterdigi ancak Ellis-van Creveld
sendromundan farkli olarak asimetrik polidaktili
goriildiigii bildirilmektedir (6).

OLGU

Ellis-van Creveld Sendromu tanist konmus olan
9 yasindaki kiz ¢ocugu, ailesi tarafindan agiz-dig
muayene ve tedavilerinin ger¢eklestirilmesi igin
Istanbul Universitesi Pedodonti Anabilim Dalt’na
cetirilmistir (Sekil 1, Sekil 2, Sekil 3).

Sekil 1:  Olgunun orantisiz ekstremitelere sahip oldugunu
ve olguda ciicelik gorildigiini gosteren boy
fotografi.
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Sekil 2: Olgunun 6n yiiz gortiniimii.

o

Sekil 3: Olgunun yan yiiz goriiniimu.
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32 yasinda saglikli bir anne ve 38 yaginda
saglikli bir babanin tek ¢ocugu olan olgu, normal
dogum ile 01.01.1997 tarihinde dogmus olup dogum
agirligr 2150gr, boyu 40cm olarak bildirilmektedir.
Yapilan fizik muayenede; govdeyle orantisiz olarak
kisa olan alt ve iist ekstremiteler, her iki elde
simetrik  polidaktili  ve altt  parmak, ayak
parmaklarinda yapisikhik, displastik el ve ayak
tirnaklar1 oldugu belirtilmektedir. Ayrica dogumda
natal digler saptandigi bildirilmektedir (Sekil 4, Sekil
)

Sekil 4:  Ellerde goriilen polidaktili.

Sekil 5: Hipoplastik ayak tirnaklari.

Olgunun, anne ve babasinin periferik kanindan
elde edilen DNA &rneklerinden yapilan molekiiler
analizde; olgunun 4. kromozomunda uniparental
dizomi saptanmugtir.

Olgunun 17.04.2003 tarihinde 6 yasinda yapilan
muayenesi sonucunda; 18 kg agirhginda, 93 cm
boyunda oldugu belirlenen olguda; kisa sternum,
femural segmentlerden kisa olan tibial segment,
humerusta kisalik, her iki elde alti parmak, ayak
parmaklarinda  yapisiklik, hipoplastik  tirnaklar
oldugu saptanmuigtir.

El-bilek radyografisi incelendiginde; orta falanks
distal epifizlerinde anomali oldugu, epifizyal plagin
goriilmedigi, kemik yasinin 7 yil 10 ay oldugu ve
biiytime-geligiminin -~ %  78.2°sini  tamamladigi
saptanmigtir (Sekil 6).
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Sekil 8:  Agizigi goriiniimii.

Rickets sefolometrik analizi incelendiginde;
iskeletsel ~ Class III  malokliizyon  gosteren
mesofasiyal yiiz paterni oldugu tespit edilmigtir
(Sekil 9, Sekil 10).
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Sekil 6: El-bilek radyografisi.

Yapilan a@iz i¢ci ve afiz disi muayenesi
sonucunda; kiiciik ve anormal sekilli disler, 17, 12,
22, 31, 41, 42 no’lu dislerde germ eksikligi
saptanmustir (Sekil 7, Sekil 8).

Sekil 10: Biiyiime ve gelisim paterni.

Derin dentin ¢iiriigii saptanan 55, 64, 65 no’lu
diglerine amputasyon tedavisi uygulanmuis; 54, 74 ve
85 no’lu disler ¢ekilmistir. Estetik ve fonksiyonun
saglanmasi icin hareketli protez yapilmustir (Sekil
11).

Sekil 7: Panaromik radyografi.
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Sekil 11: Tedavi sonrasi agiz i¢i goriiniimii.

TARTISMA

Ellis-van Creveld sendromu (Kondroektodermal
Displazi), kondrodisplazi, ektodermal displazi,
polidaktili ve konjenital kardiyak defektlerle
karakterize =~ otozomal resesif gecis gosteren
konjenital bir hastalik olarak tanimlanmaktadir.

Alt ve iist kesici dislerin konjenital eksikligi,
EvC sendromunun incelendigi g¢alismalarda ortak
bulgu olarak bildirilmigtir. Bu olguda da, 17, 12, 22,
31, 41, 42 no’lu dislerin konjenital eksik oldugu
saptanmugtir (1-10).

Birgok arastirmaci; siiren diglerin  anormal
formda oldugunu bildirmektedir. Cogunlukla kiigiik
konik formda ve diizensiz dis dizisi ile birlikte mine
hipoplazisi ve ciiriik goriilme sikliginda artis EvC
sendromlu bireylerde gozlenmektedir. Bu olguda da
54, 55, 64, 65, 74, 75, 84, 85 no’lu dislerde derin
dentin ¢iiriigli saptanmustir (2, 3, 5).

Yapilan c¢aligmalarda dislerde transpozisyon,
fiizyon ve geminasyon goriilebilecegi ve sadece bir
olguda taurodont digler saptandigi vurgulanmaktadir.
Bu olguda da dis germlerinde eksiklik oldugu tespit
edilmistir (5, 7, 10).

Susami ve ark., ¢aligmalarinda EvC goriilen 10
yasinda bir kiz olguyu  degerlendirdikleri
¢aligmalarinda; hiperplastik mandibuler ve maksiller
frenulum ile tiim kesici dislerde konjenital eksiklik
oldugunu bildirmislerdir. Bu olguda da 17, 12, 22,
31, 41, 42 no’lu dislerin konjenital eksik oldugu
saptanmugtir (9).

Polidaktili, tim olgularda goriilen karakteristik
ozelliklerin baginda gelmektedir. Popli ve Popli, her
iki elinde simetrik polidaktili tespit edilmis 6 aylik
bir olgu bildirmiglerdir. Bu olguda da polidaktili
saptanmugtir (8).
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Biggerstaff ve Mazaheri, EvC’li sendromunun
karakteristik Ozellikleri ile birlikte nemli viicut
yapist ile Kalitesiz ve seyrek sa¢ yapisinin da bu
sendromda gozlendigini belirtmislerdir. Bu olguda
saglara ve viicut yapisina dair bir bulgu
saptanmamuistir (2).

Hattab ve Varela, EvC sendromlu olgularda, kalp
hastaliklarinin yani sira akciger ve karaciger ile ilgili
problemler goriilebilecegini bildirmislerdir. Ayrica
bazi literatirlerde, %22 oramnda genitoiiriner
anomalilerden hipospadiyas, epispadiyas, vulvar
atrezi, kriptogidizm ve yumurtaliklarin agenezisi
olabilecegi belirtilmigtir. Bu olguda sistemik
herhangi bir hastalik saptanmamustir (4, 10).

SONUC

Ellis-van Creveld Sendromu’nun; pediatrik,
kardiak ve ortopedik tedavilerden olusan multidi-
sipliner bir tedavi gerektirdigi bildirilmektedir.
Kraniofasial morfolojinin ve diglere ait problemlerin
diizeltilmesi, cerrahi-ortodontik-protetik uygulama-
larla gerceklestirilmektedir.

Ellis-van Creveld Sendromu tamisi konmusg
bireylerde kardiak problemler siklikla goriilmekte-
dir. Bu nedenle dis tedavileri antibiyotik tedavisi
altinda gergeklestirilmektedir.

Dighekimleri, agiz-dis  saghg ile ilgili
problemlerin erken tanisinda ve kontroliinde dnemli
rol oynamaktadir.
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