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Hipohidrotik Ektodermal Displazi ve
Gastroozofageal Reflii Hastaligi: Vaka Sunumu
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Hipohidrotik Ektodermal Displazi ve Gastroozofageal
Reflii Hastaligi: Vaka Sunumu

Ektodermal displaziler ektodermal orijinli dokulart etkile-
yen bozukluklardwr. Hipohidrotik Ektodermal Displazi
(HED) X’e bagl resesif gecis gosteren, ender goriilen
herediter bir hastaliktir. Vakalarda ter bezlerinin kismi
veya tam kaybt, dental anomaliler ve hipotrikozla birlikte
tipik bir yiiz goriiniimii mevcuttur.

Gastroozofageal Reflii (GOR) gastrik icerigin ézofagus
icine hareketidir. GOR, semptomatik olur, yagsam kalitesini
etkiler ve morbiditeye neden olursa Gastrodzofageal Reflii
Hastalig1 (GORH) olarak tanumlanir.

Bu vaka HED olan hastalarda GORH min gozard edilme-
mesi icin sunulmustur.
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Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia and Gastro-
esophageal Reflux Disease: A Case Report

Ectodermal dysplasias are developmental disorders affec-
ting tissues of ectodermal origin. Hypohidrotic ectodermal
dysplasia is a rare hereditary disease that has an X-linked
recessive mode of inheritance. It is characterized by parti-
al and complete abscence of sweat glands, dental anoma-
lies, hypotrichosis and typical facial appearence.

Gastroesophageal reflux (GER) is the backflow of gastric
contents into the esophagus. is named If GER becomes
symptomatic, affecting quality of life, and results in morbi-
dity, it is termed as gastroesophageal reflux disease.

This case was presented to emphasize that GERD should
not be overlooked in patients with HED.
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GIRIS

Ektodermal Displazi (ED), dis, sac, kas, kirpik, tir-
nak, yag ve ter bezleri gibi ektoderm orijinli organ
ve dokulart ilgilendiren, ender goriilen kalitsal bir
hastaliktir V. ED’lerde genel olarak deri yapisinda
degisiklikler, kemik ve eklem anomalileri, damak,
yiiz ve 6zel duyu (isitme-gdrme) anomalileri, noro-
lojik gelisim bozukluklari, vaskiiler sistem ve repro-
diiktif sistemde anormallikleri iceren genis bir ano-
mali spektrumu olabilir. Diger i¢ organlarda yapisal
ve fonksiyonel bozukluklar da mevcut olabilir @.
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Christ-Siemens-Touraine Sendromu (veya Anhid-
rotik ED) olarak da bilinen HED, biitiin diinyada
tiim 1rklarda 1/100.000 oraninda goriiliir. Hastalik
X’e baglh resesif gecis gostermekle birlikte, oto-
zomal resesif ve dominant gecis de bildirilmistir
23 X’e bagli HED, ED’lerin en yaygin goriilen
formudur. Bebeklik doneminde tani giictiir ve
siklikla bu sendrom godzden kagar. Erken ¢ocuk-
luk doneminde hipertermiye bagli artmis mortali-
te hiz1 ile iligkilidir. Yetigkinlerde ise bu durum
kolaylikla taninir .

Klasik kraniofasial ozellikler ¢ikik alin, maksiler
hipoplazi, basik burun kokii, mandibular prognatizm,
fasial konkavite, antimongoloid yerlesimli gozler,
genis kulaklar, dislerin yokluguna bagli kalin ve disa
doniik dudaklar ve periorbital hiperpigmentasyon-
dur @9, Anodontia, hipodontia, mikrodontia, konikal
dis gelisimi ve alveolar ¢ikintilarin yoklugu HED’nin
en karakteristik bulgularidir 1.

39



ED’ler ii¢ tip altinda incelenmektedir :

Tip I: X’e bagli hipohidrotik tip (En yaygin gorii-
len tip)

Tip II: Dis-tirnak sendromu (Witkop Sendromu):
Normal sa¢ ve kaglara sahip, hipodonti ve
displastik tirnaklarla goriilen otozomal domi-
nant tip

Tip III: X’e bagli otozomal dominant tip: Dislerin
normal oldugu, ozellikle sa¢ ve tirnaklart
etkileyen hidrotik tip

Ektodermal bozukluklar dort ana grup altinda toplan-
mugtir :
a) Hipohidrozis: Yag veya ter bezlerinin olma-
mas1 veya az olmasi seklinde goriiliir.
b) Hipotrikozis: Ince ve seyrek saglar, kaslarin
ve kirpiklerin yoklugu ile belirgindir.
¢) Hipodonti: Anodonti veya daha ¢ok oligodon-
ti seklinde goriiliir.
d) Onikodisplazi: Dizplazik tirnak olusumu sek-
lindedir.

ED sendromlarinda bu ektodermal bozukluklarin en
az iki tanesinin bulunmasi gerekmektedir .

Gastroozofageal Reflii (GOR), gastrik icerigin istem-
siz olarak 6zofagusa hareketidir ve primer olarak bir
motilite bozuklugudur. Gastrik iceriin 6zofagusa
kacisi, gastroozofageal bariyer yetersizligi sonucu
olarak meydana gelmektedir. Gastrik icerigin 6zofa-
gusa kagis1 cocukta semptomlara yol aciyor, yagam
kalitesini etkiliyor ve klinik olarak bir hastalik tablo-
su olusturuyorsa Gastroozofageal Reflii Hastalig
(GORH) olarak tanimlanmaktadir .

Burada kronik oksiiriik ve tekrarlayan akciger infek-
siyonu nedeniyle bagvuran ve HED ve GORH tespit
edilen bir vaka sunulmustur.

VAKA

On ii¢ yasinda erkek hasta, kronik oksiiriik yakinma-
styla getirildi. Bu yakinmasimin 6 ayliktan itibaren
oldugu, aktivite sonrast ve gece uykudayken arttigi
ogrenildi. Cok sik atesinin oldugu, bebeklik done-
minde bes kez alt solunum yolu infeksiyonu nedeniy-
le hastaneye yatirildig1 belirtildi. Hastanin yaz ayla-
rinda ates yiiksekliginin daha fazla oldugu, sicaga
dayaniksiz oldugu ve asir1 sicaklarda bile cok az ter-
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nin dogusta olmadigi, son bir yildir seyrek olarak
ciktig1 ve dis gelisiminin tamamlanmadig1 6grenildi.

Anne ve baba arasinda akrabalik yoktu. Saglikli ii¢
kardesi vardi. Hastamiz bebekliginden beri bes kez
tekrarlayan akciger infeksiyonu nedeni ile hastanede
yatarak tedavi edilmis ve atesinin nedeni sekiz kez
yatarak arastirilmigti. Ancak, herhangi bir tani alma-
musti. Inmemis testis ve atriyal septal defekt nedeniy-
le opere oldugu Ogrenildi.

Fizik incelemede genel durumu iyi olan hastanin
viicut agirligr 25-50 persentil, boyu 50-75 persentil
idi. Belirgin alin, maksiler hipoplazi, basik burun
kokii, genis kulaklar ve belirgin dudaklar ile atipik
yiiz goriiniimii mevcuttu. Ust cenede 6n kesici iki dis
ile birlikte sagda ve solda toplam dort azi disi ve alt
cenede bir adet kesici disi vardi. Saclar1 ve kaglar
seyrek olup, cildi ince ve kuruydu. Tirnaklarimin geli-
simi normaldi.

Laboratuvar incelemelerinde hemogram, kan biyo-
kimyasi, idrar analizi, immunoglobulin paneli, tiroid
fonksiyon testleri normaldi. Tekrarlayan akciger
infeksiyonu nedeniyle ¢ekilen akciger tomografisin-
de akciger parankimi normal olup, sol aksillada len-
fadenopati tespit edildi; biyopsi Srneginde sinuzal
histiositoz bulundu.

Yineleyen oksiiriiklerinin nedeninin Gastrodzefa-
geal Reflii Hastaligr (GORH) olabilecegi diisiiniildii.
Gastroozefageal reflii sintigrafisi normal, 24 saatlik
pH monitorizasyonu reflii ile uyumlu bulundu. Reflii
indeksi: 5.0, DeMeester skoru: 44.60 idi. Hastanin
iist Gastrointestinal Sistem (GIS) endoskopisinde
kardiyoozofageal sfinkterin endoskopu tam olarak
kavramadigi ve ozofagus mukozasinda hiperemi
oldugu goriildii. Patoloji raporu kronik 6zofajit ola-
rak yorumlanda.

TARTISMA

HED, anhidrozis veya hipohidrozis, dental anomali-
ler, hipotrikozis ve tipik yiiz goriiniimii ile karakteri-
zedir @. Vakalarm klasik kraniyofasyal dismorfik
ozellikleri maksiller hipoplazi, mandibular progna-
tizm, fasyal konkavite, semer burun, ¢ikik alin, kalin
disa doniik dudaklar, genis kulaklar ve g6z ¢evresin-



M. S. Tosun ve ark., Hipohidrotik Ektodermal Displazi ve Gastrodzofageal Reflii Hastaligi: Vaka Sunumu

de pigmentasyondur ©9. Bazi hastalarda gozyasi
sekresyonunda azalma ve konjunktival sorunlar geli-
sebilir. Kserostomia ve disfajiye neden olabilecek
tilkriik ve farengeal sekresyon salgi miktar: diiger (V.
Vakamizda hipohidrozis, hipodonti, hipotrikozis ve
tipik yiiz goriiniimiinii olugturan bulgulardan belirgin
alin, maksiler hipoplazi, basik burun kokii, genis
kulaklar ve belirgin dudaklar mevcuttu.

Bir calismada otopsi yapilan bir vakada farinks,
larinks, trakea, biiyiik ve kiiciik bronglarda mukoz
glandlarmin yoklugu gosterilmis, tist 6zefagusta da
bu bezlerin olmayabilecegi belirtilmis ve bu bulgu-
nun solunum yolu infeksiyonlarina yatkinlig: attirdi-
&1 belirtilmigtir 7.

Sik yineleyen brongit ve/veya otitin goriilebilecegi
belirtilmistir @. Hastamiz da bes kez yatarak tekrar-
layan akciger infeksiyonu nedeniyle arastirilmisti.

Hastaligin spesifik bir tedavisi yoktur. Is1 intoleransi
icin, viicut 1sisinin yiikselmesine neden olabilecek
fizik egzersizlerden kac¢inmak, 1lik iklimlerde yasa-
mak, stk ve sofuk icecekler icmek, antipiretikler
kullanmak onerilebilir. Dig anomalileri i¢in protezler,
kulak ve burundaki bozukluklar i¢in plastik cerrahi
operasyon uygulanabilir, deri kurulugu i¢in nemlen-
diriciler kullanilabilir ©.

Masif Lenfadenopati (LAP) ile seyreden sinus histio-
sitozu siklikla agrisiz LAP ile bulgu verir. LAP’ler
basta servikal bolge olmak iizere yaygin olarak aksil-
ler, paraaortik, inguinal ve mediastinal bolgede sapta-
nirlar. Cogu hastada lenf nodlar1 diginda azalan sik-
likta deri ve yumusak doku, nazal kavite ve paranazal
siniisler, goz, orbita, kemik, tiikriik bezleri, merkezi
sinir sistemi, oral kavite, bobrekler ve genitoliriner
sistem, solunum sistemi, karaciger, tonsiller, meme,
gastrointestinal traktus ve kalp etkilenebilir. Hasta-
larin ¢cogu kendiliginden tam remisyona girer. Cok az
vakada hastalik agir seyir gosterir ve fatal olabilir.
Koétii prognoz bobrekler, alt solunum yolu, karaciger
tutulumu, immunolojik anormallikler ve anemi ile
iligkilidir ®. Hastamizda aksiller bolgede saptanan
agrisiz LAP diginda sistemik tutuluma ait bulgularin
goriilmemesi ve kotii prognoz ile iligkili olabilecek
sistemlere ait tutulumlarin olmamasi nedeniyle hasta-
miz pediatrik onkoloji tarafindan tedavisiz yakin
izleme alinmustir.

GOR patogenezini tek bir faktore baglamak olasi
degildir. GORH gelisimi multifaktoryeldir. Defektif
antireflii bariyer, uzamis O6zofageal temizlenme,
bozulmus 6zofageal mukoza direnci ve uzamis gast-
rik bosalma gibi bozukluklarin biri veya birkag1 bir
arada bulunabilir. Ozofagus mukozasmi gastrik sivi-
nin etkisinden koruyabilmek i¢in islev goren bir
antireflii bariyerin varlig1 gereklidir. Antireflii bari-
yer; Alt Ozofagus Sfinkteri (AOS), diafragmatik
krus, AOS’nin intraabdominal lokalizasyonu ve fre-
nodzofageal ligamentten olusur. Ozofageal temizlen-
me mekanizmalart 6zofagus mukozasinin reflii
materyaline maruz kalma siiresinin kisalmasini sag-
lar. Ozofagusun primer ve sekonder peristaltizmi,
yutulan tiikriik, 6zofagustaki submukozal glandlarin
bikarbonattan zengin sekresyonlart ve yer cekimi
ozofageal klirensi saglayan baslica mekanizmalardir.
Ozofagusa gelen asit materyalinin nétralizasyonunda
bikarbonat 6nemli rol oynar. Tikrilk hem yiiksek
miktarda bikarbonat icermesi sayesinde Ozofagusa
kagan asidi notralize etmekte hem de igerdigi epider-
mal biiylime faktorii nedeniyle epitelyum rejeneras-
yonunu hizlandirmaktadir. Ozofagus duvarindaki
savunma diizenegi preepitelyal, epitelyal, postepitel-
yal olarak smiflandirilan faktorlerden olusur.
Preepitalyal defans yiizey mukus tabakasi ile liimen
ve hiicre ylizeyinde anlamli bir pH gradienti saglayan
bikarbonattir ©. GOR’niin oksiiriik ve tekrarlayan
akciger infeksiyonuna neden olabilecegi bilinmekte-
dir @.

HED saptanan hastamizda hastaligin patogenezi iti-
bariyle tekrarlayan akciger infeksiyonunun olmasi
beklenen bir durumdur. Ancak, yaptigimiz ileri diizey
aragtirmalar sonucunda hastamizda GORH nin oldu-
gu ve sekonder olarak kronik 6zofajitin gelistigini
gordiik. Hipohidrozisle iligkili olarak tiikriik ve 6zo-
fageal sekresyonlarin yetersizliginin 6zofageal temiz-
lenme ve mukozal rezistans1 bozarak GORH gelisi-
mine katkist oldugunu diisiindiik. HED tanist alan
hastalarda tekrarlayan akciger infeksiyonunun yal-
nizca bu tam ile aciklanabilecegi belirtilerek daha
ileri arastirma yapilmamasi GORH nin gozard: edil-
mesine neden olabilir. Bu vaka ile HED ve GORH
iligkisine dikkat ¢ekerek, kesinlikle HED’li hastalar-
da GORH’nin aragtirilmasi gerektigini vurgulamak
istedik.
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