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Öz. 
 
Amaç: Ektodermal Displazi sendromu, doğum öncesi yaşamda ektoderm tabakasından gelişen iki veya 
daha fazla dokunun anormal gelişimi ile tanımlanan, 200’e yakın karmaşık bir genetik bozukluk grubudur.  
Bu klinik vaka serisi çalışmasının amacı, Ektodermal Displazi vakalarının klinik bulgularının görülme 
sıklıklarını değerlendirmek, farkındalık oluşturmak ve dental yaklaşımlar hakkında bilgi vermektir. 
Materyal ve Metod: Çalışmada tüm vakalar, tanı için klinik muayeneden geçirildi ve tüm major dental 
Ektodermal Displazi anomalileri incelendi. Muayenede, çürük dişler, mevcut diş sayısı, diş şekil anoma-
lileri, kafatası, yüz, saç, tırnaklar, cilt, ter bezleri incelendi.  
Bulgular: Çalışmada elde edilen klinik bulguların görülme yüzdeleri hakkında bilgi verildi. 
Sonuç: Bu çalışmaların diş hekimleri arasında farkındalık oluşturup hastaların yaşam kalitesine katkı 
sağlayacağı düşünüldü. 
 
Anahtar Kelimeler: Çürük, Risk, Ağız sağlığı, Ektodermal Displazi. 
 
 
Abstract 
 
Background: Ectodermal dysplasia syndrome is a complex group of nearly 200 genetic disorders cha-
racterized by the abnormal development of two or more tissues that develop from the ectoderm layer 
in prenatal life. 
The aim of this retrospective clinical case series study is to evaluate the frequency of clinical findings of 
ectodermal dysplasia cases, to raise awareness and to provide information about dental approaches. 
Materials and Methods: All of participated cases in the study, underwent a rigorous clinical examina-
tion for diagnosis, and all major dental Ectodermal dysplasia anomalies were examined in the cases. In 
the examination, decayed teeth, number of existing teeth, tooth shape anomalies, skull, face, hair, na-
ils, skin, sweat glands were examined. 
Results: Information was given about the percentage of clinical findings obtained in the study. 
Conclusions: It was thought that such studies would raise awareness and contribute to the quality of 
life of the patients. 
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Giriş 
Ektodisplasin A'nın (EDA) genetik eksikliği, X'e bağlı Hi-
pohidrotik Ektodermal Displaziye (XLHED) neden olur (1). 
Ektodermal Displazi (ED) embriyonun ektoderm tabaka-
sından kaynaklı kompleks bir grup gelişim bozukluğudur.  
Prenatal hayatta embriyo 3 tip hücre tabakasından; endo-
derm, mezoderm ve ektoderm oluşur. Ektoderm hücreleri 
diş, saç, tırnak, cilt ve ter bezlerinin gelişimini ve farklı 
başka dokuları oluşturur. 
 Displazi terimi, normal büyüme modelinden farklı bü-
yüme gelişme anlamına gelir. Bu nedenle, Ektodermal 
Displazi, bir bireyin vücudunda ektodermden gelişen iki 
veya daha fazla dokunun yapısında değişiklikler olduğu 
anlamına gelen genetik bozuklukları tanımlayıcı bir terim-
dir. ED görülme sıklığının 10.000’de 1’den 100.000’de 1’e 
kadar değişen oranlarda olduğu bildirilmiştir (2-13). 
ED ilk olarak 1792’de Danz tarafından rapor edilmiştir. ED 
deriyi, gözleri, kulakları, solunum yolları mukozasını, par-
mak ve ayak parmaklarının gelişimini, sinirleri ve vücudun 
diğer dokularını da etkileyebilir. Şimdiye kadar 170-200 
farklı ED formu tarif edilmesine rağmen, moleküler dü-
zeyde neden olan 30 civarında gen türü tanımlanıp açıkla-
nabilmiştir (5, 6, 8, 9, 11-16). Kalıtsal olarak ED, yeni mu-
tasyonlar sonucu veya otozomal dominat, otozomal rese-
sif,  X’e bağlı resesif ya da X’e bağlı dominant genetik geçiş 
gösterebilir (12-14, 16-22). 
X-linked hipohidrotik ektodermal displaziye (XLHED) ge-
netik olarak ectodisplasin A1 (EDA1) molekül eksikliğinin 
sebep olduğu ve bu molekülün eksikliğinin prenatal dö-
nemde giderilmesinin deri ve diş eksiklikleri gibi klinik bul-
guları engellediği ile ilgili çalışmalar yayınlanmıştır (23, 
24). Araştırmacılar EDA proteini, gebeliğin 26 ve 31. haf-
talarında iki etkilenmiş insan ikizine ve 26. gebelik hafta-
sında tek bir etkilenmiş insan fetüsüne intraamniyotik ola-
rak uygulamış, 33. haftada (ikizler) ve 39. haftada (tek ço-
cuk) doğan bebeklerde normal şekilde terleme izlenmiş-
tir. XLHED ile ilgili hastalığın, 14 ila 22 aylık olduklarında 
gelişmediğini bildirmişlerdir (1). Bu sonuç, gebeliğin erken 
dönemlerinde tespit edilen ED vakalarında eksik olan EDA 
proteininin yerine konulması (protein replasman tedavisi) 
gibi tedavi edici bir yöntem bulunabileceği yönünde ümit 
vericidir. 
Özel olarak adlandırılmış çok sayıda kompleks ED türü ta-
nımlanmasından dolayı tanı konulayamayabilir. Bunun 
yaygın sebeplerinden bazıları; kişinin semptomlarının bir 
ED sendromunun klasik tanımına uymaması, kişinin gene-
tik testten geçmemiş olması ve vakadaki mevcut semp-
tomların birden fazla ED tipine uyması olabilir. Genetik 
testlerin yapılıp bir tanıya ulaşılamaması veya genetik test 
sonucunun negatif olması (bilinen genlerde mutasyonun 
olmaması) gibi durumlarda vaka tanımlanmamış ED tipi 
olarak adlandırılabilir (24). 
ED'lerle ilgili tanımlanmış neden olan geni gösteren sınırlı 
bilgi ve tanımlamalar vardır (15). Nadir görülen hastalıklar 
grubunda değerlendirilen ED’nin kesin patogenezini belir-
lemek için daha fazla genetik çalışmalara ihtiyaç olduğu 

bildirilmiştir (25). 
ED’de gelişme geriliğinin nedeninin farkında olunmayabi-
lir, bu durum ED’nin spesifik tipinin teşhisini bulmada ge-
cikme ile sonuçlanabilir. ED vakaları, birçok benzerlik taşı-
yan ve sınıflandırılması zor olan heterojen bir kalıtsal geli-
şim bozukluğudur. (14). 
ED vakalarında dental ve medikal problemleri tedavi et-
mek için genetik teşhis gerekli değildir. Genetik teşhis ol-
madan da vakaları yönetmek semptomları hafifletmek 
mümkündür.  
Terleme ile ilgili problemler var ise, tanınız ister Hipohid-
rotik Ektodermal Displazi (HED) isterse de Ankyloblepha-
ron-Ectodermal Defects-Cleft Lip And/Or Palate  Send-
romu (AEC) olsun, hasta aşırı sıcaklardan korunulmalıdır. 
Dişler eksikse, tanı Okülodentodijital Displazi Sendromu 
veya Ektrodaktili-Ektodermal Displazi  Sendromu(EEC)  ol-
sun, protetik ve ortodontik tedaviler kesin ayırıcı tanı ko-
nulmadan da yapılabilir. Böylece vakaların yaşam kalitesi 
önemli ölçüde optimize edilebilir.  
Bu vaka serisi çalışmasının amacı, klinik görseller ve gün-
cel bilgiler ışığında hekimler arasında oral bulgulara odak-
lanarak ED hakkında farkındalık oluşturmak, ED’nin semp-
tomlarının tedavi seçenekleri hakkında bilgi vermektir. 
 
Materyal ve Metod 
Bu çalışma, kliniklerimize başvuran ED vakalarından elde 
edilmiş bilgiler kullanılarak yapılmıştır.  
Harran Üniversitesi Klinik Araştırmalar Etik Kurulunun 
10.01.2021 tarih ve HRU/22.01.11 sayılı izin kararı ile ça-
lışmaya başlanmış ve hastalardan onam formu alınmıştır. 
Çalışmaya ED tanısı konmuş toplam 45 vaka dahil edildi. 
Vakaların yaş, cinsiyet, akrabalık yüzdeleri, konik diş, diş 
eksiklikleri gibi önemli ED bulguları incelendi. Tüm hasta-
lar muayene edilip, hem vakaların hem de ailelerin minör 
ve majör anomalileri değerlendirildi. Klinik olarak maksil-
lofasial bulgular değerlendirilip kayıt altına alındı. Vakalar-
dan çeşitli nedenlerle elde edilmiş olan röntgen ve üçbo-
yutlu konik ışınlı bilgisayarlı tomografi görüntüleri ince-
lendi. 
İstatiksel olarak “Fisher's Exact Testi” kullanılarak karşılaş-
tırmalar yapılıp değerlendirildi. 
 
Bulgular 
Çalışmaya dahil edilen ED tanısı konmuş; 1,5-45 yaş arası 
yaş ortalaması 13,6 olarak tespit edilen, 21’i erkek ve 24’i 
kadın olmak üzere toplam 45 vaka dahil edildi. 
 Yapılan klinik muayene ve radyolojik değerlendirmelerde 
vakaların yaş (Ortalama 13,6), cinsiyet, ebeveynler ara-
sında akrabalık durumu (29 vaka), terleme azlığı (38 vaka), 
semer burun (29 vaka), ileri çıkık dolgun dudak (34 vaka), 
mevcut diş sayısı (Ortalama 13,4) ve konik diş görülme sık-
lığı (38 vaka) gibi önemli ED bulguları incelendi ve görülme 
yüzdeleri arasında istatiksel karşılaştırmalar yapıldı (Şekil 
1). 
Terleme azlığı görülme oranları açısından cinsiyetler ara-
sında (Kadın-Erkek değişkenine göre) “Fisher's Exact 
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Testi” uygulanarak karşılaştırma yapıldı (Şekil 1) ve istatis-
tiksel olarak anlamlı bir fark bulunmadı (P=0.252 yani 
P>0.05 ). 
 

 
Şekil 1. ED’nin 45 vakada belirlenen bulgularının görülme yüz-
deleri. 
 
Tartışma 
ED vakalarda sık rastlanan karakteristik intraoral bulgular; 
süt ve daimi dişlerde konik şekil bozukluğu, oligodonti, hi-
podonti, anadonti, dişsiz bölgelerde az gelişmiş alveolar 
kret, maksiller retrüzyon, mandibular protrüzyon, diş-
lerde sürme gecikmesi olup klinik tanıda oldukça önemli-
dir (7, 11, 18, 26). 
Yaptığımız çalışmada, klinik muayene ve radyolojik incele-
melerde vakaların yaş ortalaması 13,6 olarak tespit edildi, 
21 kadın, 24 erkek olmak üzere toplam 45 vaka üzerinde 
yürütülen incelemede 29 ebeveyn arasında akrabalık, 38 
vakada terleme azlığı, 29 vakada semer burun, 34 vakada 
ileri çıkık dolgun dudak tespit edildi. Vakalardan elde edi-
len yaş, mevcut diş sayısı (Ortalama 13,4) ve konik diş gö-
rülme sıklığı (38 vaka) gibi önemli bulgular ve görülme 
yüzdeleri karşılaştırıldığında literatürle paralel bulgular 
görülmüştür (27).  
Cinsiyet (Kadın-Erkek) değişkenine göre terleme azlığı 
veya yokluğu karşılaştırıldığında erkek ve kadınlar ara-
sında istatistiksel olarak anlamlı bir fark bulunmadı 
(P=0.252 ,  P>0.05) (Şekil 1). 
 ED vakalarının ağız içi ve dışı klinik bulgularında; diş ek-
siklikleri, diş malformasyonları, konik diş şekilleri, mevcut 
dişlerde çürüğe yatkınlık, tükürük bezi salgısında azlık, ya-
rık dudak ve/veya damak görülebilir. Semer burun, göz ve 
dudak çevresinde hiperpigmentasyon, çenelerde ve yüz 
görünümünde dikey boyut azlığı, çıkıntılı alın, dolgun dışa 
dönük ve protruziv dudaklar bulunur.  
ED vakalarında saç, kaş ve kirpikler, ince, kısa ve azdır. 
Deri; keratinize, düz ve kurudur. Avuç içi ve ayak tabanla-
rında hiperkeratozis bulunur. Alın ve dudaklar çıkıntılı, bu-
run çöküktür. Göz ve ağız çevresinde çizgisel ince kırışık-
lıklar ve koyu pigmentasyon, tırnaklarda kalınlaşma, renk 
değişikliği, şekil bozukluğu gibi defektler görülebilmekte-
dir. Ter bezleri değişik oranlarda etkilendiğinden hasta-
larda azalmış terleme (hipohidroz) veya terlememe (an-

hidroz) görülebilir. Terleme kaybı ile vücut sıcaklığı kont-
rol mekanizması ortadan kalkmıştır. Ani yükselen ateş ve 
sıcağa tahammülsüzlük görülür. Çocukluk dönemlerinde 
sık sık yüksek ateş atakları geçirebilirler. 
ED sendromlu vakalarda, göz kapakçığındaki bezlerin yok-
luğu ve  gözyaşı salınımındaki yetersizlik gözün yüzeyinde 
epitelyal sorunlara sebeb olabilir. Solunum yolunda mu-
kus üretiminin azalması enfeksiyonlara yatkınlık, işitme 
kaybı, burun tıkanıklığı, bağışıklık sisteminde zayıflık gibi 
problemleri ortaya çıkarabilir (11, 13, 14, 18, 26, 28, 29, 
30).  
Çalışmamızda vakaların %84’ünde terleme az veya yoktu, 
%64’ünde semer burun, %75’inde ileri çıkık kalın dudak-
lar, %84’ünde konik dişler ve %100’ünde diş eksiklikleri 
görüldü elde edilen bu klinik bulgular literatür ile parelel-
lik göstermiştir (Şekil 2, 3, 4, 5, 6, 7). ED vakalarında ge-
nellikle tipik bir görüntü söz konusudur. Klinik görünüm 
toplum içine çıkmaktan kaçınma, içe kapanma, ve değişik 
psikolojik problemler olarak karşımıza çıkabilir. Bu ne-
denle hastaların mümkün olduğunca erken yaşlarda este-
tik ve fonksiyon kayıplarının karşılanması psikolojik ve 
sosyal gelişimlerinin sağlıklı olması açısından önemlidir. 
 

 
Şekil 2.  Panoramik radyografide görülen konik dişler ve alveolar 
vertikal kemik boyutunda kayıplar. 
 

 
Şekil 3.  Ağız içi muayenede tespit edilen ED’nin tipik bulguların-
dan diş eksiklikleri ve konik diş görünümleri. 
 
Alveolar kretlerde diş eksikliğine bağlı gelişim eksikliği 
gözlenir, çene ve yüz vertikal boyut kaybı ile sagittal 
yönde boyutsal büyüme geriliği gözlenir. Derin damak ve 
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dudak/damak yarığı, salgı bezlerinin gelişememesi veya 
az salgı yapmasına bağlı olarak; ağız kuruluğu, disfaji (yut-
kunma zorluğu) ve diş çürüğüne yatkınlık görülebilir. Diş-
lerde sayı anomalileri, konik şekiller, diastemalar, anor-
mal kök şekilleri, daimi diş köklerinde rezorpsiyon ve mine 
hipoplazileri görülebilir (31-33). Belirtilen klinik bulgular 
vakadan vakaya hafiften şiddetliye değişen oranlarda ola-
bilir.  
 

 
Şekil 4.  Ağız içi muayenede tespit edilen ED’nin tipik bulguların-
dan diş eksiklikleri ve konik diş görünümleri. 
 

 
Şekil 5. Üç Boyutlu Konik Işınlı Bilgisayarlı Dental Tomografide 
ED’nin karakteristik bulgularından diş eksiklikleri ve bağlı olarak 
alveolar kretlerdeki vertikal kemik gelişim eksiklikleri. 
 
ED’nin değişik klinik bulgu gösteren farklı tipleri tanımlan-
mıştır. Genetik taşıyıcılık modeli otozomal dominant, oto-
zomal resesif ve X kromozomuna bağlı resesif karakterler 
içerir. ED hem erkek hem de kız çocuklarda görülebilir (8, 
11, 21). Genetik taşıyıcılık modeline göre hem kadın hem 
de erkeklerde klinik bulguların etkilenme oranları farklı 
olabilir. 
ED vakalarında temel dental ihtiyaç çürük dişlerin resto-
rasyonu, protetik rehabilitasyonlar (implant uygulama-
ları, tam protez, sabit ve hareketli kısmi protez kombinas-
yonları) ile oral hijyen eğitimidir. Bu nedenle diş hekimi 
tedavi planlamasını multidisipliner yapmalı ve erken diş 
kayıplarını önlemelidir. ED vakalarında özellikle üst çe-
nede diş eksikliğine bağlı yeterli alveolar kret olmaması ve 
kret tepelerinin maksiller sinüse çok yakın olmasından do-

layı geleneksel implant uygulamaları yapılamaz. Ancak ya-
pılan çalışmalarda deneyimli ve eğitimli çene cerrahları 
tarafından zigomatik kemikten destek alınıp implant ya-
pılması güvenle kullanılabilir alternatif tedavi yöntemi 
olarak bildirilmiştir (34).  
 

 
Şekil 6. ED vakasından anterior yüz profil görünümü ör-
neği. 
 

 
Şekil 7. ED vakasından lateral yüz profil görünümü örneği 
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ED vakaları fiziksel gelişim defektleri nedeniyle estetik 
kaygılar taşımaktadırlar ( 25, 35). Estetik, fonksiyon ve fo-
nasyona yönelik erken dental tedaviler büyük önem taşı-
maktadır. 
ED vakalarında ağız kuruluğuna sık rastlanır bu nedenle 
yüksek çürük riski oluşur. ED vakalarında düşük oranlarda 
florür içeren diş macunları ilk dişin sürmesiyle beraber diş 
fırçalamasında kullanılabilir. Çocuklarda artmış biberon 
çürüğü riski göz önünde bulundurulmalı ve ebeveynler bil-
gilendirilmelidir. Erken dönemde diş hekimi desteği alın-
malı düzenli ağız diş sağlığı bakımı yapılmalıdır. 
Son yıllarda yapılan çalışmalardan elde edilen kanıtlar, in-
sanlarda çürük yatkınlığında mine formasyonunda yer 
alan genlerin rolleri olduğunu göstermektedir (36). Gene-
tik düzensizliklerin çürük oluşumunda rol oynadığı belirtil-
mektedir ve bu konu ile ilgili ED vakalarında genetik ilişki-
leri açığa çıkarıcı çalışmalar yapılabilir.  
Sonuç 
Diş hekiminin ED’nin karakteristik ve ayırt edici özellikle-
rine hakim olması, erken teşhis açısından oldukça değer-
lidir. Estetik, fonksiyon ve fonasyonun sağlanması, dikey 
boyutun korunması ve vakanın fiziksel ve psikososyal ge-
lişiminde, önemli köşe taşıdır. Erişkin dönemde cerrahi 
implant uygulamaları ile birlikte sabit ya da hareketli pro-
tez uygulamaları düşünülebilir. 
Vakalara medikal yönlendirme ile; kulak burun boğaz has-
talıkları, genetik, göz hastalıkları, dermatoloji ve göğüs 
hastalıkları gibi bölümlerden tıbbi destek alınabilir. 
Tıbbi tedaviler genellikle vakaların semptomlarını hafif-
letme amacı taşırken, dental tedaviler maksillofasial siste-
min estetik, fonksiyon ve fonasyonunu sağlamaya ve aynı 
zamanda normal fiziksel ve psikolojik büyümeyi destekle-
meye yöneliktir. Tedaviler ED’li bireylerin yaşam kalitesini 
bozan klinik semptomların azaltılmasına ve anormal geli-
şen dokuların fonksiyonel olmasını sağlamaya yöneliktir.  
Diş hekimleri,  nadir görülen genetik bir düzensizlik olan 
ED’nin tanısında ilk basamak olabileceklerini unutmama-
lıdırlar. ED vakalarına ve ebeveynlerine, mevcut dişlerin 
önemi ve en iyi şekilde korunması gerektiği, erken yaş-
larda gerekli tedavilerin yapılmasının zaruriyeti bilinci ve-
rilmelidir.  
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