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EKTODERMAL DISPLAZI: DORT OLGU BILDIRIMI*

ECTODERMAL DYSPLASIA: FOUR CASE REPORTS

Ozgiil BAYGIN' Evren ULKER' Ozlem TULUNOGLU?

OZET

Ektodermal displazi (ED) herediter, klinik olarak cesitlilik gosteren, genetik olarak heterojen belirtilere sahip, hayat boyu siiren ve
gerekli onlemler alindiginda hayati tehdit etmeden kontrol edilebilecek bir hastaliktir. 150°den fazla tiirde ED tanimlanmistir. ED’ler
otozomal dominant, otozomal resesif ve X’e bagli resesif gecis gostermektedir ve en sik bildirilen tipi; Hipohidrotik ektodermal displazi
(HED), Christ-Siemens-Tourine sendromu, Anhidrotik Ektodermal displazi (AED) gibi isimler ile adlandirilan tipidir. ED vakalarinda
ektoderm orijinli organ ve dokulardaki gelisimsel defektlerden dolayi; anodonti, hipodonti, konik disler, kretlerin yeterli gelisememesi,
vertikal boyut kaybi, i¢biikey yiiz goriiniimii, belirgin alin, kalin ve disa doniik dudaklar, semer burun, salgi bezlerinin az olmasi veya
olmamasina bagli agiz ve cilt kurulugu, goz cevresinde koyu renk pigmentasyon ve saclarda seyreklik gibi maksillo-fasial anomaliler,
avug icinde ve ayak tabaninda ciltte pullanma, el ve ayak tirnaklarinda sekil bozukluklar: goriilebilmektedir. Cocukluk doneminde
siit ve daimi dislerin ¢ogunun eksikligi nedeniyle erken donemde multidisipliner tedavi yaklasimi ve periyodik kontroller tavsiye
edilmektedir. Dis hekimligi agisindan tedaviye 3 yasindan itibaren baslanmasi, estetik ve fonksiyonu yerine getirecek total ya da
parsiyel protezlerin yapilmas: gerekmektedir. ED’li hastalarda ¢ocukluk déneminde implantlar da alternatif tedavi segenegi olarak
kabul edilmektedir. Sunulan dort olguda ED’li hastalarm biiyiime gelisimi tamamlanip, implant yapilincaya kadar uygun protezlerle
tedavilerinin etkinliginin, degerlendirilmesi ve sunulmas: amaglanmuistir.
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SUMMARY

Ectodermal dysplasia (ED), a hereditary, clinically diverse, genetically heterogeneous group of conditions, is characterized by
developmental defects in the tissues of the embryonic ectoderm and its appendages. More than 150 types of ED have been described.
ED has autosomal dominant, autosomal recessive and X-linked transition pattern. Most common type of ED is named as hypohydrotic
ectodermal dysplasia (HED) or Christ-Siemens-Tourine syndrome or anhydrotic ectodermal dysplasia (AED). Anodonti, hypodonti,
conical teeth, inadequate alveolar cret , the loss of vertical dimension, concave face, saddle nose, keratinization at foot and mouth,
protrusive lips, hypoplastic spoon-shaped nails, thin and sparse hair and eyebrows are the complications due to developmental
defects at ectoderm originated organs and tissues seen at ED cases. Early and extensive dental treatment is needed throughout childhood
because of the absence of most of the deciduous and permanent teeth. A multidisciplinary team approach to treatment is recommended.
Removable partial dentures are most often the treatment should begin as early as 3 years of age. Periodic recall is also necessary in
the young patients. In addition, osseointegrated implant is an alternative treatment in children with ED. The aim of the study was to
evaluate the effectiveness of treatment with the appropriate dentures until completion of growth and development in the four ED patients.
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GIRIS

Ektodermal Displazi konjenital bir hastalik olup ilk
olarak Thurman® tarafindan tanimlanmistir. Goreceli
olarak nadir goriilen bu hastalik, embriyojenik ektoderm
kokenli dokularin anormal gelisimi ile karakterizedir®.
150°den fazla tiirde ED tanimlanmistir ve kalitimsal ola-
rak aktarilabilmektedir’’. ED sendromu bir grup morfo-
genez bozuklugu nedeniyle gelismektedir ve asagida si-
ralanan bulgularin 2 veya daha fazlasini icermektedir: 1-
trikodisplazi, 2-dis anomalileri, 3-onikodisplazi, ve 4-di-
hidrozis. Bu malformasyonlar, progenitor hiicrelerin
embriyonun ektoderminden koken aldigi dokulardaki
gelisimsel defektlerden kaynaklanmaktadir. Diglerin,
saclarin, tirnaklarin veya ter bezlerinin konjenital mal-
formasyonu tek basina ya da ED sendromunun bir par-

cast olarak goriilmektedir™>.

ED’ler X’e bagh resesif gecis gostermektedir. Ekto-
dermal displazilerin en sik goriilen tipi Christ-Siemens-
Touraine sendromu” veya Clouston" olarak da bilinen
Anhidrotik ektodermal displazi (AED)’lerdir®. Insidansi
yaklagik 1/100,000°dir*. Clarke®, anneden X’e bagh ge-
netik gecis oldugunu ve erkeklerde ED’nin daha sik go-
riildiigiinii bildirmistir. Bununla beraber AED daha 6nce
boyle bir hastalik hikayesine sahip olmayan bir ailede
gen mutasyonu nedeniyle de goriilebilmektedir'. Bu
displazide tasiyicilarda belirlenemeyen belirtilerden, kli-
nik olarak tespit edilebilen hipodonti, hipotrikozis ve
gogiislerin unilateral hipoplazisine kadar degisen farkl
klinik bulgular goriilebilmektedir’. Bir diger ED tipi de
Hipohidrotik ektodermal displazi (HED) dir. Ektodisp-
lazin-A (EDA) ve ektodisplazin-A reseptér (EDAR)
genlerindeki mutasyonlar X’e bagli ve otozomal HED
sorumlu tutulmaktadir'®.

AED’nin hipodonti veya anodonti, hipotrikozis ve
hipohidrozisin bir triat1 oldugu diisiiniilmekte ve bu bul-
gulara ektodermal kokenli yapilarin hasarli gelisiminden
kaynaklanan diger bulgular eslik etmektedir”. Etkilenen
erkeklerde dis tutulumu biiyiik oranda goriilmekte, bu
hastalar siit ve daimi dislerinin cogunu kaybetmektedir®.
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Hipotrikozis, cocuklukta sa¢ killarinin inceligi ile
kendini gostermektedir. Viicut killar1 ve kaslar da sey-
rektir. Hipohidrozis, bebeklikte ve erken cocukluk done-
minde degisen derecelerde hipertermi nobetleri seklinde
goriilmektedir'®*®. Bir¢cok vakada en sik goriilen agiz
bulgusu hipodonti veya anodonti olup bu durum dig ek-
toderminin tamamen baskilandigini géstermektedir®.
Cok az dis goriilmekte ancak bu dislerde de siirme ge-
cikmesi izlenmektedir. Disglerin yoklugu ve buna bagh
olusan vertikal boyut kaybr nedeniyle dudaklar protru-
ziv, vermilion hatt1 belirsizdir ve alveoler kemikte geli-
sim geriligi vardir. Kesici, kanin ve premolar disler
mevcutsa siklikla konik goriiniimdedir ve ag1z mukozasi
kurudur. Histopatolojik incelemede labial, bukkal, sub-
lingual ve submandibular ve alt salg1 bezlerinin aplazisi
goriilmektedir”. Hipodonti siit ve daimi dislenme done-
minde en sik goriilen agiz bulgusu olup, bu bulguya al-
veoler kemigin hipoplazisi” ve kretlerde zayif gelisim
eslik etmektedir”. Eksik dig sayist degigkenlik goster-
mektedir ve mandibulada goriilme siklig1 daha fazladir™.
Siit dislenme doneminde maksiller ikinci molar, kanin,
santral kesici ve mandibular kanin digler siklikla mev-
cuttur®.

Protetik tedavi, dig gelisim bozuklugu gosteren ED’li
cocuklarin tedavisinde 6nemli bir rol oynamaktadir.
Prensip ve teknikler yetigkinlerin tedavisi ile tamamen
aynidir. Dislerin konjenital olarak yoklugu, ciiriik ve
travmatik yaralanmalara baglh dis kayiplar ile birlikte
cocuklarda hareketli tam veya boliimlii protez gereksini-
minin en sik nedenlerinden biridir*.

Sekil, fonksiyon ve estetik kayiplar1 olan ED’li dort
olgunun en uygun protezlerle tedavilerinin incelenmesi
amaclanmistir.

OLGU 1: 11.10.06 tarihinde protez yaptirmak ama-
cryla klinigimize bagvuran 8 yasindaki kiz hastanin kli-
nik muayenesinde hipodonti, hipotrikozis, hipohidrozis
bulgular: saptandi ve AED teshisi konuldu (Resim
1.1,1.2,1.3). Hastanin biiyiime ve gelisimi tamamlanma-
dig1 icin sabit bir protez yerine hareketli parsiyel protez
yapildt (Resim 1.4). Hasta kontrol altindadir.
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Resim 1. 4. Tedavi sonrasi intraoral goriintii

OLGU 2: 10.11.06 tarihinde protez yaptirmak ama-
cryla klini§imize bagvuran 6 yasindaki kiz hastanin klinik
muayenesinde hipodonti, hipohidrozis bulgular1 saptandi
ve AED teshisi konuldu (Resim 2.1,2.2,2.3). Hastanin bii-
ylime ve gelisimi tamamlanmadig1 i¢in sabit bir protez

yerine hareketli parsiyel protez yapildi (Resim 2.4). Hasta
Resim 1. 1. Ekstraoral goriintii kontrol altindadir.

SR

Resim 1. 3. Panoromik radyograf Resim 2. 2. Intraoral goriintii
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Resim 2. 4. Tedavi sonras1 intraoral goriintii

OLGU 3: 16.11.06 tarihinde dolgu yaptirmak ama-
ciyla klinigimize basvuran 11 yasindaki erkek hastanin
klinik muayenesinde hipodonti saptandi ve AED teshisi
konuldu (Resim 3.1,3.2,3.3). Hastanin 85, 75, 55, 54
no’lu dislerine restoratif tedavi islemi yapildi ve hastaya

fluorid profilaksisi uygulandi. Hasta kontrol altindadir.

£

Resim 3. 1. Ekstraoral goriintii
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Resim 3. 2. Intraoral goriintii

Resim 3. 3. Panoromik radyograf

OLGU 4: 16.08.06 tarihinde protez yaptirmak ama-
cryla klinigimize bagvuran 13 yagindaki kiz hastanin kli-
nik muayenesinde hipotrikozis, hipodonti bulgular1 sap-
tand1 ve AED teshisi konuldu (Resim 4.1,4.2,4.3). Hasta-
nin biiyiime ve gelisimi tamamlanmadig1 icin sabit protez
yerine hareketli parsiyel protez yapild: (Resim 4.4). Has-
ta kontrol altindadir.

I

Resim 4. 1. Ekstraoral goriintii
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Resim 4. 3. Panoromik radyograf

Resim 4. 4. Tedavi sonras1 intraoral goriintii

TARTISMA

Freire-Maia ve Pinheiro, ED’leri 2 veya daha fazla de-
fektin tiim muhtemel kombinasyonlarini temel alarak 11
gruba ayirmistir”. Hipohidrotik ektodermal displazinin
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daha sik goriildiigii Fransiz Kanadali popiilasyonunun ge-
netik haritasi ilizerinde yakin zamanda yapilan caligmalarda
farkli genetik gecis sekillerinin de oldugu gosterilmigtir™.

Cocukluk doneminde ED’li olgularda, siit ve daimi
dislerin ¢ogunun eksikligi nedeniyle erken donemde dis
tedavisine gereksinim duyulmaktadir. Multidisipliner te-
davi yaklagimi tavsiye edilmektedir'. Erken dental miida-
hale ve tedavinin uzun siire devam ettirilmesi ¢igneme
fonksiyonunu ve optimum yiiz goriiniimiinii gelistirme ve
muhafaza etme acgisindan gereklidir*'. Hareketli bolimlii
protezler ideal tedavi secenegi olarak kabul gormektedir
ve tedaviye 3 yaginda baglanmalidir™. Geligen disler ge-
nellikle konik sekillidir. Bu da hareketli boliimlii protez-
ler icin tutuculugu olumsuz yonde etkilemekte, overden-
ture tipi protezler icin destek saglamaktadir®®. Daimi dig-
lenme doneminde goriilen siddetli maksiller hipodontinin
ektodermal displazili erkeklerde kraniyal taban ve mandi-
bular uzunlugu etkileyerek kraniyofasiyal dismorfolojiye
sebep oldugu kanitlanmigtir®.

Hipohidrotik ektodermal displazi hastalarinin oral re-
habilitasyonu, kraniyofasiyal biiyiime ve gelisim boyunca
sagital ve vertikal iskeletsel iligkinin iyilestirilmesi ve es-
tetik, konusma ve cigneme etkinliklerinin gelistirilmesi
amactyla onerilmektedir®®. ED’li hastalarin dis tedavisin-
de ise ana hedef estetigi iyilestirmek ve ¢igneme fonksi-
yonunu gelistirmektir. Uygun tedavi ¢ok asamali olup,
optimal estetik ve fonksiyonu elde edebilmek i¢in ¢esitli
uzmanlik alanlarma ihtiya¢ duyulmaktadir. Yapilacak te-
davi tiiriine hipodontinin siddeti ve goriiniimiine ve ona
bagl olarak gelisen malokliizyon gibi problemlere gore
karar verilmektedir>"***. Biiyiime ve gelismenin devam
ettigi kongenital dis eksikligi olan ED’li hastalara puber-
teden once bile olsa optimum fonksiyon, estetik ve psiko-
lojik problemlerin tedavisi i¢in yapilan implantlar alterna-
tif tedavi seceneklerinden biridir’. Total ve hareketli pro-
tezler ise estetik, psikolojik destek ve fonksiyon agisindan
kabul edilebilir sonuglar vermektedir”. Bununla beraber
klinik olarak izlendiginde de alveoler kretlerin yetersiz
gelisimi ve agiz kurulugu protezlerin retansiyon ve stabi-
litesini giiclestirmektedir”. Geng¢ hastalarda siirmekte
olan disler ve ¢enelerin biiyiimesi nedeniyle protetik teda-
vi modifiye edilmelidir. Biiytime ve gelisimle paralel ola-
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rak en az 6 ayda bir periyodik kontrollerle protezler mut-
laka yeniden yapilmalidir.

Alcan ve arkadaslart', 4 yasinda AED’li bir hastanin
protezinin stabilitesini saglamak amaciyla, bukko-lingual
olarak kretlerin yetersiz olmasina ragmen mental fora-
menler arasina 4 tane implant yerlestirmislerdir. 6 yillik
takip sonucunda simfiz bolgesinde kemik apozisyonlarini
ve rezorpsiyonlarini takip etmislerdir. Bu bélgede biiyii-
me ve gelismenin 1-2 mm’ lik kemik apozisyonu, rezorp-
siyonu ile sinirli oldugunu ve bunun implant stabilitesini
bozmayacagini bulgulamislardir.

Smith ve arkadaglar” ise 5 yasindaki HED’li hastaya
yaptiklar1 1 tane implant dahi rezorpsiyonun arttifini ve
osteointegrasyonun tamamlanmadigini bildirmislerdir.

Odman ve arkadaslari* ¢aligmalarinda kemik ici
implantlarin normal digler gibi davranmadigini ortaya
koymug ve ED’li olgulara erken yasta yapilan implant-
larda multidisipliner bir calismanin gerekli oldugunu ve
uzun donem takiplerinin yapilmasinin gerekliligini bil-
dirmislerdir*.

5-6 yaslarindaki ED’li hastalara yapilan implantlarda
karsilasilan en 6nemli problemler, implantin pozisyonun-
daki degisiklikler, protetik yan etkiler ve diseti cekilmele-
ridir. 12 yas ve lizeri hastalarda ise kemik grefti olsun ve-
ya olmasin implant yerlestirilebilir. Ciinkii implant yerles-
tirildikten sonra ankiloze siit disi gibi davranabilir. Opti-
mal bir tedavi saglamak icin de biiylime ve gelisme ta-
mamlanana kadar hastanin takip edilmesi gerekmektedir.
Vertikal boyutun yetersiz oldugu, derin kapanisi olan ve
biiylime gelisimi devam eden hastalarda minimal invaziv
cerrahi yontemi ve mini implantlar tercih edilmelidir®.

Guler ve arkadaglari’, 15 yaginda HED’li kiz hastaya,
protezin stabilitesini artirmak amaciyla alt anterior bolge-
ye 4 tane mini implant yerlestirmislerdir. Hastanin peri-
yodik kontrollerinde hi¢bir komplikasyon gézlememis ve
maksimum diizeyde estetik ve fonksiyon saglamiglardir.

Gelecekte fazla kemik kaybi olan, rezorbe maxillasi
olan hastalara kemikic¢i implantlar ve kemik greftine ge-
rek duyulmadan zigoma kemiginden elde edilen implant-
larin uygulanmasi planlanmaktadir.
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Literatiirlerin 15181 altinda genel olarak ¢ocuk biiylime
donemindeyken hareketli protezler ve biiyiime donemi
bittikten sonra implant destekli protezler tercih edilmek-

tedir2‘3,7.26.28

Ektodermal displazi hastalarinda, anodonti veya oli-
godonti nedeniyle estetigin bozulmasi, ¢ocuklarda psiko-
lojik sorunlarin olugmasina neden olmaktadir. Bununla
beraber siit ve siirekli dig dizisinde goriilen eksiklikler so-
nucunda ¢igneme fonksiyonunun zorlagmasi, beslenme
bozukluklarina ve dolayisiyla fiziksel gelisim geriligine
sebep olmaktadir. Ayrica fonasyonun bozulmas: da ¢ocu-
gu sosyal agidan olumsuz olarak etkileyecektir. Bu ne-
denle agizdaki eksik dislerin uygun protetik restorasyon-
larla tamamlanmasi, hastaya estetik ve fonksiyonel yon-
den oldugu kadar psikolojik olarak da yardimc1 olacaktir.
Sunulan klinik raporda, olgulara hareketli boliimlii pre-
tezler yapilarak alveoler kemigin biiylimesinin stimiile
edilmesi amaglanmistir. Kemik i¢i implantlarin yapilmasi
ile ilgili planlama bu ¢ocuk hastalarda yas ve potansiyel
biiyiime nedeniyle ertelenmistir.
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