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Oz

Hipohidrotik ektodermal displazi (HED), ektoderm kokenli
dokular1 etkileyen nadir bir genetik bozukluktur.
Ektodermal displazi (ED), cilt, sag, tirnaklar, disler ve ter
bezleri gibi ektodermal tiirevlerin anormal gelisimi ile
iliskilidir. Hipohidrotik ektodermal displazi (HED), X
kromozomu ile bagli bir kalitim bi¢imi sergiler. HED’in
prevalansi, diinya genelinde 1/10.000 ila 1/100.000 dogum
arasinda degisen oranlarla bildirilmistir. Bu bildiride cilt
kurulugu, az terleme, dis eksiklikleri, seyrek sac¢ gibi
sikayetleri bulunan Hipohidrotik Ektodermal Displazi
tanil1 25 yasinda erkek bir olgu HED’in klinik 6zelliklerini
tartismak ve bu nadir hastalifin  yOnetimi icin
multidisipliner bir yaklasim 6nermek amaciyla sunuldu.

Abstract

Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia (HED) is a rare genetic
disorder affecting tissues of ectodermal origin. Ectodermal
Dysplasia (ED) is associated with the abnormal
development of ectodermal derivatives such as skin, hair,
nails, teeth, and sweat glands. Hypohidrotic Ectodermal
Dysplasia (HED) exhibits an X-linked mode of inheritance.
The prevalence of HED has been reported worldwide with
rates varying from 1/10,000 to 1/100,000 births. In this
report, a 25-year-old male case diagnosed with
Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia, presenting with
complaints such as dry skin, reduced sweating, missing
teeth, and sparse hair, is presented to discuss the clinical
features of HED and to propose a multidisciplinary
approach for the management of this rare disease.

Anahtar kelimeler: Hipohidrotik Ektodermal Displazi,

Ektodermal Displazi, Hipodonti, Hipotrikozis,
Hipohidrozis
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Giris
Ektodermal displazi (ED), embriyonik gelisim sirasinda ektodermal tabakadan kaynaklanan
farkli yapilarla ilgili bir grup genetik bozukluktur. Bu hastaliklar genellikle cilt, sag, tirnaklar,
disler ve ter bezleri gibi ektodermal tiirevlerin gelisimindeki bozukluklarla iligkilidir.
Ektodermal displazinin birkag farkl: tiirli vardir.

Hipohidrotik Ektodermal Displazi (HED), ter bezlerinin eksikligi nedeniyle asir1 sicak
havalarda asir1 1sinma ve terleme zorlugu ile karakterizedir. Diger belirtiler arasinda ince,
seyrek saglar, dis eksiklikleri ve ciltte kuruluk bulunur. Erkeklerde daha yaygindir ve X
kromozomu ile bagl bir genetik hastaliktir (Kishore et al., 2014).

Hidrotik Ektodermal Displazi (Clouston Sendromu), normal terleme ve cilt fonksiyonlarini
etkileyen genetik mutasyonlarla iliskilidir. Sa¢ dokiilmesi, tirnak bozukluklar1 ve ince cilt
ozellikleri belirgindir. Ter bezleri bu durumda ¢alismaya devam eder, ancak diger ektodermal
yapilar etkilenir (Aftab et al., 2023).

Ektodermal displazi, baska genetik sendromlarla birlikte de gériilebilir. Ornegin, Rapp-
Hodgkin Sendromu ve Hay-Wells Sendromu, ektodermal displazi ile birlikte yiiz, kulak, goz ve
cilt 6zelliklerinde anomalilerle seyredebilir (Chatterjee et al., 2017; Tonolli et al., 2014).

ED’nin en yaygin alt tiplerinden biri olan HED, hipodonti (dis eksikligi), hipotrikozis (sa¢
seyrekligi) ve hipohidrozis (az terleme) ile karakterizedir. Genetik test yapilmayan durumlarda,
klinik gozlemler tan1 koymada 6nem tasir (Albeik et al., 2023).

Olgu Sunumu

Hasta Bilgileri: 25 yasinda erkek hasta, dermatoloji poliklinigine cilt kurulugu, az terleme,
sac seyrekligi sikayetleriyle bagvurdu. Hastaya ait klinik bulgular Sekil 1’de sunulmustur.

Hastanin dykiisiinde semptomlarinin ¢ocukluk doneminden itibaren basladigi 6zellikle sicak
ortamlarda terleme eksikligi nedeniyle ates ataklar1 oldugu, bu dénemde dis eksiklikleri ve ince
sa¢c yapisinin fark edildigi bildirildi. Hastanin sigara ve alkol kullaniminin olmadig,
0zgecmisinde kronik bir hastaligi olmadigi, herhangi bir ameliyat gecirmedigi, emolyentler
disinda siirekli kullandig1 bir ilac1 olmadig, ailesinde benzer sikayetlere sahip biri olmadig,
anne ve baba arasinda akrabalik iliskisi bulunmadigi 6grenildi. Sistem sorgusu ve fizik
muayenesi olagandi, dermatolojik muayenesinde cildinin kuru oldugu, saclarin ve diger viicut
killariin seyrek oldugu (hipotrikozis), dislerinin olmadig1 (anodonti) goriildii. Hastanin dykiisii
ve klinik bulgular1 Hipohidrotik Ektodermal Displazi tanis1 ile uyumlu olarak degerlendirildi.

Hastaya emolyentlerin kullanim1 hakkinda bilgi verildi ve iire i¢erikli emolyent krem regete
edildi. Cilt bariyerinin korunmasinda genis spektrumlu (UVA-UVB) ve yiiksek koruma faktorlii
giines koruyucularin kullanilmasinin  6nemi anlatildi. Sicak ve nemli ortamlardan
kacinilmasinin viicut sicakliginin regiilasyonunda kritik 6neme sahip oldugu anlatildi. Hastaya
psikososyal destek ihtiyaci gerektiginde bagvurabilecegi birimler hakkinda bilgi verildi.

Tartisma

Hipohidrotik ektodermal displazi (HED), X’e bagl resesif gecis gosteren nadir bir genetik
bozukluk olup, 6zellikle erkeklerde goriilme siklig1 daha fazladir. Bu bozukluk, genellikle EDA
(ectodysplasin A), EDAR (ectodysplasin A receptor), ve EDARADD (EDAR-associated death
domain) genlerinde meydana gelen mutasyonlardan kaynaklanir (Torkamandi et al., n.d.). Bu
genler, embriyonik gelisimde ektoderm ve mezoderm arasinda kritik sinyallesmeyi saglar. Bu
sinyallesme bozuldugunda, ter bezleri, sa¢ folikiilleri, disler ve diger ektodermal yapilarin
gelisimi engellenir. Bu vakada genetik test yapilmamis olsa da, klinik bulgular HED tanisini
desteklemektedir (Aftab et al., 2023; Graversen et al., 2024).
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HED’in genetik geg¢isinde en yaygin mutasyon EDA geninde goriiliir ve X’e bagl resesif
olarak kalitilir. Erkeklerde daha sik goriilmesinin nedeni, erkeklerin tek bir X kromozomuna
sahip olmalaridir (Prashanth & Deshmukh, 2012). Kadinlar ise tastyici olabilir ve genellikle
daha hafif belirtiler gosterebilir. Genetik test yapilmayan vakalarda, klinik tan1 i¢in bulgularin
detayli incelenmesi gereklidir. Hastanin ailesinde terleme eksikligi veya dental anomalilere
sahip bagka bireylerin varligi, kalitsal 6zelliklerin izlenmesine yardimci olabilir.

HED’nin temel klinik bulgular arasinda hipohidrozis (terleme eksikligi), hipotrikozis (sag¢
seyrekligi) ve hipodonti (dis eksikligi) bulunmaktadir (Sarkar et al., 2024). Sunulan vakada da
bu bulgular net olarak gézlenmistir. Ter bezlerinin yetersiz gelisimi, sicak ortamlarda hipertermi
riskini artirir ve bu durum 6zellikle ¢cocukluk doneminde dikkat ¢ekici bir semptom olabilir.
Hastanin ¢ocukluk déneminden itibaren sicak ortamlara duyarlilig1 ve asir1 1sinma egilimi, bu
durumun bir gostergesidir.

Hastada dis eksiklikleri ve yapisal bozukluklar, HED’in tipik Ozelliklerinden biridir
(Srivastava et al., 2023). Dis eksiklikleri, hastalarin sosyal yasamlarini etkileyebilir ve 6zgliven
sorunlarina yol agabilir. Ayrica, yetersiz dis gelisimi beslenme sorunlarina neden olabilir ve dis
protezlerinin gerekliligini dogurur. Cocukluk doneminde dental protezlerin kullanimi, hem
estetik hem de fonksiyonel agidan 6nemlidir (Cerezo-Cayuelas et al., 2022). Protezlerin erken
yasta uygulanmasi, ¢ene gelisimine olumlu katkida bulunabilir ve ileride olas1 ortodontik
sorunlar1 azaltabilir. Psikososyal a¢idan degerlendirildiginde, dis eksiklikleri ¢ocuklarda sosyal
izolasyona ve diisiik 6z saygiya neden olabilmektedir. Bu nedenle HED’li bireyler igin
psikolojik destek de 6nemlidir (Joseph et al., 2015).

HED yoOnetimi, multidisipliner bir yaklasim gerektirir. Dermatologlar cilt kurulugunu
gidermek i¢in nemlendiriciler ve emolyentler Onerir, dis hekimleri ise eksik dislerin yerine
gececek protezler veya implantlar saglayarak hastanin beslenme ve estetik gereksinimlerini
kargilamada 6nemli bir rol oynar (Cerezo-Cayuelas et al., 2022). Ayrica, HED’li bireylerde ek
saglik problemleri gelisebileceginden, diizenli izlem ve kontrol énemlidir. Ozellikle sicak
ortamlarda hipertermi riski bulunan hastalara uygun ortamlarin saglanmasi onerilir ve gerekli
onlemler alinmalidir. HED’li bireylerin yagam kalitesini artirmak amaciyla psikososyal destek
saglanmast da onemlidir (Joseph et al., 2015). Fiziksel 6zelliklerinden kaynaklanan sosyal
izolasyon veya 0z saygi kaybi, 6zellikle geng¢ yaslarda belirgin olabilir. Bu nedenle, sosyal
ortamlarda destekleyici bir yaklagim sergilenmesi ve gerekirse bir psikologla goriisiilmesi,
hastalarin yasam kalitesini artirabilir (Joseph et al., 2015).

Hipohidrotik ektodermal displazi, hayat boyu siiren ve ¢ok yonlii tedavi ve izlem gerektiren
bir sendromdur. Genetik testler taniy1 dogrulamak i¢in 6nemli bir ara¢ olmakla birlikte, klinik
bulgular tant koymada temel taslari olusturur. Bu vaka, HED tanis1 almis hastalar igin
multidisipliner bir yaklagimin 6nemini vurgulamakta ve bu nadir bozuklugun farkindaligini
artirmay1 amaclamaktadir.
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Sekil 1: Hastanin klinik goriintimleri. A-Hastanin karakteristik yiiz goriiniimi. Belirgin dudaklar, deprese radix
nasi, seyrek kaglar goriilmekte. B-Seyrek sa¢ yapisi ve frontal belirginlesme goriilmekte. C-G6vdede killarin
yoklugu ve kserotik cilt yapisi goriilmekte. D- Intra oral gériiniim. Dis kayiplar1 goriilmekte.
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