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1. OZETLER

1.1.  Tiirkce Ozet

Ektodermal displazi vakalarinda retrospektif ve prospektif olarak elde edilen

klinik, radyolojik bulgularin degerlendirilmesi

Ogrencinin Adi ve Soyadi: Dt. Cansu OSMANOGULLARI SARIYILDIZ
Damismani: Prof. Dr. izzet YAVUZ
Anabilim Dah: Cocuk Dis Hekimligi Anabilim Dali

Amacg: Bu retrospektif ve prospektif caligmamizda ektodermal displazi
vakalarimizda goriilen klinik semptom verilerinin insidanslarinin degerlendirilerek,
ED’ nin g¢evre illere endemik dagilim oranlarin belirlenmesi, bulgularin literatiirler
ile karsilastirilmasi, vakalarla igbirligi ile yasam kalitelerinin artirilmasi, estetik,
fonksiyon, fonasyonun saglanmasi ve dis hekimleri arasinda farkindalik

olusturulmasi amaglanmustir.

Gere¢ ve Yontem: Bu calisma 1997-2018 yillar1 arasinda Dicle Universitesi Dis
Hekimligi Fakiiltesi’'ne bagvuran 69 ektodermal displazi vakasinin klinik ve
radyolojik bulgular1 degerlendirilerek yapildi. Elde edilen veriler istatistiksel olarak

degerlendirildi.

Bulgular: Calisgmamizda inceledigimiz toplam 69 vakamizdan %95,31° inde seyrek
sa¢g, %56,25° inde tirnak deformitesi, %64,06’ sinda semer burun, %68,75 inde ileri
cikik dudak, %79,69’ unda cilt kurulugu, %79,37’sinde terleme problemi, %65,08°
inde solunum problemi, %>55,74° {inde isitme kaybi, %77,05’ inin anne-babasi
arasinda akrabalik iligkisi oldugu &grenildi. Vakalarimizin dental anomalilerine
bakildiginda 9%69,69° unda konik sekilli anterior dis, vakalarimizin tamaminda

degisen sayilarda dis eksikligine, %4,41° inde dudak-damak yarig tespit edildi.



Sonu¢: Ektodermal displazi vakalarina tip ve dis hekimlerinin dahil oldugu
multidisipliner bir yaklasimin gerekliligi diisliniildii. Dental tedavi yaklasimlar1 ise
estetik, fonksiyon ve fonasyonun iadesi ile birlikte normal biiylime ve gelismeyi de
desteklemektedir. Dis hekimleri ve kii¢iik cocuklarin ebeveynleri, mevcut dislerin en
1yi sekilde korunmasi gerektiginin, dis kaybinin en erken asamada rehabilite edilmesi
gerekliliginin farkinda olmalidir. ED’ nin daha iyi tanimlanmasi i¢in aragtirmalarin

devam etmesi gerektigi diistiniildii.

Anahtar Sozciikler: Ektodermal displazi, cocuk dis hekimligi, sendrom,

sefalometrik analiz, AutoCAD.



1.2.  Ingilizce Ozet

ABSTRACT

Evaluation of clinical and radiological findings which retrospectively and

prospectively obtained from ectodermal displasia cases

Student’s Surname and Name: Dt. Cansu OSMANOGULLARI SARIYILDIZ
Adviser of Thesis: Prof. Dr. izzet YAVUZ
Department: Department of pediatric dentistry

Aim: In this retrospective and prospective study, the aim was evaluated the incidence
of clinical symptoms data in our cases of ectodermal dysplasia to determine the rates
of endemic distribution of ED to the surrounding provinces, compare the findings
with the literature, improve the quality of life by cooperating with the cases, provide

esthetic, function, phonation and create awareness among dentists.

Material and Method: This study was performed to evaluate the clinical and
radiological findings of 69 patients with ectodermal dysplasia who applied to Dicle
University Faculty of Dentistry between 1997-2018. All data were evaluated
statistically.

Results: Of the 69 cases which examined in our study, who had 95,31% sparse hair,
56,25% nail deformity, 64,06% saddle nose, 68,75% protuberent lip, 79,69% skin
dryness, 79,37% sweating problem, 65.08% respiratory problem, 55,74% hearing
loss found, also it was determined that 77,05% of the case parents were relative.
When the dental anomalies of our cases were examined, 69,69% of the cases had
conical shaped anterior teeth, all of our cases had missing teeth and 4,41% of the

cases had lip and palate cleft.

Conclusion: For ectodermal dysplasia cases is concluded that, a multidisciplinary
approach involving both medical medicine and dentistry are necessarily. Dental

treatment approaches provide restoration of aesthetics, function and phonation as



well as supporting to normal growth and development. Dentists and parents should
be aware that the existing teeth must be protected idealy and these teeth loss should
be rehabilitated at the earliest stage. It thought that research should continue for
better define ED.

Key Words: Ectodermal dysplasia, pediatric dentistry, syndrome,
cephalometric analysis, AutoCAD.



2. GIRIS VE AMAC

Ektodermal displazi (ED) ektodermden gelisen yapilarin en az ikisinin
anormal gelisimi ile karakterize genis, kompleks, konjenital, nadir goriilen genetik
bir diizensizliktir (1,2). ED’ ye mutasyona ugramis genler sebep oldugu
diisiiniilmektedir. Bu genler yeni mutasyonlar sonucu olusabildigi gibi, otozomal
dominat, otozomal resesif, X’ e bagli dominat veya X’ e baglh resesif gecisle de
aktarilabilmektedir (3). Salgi bezlerinde hipohidrozis ya da anhidrozis, saclarda
trikoz ya da hipotrikoz, siit ve daimi dislerde sekil bozuklugu, oligodonti, hipodonti
ya da anadonti gibi say1 anomalileri, dissiz bolgelerde az gelismis alveol kret,
dislerde siirme gecikmesi ve tirnak distrofileri sik rastlanan klinik bulgularidir

(4,5,6).

Ektodermal displazi akraba evliliginin yaygin oldugu disa kapali toplumlarda
yaygin olarak goriildiigii bilinmektedir. Bununla birlikte ED' ye sebep olan idiopatik
faktorlerin elimine edilememesinden dolay1 etiyolojisi tam olarak bilinmemektedir.
Simdiye kadar aciklanan birgok ED vakasina ragmen, sebep olan genlerin
tanimlanmasiyla yaklastk 30 ED tipi genetik olarak molekiiler diizeyde

tanimlanmistir (2,7). Bu durum arastirmalara konu olmaya devam etmektedir.

Hipohidrotik veya anhidrotik ektodermal displazi bebeklik doneminde nedeni
belli olmayan yiiksek ates nobetlerine sebep oldugu bildirilmistir (8,9). Ektodermal
displazi hakkinda yeteri kadar bilgi sahibi olan hekim ayirici tanida ED’ yi goz
oniinde bulundurarak erken teshis ve gerekli dnemler sayesinde klinik semptomlarin
hafifletilmesi ile ilgili medikal ve dental uygulamalar hakkinda rehberlik
yapabilecektir. Dissel anomalilerin de eslik ettigi kranifasiyal yapilar1 etkileyen
birgok rahatsizlik gibi ED’ nin de dis hekimligi kliniginde karsimiza ¢ikan belirti ve
semptomlar1 klinisyenlere tani saglamada yardimci oldugu belirtilmistir (10). ED’ ye
yonelik tedaviler semptomatik olmakla birlikte semptomlarin azaltilmasi, bireylerin

yasam kalitesinin arttirilmasi i¢in gereklidir (5).

ED’ li bireyler bu genetik diizensizligin c¢ok tanminmadigi, hakkinda
farkindalik olmadig1 toplumlarda otekilestirilmistir. D1s goriiniisiin gittikce daha da

onem kazandig1 gilinlimiizde bu bireyler heniliz ¢ocukluk c¢agindayken oOzellikle



fiziksel farkliliklarindan, fonasyonu etkileyen dental problemlerinden, efor gerektiren
islerde zorlanmalarindan dolay1 sosyal yasamda kendilerini izole etmektedirler. Bu
bireylerin topluma kazandirilmasi, topluma farkindalik kazandirilarak toplumun
bakis agisinin degistirilmesi 6nemlidir. Ektodermal displazili bireylerin aileleri bu
genetik diizensizligin kalitsal iletimi hakkinda genetik rehberlik yapabilecek hekim

veya kurumlara yonlendirilmedir.

Bu calismamizda ektodermal displazi vakalarindan retrospektif ve prospektif
olarak yapilan incelemelerden elde edilen bulgularin degerlendirilerek vakalarda
goriilen insidanslarinin ortaya ¢ikarilmasi, ED’ nin endemik yayginhiginin c¢evre
illere dagilim oranlarinin belirlenmesi, bulgularin literatiirler ile karsilastirilmasi,
vakalar ile igbirligiyle yasam kalitelerinin artirilmasi, sosyo-psikolojik alanda etkili
olan estetik, fonksiyon, fonasyonun saglanmasinda gerekli olan dental rehberligin
olusturulmas1 ve dis hekimleri arasinda konu hakkinda farkindalik olusturulmasi

amaglanmustir.



3. GENEL BILGILER
3.1. Ektoderm Tabakasinin Gelisimi

Doéllenmis ilk hiicre ve sonrasinda olusan sekiz hiicre farklilasmamis iken,
mitoz boliinmeler ile sonraki hiicrelerde farklilasma baslar ve hiicreler arasi
etkilesimle embriyo gelisir (11). Ikinci embriyonik hafta sonunda embriyoblast,
‘epiblast ve hipoblast’ tan olusan bilaminar embriyonik diske farklilagir (12).
3. Haftanin basinda emriyonik diskin kaudal ucunda epiblast tabakasinin
kalinlagsmasiyla primitif ¢izgi olusur. Primitif ¢izginin olusumu ile embriyonun
trilaminer embriyonik disk haline doniismesi olay1 olan ‘gastrulasyon sathasi’ baslar
(13). Bu safhada primitif ¢izgi mezensimal hiicreleri {iretir, epiblast tabakasi
embriyonik ektoderm olarak adlandirilir. Daha sonra epiblast hiicrelerinden bazilar
embriyonik endodermi olusturmak iizere hipoblast hiicreleri arasina yerlesir. Primitif
cizgiden gelisen mezensimal hiicreler daha sonra hipoblast ve epiblast hiicreleri
arasina organize olarak embriyonik mezodermi olustrur (13). Gastrulasyon
evresindeki bu {i¢ germ yapragindan (ektoderm, mezoderm, endoderm) 6zel doku ve

organlar gelisir (14).

Ektodermal germ yapragindan; santral (beyin ve omurilik) ve periferik sinir
sistemi (goz, kulak ve burun duyu epiteli), epidermis ve onun sag-tirnak gibi ekleri,
meme bezleri, hipofiz bezi, deri alt1 bezleri, goziin retina tabakasi, dis minesi gelisir

(2,15,16,17).

Mezodermal germ yapragindan; bag doku, kikirdak doku, kemik dokusu,
cizgili ve diiz kas dokusu, kalp, kan ve lenf damarlari, bobrek, ovaryum, testis,
genital kanallar, viicut boslugunu doseyen serdz zarlar (perikardiyum, plora ve

periton), dalak ve adrenal bezin korteksi gelisir (17,18).

Endodermal germ yapragindan; solunum yollar1 ve sindirim kanalin1 doseyen
epitel ortili, sindirim kanalina agilan bezler, tiroid ve paratiroid bezleri ile karaciger

ve pankreas gibi organlarin glanduler hiicreleri gelisir (12,16,18).



3.2. Ektodermal Displazinin Tanim ve Tarihgesi

Ektodermal displazi ektodermden gelisen iki ya da daha fazla yapinin
anormal gelisimi ile tanimlanan genis ve kompleks bir grup hastaligi ifade eder
(2,7,19). 200 civari klinik patolojik durumlarin kombinasyonu temsil eden ektodermal
displazinin yaygin 6zellikleri sag, dis, tirnak ve ter bezleri anomalileridir (2,20). Fakat
diger organ-sistem anomalileriyle ve bircok vakada mental reterdasyonla da
iligkilendirilmistir  (7,21). Literatiirlerde norogelisimsel gecikme ektodermal
displazinin bir 6zelligi olarak kabul edilmez, ancak yiiksek atesli ataklar sirasindaki

konviilsiyonlarin bir sonucu olarak diisiiniilmektedir (22,23).

Ektodermal displazide embriyonik olarak sadece ektodermin superfisiyal
tabakas1 degil, noral krestten gelisen mezodermal tabakasinin da etkilenebildigi
literatlirlerde bildirilmistir. Sadece ektodermal dokularin anomalisinin gorildigi
durumlar ‘pure ektodermal displazi’ olarak, ektodermal bulgularin diger anomalilerle

goriildiigli durumlar ise ‘ektodermal displazi sendromu’ olarak adlandirilmaktadir

3).

Ektodermal displazi genellikle hafif ya da siddetli olabilen bazi semptomlarin

kombinasyonlarini igerebilir.

Bunlar:

o Sac¢-kas-kirpik-killarin seyrekligi, yoklugu veya anormal yapida
gelismesi (24),

. Terlemenin az olmas1 veya hi¢ olmamasi (25),

. Tirnak distrofisi (26),

. Dislerde sekil (konik formda kesici ve kanin disleri, atipik molarlar)
ve say1 anomalileri (hipodonti, oligodonti ya da anadonti) (27),

. Meme gelisiminde anomalilikler (amastia, athelia, bez anomalileri
vb.) (28),

o Gorme-isitme kayb1 veya bozuklugu (26,27), 1518a hassasiyet (31),

. Solunum ile ilgili problemler (25),

J Cildin kuru olmasi (32),

o Cildin diizensiz pigmentasyonu (33),



. El ve ayak parmak malformasyonlar1 (7),
. Yarik dudak/damak (34),

. Nadiren cinsel organ anormalileri (35).

Ektodermal displazi ilk olarak 1792’ de Danz tarafindan rapor edilmistir
(4,36). 1838’ de Wedderburn, Charles Darwin’ e yazdigi mektupta bir Hindu
ailesinde dort kusak boyunca 10 erkek aile iiyesinin agzinda her iki ¢enede dort
kiiciik-zayif kesici dis ve sekiz molar dis oldugunu bildirmistir (4,36,37). 1848’de
Thurnam hipohidrotik ektodermal displazi olarak da bilinen anhidrotik ektodermal
displaziyi tanimlamustir (38). lk olarak 1895°te Nicolle ve Hallipre tarafindan bir
Fransiz-Kanadali ailede hidrotik tip ED tarif edilmistir. 1913 te Christ hipohidrotik
ektodermal displaziyi konjenital ektodermal defekt olarak tanimlamistir (4). 1921° de
Siemens X’ e bagli kalitimi tanimlamistir ve 1929' da Weech tarafindan X’ e bagl
ektodermal displazi terimi kullanilmistir (4,39). 1936’ da Touraine ektodermal
displazinin O6zellikleri genis bir yelpazede agiklamigtir. Boylece hipohidrotik ED,
Christ-Siemens-Touraine Sendromu olarak da bilinmektedir (4,40). 1939’ da
Clouston anhidrotik ED terimini kulland1 (4,41). 1944°te Felsher, anhidrotik olarak
adlandirilan kisilerin tamamen ter bezlerinden yoksun olmamasindan dolay1
anhidrotik sifatin1 hipohidrotik olarak degistirdi. 1939 da Clouston, 1966’ da Lowry
ve arkadaglart ED’ nin genetik varligimi tanimladi (4). Otozomal dominat hidrotik
ED, Clouston’s Sendromu olarak da bilinmektedir (4, 42,43). Gliniimiize kadar ED’
nin 150-200 c¢esit farkli kombinasyonu olan rapor edilmistir (2,42,44,45). Bazi
aragtiricilar hastaligin molekiiler genetik verileri ile klinik bulgular1 arasindaki

iliskiyi literatiirlerinde bildirmislerdir (2,7,21).

Giinlimiize kadar tamimlanan, siniflandirmalara dahil edilen ektodermal

displazi tiirlerinden bazilart sunlardir (28):

e Dermal Ridge Patern Yoklugu, Onikodistrofi ve Palmoplantar Anhidrozis

e Akrorenal-Ektodermal Displazi-Lipoatrofik Diabet (AREDYLD) Sendromu
e Agammaglobulinemi-Dwarfizim-Ektodermal Displazi

e Agammaglobulinemi-Timik Displazi-Ektodermal Displazi

e Alopesi-Anosmi-Sagirlik-Hipogonadizm



Alopesi-Onikodisplazi-Hipohidrozis
Alopesi-Onikodisplazi-Hipohidrozis-Sagirlik

Alopesi Universalis-Onikodistrofi-Total Vitiligo
Ameloserebrohipohidrotik Sendrom

Ameloonikohipohidrotik Displazi

Ankilobleferon-Ektodermal Defekt-Yarik dudak/damak (AEC) Sendromu
(Hay Wells Sendromu)

Bizarre Fleksural Pigmentasyon ile birliste Anonisi

Artrogiripozis ve Ektodermal Displazi

Baisch's Sendromu

Book's Displazi

Camarena Sendromu

Carey's Sendromu

Christ-Siemens-Touraine's (CST) Sendromu (Hipohidrotik Ektodermal
Displazi)

Coffin-Siris's Sendromu

CIPA(Congenital Insensitivity to Pain With Anhidrosis) Sendromu
Konjenital Limfedema, Hipoparatiroidizm, Nefropati, Prolapsing
Mitral kapak ve Brakitelefalanji

Kraniyoektodermal Sendrom

Curly Hair-Ankilobleferon-Tirnak displazisi (CHANDS)

Kistik gézkapagi-Palmoplantar Keratosis-Hipodonti-Hipotrikozis
Dentooculokutanéz Sendrom

Dermotrisik Sendrom

Dermoodontodisplazi

Diskeratozis Konjenita

Iskeletsel anamaliler ile birlikte ektodermal defekt

Palatal paraliz ile birlikte Ektodermal Displazi

Siddetli mantal reterdasyon ile birlikte Ektodermal Displazi
Sindaktili ile birlikte Ektodermal Displazi

Tetramelik eksiklikler ile birlikte Ektodermal Displazi Sendromu
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Ektrodaktili- Ektodermal displazi- Cleft lip/palate (ECC) Sendromu
Ellis-Van Creveld's Sendromu

Fischer-Jacobsen-Clouston's Sendromu (Clouston's Sendromu)
Fischer's Sendromu

Fokal Dermal Hipoplazi (FDH) Sendromu

Fried's Dis ve Tirnak Sendromu

Gingival Fibromatozis and Hipertrikozis

Gingival Fibromatozis-Seyrek sagc-Malpoze disler
Gorlin-Chaudhry-Moss's Sendromu

Biiylime Retardasyonu-Alopesi-Psddoanodonti-Optik Atropi (GAPO)
Hallermann-Streiff's Sendromu

Hairy Elbows Displazi

Hayden's Sendromu

Haywells Sendromu

Hipertrikozis ve Dental Defektler

Hipodonti ve Tirnak disgenezis

Hipohidrotik Ektodermal Displazi

Hipohidrotik Ektodermal Displazi-Otozomal Resesif
Hipotiroidizm ile birlikte Hipohidrotik Ektodermal Displazi
Papilloma ve Akantozis Nigrikans ile birlikte Hipohidrotik Ektodermal
Displazi

Hipomelanozis of ito

Iktiyoziform Eritroderma-Sagirlik-Keratitis

Inkontinenti Pigmenti

Johanson-Blizzard's Sendromu

Jorgenson's Sendromu

Kirgiz tipi Dermatoosteolizis

Lenz-Passarge's Displazisi

Marshall's Sendrom I

Melanolokoderma

Mezomelik Dwarfizm-Iskeletsel anomaliler-Ektodermal Displazi

11



Mikaelian's Sendromu
Naefeli-Franceschetti-Jadassohn's Displazi
Okulodentodijital (ODD) Sendrom I
Okulodentodijital (ODD) Sendrom II
Okuloosteokiitan6z Sendrom
Odontoonikodermal Displazi
Odontoonikodisplazi

Alopesi ile birlikete Odontoonikodisplazi
Midline Skalp Defekt ile birlikte Odontoonikohipohidrotik Displazi
Odontotrikomelik Sendrom

Notropeni ile birlikte Onychotrikodisplazi
Orofasiyodijital (OFD) Sendrom I

Osteosklerozis ve Ektodermal Displazi
Pakionikia Konjenita

Palmoplantar Hiperkeratozis ve Alopesi
Papillon-Lefevre's Sendromu

Pili Torti ve Mine Hipoplazisi

Pili Torti ve Onikodisplazi

Rapp-Hodgkin's Sendromu

Total Bilateral Cleft ile birlikte Rejyonal Ektodermal Displazi
Robinson's Sendromu

Rosseli-Gulienetti's Sendromu
Rothmund-Thomson's Sendromu

Sabinas Brittle Hair ve Mental eksiklik sendromu
Salamon's Sendromu

Schinzel-Giedion's Sendromu

Iskeletsel Anomaliler-Ektodermal Displazi-Growth ve Mental Retardasyon
Trikodental Displazi

Trikodentoossedz (TDO) Sendrom I
Trikodentoossedz (TDO) Sendrom 11
Trikodentoossedz (TDO) Sendrom III
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e Trikodisplazi-Onikogripozis-Hipohidrozis-Katarakt
e Trikofasiyohipohidrotik Sendrom

e Trikooculodermovertebral Sendrom

e Trikoodontoonikial Displazi

e Trikoodontoonikodermal Sendrom

e Pili Torti ile birlikte Trichoodontoonikodisplazi

e Katarakt ile birlikte Trichoodontooniko-Hipohidrotik Displazi
e Trikoonikodental (TOD) Displazi

e Kseroderma ile birlikte Trikoonikodisplazi

e Trikorinofarengeal TRP) Sendrom I

e Trifarengeal basparmak-Onikodistrofi-Sagirlik

e Walbaum-Deheane-Schlemmer's Sendrom

e Kseroderma-Talipes-Mine defekti

e Zanier-Roubicek's Sendromu

3.3. Ektodermal Displazinin Teshis Yontemleri

Ektodermal displazi genellikle iy1 bir anamnez ve fiziksel muayene ile teshis
edilmektedir. Fiziksel muayeneye ek bazi testler yapilabilmektedir. Bunlar; dermal
testler (dermatoglif muayenesi, derinin gbzenek sayisi, ter testi) gozyas: ve tiikiiriik
sekresyon testi, sagin mikroskobik analizi, ektodermal yapilar i¢in 6nemli olan sinyal
yolaklarindaki molekiiler analizleri iceren genetik testlerdir (3,19,46,47,48,49,50).
Bu testler teshise yardimc1 yontemler olarak kullanilmaktadir. Giiniimiizde teshis
genellikle klinik bulgularin degerlendirilmesiyle yapilmaktadir. Giiniimiize kadar
ED’ ye sebep olan genlerin tanimlanmastyla yaklasik 30 ED tiirii molekiiler seviyede
tanimlanmistir (2,7). Bu ylizden ektodermal displazinin semptomlarinin tasidigi
halde gen analizlerinde tespit edilemeyen ED tiirleri de bulunmaktadir. Genetik
olarak dogrulanmis tanilarla yapilan ¢aligmalardan elde edilen sonuglar sayesinde
farkli ED formlarinda yer alan gen mutasyonlarinin daha iyi anlagilmasiyla

diizensizligin semptomlar1 hakkindaki bilgimizin artacag: diisiintilmektedir (51).

Ektodermal displazinin prenatal donemde de tanis1 miimkiindiir ancak nadiren

rapor edilmektedir. Fetoskopi, koryonik villus biyopsi materyalini igeren baglanti
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analizi ve deri biyopsisi yontemlerinin prenatal tanida kullanildigr bildirilmistir (47).
Fetusiin cinsiyeti belirlendikten sonra, hamileligin 20. Haftasinda fetoskopi ile deri
biyopsisi alinarak prenatal tanisinin konulabilecegi literatiirlerde bildirilmistir
(22,52). Histolojik analizler ile ¢oklu deri biyopsisinde pilosebasdz folikiillerinin
sayisinin azligi ya da yoklugu ve ter bezlerinin primordiasinin eksikligini gosterdigi
literatiirde belirtilmistir (53). Deri biyopsisinin yorumlanmasi, fetal cildin deri
uzantilarimin dagilimiin normal bolgesel degiskenliginin degerlendirilemedigi
durumlarda ve ter bezinin primordiasinin 20 haftalik gebelikte gelismeye
baslamasindan dolay1 zor olabilir. Bu prosediiriin karmasik ve gebelik acisindan

riskli oldugu belirtilmistir (52).

Koryonik villustan DNA'ya baglanan isaretleyicilerin kullanim1 6zellikle X’ e
bagli hipohidrotik ED’ nin prenatal tanisinin giivenligini arttirmistir ve hamileligin
ilk i¢ ayinda tanmin yapilmasina izin vermektedir (41). Teknik olarak karyonik
villus biyopsisi, fetoskopi ve ¢oklu deri biyopsisine gore daha basit ve daha az risk

tagidig bildirilmistir (53).

Hipohidrotik ektodermal displazi gibi bazi ED tiirlerinin prenatal tanisin
non-invaziv yontem olan ii¢ boyutlu ultrason goriintiisii ile teshis etmek miimkiindiir.
Tani, ii¢ boyutlu ultrasonografide fetiistin farkli yliz 6zelliklerinin (kalin disa doniik
alt ve ust dudaklar, kiiciik burun) belirlenmesiyle saglanmaktadir. Yiiz ozellikleri
ikini trimestirda da belirlenebilir fakat tanida ii¢ boyutlu ultrasonografinin ti¢lincii
trimestirdeki gebelikler i¢in daha basarili oldugu bildirilmigtir. Dis tomurcugu
sayisinin da iic boyutlu ultrasonografide degerlendirilerek prenatal olarak

saptanabildigi belirtilmistir (22).

Prenatal tam1 ED’ nin erken donemde fark edilip ailelerin bu konuda
bilgilendirilmesi agisinda 6nemlidir. Bu duruma sahip ¢ogu bebegin erken ¢ocukluk
doneminde agir hastaliklar1 vardir ve bu da vakalarin yaklasik %30' unda 6liime yol
acmaktadir (22). Ancak direk gozleme dayali kesin tanidansa etkilenmis fetiisiin
olasiliklar ile basa ¢ikmak aile danismanligi i¢in daha karmasiktir ve bu istatistiksel

kavramlari ailelerin tam olarak anlamas1 zordur (52).
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3.4. Ektodermal Displazinin Etiyolojisi, Patogenezi ve Kalitim Kaliplar:

Embriyonik yasamda iki bitisik doku katmani olan mezensim ve epitel
arasindaki bir dizi indiiktiv etkilesim sonucu ektodermal yapilar gelisir (54).
Ektoderm ve mezoderm arasindaki etkilesimi bozan sinyal yollarindaki genetik

defektlerin ektodermal displaziye yol actig1 diisiiniilmektedir (55).

Ektodermal displazi i¢in onemli olan birgok sinyal yolu tanimlanmistir.
Bunlar; Hedgehog sinyal yolu, Wingless sinyal yolu, TNF alfa sinyal yolu, NK KB
sinyal yolu, ED sinyal yolu, P63 sinyal yolu, Gap-junctions-konneksin yolu, Axin
yoludur (55).

Ektodermal organogenez asamasindaki farkli sinyal yolaklardaki genetik
defektler dokularin anormal gelisimi ile sonu¢lanmaktadir (3). Defektif genler miras
ya da normal genlerin mutasyonu sonucu olusabilir. Etkilenmis bireylerin gen
aktarimi1 otozomal dominant, otozomal resesif X’ e bagli dominant ya da resesif

olabilmektedir (3,7).

3.4.1. Otozomal dominant kalitim

Gen c¢iftinin birinde (alel genlerden birinde) olusan degisikligin hastaligin
ortaya ¢ikmasinda yeterli oldugu hastaliklar otozomal dominant (baskin) kalitimla
aktarilmaktadir (56). Mendel kanunlarina gore etkilenmis kisinin ¢ocuklarinda
hastaligin goriilme orani cinsiyete bakmaksizin %50 oranindadir (10). Resim 1° de

otozomal dominant kalitim1 gosteren aile agaci yer almaktadir.
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Resim 1: Otozomal dominant kalitimi gosteren aile agact (57).
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3.4.2. Otozomal resesif kalitim

Hastaligin ortaya cikmasinda her iki gen ¢iftinde fonksiyonel degisikligin
gerekli oldugu hastaliklar otozomal resesif kalitimla aktarilmaktadir (58). Erkek ve
kadinin etkilenme olasiligi aynidir. Mendel kanunlarina gore heterezigot anne ve
babanin ¢ocuklarinin dortte biri normal genotipte, dortte biri hasta, yarisi tasiyicidir
(heterezigot) (10). Hasta kisi normal genotipli bireyle evlenirse ¢ocuklarinin hepsi
normal fenotipli heterezigot olur (57). Resim 2’ de otozomal resesif kalitimi1 gosteren

aile agaci yer almaktadir.

" 550 #HOWRY
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Resim 2: Otozomal resesif kalitim1 gosteren aile agaci (57).
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3.4.3. X kromozomuna bagh kalitim

Kadinlar iki X kromozomuna sahiptir ve her hiicrede X kromozomlarindan
biri rastgele olarak inaktiftir. Erkekler ise X kromozomunu anneden alir. Erkek
¢ocugun annesinden defektli geni almasi dolayisiyla hastaligin ¢ikma olasiligt % 50°
dir. Kiz ¢cocugun da defektli geni alma olasilig1 %50’ dir. Bazen rastgele olmayan X
inaktivasyonundan dolay1 kadinlar da X’e bagl diizensizligin hafif semptomlarin

gosterebilir (10).

X’ e bagh dominant kalittimda diizensizlik heterezigot durumda da kendini
gosterebilecegi icin hem erkek hem kiz cocuklarda gozlenebilir. Hasta annenin
kalitim paterni otozomal dominant kalitima benzer. Hasta erkek genetik diizensizligi
kiz ¢ocuklarinin tiimiine aktarabilirken erkek ¢ocuklari Y kromozomu verecegi igin
X’ e bagh diizensizligi aktaramaz. Bu fark X’ bagli dominat kalitimin otozomal
dominat kaliimdan ayrimi agisindan onemlidir. Kadinlarda daha sik goriildigi
belirtilmistir (57,59). Resim 3’ te X’ e bagli dominant kalitimi1 gosteren aile agaci

verilmigtir.

7 8 8 10

Resim 3: X’ e bagli dominant kalitim1 gdsteren aile agaci (57).

X’e bagh resesif kaliimda, mutant gen kadinlarda ya homozigot ya da
heterezigot durumda olur. Kadinlarda genin homozigot oldugu durumlarda hastalik
kendini gosterir. Fakat bazen tasiyici kadinlarda ektodermal displaziye sebep mutant
genin kiiciik bir kismini ifade eden klinik belirti olarak hipodonti/mikrodonti ve

azalmis terleme gozlenebilir. Kadin tastyicilarin % 75 kadarinda daimi dislenmede
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hipodonti vardir ve siit dislenmede ortaya c¢ikmasi tanisal gecgerliligi arttirir (60).
Erkeklerde ise mutant X geninin olmasi hastaligin kendini géstermesi i¢in yeterlidir.
Hastalik cogunlukla hasta olmayan tasiyici kadinlardan aktarilarak erkeklerde
hastalik olusturur. Tasiyict annenin ¢ocuklarina mutant geni aktarma olasiligr %50
dir. Hasta baba, kiz c¢ocuklarina mutant geni aktarir ama erkek c¢ocuklarina
aktaramaz. Hasta baba saglikli anneyle evlenirse kizlarin hepsi tasiyici (normal
fenotipli heterezigot), erkeklerin hepsi normal genotipli olur (57,59). Resim 4’ te X’

e bagl resesif kalitim1 gdsteren aile agact verilmistir.
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Resim 4: X’ e bagli resesif kalitim1 gdsteren aile agaci (57).

3.4.4. Mutasyonlar

Organizmanin DNA’ sinda meydana gelen kalici ve siirekli degisikliklere
mutasyon denir (56). Mutasyonlar bireylerin hem somatik hem esey hiicrelerinde
ortaya ¢ikabilmektedir. Germline mutasyonlar (esey hiicrelerinde olusan) kalitimla
kusaktan kusaga aktarilabilir. Ayrica Onceki kusaklarda rastlanilmayan hastaliklar

spontan gen mutasyonlari ile ortaya ¢ikmis olabilir (60,61).

3.5. Ektodermal Displazinin Epidemiyolojisi ve Siniflandirmasi

ED goriilme sikliginin 10.000°de 1°den 100.000°de 1’e kadar degisen siklikta
oldugu bildirilmektedir (2,4,22). Ug yasin iizerindeki erkeklerde %28 6liim orani
bildirilmistir (6). ED tipleri arasinda sag¢, tirnak ve ter bezlerinin hipoplazisi ile

karakterize hipohidrotik ED’ nin teshisinin diger tiplere gore daha kolay

18



konulmasindan dolayr en c¢ok rapor edilen dolayisiyla en yaygin tipi oldugu

diistiniilmektedir (2,42,44).

Farkli alanlardaki arastirmacilar ED’ yi smiflandirirken farkli bakis

acilarindan bakarak farkli siniflandirmalar yapmuslardir.

Witkop tarafindan 1965’ te Onerilen ektodermal displazinin basit

siniflandirmasin1 Redpath ve Winter 1969°da su sekilde rapor etmislerdir (34,62,63):
Tip I: Yaygin sekilde goriilen X e bagl hipohidrotik tip,

Tip II: Normal sa¢ ve kaslara sahip fakat hipodonti ve displastik tirnaklarla

goriilen otozomal dominant tip (Witkop Sendromu, dis-tirnak sendromu),

Tip III: Ungual form, 6zellikle sa¢ ve tirnaklar etkileyen, dislerin normal
oldugu, hem X ‘e bagl hem de otozomal dominant tip (kondroektodermal displazi,

Ellis-van Creveld Sendromu).

Pinherio ve Freire-Maia, ektodermal displaziyi 1982 yilinda ilk kez
siniflandirmistir. Bu siniflamaa gore ED, ektodermal yapilarin etkilenmesine gore 4

grupta incelenmistir (53,62,64):
1-Trikodisplazi: Saglar, kaglarin ve kirpiklerin ince, seyrek ya da yoklugu.
2-Dental anomaliler: Anadonti, oligodonti, hipodonti, konik sekilli digler.
3-Onikodisplazi: Displazik tirnak yapisi.
4-Dishidrozis: Ter ve yag bezlerinin olmamasi ya da az olmasi.

Pinheiro ve Freire-Maia 1994’ de ED’ yi, klinik bulgularinda ektodermal
yapilart igcermesine gore iki ana gruba ayirmuslar (3,60,62). Grup A, klasik
ektodermal yapilar olan sag, dis, tirnak ve ter bezlerinden en az ikisinin etkilendigi
kisileri kapsar. Grup B, sag, dis, tirnak ya da ter bezlerinden birinde defekt olup
ayrica kulak, dudak ya da ayak tabani ve avug i¢i dermatoglif anomalisi gézlenen
kisileri kapsar. Etkilenen dokular sag:1, disler:2, tirnaklar:3, ter bezleri:4 ve diger

ektodermal defektler kulak, dudak ve dermatoglifik:5 seklinde numaralandirilmistir
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(3,28,64). Bu tiir bir siniflandirma benzer patolojik durumlar i¢in ayr1 hastalik

tablosunu yansitabilecegi dezavantajindan dolay1 kullanilmamaktadir (65).

Priolo ve Lagana 2001 yilinda hem molekiiler genetik verileri hem de ilgili
klinik bulgular1 birlestirerek bir siniflandirma onermisglerdir. Bu siniflamaya gore
ED, temel olarak benzer islevleri olan ve muhtemelen gelisme ve / veya patogenezin
diizenlenmesindeki ayni mekanizmalara dahil olan genlerin mutasyonuna gore iki
ayr1 gruba ayrilmistir (65). Grup 1' de gelisimsel regiilasyon ve epitelyal-mezensimal
etkilesimdeki defektler, Grup 2’ de ise hiicre iskelet sistemi onarimi ve hiicre

stabilitesi ile ilgili anomalilikleri bulunmaktadir (3) [Resim 5 (65)].

Tﬁ- in developemental regulation/epithelial hymeal internction

ln-o&n Bz THEFRs Mgﬂrmi-rua'da:w I Hypokidemtic ET} X Bukad (MIM 2057 00)
signaling pathways™ME KL inrozen 2 Hypokideonic EI), (MIM 129090)
regulmtion pattams i Hypokidrmti: ETY, (MIM 224900

3 Demo-odonto dysplosia (MIM 1236400
Hidrotic EI} (Christismson Fourier type) (MIM 601377)
Odeto-omycho-ungoal-digite-palmer syndrome, Mendom-Vaente type (MIM
G197
] ic smmacroeme (MM 1043700
7 wmuwmm premmtura) (MIM 112300}
o o e s ‘ol e (A 5750
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] Dd-octn-mmh:-h hidrotic with midline scalp defiacis (MIM 129550
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fimotional nimeredinier of CNS {1 HE 10 ond XHM-ED (MIM 200281}
17 Omyche-tricho-dysplesia md ceutropenia (MIM 2383000
1§ Amelo-cerebro-hypohidrotc syedrome (ep and yellow teeth) (MIM 226730)
1% l:mb-:ﬂ.trmmdmndama]dnphm 212837
Loak ot regudaioes of pene Mujor sheletal srosoes 20 EEC syndrome (EECT) (MIM 4292)
Expresion if: il T2

[T Y

AECs {

Rapp-Hodglan (MIM 122 400)
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24 Limb-mammary syndrome (MIM 603343)
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Resim 5: Priolo ve Lagana’ ya gore ED' yi siniflandirma semasi (65).
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2003 yilinda Lamartine ED’yi, ED’ye sebep olan genlerin fonksiyonlarina
gore 4 ana gruba ayirmistir: Hiicre-hiicre iletisimi ve sinyalizasyon, hiicre adezyonu,

transkripsiyon diizenlenmesi ve gelisme (7) [Resim 6 (7)].

Causative
Diseasa Cibiind Inhenitance  gene Protein Putative protein function
Cell-cell communication and signalling
Anhidrotic ED {ED1) 305100 KR ED Ectodysplasin Soluble ligand, activates NF-xB pathway
Hypohidrotic ED (ED3) 129480  AD oL EDAR EDA receptor
ED hypohidrotic 224800 AR o ED&R ED& receptor
ED hypohidrotic 224900 AR EDARADD  EDARADD Intaracts with EDAR
Higrotic ED {EDZ, Clouston syndrome) 128500 AD GG Cx3) Form gag-junctions channels
Palmoplantar keratoderma with dealness 148350 AD GiEd Cudd Form gagejunctions channes
Incomtinentia pigrenti type 2 I0Bz00 X@ NEAD KK -cgarmem Regulator of kinase phosphordating LB
Hrypohadrotic ED A Imemure diefi WY 300291 xR NEAAD IKE-cgarmma Regulator of kinase phosphondating L
QLEDAID syndrome 300201 XD MEMO IKK-garmnma Requlator of kinase phosphondating L8
Adhesion
hargarita island ED (ED4) 225060 AR PURLT Wactin-1 ig-related cell-cell adhasion molecule
ED #skin "r._:-g ity syndrume GBO4526 AR PEPT Makophilin 1 Desmosomal protein
HIKADY syndrome 601553 AR COHF P-Cadharin Calcium dependant cell adhesion mokecule
Regulation of transcription
Elesctroddactyly ED facial clefting 120800 AD TFGZ pid Tramscription factor, forms dimers with p53
Ankyloblepharon ED (AEC) 106260  AD TERT 63 Tramseription factor, farms demers with p53
ADULT synefrorme 103ZE5  AD TFGE T Tramscription factor, forms deners with ps3
SHFR symdrorne 183600 AD i e ph3 Tramscription factior, forms gamers with ped
Limb=kammary Syndrame {LMS) 603542 AD i 63 Transcriphion factor, farms deners with pe3
Hypaparathyrodism renal dysplasia (HOR) 146255 AD or &R GATAT GAaTAZ Transcription factor
Ellis—van Creveld syndrome (EVE) 225500 AR EVC EVC DA, bending protes, putative transcripbion
factor
Development
‘withkogp syndrome 189500 AD MEXT Haow? Putative homeodomain protein espressed
in embryo
SRARACT syndrome 147250 7 SHH Sonic Specfies the dorso-ventral polarity of neural
Hedgehog tube during developmeant
Others
Rothmund-Thomson syndrome {ATS) 268400 AR RECIONA Raci Halicase, invohed in DNA rephcation,
protein like 4 repairand recombination
Dryskaratosis congenita (DEC) 127550 KR (al ) Dryskaarin Component of the telomerase
ribonuclecprotein
harshall syndromes 154780 AD COL1AY Collagen type  Protein of the extracellular matr

¥, alpha 1

Resim 6: Lamartine’ in ED’ ye sebep olan gen ve proteinlerin fonksiyonuna

gore ED’ yi siniflandirma semasi (7).

Pure ektodermal displazi yaygin olarak ter bezlerinin etkilenmesine gore
hipohidrotik/anhidrotik ve hidrotik olmak iizere iki ana grupta siniflandirilmaktadir.
Hipohidrotik tip (Christ-Siemens-Touraine Sendromu) ter bezleri sayisinin
azalmastyla, anhidrotik tip ise ter bezlerinin yoklugu ile karekterizedir. Hidrotik tipte
(Clouston Sendromu) ise ter bezleri normaldir (8,66,67). Kalitim kaliplari, farkl
diger anomaliler, ter bezlerinin varligi veya yoklugu ile birbirlerinden ayirt

edilebilirler (47).
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ED iizerindeki arastirmalar arttikca yeni siniflandirmalar da giindeme gelip

diizensizligin daha iyi tanimlanacag diisiiniilmektedir.

3.6. Ektodermal Displazide Etkilenen Yapilar ve Semptomlar:

Ektodermal displazi vakalarinda en sik etkilenen yapilar sag, dis, tirnak ve ter

bezleridir (37).

3.6.1. Kraniyofasial bulgulan

ED’ 1i bireylerde bulgular etkilenen dokulara ve anomalinin siddetine gore
degismektedir. Genellikle saglar, kaslar ve kirpikler ince, kisa, kirilgan, seyrek
yapidadir ya da hi¢ yoktur (68). Deri yumusak, ince, diiz ve kurudur (43). Cildin ince
olmasindan dolay1 6zellikle pariyetal bolgede yiizeye yakin kan damarlart izlenebilir
(8). Goz ve dudak c¢evresinde hiperpigmente alanlara ek olarak viicudun diger
bolgelerinde hipopigmente alanlar goriilebilir (6). Genellikle alin ¢ikik, yanaklar
¢okiik, dudaklar kalin ve disa doniik, protruzivdir. Semer burun vardir (19,33).
Vermilyon hatt1 belirgin degildir (45,69,70). Dislerin eksikligine bagl olarak alveol
kretler yetersiz gelisir bu durum vertikal yiiz yiiksekliginde azalmaya sebep
olmaktadir (45). GOz ve agiz gevresinde ¢izgisel ince kirisikliklar etkilenmis
bireylerde yasl yiiz goriiniimiine sebep olmaktadir (60). Kulak kepgesinde sekil,

biiyiikliik, konum anomalilerine rastlanabilir (5,33,71,72).

3.6.2. Dermatolojik bulgular:

Deri, yiizey ektoderminden gelisen ‘epidermis tabakasi’ ve mezodermal germ
yapragindan olan mezensimden gelisen ‘dermis tabakas1’ olmak iizere iki tabakadan
olusur. Embriyonik deri 4.-5. haftalarda mezensimi Orten yiizey ektoderminden

gelismektedir (16,73).

ED’ bireylerde cilt kuru, pullanmis, ince, yumusak, diiz, g6z ve dudak
cevresinde hiperpigmente ve kirisik, viicudun bazi bolgelerinde ise hipopigmente
yapida olabilir. Yiizeye yakin kan damarlari izlenebilir (70,74). Avug iglerinde ve
ayak tabanlarinda hiperkeratozis bulunabilir (6,34,75). Ciltte ekzamatoid
degisiklikler goriilebilir (49).
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Ektodermal displazili bireylerde yag ve ter bezleri, meme bezleri, killar,

tirnaklar olmak deri ekleri de etkilenmistir (2,48).

3.6.2.1. Yag ve ter bezleri

Yag ve ter bezleri epidermisten farklilasarak dermis i¢ine dogru biiyiir (16).
Kil folikiillerinin yan kisimlarindan yag bezlerinin biiyiik bir kismi1 proliferasyon ile
glandular tomurcuklar seklinde gelismeye baslamaktadir. Ter bezleri ise
epidermisten dermise dogru proliferasyon tomurcuklari seklinde olugmaktadir.14-16
haftalik embriyoda baslar, yaklasik olarak 24 haftada ter bezlerinin gelisimi
tamamlanir. Ayrica salgr bezleriyle 1ilgili diiz kas hiicreleri de epidermal
tomurcuklardan gelismektedir (73). Ter bezleri viicut 1sisinin diizenlenmesinde de

onemli rol oynamaktadir (76).

ED’ 1i bireylerde yag ve ter bezlerinin sayisinda azalma, hi¢ olmamas1 ya da
fonksiyon bozuklugu gorildiigii bildirilmistir (21,77,78). Yag bezlerinin gelisimsel
anomalisine bagl olarak cilt kurudur. Terlemenin az oldugu ya da hi¢ olmadigi ED
vakalarinda 1s1y1 tolere etmede zorluk yasanir. Ozellikle bebeklik ve erken ¢ocukluk
doneminde bireyler yeteri kadar terleyemediginden sebebi belirlenemeyen yiiksek

ates ataklari, konviilsiyonlar gegirebildikleri bildirilmistir (8,53,61,69,70).

3.6.2.2. Meme bezleri

Meme bezleri modifiye olmus ve Ozellesmis tipte bir ter bezidir. Meme
bezleri yag ve ter bezlerine benzer sekilde biiylir. Meme cikintilari embriyonik
yasamda 4. Haftada ortaya ¢ikar (16). Baz1 ED vakalarinda meme bezi hipoplazisi ya
da aplazisi, meme baslarinin yoklugu (athelia), memelerin yoklugu(amastia)

goriilebilir (5,28). Unilateral meme hipoplazisine rastlanabilir (61).

Bezlerde fonksiyon bozukluguna bagli olarak tasiyici annelerin siit salgis1 da
yeterli olmayabilir (23).
3.6.2.3. Killar

Embiyonik yasamin 9-12. haftalar1 arasinda killar gelismeye baslar. Ancak
20. Haftaya kadar kolaylikla se¢ilemezler. Kil folikiilii, ektoderm ile mezoderm

arasindaki etkilesim sonucu epidermisin germinatif tabakasinin proliferasyonuyla
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baslar ve dermis i¢ine uzanir (16, 74) [Resim 7 (54)]. Sag¢ folikiilii, saca 0zgii
farklilasma ve epidermal keratinositler arasindaki  epitelyal-mezengimal
etkilesimlerinde ve folikiiler papilay1 olusturan bir dizi dermal fibroblastta gelisen bir
deri ekidir (23,79). Hem dislerin hem de saglarin gelisiminin erken evreleri
morfolojik olarak benzerdir; yiizey epiteli ve onun altindaki mezensim arasindaki

iletisim ile diizenlenir [Resim 7 (54)].

Saclar, birincil karakteristik 6zelliklerinin gelismesi, sosyal iligkiler, 1s1

kontrolii gibi birgok alanda 6nemli role sahiptir (80).

Klinik olarak, ED’ de saglar seyrek, yavas uzayan, kirilgan, zor taranan, kuru
ve mat yapida olabilir. Konjenital alopesi, konjenital hipotrikoz gozlenebilir (7,81).
Hipohidrotik ED’ de viicut killarinin hepsi etkilenmis olmayabilir. Ornegin saglar ve

viicut killart etkilenmisken; kaslar, sakal, biyik normal olabilir (81).

Otozomal dominant oldugu varsayillan HED' 1i li¢ kusak bir ailenin sag
orneklerinin elektron mikroskobu taramasi ile sag¢ saftlarinda ve defektli kutikular
tabakalarda uzunlamasina oluklar tespit edilmistir. Bir baska ¢alismada, fenotipik
olarak heterojen ED' 1i bir grup hastada yapisal sa¢ anormallikleri bulunmustur. Sag
renklerinde hipopigmentasyon goriilen ve diger bazi ektodermal displazili hastalarin
sa¢ Orneklerinde biikiimlii killar ve uzunlamasina oluklar gibi yapisal anormallikler
bulunmustur. EDA1 mutasyonuna sahip X' e baglh hipohidrotik ektodermal
displazide, daha az kil folikiili ve azalmis kalinliga sahip killar go6zlendigi
bildirilmistir (79).

Farelerde sa¢ folikiilii gelisimi ve biiylimesinin kontroliinde, postnatal
keratinositlerin apoptozisini diizenleyerek sa¢ folikiiliinlin rejenerasyonunda EDAR
sinyalizasyonunun rolii rapor edilmistir. Ayrica WNT yolu sag folikiilii morfogenezi

sirasinda ana regiilator olarak kabul edilmektedir (79).

Ektodisplazin ve onun reseptorii EDAR, sa¢ folikiilii de dahil olmak iizere

cesitli ektodermal tiirevlerin normal gelisimi i¢in gereklidir (82).
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Resim 7: Sag folikiilii ve dis jerminin gelisimi (54).

3.6.2.4. Tirnaklar

El ve ayak tirnaklar1 yaklasik olarak 10. haftada gelismeye baslar (16). Tirnak
deformiteleri bir¢ok rahatsizligin belirtisi olabilirken g¢evresel faktorlerin etkisiyle
zarar gorerek yapisi degismektedir. ED’ de tirnaklar kirilgan, ince, distrofik,

hiperkonveks, anormal sekilde keratinize yapida olabilir (7,83,84).

Tirnaklar disinda Ektrodaktili-Ektodermal displazi-Klefting Sendromu
(EEC)’ nda el ve ayak parmaklarinda da say1 anomalisi olmaktadir (85).

3.6.3. Solunum ve sindirim sistemi ile ilgili klinik bulgulari

Mukus bezlerin hipoplazisinin ya da yoklugunun; burun, siniisler, Gstaki
borusu, orofarinks, larinks ve akcigerlerdeki mukus membraninin anormal
fonksiyonuna yol actig1 literatiirde belirtilmistir (37). Bu nedenle ED’ 1i bireyler
kulak burun bogaz ve iist solunum yolu enfeksiyonlari, farenjit, tekrarlayan otitis
media, brongit, pndmoni ve larenjit semptomlarinin yani sira ses kisikligi, disfaji ve
impakte serumen sikayetleri ile kulak burun bogaz uzmanina basvurma

egilimindedirler (25,47,86). Bununla birlikte, kulak burun bogaz belirtileri ED' nin
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belirleyici bir ozelligi degildir ve etkilenen yapilarin siddet derecesine gore
semptomlar degisir. Bu nedenle hekimlerin bu belirtilerin ED’ li bireylerin sagligi

tizerindeki etkisinin farkinda olmalidir (47).

Sindirim siteminin miikéz bezleri de zayif gelistiginden sindirim yolu
enfeksiyonlarina egilimin arttig1, diare, disfaji, stomatit goriilebilecegi belirtilmigtir

(87).

Seeliger ve arkadaglar1 2005 yilinda HED ve tekrarlayan oksiiriik, serdz burun
akintist olan 2 yasinda bir Alman Holstein boganin otopsisinde nazal kaviteden derin
bronglara ve bronsiyollere lamina propriyada miikéz bezlerinin eksikligini rapor
etmislerdir. Ayrica nazal kavite ve proksimal trakeada, epitelyal astarin, silya ve
goblet hiicrelerinin kaybiyla birlikte, intraepitelyal ve interstisyel 16kositlerin artmis

say1s1 ve fokal skuamoz metaplazi oldugunu belirtmislerdir (25).

3.6.4. Kulak ile ilgili bulgular

Yiizey ektoderminden 4. Haftada i¢ kulagin membrandz labirentini olusturan
otik kese gelisir. 1. Yutak yariginin ektoderminden dis kulak yolu ve timpan zarinin
bir kismi gelisir. Konjenital sagirligin membrandz labirent ve/veya kemik
labirentinin hatali gelisimiyle beraber isitme kemikgiklerin anomalilerinden de
kaynaklandig1 bildirilmistir (88). Ektodermal displazili baz1 vakalarda ndrosensorial
isitme kaybi1 oldugu bildirilmistir (87). Dis kulak yolu ve 6staki borusunda biriken
artiklarin kuruyarak hafif ve gecici olarak isitme kaybina sebep olabilecegi de

diistintilmektedir (23).

Kulak kepgesininin gelisimde ektodermal dokular yer aldigindan, ED’ 1i
vakalarda kulak kepgesinin malformasyonlarma da rastlanilmaktadir. Bunlar daha
cok kepce kulak, genis biiyiik kulak, disiik seviyeli kulak seklindedir
(5,22,33,42,48,64,72).

3.6.5. Goz ile ilgili bulgular

Giliniimiizde ektodermal displazili olgularda goziin yiizey hastaliklarinin
etiyolojisinin ac¢ik olmadigr diisiiniilmektedir. Kronik konjonktivit ve dakriyosistit

gibi enfeksiyonlar, azalmis veya tiimiiyle kaybolmus lakrimal ve meibom bez islevi,
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embriyogenez asamasinda korneal epitelin birincil gelisimsel bozuklugundan
kaynaklandig1 diisiiniilmektedir. Ektodermal displazili olgularda okiiler patolojiler
arasinda goz kapakeik bezlerinin kaybi, poliyozis, nazolakrimal kanal hipoplazisi,

keratopati, ankiloblefaron ve kapak hipoplazisi bildirilmistir (30).

Ayrica EEC sendromunda (ektrodaktili ektodermal displazi ve yarik dudak-
damak) genellikle cift tarafli dudak damak yarigi, el ve ayak parmaklarinda sayi
anomalileri, distrofik tirnaklara ek olarak tekrarlayan blefarit, fotofobi, korneal
skarlagma ve gozyast olusumunun azalmasi gibi goz ile ilgili bulgularin da goriildigi

belirtilmistir (49,89,90).

3.6.6. Agiz ici bulgular

Dislerin gelisimi ektodermin iizerini kaplayan ndral kristal mezensiminin
uyarict etkisi ile gelecekteki alt ve iist cene bdlgelerindeki agiz epitelinin
kalinlagmasiyla intrauterin 6. haftada baglar (16,91,92,93). Genetik etkenler cesitli
dental anomalilere sebep olabilmektedir (94). Dislerdeki gelisim bozukluklari
patolojik faktorlerin etki ettigi doneme gore farklilik gostermektedir. Patolojik
faktorler dis gelisiminin morfodiferasyon safhasinda etkili olduysa sayi, sekil, boyut
anomalileri meydana gelmektedir. Histodiferasyon sathasinda etkili olduysa dis sert

dokularinin anomalileri gézlenmektedir (95).

Ektodermal displazili bireylerde siit ve daimi diglerde sekil ve hipodontiden
anadontiye kadar degisen say1 anomalileri gdzlendigi bildirilmistir (45). Kesici disler
ve kanin disleri konik sekilli iken molar dislerin kron yapilar1 atipikir (normal dislere
nazaran daha kii¢iik sekillenmistir) (74). Dis eksikligine bagh olarak disler arasinda
diestemalar gozlenmektedir (96). Anormal kok sekilleri ya da daimi dis koklerinde
rezorbsiyonlara, mine hipoplazisine, mikrodontiye rastlanabilmektedir (2,51,60).
Literatiirlerde ED’ li bireylerde dental anomali olarak taurodontizmin de goriildigi

bildirilmistir.(3,36,44,97,98).

Alveol kretler dis eksikligine bagli olarak hem vertikal hem de bukko-lingual/
palatinal yonde yeteri kadar gelisemez. Bu sebeple ¢enelerde vertikal boyut kaybi,

sagital yonde gelisim geriligi gézlenir (2,8). Alt ¢enenin bazal kaidesi normal gelisim
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gostermektedir. Palatinal ark genellikle derindir. Baz1 vakalarda dudak/damak yarigi

goriilebilir (19,51,74).

Bailey ve ark. epitelin, ¢evresindeki mezensimal dokularda biiylime
diizenleyici etkilerin oldugunu bildirmislerdir. Bu dokular yeterince gelismemisse
veya gelisemiyorsa, mezensimal dokular normal boyutlarina ulasacak sekilde
uyarilamadiklarini belirtmislerdir. ED ile iligkili genlerin etkili olmas1 ektodermin
dolayistyla mezensimin gelisimini de etkiledigi belirtilmistir. Epitel dokuya ek olarak
gelismekte olan dislerin de kraniyofasiyal bilylime ve morfolojide belirleyici

oldugunu bildirilmistir (99,100).

Salg1 bezlerinin anomalisine bagh olarak ED’ 1i bireylerde agiz kuruluguna
rastlanabilir (21,60,70,71). Buna bagl olarak bazi vakalarda disfaji (yutma zorlugu)
goriilmektedir (62). Tiikiirlik bezlerinin embriyonik kokeni konusunda fikir
ayriliklar1 vardir. Parotis, submandibular, sublingual tiikiiriik bezi olmak {izere her ii¢
cift ana tiikiiriik bezinin esas olarak oral epitelyumdan gelistigi agik¢a goriilse de, s6z
konusu fikir ayriligi, ortaya ¢ikan oral epitelyumun hangi kismi ve bu durumun, séz
konusu endoderm ile birlikte oral ektodermin birlesimine gore oldugu durumdur.
Gelisim sirasinda bu sinir, stomediumu primordial farenksin boslugundan ayiran
orofarangeal membran ile belirlenir, fakat bu membranin bez yerlesim alanlarina
gore kesin konumu belirsizdir. Ders kitaplarinda parotis bezinin ektodermal,
submandibular ve sublingual tiikiiriikk bezinin endodermal oldugu 6ne siiriilmiistiir.
Ancak endodermal hiicreleri isaret eden Sox17-2A-iCre / R26R faresini kullanan
genetik soy izleme deneyleriyle, li¢ ana tiikiiriik bezi epitelinin, ektodermal bir soyu
oldugunu oOne siirerek, endoderm kokenli olmadigini, dilin mukus bezlerinn
endoderm kokenli oldugunu ve damaktaki mukus salgilayan minér bezleri

ektoderm-endoderm kokenli oldugunu ileri stiriilmektedir (101,102).

3.7. Ektodermal Displazinin Klinik Semptomlarina Yonelik Oneriler ve Olasi

Tedaviler

3.7.1. Cilt

ED’ 1i bireylerde yag ve ter bezleri etkilenmisse cilt kurudur. G6z ve dudak

cevresinde pigmentasyon artisi olabilir. Dirsekler, ayak tabani ya da avug ici
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hiperkeratotik olabilir. G6z ¢evresinde ince kirigikliklara rastlanabilir (6,34,75). Kuru
ciltler i¢in dermatologun 6nerisiyle nemlendirici kremler kullanilabilir. Cildin her
zaman kremlenmesi Onerilmektedir. Sik banyo cildi nemli tutar ancak cildin 1slak
kalmamasina 6zen gosterilmelidir. Temizlik ajanlarinin se¢iminde hassas cildin
nemini azaltacak iriinlerden kagiilmalidir. Parfiimlii tirlinler hassas deriyi kurutur
ve rahatsiz eder. Egzama gdzlenen vakalar bildirilmistir (49). Yaz aylarinda her
zaman ylksek faktorlii giines kremi kullanilmali ve tercihen hassas ciltler i¢in olani

secilmelidir. Pamuklu yatak Ortiileri ve giysiler tercih edilmelidir.

3.7.2. Is1 kontrolii

Ter bezlerinin eksikligi ya da yoklugundan dolayi terleme yetersizdir ya da
hi¢ yoktur. Bu ylizden hava 1sinin artmasi ya da enfeksiyon sebebiyle viicut 1silar
asirt yiikselebilir. Viicut 1sisinin artist Ozellikle ¢ok erken yaslarda tehlikeli
olabilmektedir (6,34,75). Viicut 1sis1 arttiginda uyusuk, yorgun, konsantrasyon ve
dinleme bozuklugu, uyumsuz, huzursuz davraniglar goézlemlenir. Viicut 1silari
diistiriilmezse konviilsiyona sebep olabilir. Uygun viicut sicakliginin siirdiiriilmesi
kis aylarinda da problem olabilir. Viicutlar1 kisin soguk olabilir ve isinmakta
zorlanabilirler. Bebek biiytlidilkce sorunun giderilmesi daha kolay olur ancak asla

kaybolmaz.

Bireyler gilinese ¢ikmay1 reddeder, golgelik alanlari tercih ederler. Sik sik
suya ihtiya¢ duyarlar. Yash kisilerde 1siya tahammiil daha da azalmaktadir (23).
Sicak aylarda serinleticilerden faydalanilabilir. Kis aylarinda ise ortamin 1sisinin

fazla olmamasina dikkat edilmelidir.

3.7.3. Saclar

Saglar seyrek, kuru, anormal yapida, pigmentasyonu az, taranmasi zor,
kirillgan ve gec¢ uzayan yapida olabilir (7,8). Sampuan ile birlikte sa¢ bakim
yaglarinin kullanilmasi taramay1 kolaylastiracak ve yetersiz yag bezleri i¢in takviye

olacaktir.
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3.7.4. Tirnaklar

Tirnaklar zayif, kiiciik, kalin veya ince, kirillgan, renksiz, kirilgan yapida
olabilir. Buna ek olarak, yavas uzar, tirnaklarda lekeler, ¢izgiler gdzlenebilir. Mantar

enfeksiyonuna yatkindirlar (90). Tirnaklar kisa tutulmali ve nemlendirilmelidir.

3.7.5. Solunum yollar1

Burun, farenks, trake ve akcigerleri doseyen salgi bezlerinin anormal say1 ve
fonksiyonu sebebiyle koruyucu mukozal tabakanin eksik olmasi enfeksiyona ortam

hazirlayabilir (97). Bu konuda da diizenli doktor muayenesi 6nerilmektedir.

Burun tikanikligi ¢ogu ED vakasmin ortak sorunudur. Burun mukozasini
doseyen hiicrelerin anomalilerine bagli olarak mukus salgisi normalden daha
yogundur ve burun tikanikligina yol acar. Enfeksiyona ortam hazirlar. Bu yogun
kivamdaki mukus salgisin1 temizlemek kotii kokuyu dnler ve nefes almayi rahatlatir.

Temizlemek i¢in serum fizyolojik burun damlalari, buhar inhalasyonlari 6nerilir (49).

3.7.6. Kulaklar

Tim viicudun etkilendigi gibi kulak salgi bezleri de etkilenmistir. Salgi
bezlerinin anormal fonksiyon ve miktarindan dolayr kulak salgisinin kivami yogun
olmaktadir ya da ¢ok az olmaktadir (86,97). Buna bagl olarak kulak temizligi
zorlagmaktadir. Biriken artik maddelerden dolay1 gegici isitme kaybi meydana
gelebilir. Bu yiizden diizenli olarak kulak temizliginin yapilmasi ve uzman hekim

kontrolii 6nerilir (49). Kulak ve burun temizleme yontemi Resim 8’ de verilmistir.
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Resim 8: Kulak ve burundaki yogun salgilar1 temizlenme yOntemi.
Resim 8a: Yagli damlalarimin damlatilmasi. Resim 8b: Hastanin basi dik
pozisyondayken burnun serum fizyolojik ile irrigasyonu. Resim 8c: Biiyiik salgi
kabuklarinin aydinlatilarak forseps ile burundan g¢ikarilmasi. Resim 8d: Yagh

merhemlerin burnun 6n kismina pamuk uglu bir uygulayici ile uygulanmasit (49).

3.7.7. Gozler

ED' li ¢ogu insan normal gérme 6zelligine sahiptir ve gozliik i¢in herhangi
baska bir bireyden daha fazla gozliik ihtiyac1 yok gibidir. Bununla birlikte ED' deki
gorsel problemler kesin olamamakla birlikte gozyas1 eksikligi, enfeksiyon
(konjuktivit), katarakt, kornea, lens ve retinal degisikliklerden kaynaklanabilmektedir
(30). Goz kurulugu yaygin bir sorundur ve yapay gozyaslar1 gerekli olabilir. Isik

hassasiyetini engellemek i¢in giines goézligi kullanimi tavsiye edilir.

3.7.8. Disler

Stit ve daimi dis eksikliklerine bagli c¢igneme fonksiyonundaki kayip
bireylerin beslenmesini dolayisiyla biiyiime ve gelisimleri {izerinde olumsuz etki
olusturmaktadir. Ayrica fonasyon ve dig goriiniigiin etkilenmesi de sosyal yasantiy1

olumsuz etkilemektedir.
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Ektodermal displazi vakalarinin kapsamli dental rehabilitasyonu estetik,
fonasyon, fonksiyonu saglamak, biiyiime-gelisme doneminde hem dikey (vertikal)
hem de On-arka (sagital) kraniyofasiyal iligkiyi gelistirmek, alveol kretin hacmini

korumak agisindan gereklidir (64,74,103).

Ektodermal displazi tanisi konulan bireyler bazen tedavi i¢in 2 veya 3
yaslarinda dis hekimligi klinigine yonlendirilmektedir. Bu donemde kraniyofasiyal
anomalilikler belirgin olmadigindan ebeveynler, yiiz estetigi hakkinda endise
duymamaktadirlar. Ebeveynlerin onceligi, ¢ocuklarinin akranlar1 gibi yiyebilmeleri
ve konusabilmeleridir. Ektodermal displazi vakalarinin klinige genellikle 4-5 yas
arast basvurdugu bildirilmistir. Bu doénemde ¢ocuklar hizli biiyiime oranlar
sergilemektedir. Dikey ve oOn arka yondeki problemler daha belirgin hale
gelmektedir. Mandibula genellikle ileri pozisyona ulagsmaya ve g¢eneler arasi
uyusmazlik olugmaya baslar. Klinisyenler tedavi yaklagiminda erken yastaki

bliylime- gelisme ataklarindan faydalanma firsati kagirilmamalidir (104).

Ektodermal displazi vakalar1 dis eksikligi, yetersiz alveol kret gelisimi ve
bireylerin tedavi gereksinimlerinin ¢ok erken yasta baglamasi sebebiyle protetik
tedavi agisindan zor vakalardir. Pedodontist, ortodontist, protetik dis tedavisi uzmani
ve agiz dis c¢ene cerrahmmin da dahil oldugu multidisipliner yaklasim O&nerilir

(67,98,103,105).

Literatiirler incelendiginde ED vakalarimin dis eksikliklerinin tedavisinde
farkli tiplerde protezler uygulandigi goriilmektedir (74). Dis tedavisinin temel
amaciin eksik disleri restore etmek, normal dikey boyutu olusturmak, cenelerin
gelisimine yardimci olmak, yiiz yumusak dokularina destek saglamak, alveol
kemigin gelisimini ¢igneme kuvvetleri yardimiyla stimiile etmek oldugu
bildirilmistir (67). Yapilacak tedavi tiirline karar verirken bireyin yasina, dis
eksikliginin sayisina ve cenelerdeki yerine, buna bagli gelisen malokluzyon gibi
problemlerine, bireyin sosyo-ekonomik durumuna, agiz hijyenine dikkat edilmelidir.
Bu parametreler multidisipliner yaklasimla degerlendirilerek sabit, hareketli, tam
veya implant destekli protezlerle tedavinin miimkiin oldugu belirtilmistir (60,106).
Bazi aragtiricilar, dikey boyut kaybinin fazla oldugu durumlarda overdenture tiirii

protezlerin uygun olacagini bildirmislerdir (74). Cocuk vakalarda protez se¢iminde
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en Onemli prensip, iskeletsel biiyiime ve gelisimi engellemeden fonksiyon, estetik ve
fonasyon saglamaktir (106). Biiylime ve gelisim donemindeki vakalar i¢in hareketli
protezler en sik tercih edilen tedavi se¢enegidir (64). Erken protetik tedavi genellikle
5 yasindan itibaren onerilmektedir. Cocugun isbirligi ile ilgili olarak, protezler 3 ile 4
yaslar1 arasinda yapilabilmektedir (8). Ideal olarak, ¢ocuk okula baslamadan 6nce

protetik restorasyonlar yapilmalidir (67).

Implant destekli protezler oligodonti veya anadonti gibi dis eksikliginin fazla
oldugu bireylerde cocuk veya addlasan doneminde yapilmasi tartismali bir tedavi
yaklagimidir (107,108). Biiyiime ve gelisme donemindeki vakalarda dental implant
uygulamanin bazi sakincalart oldugu diigiiniilmektedir. Bunlar implantin ¢eneler
bliytidiikce, komsu disler siirmeye bagladik¢a ankiloze dis gibi davranarak
infrapozisyonda kalmasi, yer degistirmesi veya implantin kaybedilme tehlikesi,
yapilacak protezin biiylime iizerindeki muhtemel olumsuz etkileri gibi faktorlerdir.
Biiyiime degisikliklerinin telafisi i¢in protezin uygun araliklarla yenilenmesi ve
diizenli takibi bu sikintiy1 elime edebilmektedir. Literatiirde implatin infrapozyonda
kalmamas1 i¢in komsu dislerin olmadig1 dissiz bolgelerin tercih edilmesi gerektigi

distiniilmustir (67).

Biiyiime ve gelisimin devam ettigi dis eksikligi fazla olan siddetli ED
vakalarinda puberteden Once bile olsa fonksiyon, estetik ve psikolojik problemlerin
tedavisi i¢in implantlar alternatif tedavi seceneklerinden biri olarak kabul

edilmektedir (69,108).

Alt ¢enenin 6n bolgesinde transvers ve sagital yonde biiyiime yaklasik 3 yas
gibi olduk¢a erken yasta tamamlanmaktadir (19). Bu yiizden simfizis bolgesi erken
donemde implant yerlestirilmesi i¢in uygun bolge olarak kabul edilmektedir. Fakat
uzun donemde alt c¢enenin rotasyonel biiyiimesi sonucunda implantin agisinda
degisiklikler olabilecegi de bildirilmistir. Tamamen dissiz ¢eneler bu kuralin disinda

kalabilir (107).

Ust ¢enenin biiyiime ve gelisim yonii dikkate alindiginda erken dénemde
dental implantin en riskli olacagi alanin iist on bolge olacagi literatiirlerde

bildirilmistir (107,108). Ust cenenin arka bélgesinde ise maksiller siniis ve burun
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tabanindaki kemigin rezorpsiyonu sebebi ile implantin apikali bu anatomik
bosluklarla iligkili konuma gelebilmektedir. Literatiirde {ist ¢eneye implant

uygulamasinin biiylime-gelisme tamamlanincaya kadar ertelenmesi Onerilmistir

(108).

Biiylime ve gelismenin devam ettigi anteriorda konik disleri ya da
diestemalar1 olan ED vakalarin estetik rehabilitasyonu i¢in dislere olabildigince az
preperasyon ya da hi¢ preperasyon yapilmadan, kompozit rezin dolgular, laminate ya
da sabit tek kron protezler yapilabilmektedir (104). Bu ydntem bazi vakalarda
diestemalar1 kapatmada yetersiz olsa da sivri-konik dislerin diizeltilmesi bireye

akranlar1 arasinda daha rahat bir iletisim sunacagi bildirilmistir (74).

Erken dental miidahale ve tedavinin diizenli olarak uzun siire devam
ettirilmesi ¢igneme fonksiyonunu ve ideal yliz goriiniimiinii gelistirme-koruma
acisindan gerekli oldugu bildirilmistir (32). Ayrica bireylerin duygusal ve sosyal
olarak diger saglikli bireyler gibi gelismesine yardimcei oldugu belirtilmistir (2).

Vakalarin dental tedavilerinin basaris1 i¢in agiz hijyeni ¢ok 6nemlidir. Agiz
kurulugu bulunan ED’ li bireylerde ¢iiriik olusumu artacagindan, mevcut dislerin

korunmasi i¢in koruyucu dental tedavilerin uygulanmalidir (2).

3.7.9. Beslenme

Ter bezlerinin fazla etkilendigi ED tiplerinde anne siitiiyle beslenme
sirasinda anneye bebegin ¢ok yakin tutulmsindan ve bebegin fazla efor sarf
etmesinden dolayi 1s1 artisina sebep olacagi i¢in ¢ok dikkat edilmelidir. Bu sebeple
ED’ li bebekler erken donemde beslenme problemleriyle karsilasabilirler. Bireylerin

beslenmesinde sicak yiyecek-icecek yerine oda sicakligindakiler tercih edilmelidir.

Agiz kurulugunun eslik ettigi vakalarda gidalar ¢ignemek, yutmak problem
olusturabilir. Bu bireylerin kuru gidalardan kaginmasi ve yemegi giday1 yumusatacak

bir i¢ecek ile tiiketmesi 6nerilir (23).
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3.7.10. Konusma problemleri

Dislerin eksikligi fonasyon problemlerine yol agmaktadir. Ayrica isitme
sorunu yasayan ¢ocuklar konugmada giigliik ¢ekebilir. Agiz kurulugu da konusmay1
etkilemektedir. Baz1 konusma problemlerinin ED' ye atfedilebilmesi miimkiindiir
ancak kekeleme gibi baz1 problemler ayri bir sorundur. Etken tespit edildikten sonra
konusma terapistine yonlendirilmelidir. Bireyin sikintilar1 gidermek sosyal ve egitim

hayati i¢in dnemlidir (87).
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4. GEREC VE YONTEM

Bu retrospektif ve prospektif calisma 1997-2018 yillar1 arasinda Dicle
Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi'ne basvuran 69 ektodermal displazi vakasinin

klinik ve radyolojik bulgular1 degerlendirilerek yapildi.

Ektodermal displazinin klinik bulgularindan (sag, dis, tirnak, ter bezleri
anomalisi) en az ikisinin bulunmasi ED olarak kabul edildiginden dolayr bu

ozellikleri tastyan vakalar ¢alismaya katildi.

Calismanm etik agidan uygunlugu, Dicle Universitesi Dis Hekimligi
Fakiiltesi Etik Kurulu tarafindan onaylandi (Dosya no: 2017/22) (Ek: 1). Calismaya

katilan ailelerden bilgilendirilmis onam alindi.

Vakalarin ekstraoral, intraoral, radyolojik bulgular1 ve aile ge¢misleri ile
anamnezleri elde edilip incelendi. Vakalar ve aileleri, major ve mindr bulgularin
tespiti icin titizlikle muayene edildi. Vakalarin muayenesi ek-2’de verilen muayene
formu esas alinarak kaydedildi. Muayene sirasinda kraniyofasiyal yapilar, saglar,

disler, cilt, tirnaklar incelendi.

Elde edilen bulgularin istatistiksel analizi yapildi. Ailesinde ektodermal
displazili birey olan vakalarin aile agaci ¢ikarildi. Vakalarimizin bir kisminin
fotograf iizerinden kulak kepgesi uzun eksen egimi Olgiildii. Sefalometrik rontgen

goriintiisii bulunan vakalara Steiner sefalometrik analizi yapildi.

4.1. Aile Agaci (Pedigri) Yontemi

Aile agac1 yontemi ile bir ailede goriilen herhangi bir hastalik ya da nitelik
kalitsalsa ilgili hastalik ya da niteligin kalitm kalib1 ortaya c¢ikarilabilir, ailenin
saglik gecmisini ve akrabalik iligkilerini gdsterir (109). Calismamizda ailesinde

ektodermal displazi bulgular tasiyan vakalarimizin aile agaci ¢ikarildi.

Aile agaci c¢iziminde aile hakkinda bilgi veren propozitustan baglanmaktadir.
Propozitus hasta ya da niteligi tasiyan kisidir, okla gosterilmektedir ve otozomal
resesif heterezigotsa semboliiniin i¢i i¢i yar1 doldurulmakta, X’ e bagliysa semboliin

ortasina nokta konulmaktadir. Avrupa ve Amerika’daki kullanimda oldugu gibi
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erkekleri kare, kadinlar1 cember bicimindeki sembol temsil etmektedir. 1k kusaktaki
erkek sola, kadin saga cizilmektedir. Evli kadin ve erkek arasina yatay ¢izgi cekilir,
eger akraba evliligi var ise yatay iki ¢izgi ya da kalin ¢izgi c¢ekilir. Aile agaci
yonteminde sik kullanilan semboller ve anlamlar1 Resim 9’ de verilmistir. Kardesler
dogum sirasina gore soldan saga dogru, cinsiyetleri belirtilecek sekilde ¢izilir. Ailede
kardes sayisi ¢oksa tiim kardesler eskenar dortgen bigiminde gosterilerek igine
kardes sayis1 yazilir ya da cinsiyete gore ayrilir, ilgili semboliin i¢ine sayilar1 yazilir.
Diisiik, ikizler ve 6lii dogum i¢in bunlara uygun simgeler kullanilir. Kusaklar Romen
rakamlariyla, kusak icindeki bireyler ise soldan saga Arap rakamlar ile gosterildigi

belirtilmistir (59,110).

Pedigri ¢izimi i¢in tasarlanmis programlar bulunmaktadir. Calismamizda aile
agaci ¢izimi manuel yapilmistir. Sekil 4’ te ayni aileden iki vakamizin aile agacina

yer verilmistir.

Erkek

Anne, baba,
Kadin kiz ve erkek
¢ocuk

Etkilenmis erkek

Etkilenmis kadin

Dizigotik ikizler

Belirtilmemis

cinsiyet
Monozigotik ikizler
Proband

QOO ECORO

P

Evlilik QFozomal rc?sesif
icin heterozigot

Akraba evliligi @ X'e bagli resesif
icin heterozigot

Bosanmig l Dilsilk

Olmis kisi 3 @ Belirtilen gocuk
sayis

Resim 9: Aile agacinda sik kullanilan semboller ve ifadeleri (110).
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4.2. Kulak Kepg¢esi Uzun Eksen Egiminin Ol¢iilmesi

Kulak kepgesi; heliks, antiheliks, konka, lobul ve tragus olmak flizere 5
boliime ayrilir (111) [Resim 10 (http://www.odyolojikulubu.com Erisim tarihi:
20.06.2018)].

Kulak kepgesinin uzun eksenini olusturan yani kulak lobiilii ve heliksindeki
en uzak iki noktay birlestiren ¢izginin (kulagin aksi-HL) vertikal eksene gore egimi
‘kulak kepcesi uzun eksen egimi (kulak rotasyonu)’ olarak tanimlanmaktadir (112)

[Resim 13 (https://www.hakanbuzoglu.com Erisim tarihi 20.06.2018)]. Kepge

kenariin kafatasiyla birlestigi yer goz hizasindan gecen yatay ¢izginin asagisinda
oldugunda asagida yerlesmis, vertikal eksen ile arasindaki a¢i arttikga da egimli

yerlesmis kulak kepgesi goriinlimii literatiirde gdsterilmistir (16) [Resim 14 (16)].

Basin standart pozisyonunu ayarlamak i¢in kullanilan diizlemlerden biri olan
Frankfurt horizontal diizlemi kulak kepgesi uzun eksen egimi Ol¢limiinde
kullanilmaktadir (113) [Resim 11,12 (http://www.estetikmagazin.com/yuz-estetik-
degerlendirmede-fotograf.html Erisim tarihi: 20.06.2018,
https://www.hakanbuzoglu.com Erisim tarihi 20.06.2018). FHL g6z ¢ukurunun en alt
noktasi ile dis kulak yolunun en iist noktasindan gegen diizlemdir (114,115). Kulak
kepcesi uzun eksen egimini Olgerken vertikal ekseni belirlemek i¢in Frankfurt
horizontal diizleminden (FHL) faydalanilmaktadir. Kulak lobiinden Frankfurt
horizontal  diizlemine ¢izilen dik vertikal ekseni temsil etmektedir

(112, https://www.hakanbuzoglu.com Erigim tarihi 20.06.2018).

Resim 10: Kulak kepgesinin kisimlar1

(http://www.odyolojikulubu.com Erisim tarihi: 20.06.2018)
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Resim 11: Frankfurt horizontal diizleminin sert doku iizerindeki goriiniimii
(http://www.estetikmagazin.com/yuz-estetik-degerlendirmede-fotograf.html

Erisim tarihi: 20.06.2018).

Resim 12: Frankfurt horizontal diizleminin yumusak doku tizerindeki goriiniimii

(https://www.hakanbuzoglu.com Erisim tarihi 20.06.2018).
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Resim 13: Kulak kepgesi uzun eksen egimi.
FHL: Frankfurt horizontal diizlemi, HL: Kulak kepg¢esi uzun aksi,
a acist: Kulak kepgesi uzun eksen egimi

(https://www.hakanbuzoglu.com Erisim tarihi 20.06.2018)

Resim 14: Egimli ve asagida yerlesmis kulak kepgesi goriiniimii (16).

Bu bilgiler 1s1g8inda fotograf arsivimizde kulak kepgesinin tamami goériinen
(sac vb. ile kapanmamis olan) 21 ektodermal displazi vakamizin kulak kepgesi uzun
eksen egimi AutoCAD® 2018 ¢izim programu ile 6lciildii. Olgiim sirasinda vakalarin
yan profilden ¢ekilmis fotograflar1 kullamld. Ilk olarak gz ¢ukurunun en alt noktasi
ile dis kulak yolunun en iist noktasindan gecen dogru Frankfurt horizontali ¢izildi ve

¢izim programinda yesil renk ile gosterildi (Resim 15a). Sonra lobiil ile heliksi
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birlestiren dogru (HL) ¢izildi ve programda mavi renk olarak belirtildi (Resim 15b).
Daha sonra lobiilden Frankfurt horizontaline dik ag1 olusturacak sekilde bir dogru
cizildi ve kirmiz1 renk ile gosterildi (Resim 15c¢). Son olarak kulak kepgesi uzun
eksen egimi olarak tanimlanan, HL ile lobiilden Frankfurt diizlemine ¢izilen dik
arasinda kalan ag1 Olgiilerek vakalarimizin kulak kepgesi egimi olciildiic  ( Resim

15d).
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Resim 15a: Yesil renk ile belirtilen orbita ¢ukurunun en alt noktasi ile dis kulak

yolunun en tist noktasini birlestiren FHL.
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Resim 15b: Mavi renk ile belirtilen heliks ile lobiildeki en uzak iki noktay1 birlestiren

kulak kepgesi uzun ekseni (auricular uzun eksen).
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Resim 15c: Kirmiz1 renk ile belirtilen kulak lobiilinden FHL’ ye ¢izilen vertikal

ekseni temsil eden dikme.
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Resim 15d: Kulak kepcesi uzun egimi: Mavi ¢izgi ile kirmiz1 ¢izgi arasinda
kalan ag1 (29°).
Resim 15a,b,c,d: AutoCAD® 2018 ¢izim programinda kulak kepgesi uzun

eksen egiminin 6l¢iilmesi.
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4.3. Sefalometrik Analiz

Vakalarin 5 tanesinin ii¢ boyutlu bilgisayarli tomografi cihazindan elde edilen
goriintii verilerinden sefalometrik yazilim programi olan Dolphin Imaging 11.9
Premium ile sefalometrik filmleri elde edildi (Resim 17,18). Sefalometrik 6l¢iimleri
yapilan diger 9 vakanin Ol¢limleri sefalometrik filmleri iizerinden yapildi.
Sefalometrik Ol¢timlerin bir kismi manuel bir kismi ise NemoStudio NX Pro
programi ile yapildi (Resim 19). Iskeletsel sagital ve vertikal degerler ve yumusak
dokularin degerlendirilmesi i¢in Steiner analizi kullanildi. Resim 20” de NemoStudio
NX Pro yazilim programinin sefalometrik analiz sonug¢ ekrani verilmistir. Cikan

sonugclar ile maksillo-fasial sefalometrik degerlendirmeler yapildi (Tablo 5).

Uc boyutlu KIBT gériintiileri i-CAT®, Model 17-19, Imaging Sciences
International, Hatfield, Pa USA cihaziyla 0,3 Voksel ile ve 8.9 saniyede, 120 kVp, 5
mA’ de elde edildi. I-CAT Vision yazilim programiyla gériintii verileri bilgisayarda

incelendi ( Resim 16).

Saram 1.9.3.13 SENA EKMEN

Hafizadaki Gorunti Verileri W; 2480 L 2500

— u D:\Tomografi\2014020658\20180222)

Resim 16: iCAT Vision yazilim programinda KIBT goriintii verilerini inceleme

ekrani.
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Resim 17: KIBT goriintii verilerinin sefalometrik yazilim programi Dolphin’ e

aktarilmasi.
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Resim 18: Dolphin sefalometrik yazilim programinda 3 boyutlu KIBT goriintii

verilerinden 2 boyutlu lateral sefalometrik goriintiiniin elde edilmesi.
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Resim 19: NemoStudio NX Pro yazilim programinda sefalometrik analiz i¢in

sefalometrik noktalarin elde edilmesi.
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Resim 20: NemoStudio NX Pro yazilim programinda sefalometrik analiz sonug

ekrani.

4.4. istatistiksel Analiz

Tim veriler kategorik yapida nitel oldugundan Ki-kare testlerinden

Pearsonki-kare ve Yates duzeltmeli ki-kare testleri kullanildi.

Ayrica c¢alismada elde edilen verilerin tanimlayici  istatistikleri

ortalama+standart sapma olarak verildi.
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5.  BULGULAR

Calismamizdaki toplam 69 vakamiz 1,5-45 yas arasinda, 36’ s1 kadin 33’ i
erkektir. Vakalarimizin ED semptomlar1 genel bulgular ve intraoral bulgular olmak
lizere iki ana tablo seklinde sunuldu (Tablo 1-2). Arsiv taramasinda bulgulari
hakkinda yeterli bilgiye sahip olmadigimiz veriler tablolarda “-* seklinde belirtildi
(Tablo 1,2). Verileri elimizde olan vakalarin ilgili verileri arasinda degerlendirme

yapildi.
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Tablo 1: Vakalarimizin genel bulgulari.

Genel bulgular

SIUEN

(WL TBA JJIULIOJIP BPJBDBWIL],
J1eA uoAseyudwdidaadiy [eyqaordg
Ju aea uepe yuawdidodiy api)H
JIWL IRA Y N[NINY INID

JNUW JOALIINIS “Jud O IS

Jur e 1qAey] dunyisy

JIU JeA Yepnp ung[op i LId[|
(WL IBA UNING JOWRS

JIUT JBA 1S9ARYIY $3)€ Yosyn X

W IeA TuR[qoad dWdLIA,

1 aeA twepqoad winunjog

des JIAez-yaa499

1s1Aes $opaey StuudPPA

1s1Aes §op.aey wepdo],

IeA YI[eqee gpuisele gqeq duuy
2AISULD)

Sex

‘0u BYRA

H H E
E
g

I

E  San.
E Ela.

H H
i)

K E 2

6.5

H

H H

E

3
5
3

10 E H
2 1§ B
14 K H
15
17
17
18
18
21

E Mar.

E

H H E S
H H H H

1

H H E

E

10
3

K E

E

E H
5 g
E E
K E

E Ela.
E Mar.

H H
H

15
E

10
9
4
9
9
7

E

H H

E

10
11

Mar.
E Mar.
E Ela.
E Mar.
E Bat.
E Bat
E Diy.

E

K E

12
13
14
15
16
17
18
19
20
21

E H H
H

H H

E

24 K E
45

E
18
E
g

H H E
H H

E

E H

I8 K E 7
22 7

E
g

H H E
E

E

K E

H H H H

K E

15

San.

H Mar.

E

E

H

H H E

E

K E 2
(E: Evet, H: Hayur, -:

1.5

Bilgi sahibi olunamayan veri, Diy.:Diyarbakir, Mar.: Mardin, Bat.: Batman,

Ela.: Elaz1g, San.: Sanlurfa, Bit.: Bitlis, Sir.: Sirnak, Adi.: Adiyaman )
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Tablo 1: Vakalarimizn genel bulgulari. (Devami)

Genel bulgular

RIUEHN

JTUL JEBA J)IULIOJOP BpIep UL,
JeA uoAseyudwgidaadry eyqrorg
Jua aeA uepe udwsidodry anr)
JIWL JRA NN AP

SN J0ALIINIS “Jud g AIS

S e 1qAey] dunis|

UL TBA Yepnp ungjop Yoy Ld[|
JIW JBA UnIng JIWoS

JTW TRA 1S9AeY1Y $3)8 YIasyn A

S JeA Tu[qod dwdLId T,

s JeA rujqoxd winunjog

des JIKeZ-33149S

ISIA®S $opaey STwud[DPH

1S1Aes $opaey wepdo],

JeA YI[eqe.e BpuIseIe Bqeq duuy

J2AISUL)
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‘ou BYEA

E Bat.
E Bat.
E Diy.

H H H H H
H H H H Diy.

E

14
15

22
23
24
25
26

H H E
H

E

H H E 18

18

E)

1.5
10
24
20

E Ela.

5
6

K H

E H E E Mar.
15 E Mar.
E
E

E
i)

H H H H H

E

K H

27
28

H H H E H H H H
E H H

E

H H H Bat

29
30

E Adu
E Adu

E

H H

10
16
16
18
20

H H
H H

31

E

H H E

E

32

33
34
35
36
37
38

E H H E Mus

E
H H H H H

9

K H

H H H San.

E
H H Mar.

E

H H H H E

18

E
H H
H H H H H H H San

H H H H H H H

E

E Mar.

E H H H E
E

H H H

18

E

39
40

H Diy.

E

H H E H
E H H H H

18
E

E Mar.
E Bat.

H H

E

17

41

E

42

(E: Evet, H: Hayir, -: Bilgi sahibi olunamayan veri, Diy.:Diyarbakir, Mar.: Mardin, Bat.: Batman,

Ela.: Elaz1g, San.: Sanlurfa, Bit.: Bitlis, Sir.: Sirnak, Adi.: Adiyaman )
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Tablo 1: Vakalarimizin genel bulgular1 (Devami)

Genel bulgular

RIUEN

JTUL TBA J)IULIOJOP BpJIeP BUIL],
uoAseymwdidaadiy eyqror g
Jua aeA uere udwdidodry anr)
JIW IRA YNNI IN[ID

JNU I0ALIINAS Jud g MIS

JIul aeA 1qAed] dunisy

JTU JBA Yepnp ung[op oy L[|
JIW IBA UNINQ JAUWIIS

ST IBA I1S9ARYIY $3)€ YIasNA
JTWL TBA TWR[qoad dWdLId L,

JIW JeA Twr[qoad wnunjos

des Jikez-aa49g

ISIA®S $opaey SITwud[DPHA

1S1Aes $ap.aey wepdo],

yi[eqe.je epuisele gqeq duuy
JAISUI)

Sex

‘0u BYBA

H H H Bat

i)
E

H H H H

E

43

H Diy.
E Diy.
H Diy.
H Bat.

E
H
E

E
H H H Diy.

H H H Diy.
H H H Mar.
H H H Diy.
H H H Diy.
H H H Diy.

H
18
H
18

H H

E

2
3
6

15 K E
10 K E
13

44
45

E H H H E
E

E
E

K E

46
47

H H H

H H
H H

1

E
i)
E
18
E
18

E

20 K H 6

48
49
50
51

6
6
6
6
3
3
4

12 K E
20 K E
15 E E
3 g g
14 K E
18 K E
13 K E

H H H H H
H H
15

15
E

H H

E

52
53
54
55
56
57

H H H H

H Bat
H Bat.
H Bat.
H Mar.
E Diy.

E

E

H H San.
H H H H San

E
E}

H

H H E

E
E

H H H H

H

H
18

H H E H H E
H H H H H

E

13 K E 8

58
59
60
61

E

E

E

E Van
H Diy

H H Diy

E H H H E 18

2

10 K E

62

H H H E 18

I

63
64

E Bit

E

(E: Evet, H: Hayir, -: Bilgi sahibi olunamayan veri, Diy.:Diyarbakir, Mar.: Mardin, Bat.: Batman,

Ela.: Elaz1g, San.: Sanliurfa, Bit.: Bitlis, Sir.: Sirnak, Adi.: Adiyaman )
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Tablo 2: Vakalarimizin intraoral bulgular

Intraoral bulgular

Jua SturideA uoAse)Iiqeya. yinajoag

JIuL aeA XAd

S aeA SIp YNUopo I

Jur xeA SIp ypuopoJaneJ,

(WL JBA NUOAISQI0ZJ] Y QY [eULIOUY
ST JBA SIP YIuoy|

S e SIp nnwon

1siAeg Siq wepdo,

ISIA®S SIP Djepe[NqIpUBA
1SIAeS SIp Diepe[IsYeIAl
Sex

‘ou BYEA

25
10 20

16
10

11

6,5

E

H

19

10
12
14
15
17
17
18
18
21

19
18
16
17

11
8
6

H

10
10

H

10

10
11

12
13
14

24
45

15
16
17
18
19
20
21

19

12

18
22

15

24

15

1,5

(E:Evet, H:Hayir, -: Bilgi sahibi olunamayan veri)
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Tablo 2: Vakalarimizin intraoral bulgular1 ( Devami)

Intraoral bulgular

s SturpideA uoAselIiqeya.a ynajoag

Ju aeA xAdd

ST JeA SIP YRUOpPODIA

JIu IeA SIp YpuopoJaneg],

JTW IBA NUOAISQI0ZII YO [BULIOUY
JIur xeA SIp YIuoy[

JTW TEA $1p NNWeD

1si1Aeg Siq wepdo],

ISIA®S SIP Djepe[nqIpuBA
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S8 X

‘0u BYBA
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14

11

14
15

22
23
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25
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27
28
29
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24
36
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1,5
10
24
20

14
24
12
12
25

12

12

10

10
16
16
18
20

13
13
11

12
13
11

32

26
22

33
34

13
10
26
22

35

36
37

11

15

10 12

18

38

15
29

39
40
41

14
10

15
12

22

17

12

42

(E: Evet, H: Hayr, -: Bilgi sahibi olunamayan veri)
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Tablo 2: Vakalarimizin intraoral bulgular1 ( Devami)

Intraoral bulgular

Jua SturideA uoAselIiqeya. ynajoag

Ju aeA XAd

J1ur aeA S1p YNUuopoIA

Jur xeA SIp ypuopoJaneJ,

(WL JEA NUOAISQI0ZJ] Y QY [eULIOUY
ST JBA SIP YIuoy[

S aeA S1p nnwon

1s1Aeg Siq wepdo,

ISIA®S SIP Djepe[NqIpUBA
1SIAES SIp Depe[[ISYeIAl

Sex

‘ou BYRA

24
20
26
25

10
12
12
12
11

14

43

15
10
13

44

14
13
17

45

46
47

48

28

16

20

49
50
51

12 26

14
10
12
13

12
20

19
20
22

15
13

52

53
54
55
56

14
18
13

10 21

11

57
58
60
61

24
26

11 13
13

13

13

19

14

10

62
63
64

14 26

12
12

15

(E: Evet, H: Hayzr, -: Bilgi sahibi olunamayan veri)
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Tablo 2: Vakalarimizin intraoral bulgular1 ( Devami)

Intraoral bulgular
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69 14 6 7 13 H E H H H H H

(E: Evet, H: Hayir, -: Bilgi sahibi olunamayan veri)

Vakalarimizin ektodermal displazinin klinik karakteristik bulgular1 ve
bulgularin goriilme sikligi Tablo 3’ de verilmistir. Tablo 3’ te de goriildiigii lizere
calismamizda inceledigimiz toplam 69 vakamizdan verileri elimizde bulunan 64
vakamizin %95.31° inde seyrek-zayif sag¢, vakalarimizin tamaminda dental anomali,
63 vakamizin %79.37’sinde terleme problemi, 64 vakamizin %56.25° inde tirnak
deformitesi, 64 vakamizin % 64.06° sinda semer burun, 64 vakamizin %68.75’ inde
ileri ¢ikik dudak, 64 vakamizin %79.69 unda cilt kurulugu gozlendi. Resim 22-23°
te ED vakalarimizdan bazilarinin 6n ve yan profil goriintiilerine, Resim 24-25’te el
ve ayak goriintiilerine, Resim 26’ da goz ¢evresi goriiniilerine yer verilmistir. Ayrica
69 vakamizdan verileri elimizde bulunan 63 vakamizun %65.08° inde solunum
problemi, 62 vakamizin %66.13’ {inde yliksek ates hikayesi, 61 vakamizin %355.74°
tinde isitme kaybi, 61 vakamizin %77.05° inin anne-babasi arasinda yakin akrabalik

iligkisi oldugu 6grenildi.
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Tablo 3: Vakalarimizin klinik karakteristik bulgularmin dagilimi

Vakalarimizin Klinik Karakteristik Bulgularinin Dagilimi

Vakalarin klinik .
Incelenen vaka  Etkilenen vaka  Etkilenen vaka
karakteristik
sayisi sayisi yiizdesi
bulgulan
Seyrek-zayif sac¢ 64 61 95.31
Dental anomali 69 69 100
Hipohidrozis 63 50 79.37
Tirnak deformitesi 64 36 56.25
Semer burun 64 41 64.06
fleri Cikik dudak 64 44 68.75
Solunum problemi 63 41 65.08
Kuru cilt 64 51 79.69
Isitme kaybi 61 34 55.74
Yiiksek ates hikayesi 62 41 66.13
Anne-baba arasinda
61 47 77.05

akrabalik iliskisi
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Sekil 1: ED’ nin karakteristik bulgularinin vakalarimizda goriilme siklig.

Vakalarimizdan 2’ sinde bolgesel sag¢ eksikligi vardir. Vakalarimizdan birinde
(Resim 27a) defektli bolgede dogustan hi¢ sa¢ ¢ikmadigi, digerinde (Resim 27b) ise

sacin zamanla dokiildiigii 6grenildi.

Calismamizdaki vakalarimizin dental anomalilerine bakildiginda 65 vakanin
%69,69’ unda konik sekilli anterior dise, 69 vakanin tamaminda degisen sayilarda dis

eksikligine, 69 vakanin 3 tanesinde dudak-damak yarigina rastlanda.

Vakalarimizdan 1 tanesi ektrodaktili ektodermal displazi (EEC) dir
(Resim 28).

Cinsiyet ile klinik bulgular arasinda yapilan istatistik analizler sonucunda

anlaml iligki bulunmamustir (p>0.05).

Vakalarimizin her birinin maksilla ve mandibuladaki mevcut dis sayilarim
hesaplandi. Bu verilerin cinsiyete ve ¢enelere gore ortalamasi alinarak karsilagtirma

yapildi (Tablo 4, Sekil 2).
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Tablo 4: Vakalarimizin mevcut dis sayisi ortalamasinin ¢enelere ve cinsiyete

gore dagilim

Vakalarimizin Mevcut Dis Sayisinin Cenelere ve Cinsiyete gore Dagilimi

Toplam
Maksilla Mandibula
Maksilla dis
Dis Dis Mandibula Toplam
dis sayist/
sayisi/vaka sayisi/vaka  ortalama ortalama
ortalama vaka
sayisl sayisi
sayisl
Kadin 300/32 9.375 247/32 7.718 547/32 17.09
Erkek 262/28 9.357 220/28 7.857 482/28 17.21
Ortalama 562/60 9.366 467/60 7.783 1029/60 17.15
18
17
16
M maksilla
H mandibula

Kadin

Erkek

Toplam

 her iki gene

Sekil 2: Vakalarimizin cinsiyete ve ¢enelere gore toplam dis sayist ortalamasi.

56



=
N
| —

e el
OCRNWRUONWOLOD R, NW
| I I NS I I S— ———_—_—_—

Sekil 3: Vakalarimizin illere gore dagilim.

Vakalarimizin sehirlere gore dagilimima bakildiginda 55 vakanin 15° 1
Diyarbakir, 13 i Mardin, 11° 1 Batman, 6’ s1 Sanlurfa, 4’ i Elaz1g, 2’si Adiyaman,
1’1 Sirnak, 1’1 Mus, 1’1 Van, 1’1 Bitlis’ te ikamet etmektedir (Tablo 1, Sekil 3).

Vakalarimizdan 9’ u kadin, 12’ si erkek olmak iizere 21’ inin kulak kepgesi
uzun eksen egiminin ortalamasi ve standart sapmasi1 23.52+6,637 olarak bulundu. Bu
vakalarimizin bazilarinin  kulak kepgesi uzun eksen egimi Resim 21’ de

gosterilmistir.

Vakalarimizin kulak kepgesi uzun eksen egiminin kiigiikten biiylige dogru
siralamasi su sekildedir; 11, 14, 14, 16, 17, 17, 20, 22, 24, 24, 24, 25, 26, 27, 28, 28,
29, 30, 32, 32, 34.
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Resim 21a Resim 21b

i

Resim 21c¢ Resim 21d

Resim 21a,b,c,d: Baz1 ektodermal displazi vakalarimizin kulak kepgesi uzun

eksen egimi.
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Resim 21e Resim 21f

Resim 21g Resim 21h

Resim 21e,f,g,h: Baz1 ektodermal displazi vakalarimizin kulak kepgesi uzun eksen

egimi.
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Sefalometrik rontgen goriintiileri olan vakalarimizin kraniofasiyal yapilari

Steiner analizi ile incelendi. Analiz sonuglar tablo 5° de verildi.

Tablo 5: ED vakalarimizdan bir kisminin sefalometrik analiz sonuglari

"
— <
4 9
= <
(70 ! <
-+ = = )
n S 7o) : : = =
N E S wn en );b-b )"a‘) 4
-+ s N, S i =] <) c‘ R
< = 4 o i} z = = o &
3 =
% E S - NS & £ g E =
S z 3 z Z 2 5 = = £ =
= 2 £ 2 g 2 3% T =BT & Z
« 2 o &) = = P4 o
- < ] m Q ~~ ~— - 1 e
= z %= z 4 z z Z )
> 7)) - 7 < 7)) 7)) ) < - R
3 78,5 I 77,5 +1 78 28,5 -2,5 -4 5 67,9
4 76 I 74,5 +1,5 74,5 28 -5,5 1,5 6 71,5
5 72 111 87 -15 89 19,5 -3,5 -3,5 8 71,2
6 73,5 1 72 1,5 73 31,5 -3,5 -3 7,5 66,6
8 73 111 75 -2 77 18,5 -7 -7 9,5 69,4
9 73,5 111 77,5 -4 78 28,5 -8 -6 10 68,5
10 77 111 80,5 -3,5 83 19,5 -6 -4 12 76,4
12 76,5 111 78.5 -2 81,5 26 -9 -7 11,5 70,6
37 77,3 I 73,7 3,5 70,7 40 -1,6 -0,4 0.1 42.6
38 70.8 111 71.2 -0.4 69.7 41 0,4 -3 34 43.9
41 75.2 I 72.4 2.8 69.4 43 -0,6 -0,1 2.0 453
54 65.3 111 72.5 7.3 68.5 32 -3,6 -3,7 6.2 34.0
46 914 1 83 61 812 28 25 -19 1.6 303
48 69.7 111 70.1 -0.3 68.1 40 -2 1,1 39 42.1
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Resim 22a Resim 22b

Resim 22 ¢ Resim 22d

e

Resim22 e Resim 22f

Resim 22a, b ,c ,d, e, f: Bazi ektodermal displazi vakalarimizin 6n profil goriintiisii.
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Resim 23a Resim 23b

Resim 23c¢ Resim 23d

Resim 23e Resim 23f

Resim 23ab,c.d,e,f: Bazt ektodermal displazi vakalarimizin yan profil

goruntiisu.
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Resim 24a: EEC’ i vakamizin elleri

Resim 24b: Hiperkerotik ve kuru avug ici

Resim 24c: El parmaklarindaki tirnak deformitesi

Resim 24: Baz1 ekdermal displazi vakalarimizin el goriintiileri.
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Resim 25a: EEC’ li vakamizin ayaklari

Resim 25b: Hiperkerotik ayak tabam

Resim 25c¢: Ayak parmaklarindaki tirnak deformitesi

Resim 25: Bazi ektodermal displazi vakalarimizin ayak goriintiisii.
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Resim 26a Resim 26b

Resim 26¢ Resim 26d
Resim 26: Baz1 ektodermal displazi vakalarimizin periorbital bolgesinin
goruntusu.
Resim 26 a,b,c,d: Laterale dogru daha seyrek kas yapisi ve seyrek hatta hig
olmayan kirpikler.
Resim 26 b,c,d: Periorbital hiperpigmentasyon ve ince kirigikliklar.

Resim 27a Resim27b
Resim 27a,b: Vakalarimizdan ikisindeki bolgesel olarak sa¢ eksikligi.
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Resim 29: Albinolu ED vakamiz.
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Resim 30b

Resim 30c¢

Resim 30a,b,c: Bazi ektodermal displazi vakalarimizin agiz i¢i goriintiisii.
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Resim 31a

Resim 31b

Resim 31c

Resim 31a,b,c: Baz1 ektodermal displazi vakalarimizin alt ¢genesinin goriintiisii.
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Resim 32¢

Resim 32a,b,c: Baz1 ektodermal displazi vakalarimizin iist ¢genesinin goriintiisii.
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Resim 33a

Resim 33b

Resim 33a,b: Ektodermal displazi vakalarimizdan bazilarinin 3 boyutlu KIBT

goruntisu.
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L3

Resim 35b
Resim 35a,b: Ektodermal displazi vakalarimizin bazilarinin panoramik

rontgen goruntiisu.
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Resim 36a Resim 36b
Resim 36a,b: ED vakamizda siirmekte olan konik formlu alt

daimi kesici diglerin periapikal rontgen goriintiisii.

Resim 37: ED vakamizda gomiik 23 numarali disin panoramik rontgen

goruntusu.

Resim 38: ED valkamizda 54 numarali disteki eksternal kok rezorbsiyonun

periapikal rontgen goriintiisii.
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Resim 39: ED vakamizda 14 numarali disteki kok dilaserasyonun

panoramik rontgen goriintiisii.

Resim 38: ED vakamizda tek kokli siit molar dislerin panoramik rontgen

goruntiisu.

Resim 39: ED vakamizda taurodontik 74, 84 numarali dislerin panoramik

rontgen goruntisu.
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Resim 40a

Resim 40c¢

Resim 40a,b,c: Mikrodontik siit disleri olan ektodermal displazi vakamizin agiz ici

goruntisu
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Amca gocugu
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Vaka 42
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/

Vaka 43
Sekil 4: Anhidrotik ektodermal displazili akrabalik iliskisi olan vaka 42 ve 43 nolu

iki vakamizin aile agaci.
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6. TARTISMA

Ektodermal displazi ektodermden gelisen yapilarin en az ikisinin anormal
gelisimi ile karekterize ender goriilen genetik bir diizensizliktir (116,117).
Ektodermal displazinin tanimi 1972’ de Danz tarafindan yapildi§indan itibaren
diinyanin bir¢ok yerinden farkli arastirmacilar literatiirlere katki saglamak amaciyla
aragtirma ve vaka sunumlar1 yapmistir. Diinya ¢apindaki literatiirleri inceledigimizde
Mehta ve ark. 75 vaka, Bondarets ve ark. 61 vaka, Clarke ve ark. 50 vaka, Hudson ve
Witkop 29 vaka, Yildirim ve ark. 23, Hadj-Rabia ve ark. 23 vaka, More ve ark. lar
19 vaka, Ruhin ve ark. 16 vaka, Yavuz ve ark. 15 vakay1 kendi uzmanlik alanlarina
gore degerlendirmislerdir (2,4,23,48,72,78,118,119,120). Bu tez calisgmamizda 69
vakanin ekstraoral ve intraoral klinik bulgular1 degerlendirildi. Calismamizin vaka
sayisiyla ve rapor edilen verileriyle literatiirlere kapsamli genis bilgi saglayacagi
diisiiniildii. Ayrica ektodermal displazi ile ilgili bilinen ilk tez c¢aligmasi olmasi,

konunun bir¢ok farkli yonii ile ele alinip incelenmesi agisindan oldukg¢a degerlidir.

Tez caligmamiz 1,5 ile 45 yas arasindaki; 36° s1 kadin, 33 si erkek 69
ektodermal displazi vakasini kapsamaktadir. Kadin vakalarimizin yas ortalamasi
13,58+5,946, erkeklerin yas ortalamasi1 11,39+8,292” dir. Toplam yas ortalamasi ise
12,6° dir (Tablo 1,2). ED’ nin genel semptomlar1 belli olsa da etkilenen dokularin
cesidine, etkilenme siddetine gore her vakada tiim semptomlarin bir arada

bulunamadig gorildii.

Flena ve ark. lar1 7 vaka sunumunda vakalarindan 2’ sinde dudak damak
yarigma (DDY), 2’ inde ektrodaktili, 2’ sinde sindaktili rapor etmistir (47).

Calismamizda ise 69 vakadan 3 tanesinde DDY, 1 tanesinde ektrodaktili goriildii.

Ektodermal displazi onceki nesillerden Mendelyen kalittim kaliplariyla
uyumlu olarak aktarildig1 gibi, yeni gen mutasyonlariyla da olusabildigi belirtilmistir
(2). Etkilenen bireyler genlerini ¢ocuklarina miras olarak aktarmaktadirlar. Bu
ylizden ED’ li bireylerde bu konuda farkindalik olusturulmali, genetik danismanlik

icin ilgili birimlere yonlendirilmelidirler.
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Bilindigi gibi 6zellikle resesif olarak aktarilan genlerin sebep oldugu genetik
rahatsizliklarin yeni nesillerde ¢ikma olasiligr disa kapali toplumlarda ve akraba
evlilikleriyle arttig1 bilinmektedir (121). Ektodermal displazinin bazi tiplerinin
resesif olarak aktarildigi bildirilmistir (117). Arastirmamizda ED’ 1i bireylerden
almman anamnez ile anne ve babasi arasinda akraba evliligi olup olmadigi 6grenildi.
Vakalarimizin 61° inin 47’ sinde (%77) anne-baba arasinda akrabalik oldugu
Ogrenildi. Anne-baba aras1 akrabalik olup olmamasi ile etkilenen bireylerin
cinsiyetleri arasindaki iliski istatistiksel olarak karsilastirildiginda anlamli farklilik

bulunmadi ( x*=0.00 p>0.05).

Vakalarimizin ebeveynleri aras1 akrabalik iliskisi olup olmadiginin
ektodermal displazili ¢ocuk sayisi iizerine etkisi her aileden bir vaka secilerek
istatistiksel agidan degerlendirildi. Vakalarimizdan 48’ inin 36’ sinda (%75) anne-
baba arasi akrabalik iligkisi varken, 12’sinde (%25) anne-baba arasi akrabalik iligkisi
yoktur. Anne-baba arasi akrabalik iligkisi olan 36 vakamizin 22’ sinin ED’ li kardesi
yokken, 14’ iinlin vardir. Anne-baba arasi1 akrabalik iligkisi olmayan 12 vakamizin 8’
inin ED’ 1i kardesi yokken, 4’ {iniin vardir. Calismamizda anne baba arasindaki
akrabaligin ED’ 1li c¢ocuk sayis1 tizerine etkisi istatistiksel olarak anlaml
bulunmamustir (x°=1,00 p>0,05). Bununla birlikte More ve ark. 19 vaka tizerinde
yaptig1 arastirmaya gore vakalarmmin %66.67° sinin anne-baba arasinda akrabalik
iligkisi oldugunu bildirmistir (4). Calismamizdaki vakalarimizda bu oran %77 ile

daha fazladir.

Genetik olarak aktarilan rahatsizliklarin kalitim kaliplarini 6grenebilmek icin
aile agaci, molekiiler genetik analizi gibi yontemler kullanilmaktadir (58,122).
Calismamizda ED’ li bireylerin ebeveynlerinden aile ge¢cmisi &grenildiginde
vakalarimizin ¢ogunun onceki kusaklarinda ektodermal displazinin semptomlarini
tagiyan bireyler olmadigi 6grenilmistir. Daha 6nce de anlatildigi gibi heterezigot
tagiyic bireylerde ED’ nin semptomlar1 konik dis, terlemede azlik ya da seyrek/ince
yapida sag-viicut killarinin az olmasi seklinde hafif belirtiler olarak karsimiza
cikabilmektedir. Ancak bu hafif belirtiler uzman kisi tarafindan tespit
edilebilmektedir. Bu konuda deneyimli olmayan aile bireylerin goziinden kagabilir

ya da toplumsal baskidan, dislanmak korkusundan dolay: aileler bu tiir genetik
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rahatsizliklar1 gizlemeye egilimli olabilirler. 59 vakamizin 29’ unun kardeslerinde, 2
kadin vakamizin birinin babasinda, birinin annesinde, erkek vakamizin kuzeninde
(Sekil: 4) ED bulgular1 gdzlemlenmistir. Tiim bunlar gbz 6niine alindiginda ailenin
diger bireylerinde de ED goriilme sikliginin gercekte daha fazla olabilecegi

distiniildi.

Ektodermal displazinin kraniyofasiyal anomalilerinden semer burun
deformitesi literatiirlerde bildirilmistir (97,123). More ve ark. 19 vakada yaptigi
calismada vakalarinda semer burun yiizdesini 57.89, Mehta ve ark. 75 vakada yaptigi
calismada %44 olarak bildirmistir (4,72). Bizim ¢alismamizda ise 64 vakamizin 41°
inde (%64.04) semer burun gozlemlendi. Bu sonuca gore ED’ li vakalarimizda semer
burun goriilme siklig1r benzer ¢aligmalardaki vakalardan daha fazla olarak bulundu.
Cinsiyet ile semer burun istatistiksel olarak degerlendirildiginde anlamli farklilik

bulunmadi (5= 0,805 p>0.05).

Ektodermal displazili bireylerde konjenital dis eksikligine bagl olarak olusan
dikey boyut kaybinin dudaklarin kalin, ileri ¢ikik bir goriiniime sahip olmasina neden
oldugu disiiniilmektedir. Fakat 9 haftalik ektodermal displazili bireyin detayl
muayenesinde dudak epitelinin kalinlagtig1 literatiirde belirtilmistir. Weech bu
durumun sebebinin ED vakalarinda embriyonik asamadaki degisiklikler ile
aciklanabilecegi bildirmistir (39). More ve ark. 19 vaka lizerinde yaptig1 caligmada
ileri ¢ikik dudak goriilme sikligi  %57.89 olarak rapor etmistir (4). Bizim
calismamizda ise ileri c¢ikik dudagin goriilme sikligi %68.75 olarak bulundu.
Calismamizdaki vakalarimizda ileri ¢ikik goriilme sikligt More ve ark.’in
calismasinda elde edilen verilere gore %10,86° lik farkla daha fazla bulundu. Diger
arastirmacilar da yaymnladiklart vaka sunumlarinda ileri ¢ikik  dudak
gozlemlediklerini bildirmislerdir (2,6,8,26,27,61,66,103). Cinsiyet ile ileri ¢ikik
dudagin iligkisi istatistiksel acidan degerlendirildiginde anlamli farklilik bulunmadi

(x> =1,319 p>0,05).

Vakalarimizin bir kisminda kulak kepgesinin sekil anomalilerine (kepge
kulak, biiyiik genis kulak, egimli kulak) rastlandi. Yapilan literatiir incelemelerinde

Sepulveda ve ark., Varghese ve ark., Ranjan ve ark., Prasad ve ark., Babu ve ark. da
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ektodermal displazi vakalarinda kulak kepgesinin sekil anomalilerini bildirmislerdir

(22,33,42,43,105).

Vakalarimizin kraniyofasiyal yapilar1 incelenirken bazilarinin kulak kepgesi
uzun eksen egiminin normale gore daha fazla oldugunu gozlemlendi. Literatiirlerde
kulak kepgesi uzun egiminin Olgiilmesinde cesitli aletlerinin kullanilabilecegi
bildirilmistir. Temel prensip olarak egimi Olcililecek standart pozisyondaki yapi
(6rnegin kulak kepcesi uzun ekseni) ile vertikal eksen arasindaki ac¢1 degerinin tespiti
oldugu belirtilmistir (112). Retrospektif ve prospektif olan c¢alismamizda vaka

fotograflari iizerinden 6l¢iim yapabilecegimiz bir yontem uygun goriildii.

Ogetiirk, Egim Olger ve ticari nitelikli baska bir 6l¢iim aleti kullanilarak 18-
25 yas grubu 30 normal erkek tizerinde kulak kepgesi uzun eksen egimini 6lgmiistiir.
Calismasinda kulak kepgesi uzun eksen egimini Egim Olger ile 19,33+3,13, ticari
nitelikli bagka bir dlgiim aleti ile 19,70+2,94 olarak buldugunu bildirmistir (112).

Baska bir kaynak ise kulak kepgesi uzun eksen egiminin normal degerinin 20°

oldugunu belirtmistir (https://www.hakanbuzoglu.com/hakan-buzoglu Son erigim
tarihi: 28.08.2018 ). kulak kepgesi uzun eksen egiminin ol¢iilmesi amaciyla kulak
kepgesinin sa¢ vb. seyler ile ortiilmedigi, tamaminin gorildiigii, 21 vakamizin yan
profilden c¢ekilmis fotograflarindan mimarlik ve miihendislik bilimlerinde sik
kullanilan AutoCAD ¢izim programi ile kulak kepgesi uzun eksen egimi 6l¢iildii
(Resim 15). 9’ u kadin, 12’ si erkek 21 vakamizin kulak kepgesi uzun eksen egiminin
ortalamas1 23,52 standart sapmasi 6,637 olarak bulundu. Calismamizda ED
vakalarinda daha once sayisal verilerle degerlendirilmemis kulak kepgesi uzun eksen

egimleri incelenip elde edilen veriler literatiire katki saglamas1 amaciyla sunuldu.

Cilt kurulugu literatiirlerde belirtildigi gibi ektodermal displazinin
karakteristik bulgularindandir (31,74). More ve ark. 19 vaka iizerinde yaptig
calismada vakalarinin % 94.74’ {inde cilt kurulugu gozlemledigini bildirmistir (4).
Calismamizda ise vakalarimizin 64’ {intin 51° inde (%79,7) cilt kurulugu sikayeti
bulunmaktadir. More ve ark.in calismasindan elde edilen verilere gore bizim
vakalarimizda cilt kurulugu goriilme sikligit %15,04° likk farkla daha az bulundu.
Vakalarimizin bazilarinda dirsek, diz kapagi, topuk gibi travmaya maruz kalan

kisimlarinda hiperkeratoza rastlandi. Bu bulgular da literatiirler ile uyumludur
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(6,36,84). Istatistiksel olarak cilt kurulugu ile cinsiyet karsilastirildiginda anlaml
farklilik bulunmadi (x*=0,767 p>0,05).

Koymen ve ark.lari, Passi ve ark.lar1 ektodermal displazili vakalarinin goz
cevresinde hiperpigmente alanlar gézlemlediklerini bildirmislerdir (74,124). More ve
ark.nin 19 vaka tizerinde yaptig1 calismada vakalarinin % 84.21° inde yiiz bolgesinde
hiperpigmente  alan  gozlemlediklerini  bildirmiglerdir  (4). Calismamizda
vakalarimizin 62’sinin 26’sinda (%41) yliz bolgesinde 6zellikle periorbital bolgede
hiperpigmentasyon gozlendi. Passi ve arklar1 ED’ 1i vakalarinda hipopigmente
alanlar gozlediklerini bildirmislerdir (124). Bu ¢alismamizda 61 vakamizin 11’ inin
(%18) yiiziinde hipopigmente alanlar gozlemlendi. Cinsiyet ile kiyasladigimizda
anlamli farkhilik bulunmadi (x°= 0,734 p>0,05).

Ayrica Ruhin ve ark., Ranjan ve ark., Yavuz ve ark., Altun ve ark.,Weech ve
ark., Passi ve ark. ED vakalarinda gz ¢evresinde ¢izgisel ince kirisikliklar, zaman
zaman pullanma gosteren yumusak, ince, kuru cilt yapist gozlediklerini
belirtmislerdir (2,33,39,48,62,124). Bizim vakalarimizin da bir kisminda bu bulgular
gozlendi (Resim 26).

Vakalarimiza giin icinde degisen sicakliklarda terleme olup olmadigimi
soruldu. Terlemenin normal oldugu, az oldugu ve hi¢ olmadig1 cevaplar1 alindi. Ter
bezlerinin etkilenmedigi vakalarimiz sicaga kars1 asir1 duyarli degilken az terleyen ya
da hi¢ terlemeyen vakalarimiz sicaga tahammiil etmekte zorlandiklar1 ve ¢ocukluk
donemlerinde sik sik yiliksek ates ataklari gegirdiklerini, sicak havalarda disari
cikmayi istemediklerini belirttiler. 63 vakamizin 50°sinde (% 79,4) terleme problemi
vardir. More ve ark. 19 vaka lizerindeki calismasinda vakalarinin %78.95 inde
anormal ter bezleri oldugunu bildirmislerdir (4). Vakalarimizda ter bezi ile ilgili

anomalilerin goriilme siklig1 More ve ark.nin ¢aligmasina yakin bulundu.

Vakalarimizin 63’ iiniin 42° sinde (%66,7) yiiksek ates hikayesi vardir. Siegel
ve ark. lar1, Passi ve ark.lari, Giil ve ark.lari, Weech ve ark.lar1 da ¢alismalarinda ve
vaka sunumlarinda ED’ 1i vakalarinda yiiksek ates hikayesi oldugunu bildirmislerdir

(39,71,86,124).
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Literatiirlerde ytliksek ates atagina baglh olarak gelistigi diisiiniilen
norogelisimsel gerilik ya da mental retardasyondan bahsedilmektedir (22,23). Ancak
bu calismamizda vakalarimizin hi¢ birinde nérogelisimsel gerilik ve mental

retardasyona rastlanilmadi.

Cinsiyet ile ter bezlerinin etkilenip etkilenmedigi ve yiiksek ates istatistiksel

olarak karsilastirildiginda anlaml bir farklilik bulunmadi. (x*=0.185 p>0.05)

Vakalarin klinik muayenesinde sag, kas, kirpik defektleri kolaylikla fark
edilebilmektedir. More ve ark. 19 vaka iizerindeki calismasinda vakalarinin
tamaminda seyrek sag¢-kas-kirpik gdzlemlemistir (4). Calismamizda 64 vakamizin
61’inde (%95,3) saglarin seyrek, ince yapida oldugu tespit edildi. Vakalarimiz
saclarinin zor tarandigindan, c¢abuk kirildigindan, ge¢ uzadigindan ve cansiz
goriiniimiinden sikayet etmekteydi. Literatiirler incelendiginde Daniel ve ark., Priolo
ve ark., Raykova ve ark., Tsoka ve ark., Nakayama ve ark., Rakowska ve ark.,
Koéymen ve ark.nin vakalarinda da benzer sikayetlerinin oldugu gorildii
(21,47,68,74,116,125,126). Hirano ve ark.nin 65 vakanin sa¢ orneklerini inceledigi
calismada en sik rastlanan sag¢ teli ile ilgili bulgular; kil safti {izerinde diizensiz
yerlesimli gri-beyaz nodiiller ile karekterize trikoreksis nodoza, sa¢ telinin ince ve

acik renkli olmasi olarak bildirilmistir (81,127).

Iki vakamizin sach derisinde bolgesel sa¢ eksikligi vardir (Resim 27). Weech,
Itin, Ruhin ve ark., Raykova ve ark., McNAB ve ark. Rakowska ve ark. da
vakalarinda alopesi olarak adlandirdiklar1 bizim vakalarimizdaki goriiniime benzer

bulguyu rapor etmislerdir (39,48,68,77,125,128).

Literatiirlerde ~ ektodermal displazili  bireylerin  saglarinda  pigment
eksikliginden de bahsedilmektedir (36,68,81). Bizim vakalarimizin da bir kisminin

saglar1 agik renkli, bir tanesinin kizildir. Bir vakamiz ise albinodur (Resim 29).

Viicut killarinin etkilendigi vakalarimizin kaslar, kirpikleri seyrek ve kisadir.
Vakalarimizin  kaslarinin - dagilimma bakildiginda seyrekligi laterale dogru
artmaktadir (Resim 26 ). Viicut killar1 ise yok denecek kadar azdir. Bu bulgular da

literatiirler ile uyumlu bulundu (26,36). Cinsiyet ile saglarin etkilenmis olmasi
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istatistiksel olarak karsilastirildiginda anlamli bir farklilik bulunmadi (X2=0,012
p>0.05).

Deri eklerinden birisi olan tirnaklar ektodermal displazi de etkilenen
yapilardandir (3,7,25). ED’ li bireylerde distrofik, yavas uzayan, ¢abuk kirilan, ince
tirnak yapisi literatiirlerde bildirmistir (4,63). More ve ark. 19 vaka lizerindeki
calismasinda vakalarinin % 52.63 iinde tirnak deformitesi oldugunu bildirmislerdir
(4). Bu calismamizda ise 64 vakamizin 36’ sinda (%56,3) ¢esitli tirnak deformiteleri
(uzunlamasima ¢izgiler, c¢ukurcuklar, kirilgan, c¢atlak, distrofik, hiperkonveks)
mevcuttur. More ve ark.nin calismasindan elde edilen verilere gore bizim
vakalarimizda tirnak deformitesi goriilme sikligit  %3,67° lik farkla daha fazla
bulundu. Murdoch-Kinch ve ark.lari, Shaw, Naeem ve arklar1 da vakalarinda tirnak
deformitesi oldugunu bildirmislerdir (27,63,129). Tirnak deformitesi olan bireylerin
cinsiyetlerine gore istatistiksel olarak karsilagtirldiginda anlamli  farklilik
bulunamadi (%*=0,036 p>0.05).

Solunum yollar i¢indeki mukus bezlerinin az gelismis olmasi (hipoplazisi)
veya yoklugu (aplazisi) ve baz1 durumlarda azalmis akciger kapasitesi ve islevi klinik
testlerle tespit edilebilmektedir. Bu durumun potansiyel olarak belirli enfeksiyonlara
ve/veya alerjik kosullara karsi artan duyarliliga neden olabilecegi belirtilmistir.
Ayrica etkilenen bir¢cok hasta, hiriltili solunum, tekrarlayan nefes darligi (astim)
ataklar1 ve solunum yolu enfeksiyonlar1 ile yasamini siirdiirmekte oldugu

literatiirlerde bildirilmistir (9,22,69,127).

Calismamizda vakalarimizin ¢ogunda (%65) hiriltili solunum, nefes darligi,
sik tekrarlayan solunum yolu enfeksiyonlar1 gibi solunum sistemi ile ilgili problemler
gozlenmistir. Solunum sistemi probleminin varlig1 cinsiyet ile karsilastirildiginda

anlamli farklilik bulunmadi (x°=0.530 p>0.05).

Orta kulak iltihabina bagl olarak gelisen gegici isitme kaybi, bazi vakalarda
dis kulak yolu malformasyonlari sebebiyle kalici isitme kaybi olarak karsimiza
cikabildigi literatiirlerde bildirilmistir. Isitme kaybi olan vakalarda konusmada
gecikmelere rastlandigi da belirtilmistir  (43,69,128). Tez c¢alismamizda 61

vakamizin 34’ {inde (%55,7) isitmede zorluk oldugu 6grenilmistir.
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Vakalarimizda goz ile ilgili bulgular ¢ogunlukla g6z kurulugudur.
Vakalarimizdan birinde sol goziinde gérme kaybi vardir. EEC’ 1i vakamizin
(Resim 28) lakrimal kanalin displazik oldugu gtz hastaliklar1 klinigi ile yapilan

konsiiltasyon ile 6grenilmistir.

Caligmamizda adres bilgileri elimizde bulunan 55 vakamizin yasadig
sehirlere gore dagilima bakildiginda 15’ inin Diyarbakir’ da, 13’{iniin Mardin’ de,
11’inin Batman’ da, 6’ sinin Sanlurfa’ da, 4’ {iniin Elaz1g’ da, 2’sinin Adiyaman’ da,
I’inin Sirnak’ ta, I’inin Mus’ ta, 1’inin Van’ da, I’inin Bitlis’ te yasadigi
ogrenilmistir. Illere gore ektodermal displazi vakalarimzin dagilimmna bakildiginda
vakalarimizin ¢ogunlugu Diyarbakir’ da yasarken 2. siray1 Mardin, 3. siray1 Batman

almistir (Sekil 3).

Ektodermal displazili vakalarimizin dental bulgular1 klinik ve radyolojik
olarak incelendiginde 69 vakamizin hepsinde (%100) hipodontiden oligodontiye
kadar degisen dis eksikligi durumlar tespit edilmistir. More ve ark.nin 19 vakanin

degerlendirildigi calismada bu oran %94.74 olarak bildirilmistir (4).

Calismamizda vakalarimiza cinsiyet ayrimi yapmaksizin dis sayilari ¢enelere
gore degerlendirildiginde mandibulada toplam dis sayist ortalamasinin (7.783),
maksillaya (9.366) gore daha az oldugu tespit edildi (Tablo 4). Baygin ve ark. (66)
ile Tarjan ve ark.nin (81) yayinladig: literatiirlere paralel olarak calismamizda da

mandibulada dis sayis1 daha az bulunmustur.

Tablo 4’ te cinsiyete gore ¢enelerdeki dis dagilimi kiyaslandiginda her iki
cinsiyette de maksilladaki dis sayist ortalamasinin mandibuladaki dis sayisi
ortalamasindan fazla oldugu goriilmektedir. Literatiir taramasinda c¢alismamizdaki
gibi cinsiyete gore maksilla ve mandibuladaki dis sayisinin kiyaslandigi herhangi bir
calismaya rastlamadigimizdan dolay1 elde ettigimiz bu bulgunun literatiirlere bir

yenilik saglayacagi diistintildii.

Tablo 4’ te cinsiyete gore dis sayilarinin kiyasladigimizda kadin
vakalarimizin toplam dis sayis1 ortalamasi (17.09) erkek vakalarimizin toplam dis

sayis1 ortalamasindan (17.21) 0,12 lik farkla daha fazla oldugu goriildi. Literatiir
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taramasinda ektodermal displazi vakalarinda cinsiyete gore dis sayisinin

karsilastirilmasina yonelik daha 6nce yayinlanmais literatiire rastlanmadi.

Bilindigi gibi ektodermal displazi vakalarinda konik sekilli keser disler sik
rastlanilan ve tanida yardimci dis sekil anomalileridir (100,112,113,129). Bu
calismamizda 66 vakamizin 46’ sinde (%69,69) konik sekilli dis tespit edildi. More
ve ark.nin 19 vaka degerlendirmesinde vakalarin % 84,21° inde konik sekilli dis
gozlendigi rapor edilmistir (4). Calismamizdaki verilerle kiyaslandiginda bu oran
%14,52 ile bizim ¢aligmamizdaki goriilme sikligindan daha yiiksektir. Konik sekilli
kesici diglerin varhigmin cinsiyet ile iligkisi istatistiksel olarak kiyaslandiginda

anlamli farklilik bulunmadi (57=0,155 p>0.05).

Bu calismamizdaki vaka sayisinin benzer klinik bulgularinin degerlendirildigi
literatiirlerdeki vaka sayisindan daha fazla olmasindan dolay1 epidemiyolojik

caligmalarda gecerliliginin yliksek olacag diisiiniildii.

Konik sekilli keser disler, dis eksikligine baglh disler arasi genis bosluklar
bireyleri estetik, fonksiyon ve fonasyon agisindan olumsuz etkilemektedir. Bu
sikintilar1 gidermek amaciyla eksik dis sayisina, hastanin yasina, sosyo ekonomik
durumuna gore laminate, sabit kron-koprii, hareketli protez, over denture, implant
gibi eksiklikleri idame edecek; mevcut dislerin yapilacak protetik tedaviye engel
teskil eden konumlarmi diizenlemek amaciyla ortodontik tedavi secenekleri
bulunmaktadir (49, 63, 68, 100, 121, 130). Benzer sekilde vakalarimizin 67’sinin 22’
sinde (%32,8) protetik restorasyon bulunmaktadir. Vakalarimizdan 1’inde anterior
estetigi saglamak, diestamalar1 kapatmak amaciyla kompozit laminate uygulanmstir.
Vakalar protetik tedavi gorlip gérmedikleri cinsiyet ile karsilastiginda istatistiksel

olarak anlamli farklilik bulunmadi (x2=0,768 p>0.05).

Vakalarimizda konik dis ve konjenital dis eksikligi disinda 6’ sinda gémiik
dis (Resim 37), 5’ inde anormal kok rezorbsiyonu (Resim 38), 1’ inde daimi diste
kok dilaserasyonu (Resim 39), 1’ inde taurodontizm (Resim 41), 1’ inde tek koklii
siit molar disler (Resim40) ve 1’inde siit diglerinde mikrodonti (Resim 42 ) tespit
edildi. Benzer sekilde More ve ark., Al-Bayati ve ark., Ruhin ve ark., Bergendal ve
ark. da vakalarinda taurodontik dis rapor etmistir (4, 48, 51, 123). Fakat literatiirler
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incelendiginde ED’ 1i vakalarda siit dislerinde mikrodonti, siit ve ya daimi dislerde
gomiik dis, anormal kok rezorbsiyonu rapor edilmis herhangi bir literatiire

rastlanmamustir.

Sefalometrik rontgen goriintiileri bulunan 14 ektodermal displazi vakamizin
kraniyofasiyal yapisinin gelisimini, iskelet ve yumusak doku profilini incelemek
amaciyla Steiner sefalometrik analizi yapildi. Steiner analizinde referans diizlemi
olarak Sella (S) — Nasion (N) dogrusunu kullanilmaktadir. Steiner’ e gore S ve N
noktalar1 kraniyal kaidedeki degisime en az ugrayan noktalar olarak kabul
edilmektedir ve kolay tespit edilmektedir (115). Bu yiizden g¢alismamizda
sefalometrik analizlerden yaygin olarak kullanilan Steiner sefalometrik analiz

yontemi kullanildi.

Steiner analiziyle vakalarimizin kafa kaidesine gore maksillanin (SNA) ve
mandibulanin (SNB) konumu, ¢enelerin birbirleriyle olan iliskileri (ANB), ¢ene
ucunun kraniyuma goére yerlesimi, alt cenenin biliylime ve gelisiminin yonii
(SN-GoGn), dudaklarin S dogrusuna gore konumu, Pogonion noktasi ile Nasion B
noktasindan gegen dogru arasindaki mesafe (Pg- NB), arka yiiz yiiksekliginin 6n yiiz
yliksekligine oran1 (SGo:NMe) degerlendirildi (Tablo 5).

Elde edilen verilere gore 14 vakamizdan 9’ unda maksiller retrognati ( Vaka
4,5,6,8,9, 38,41, 54, 48) 1’ inde maksiller prognati ( Vaka 46) saptandi. Maksiller
retrognati saptanan vakalarimizdan 1° inde anterior dislerin tiimii konjenital olarak
eksiktir (Vaka 54). Prognati saptanan vakamizda ( Vaka 46) ise anteriorda sadece

konjenital lateral dis eksikligi tespit edildi.

Kafa kaidesine gore mandibulanin konumunu degerlendirildiginde 14
vakamizin 6’sinda mandibular retrognati ( Vaka 6, 37, 38, 41, 54, 48), iki vakamizda
ise mandibular prognati ( Vaka 5,46) gozlendi. Mandibular retrognati saptanan 6
vakadan sadece vaka 54’ iin her iki dentisyonda da alt anterior disleri eksiktir.
Mandibular protriizyon saptanan vakalarimizdan vaka 5’in her iki dentisyonda da alt

anterior disleri eksiktir. Vaka 46’ da ise alt anterior disler mevcuttur.
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Cenelerin birbirine goére konumuna bakildiginda vakalarimizin 8’ inde
iskeletsel sinif 3 iliski ( Vaka 5, 8, 9, 10, 12, 38, 48, 54), vaka 46’ da iskeletsel sinif 2

iligki, geri kalaninda ise iskeletsel sinif 1 iligki saptanmustir.

Cene ucunun kraniyumla iligkisi degerlendirildiginde vakalarimizdan 5’ inin
¢ene ucu normal degerlerden daha ileride ( Vaka 3, 5, 9, 10, 12), 5’ inde ise ¢ene ucu

normal degerlerden daha geride oldugu tespit edildi (Vaka 3, 41, 54, 46, 48).

Diglerin dentoalveol ligamentler araciligiyla alveol kemigin rezorbsiyon-
apozisyon siirecine katki sagladigi belirtilmistir (48). Dislerin konjenital eksikligi
alveol kretin ve maksillanin gelisimini olumsuz yonde etkiledigi literatiirde
bildirilmistir (4,33,100). Ektodermal displazi vakalarimizda sagital olarak az gelismis

maksilla ve dikey olarak az gelismis alveoler kret literatiirlerle uyumlu bulundu.

Mandibulanin kraniyuma gore biiylime ve gelisim yonii degerlendirildiginde
vakalarimizin 4’ iinde anterior rotasyon ( Vaka 5, 8, 10, 12), 4’ iinde posterior

rotasyon ( Vaka 37, 38, 41, 48) tespit edildi.

Ust dudak ile S Dogrusu arasindaki iliskiye bakildiginda vakalarimizin 10
unda ( Vaka 3,4, 5, 6, 8,9, 10, 12, 46, 54) iist dudak normal degerlerden daha geride
bulundu. Alt dudak ile S dogrusu arasindaki iliskiye bakildiginda vakalarimizin 9’
unda ( Vaka 3, 5, 6, 8, 9, 10, 12, 38, 54) alt dudak normal degerlerden daha geride
bulundu. Bu degerler literatiirlerde bahsedilen ED’ 1i bireylerin karakteristik
Ozelliklerinden biri olan ileri ¢ikik dudak tanimlamasindan farkli bir durumu
anlatmaktadir. Bu degerler dudaklarin burun ve ¢ene ucundan gegen S dogrusuna
gore konumunu anlamaktadir. ED’ 1i vakalarimizda dudaklarin S dogrusuna gore
daha geride konumlanmis olmasi aslinda g¢enelerin retrognatisinden, alveol kretin
hipoplazisinden ve anterior dislerin eksikligine bagli olarak dudaklarin yeteri kadar
desteklenmemesinden kaynaklanmis oldugu tespit edildi buna karsin steiner analizi
yapilan vakalarimizda klinik olarak ileri ¢ikik dudak goriilmesi literatiirlerle

paralellik gostermesine karsin bu durum S dogrusuna gore zahiri oldugu tespit edildi.

Vakalarimizin 10° unda ( Vaka 3, 4, 5, 6, 8, 9, 10, 12, 54, 48) Pg-NB uzaklig1
normalden fazla bulundu. Pg-NB uzaklig1 fazla bulunan vakalarimizdan vaka 6, 48

ve 54’ in SNB acis1 normalden az; vaka 5’ in SNB agis1 ise normalden fazla tespit
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edildi. Cene ucunun mu daha 6nde yoksa B noktasinin mi1 daha geride oldugu

yorumu ED vakalari i¢in olduk¢a karmagiktir.

Vakalarimizin 5’inde ( Vaka 4, 5, 8, 10, 12) SGo:NMe orani (arka yiiz
yiiksekliginin 6n yliz yiiksekligine orani) normalden fazla, 6 ‘sinda ( Vaka 37, 38, 41,

54, 46, 48) ise normalden az bulundu.
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7. SONUC

Ektodermal displazi nadir goriilen genetik diizensizliktir. Klinik bulgularinin
onemli psikososyal sorunlara neden oldugu izlendi. Kraniyofasiyal kompleksin
gelisimini farkli yonler ile analiz etmek i¢in dikkatli ve kapsamli bir inceleme
gerektigi goriildii. Ektodermal displazi vakalarima genetik, cilt hastaliklari
(dermatoloji), goz hastaliklar1 (oftalmoloji), gogiis hastaliklar1 (pulmonoloji) ve
kulak burun bogaz uzmani ile dis hekiminin dahil oldugu multidisipliner bir yaklagim
ile tedavi gereksinimlerinin karsilanmasi gerekliligi diisiiniildii. Temel amag, bu
genetik diizensizligin yasam kalitesini etkileyen klinik semptomlarinin etkilerini
azaltmak, anormal gelisen dokularin fonksiyonunu idame etmektir. Tedaviler
genellikle semptomatiktir. Dental tedaviler ise sadece stomatognatik sistemin estetik,
fonasyon ve fonksiyonunu degil ayni zamanda normal biiyiime ve gelismeyi de

desteklemeyi amaglamaktadir.

Ektodermal displazili bireylerin agiz ve dis muayeneleri, ED' nin klinik
farkliliklarin daha derin bir sekilde anlasilmasi i¢in ¢ok O&nemli oldugu
unutulmamalidir. Ozellikle ¢ekinik formdaki ektodermal displazili bireylerde sivri
konik disler, konjenital dis eksiklikleri ED’ nin teshisinde ipucu vermektedir.
Vakalarimizin ¢ogu bize dis eksikligi sikayeti ile bagvurmadan 6nce rahatsizliklar
hakkinda herhangi bir bilgiye sahip olmadiklari anlasildi. Dis hekimleri, nadir
goriilen bu genetik diizensizligin tamisinda ilk basamak olabileceklerini
unutmamalidirlar. Dis hekimleri ve ebeveynler, ED vakalarinda mevcut diglerin en
iyi sekilde korunmasi ve erken yasta gerekli tedavilerin yapilmasi gerektiginin
bilincinde olmalidirlar. Bireylerin mevcut dislerini korumalari i¢in agiz hijyenlerine
optimum diizeyde dikkat etmeleri ve diizenli olarak dis hekimi kontroliine gitmeleri

gereklidir.

Ektodermal displazinin etyolojisi, patogenezi, tanis1 ve tedavi siireci hakkinda
daha fazla bilgi edinmek i¢in detayli ve diizenli vaka kayitlarinin olusturulmasi,
periyodik olarak bilimsel toplantilarda vaka sunumlarinin yapilmasinin gerektigi,
calismamizda elde ettigimiz sonuglarin arastirmact ve klinisyenler arasinda
farkindalik saglayacag diisiiniildii. Ayrica ektodermal displaziye neden olan genlerin

ve mutasyonlarin tanimlanmasi;  diizensizligin  olusum mekanizmalarinin
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aydinlatilmasi, tedavi segeneklerinin gelistirilmesi, post ve prenatal tani, 0zgiin
genetik damisma ve klinik taninin  desteklenmesi agisindan 6nemli oldugu

unutulmamalidir.

Bu tez calismasinda, 69 ektodermal displazi vakasinin onemli klinik
semptomlarinin dagilimi, cinsiyetle olan iligkisi, c¢evre illerde gorilme siklig

literatiirler esliginde tartisilarak literatiirlere katki saglamasi amaglanmistir.
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10.2. Muayene Formu
EKTODERMAL DiSPLAZi ANEMNEZ FORMU

Adi soyad: On tani:
Dogum tarihi: Yasi: Cinsiyeti:
Adres:

TIf: E-mail:

Anne baba arasinda akrabalik var mi? :

Kardes sayisi ve cinsiyetleri:

Ektodermal displazili kardes sayisi ve cinsiyetleri:
Terleme oluyor mu? :

Yiiksek ates hikayesi var mi? :

Solunum zorlugu var mi? :

Ciltte kuruluk-dokinti-hipopigmente alanlar var mi? :
G0z cevresinde hiperpigmenasyon var mi? :

Kulak burun enfeksiyonu sik gegiriyor mu? :
Semer burun var mi? :

Saclar zayif ve seyrek mi? :

ileri cikik dolgun dudaklar var mi? :

Yarik dudak damak hikayesi var mi? :

Anormal el ve ayak tirnaklari var mi? :

Mevcut dis sayisi:

Gomik dis sayisi:

Konik dis var mi? :

Anormal kok sekilleri var mi? :

Eksternal veya internal kdk rezorpsiyonu var mi? :
Pedigri

Diger bulgular:
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11. ORJINALLIK RAPORU

Ektodermal displazi vakalarinda retrospektif ve prospektif
olarak elde edilen klinik, radyolojik bulgularin
dederlendirilmesi

ORUINALLE BaPORL

%3

BEMNZERLIK ENDERS]

% %2 %0

KAYMAKLAR

YAYINLAR OGRENCI ODEVLER

BIRINCIL KAYRAKLAR

www.dentalgazete.com
Internat Kaynad

%1

-~ -

angora.baskent.edu tr
Intarnet Kaynad

www.biomedsearch.com

Intarnat Kaynad ﬁ:%‘l
www.odevsel.com

Intarnat Kaynad ‘:%1
Submitted to Istanbul Medipol Aniversitesi

Oarenci Odavi {%1

E GURLEK, Onder. "Keratinize Doku Bandi < 1
Genisliginin Implant Cevresi Diseti Saghig o
Uzerine Etkisi", Ege Universitesi Dis Hekimligi
Fakultesi, 2018.
Yaym
www.matematicamente.it

Intarnat Kaynad {%1
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