Firat Tip Dergisi/Firat Med J 2019; 24 (2): 85-88

FIRAT

Ektodermal Displazili Olgularda Klinik ve Radyolojik Bulgularin
Incelenmesi

Klinik Arastirma

wwwfirattipdergisi.com

Mehmet Sinan DOGAN?, Osman ATAS??, Izzet YAVUZ?, Samet TEKIN*

YHarran Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi Cocuk Dis Hekimligi Anabilim Dali, Sanlurfa, Tiirkiye
2Firat Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi Cocuk Dis Hekimligi Anabilim Dali, Elazig, Tiirkiye
3Dicle Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi Cocuk Dis Hekimligi Anabilim Dali, Diyarbakir, Tiirkiye
4Fwrat Universitesi, Dis Hekimligi Fakiiltesi Protetik Dis Tedavisi Anabilim Dali, Elazig, Tiirkiye

OZET

Amag: Ektodermal displazi; deri, tirnak, sag, ter bezleri ve dis gibi ektoderm kaynakl dokular etkileyen ve nadir olarak rastlanan kalitsal bir hasta-
liktir. Bu ¢alismada fakiilte hastanemize basvuran ektodermal displazili olgulardaki; sistemik ve dental bulgularin klinik ve radyolojik olarak deger-
lendirilmesi amaglanmigtir.

Gereg ve Yontem: Calismamizda 2006-2017 yillar1 arasinda Dicle Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi hastanesine dis eksikligi sikayetiyle bagvu-
ran, 49 ektodermal displazi olgusu retrospektif olarak degerlendirildi. Klinik degerlendirmede sag, tirnak, deri, dis, burun, ter bezleri ve benzeri mal-
formasyonlar incelendi. Radyolojik muayenede; geleneksel radyografi ve konik 1ginl bilgisayarli tomografi kullanilarak dis germleri, ¢gene kemigi ve
dis koklerine bakildi.

Bulgular: Calismamizda yas ortalamasi 11,9+4,6 olan, 25’1 kadm (%51,1), 24’1 erkek (%48,9) toplam 49 hasta degerlendirildi. Caligmadaki ED’li
hastalarm oral bulgular ile ilgili olarak; %100 (n =49) dis eksikligi, %100 (n =49) mandibular protriizyon ,%75,51 (n =37) konik dis, %6,12 (n =3)
kok sekil anomalileri goriilmiistiir. Klinik muayenesinde ise terleme problemi %77.55 (n =38), sa¢-kil anomalisi %95.91 (n =47), anormal parmak ve
tirnaklar %83.67 (n =41) belirlendi.

Sonug¢: ED’nin temel bulgular1 oral ve maksillofasiyal bolgede olustugundan, estetik ve ¢igneme problemleri ortaya ¢ikmaktadir. Bu nedenle dis
hekimliginde multidisipliner tedavi gerektiren 6zel bir yere sahiptir. Bu hastalarda yasam kalitesini artirmaya yonelik olarak tip ve dis hekimlerinin
koordineli ¢aligmasi olduk¢a 6nem kazanmaktadir.

Anahtar Sozciikler: Ektodermal Displazi, Dis Anomalisi, Dis Eksikligi.

ABSTRACT
The Investigation of Clinical and Radiological Findings in Ectodermal Dysplasia

Objective: Ectodermal dysplasia (ED) is a rare hereditary disease that affects ectoderm-derived tissues such as skin, nails, hair, sweat-glands and
teeth. In this study it is aimed to evaluate systemic and dental findings of patients with ED who applied to our faculty hospital; clinically and radiolog-
ically.

Material and Method: We retrospectively evaluated 49 cases of ED who were admitted to Dicle University Faculty of Dentistry with complaint of
lack of teeth between 2006-2017. During clinical evaluation, hair, nails, skin, teeth, nose, sweat glands and similar malformations were examined. On
radiological examination, dental germs, jawbone and tooth roots were examined using conventional radiography and conical beam computed tomog-
raphy.

Results: A total of 49 patients consisting of 25 female, (51.1%) and 24 male patients (48.9%) with the mean age of 11,9+4,6 years were evaluated in
our study. Oral findings of patients with ED in the study revealed; 100% (n =49) absence of the tooth, 100% (n =49) mandibular protrusion, 75.51%
(n =37) conical tooth and 6.12% (n =3) root shape anomalies. In the clinical examination, the sweating problem was determined as 77.55% (n =38),
hair-bristle anomaly 95.91% (n =47) and abnormal fingers and nails 83.67% (n =41).

Conclusion: As the main findings of ED are in the oral and maxillofacial region, aesthetic and chewing problems arise. For this reason, ED has a
special place in dentistry requiring multidisciplinary treatment. Coordinated study of medical doctors and dentists is very important for increasing the
quality of life in these patients.
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Konjenital bir hastalik olan Ektodermal Displazi mu), hipohidrotik ve hidrotik olarak 3 ana grup olarak
(ED), ektoderm kaynakli iki veya daha fazla dokunun tanimlanmaktadir. ED, gen mutasyonuyla olugmaktadir
bozuklugu ve deformitesidir. ED 100000 insanda 1,6- (2). ED, X’e bagl resesif, otozomal dominant ve rese-
22 arasinda degisen oranda goriilmektedir (1). sif kalitim modeli geg¢is gostermektedir (3). ED’nin
ED simdiye kadar 200 alt grupta smiflandirilmakla klinik bulgularinda seyrek sag, tiikriik salgisinda azal-
birlikte anhidrotik (Christ-Siemens— Touraine sendro- ma veya olmama, ciltte kuruma, genis ve belirgin alin,
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semer burun, agiz ve goz cevresinde hiperpigmentas-
yon, mandibular protriizyon ve okliizal-vertikal boyutta
azalma goriilebilmektedir. Agiz i¢i bulgularinda ise
hipodonti, oligodonti, mikrodonti, konik dig anomalisi
ve alveolar kretin digsiz bolgelerinde incelme goriile-
bilmektedir (1, 3). ED, deri frajilite sendromu ile birlik-
te goriilebilmektedir. ED-deri frajilite sendromu plantar
alanlarda biiller, kisa, seyrek saclar, distrofik tirnaklar,
deri frajilitesi, travmayla olusan biil ve erozyonlar
olugabilmektedir (4). Kafa derisinde kronik dermatit,
ED’nin nadir goriilen bir bulgusudur (5).

ED’li hastalarin maksillofasiyal morfolojisinde tipik
olarak maksilla uzunlugunda azalma, retruzif maksilla,
protruzif mandibula, ¢ikik ¢ene ucu, iskeletsel Angle
simif III malokliizyon ve yiiz uzunlugunda azalma go-
rillmektedir (6). Ayrica yarik dudak-damak anomalisi
de goriilebilmektedir (7).

ED’de goriilen dis anomalileri yasam kalitesini olum-
suz etkilemektedir (5). ED’li vakalarin dis kaynakl
olusan yasam Kkalitesindeki bozulma, profesyonel ve
multidisipliner yaklasimla yapilacak tedaviler ile yeni-
den kazanilabilmektedir. Yapilacak tedaviler ile estetik,
fonksiyonel ve fizyolojik eksiklikler giderilebilmekte-
dir (3).

Bu ¢alismada, Ektodermal displazili olgularda deri, yiiz
ve oral bolgelerde olusan anomaliler ile sistemik bulgu-
larin degerlendirilmesi amaglanmaktadir.

GEREC VE YONTEM

Bu ¢alismada, 2006-2017 yillart arasinda yaslar1 1,5-45
yag arasinda degisen, dis eksikligi sikayetiyle fakiilte-
mize bagvuran 49 ektodermal displazi (25 kadin, 24
erkek) olgusu retrospektif olarak degerlendirildi. Kli-
nik degerlendirmede maksillofasiyal bdlgede; sag-kil
anomalisine, dudaklara, buruna ve goz c¢evresindeki
hiperpigmentasyona bakildi. Sistemik olarak terleme
problemi, parmak ve tirnaklar, ates hikayesi, nefes
almada zorlanma ve isitme problemi degerlendirildi.
Ag1z bolgesi, klinik olarak dis eksikligi, konik dis ve
mandibular protriizyon agisindan degerlendirilirken,
radyolojik olarak dis germleri, dis kokleri ve alveol
kret panoromik rontgen ya da konik 1sinl bilgisayarl
tomografiyle degerlendirildi. Anne ve babalarin akraba
evliligi sorgulandi. Hastalar ve ebeveynleri ED ile
ilgili bulgular hakkinda bilgilendirildi.

BULGULAR

Calismadaki ED’li hastalarin oral bulgular ile ilgili
olarak; olgularin tamaminda (n =49, %100) dis eksikli-
§i, mandibular protriizyon ve dis eksikligi olan alanlar-
da alveolar krette incelme tespit edildi. Hastalarin
37’sinde %75.5 konik dis, 3’tinde %6,12 kok sekil
anomalileri, 1’inde %2.04 kok rezorbsiyonu goriilmiis-
tir (Tablo 1) (Resim 1, 2).
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Tablo 1. Ektodermal displazi olgularda oral bulgular.

Dis eksikligi 49-%100
Dis eksiklgi olan alanda alveolar krette incelme 49-%100
Mandibular protriizyon 49-%100
Konik dis anomalisi 37- %75.5
Kok sekil anomalisi 3- %6.12
Kok rezorbsiyonu 1-%2.04

Resim 1. ED’li hastalarda sik goriilen konik dis anomalisi ve dis
eksikligi.

Resim 2. Digsiz bélgelerde alveol kretlerde incelme.

Maksillofasiyal bolgenin yapilan klinik muayenesinde;
%95.91 (n =47) sag¢-kil anomalisi, %83.67 (n =41)
sarkik dudaklar, %75.51 (n =37) semer burun, %30.61
(n =15) goz ¢evresinde hiperpigmentasyon izlenmistir
(Tablo 2) (Resim 3, 4).

Tablo 2. Maksillofasiyal bolge bulgulari.

Sag-kil anomalisi 47- %95.91
Sarkik dudaklar 41- %83.67
Semer burun 37- %75.51
Goz gevresinde hiperpigmentasyon 15- %30.61

Resim 3. Goz ve agiz gevresindeki deride goriilen hiperpigmentas-
yon.
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kapans.

Sistemik bulgularda ise %77.5 (n =38) terleme proble-
mi, %83.7 (n =41) anormal parmak ve tirnaklar, %67.3
(n =33) ates hikayesi, %51.0 (n =25) nefes almada
zorlanma, %46.9 (n =23) isitme problemi goriilmiistiir
(Tablo 3) (Resim 5).

Tablo 3. Sistemik ve diger bulgular.

n %
Cilt problemi 48 775
Anormal parmak ve tirnaklar 41 83.7
Terleme problemi 38 67.3
Ates hikayesi 33 51.0
Nefes almada zorlanma 25 98.0
Isitme problemi 23 46.9
Akraba evliligi 18 36.7

Resim 5. Ciltte (ayak tabaninda, el ayasinda, dizlerde ve dirsekte)
deri problemleri.

Olgularin ebeveynlerinin %36.7’sinde akraba evliligine
rastlanmistir. Bilgi olarak caligmadan elde edilen bul-
gular tanimlayici istatistiklerle sunulmustur.

TARTISMA

Ektodermal displazi, benzer bulgulara sahip heterojen
bir kalitsal malformasyon grubunun olusturdugu bir
hastaliktir. ED sonucu olusan doku ve organ malfor-
masyonlar1 hastalarin yasam kalitelerini bozmaktadir
(8, 9). Calismamizdaki ED’li hastalarda maksillofasiyal
ve oral bolgede anomaliler ile birlikte ates, nefes alma-
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da zorlanma ve terleme gibi sistemik problemlerin
oldugu tespit edilmistir.

ED ile ilgili yapilan bir ¢aligmada hipodonti, hipotriko-
zis ve hipohidrozis ED’nin en fazla goriilen klinik
bulgular1 oldugu aciklanmistir (10). Calismamizda dig
eksikligi tiim hastalarda goriilmekle birlikte parmak ve
tirnak anomalileri %83, ter bezleri ile ilgili anomaliler
%77 oraninda gorilmiistiir.

ED, farkli siddette dokulari etkileyebilmektedir. Burun,
g0z, sag, tirnak, ter bezleri ve mineyi i¢erebilmektedir
(1). Ozellikle dis ve sag ile ilgili anomaliler fonksiyo-
nel, psikolojik ve estetik kaygilara neden olmaktadir.
Bu problemler ED’li hastalarin yagsam kalitesini etki-
lemektedir (11). Bu hastalarda goriilen oligodonti bir-
¢ok yonden olumsuz etki yapmaktadir. Ayrica bu has-
talarda, anksiyetenin daha sik goriilebildigi bildirilmis-
tir (5).

Siit ve daimi dislerde goriilen konik dis anomalisi gibi
bi¢im bozukluklar1 da yasam kalitesini etkilemektedir
(12). Ozellikle erken dis tedavileri yasam kalitesinin
diizenlenmesi i¢in 6nemli olmaktadir (11). Calisma-
mizda oral bdlgede olugan anomaliler arasinda konik
dis anomalisinin %75.5 oraninda oldugu tespit edilmis-
tir. Hastalar en fazla dis ile ilgili anomalilerden
sikdyet¢i olmustur.

ED hastalarinin faringeal ve iist hava yolu boyutlar1
daha kiiciiktiir ve hyoid kemik sinif III kontrol bireyle-
rine kiyasla daha arkada yerlesmistir (13). ED’li hasta-
larda kuru g6z gibi gérme problemleri olugabilmektedir
ve bu sikayetler yas ile artmaktadir (14). Calismamizda
hastalarin gérme problemleri belirtilmekle birlikte
olgularm %30.61’inin goziinlin g¢evresinde hiperpig-
mentasyon tespit edilmistir.

ED’li hastalarin maksillofasiyal kemiklerde gelisimsel
problemler sonucu yiiz yiiksekliginde azalma olusmak-
tadir. Ozellikle maksilla ve mandibula etkilenmektedir.
Bu kemiklerdeki gelisim problemler dis eksikligi ile
aciklanmaktadir (6). ED’li hastalarin yaptigimiz radyo-
lojik inceleme sonucunda olgularin tamaminda ¢ene
kemiklerinin dissiz olan bolgelerinde alveolar kemikte
incelme gozlenmistir. Bu nedenden dolayi sarkik dudak
olusabilmektedir. Ayrica mandibula ve maksilladaki
gelisim geriliginden dolay1 hastalarda iskeletsel Angle
simif III malokliizyon olusmustur. Orta yiiz kemikleri-
nin gelisimine bagl olarak olgularin %75’inde semer
burun olustugu tespit edilmistir.

ED’nin olugsmasina neden olan gen bozukluklari (Eda,
Edar, Edaradd) dis gelisimi, dis sayisi, kuron bi¢imi ve
mine olusumunda rol oynamaktadir. Ayrica Edar geni
taurodontizm olusumuyla iligkilendirilmistir (15). Ca-
lismadaki ED’li hastalarin dis ilgili olarak bigim
(%75), kok sekil (%6) ve sayr (%100) anomalileri
goriilmiistiir. Ancak taurodontizm olusumuyla ilgili
bulguya rastlanilmamustir.

ED ile ilgili yapilan bir calismada EDAR gen bozuklu-
gu seyrek sag, kirpik ve kaslar; dis eksikligi, semer
burun ve sarkik dudaklar olugmasina neden oldugu
bildirilmistir (16). Calismamizda genetik arastirma
yapilmamakla birlikte benzer bulgularin hastalarda
olustugu tespit edilmistir.
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ED vakalart dis hekimliginde &zel bir yere sahiptir.
Cigneme fonksiyonu, ortognatik problemler, biiyiime,
agiz ve dis saglig1 agisindan profesyonel, ¢cok disiplinli
bir yaklasim gerektirir (3).

ED’nin temel bulgular oral ve maksillofasiyal bolgede
olusmaktadir. Bu bulgular ile birlikte sistemik ve deri
bulgular1 da meydana gelebilmektedir. Oral bulgular
estetik ve ¢igneme problemlerine neden olurken mak-
sillofasiyal bulgular estetik problemlere neden olmak-
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