Anhidrotik Ektodermal Displazi (Olgu Raporu)

ANHIDROTIC ECTODERMAL  DISPLASIA

Dr.E.Giil DEREBOY, Dr.Fatma ESKIOGLU

S.S.K.Ankara Hastanesi Dermatoloji Klinigi, ANKARA

OZET

Anbhidrotik ektodermal displazi, hipohidrosis, hipotri-
kosis ve hipodonti veya anodonti triadindan olusan X'e
bagl resesif gecis gbsteren konjenital bir sendromdur. Ol-
gularda ekrin ter bezleri yoktur veya az sayidadir, bu ne-
denle hipertermiye egilim vardir. Alin ve ¢enedeki ¢ikiklik
dikkati cekmekte, semer burun ve digsa dbnik dudaklar
izlenmektedir.

Burada nadir gérilen bu sendromun Ozelliklerini
tagsimasi nedeniyle bir kadin olguyu sunduk.

Anahtar Kelime: An hidrolik ektodermal displazi
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Anhidrotik ektodermal displazi ter bezlerinde ve
diger deri eklerinde parsiyel veya komplet eksiklik, den-
tal anomaliler ve diger konjenital genetik defektlerle ka-
rakterize bir sendromdur (1). X'e bagl resesif gegis
gostermektedir, ancak otozomal dominant ve resesif
gecis de bildirilmistir. Tablo %90'dan fazla erkek olgu-
larda ortaya gikmaktadir (2). Bununla birlikte tasiyici
kadinlarda da hastalik bulgularina rastlanmaktadir (3).

Anhidrotik ektodermal displazi ilk kez 1848 yilinda
Thurnam tarafindan tanimlanmistir. 1921 yilinda Thada-
ni bozuklugun X kromozomu Uzerinde oldugunu tesbit
etmistir (xq 12-13) (4).

Bu hastalarda deri kuru, diz yumusaktir, ince ol-
dugu icin subkutan damarlar goérilebilir. Ekrin ter bezle-
ri yoktur veya az sayidadir, bu nedenle hastalar ter-
leyemez, sicaga ve ekzersize Intolerans gosterirler (5).
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(CASE  REPORT)

SUMMARY

Anbhidrotic ectodermal displasia is an X linked triad
characterized with hypohidrosis, hypotrichosis and total
or partial anodonti. Sweating is absent or greatly redu-
ced, there is poor heat tolerance. The appearance of the
patient is distinctive, with prominent frontal ridges, thick
everted lips, saddle nose and sparse hair.

In this article we discussed a female patient with this
rare syndrome.

Kew Word: Anhidrotic ectodermal displasia
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Saglar seyrek, kuru, ince ve genellikle kisadir. Kas ve
kirpikler seyrektir veya yoktur. Pubertede aksiller,
goégus ve pubik killanma az olur, govde, kol ve bacak-
larda terminal killar bulunmayabilir (2).

Bu hastalarin tipik bir yliz gérinumi vardir. Yanak
kemikleri genis, alin ve ¢ene cikiktir. Yizin alt yarisi
dardir. Burun ucu sivri, kiglk, burun képriusi ¢oOkuk,
semer burun formundadir. Kas ve kirpikler seyrektir.
Dudaklar disa donuktur (3,4).

Dislenme gectir, hipodonti veya anodonti buluna-
bilir. Kesici ve kanin disler karakteristik olarak konik ve
sivrilesmistir. Komplet anodonti bulunsa bile ¢ene ge-
lisimi normaldir. Agiz tikrik bezleri hipoplazisi nede-
niyle kurudur. Respiratuar ve gastrointestinal traktusun
muko6z glandlari zayif gelismis, respiratuar enfeksi-
yonlara egilim artmistir, disfaji, stomatit, diare gorulebilir
(4,5). Bazi hastalarda noérosensorial isitme kaybi bildiril-
mistir (5).

Genel fizik gelisme geri kalmistir ama sekslel ge-
lisme genellikle normaldir. Mental gelisme %30-40 ol-
guda geridir. Yasam suresi normal veya biraz azal-
mistir (2).
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Sekil1. AED'N nlsiitiucua wienen alinda gikiklik, semer burun
ve disa donlk dudaklar

OLGU

A.A., 16 yasinda, kadin hasta. Poliklinigimize bu-
rundaki ¢6kme nedeniyle sevkedildl. Hastanin dyklsun-
den sikayetlerinin dogumdan sonra zamanla ortaya ¢ik-
tig1 6grenildi.

Ozgegmisinden; dogumda normal oldugu, yiiriime
ve dis ¢ikarmasinin geciktigi, saclarinin 7 yagsindan son-
ra biraz, kirpik ve kasglarinin henliz 2-3 aydan beri uza-
digr ogrenildi. Cocukluk dénemindeki hastaliklarinda
atesinin duslrulmesinde zorluk cekildigi belirtildi. Hasta
el ve ayaklari diginda hi¢ terlemesinin olmadigini ve si-
cak havalarda ¢ok bunaldigini ifade etti.

Soygecgmlisinden, anne-baba-kardes gocuklari, sag
ve saglikh, biri kiz, biri erkek iki kardesinin saghkli ol-
dugu 6grenildi.

Slstemlk muayenesinde, boyu 153 cm, kilosu 43
kg Idi. Gézler kiigiik, disa cekik, burun k&ki ¢okiik,
burun ucu sivri ve kalkik, dudaklar disa dénlk, agiz ku-
cuk olarak izlendi (Sekil 1). Disler eksik, Ust ve alt ge-
nede, 6nde aralikli, sivri sekiz dis, arkada solda, alt ve
Ustte birer adet kuclk dis saptandi. Arkada sagda dis
yoktu (Sekil 2).

Dermatolojik muayenesinde, saglarin ince, seyrek
ve kisa, kas ve Kkirpiklerinin ince ve az sayida, axilla
killarinin normal, publk killarin seyrek oldugu, kol ve ba-
cak killarinin olmadidi goérildu. Tum vucut derisi kuru
ve diizgiin Idi. Uyluklarda deri alti damarlari belirgindi.

A.K.S., tam kan, sedlm, (re, Urik asit, kreatinin,
bilirlbln, kan protein ve elektrolitleri, alkalen fosfataz,
periferik yayma, akciger ve ekstremde grafllerinde, batin
ultrasonografisinde patoloji saptanmadi.

Sol 6n koldan alinan punch biopsinin histopatolo-
jlk incelemesinde ekrin ter bezlerinin az sayida oldugu,
immatar kil follikiillerinin bulundugu saptandi.
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Sekil 2. AED'li olgumuzda izlenen tipik dis degisiklikleri

KBB muayenesinde semer burun ve septal defoi
mite saptandi, odiolojlk tetkikte bilateral ndrosensonal
isitme kayb1 tesbit edildi (40 desibel).

Go6z muayenesinde normal muayene bulgulari ra-
por edildi.

TARTISMA

Anhldrotik ektodermal displazi, X'e bagll resesii
gecis gosteren, hipohldrosis, hipotrikosls, hipodonti
veya anodonti ile karakterli bir sendromdur. Ekrin ter
bezleri yok veya azdir, bu ylizden sicaga dayaniksizlik
vardir. Sag, kirpik, kas ve diger vicut killari ince ve
seyrektir (6,7).

Hastalarin alin ve ¢enesi ¢ikik, burun koku basik
ve burun ucu sivridir. Dislerde hipodonti veya anodonti
izlenmektedir, mevcut diglerde konik gériinim saptan-
maktadir (3,4). Norosensorial isitme kaybinin oldugu
hastalar bildirilmistir (5).

Palau ve arkadaslari bilinmeyen ates orjinh oir
hastada fizik muayene ve deri biopsisi de dahil iabora
tuvar testleriyle anhidrotik ektodermal displazi tanisi
koymuslar ve atesin ekrin ter bezlerinden! konjenital
yokluga bagh oldugunu ortaya gikarmislardir (8).

Yamamoto ve arkadaslari anhidrotik ektodermai
displazill bir erkek olgunun annesinde hastaligin bulgu
larinin birgogunun oldugunu belirterek ayni taniyla rapor
etmislerdir (9).

Tedavisinde, vicut isisinin yukselmesine neden
olabilecek fizik egzersizlerden kaginmak, ilik iklimlerde
yasamak oOnerilmektedir Ayrica duzerdi dis Kontrolleri
ve dis bakiminin yat imasi gerektigi belirtimektedir j4).

Bu bilgilerin 1siginda olgumuzun anamnezt, klinik
ozellikleri, histopaiofojik vo laboratuar ouigulari bizi an-
hidrotik ektodermal disp'a.» tanisina oneltmistir
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