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Summary

Anhidrotik hastalikta:
X'e  bagh resesif gegis

hastalik:  ter bezlerinin kismi veya lam kaybi,

ektodermal  displazi  herediter  hir

resesif veya  otozomal gosteren  bu
hipotirikozis  ve
hastalik

anhidrotik

dis  anomalisi ile karakterizedir. — Nadir gériilen  bir

oldugundan  dolayi, palmoplanter keratozu  bulunan

ektodermal  displazili ~ bir sunmak ve literatiir 1518inda

istedik.

hastayt
tartisin ak

Anahtar Kelimeler: Anhidrotik ektodermal displazi

T Klin Dermatoloji 1998, 8:110-112

Ektodermal diplaziler genetik geg¢is gosteren
genis bir hastalik grubudur (1,8).

Hastalik klasik olarak anhidrotik (hipo-
hidrotik) ve hidrotik ektodermal displaziler olarak
siniflandiriddmistir (1,6,8,12). Anhidrotik ektoder-
mal displazi hipotrikozis, ter bezleri ve dislerin
komple veya parsiyel yoklugu ile karakterizedir
(2,4,10).

Bu makalede palmoplanter keratodermisi bu-
lunan anhidrotik ektodermal displazili bir olgu
sunuldu ve konuyla ilgili literatiir gézden gegcirildi.

Olgu

18 aylik erkek hasta saglarinin cansiz ve seyrek
olmas1 sikayeti ile klinigimize basvurdu.

Gelis Tarihi: 04.06.1997

Yazisma Adresi: Dr.M.Teoman ERDEM
Atatiirk Universitesi Tip Fakiiltesi
Dermatoloji AD, ERZURUM

110

Anhidrotie ectodermal dysplasia is a hereditary disease.

This X-linked recessive or autosomal recessive disease is char-
acterized by partial or complete absence of sweat glands, hy-
potrichosis and dental anomaly. Since it is rarely seen, we

wanted to present a case of anhidrotie ectodermal dysplasia

and discuss in the light ofthe literature.
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Anamnezinde; dogdugundan beri saglarinin
cansiz ve seyrek oldugu, yavas uzadigir &grenildi.
Ailesi terlemedigini ifade etti.

Ozgegmisi; Annesi hamileligi sirasinda ilag
kullanmamis ve hastalik ge¢irmemis. Dogum nor-
mal yolla olmus. 4 ay 6nce pnoémoni tanist ile has-
tanede yatarak tedavi gérmiis.

Soygec¢misi; Anne ve babasi birinci dereceden
akraba olan hastamizin ailenin ilk ve tek ¢cocugu
oldugu 6grenildi.

Fizik muayenesinde; saglar cansiz ve seyrek-
lesmis, kaglar seyrek ve dis kenarlarindan dokiil-
mistii. Kirpikler seyreklesmisti. Kulaklar genis,
burun kokii basikti. Dudaklar kalin ve disa doniik-
tii. Ag1z muayenesinde hastanin sadece iist iki kesi-
ci disi vardi ve bunlar da konikal yapidaydi. Cilt
ince ve parlak goriiniiyordu. Palmoplanter keratoz
vardi. Tirnaklart normaldi (Sekil 1,2).
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Sekil 1. Olgunun gérinimi.

Hematolojik tetkiklerinde bir patoloji tespit
edilemedi.

Yapilan genetik konsiiltasyonu tanimizi teyit
etti. Psikiyatri ve ndroloji konsiiltasyonu sonucun-
da mental ve noérolojik gelisimin normal oldugu be-
lirlendi. Kulak-Burun-Bogaz konsiiltasyonunda
tonsillalarin hipertrofik, postnazal akinti, laringeal
mukozanin anormal yapida oldugu belirlenlendi.
Go6z konsiiltasyonu normaldi.

Tartisma

Ektodennal displaziler (ED), ektodermal de-
fekt sonucu olusan heterojen bir hastalik grubudur.

Herediter ektodermal displazi terimi ilk kez
1929 yilinda Weechi tarafindan kullanilmistir
(9,11). "VVeech'in tanimina gore hastalik; trikodis-
plazi, odontodisplazi, onikodisplazi ve terleme
bozuklugu bulgularindan en az ikisinin bulunmasi
veya bu bulgulardan en az birisinin bulunmasiyla
birlikte ayrica bunlardan degisik bir ektodermal de-
fekte ait doku anomalisinin bulunmasi gerekmekte-
dir (8,11). Bu siniflamaya uyacak sekilde 100'e
yakin varyasyon bildirilmistir.

Solomon ve Kaurer ise ED'i konjenital, iler-
leyici olmayan, derinin diffiiz tutuldugu; ilave
olarak tirnak, dis, mukoza, yag-ter bezleri, ve kil-
lardan en az birinin tutuldugu tablolarda kullan-
may1 tavsiye etmislerdir (9).

Olgumuza da konjenital olmasi, ilerleyici ol-
mamasi, odontodisplazi, trikodisplazi ve terleme
bozuklugu bulgulariyla anhidrotik ektodennal dis-
plazi tanisi konuldu.
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Sekil 2. Olgunun gérinimii.

Anhidrotik displazi  (Christ-
Siemens-Touraine Sendromu) X'e bagli resesif
veya otozomal resesif gecen bir hastaliktir (3.,4).
Ter bezleri kismi veya total olarak kaybolmustur.
Buna bagli episodik hipertermi goriilebilir (6).
Gegici ve daimi disler ya hi¢ yoktur veya birkag
tane bulunabilir. Dislerde siklikla renk bozuklugu
ve konikal yapi1 goriiliir (1,6). Terminal killar ve

ektodermal

kaslar ince, seyrek, parlak ve kivrilmis sekilde
goriilir. Vakalarin yarisinda tirnaklar distrofiktir
veya yoktur (3). Hastalarda ¢ikik alin, maksiller
hipoplazi, gdz g¢evresinde pigmentasyon, kaim disa
doniik dudaklar, semer burun, genis kulaklar, ¢okiik
yanaklar ve yasli goériiniim tipik ylz gorinimiini
olusturur (1,6).

Hastalarda diger goriilebilecek bulgular1 soyle
siralayabiliriz. Siddetli bronsit ve pnémoni, tekrar-
layic1 otitis media, rinitis, tat veya koku duyusunda
azalma, nedeni agiklanamayan ates, gastrointestinal
ve respiratuvar traktustaki glandlarda gelisim yeter-
sizligi, laringeal mukozada anormallik, atopik der-
matit, agiz kurulugu, gdzyasi azalmasi, tiikrik
kanallarinda stenoz, konreal lentikiiler opasite, orta
derecede mental retardasyon, gelisme geriligi,
alopesi, meme dokusunda hipoplazi veya aplazi,
isitme kaybi ve fotofobidir (3).

Hastalik sadece erkeklerde go6riilmekle be-
raber, %10 tasiyict kadinlarda da degisik derecede
bulgular ¢ikabilir (1).

Aragtirdigimiz kadariyla anhidrotik ektoder-
mal displazide palmoplanter keratodermiye rast-
layamadik. Palmoplanter keratoz, hidrotik ektoder-
mal displazide goriilmektedir. Ozellikle adult
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yaglardaki erkek hidrotik ektodermal diplazili olgu-
larda goriilmektedir.

Burada sundugumuz olgu klasik anhidrotik ek-
todermal displazinin tipik fizyonomisini goster-
mektedir. Hastamizda yasli goriiniim, hipotrikoz,
genis kulaklar, burun kokiinde basiklik, dudaklarin
kaim ve disa doniik olmasi, terleme bozuklugunun
olmas1 ve sadece konikal iist iki kesici disinin ol-
mas1 nedeniyle anhidrotik ektodermal displazi
oldugunu diisliniiyoruz.

Olgumuz nadir goriilen bir hastalik olup, pal-
moplanter keratozu da oldugu i¢in yayinlamay1 uy-
gun gordik.
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