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Ozet

Summary

Anbhidrotik Ektodermal Displazi (AED), X'e bagli resesif
gecis gosteren, nadir goriilen herediter bir hastaliktir. Olgular-
da ter bezlerinin kismi veya tam kaybi, dental anomaliler ve
hipotrikozla birlikte tipik bir yiliz goriiniimii mevcuttur.
AED'nin tipik 6zelliklerini gosteren olgu nadir goriilmesi ne-
deniyle sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Anhidrotik ektodermal displazi
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Anhidrotic ectodermal dysplasia is a rare, hereditary dis-
case that has an X-linked recessive mode of inheritance. It is
characterized by partial and complete abscence of sweat
glands, dental anomalies, hypotrichosis and typical facial ap-
pearence. Because it is rarely seen, we present a case who has
typical features of anhidrotic ectodermal dysplasia.

Key Words: Anhidrotic ectodermal dysplasia

T Klin J Med Sci 2000, 20:366-368

Christ Siemens Touraine sendromu olarak da
bilinen AED, ilk kez 1848 yilinda Thurnam, daha
sonra 1875 yilinda Darwin tarafindan tanimlan-
mistir (1-3). AED, ter bezlerinde ve diger deri ek-
lerinde kismi veya tam yokluk, dis anomalileri,
tipik yliz goriinlimii ve diger defektlerle karakterize
bir sendromdur (4). AED biitiin diinyada, tiim 1rk-
larda her 100 000 dogumda bir oraninda goriiliir
(2). Hastalik siklikla X'e bagli resesif gegis goster-
mekle birlikte otozomal resesif ve dominant gegis
de bildirilmigtir. Olgularin %901 erkektir, bununla
birlikte tasiyict kadinlarda da hastalik bulgularina
rastlanabilmektedir (5,6). X'e bagli resesif gecen
olgularda bozukluk X kromozomu iizerinde iken
(Xq 12-13), otozomal resesif ve dominant gecen ol-
gularda bozukluk 2. kromozom iizerindedir (2q11-

q13) (5,7).
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Olgu
20 yasinda erkek olgu, poliklinigimize terleye-
meme, sicak havalarda ve egzersiz yaptiginda
bayilma sikayetleri ile bagvurdu.

Anamnezinden olgunun ¢ocukluk cagindan
beri bu sikayetlerinin oldugu 6grenildi.

Ozgegmisinde; 1996 yilinda gegirdigi appen-
dektomi operasyonu diginda bir 6zellik yoktu.

Soygeemisinde; ailesinde benzer sikayetleri
olan kimsenin olmadig1 6grenildi.

Sistemik muayenesinde; vital bulgular1 nor-
maldi, hastanin boyu 1.74m, agirlig1 68 kg idi.

Dermatolojik muayenesinde; saclar cansiz ve
seyreklesmis, kas ve kirpiklerde dokiilme vardi.
Kulak sayvani genis, burun kokii basik, dudaklar
disa doniik ve kalin, goz kenarlarinda pigmentas-
yon mevcuttu. Her iki burun kenarinda 1-2 mm
capinda sari-beyaz renkli papiiller vardr (Sekil 1).
Agiz muayenesinde sol iistte 2, sol altta 3, sag {istte
4 ve sag altta 1 olmak {izere toplam 10 adet disi
mevcuttu ve sag iistte mevcut olan kesici dis konik
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Sekil 1. Olgunun tipik yiiz goriiniimii.

Sekil 3. Avug i¢inden alan biyopside ekrin ter bezlerinin ol-
madig1 goriilmektedir (HE X 20).

yapidaydi (Sekil 2). Tiim viicut killarinda seyrek-
lesme, deride kuruluk ve palmo plantar ragatlar
mevcuttu. Tirnaklar normaldi.

Rutin hemogram, biyokimyasal tetkikler ve
tiroid fonksiyon testleri normal sinirlarda, VDRL
ve TPHA negatif olarak saptandi.

Kulak burun bogaz muayenesinde frontal
siniizit ve otitis media tespit edildi, odyometri ve
timpanogram normal sinirlarda bulundu.

874321 | 1248
84321 | 1234568

Dis konsiiltasyonu sonucunda

dislerinin olmadig1 saptandi.
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Sekil 2. Olgunun 6nde tek ve konik yapidaki disi goériilmek-

tedir.

Sekil 4. Yiizden alinan biyopside ¢ok sayida sebase gland var-
1181 ve ekrin ter bezlerinin olmadig1 gériilmektedir (HE X 10).

Psikiyatri konsiiltasyonunda psikomotor retar-
dasyon saptandi.

G0z konsiiltasyonunda kirma kusuru diginda
bir patolojiye rastlanmadi.

Hastanin avug iginden punch ve burun ke-
narindan insizyonel biyopsi alindi. Avug¢ i¢inden
alinan biyopside ekrin ter bezlerinin olmadig: tespit
edildi. (Sekil 3). Burun kenarindan alinan biyop-
side dermiste ¢ok sayida sebase gland goriildi,
ekrin ter bezlerinin olmadig1 saptandi (Sekil 4).
Olguya klinik ve histopatolojik bulgulara daya-
narak AED tanis1 kondu.
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Tartisma

AED, anhidrozis veya hipohidrozis, dental
anomaliler, hipotrikozis ve tipik yiiz goriiniimii ile
karakterizedir. Olgularda ¢ikik alin, maksiller
hipoplazi, goz ¢evresinde pigmentasyon, kalin diga
doniik dudaklar, semer burun ve genis kulaklar,
tipik yiiz goriiniimiinii olusturur (1,8). Olgularda
tirnak degisiklikleri, palmar hiperkeratoz, yarik du-
dak ve damak, baz1 bdlgelerde sebase gland
hipertrofisi, meme glandlarinda hipoplazi veya
aplazi, atopik dermatit, kuru agiz, gozyas1 azal-
masi, koku ve tat duyusu bozukluklari, sik tekrar-
layan bronsit ve/veya otit goriilebilir (4,9,10).
Bizim olgumuzda anhidrozis, dental anomaliler,
hipotrikozis ve tipik yiiz goriiniimiinii olusturan
bulgulardan frontal ¢ikinti, goz ¢evresinde pigmen-
tasyon, kalm ve disa doniik dudaklar, burun kokii
basiklig1, genis kulaklar, ayrica palmoplantar ragat-
lar, yiizde sebase gland hipertrofisi ve sik tekrarlayan
otit mevcuttu. AED'de daha nadir olarak da mental
retardasyon, isitme kaybi, fotofobi ve kor-neal opa-
siteler bulunur (11,12). Olgumuzda bu bulgulardan
psikomotor retardasyon saptandi. AED'li olgularin
¢ogunda fizik gelismenin geri oldugu bilinmekle bir-
likte bizim olgumuzun fizik gelisimi normaldi.

Hastaligin tanisi tipik klinik bulgularla konur.
Bunun yanisira ekzema, sik enfeksiyon gecirilmesi,
sebebi izah edilemeyen ates, diger tanisal
ipuglaridir. Tanida ayrica prenatal tan1 yontemleri,
ter testi, pilokarpin testi, histopatolojik muayene
gibi yontemler kullanilabilir. Avug iginden alman
biyopsinin histopatolojik incelemesinde, ekrin ter
bezleri ve duktuslarinda ciddi hipoplazi veya tam
yokluk goriiliir. Sekretuvar hiicreler, endotelyal
hiicrelere benzer sekilde kiigiik ve diizdiirler (13).
Olgumuzda da literatiir ile uyumlu olarak avugtan
ve yiizden alinan biyopsilerde ekrin ter bezlerine
rastlanmamustir, burun kenarindan alinan biyopside
cok sayida sebase gland saptanmistir.

AED'nin, Rapp Hodgkin hipohidrotik ektoder-
mal displazisi, ektrodaktili-ektodermal displazi-
clefting sendromu (EEC), kseroderma-talipes-
enamel defekt sendromu (XTE), Rothmund -
Thomson sendromu, konjenital sifiliz ve diskera-
tozis konjenitadan ayirt edilmesi gereklidir (3).
Rapp Hodgkin hipohidrotik ektodermal dis-
plazisinde kisa boy, yarik dudak-damak ve hipospa-
dias mevcuttur. EEC sendromunda ektrodaktili,
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yarik dudak-damak, lakrimal kanal stenozu ve renal
anomaliler bulunur. XTE sendromunda kseroder-
ma, yumru ayak ve dis minesi defektleri vardir.
Rothmund-Thomson sendromunda tirnak yoklugu,
poikiloderma ve benekli hipo-hiperpigmentasyon
mevcuttur. Konjenital sifilizde intertisyel keratit,
osteoperiostit, eklem bulgular1 ve sifiliz serolojik
testlerinde pozitiflik vardir. Diskeratozis konjenita-
da tirnak distrofisi, oral 16kokeratozis ve poikilo-
derma bulunur (3,12).

Hastaligin spesifik bir tedavisi yoktur. Is1 into-
leransi igin, viicut 1sisinin yiikselmesine neden ola-
bilecek fizik egzersizlerden kaginmak, 1lik iklim-
lerde yasamak, sik ve soguk igecekler igmek, anti-
piretikler kullanmak Onerilebilir. Dig anomalileri
icin protezler, kulak ve burundaki bozukluklar igin
plastik cerrahi operasyon uygulanabilir, deri kuru-
lugu icin nemlendiriciler kullanilabilir (2,5).
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