
Christ Siemens Touraine sendromu olarak da
bilinen AED, ilk kez 1848 yýlýnda Thurnam, daha
sonra 1875 yýlýnda Darwin tarafýndan tanýmlan-
mýþtýr (1-3). AED, ter bezlerinde ve diðer deri ek-
lerinde kýsmi veya tam yokluk, diþ anomalileri,
tipik yüz görünümü ve diðer defektlerle karakterize
bir sendromdur (4). AED bütün dünyada, tüm ýrk-
larda her 100 000 doðumda bir oranýnda görülür
(2). Hastalýk sýklýkla X'e baðlý resesif geçiþ göster-
mekle birlikte otozomal resesif ve dominant geçiþ
de bildirilmiþtir. Olgularýn %90'ý erkektir, bununla
birlikte taþýyýcý kadýnlarda da hastalýk bulgularýna
rastlanabilmektedir (5,6). X'e baðlý resesif geçen
olgularda bozukluk X kromozomu üzerinde iken
(Xq 12-13), otozomal resesif ve dominant geçen ol-
gularda bozukluk 2. kromozom üzerindedir (2q11-
q13) (5,7).

Olgu
20 yaþýnda erkek olgu, polikliniðimize terleye-

meme, sýcak havalarda ve egzersiz yaptýðýnda
bayýlma þikayetleri ile baþvurdu.

Anamnezinden olgunun çocukluk çaðýndan
beri bu þikayetlerinin olduðu öðrenildi.

Özgeçmiþinde; 1996 yýlýnda geçirdiði appen-
dektomi operasyonu dýþýnda bir özellik yoktu.

Soygeçmiþinde; ailesinde benzer þikayetleri
olan kimsenin olmadýðý öðrenildi.

Sistemik muayenesinde; vital bulgularý nor-
maldi, hastanýn boyu 1.74m, aðýrlýðý 68 kg idi.

Dermatolojik muayenesinde; saçlar cansýz ve
seyrekleþmiþ, kaþ ve kirpiklerde dökülme vardý.
Kulak sayvaný geniþ, burun kökü basýk, dudaklar
dýþa dönük ve kalýn, göz kenarlarýnda pigmentas-
yon mevcuttu. Her iki burun kenarýnda 1-2 mm
çapýnda sarý-beyaz renkli papüller vardý (Þekil 1).
Aðýz muayenesinde sol üstte 2, sol altta 3, sað üstte
4 ve sað altta 1 olmak üzere toplam 10 adet diþi
mevcuttu ve sað üstte mevcut olan kesici diþ konik
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Özet
Anhidrotik Ektodermal Displazi (AED), X'e baðlý resesif

geçiþ gösteren, nadir görülen herediter bir hastalýktýr. Olgular-
da ter bezlerinin kýsmi veya tam kaybý, dental anomaliler ve
hipotrikozla birlikte tipik bir yüz görünümü mevcuttur.
AED'nin tipik özelliklerini gösteren olgu nadir görülmesi ne-
deniyle sunulmuþtur.

Anahtar Kelimeler: Anhidrotik ektodermal displazi
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Summary
Anhidrotic ectodermal dysplasia is a rare, hereditary dis-

ease 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.
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yapýdaydý (Þekil 2). Tüm vücut kýllarýnda seyrek-
leþme, deride kuruluk ve palmo plantar ragatlar
mevcuttu. Týrnaklar normaldi.

Rutin hemogram, biyokimyasal tetkikler ve
tiroid fonksiyon testleri normal sýnýrlarda, VDRL
ve TPHA negatif olarak saptandý.

Kulak burun boðaz muayenesinde frontal
sinüzit ve otitis media tespit edildi, odyometri ve
timpanogram normal sýnýrlarda bulundu.

Diþ konsültasyonu sonucunda 874321   1248

84321     1234568
diþlerinin olmadýðý saptandý.

Psikiyatri konsültasyonunda psikomotor retar-
dasyon saptandý.

Göz konsültasyonunda kýrma kusuru dýþýnda
bir patolojiye rastlanmadý.

Hastanýn avuç içinden punch ve burun ke-
narýndan insizyonel biyopsi alýndý. Avuç içinden
alýnan biyopside ekrin ter bezlerinin olmadýðý tespit
edildi. (Þekil 3). Burun kenarýndan alýnan biyop-
side dermiste çok sayýda sebase gland görüldü,
ekrin ter bezlerinin olmadýðý saptandý (Þekil 4).
Olguya klinik ve histopatolojik bulgulara daya-
narak AED tanýsý kondu.

Þekil 1. Olgunun tipik yüz görünümü. Þekil 2. Olgunun önde tek ve konik yapýdaki diþi görülmek-
tedir.

Þekil 3. Avuç içinden alýnan biyopside ekrin ter bezlerinin ol-
madýðý görülmektedir (HE X 20).

Þekil 4. Yüzden alýnan biyopside çok sayýda sebase gland var-
lýðý ve ekrin ter bezlerinin olmadýðý görülmektedir (HE X 10).
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Tartýþma
AED, anhidrozis veya hipohidrozis, dental

anomaliler, hipotrikozis ve tipik yüz görünümü ile
karakterizedir. Olgularda çýkýk alýn, maksiller
hipoplazi, göz çevresinde pigmentasyon, kalýn dýþa
dönük dudaklar, semer burun ve geniþ kulaklar,
tipik yüz görünümünü oluþturur (1,8). Olgularda
týrnak deðiþiklikleri, palmar hiperkeratoz, yarýk du-
dak ve damak, bazý bölgelerde sebase gland
hipertrofisi, meme glandlarýnda hipoplazi veya
aplazi, atopik dermatit, kuru aðýz, gözyaþý azal-
masý, koku ve tat duyusu bozukluklarý, sýk tekrar-
layan bronþit ve/veya otit görülebilir (4,9,10).
Bizim olgumuzda anhidrozis, dental anomaliler,
hipotrikozis ve tipik yüz görünümünü oluþturan
bulgulardan frontal çýkýntý, göz çevresinde pigmen-
tasyon, kalýn ve dýþa dönük dudaklar, burun kökü
basýklýðý, geniþ kulaklar, ayrýca palmoplantar ragat-
lar, yüzde sebase gland hipertrofisi ve sýk tekrarlayan
otit mevcuttu. AED'de daha nadir olarak da mental
retardasyon, iþitme kaybý, fotofobi ve kor-neal opa-
siteler bulunur (11,12). Olgumuzda bu bulgulardan
psikomotor retardasyon saptandý. AED'li olgularýn
çoðunda fizik geliþmenin geri olduðu bilinmekle bir-
likte bizim olgumuzun fizik geliþimi normaldi.

Hastalýðýn tanýsý tipik klinik bulgularla konur.
Bunun yanýsýra ekzema, sýk enfeksiyon geçirilmesi,
sebebi izah edilemeyen ateþ, diðer tanýsal
ipuçlarýdýr. Tanýda ayrýca prenatal taný yöntemleri,
ter testi, pilokarpin testi, histopatolojik muayene
gibi yöntemler kullanýlabilir. Avuç içinden alýnan
biyopsinin histopatolojik incelemesinde, ekrin ter
bezleri ve duktuslarýnda ciddi hipoplazi veya tam
yokluk görülür. Sekretuvar hücreler, endotelyal
hücrelere benzer þekilde küçük ve düzdürler (13).
Olgumuzda da literatür ile uyumlu olarak avuçtan
ve yüzden alýnan biyopsilerde ekrin ter bezlerine
rastlanmamýþtýr, burun kenarýndan alýnan biyopside
çok sayýda sebase gland saptanmýþtýr.

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 ayýrt edilmesi gereklidir (3).
Rapp Hodgkin hipohidrotik ektodermal dis-
plazisinde kýsa boy, yarýk dudak-damak ve hipospa-
dias mevcuttur. EEC sendromunda ektrodaktili,

yarýk dudak-damak, lakrimal kanal stenozu ve renal
anomaliler bulunur. XTE sendromunda kseroder-
ma, yumru ayak ve diþ minesi defektleri vardýr.
Rothmund-Thomson sendromunda týrnak yokluðu,
poikiloderma ve benekli hipo-hiperpigmentasyon
mevcuttur. Konjenital sifilizde intertisyel keratit,
osteoperiostit, eklem bulgularý ve sifiliz serolojik
testlerinde pozitiflik vardýr. Diskeratozis konjenita-
da týrnak distrofisi, oral lökokeratozis ve poikilo-
derma bulunur (3,12).

Hastalýðýn spesifik bir tedavisi yoktur. Isý into-
leransý için, vücut ýsýsýnýn yükselmesine neden ola-
bilecek fizik egzersizlerden kaçýnmak, ýlýk iklim-
lerde yaþamak, sýk ve soðuk içecekler içmek, anti-
piretikler kullanmak önerilebilir. Diþ anomalileri
için protezler, kulak ve burundaki bozukluklar için
plastik cerrahi operasyon uygulanabilir, deri kuru-
luðu için nemlendiriciler kullanýlabilir (2,5).
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