
Ektodermal displazi, oral noksanlýklar ve
hastalarýn yaþýnýn çok genç olmasý nedeniyle
protetik tedavi açýsýndan zor vakalardýr. Bu te-
davilerin erken yaþta yapýlmasý, genç hastalarýn
psikolojisi açýsýndan çok önemlidir (1).

Ektodermal displazi diþ, saç, kaþ, kirpik, týr-
nak, yað ve ter bezleri gibi ektoderm orjinli organ

ve dokularý ilgilendiren, nadir görülen kalýtsal bir
hastalýktýr (2-4). Ektodermal displazinin, herbiri
deðiþik klinik bulgu gösteren, farklý tipleri taným-
lanmýþtýr. Genetik taþýyýcýlýk modeli; otozomal
dominant, otozomal resesif ve X'e baðlý resesif
karakterler içerir. Witkop tarafýndan yapýlan basit
sýnýflandýrma, Redpath ve Winter tarafýndan
aþaðýdaki þekilde rapor edilmiþtir(5,6).

Tip I: Yaygýn bir þekilde görülen X'e baðlý
hipohidrotik tip

Tip II: Normal saç ve kaþlara sahip, hipodonti
ve displastik týrnaklarla görülen otozomal domi-
nant tip (diþ-týrnak sendromu, Witkop Sendromu)
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Özet
Amaç: Ektodermal displazili iki kýz kardeþ hastaya fonksiy-

on, fonasyon ve estetik gereksinimleri yerine getirebile-
cek protetik rehabilitasyonun yapýlmasý ve kalýtsal bir
hastalýk olan ektodermal displazinin kromozom analizi
yapýlarak incelenmesi amaçlandý.

Materyal ve metod: Hastalarýn tedavileri için porselen köprü
ve overdenture protezleri planlandý. Periferik kan kültürü
yöntemi ile hastalýk bulgularýnýn göründüðü erkek
kardeþ te çalýþmaya katýlarak her 3 hastanýn kromozom
analizi yapýldý.

Bulgular ve sonuç: Diþ eksikliði ve alveol kretin aplazisine
baðlý ortaya çýkan sorunlar protetik düzenlemeler ile
giderildi. Fonksiyon ve fonasyonun uyumlu bir þekilde
geliþtiði gözlendi. Kromozom analizi sonucu, hastalarda
kromozomal düzeyde herhangi bir anomaliye rastlan-
madý.
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Summary
Aim: The aim of this study is to examine the chromosome

analysis of two sisters with an inherited disease of 
ectodermal displasy and rehabilitate with prosthetic 
treatment to give function , fonation and esthetic.

Material and method: Porcelain fixed partial dentures and
overdenture was planned for treatment. Their brother
with same diagnosis was inserted in the study and 
chromosome analysis were done by using peripheric
blood culture tecnique.

Findings and results: The problems caused by lack of teeth
and aplasia of the alveolar ridge were solved by prosthetic
arrangement. Functional and phonetic improvements
were observed. No abnormalities were found at 
chromosomal level.
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Tip III:Diþlerin normal olduðu, özellikle saç
ve týrnaklarý etkileyen, X'e baðlý otozomal domi-
nant karakterli, pençe formundaki hidrotik tip

Hastalýðýn etki derecesi birtakým genetik
deðiþikliklerin geçiþ farklýlýklarýna baðlýdýr.
Freire-Maia, ektodermal bozukluklarý 4 ana grupta
toplamýþtýr (7,8):

a- Hypohydrosis: Yað ve ter bezlerinin olma-
masý veya az olmasý þeklinde görülür.

b- Hypotrichosis: Ýnce ve seyrek saçlar,
kaþlarýn ve kirpiklerin yokluðu ile belirgindir.

c- Hypodonti:Anadonti veya daha çok
oligodonti þeklinde görülür.

d- Onychodisplasi: Displazik týrnak teþekkülü
þeklindedir.

Ektodermal displazi sendromlarýnda bu ekto-
dermal bozukluklarýn en az iki tanesinin bulun-
masý gerektiði bildirilmiþtir (8,9). Yað ve ter bez-
lerinin etkilenmesine göre ektodermal displazi
hipohidrotik ve hidrotik olmak üzere farklý tiplerde
görülür (10).

Hipohidrotik ektodermal displazi otozomal re-
sesif olarak geçen ve erkeklerde daha çok görülen
bir sendromdur (10).

Hipohidrotik ektodermal displazide, saçlarýn
seyrekliði, diþlerin yokluðu veya eksikliði, týr-
naklarda deformite olmasý belirgin klinik özellik-
lerdendir (10). Yað ve ter bezlerinin eksikliði veya
yokluðu sýcaða dayanýksýzlýk ile karakterizedir.
En hafif enfeksiyon rahatsýzlýklarýnda bile aþýrý
derecede ateþ yükselmesi ve çocukluk döneminde
buna baðlý konvülsiyonlar, sýklýkla görülen  klinik
belirtilerdir (10,11).

Hidrotik tip ektodermal displazide ise, ter bez-
leri aktif haldedir, hasta yüz özellikleri bakýmýn-
dan normaldir. Bunlara karþýn diðer bulgulara
hidrotik tip ektodermal displazide rastlamak
mümkündür (10,11).

Otozomal dominant karakterli ektodermal dis-
plazi ilk olarak Weech tarafýndan açýklanmýþtýr
ve normal saç ve kaþlara karþýlýk hipodonti ve dis-
plastik týrnaklarla karakterizedir (5). Fakat daha
sonra Witkop tarafýndan üzerinde çokça
çalýþýlmýþ, 6 ailede 29 vaka açýklanmýþtýr
(5,12). Bu çeþit ektodermal displazi, diþ-týrnak
sendromu olarak adlandýrýlmýþtýr. Saçlar yoðun-

luk ve daðýlým olarak düzenlidir. Ayrýca dudaklar
dýþa dönükdür. Süt diþlerinin dentisyonu temelde
normaldir. Sürekli dentisyonda ise 20'den fazla diþ
kaybý görülür. Hipodonti genellikle mandibular
kesiciler, ikinci molarlar ve maksiller kaninleri
kapsar. Nazal, lakrimal, farengeal veya tükrük bez-
lerinin sekresyonunda hipohidrosis veya noksan-
lýðýna rastlanmaz. Ayak týrnaklarý genellikle
küçük, ince ve ortasý çukurdur. Çocuklarda konkav
olabilir veya konje-nital olarak hiç olmayabilir (5). 

Diþhekimliði yönünden diþlerin eksikliði veya
yokluðu önem taþýr. Diþlerin bulunmamasý veya
az sayýda olmasý, hafif olgularda diþlerde þekil ve
renk anomalilerinin görülmesi, hastalýðýn belirgin
özelliklerindendir. Ön diþler konik ve sivridir, arka
diþler ise konik köklere ve normal kronlara sahip-
tir. Çýkýntýlý alýn, çökük kemikli burun, diþ ek-
sikliði, alveol kretinin aplasisine baðlý dikey boyut
azalmasý, alt çenenin öne kaymasý, diðer klinik
özelliklerdir (11,13,14).

Diþ eksikliði veya yokluðu gösteren ektoder-
mal displazili hastalarda estetik, fonetik fonksi-
yonel gereksinimleri yerine getirecek protetik
apareyler uygulanmaktadýr (1).

Bu vaka raporunda ektodermal displazili üç
kardeþ hastanýn ikisine protetik rehabilitasyon
yapýlmýþ, periferik kan kültürü yöntemi ile üç
kardeþin kromozom analizleri yapýlmýþtýr.

Olgu I
Diþlerinin tam olarak çýkmamasý öyküsü ve

protetik tedavi yapýlmasý isteði ile kliniðimize
baþvuran B.K. isimli 18 yaþýndaki bayan hastaya
hipohidrotik tip ektodermal displazi tanýsý konul-
du.

Anemnezinde herhangi bir sistemik rahatsý-
zlýðý bulunmayan hastanýn anne ve babasýnýn
akraba olduðu, kendisinde mevcut rahatsýzlýklarýn
diðer iki kardeþinde de görüldüðü tespit edildi.
Aðýz dýþý muayenede; kaþ, saç ve kirpiklerin
azlýðý izlendi. Cildinin kuruluðu, ellerde hiperker-
atozun varlýðý, týrnaklarda displazi, tipik semer
burun görünümü ve dudaklarýn sarkýklýðý mev-
cuttu (Resim 1).

Aðýz içi muayenesinde ise                       nolu 

diþlerin mevcut olduðu görüldü. Radyolojik olarak
diðer diþlerin jermlerinin mevcut olmadýðý, diþ-
lerin gerekli kemik desteðine sahip olduðu izlendi.
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Ön ve yan grup diþlerin kronlarý konik formdaydý
(Resim 2).

Hasta, uzun süreli bir tedaviyi kabul etmediði
için, 11 ve 21 nolu diþlerin ortodontik tedavi ile
mesializasyonu saðlanamadý. Sabit protez planla-
masý yapýlarak mevcut diþlerin preparasyonu
yapýldý (Resim 3). Çift karýþtýrma tekniði ile ölçü
alýndý, planlanan porselen protezin yapýmý için
la-boratuar iþlemlerine geçildi. Yapýmý tamam-
lanan porselen sabit bölümlü protez simante edil-
erek hastanýn estetik, fonasyon ve fonksiyonel
gereksinimleri giderildi (Resim 4).

Olgu II

Kliniðimize baþvuran 17 yaþýndaki C.K. isim-
li bayan hasta, 2 yýl önce bir diþ teknisyeni tarafýn-

dan yapýlan jaket sabit bölümlü protezinden ve ek-
sik diþlerinden dolayý ortaya çýkan sorunlardan
þikayetçiydi. Anemnezinde herhangi bir sistemik
hastalýðý bulunmayan C.K.'nýn anne-babasýnýn
akraba olduðu ve diðer iki kardeþinde de diþ eksik-
liði olduðu kaydedildi. Aðýz dýþý muayenesinde
kardeþi B.K.'da olduðu gibi, kaþ, saç ve kirpiklerin
azlýðý izlendi. Cildinin kuruluðu, ellerinde
hiperke-ratozun varlýðý, displastik týrnaklar,
sarkýk dudaklar, semer burun görüntüsü, diðer iki
kardeþiyle benzerlik gösteriyordu.

Aðýz içi muayenesinde             nolu

diþlerin mevcut olduðu, 43 ve 73 nolu diþler
arasýnda uygun normlarda yapýlmamýþ jaket sabit
bölümlü protez olduðu görüldü (Resim 5). Yapýlan
radyografik muayenede, 55, 65,72, 73, 74, 75 ve 85

Resim 1. I. Olgunun el ve týrnak görünümü. Resim 2. I. Olgunun konik formdaki diþlerinin görünümü.

Resim 3. I. Olgunun diþlerinin preparasyonu. Resim 4. I. Olgunun porselen sabit protezler ile restore edilmiþ
görünümü.
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nolu diþlerde kök rezorpsiyonunun olduðu, daimi
diþ jermlerinin oluþmadýðý izlendi.

Hastanýn, 43 ve 73 nolu diþleri arasýndaki
sabit bölümlü protez söküldü (Resim 6). Gerekli
diþ çekimleri, diþeti tedavisi ve konservatif tedavi-
leri yapýldý. Protetik tedavi planlamasý yapýldýk-
tan sonra uzun koping yapýmý için 54, 55, 64, 65
nolu diþler prepare edildi (Resim 7). Alt çene için
47, 43 ve 75 nolu diþler porselen kron protezi
yapýmý için prepare edilerek çift karýþtýrma
tekniði ile ölçü alýndý. 54, 55, 64, 65 nolu diþler
için Cr-Co koping-ler ve 47, 43, 75 nolu diþler için
porselen kronlar yapýlmak üzere laboratuar iþlem-
lerine geçildi. Hazýrlanan kopingler ve porselen

Resim 5. II. Olgunun aðýzda mevcut, uygun olmayan sabit
restorasyonlarla görünümü.

Resim 6. II. Olgunun sabit restorasyonlar çýkarýldýktan son-
raki görünümü.

Resim 7. II. Olgunun gerekli tedavilerden sonra ve diþlerin
prepare edilmiþ görünümü.

Resim 8. II. Olgunun metal kopinglerinin simante edilmiþ
görünümü.

Resim 9. II. Olgunun porselen kronlarýnýn simante edilmiþ
görünümü.  
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kronlar simante edildi (Resim 8,9). Üst çeneye met-
al kaideli overdenture (Resim 10), alt çeneye
iskelet bölümlü protez yapýlarak hastanýn estetik,
fonasyon ve fonksi-yonel gereksinimleri giderildi
(Resim 11).

Olgu III

I. ve II. Olgudaki benzer bulgular büyük
kardeþte de görüldü. Aðýz içi muayenesinde, aðýz-
daki mevcut diþlerinin sabit protetik  restorasyon-
larla restore edilmiþ olduðu gözlendi. Hastanýn
sosyoekonomik durumunun uygun olmamasýndan
dolayý herhangi bir müdahale yapýlamadý, sadece
kromozom analizi için kan örnekleri alýndý.

Lenfosit Hücre Kültürleri
(Periferik Kan Kültürü)

Sitogenetikte kromozomlarýn elde
edilmesinde kullanýlan yöntemlerden en yaygýn
olanýdýr. Kromozom elde etmek için, mitoz bölün-
meyi uyarýcý bir maddenin eklenmesiyle
bölünebilen veya bölünme özelliði kazanan herhan-
gi bir hücre tipi kullanýlabilir. Bu bakýmdan yeni
alýnmýþ peri-ferik kandaki küçük lenfositler insan
kromozomlarýný incelemek için en çok aranan
materyallerden biri olmuþtur (15).

Çalýþmamýzda 3 kardeþ hastadan heparinize
edilmiþ bir enjektörle 2 ml kan alýnarak Hanks
Solüsyonu'ndan oluþan besiyerine ekimleri
yapýldý. 72 saat süren periferik kan kültürü sonucu
elde edilen kromozom preparatlarý incelendi.

Ýncelemenin sonucunda hastalarýmýzda kromo-
zomal düzeyde bir anomalinin olmadýðý görüldü
(Resim12). 

Tartýþma

Ektodermal Displazi'nin en çok rastlanan þekli
X'e baðlý resesif hipohidrotik olan tip I'dir. Saçlar,
týrnaklar, diþler ve ter bezlerini ilgilendiren tipdir.
Hipodonti veya anadonti, alveolar geliþmede geri-
lik, ter ve tükrük bezleri yokluðu, saç ve týrnak de-
fektleri, lens ve orta kulak defektleri ile hipofiz ön
lobunda geliþim bozukluðu olabilir (5,9).

Ayrýca bu forma uyan hastalarda gözyaþý
sekresyonunda azalma ve konjiktival problemler
geliþebilir. Xerostomia ve disfajiye sebeb olabile-

Resim 10. II. Olguda overdenture için hazýrlanan metal kaide. Resim 11. II. Olgunun protetik restorasyonlarýnýn tamamlan-
mýþ görünümü.

Resim 12. Kromozomlarýn mikroskobik görünümü (X 670).
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cek tükrük ve faringeal sekresyon salgý miktarý
düþer. Sýcaða tahammülsüzlük olur. Bu tip hasta-
larýn tipik görüntüleri; basýk ön yüz, sarkýk du-
daklar (alveoler kemik geliþim geriliðine baðlý
olarak), basýk burun, kuru cilt ve seyrek saçlardýr.
Erkekler kadýnlardan daha çok etkilenir (5).

Ektodermal Displazinin, kromozomal veya
genetik yapýlarý üzerinde çalýþmalarýn olmasýna
karþýn, henüz bu yapýlar üzerindeki etkileri açýk-
lanamamýþtýr (16). Bizim yaptýðýmýz periferik
kan kültürü yöntemi ile kromozom analizi sonucu
kromozomlarýnda herhangi bir defektin varlýðýna
rastlanmadý. Rekombinant DNA tekniði kul-
lanýlýp, gen haritasýnýn incelenmesi ile ileriki za-
manlarda yeterli cevaplar verilebilir (16).
Geliþimsel hatalarýn anlaþýlmasý klinik görün-
tüyle yeterli olmaz (5). Ýnce ve kýrýlgan týrnak
mevcudiyetinin sebebi, týrnak matriksindeki
hücrelerin keratanizasyon anomalilerine baðlý ola-
bilir. Benzer karýþýklýklar, hipodontide, kompleks
epitelial-mezenþimal kaynaklý diþ geliþiminden de
kaynaklanabilir. Bu alanda daha fazla araþtýrma
gereklidir (5).

Diþ eksikliðinin sýklýðý ile ilgili etyolojik
çalýþmalar yapýlmýþtýr. Literatürde en çok alt pre-
molar ve üst lateral eksikliði görülmesine raðmen,
Tian tüm daimi 2. Molar eksikliðini, Lapeer mak-
sillar 1. molar eksikliðini, Fleming ise  maksillar
santral eksikliðini bildirmiþlerdir (17-19).

Hudson ve Witkop hipodontinin genellikle
sürekli diþlerde görüldüðünü belirtirken, en çok
mandibular kesicilerin, ikinci molarlarýn ve mak-
siller kaninlerin yokluðunu bildirmiþlerdir (8,12).
Bizim olgularýmýzda da benzer durum mevcuttu.

Finn, hipohidrotik ektodermal displazi
vakalarý üzerinde yaptýðý çalýþmada %23 oranýn-
da anadonti, %63.5 oranýnda üst diþlerin alt diþler-
den daha fazla bulunduðu, %2.7 oranýnda sadece
arka grup diþlerin, %31.5 oranýnda ise ön diþlerin
varolduðunu göstermiþtir (9).

Gerek ektodermal displazili olgularda, gerekse
herhangi bir hastalýða baðlý olmadan görülen çok-
lu diþ eksikliklerinde çeþitli tedavi yaklaþýmlarý
uygulanmýþtýr. Bu tür olgularda  parsiyel protez,
overdenture protez, sabit protez ve hatta implant
protezler önerilmiþtir (20). 

Ektodermal displazili hastalarýn, yaþlarýnýn

çok genç olmasýndan dolayý çene geliþimini etk-
ileyebilecek en önemli faktör yapýlacak protezlerdir
(1). Erken yaþta yapýlan tedavilerde, 6 veya 12 ay-
da bir yapýlacak olan kontroller kemik geliþimi
tamamlanana kadar devam etmelidir. Tedavi tek
baþýna sabit, hareketli veya implant þeklinde ola-
bileceði gibi iyi bir kombinasyon da olabilir (1,20).
Bu hastalarda sabit protez , overdenture protez, kron
protezi ve iskelet protez kombinasyonlarý kul-
lanýldý.

Olgularýmýzýn soy aðacý Þekil 1'de gösteril-
miþtir. Akraba evliliði, resesif genin etkisi ile or-
taya çýkan hastalýk riskini arttýrmaktadýr. Bu ano-
maliyi göstermeyen ebeveynlerin bu geni hetero-
zigot halde taþýdýðý söylenebilir. Hipodonti, ancak
homozigot halde ortaya çýkmaktadýr. Literatürde
diþ eksikliðinin ayrý ayrý otozomal dominant ve
otozomal resesif genlerle kalýtýlan bir karakter
olduðu belirtilmiþtir (20). Bizim olgularýmýzda
ayný karakterin resesif genlerle kararlaþtýrýlan bir
karakter olduðu tespit edildi (Þekil 1).

Gorlin, akraba evliliklerinin resesif genin dom-
inantlaþmasýna yol açarak dominant taþýnmanýn
nesiller boyunca etkili olabileceðini ileri sürmekte-
dir (21).

Ektodermal displazili hastalarýn zekalarý ve
yaþam kapasiteleri normaldir. Bu nedenle psikolo-
jik ve sosyal geliþmelerin yanýsýra fonksiyonel ve
estetik ihtiyaçlarýnýn giderilmesi amacýyla
yapýlacak protetik iyileþtirmeler büyük önem taþýr
(11,13). Estetik restorasyonun yanýsýra destek
dokular için gerekli olan fonksiyonun iadesi hedef-

                                       1                     2

       1                 2                                             3                 4

                 1                2

                          1                                                        2

                         1        2       3          4       5          6
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Þekil 1. Olgularýmýzýn soy aðacý.
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lenen iki konudur. Özellikle küçük yaþlarda
yapýlan protezlerin çocuðun çevresiyle iliþki-
lerinde yararý büyüktür (13). Ýleriki yaþlarda
düþük dikey boyut, konik yapýlý diþler ve diþ ek-
siklikleri genellikle overdenture uygulamalarý için
endikasyon oluþturmaktadýr (13).

Olgularýmýzda, ektodermal displazinin kro-
mozom düzeyinde yaratmýþ olabileceði patoloji in-
celenirken, hastalarýmýzýn soy aðacý çýkarýlarak
ebeveynler arasýndaki akrabalýk derecesi
araþtýr ý l-mýþtýr. Overdenture ve sabit protez
çalýþmalarý ile fonksiyon, fonasyon ve estetik
gereksinimleri giderilmiþtir.
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