Ektodermal Displazi: 3 vaka raporu
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Ozet

Summary

Amagc: Ektodermal displazili iki kiz kardes hastaya fonksiy-
on, fonasyon ve estetik gereksinimleri yerine getirebile-
cek protetik rehabilitasyonun yapilmas: ve kalitsal bir
hastalik olan ektodermal displazinin kromozom analizi
yapilarak incelenmesi amaglandi.

Materyal ve metod: Hastalarin tedavileri i¢in porselen koprii
ve overdenture protezleri planlandi. Periferik kan kiiltiirii
yontemi ile hastalik bulgularinin goériindiigii erkek
kardes te galigmaya katilarak her 3 hastanin kromozom
analizi yapildi.

Bulgular ve sonug: Dis eksikligi ve alveol kretin aplazisine
bagli ortaya g¢ikan sorunlar protetik diizenlemeler ile
giderildi. Fonksiyon ve fonasyonun uyumlu bir sekilde
gelistigi gozlendi. Kromozom analizi sonucu, hastalarda
kromozomal diizeyde herhangi bir anomaliye rastlan-
madi.

Anahtar Kelimeler: Ektodermal displazi, Overdenture,
Anadonti, Kromozom analizi
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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.

Key Words: Ectodermal dysplasia, Overdenture,
Anadontia, Chromosome analyse
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Ektodermal displazi, oral noksanliklar ve
hastalarin yasinin ¢ok gen¢ olmasi nedeniyle
protetik tedavi agisindan zor vakalardir. Bu te-
davilerin erken yasta yapilmasi, geng¢ hastalarin
psikolojisi agisindan ¢ok dnemlidir (1).

Ektodermal displazi dis, sag, kas, kirpik, tir-
nak, yag ve ter bezleri gibi ektoderm orjinli organ
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ve dokular ilgilendiren, nadir goriilen kalitsal bir
hastaliktir (2-4). Ektodermal displazinin, herbiri
degisik klinik bulgu gosteren, farkl tipleri tanim-
lanmistir. Genetik tasiyicilik modeli; otozomal
dominant, otozomal resesif ve X'e bagh resesif
karakterler igerir. Witkop tarafindan yapilan basit
siniflandirma, Redpath ve Winter tarafindan
asagidaki sekilde rapor edilmistir(5,6).

Tip I: Yaygin bir sekilde goriilen X'e bagl
hipohidrotik tip

Tip II: Normal sa¢ ve kaslara sahip, hipodonti
ve displastik tirnaklarla goriilen otozomal domi-
nant tip (dis-tirnak sendromu, Witkop Sendromu)
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Tip HI:Dislerin normal oldugu, 6zellikle sac
ve tirnaklar etkileyen, X'e bagli otozomal domi-
nant karakterli, pence formundaki hidrotik tip

Hastaligin etki derecesi birtakim genetik
degisikliklerin gec¢is farkliliklarina baglidir.
Freire-Maia, ektodermal bozukluklar1 4 ana grupta
toplamigtir (7,8):

a- Hypohydrosis: Yag ve ter bezlerinin olma-
mas1 veya az olmasi seklinde goriliir.

b- Hypotrichosis: Ince ve seyrek saglar,
kaglarin ve kirpiklerin yoklugu ile belirgindir.

c- Hypodonti:Anadonti
oligodonti seklinde goriiliir.

veya daha c¢ok

d- Onychodisplasi: Displazik tirnak tesekkiilii
seklindedir.

Ektodermal displazi sendromlarinda bu ekto-
dermal bozukluklarin en az iki tanesinin bulun-
mas1 gerektigi bildirilmistir (8,9). Yag ve ter bez-
lerinin etkilenmesine gore ektodermal displazi
hipohidrotik ve hidrotik olmak {izere farkli tiplerde
goriiliir (10).

Hipohidrotik ektodermal displazi otozomal re-
sesif olarak gegen ve erkeklerde daha ¢ok goriilen
bir sendromdur (10).

Hipohidrotik ektodermal displazide, saglarin
seyrekligi, diglerin yoklugu veya eksikligi, tir-
naklarda deformite olmas1 belirgin klinik 6zellik-
lerdendir (10). Yag ve ter bezlerinin eksikligi veya
yoklugu sicaga dayaniksizlik ile karakterizedir.
En hafif enfeksiyon rahatsizliklarinda bile agiri
derecede ates yiikselmesi ve ¢ocukluk déneminde
buna bagli konviilsiyonlar, siklikla goriilen klinik
belirtilerdir (10,11).

Hidrotik tip ektodermal displazide ise, ter bez-
leri aktif haldedir, hasta yiiz 6zellikleri bakimin-
dan normaldir. Bunlara karsin diger bulgulara
hidrotik tip ektodermal displazide rastlamak
miimkiindiir (10,11).

Otozomal dominant karakterli ektodermal dis-
plazi ilk olarak Weech tarafindan agiklanmistir
ve normal sa¢ ve kaslara karsilik hipodonti ve dis-
plastik tirnaklarla karakterizedir (5). Fakat daha
sonra Witkop tarafindan iizerinde c¢okca
calisilmis, 6 ailede 29 vaka aciklanmistir
(5,12). Bu gesit ektodermal displazi, dis-tirnak
sendromu olarak adlandirilmistir. Saclar yogun-
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luk ve dagilim olarak diizenlidir. Ayrica dudaklar
disa doniikdiir. Siit dislerinin dentisyonu temelde
normaldir. Siirekli dentisyonda ise 20'den fazla dis
kayb1 goriiliir. Hipodonti genellikle mandibular
kesiciler, ikinci molarlar ve maksiller kaninleri
kapsar. Nazal, lakrimal, farengeal veya tiikriik bez-
lerinin sekresyonunda hipohidrosis veya noksan-
ligina rastlanmaz. Ayak tirnaklar1 genellikle
kiiciik, ince ve ortasi ¢ukurdur. Cocuklarda konkav
olabilir veya konje-nital olarak hi¢ olmayabilir (5).

Dishekimligi yoniinden dislerin eksikligi veya
yoklugu onem tasir. Diglerin bulunmamasi veya
az sayida olmasi, hafif olgularda dislerde sekil ve
renk anomalilerinin gdriilmesi, hastaligin belirgin
ozelliklerindendir. On disler konik ve sivridir, arka
disler ise konik koklere ve normal kronlara sahip-
tir. Cikintili alin, ¢okiik kemikli burun, dis ek-
sikligi, alveol kretinin aplasisine bagli dikey boyut
azalmasi, alt ¢cenenin 6ne kaymasi, diger klinik
ozelliklerdir (11,13,14).

Dis eksikligi veya yoklugu gosteren ektoder-
mal displazili hastalarda estetik, fonetik fonksi-
yonel gereksinimleri yerine getirecek protetik
apareyler uygulanmaktadir (1).

Bu vaka raporunda ektodermal displazili ii¢
kardes hastanin ikisine protetik rehabilitasyon
yapilmis, periferik kan kiltirii yontemi ile ig
kardesin kromozom analizleri yapilmigtir.

Olgu I

Dislerinin tam olarak ¢ikmamasi1 6ykiisii ve
protetik tedavi yapilmasi istegi ile klinigimize
bagvuran B.K. isimli 18 yasindaki bayan hastaya
hipohidrotik tip ektodermal displazi tanis1 konul-
du.

Anemnezinde herhangi bir sistemik rahatsi-
zlig1 bulunmayan hastanin anne ve babasinin
akraba oldugu, kendisinde mevcut rahatsizliklarin
diger iki kardesinde de goriildiigi tespit edildi.
Agiz dis1 muayenede; kas, sa¢ ve kirpiklerin
azlig1 izlendi. Cildinin kurulugu, ellerde hiperker-
atozun varligi, tirnaklarda displazi, tipik semer
burun goriinimii ve dudaklarin sarkikligr mev-
cuttu (Resim 1).

5411457

o 7543357
dislerin mevcut oldugu goriildi. Radyolojik olarak

diger dislerin jermlerinin mevcut olmadigi, dis-
lerin gerekli kemik destegine sahip oldugu izlendi.

Ag1z i¢i muayenesinde ise nolu

155



Suat ALTUN ve Ark.

EKTODERMAL DiSPLAZI: 3 VAKA RA-

Resim 1. I. Olgunun el ve tirnak gériiniimii.

Resim 2. I. Olgunun konik formdaki dislerinin gériiniimii.

Resim 3. I. Olgunun dislerinin preparasyonu.

On ve yan grup dislerin kronlar1 konik formdayd:
(Resim 2).

Hasta, uzun siireli bir tedaviyi kabul etmedigi
icin, 11 ve 21 nolu dislerin ortodontik tedavi ile
mesializasyonu saglanamadi. Sabit protez planla-
mast yapilarak mevcut dislerin preparasyonu
yapildi (Resim 3). Cift karistirma teknigi ile dl¢ii
alindi, planlanan porselen protezin yapimi i¢in
la-boratuar islemlerine ge¢ildi. Yapimi tamam-
lanan porselen sabit boliimlii protez simante edil-
erek hastanin estetik, fonasyon ve fonksiyonel
gereksinimleri giderildi (Resim 4).

Olgu II

Klinigimize bagvuran 17 yagindaki C.K. isim-
li bayan hasta, 2 y1l 6nce bir dis teknisyeni tarafin-
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Resim 4. 1. Olgunun porselen sabit protezler ile restore edilmis
goriinimi.

dan yapilan jaket sabit boliimlii protezinden ve ek-
sik dislerinden dolay1 ortaya ¢ikan sorunlardan
sikayetciydi. Anemnezinde herhangi bir sistemik
hastaligi bulunmayan C.K.'nin anne-babasinin
akraba oldugu ve diger iki kardesinde de dis eksik-
ligi oldugu kaydedildi. Agiz dis1 muayenesinde
kardesi B.K.'da oldugu gibi, kas, sa¢ ve kirpiklerin
azlig1 izlendi. Cildinin kurulugu, ellerinde
hiperke-ratozun varligi, displastik tirnaklar,

sarkik dudaklar, semer burunvg&[ﬁ;}ﬂt]ﬁéﬁ,vdig' er iki
kardesiyle benzerlik gosteriyordi3 IHTIIIVV
Ag1z i¢i muayenesinde nolu

dislerin mevcut oldugu, 43 ve 73 nolu disler
arasinda uygun normlarda yapilmamisg jaket sabit
boliimlii protez oldugu goriildii (Resim 5). Yapilan
radyografik muayenede, 55, 65,72, 73, 74, 75 ve 85
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Resim 5. II. Olgunun agizda mevcut, uygun olmayan sabit
restorasyonlarla goriiniimii.

Resim 6. II. Olgunun sabit restorasyonlar ¢ikarildiktan son-
raki goriiniimii.

Resim 7. II. Olgunun gerekli tedavilerden sonra ve diglerin
prepare edilmis goriiniimii.

nolu dislerde kok rezorpsiyonunun oldugu, daimi
dis jermlerinin olusmadig1 izlendi.

Hastanin, 43 ve 73 nolu disleri arasindaki
sabit boliimli protez sokiildii (Resim 6). Gerekli
dis ¢cekimleri, diseti tedavisi ve konservatif tedavi-
leri yapildi. Protetik tedavi planlamasi yapildik-
tan sonra uzun koping yapimi i¢in 54, 55, 64, 65
nolu disler prepare edildi (Resim 7). Alt ¢ene i¢in
47, 43 ve 75 nolu disler porselen kron protezi
yapimi ig¢in prepare edilerek ¢ift karistirma
teknigi ile ol¢ii alindi. 54, 55, 64, 65 nolu disler
icin Cr-Co koping-ler ve 47, 43, 75 nolu disler igin
porselen kronlar yapilmak iizere laboratuar islem-
lerine gegcildi. Hazirlanan kopingler ve porselen
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Resim 8. II. Olgunun metal kopinglerinin simante edilmis
gorintimil.

Resim 9. II. Olgunun porselen kronlarinin simante edilmis
gorinimil.
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Resim 10. II. Olguda overdenture igin hazirlanan metal kaide.

kronlar simante edildi (Resim 8,9). Ust ¢eneye met-
al kaideli overdenture (Resim 10), alt ¢eneye
iskelet boliimlii protez yapilarak hastanin estetik,
fonasyon ve fonksi-yonel gereksinimleri giderildi
(Resim 11).

Olgu I1I

I. ve II. Olgudaki benzer bulgular biiylik
kardeste de goriildii. Ag1z i¢i muayenesinde, agiz-
daki mevcut dislerinin sabit protetik restorasyon-
larla restore edilmis oldugu gozlendi. Hastanin
sosyoekonomik durumunun uygun olmamasindan
dolay1 herhangi bir miidahale yapilamadi, sadece
kromozom analizi i¢in kan ornekleri alindi.

Lenfosit Hiicre Kiiltiirleri
(Periferik Kan Kiiltiirii)

Sitogenetikte kromozomlarin elde
edilmesinde kullanilan ydntemlerden en yaygin
olanidir. Kromozom elde etmek igin, mitoz bdliin-
meyi uyarici bir maddenin eklenmesiyle
boliinebilen veya boliinme 6zelligi kazanan herhan-
gi bir hiicre tipi kullanilabilir. Bu bakimdan yeni
alinmig peri-ferik kandaki kiiciik lenfositler insan
kromozomlarimi incelemek i¢in en ¢ok aranan
materyallerden biri olmustur (15).

Calismamizda 3 kardes hastadan heparinize
edilmis bir enjektdrle 2 ml kan alinarak Hanks
Soliisyonu'ndan olusan besiyerine ekimleri
yapildi. 72 saat siiren periferik kan kiiltiirii sonucu
elde edilen kromozom preparatlar1 incelendi.
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Resim 11. II. Olgunun protetik restorasyonlarmin tamamlan-
mis gorinimii.

Resim 12. Kromozomlari mikroskobik gériiniimii (X 670).

Incelemenin sonucunda hastalarimizda kromo-
zomal diizeyde bir anomalinin olmadig1 goriildii
(Resim12).

Tartisma

Ektodermal Displazi'nin en ¢ok rastlanan sekli
X'e bagl resesif hipohidrotik olan tip I'dir. Saglar,
tirnaklar, digler ve ter bezlerini ilgilendiren tipdir.
Hipodonti veya anadonti, alveolar gelismede geri-
lik, ter ve tiikriik bezleri yoklugu, sa¢ ve tirnak de-
fektleri, lens ve orta kulak defektleri ile hipofiz 6n
lobunda gelisim bozuklugu olabilir (5,9).

Ayrica bu forma uyan hastalarda goézyas:
sekresyonunda azalma ve konjiktival problemler
gelisebilir. Xerostomia ve disfajiye sebeb olabile-
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cek tikriik ve faringeal sekresyon salgi miktari
diiser. Sicaga tahammiilsiizliik olur. Bu tip hasta-
larin tipik goriintiileri; basik 6n yiiz, sarkik du-
daklar (alveoler kemik gelisim geriligine baglh
olarak), basik burun, kuru cilt ve seyrek saglardir.
Erkekler kadinlardan daha ¢ok etkilenir (5).

Ektodermal Displazinin, kromozomal veya
genetik yapilar1 iizerinde ¢alismalarin olmasina
karsin, heniiz bu yapilar iizerindeki etkileri agik-
lanamamistir (16). Bizim yaptigimiz periferik
kan kdiltiirii yontemi ile kromozom analizi sonucu
kromozomlarinda herhangi bir defektin varligina
rastlanmadi. Rekombinant DNA teknigi kul-
lanilip, gen haritasinin incelenmesi ile ileriki za-
manlarda yeterli cevaplar verilebilir (16).
Gelisimsel hatalarin anlagilmasi klinik goriin-
tiiyle yeterli olmaz (5). Ince ve kirilgan tirnak
mevcudiyetinin sebebi, tirnak matriksindeki
hiicrelerin keratanizasyon anomalilerine bagl ola-
bilir. Benzer karisikliklar, hipodontide, kompleks
epitelial-mezengimal kaynakli dig gelisiminden de
kaynaklanabilir. Bu alanda daha fazla arastirma
gereklidir (5).

Dis eksikliginin siklig1 ile ilgili etyolojik
calismalar yapilmistir. Literatiirde en ¢ok alt pre-
molar ve iist lateral eksikligi goriilmesine ragmen,
Tian tiim daimi 2. Molar eksikligini, Lapeer mak-
sillar 1. molar eksikligini, Fleming ise maksillar
santral eksikligini bildirmislerdir (17-19).

Hudson ve Witkop hipodontinin genellikle
siirekli dislerde goriildiiglinii belirtirken, en ¢ok
mandibular kesicilerin, ikinci molarlarin ve mak-
siller kaninlerin yoklugunu bildirmislerdir (8,12).
Bizim olgularimizda da benzer durum mevcuttu.

Finn, hipohidrotik ektodermal displazi
vakalar1 lizerinde yaptigi calismada %23 oranin-
da anadonti, %63.5 oraninda iist dislerin alt disler-
den daha fazla bulundugu, %2.7 oraninda sadece
arka grup dislerin, %31.5 oraninda ise 6n dislerin
varoldugunu gostermistir (9).

Gerek ektodermal displazili olgularda, gerekse
herhangi bir hastaliga bagh olmadan goriilen ¢ok-
lu dis eksikliklerinde ¢esitli tedavi yaklagimlari
uygulanmistir. Bu tiir olgularda parsiyel protez,
overdenture protez, sabit protez ve hatta implant
protezler onerilmistir (20).

Ektodermal displazili hastalarin, yaglarinin
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Sekil 1. Olgularimizin soy agaci.

cok gen¢ olmasindan dolay1 ¢ene gelisimini etk-
ileyebilecek en 6nemli faktdr yapilacak protezlerdir
(1). Erken yasta yapilan tedavilerde, 6 veya 12 ay-
da bir yapilacak olan kontroller kemik gelisimi
tamamlanana kadar devam etmelidir. Tedavi tek
basina sabit, hareketli veya implant seklinde ola-
bilecegi gibi iyi bir kombinasyon da olabilir (1,20).
Bu hastalarda sabit protez , overdenture protez, kron
protezi ve iskelet protez kombinasyonlar1 kul-
lanildi.

Olgularimizin soy agaci Sekil 1'de gdosteril-
mistir. Akraba evliligi, resesif genin etkisi ile or-
taya ¢ikan hastalik riskini arttirmaktadir. Bu ano-
maliyi gostermeyen ebeveynlerin bu geni hetero-
zigot halde tagidigi sdylenebilir. Hipodonti, ancak
homozigot halde ortaya ¢ikmaktadir. Literatiirde
dis eksikliginin ayr1 ayri1 otozomal dominant ve
otozomal resesif genlerle kalitilan bir karakter
oldugu belirtilmistir (20). Bizim olgularimizda
ayni karakterin resesif genlerle kararlastirilan bir
karakter oldugu tespit edildi (Sekil 1).

Gorlin, akraba evliliklerinin resesif genin dom-
inantlagsmasina yol acarak dominant taginmanin
nesiller boyunca etkili olabilecegini ileri stirmekte-
dir (21).

Ektodermal displazili hastalarin zekalar1 ve
yasam kapasiteleri normaldir. Bu nedenle psikolo-
jik ve sosyal gelismelerin yanisira fonksiyonel ve
estetik ihtiya¢larinin giderilmesi amaciyla
yapilacak protetik iyilestirmeler biiylik 6nem tasir
(11,13). Estetik restorasyonun yanisira destek
dokular i¢in gerekli olan fonksiyonun iadesi hedef-
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lenen iki konudur. Ozellikle kiigiik yaslarda
yapilan protezlerin ¢ocugun cevresiyle iligki-
lerinde yarar1 biiyiiktir (13). Ileriki yaslarda
diisiik dikey boyut, konik yapili disler ve dis ek-
siklikleri genellikle overdenture uygulamalari igin
endikasyon olusturmaktadir (13).

Olgularimizda, ektodermal displazinin kro-
mozom diizeyinde yaratmig olabilecegi patoloji in-
celenirken, hastalarimizin soy agaci ¢ikarilarak
ebeveynler arasindaki akrabalik derecesi
arastiril-mistir. Overdenture ve sabit protez
caligmalar1 ile fonksiyon, fonasyon ve estetik
gereksinimleri giderilmistir.
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