
G‹R‹fi

Ektodermal displaziler, geçmiflte yetersiz olarak
tan›mlanm›fl, deri ve eklerinin bir grup heterojen
bozukluklar›d›r (1). Son zamanlarda, bu terimin kon-
jenital ilerleyici olmayan (non-progressive) ve yayg›n
bozukluklarla s›n›fland›r›lmas› tavsiye edilmektedir
(2). Etkilenen ektodermal yap›ya göre (saç, difl, t›rnak
ve ter bezleri) s›n›fland›r›lm›fl 100’den fazla ayr› sendrom
bildirilmifltir (1). Her ne kadar nadir bir durum olsa da
hipohidrotik (anhidrotik) form muhtemelen en çok
neonatolo¤un ilgi alan›na girmektedir. Ekrin tez
bezlerinin rudimenter kalm›fl olmas› tamamen belirgin
›s› intolerans›na ve hiperpireksi epizodlar›na yol açar.

Bu bozuklu¤un olas› hipertermik bir yenido¤anda düflü-
nülmedi¤i durumda, gerçek teflhis konana kadar bu tür
bebekler gereksiz hospitalizasyona ve laboratuvar test-
lerine maruz kalabilirler (3).

OLGU SUNUMU

17 günlük erkek bebek ünitemize atefl sebebi ile ya-
t›r›ld›. C/S ile term olarak do¤an bebe¤in do¤um a¤›rl›¤›
3600 gramd›. Ailenin 2. çocu¤u idi. ‹lk çocu¤u 5 yafl›nda
sa¤l›kl› bir çocu¤u idi. Anne ve baba birinci dereceden
akraba idiler. Postnatal ikinci günde atefl ve muhtemelen
sepsis sebebi ile antibiyotik tedavisine bafllanm›flt›. He-
mokültürde üreme olmamas› ve sepsise ait di¤er klinik
ve laboratuvar bulgular›n›n saptanmamas› sebebi teda-
vinin 6. gününde atefli sona ermifl olarak taburcu edildi.
Ancak hastan›n yüksek atefl epizodlar› devam etmifl
oldu¤undan tekrar hastanemize getirildi. Getirildi¤inde
atefli 39˚C idi. Deri kuru, venler belirgindi. Saçlar›, kafl-
lar› ve kirpikleri seyrek ve aç›k renkli idi. Frontal ç›k›k-
l›k, kal›n dudaklar ve meme dokusunun yoklu¤u göze
çarp›yordu. Kan, BOS, idrar ve d›flk› kültürleri al›nd›k-
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ÖZET

Ektodermal displaziler saç, difl, t›rnak veya ter bezi fonksiyo-
nundaki primer defektle beraber olan bir grup heterojen
bozukluklard›r. Hipohidrotik (anhidrotik) ektodermal disp-
lazi (HED) özellik arzeden sendromlardan biridir ve hayat›n
ilk y›llar›nda önemli zorluklara sebep olabilir. En ciddi
rahats›zl›klardan birisi de ekrin ter bezlerinin rudimen-
ter olmas›na ya da yoklu¤una ba¤l› olarak terlemenin azl›¤›
ya da yoklu¤u ve bunun sonucu olan belirgin ›s› intolerans›
 ve hiperpreksi ataklar›d›r. Bu vakada yüksek atefl sebebi
ile hospitalize edilen ve HED teflhisi konulan bir yenido¤an
sunulmufltur.
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SUMMARY

A Rare Case of Fever in Newborn: Hypohydrotic
Ectodermal Dysplasia
The ectodermal displasias are a heterogeneous group of
disorders with a primary defect in hair, teeth, nail or sweat
gland function. Hypohydrotic (anhydrotic) ectodermal
dysplasia (HED) is one of the distinctive syndromes and
may cause considerably difficulty during the first year of
life. The most serious disturbance is the absence or diminu-
tion of sweating, due to rudimentary or absent ecrine sweat
glands, which results in marked heat intolerance and episo-
des of hyperpyrexia. In this report, a neonate hospitalized
with fever of unknown origin and diagnozed as HED is
presented.
Key Words: Ecdodermal dysplasia, Newborn

45

SSK ‹stanbul E¤itim Hastanesi, Çocuk Hastal›klar› Uzman› (1),
SSK Bak›rköy Do¤umevi Kad›n ve Çocuk Hastal›klar› E¤itim
Hastanesi, Çocuk Klini¤i (2)

‹stanbul T›p Dergisi 2004; 2: 45-47



46

‹stanbul T›p Dergisi 2004; 2: 45-47

tan sonra flüpheli sepsis teflhisi ile ampisilin ve amikasin
ile tedaviye baflland›. Bununla beraber hastan›n inter-
mittan olarak yüksek atefli devam etmekteydi. Baflvuru-
nun 10. gününde tekrar kültürleri al›narak tedaviye
sefotaksim ilave edildi. Çeflitli laboratuvar araflt›rmalar›
yap›ld›, fakat etyolojik bir faktör bulunamad›. Hastada
15. günde üriner enfeksiyon ve 25. günde otitis media
geliflti. Bu enfeksiyonlar kaybolduktan sonrada atefl
epizodlar› devam etti. Atefl epizodlar› ile çevre ›s›s›n›n
ve beb¤in giysilerinin iliflkisi gözlenmesi bize deri biyop-
sisini gerekli k›ld›. Yap›lan palmar deri biyopsisinde
ter bezlerinin yoklu¤u gösterildi ve teflhis do¤ruland›.

TARTIfiMA

Hipohidrotik ektodermal displazi (Christ-Siemens-
Tourain Sendromu) parsiyel ya da total ter bezleri yoklu-
¤u, hipotrikoz ve hipodonti ile karakterizedir. ‹nsidans›
100.000 do¤umda bir olarak tahmin edilmektedir.(1).
Kal›t›m› X’e ba¤l› resesif geçiflle olmaktad›r. Fakat baz›
ailelerde otozomal dominant ve resesif geçifl olabilmekte-
dir (1,4,5). De¤iflik ›rklardan %90’› erkek olan bir çok
vaka bildirilmifltir. Diflilerde sendrom tüm özellikleri
ile ortaya ç›kmaz. Fakat difl defektleri, seyrek saç, azal-
m›fl terleme ve anormal deri bulgular› görülür. Teflhis
konduktan sonra hastam›z›n k›z kardeflini muayene
ettik ve bu hastal›¤›n tipik özelli¤i olan konik ve noktal›
diflleri oldu¤unu gördük.

HED’li hastalar›n karakteristik klinik özelliklerini
yenido¤an döneminde de¤erlendirmek güçtür. Genellikle
yanl›fl olarak postmatürite bulgusu olarak de¤erlendiri-
len, derinin afl›r› derecede soyulmas›, erken bir bulgu
olarak görülmektedir ve etkilenen yenido¤anda de¤erli
bir ipucu olabilir (3). Biz hastam›z›n hikayesinde böyle
bir bulguya rastlamad›k. Neonatal dönem sonras›nda
deri ince, soluk, kuru ve vucudun büyük bir k›sm›nda
venler belirgindir. Hastal›¤›n tüm özelliklerinin görül-
dü¤ü tiplerinde  hastan›n görünümü; belirgin frontal
ç›k›nt›, ve çene, çökük yanaklar, kal›n ve d›fla dönük
dudaklar, semer burun ve büyük kulaklar ile ay›rt ettiri-
cidir. Saçlar ince, seyrektir ve aç›k renklidir. Kafllar
seyrektir ya da yoktur. Fakat kirpikler genellikle nor-
maldir (4).

HED’li yenido¤anlarda, bizim hastam›zda da oldu¤u
gibi ana problem azalm›fl terlemeye ba¤l› hiperpireksidir
(3). Bu bebekler s›k hastaneye getirilirler ve çeflitli in-
celemeler yap›l›r. Hastalar› bir inkübatöre yerlefltirmek
problemi daha da kötülefltirir tekrarlayan febril epizodlar
beyin hasar›ndan ve mental retardasyondan sorumlu
olabilir (5).

Di¤er glandüler yap›lar da hipoplastik olabilir ya
da hiç olmayabilir. Azalm›fl lakrimasyon, atrofik rinit

ve farinks, trekea, bronfllar, özofagus ve duodenumdaki
bezlerin yoklu¤u bildirilmifltir. Vakalar›n yar›s›nda t›r-
naklar eksiktir. Memelerin yoklu¤u (amastia) aras›ra
rastlanan bulgudur (1,4,7). Di¤er bulgular›n tan›nmas›-
n›n güç oldu¤u yenido¤an döneminde bu bulgu hastal›¤›n
teflhisi için iyi bir ipucu olabilir. Difllerle ilgili olan de¤i-
fliklikler hayat›n daha ileri dönemlerinde saptan›r ve
anodontiden defektif difllerle beraber olan hipodontiye
kadar de¤iflik flekillerde olabilir (7).

Hastal›¤›n teflhisi çocukta saç veya difl azl›¤›n›n dik-
kat çekmeye bafllad›¤› döneme kadar nadiren konur.
Fakat aç›klanamayan ateflten flüphelenilmelidir (4).
E¤er teflhis flüpheli ise, bizim hastam›zda da oldu¤u
gibi deri biyopsisi ekrin tez bezleinin yoklu¤unu ya da
hipoplastik oldu¤unu gösterecektir. Terlemedeki defekti
göstermek için pilokarpin iyontoforezi kullan›labilir (3).
Son zamanlardaki çal›flmalar HED lokusunun saptan-
mas›na ve böylece tafl›y›c›l›k testlerine, pre ve erken
postnatal teflhise moleküler-genetik diagnostik yakla-
fl›ma olanak tan›m›flt›r (8).

HED için spesifik bir tedavi yoktur. Afl›r› hareketten
kaç›nmak, afl›r› s›cakl›¤a maruz kalmaktan uzak durmak
gibi tavsiyeler d›fl›nda pek fazla birfley yap›lamamaktad›r
(1). Ancak son zamanlarda in vitro olarak yap›lan çal›fl-
malar epidermal growth faktörün (EGF) ter bezlerinin
geliflmesinde önemli bir rolü oldu¤unu göstermektedir
ve bunun kullan›m› ile insanlarda genetik olarak belir-
lenen bu önemli defekt tedavi edilebilir hale gelebilir.

Her ne kadar nadir bir durum olsa da, görünür bir
sebep olmad›¤› halde atefli olan yenido¤anlarda HED’in
tan›mlanmas› önemlidir. Erken teflhis, anne ve baban›n
bilgilendirilmesi febril epizodlar› önler ve gereksiz hos-
pitalizasyonlar› ve incelemeleri ortadan kald›rabilir.
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