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Yenidocanda Nadir Bir Atefl Nedeni:
Hipohidrotik Ektodermal Displazi
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OZET

Ektodermal displaziler sag, difl, tbrnak veya ter bezi fonksiyo-
nundaki primer defektle beraber olan bir grup heterojen
bozukluklardsr. Hipohidrotik (anhidrotik) ektodermal disp-
lazi (HED) &zellik arzeden sendromlardan biridir ve hayat>n
ilk y>llar>nda 6nemli zorluklara sebep olabilir. En ciddi
rahats>zl>klardan birisi de ekrin ter bezlerinin rudimen-
ter olmas>na ya da yokluruna bazl> olarak terlemenin azl>o>
ya da yokluau ve bunun sonucu olan belirgin »s> intolerans»
ve hiperpreksi ataklar>d>r. Bu vakada yuksek atefl sebebi
ile hospitalize edilen ve HED teflhisi konulan bir yenidozan
sunulmufitur.

Anahtar Kelimeler: Ektodermal displazi, yenidoran

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.
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G<R«fi

Ektodermal displaziler, gegmifite 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 yaygrn
bozukluklarla s>n>fland>r>lmas> tavsiye edilmektedir
(2). Etkilenen ektodermal yapsya gore (sag, difl, brnak
ve ter bezleri) ssn>fland>r>Im»fl 100'den fazla ayr> sendrom
bildirilmifltir (1). Her ne kadar nadir bir durum olsa da
hipohidrotik (anhidrotik) form muhtemelen en ¢ok
neonatolorun ilgi alan>na girmektedir. Ekrin tez
bezlerinin rudimenter kalmsfl olmas> tamamen belirgin
»>$> intolerans>na ve hiperpireksi epizodlar>na yol agar.

SSK <«stanbul Exritim Hastanesi, Cocuk Hastabklar> Uzman> (1),
SSK Bakorkdy Dorumevi Kad>n ve Cocuk Hastabklar> Exitim
Hastanesi, Cocuk Klinizi (2)

Bu bozuklueun olas> hipertermik bir yenidomanda duflu-
nulmedizi durumda, gergek teflhis konana kadar bu tir
bebekler gereksiz hospitalizasyona ve laboratuvar test-
lerine maruz kalabilirler (3).

OLGU SUNUMU

17 gunlik erkek bebek tnitemize atefl sebebi ile ya-
trlds. C/S ile term olarak doman beberin doaum amrihas
3600 gramd>. Ailenin 2. cocuru idi. <Ik ¢cocuau 5 yafl>nda
saal>kl> bir cocuru idi. Anne ve baba birinci dereceden
akraba idiler. Postnatal ikinci gtinde atefl ve muhtemelen
sepsis sebebi ile antibiyotik tedavisine bafllanmflt>. He-
mokulturde treme olmamas> ve sepsise ait dizer klinik
ve laboratuvar bulgularsn>n saptanmamas> sebebi teda-
vinin 6. giiniinde atefli sona ermifl olarak taburcu edildi.
Ancak hastan>n yiiksek atefl epizodlar> devam etmifl
olduaundan tekrar hastanemize getirildi. Getirildizinde
atefli 39°C idi. Deri kuru, venler belirgindi. Saglar, kafl-
lar> ve Kkirpikleri seyrek ve ag>k renkli idi. Frontal ¢>kok-
bk, kal>n dudaklar ve meme dokusunun yokluau géze
carp>yordu. Kan, BOS, idrar ve d>flk> kulturleri abbnd>k-
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tan sonra flipheli sepsis teflhisi ile ampisilin ve amikasin
ile tedaviye baflland>. Bununla beraber hastan>n inter-
mittan olarak yuksek atefli devam etmekteydi. Baflvuru-
nun 10. gintnde tekrar kulturleri al>narak tedaviye
sefotaksim ilave edildi. Ceflitli laboratuvar araflrmalar>
yaprld», fakat etyolojik bir faktér bulunamad>. Hastada
15. guinde Uriner enfeksiyon ve 25. giinde otitis media
geliflti. Bu enfeksiyonlar kaybolduktan sonrada atefl
epizodlar> devam etti. Atefl epizodlar> ile ¢evre >s>s>n>n
ve bebrin giysilerinin iliflkisi gézlenmesi bize deri biyop-
sisini gerekli k>ld>. Yap>lan palmar deri biyopsisinde
ter bezlerinin yokluau gosterildi ve teflhis doaruland>.

TARTIfIMA

Hipohidrotik ektodermal displazi (Christ-Siemens-
Tourain Sendromu) parsiyel ya da total ter bezleri yoklu-
au, hipotrikoz ve hipodonti ile karakterizedir. <nsidans»
100.000 domumda bir olarak tahmin edilmektedir.(1).
Kalbt:m> X'e baal> resesif geciflle olmaktads>r. Fakat baz>
ailelerde otozomal dominant ve resesif gegifl olabilmekte-
dir (1,4,5). Deniflik >rklardan %90'> erkek olan bir ¢cok
vaka bildirilmifltir. Diflilerde sendrom tum o6zellikleri
ile ortaya pokmaz. Fakat difl defektleri, seyrek sa¢, azal-
m>fl terleme ve anormal deri bulgular> gorulur. Teflhis
konduktan sonra hastams>z>n k>z kardeflini muayene
ettik ve bu hastal>en tipik 6zellizi olan konik ve noktal>
diflleri oldusunu gérduk.

HED'li hastalarn karakteristik klinik 6zelliklerini
yenidoaan déneminde dererlendirmek gugtiir. Genellikle
yanbfl olarak postmaturite bulgusu olarak dererlendiri-
len, derinin af>r> derecede soyulmas», erken bir bulgu
olarak gérulmektedir ve etkilenen yenidoranda dewerli
bir ipucu olabilir (3). Biz hastam>z>n hikayesinde boyle
bir bulguya rastlamad>k. Neonatal donem sonras>nda
deri ince, soluk, kuru ve vucudun bluytk bir kssm>nda
venler belirgindir. Hastab>a>n tim 6zelliklerinin géral-
dird tiplerinde hastan>n gérinima; belirgin frontal
okont, ve ¢ene, ¢cokik yanaklar, kal>n ve dsfla donik
dudaklar, semer burun ve buyuk kulaklar ile ay>rt ettiri-
cidir. Saclar ince, seyrektir ve ag>k renklidir. Kafllar
seyrektir ya da yoktur. Fakat Kirpikler genellikle nor-
maldir (4).

HED'li yenidoranlarda, bizim hastam>zda da olducu
gibi ana problem azalmfl terlemeye baxrl> hiperpireksidir
(3). Bu bebekler s>k hastaneye getirilirler ve ceflitli in-
celemeler yap>l>r. Hastalar> bir inktbatore yerlefltirmek
problemi daha da kotulefltirir tekrarlayan febril epizodlar
beyin hasar-ndan ve mental retardasyondan sorumlu
olabilir (5).

Dicer glandtler yapslar da hipoplastik olabilir ya
da hig¢ olmayabilir. Azalmsfl lakrimasyon, atrofik rinit
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ve farinks, trekea, bronfllar, 6zofagus ve duodenumdaki
bezlerin yokluzu bildirilmifitir. Vakalar>n yar>s>nda t>r-
naklar eksiktir. Memelerin yokluau (amastia) aras>ra
rastlanan bulgudur (1,4,7). Dizer bulgular>n tan>nmas»-
n>n gui¢ olduau yenidoran déneminde bu bulgu hastal>en
teflhisi igin iyi bir ipucu olabilir. Difllerle ilgili olan dewi-
fliklikler hayat>n daha ileri donemlerinde saptansr ve
anodontiden defektif difllerle beraber olan hipodontiye
kadar dewiflik flekillerde olabilir (7).

Hastal>@n teflhisi cocukta sag veya difl azh>a>n>n dik-
kat cekmeye bafllad>a> doneme kadar nadiren konur.
Fakat ag>klanamayan ateflten fluphelenilmelidir (4).
Ecer teflhis flupheli ise, bizim hastams>zda da olduzu
gibi deri biyopsisi ekrin tez bezleinin yoklusunu ya da
hipoplastik oldurunu gosterecektir. Terlemedeki defekti
gostermek icin pilokarpin iyontoforezi kullan>labilir (3).
Son zamanlardaki ¢abflmalar HED lokusunun saptan-
mas>na ve bdylece tafby>c>bk testlerine, pre ve erken
postnatal teflhise molekiler-genetik diagnostik yakla-
fbma olanak tan>m>flt>r (8).

HED igin spesifik bir tedavi yoktur. Aflr> hareketten
kagnmak, afbr sscakl>ea maruz kalmaktan uzak durmak
gibi tavsiyeler dxfbnda pek fazla birfley yap>lamamaktad>r
(1). Ancak son zamanlarda in vitro olarak yap>lan calfl-
malar epidermal growth faktérin (EGF) ter bezlerinin
geliflmesinde énemli bir rolU olduaunu gostermektedir
ve bunun kullan>ms ile insanlarda genetik olarak belir-
lenen bu dnemli defekt tedavi edilebilir hale gelebilir.

Her ne kadar nadir bir durum olsa da, gérunuar bir
sebep olmad»>a> halde atefli olan yenidoranlarda HED'in
tan>mlanmas> 6nemlidir. Erken teflhis, anne ve baban>n
bilgilendirilmesi febril epizodlar> 6nler ve gereksiz hos-
pitalizasyonlar> ve incelemeleri ortadan kald>rabilir.
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