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Ectrodactylia, ectodermalis dysplasia,
ajak- és szajpadhasadék szindroma

Bartalis Krisztina dr.! = Kalman Bernadette dr.>3 = Kisely Mihaly dr.!

1Vas Varmegyei Markusovszky Egyetemi Oktatékorhiaz, Fiil-Orr-Gégészeti és Fej-Nyaksebészeti Osztily,
Szombathely
2Vas Varmegyei Markusovszky Egyetemi Oktatokérhaz, Molekularis Orvoslas, Szombathely
3Pécsi Tudoményegyetem, Altalinos Orvostudomanyi Kar, Szentdgothai Kutatékdzpont,

Laboratériumi Medicina Intézet, Pécs

Az ectrodactylia (ujjak hidnya)-ectodermalis dysplasia—ajak- és szdjpadhasadék (ectrodactyly—ectodermal dysplasia—
cleft lip/palate — EEC-) szindréma rendkiviil ritka genetikai rendellenesség, amely autoszomadlis dominans 6roklédést
mutat, de szérvanyosan is el6fordulhat. A szindroma nevében jelzett tridsz mellett mds szervi elvaltozis is jelentkez-
het. Mind az ectodermalis, mind a mesodermalis szovetek érintettek lehetnek, és a szindréma klinikai megjelenése
nagyon viltozé. A korai diagnézis és kezelés egyediilallé kihivist jelent a diagnosztikiban és a gyégyitisban részt
vevlk szamdra, de fontos szerepe van a sziilSk felkészitésében is. Kozleményiinkben egy sporadikus EEC-szindrémas
betegiink esetét ismertetjiikk. A komplex fenotipus bemutatdsa és a rendkiviil dsszetett orvosi beavatkozasok ismerte-
tése kapcsin Osszefoglaljuk a korkép legfontosabb ismérveit, diagnosztikai és terapids lehetGségeit, valamint a pontos
genetikai verifikicié klinikai jelentSségét. A 3q28-as kromoszémarégioéban talilhaté, EEC3-fenotipushoz kothetd
TP63-gén-mutdciot teljesexom-szekvenalassal azonositottuk. A koéroki mutacié ismerete — megfelelé genetikai
tandcsadds és modern fertilizaciés moédszerek dltal — lehetévé teszi, hogy a szindroma 6roklédésének lehet8ségét
minimaliziljuk a beteg utédainal. Esetiink bemutatdsival célunk felhivni a figyelmet egy ritka és stlyos szervi érintett-
séggel jar6 koérképre, melynek gyogyitisiban megfelel életmindséget add eredményt csak multidiszciplindris dssze-
fogdassal lehetett elérni.
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Ectrodactyly—ectodermal dysplasia—clefting (EEC) syndrome

The ectrodactyly—ectodermal dysplasia—clefting syndrome is an extremely rare genetic disorder that is inherited as an
autosomal dominant trait, but can also occur sporadically. It is characterized by the triad of ectrodactyly (absence of
fingers), ectodermal dysplasia and cleft lip and palate along with variable involvement of other organs. Both the ec-
todermal and mesodermal tissues may be affected resulting in a spectrum of phenotypes. Early diagnosis and treat-
ment signify a unique challenge for those involved in the clinical management, while enable counseling and prepara-
tion of parents for the tasks ahead of them. In our report, we describe the case of a patient with sporadic EEC
syndrome. In addition to the presentation of the complex phenotype along with the medical interventions, we sum-
marize the most important characteristics of the disease, the diagnostic and therapeutic possibilities as well as the
clinical significance of the accurate genetic verification. Using whole exome sequencing, we identified in the 3q28
chromosomal region a pathogenic mutation within the 7P63 gene previously linked to the EEC3 phenotypes. The
knowledge of pathogenic mutation provides the means to prenatal diagnostics or » vitro fertilization methods that
allows us to minimize the possibility of inheriting the syndrome in the patient’s offspring. By presenting our case, we
aim to draw attention to this rare and disabling disease that requires the high quality works of a multidisciplinary
team capable of ensuring good quality of life for the patient.
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ADULT = (acro-dermato—ungual-lacrimal-tooth) ectrodacty-
lia—kiterjedt szepl6sodés—onychodysplasia—konnycsatorna-ano-
mailia—hypodontia; AEC = (ankyloblepharon—ectodermal dys-
plasia—cleft lip and palate) ankyloblepharon—ectodermalis
dysplasia—ajak-, szdjpadhasadék; DCR = dacryocystorhinosto-
mia; DNS = dezoxiribonukleinsav; EEC = (ectrodactyly—ecto-
dermal dysplasia—clefting) ectrodactylia—ectodermalis dyspla-
sia—ajak- ¢és szajpadhasadék; PTE = Pécsi Tudomdnyegyetem;
RHS = Rapp-Hodgkin-szindréma; SHEM = (split hand/split
foot malformation) hasadt kéz/hasadt lab malformacié; WES =
(whole exome sequencing) teljesexom-szekvendlas

Betegtinknél mar magzati korban diagnosztizaltik a
multiplex fejlédési rendellenességet, ezért iranyitottan
centrumban tortént a sziilés. 7 éves kordig tobb mint 35
mititéti beavatkozison és szamtalan kérhazi és ambulans
kezelésen esett at, de az altalanos iskolat mar kortarsaival
egytitt tudta elkezdeni.

Betegiink az anya masodik terhességébdl (111/2 /1) a
35. gestatiés héten, spontin, Apgar 8—10-es pontszim-
mal, 2330 g stllyal sziiletett a Pécsi Tudomanyegyetem
(PTE) Sziilészeti Klinikdjin. A csaladi anamnézis nega-
tiv. A mdr intrauterin — a varandésgondozds sordn — ész-
lelt polyhydramnion és multiplex fejlédési rendellenes-
ség miatt az @jsziilott kétnapos életkorban a PTE
Gyermekklinikdjanak perinatalis intenziv osztalyara ke-
riilt.

Fizikilis statusabol a kezek és a ldbak strukturalis elté-
rései (ectrodactylia: I. ujj megtartott, II-III. ujj hidnyzik,
IV-V. ujj syndactylidja), a kétoldali ajak-, fogléc- és szij-
padhasadék, az ectodermalis dysplasia (sziraz bér, hii-
nyos borfiiggelékek) és a rovid szemrés (blepharophimo-
sis) emelhetS ki (1. dbra, 2/n és 2/b dbra). A genetikai
konzilium az ectrodactylia—ectodermalis dysplasia—ajak-
és szdjpadhasadék (EEC-) szindréma lehet&ségét vetette
fel, a kromoszémavizsgalat sorin normalis karyotypust
(46, XY) észleltek. A genetikai elviltozas pontos vizsga-
latara akkor még nem volt lehet&ség. A hasi ultrahang-
vizsgalat kétoldali hydronephrosist, hydrouretert irt le,

1. abra

Kétoldali ajak- és szdjpadhasadék, homarkéz. A képen pdr hetes
kordban lithat6 betegiink a velesziiletett rendellenességekkel
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2. dbra | Sziiletés utni réntgenfelvételek a végtagokrol: a) kéz, b) lib
melynek hatterében kétoldali vesicoureteralis sz(kiiletet
valészintGsitettek. Mivel a kamerarenografias izotopvizs-
galat mindkét vesében megfelel6 kivalasztist mutatott,
a vese tehermentesitésére el6bb percutan drént vezettek
be, majd eredménytelenség miatt ureterocutaneostomat
helyeztek fel. A kardioldgiai vizsgilat sordn nyitott fora-
men ovale, bal-jobb sont igazolédott. Az Gjsziilott tapla-
lisa az egyénileg kialakitott szajpadlemez (nem tudta
hasznalni) és a kiegészité szondatiplilds cllenére igen
nehéz volt, de sulyfejlédése elindult. A kés6bbiekben
praemaxillaris *molding’-ot javasoltak a hasadék széles-
ségi progresszidjanak megakadilyozdsara. A nyaki hypo-
tonian kiviil egyéb neuroldgiai eltérést nem talaltak.

Az els6 ajakkorrekcios mitétre a gyermek féléves ko-
raban kerilt sor a PTE Gyermekgyégyaszati Klinikdjan
(3. abra). Ekkor a kozépfiil megtelels szell6zése érdeké-

Ajakhasadék korrekcidja utdni dllapot. Kétoldali ajakhasadék-zd-
ras utdni felvétel
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| Rontgenfelvételek a jobb labrol: a) miitét elbtt (lateralis); b) mitét elStt (anteroposterior); ¢) miitét utdn (lateralis); d) mitét utin (anteroposterior)

4. dbra

ben kétoldali dobhartya-tubusbeiiltetés is tortént. Ezt
megel6z6en és kovetGen is, szamtalan uroinfekcié miatt,
folyamatos preventiv per os, gyakran intravénds antibioti-
kumkezelésben is részestilt a beteg. A lazas dllapotok és
az 1d6kozben fellépd anaemia miatt a tervezett mitétek
tobbszori halasztasara volt sziikség. Recidiv [éguti infek-
cidk, asztma, tejfehérje- és latexallergia miatt allergolo-
gus és pulmonologus gondozta.

A gyermek 1 éves koraban kétoldali ureter-neoimplan-
tacid, majd 4 honappal kés6bb a vesicocutaneostoma za-
rasa, a pyeloureteralis junkcié szikiiletének korrekcidja
és egy llésben fiilészeti grommet (dobiiregi szell6ztetd-
tubus) ismételt kétoldali betiltetése tortént. Ez utdbbi
ismétlésére a gyakori kilok6dés miatt (mely valoszintleg
a hyperkeratosissal volt Osszefliggésben) fél-egy éven-
ként volt sziikség, tobb mint 10 alkalommal.

Amikor a beteg 18 hénapos lett, megtortént a szdj-
padzdrds, majd 2 évesen ismét uroldgiai mtitéten esett at:
holyagmegnyitdst, vesicoureteralis reflux miatt jobb ure-
ter-rencoimplanticiét, bal ureterszikiilet-bemetszést vé-
geztek, dllando katétert kapott.

Egy évvel késébb bal oldali cryptorchismus (magas he-
redllas) és hydrokele, majd pir hénap mulva jobb oldali
orchidopexia megoldasdra keriilt sor. A penis chordecto-
midjat és a hugycss tagitdsat is elvégezték. Tobb tilésben
hypospadiasis miatt hagycs6képzés, -plastica, -tigitas
kovetkezett.

A folyamatos grommetbeiiltetés ellenére a kozépfiil
szell6zése igy sem volt tokéletes. A gyermek elsé jobb
oldali tympanoplasticdjara (I. tipus) 7 éves koraban ke-
rilt sor. 8 éves kordban hallokésziilékkel is el kellett latni,
hogy nyelvi fejlédése ne szenvedjen zavart. Ezt koveten
kétoldali felsGajak- és vestibulumplasticiban részesiilt.

A krénikus konnycsatorna-gyulladds miatt mar 9 éves
kordban jobb oldali dacryocystorhinostomia (DCR) vég-
zésére kényszeriiltiink, azonban a fiatal életkorban ta-
pasztalhaté kooperacids nehézségek és a sziik anatomiai
viszonyok miatt a posztoperativ synechiolysis korlatozott
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volt, igy az orrban Osszenovések alakultak ki, melyeket
késébb wjabb mitéti beavatkozasok sorin oldottunk
meg.

A 14b korrekcidja a gyermek 12 éves koraban tortént
az ortopédiai osztalyon, ennek soran a II. labujj alapper-
cének 90 fokos deviacidjavitisat és az I-11. metatarsusfe-
jecse kozé ékel6dott szamfeletti csont eltavolitdsat, vala-
mint az [. metatarsus korrekcids osteotomidjat és csavaros
osteosynthesisét végezték el (4/n, 4/b, 4/c és 4/d abra).

A kéz korrekcidjara nem volt sziikség, finommotorika-
ja és funkcidja szinte teljes volt (a gyermek himezni is
tudott) a deformitas ellenére is (5/a és 5/b abra).

Par hénappal kés6bb az orrsovény devidcidjat korri-
giltuk (mivel a szik viszonyok miatt nem lehetett hoz-
zaférni a bal orrfélhez), és bal oldali DCR-mftétet vé-
geztiink.

Mindekozben kis betegiink élte a kamaszok természe-
tes, aktiv ¢letét, igy jobb alkartorést, majd jobb konyok-
taji torést is szenvedett.

A folyamatosan valadékozo bal fiil miatt tympanoplas-
tica tortént. Cholesteatomdt (him/gyongy daganat)
taldltunk, mely destrudlta a hall6csontokat, csupan a
stapestalp volt intakt. Fél év malva az ellen8rzés sorin
taldlt cholesteatomaresiduumot eltavolitottuk, de a hall6-
csontldncolatot egyel6re nem rekonstrualtuk, mig jobb
oldalra ismét grommetet helyeztiink be. Fél év mulva
a jobb kozépfilbdl is cholesteatomidt tavolitottunk el,
mely a bal oldalihoz hasonléan elpusztitotta a hall6-
csontlancolatot (6. abra).

Fél év elteltével a szdjsebészeten csipSlapatbdl vett
autolég spongiosaval bal oldali alveolaris spongiosaplas-
ticit, fogléckorrekcior végeztek, egy év mulva ugyan-
ilyen miitét tortént a jobb oldalon is. Igy lehetévé valt
a fogszabilyozé kezelés, mely szintén kihivasokkal teli,
egyéni megoldast kivant.

A koroki genetikai elviltozas azonositasara 2022-ben
nyilt lehetGség. A beteg és mindkét sziil§ DNS-mintaja-
nak molekularis genetikai vizsgalata teljesexom-szek-
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5. abra

CT egyeld
BONE 1

Im 42,

oo gty

A kozépfiil CT-felvétele. A sziklacsontfelvételen a jobb oldali
destrudlt hallécsontokat kortilveszi a cholesteatomamassza

CT = komputertomografia

venalassal (whole exome sequencing — WES) tortént
kérhdzunk Molekuldris Orvoslas részlegének és a PTE
Szentigothai Kutatékozpontjaban mikods Magyar
Genomikai és Bioinformatikai Koézpontnak, valamint
az iBioScience Ltd. cégnek az egyiittmlkodésében.
A konyvtarkészités az xGen DNA Library Prep Kit
(Integrated DNA Technologies Inc., IDT, Coralville,
1A, USA) felhasznalasival tortént, mely roviden a DNS
enzimatikus fragmentalds, a fragmensvégjavitas, az adap-
terligalas és az amplifikacio 1épéseit foglalta magaban.
Majd a konyvtarak hibridizildsa kovetkezett az xGen
Exome v2 Panel Probes (IDT) hasznalatival az exom ki-
nyerése céljabol. Az exom szekvenaldsa pedig — a megfe-
lel6 mindségi és mennyiségi ellendrzést kovetGen — a
NovaSeq 6000 (Illumina Inc., San Diego, CA, USA)
késziiléken tortént. A bioinformatikai elemzések a TP63-
gén heterozigoéta formaban jelen 1évS, dominans, pato-
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| Kézrontgenfelvételek 15 éves korban: a) lateralis; b) anteroposterior

génvaridnsat(NM_003722.5:¢.935G>T,NP_003713.3:
p.C312F) azonositottik a probandban, mely nem volt
jelen a bioldgiai sziil6k egyikében sem, igy de novo for-
miéban jelent meg a betegben. A jelzett varidns a génnek
a patogén mutaciokkal gyakran érintett régidjaban, funk-
ciondlisan a DNS-koté doménben alakult ki. A heterozi-
gbta patogén/valdszintleg patogén TP63-varidnsok az
EEC3-fenotipushoz kothet6k. A beteg minden utddja
50%-o0s eséllyel 6rokolheti a varianst.

Osszességében betegiink kezeléséhez, gydgyitisihoz
neonatoldogus, nefrolégus, kardioldégus, gyermeksebész,
ajak- és szajpadhasadék munkacsoport, szijsebész, fog-
orvos, fll-orr-gégész, logopédus, fejleszté pedagogus,
pulmonolégus, allergologus, pszicholoégus, tovabbd mo-
lekularis, valamint klinikai genetikus team koordindlt,
szoros egytittmiikodésére, kitarté munkdjara volt sziik-
ség. Ennck koszonhetSen betegiink értelmes, vidim és
jol szocializalt fiatalember, aki gimndziumi osztalyiba
gond nélkiil beilleszkedett, tdrsaival, tandraival jo kap-
csolatokat apol, akadémiai teljesitménye jo—kiemelkedd
szinten van, jovore fog érettségizni, és tervezi egyetemi
tovabbtanulasat. A genetikai tanacsadds soran felhivtuk a
szUul6k figyelmét annak fontossagira is, hogy betegiink
csalddtervezés el6tt feltétlentil részesiiljon megteleld
sziilészeti genetikai tanacsadasban.

1. tiblazat | Az EEC-szindréma kardinlis ¢és egyéb tiinetei

Az EEC-tridsz tiinetei Egyéb (urogenitalis, fiilészeti,

kardiolégiai) tiinetek

— Ectrodactylia: homarkéz,
rékoll6ldb

— Vesicoureteralis szdkiilet,
hydronephrosis, hydroureter,

— Ectodermalis dysplasia: szaraz
bdr, hidnyos bdrfiiggelékek,
blepharophimosis, deformdlt
fogak, hipopigmenticio,
koénnycsatorna-elzarodas

—’Cleft’: kétoldali ajak-,
fogléc- és szdjpadhasadék

cryptorchismus, hydrokele,
orchidopexia, hypospadiasis

— Fiilkiirtm(ikodési zavar,
kovetkezményes cholesteato-
ma, vezetéses ¢s idegi
hallascsokkenés

— Nyitott foramen ovale,
bal-jobb sont

EEC = ectrodactylia—ectodermalis dysplasia—ajak- ¢s szajpadhasadék
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Megbeszélés

Betegiink kortorténetének ismertetése kapesan bemutat-
tuk az EEC-szindréma klinikai spektrumanak egy jelleg-
zetes megnyilvanuldsit, melyben az indextiinetek komp-
lex urogenitalis és fiil-orr-gégészeti elvaltozasokkal is
tarsultak (1. tablazat). Mig magas szintd mUtéti beavat-
kozdsok sorozata (7. abra) korrigilta a komplex fejlédé-
si zavarok szervi megnyilvanulasait, és eredményezett
egy jol funkciondld, teljes életre képes fiatalembert, a
kéroki genetikai elvaltozds azonositisa biztositja majd
szamdra a muticio dtadédasianak potencidlis kivédését és
az egészséges utodlast.

Az EEC-szindréma rendkiviil ritka genetikai rendelle-
nesség, amely autoszomdlis domindns médon 6roklédik,
am de novo mutacié kovetkeztében, mint esetiinkben,
szérvanyosan is el6fordulhat. A betegséget el6szor Mar-
tens és Eckoldt irta le 1804-ben, mig az EEC-szindréma
kifejezést Ridiger ¢és munkatdrsai javasoltik 1970-ben
[1]. Az ujjak hidnya (ectrodactylia), az ectodermalis dys-
plasia és az ajak-, szdjpadhasadék (cleft) tridsza mellett,
mint esctiinkben is, valtozatos és kiillonboz§ sulyossigu
szervi érintettség tapasztalhatd. Mind az ectodermalis,
mind a mesodermalis szovetek érintettek lehetnek [2].
Nincs kiilonbség a nemi megjelenésben, és koriilbeliil
ugyanannyi sporadikus esetet {rtak le, mint csaladi hal-
mozodast.

Hiérom kiilonbo6z§ génlokusza EEC-tipust kiilonithe-
tink el: EEC1 (MIM 129900), melyeta 7ql1.2-q21.3-as
l6kuszhoz kotottek; EEC2 (MIM 602077), melyet a
19. kromoszomahoz kotottek, és késébb beolvasztottak
az EEC3-ba (MIM 604292); és EEC3 (MIM 604292),
melyet a 3q28-as l6kuszhoz kotottek, és elGszor egy hol-
land csalddban irtak le [3]. A mai napig azonban csak a
3q28-as l6kuszban talilhaté TP63- (tumorszuppresszor)
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gént azonositottik, melynek elvaltozisai elsGsorban
’missense’ (vagyis aminosavszekvencia-valtozast okozo)
muticiok, és a klasszikus EEC-szindrémais esetek 90—
98%-¢ért felel6sek [4]. E muticiok a fehérjetermék, a p63
DNS-ko6t6 doménjét érintik, mint ahogy esetiinkben is.
A fehérje mas részeinek mutacioi jarulékos klinikai meg-
jelenési formdkat okozhatnak.

A TP63-gén koédolja a p63-tumorproteint, mely a
p53-csaladba tartozé transzkripcids faktor. A p63, az
epidermalis differencidlodas, a bor és altalaban az ecto-
dermalis szovetek differencidlédasanak f6 szabilyozoja.
A TP63 két 16 izoformat kodol alternativ promoterek
altal (TAp63 és ANp63). A ANp63 részt vesz szamos
funkciéban a bdr fejlédése soran, valamint a felnétt 8s/
progenitor sejtek szabalyozdsiban. Ezzel szemben a
TAp63 a leginkibb apoptotikus funkciéval bir, és Gjabb
kutatdsok szerint a petesejtek integritasinak megd@rzésé-
ért felelSs. A kozelmultban két Gj funkciét tulajdonitot-
tak a TAp63-nak: a szivfejlédésben és a korai oregedés-
ben is szerepet jatszik [5].

A TP63-génben eddig legalibb 42, fenotipust okozo
mutdciét fedeztek fel, melyek jelentSs része malforméci-
6s szindroma. Am a génnek onkolégiai vonatkozasai is
vannak. A kérszovettanon hasznédlatos p63-immunfestés
segit a fej-nyak laphdmsejtes carcinomak szoévettani diffe-
rencialdiagnosztikjiban, a prosztataadenocarcinoma és
a jéindulatt prosztataszovet megkiilonboztetésében.

A malformiciés szindromakra kiilonosen jellemzé az
ajak- és/vagy szajpadhasadék, ritka ectodermalis rendel-
lenességek, amelyek epidermalis szerkezeti eltéréseket és
szemfelszini betegségeket okoznak. A TP63-gén muti-
ci6janal az EEC-szindroman kiviil a kezek és a libak
centralis redukcids hibdja (ectrodactylia), hasadt kéz /1ab
vagy homirkéz/rikoll6lab kiilon is el6fordulhat [6].
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e Orchidopexia e Hypo- e Jobb e Jobb
e Penis- spadiasis- tympano- DCR
chordectomia mitét plastica

® Hugycs6tagitas o Hallokésziilék

7. dbra
betegiink 13 éves kordig

DCR = dacryocystorhinostomia

* Bal DCR * Kétoldali
e Orrsovénymiitét tympano-
o Labkorrekcio plastica

Orvosi beavatkozdsok a beteg 1 hénapos és 13 éves kora kozott. Az dbra leegyszerdsitve mutatja, milyen mitéti beavatkoziasokon esett at

ORVOSI HETILAP

2023 m 164. évfolyam, 46. szam

Unauthenticated | Downloaded 02/26/24 09:41 AM UTC



Az ectrodactylia vagy a ’split hand /split foot” malforma-
ci6 (SHFM) szigora definicid szerint a végtagok koz-
ponti sugarainak velesziiletett hidnya, mely gyakran for-
dul el8 syndactylidval kombinalva. Eredetileg 1770-ben
dokumentaltak a guyanai indianok torzsénél [7]. Ennek
az dllapotnak a pontos kéroka nem ismert, de tobb gene-
tikai tényezd is szerepet jatszhat. Szintén TP63-muticio-
hoz kothet6 az ankyloblepharon—ectodermalis dyspla-
sia—ajak-, szdjpadhasadék (AEC-) vagy Hay—Wells-szind-
réma; “acro—dermato—ungual-lacrimal-tooth’ (ADULT-)
szindréma; végtag-eml$ szindroma; Rapp-Hodgkin-
szindroma (RHS); és orofacialis hasadék szindréma [5].
Klinikai szempontbdl az EEC két formdjat kiillonbozte-
tik meg: ajakhasadék szdjpadhasadékkal vagy a nélkal és
szdjpadhasadék 6bnmagaban [8].

Az ectodermalis dysplasiak az 6roklott rendellenessé-
gek nagy, heterogén csoportja, melyek embrionalis ecto-
dermdbdl szarmazé két vagy tobb szovet fejlédésének
clsédleges rendellenességeit foglaljadk magukban. Ilyen
szovetek a haj, a fogak, a fogzomanc, a kormok, a bér, a
kiils§ elvalasztast mirigyek (verejték-, faggyta-, konny- és
nyalmirigyek), a szemlencse. Idénként mas embrionalis
csiralemezb@l  szdrmazd szovetek (neuroectoderma,
mesoectoderma) fejlédése is zavart szenved [9]. A hibak
biarmely kombinacidjit, mely egynél tobb ilyen elvalto-
zast tartalmaz, ectodermalis dysplasiaként kell leirni.
Azok a betegségek, amelyeknél csak egy szerkezeti el-
térés van, nem nevezhet6k ectodermalis dysplasianak.
A rendellenes kombinaciok listdja hossza, tobb mint 150
szindromat kilonitenek el [10]. Az EEC-szindromaban
a betegek bére vilagos, hipopigmentilt, gyakran hyper-
keratoticus, hidnyozhatnak a verejtékmirigyek (hypohid-
rosis), a szlrzet fejletlen lehet. A konnymirigyek, a
konnycsatorndk atresidjat és a Meibom-mirigyek rendel-
lenes fejlédését figyelték meg, mely talzott konnyezés-
hez és/vagy rendkiviil szaraz szemhez, dacryocystitishez
vezethet. Ez a szemhéj, a szaruhartya, a kotShartya kro-
nikus gyulladasaval jar, ami hossza tdvon a szaruhdrtya
erézidjat okozza, és a kotShartya megvastagodhat, ri-
néhet a corneara. A lencse esetleges érintettsége miatt
sziirke hdlyog alakulhat ki, ezért rendszeres szemészeti
gondozasra van sziikség [11]. A betegséghez szintén tar-
sulhat fényérzékenység (fotofobia).

A fogléc fejlédési rendellenessége, az ajak- és szdjpad-
hasadék, az arcdysmorphismus miatt a fogak hidanyozhat-
nak, kisebbek vagy deformadltak is lehetnek. Choanalis
atresia is el6fordulhat. A metsz6fogak az atlagosnal kes-
kenyebbek, és formdjuk ceruzahegyre hasonlit. A fiil-
kagylok dltaliban csokevényesek, és a hasadékbol ad6do-
an a paciensek vezetéses + sensorineuralis halldskaroso-
désban is szenvednek, igy a rendszeres flészeti kezelések
is elengedhetetlenek. Tarsul6 tiinetek az urogenitalis
problémik (vesemedence-tigulat, hidnyzik az egyik vagy
mindkét vese, ureter- és hugyhdlyagproblémdk), a kréni-
kus /visszatérd léguti fert6zések, melyek tovabbi szak-
mak bevondsat teszik sziikségessé. Betegiinknél is megje-
lentek részlegesen e kisérd elvaltozasok.

ESETISMERTETES

Noha a betegségnek a kéz- és libhasadék, az ajak-,
szdjpadhasadék és a kiilonféle ectodermalis szervek rend-
ellenessége a harom kardindlis jellemzdje, a tiinetek su-
lyossaga (expresszidja) eltér6 az egyének kozott, és nem
feltétleniil jelentkeznek egyszerre. Ez a viltozatossig
meghatirozza a betegség egyéni prognozisit. Példiul a
hypohidrosis is lehet a betegség egyik dominans jellem-
zGje. Ilyenkor mindig fenndll az életveszélyes tilmelege-
dés veszélye, a csokkent izzadds miatt a szervezet nem
tudja hatékonyan szabalyozni a testhémérsékletet. A kiil-
s6 kornyezeti hatdsok vagy intenziv fizikai aktivitas ko-
vetkeztében kialakult maghémérséklet-emelkedés letalis
kovetkezményekkel jarhat.

A szellemi fejlédési, mentélis problémdk nem jellem-
zGi a betegségnek, mivészek, sportoldk is ismertek az
EEC-szindromasok korében (példaul Francesca Jones,
teniszez8, Anglia).

A betegség pontos eléforduldsa és prevalencidja nem
ismert. Az Egyesiilt Allamokban kevesebb mint 50 000
ember szenved ebben a betegségben [12]. A PubMed-
ben alig tobb mint 300 eset leirasa szerepel, koztiik egy
magyar publikicié [8]. Mivel azonban a klinikai kép
nagymértékben valtozo, elképzelhetd, hogy a be nem
jelentett betegek szdma ennél nagyobb. Béir a szindré-
mat képez6 mindharom defektus gyakrabban fordul el
kilondllé entitasként, tgy tdnik, hogy egy egyénben
mindhdrom anomailia egytittes elGfordulasa nagyon rit-
ka, egyes szerz6k szerint koriilbelil 1,5/100 milli6é [7].

A Semmelweis Egyetem Fogpétlastani Klinikdjanak
munkacsoportja 2022-ben publikalta egy EEC-szindré-
mids betegiik esetét [8]. Az alsé dllkapocsra teleszkdpos
fogsort készitettek a beteg digitilis lenyomata alapjan.
Az eset érdekessége, hogy a velesziiletett rendellenessé-
gek és a korlatozott szdjnyitds miatt a lenyomat intraora-
lis szkennerrel késziilt, majd a teleszképok digitdlis
modellre torténd tervezése utdn szelektiv [ézeres szinte-
rezéssel alakitottdk ki a teleszkdpokat.

Kovetkeztetés

Az EEC-szindroma progndzisa dltaliban nagyon kedve-
78, a varhat6 élettartam nem csokken. Ritkdn azonban
végzetes komplikaciok léphetnek fel. Uroldgiai rendelle-
nességek esetén a recidivalé uroinfekciok, a facialis rend-
ellenességek miatti dllandoé fels6 1éguti infekcidk, ritkdn
szeptikus allapotok f6ként kisgyermekkorban igényelnek
gyakori antibiotikumkezelést, orvosi ellitist. Az érintet-
tek tobbsége hallaskirosoddsban is szenved, fiilészeti,
audiologiai, logopédiai gondozasuk elengedhetetlen.
Ezenkiviil folyamatos szemészeti kezelésre van sziikség a
sziirke hdlyog vagy a szaruhdrtya-hegesedés megelSzése
céljabol. Noha a varhaté élettartam majdnem normalis, a
sok szembetind rendellenesség miatt gyakran csokken
az onértékelés, az életmindség. Egyes esetekben ez pszi-
cholégiai problémdikhoz és tdrsadalmi kirekesztéshez
vezethet. Az ilyen betegek fizikai, pszicholdgiai és tarsa-
dalmi integracidjanak javitisahoz multidiszciplinaris
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megkozelités sziikséges. A korai diagnézis és kezelés
egyediildllé kihivast jelent a gydgyitisban részt vevsk
szamdra, de fontos a tanacsadasban és mind a sziil6k,
mind az orvosi hattér felkésziilésében.

Anyagi tamogatds: A kozlemény megirdsa anyagi timo-
gatisban nem részesiilt.

Szerzdi munkamegosztas: B. K.: A kézirat els§ verzio-
janak elkészitése. K. B.: A kézirat attekintése, tartalmi
és nyelvi szerkesztése, a genetikai tartalom kib&vitése.
K. M.: A betegdokumentacié 6sszegydjtése és a kézirat
szerkesztése. A cikk végleges valtozatit valamennyi szer-
26 clolvasta és jovahagyta.

Erdekeltségek: A szerz8knek nincsenek érdekeltségeik.
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,Bona comparat praesidia misericordia.”
(A konyorilet megfelel védelmet biztosit.)
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