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SENDROMLAR ve ESLIiK ETTIKLERI KRANIYOFASIYAL
ANOMALILER

Synrdomes And Accompanying Craniofacial Anomalies

Aysegiil AYHAN BANi"

OZET

Gelisimsel anomaliler ve onlarla ilgili
diizensizliklerin dogru teshisi; klinisyenin normal
ve dismorfik ozellikleri ayirt etme ve tanima
yetenegine baghdir. Sendromik diizensizlikleri
olan hastalarin giivenli ve etkili tedavisi icin, belli
sendromlara eslik eden malformasyonlarin tama-
mina hakim bir anlayisa sahip olmak gereklidir.
Bu makalede dis hekimlerinin yiiriittiikleri te-
davileri boyunca karsilagabilecekleri sendromlar
hakkinda bilgi verilmektedir.

Anahtar sozciikler: Sendromlar, Kraniyo-
fasiyal Bélge, Ortodonti

SUMMARY

The diagnosis of developmental anomalies
and the discrepancies related with them is mainly
depending on the clinician’s ability of distinguish-
ing and recognizing the normal and the dis-
morphic properties of nature. For effective and
careful treatment of the patients with syndromic
diseases, one should have the exact intelligence
about the malformations accompanying the syn-
dromes. This article gives information to the den-
tists about the syndromes which they may encoun-
ter during the treatment of their patients.

Key Words: Syndromes, Craniofacial Region,
Orthodontics

Sendromlar; genetik bir temele dayanabi-
lir ya da teratojenik etkilerle ortaya ¢ikabil-
mektedir. Genetik sendromlar; (multiple) coklu
organ sistemlerini etkilemektedir; ¢linkil gene-
tik bir defektin bulunmasi, viicuttaki tiim hiic-
releri ilgilendirmektedir(1).
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Gelisimsel anomaliler ve onlarla ilgili dii-
zensizliklerin dogru teshisi; klinisyenin normal
ve dismorfik 6zellikleri ayirt etme ve tanima
yetenegine baghdir. Smith’e(2) gore; teshis
amach kullanilan malformasyon kategorileri-
nin 26’sindan 12’si bag ve boyun bulgularin
igerir. Bunlarin bazilar1 hipodonti, mikrodonti,
mikrognati ve dudak/damak yariklar1 gibi agiz
yapilart ile sinirlidir. Boyle diizensizlikleri olan
hastalarin giivenli ve etkili tedavisi i¢in, belli
sendromlara eslik eden malformasyonlarin ta-
mamina hakim bir anlayisa sahip olmak gerek-
lidir.

Ortodontik bolgeyi ilgilendiren sik¢a gorii-
len kraniofasial seformiteler(3)

I Dudak-Damak Yariklari
1) Kraniosinositozlar (Kraniofasiyal dizostoz
sendromlart)

a) Crouzon Sendromu
b) Apert Sendromu
c) Pfeiffer Sendromu
d) Saethre-Chotzen Sendromu
e) Carpenter Sendromu
1) Brangiyal Ark Sendromlari
a) Hemifasial Mikrosomi
b) Goldenhar sendromu

¢) Treacher Collins Sendromu (Mandi-

bulofasiyal Dizostoz)
d) Nager Sendromu
V) Turner Sendromu
V) Down Sendromu

* Doktora 6grencisi, Gazi Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi Ortodonti A.D.
™ Ogretim iiyesi, Gazi Universitesi Dis Hekimligi Fakiiltesi Ortodonti A.D.
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VI) Fetal Alkol Sendromu

VII) Akondroplazi

VIII) Kleidokranial Displazi

IX) Marfan Sendromu

X) Russell-Silver Sendromu

XI) Beckwith-Wiedemann Sendromu
XII) Sturge-Weber Sendromu

XII)  Prader — Willi Sendromu

XIV)  Peutz-Jeghers Sendromu

XV)  Ehlers-Danlos Sendromu

XVI) Norofibramatozis (Von Recklinghausen
Hastalig1)

XVII) Ektodermal Displazi
I) Dudak-Damak Yariklari:

Dudak-damak yariklari total yariklar veya izo-
le (parsiyel) yariklar seklinde ortaya c¢ikabilecegi
gibi tek tarafli veya c¢ift tarafli da olabilmektedir
(3,4). Ayrica bireydeki sendromun bir pargasi ola-
bilmekte (yaklasik % 20 vakada) veya bireydeki
izole bir bulgu olabilmektedir; yani non-sendromik
olarak da goriilebilmektedir(3,5). Etkilenen doku-
lardaki deformasyona ve sonraki klinik seyrine gore
cok ¢esitli dudak-damak yarigi vakalarina rastlana-
bilmektedir(3,6).

Veau siniflandirmasi (6):

Dudak yariklarinin siniflandirilmast,

Swnif I, dudaga uzanmayan vermillionun tek
tarafli ¢entigi

Swf II; burun tabanina ulagsmayan ancak du-
dagi kapsayan tek tarafli yartk

Swnif III; burun tabanina kadar uzanan tek ta-
rafli dudak yarigi

Swif IV; dudagim —tiim ya da kismi- ¢ift tarafh
yarig1 seklindedir.

Damak yariklarimin sumiflandrilmast;
Swnif I, sadece yumusak damagi kapsayan yarik

Swf II; alveoler proseslere uzanmayan, yumu-
sak ve sert damagi igeren yarik

Swf III; premaksiller bolgede tek tarafli ola-
rak sert ve yumugsak damak ile alveoler prosesleri
kapsayan yarik

Swnif IV; premaksiller bolgede ¢ift tarafli ola-
rak sert ve yumusak damak ile alveoler prosesleri
kapsayan, siklikla premaksillanin mobil olmasina
sebep olan yarik seklindedir.

Dudak-damak yariklarinin ortaya ¢ikmasinda
rol oynayabilecegi diisliniilen faktorler arasinda; ka-
Iitim, yakin akraba evliligi, kortizon kullanimi, do-
lasim sistemi  bozukluklari, oligohidroamniozis
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(amniyon s1visinin azalmasi), avitaminoz (A ve B2)
ve gebeligin ilk 3 ayinda anne adaymin gegirdigi
viriitik hastaliklar, aldigi ilaglar (tolidon), maruz
kaldig1 X 1sinlari, psikolojik stresleri sayilabilmek-
tedir(7,8).

Bu vakalarda ortodontik agidan dnemli ag1z i¢i
bulgular1 ve iskeletsel bulgular soyle 6zetlenebil-
mektedir;

-Diglerde sekil anomalileri(6,9-11)

-Stipernumerer disler ve 6zellikle yarik bolge-
sinde agenezisleri(6,9-11)

-Ust dis kavsinde siddetli ¢aprasiklik ve iist
¢enenin hem transversal hem de sagital yonde ye-
tersizligi(6,9-11)

-Yarik tek tarafli ise o tarafta yan capraz ka-
panig(6,9-11)

-Ust cenenin sagital yon gelisim yetersizligi
nedeniyle mikrognati superior(9-11)

-Angle Simif 111 iliski ve 6n ¢apraz kapanig(9-11)

-Iskeletsel olarak Sinif I1I yap1(9-11)

-Maksillanin hipoplastik yapist nedeniyle bi-
reylerde konkav profil(6,9-11)

goriilebilmektedir.

Ayrica yarik bolgesinin hemen yaninda
siiren dislerin eksen egimlerinde bozulmalar,
ektopik siirmeleri, alveol kemik desteginin ¢ok
yetersiz olmasindan dolay1 bu dislerin erken
kaybi, maksiller ark devamliliginin bozulmas1
ile karsilagilabilmektedir.

Cift tarafli dudak-damak yarigma sahip
bir infantta premaksillanin mobil olmasina
bagli olarak iist anterior bolgedeki yapisik di-
setinin alt keserlerin insizal kenarlan ile aym
seviyede olacaklar sekilde, asir1 artmis overbi-
te gozlenebilmektedir(6,12).

IT) Kraniosinostozlar
dizostoz sendromlari)

(Kraniofasiyal

‘Dizostoz’ kemik biiylime ve gelisiminin
bozulmasi anlamina gelmektedir(4,13).

‘Kraniofasial dizostoz’ kavrami; sadece
kranial kubbeyi degil hem kranial kaideyi hem
de orta yiiz siiturlarini gesitli sekillerde etkile-
yen kraniosinostozlarin ailesel formlarinin je-
nerik ad1 olarak kullanilmaktadir(13).

a- Crouzon Sendromu:

Crouzon, bu sendromla ilgili 4 karakteris-
tik Ozellikten bahsetmistir: 1- Ekzoftalmi 2-
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Retrognatik maksilla 3- Asagida konumlanmis
maksilla 4- Paradoksal retrogeni(13).

Kafa kaidesi ve bas suturalar1 zamanindan
once kapanmaktadir. Bas ve kafa kaidesi sutu-
ralart erken kapandigi icin; bunlara bagh bii-
ylime gosteren iist yiiz, 6zellikle maksilla bii-
yiime ve gelisiminde biiyiik bir eksiklik vardir.
Alt ¢ene gelisimi normal oldugu halde progna-
tik goriinmektedir (pseudo prognati
inferior)(3,4). Ust yiiziin gelisim eksikligine
bagli olarak orbita gelisimi de yetersiz olup,
gozlerde ekzoftalmi vardir. Ust ¢ene kiiciiktiir,
buna bagli olarak sirkiiler ¢apraz kapanig ve
iist cenede yer darlig1 goriilmektedir(4). Mak-
sillada V sekilli dental ark ile birlikte siddetli
caprasiklik ve dislerin ektopik slirmesi s6z ko-
nusudur. Alt arkta ise ters spee egrisi gozlene-
bilmektedir(3,14). Alt ¢enenin bilyiime yonii-
niin degisimine bagli olarak siddetli 6n agik
kapanis olugabilmektedir(3). Damak derin ve
bazi olgularda yarik olabilmektedir(15). Hipo-
donti ve gecikmis siirme goriilebilmektedir.
Cekilen kafa rontgen filmlerinde kalvarya ke-
mikleri kavernli bir goriiniimdedir(4,16).

b- Apert Sendromu:

Postmortem histolojik ve radyografik ca-
lismalar gostermistir ki; Apert sendromunda
kraniofasial bolgedeki siiturlar, kranial kaidede
meydana gelen bir kikirdak displazisi nedeniy-
le erken kapanmaktadir(13,17-20).

Apert bu sendromu; el-ayak deformiteleri
(sindaktili) ve kafatasinda ciddi sekil bozuklu-
gunu iceren fiziksel bulgular ile mental retar-
dasyon ve korliiglin bir kombinasyonu olarak
tanimlamustir(13,20).

Apert sendromunun Crouzon sendromu
ile benzer 6zelliklerinin bulunmasinin yani sira
ayrildiklart keskin noktalar da bulunmaktadir.
Apert sendromunun belirtileri, Crouzon send-
romuna gore daha az cesitlilik gostermektedir
ancak belirtiler daha ciddi olmaktadir. Gozler
arasindaki mesafe daha artmis, gozler daha az
ekzoftalmik, orbita daha silik bir hal almistir.
Orta yliz hipoplazisi vertikal ve horizontal ola-
rak daha belirgindir ve st yiiz genisligi daha
fazladir(13). Degisen derecelerde gelisim geri-
ligi ve hiperaktivite gdzlenmektedir(13).

Bu hastalarin, hipnotik dudaklara ve {ig-
gen seklinde agiz yapisina sahip olmalari ne-
deniyle agiz solunumu yaptiklar1 ve ayrica bu
hastalarda derin damak kubbesi ve hipoplastik
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maksilla, disetinde yas ile artan lateral sislikler
gibi bulgularin da oldugu tespit
edilmistir(21,22). Dislerde caprasiklik ve ma-
lokluzyon siklikla gdzlenirken, hipodonti go-
riilme olasiligimin oldukga diisiik oldugu bildi-
rilmistir(21).

c- Pfeiffer Sendromu:

1964 yilinda Pfeiffer; kraniosinostoz, ge-
nis el ve ayak bas parmagi, bazen de elde kismi
yumusak doku sindaktilisini de kapsayan bir
sendrom tanimlamistir(13).

Bu sendroma sahip bireylerde brakisefali-
ye neden olan ciddi kraniyosinostoz meydana
gelmektedir. Diiz bir orta yiiz, orbital hiperte-
lorizm, genis ayak ve bagparmaklar, kismi sin-
daktili Pfeiffer Sendromu’nun klinik 6zellikle-
rini olusturmaktadir(1).

Boutros ve arkadaslari(23); Apert, Crou-
zon ve Pfeiffer Sendromlu hastalarda, kranial
kaidede meydana gelen bir daralmanin kondi-
ler bolgede de daralmaya sebep oldugunu ve
bigonial genislik neredeyse normal iken
bikondiler genisligin azalmasi seklinde ortaya
cikan mandibular anomaliler oldugunu bildir-
mislerdir. Bannink ve arkadaslari(24) ise,
Apert, Crouzon veya Pfeiffer sendromlu hasta-
larin yaklasik %50' sinde orta yiiz hipoplazisi
nedeniyle obstriiktif uyku apnenin (OSA) ge-
listigini bildirmislerdir.

d- Saethre-Chotzen Sendromu:

Kraniosinostoz, sagli derinin frontal kis-
minin diisiik olmasi, iist géz kapagmin asagi
sarkmasi, fasial asimetriler, kismi kutandz sin-
daktili ve diger iskeletsel anomaliler gibi mal-
formasyonlara rastlanmaktadir(13). Bunlara ek
olarak damak yariklarina da rastlanabilmekte-
dir(25).

e- Carpenter Sendromu:

Carpenter sendromunun klinik 6zellikleri
arasinda kafatasi asimetrileri, kraniosinostoz,
ayakta polisindaktili, klinodaktiliye eslik eden
kisa parmaklar ve c¢esitli yumusak doku sin-
daktilileri bulunmaktadir. Koronal, sagital ve
lambdoideal suturlarin erken kapanmasina bag-
I1 olarak brakiosefali meydana gelmis-
tir(13,26). Bunlara ek olarak; burun kopriisii
diizdir, kulaklar malformedir ve normalden
asagida konumlanmigtir(1).

Blankenstein ve arkadaslari(27), bu
sendromdan etkilenmis iki erkek kardesi
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incelemis ve kardeslerden birinde gecikmis dis
gelisimi, siddetli hipodonti ve kiigiik kron
boyutlu dislere rastlanirken digerinde digsel
gelisim geriligine hafif diizeyde hipodontinin
eslik ettigini bildirmislerdir.

III) Bransiyal Ark Sendromlari:
a- Hemifasial Mikrosomi:

Hemifasial mikrosomi; ramus ve/veya
kondilin hipoplazisi veya aplazisini ifade et-
mektedir. Yiiziin bir tarafinin gelisim geriligi
gosterdigi ve bu gelismeyi ¢ocukluk dénemin-
de yakalayamadigi durumu ifade etmektedir.
‘Hemifasial’ kelimesiyle her ne kadar yiiziin
yaris1 ifade edilse de, vakalarin % 31’1 bilateral
olup bu vakalarda da yiiziin bir yarist digerin-
den daha ¢ok etkilenmistir(28). Hastalar ta-
mamen semptomsuz goziikebilecegi gibi, yii-
ziin yarisinda siddetli semptomlar ile kulagin
yoklugu veya kismi olusumu seklinde bulgular
verebilmektedir. Cene ucu ve yiiz, orta hatti
etkilenmis tarafa kaymis olabilmektedir. Cig-
neme kaslari, yiiz yapilarini taklit etmektedir
ve etkilenmis tarafa hipoplaziktirler(28).

Bu anomalide yiiziin bir yarisi diger yari-
sina gore kiigiik kalmigtir ve hem sagital hem
transversal hem de vertikal yonde asimetri
mevcuttur. Bu asimetrinin nedeni; bir tarafta
ramus mandibularis ve kondilin hi¢ olusmama-
sidir. Etkilenen tarafta masseter , temporal ve
pterygoid kaslar da olusmadigi i¢in fonksiyon
yoktur. Fonksiyonun olmadigi bu bdlgede de
biiyiime ve gelisim olmayarak anatomik yapi-
lar kiigiik kalmaktadir (mikrosomi). Etkilenen
tarafta maksilla ve zigomatik kemigin biiyiik-
ligi azalmigtir. Damak asimetrik ve derindir;
fakat yarik yoktur. Bu anomali i¢in tipik iki
bulgu: 1) Tek tarafta ramus ve kondilin olma-
yist 2) Etkilenen taraftaki kulak kepgesi ano-
malisi’dir(4,29).

b- Goldenhar sendromu:

Oldukga nadir karsilasilan bu hastaliktan
etkilenen bireylerin yiiziinlin bir yam biyiik-
ken diger yam kiiciik olabilmektedir. Bu send-
roma sahip kisilerde g6z bulgular1 (mikroftal-
mi, kolobom, epibulbar dermoid ve lipoder-
moid malformasyonlar); kulak anomalileri
(mikroti, atrezi, kulak fistiilleri); vertebral
anomaliler ve konjenital kalp anomalileri; du-
dak-damak yariklari; fasial asimetri; gelisimsel
dissel bozukluklar ve mental retardasyon go-
rilmektedir(30,31). Fasial asimetri ve mandi-
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bulanin hipoplazisi bu sendromun tipik bulgu-
laridir(30,31).

c- Treacher Collins Sendromu (Man-
dibulofasiyal Dizostoz):

Bu anomalide kulak kepgesinde defor-
masyon, alt gbz kapaklarinin dig {igte birinde
yarik vardir ve bu yarigin {igte bir dis tarafinda
kirpikler olmasina karsin tigte ikilik kisminda
kirpikler yoktur. Alt géz kapaklarinin sag ve
sol tarafindaki bu yariklar, gézlerin dis uglari-
nin asag1 dogru sarkmasina (antimongoloid go-
riinlim) neden olmaktadir. Sag ve sol zigoma-
tik kemikler ya hi¢ olusmamistir ya da tam ge-
lismemis olup temporal kemikle yaptiklar1 ar-
cus zygomaticus yoktur(4).

Yenidoganda bu sendromun karakteristik
Ozelligi olarak ortaya c¢ikan ciddi mikrognati
hayati 6nem tasimaktadir. Havayolu tikanma-
larina ve beslenmede zorluga neden olabilmek-
tedir(16,32).

Damak derin olup hastalarin % 40’inda
damak yarigi goriilmektedir. Mandibula tam
gelismemis olup kiigiiktiir; ramus boyutu kisa,
gonial a¢1 biiyiikk ve buna baglh olarak iskelet-
sel acik kapanis ve kus ylizii gériiniimii ortaya
cikmaktadir(4,33).

d- Nager Sendromu:

‘Akrofasial Dizostoz’ da denilmektedir.
Bransiyal ark sendromlarindan olan bu bozuk-
lukta malar hipoplazi, asagiya egimlenmis goz
kapaklari, yiiksek nazal kopri, dis kulak de-
fektleri, asimetrik uzuvlar ve nadiren de du-
dak-damak yariklar1 gibi anomalilere rastlan-
maktadir. Mikrognati de bu sendromda dikkati
¢eken bir bulgudur(15,34).

Halonen ve arkadaglar1(35), Finlandiya’da
son 17 yilda sadece 3 hastada Nager Sendro-
muna rastlandigini belirtmislerdir. Bu hastala-
rin kraniofasial yapilar1 ve dental gelisimlerini
inceleyerek yas normlari ile kiyasladiklarinda;
mandibulanin ciddi anlamda kisa ve retrogna-
tik oldugunu, posterior rotasyona ugradigini ve
ramus gelisiminin ¢ok yetersiz oldugunu bil-
dirmislerdir. Bu hastalarda yumusak damagin
olusmadig1 ve nazofaringeal hava yolunun ge-
nis oldugunu, tiim siit dislerinin agizda bulun-
masina karsin daimi dislerde eksiklikler oldu-
gunu, hastalardan 2 tanesinde dis yasinin kro-
nolojik yastan ileride oldugunu goézlemislerdir.
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IV) Turner Sendromu :

Turner sendromu; bir diside esey kromo-
zomlarindan birinin bulunmamasi sonucu orta-
ya c¢ikan gesitli semptomlarin tiimiine verilen
addir. Turner sendromlularin fenotipi disi ola-
rak goriilmektedir; fakat esey organlari ve esey
hiicreleri  gelismediginden kisir Dbireylerdir
(36,37). Turner sendromlu bireylerde dogustan
bobrek rahatsizliklari, kalp anomalileri en ¢ok
goriilen hastaliklardir(38,39).

Uggen yiiz yapis1, kisa burun ve yiiksek
burun tabani, kii¢lik ve silik ¢ene ucu, diigiik
konumlanmig ve malforme kulaklar kranio-
fasial 6zellikleri olugturmaktadir(40).

Dental yas takvim yasindan ileridedir.
Disler kiiciiktiir, kokleri kisadir ve dis hareket-
leri sirasinda rezorpsiyona egilim gosterebil-
mektedirler(3).

Turner sendromlu bireylerde kafa kaidesi
kisadir; maksilla ve mandibula retrognatiktir
(3). Damagin yiiksekligi normaldir ancak dar
bir palatal yap1 goriilmektedir. Bireylerin isti-
rahatteki dil pozisyonu, normal bireylerinkin-
den daha diisiiktlir. Dilin pozisyonunun diisiik
olmasi nedeniyle yanaklarim st dental ark tize-
rindeki basing goreceli olarak azalmakta ve bu
da arkta daralmayla sonuc¢lanmaktadir. Alt
dental arkta ise yine ayni1 duruma bagli olarak
genisleme s6z konusu olmaktadir. Lateral ¢ap-
raz kapanis, artmis overjet ile birlikte distal
molar kapanis iligkisi ve anterior open-bite egi-
limi de bu sendroma eslik eden karakteristik
bulgulardir(41).

V) Down Sendromu:

Bu anomalinin diger adlari; ‘Trisomy 21’
ve ‘Mongolizm’ dir(6,14,16,42). Ciinkii Down
Sendromlu ¢ocuklarda 21. kromozom bir gift
yani iki adet degil de {i¢ adettir. Yas1 gegkin
annelerin mongoloid ¢ocuk dogurma olasilig
daha fazladir. Caligmalarda ¢ocugun mongo-
loid olma ihtimalinin 500 ile 1250 dogumda
bir oldugu bildirilmektedir(14,16,42).

Mongolizmde; gozler dis kenarlar1 yukar
dogru cekik olmak iizere egiktirler. Gozler ara-
st uzaklik artmig ve burun kokii genis-
lemistir(16).

Sforza ve arkadaslari(43), Down send-
romlu bireylerin nazolabial ag¢ilarini inceledik-
leri ¢aligmalarinda; bu bireylerde nazolabial
acimin arttigini, burnun normal bireylerle ki-
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yaslandiginda hem vertikal hem anteroposte-
rior yonde kiiciikk oldugunu, dudak hacminin
kiictildtigiinii fakat vermillon boyutunun artti-
g1 bildirmislerdir.

Kranium’un 6n-arka yon uzunlugu kisa,
transversal yon boyutu ise genistir. Fakat bir
biitiin olarak bag kiigiiktiir. Bu tipik 6zellikler
akrabalig1 olmayan Down sendromlu ¢ocukla-
rimn birbirine benzemelerine sebep
olmaktadir(2). Zeka geriligi s6z konusu olup
en fazla 6-7 yas zeka seviyesine ulasilabilmek-
tedir(16). Kaslar hipotoniktir, boy kisa kalmak-
tadir, fontaneller ve suturalar ge¢ kapanmakta-
dir, frontal ve sfenoid siniisler az olusmus veya
hi¢ olusmamistir(16).

Orta yiiz bliylime ve gelisimi eksik oldu-
gundan pseudo prognati inferior goriilmekte-
dir. Agiz kiigiik oldugundan pseudo makrog-
lossi izlenir. Dil itimi ve yan ¢apraz kapanis,
mongoloid cocuklarda yaygin bir
bulgudur(6,16,42). Siit ve daimi dislerin siir-
melerinde gecikme vardir. Down sendromlu
cocuklarda % 40 oraninda dis eksiklikligine
rastlanmaktadir. Ust yan kesici disler eksik de-
gillerse bile (konik formda) sekil anomalisi
gosterebilmektedirler(4). Down sendromlu ¢o-
cuklarda periodontal hastalik prevelansi olduk-
ca yliksektir(6,16).

Khocht ve arkadaslari(44), 55 Down send-
romlu ve 74 Down sendromundan bagimsiz
mental retarde hastayr 88 kontrol grubu bire-
yiyle kiyasladiklar1i ¢alismalarinda; Down
sendromlu ve mental retardasyon gruplarinda
kontrol grubuna goére daha fazla dis kayb,
sondlamada kanama, yiiksek gingival ve plak
indeks degerleri gozlemiglerdir. Down send-
romu grubunda diger iki gruba gore daha fazla
atagman kaybi izlenmistir.

Suri ve arkadaslarinin(45), Down send-
romlu bireyler ile normal bireylerin kraniofa-
sial Olglimleri arasinda fark olup olmadigini
belirlemek {izere yaptiklari calismada; Down
sendromlu 25 bireyden tedavi 6ncesi alinan la-
teral sefalometrik filmlerde yapilan Olgiimler
ile Burlington Growth Center’dan elde edilen
degerler kiyaslanmis ve Down sendromlu bi-
reylerin kraniofasial yapilarinda belirgin bo-
yutsal yetersizlikle beraber konumsal anomali
oldugu belirtilmistir. On ve arka kafa kaidesi
boyutlart azalmig, kranial kaide agis1 genisle-
mis, Sella ile Frankfurt Horizontal Diizlemi
arasindaki mesafe ile 6n ve arka yiiz yiiksekligi
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azalmigtir. Azalmig anterior bazal ve apikal
boyutlari ile daha kiiclik oldugu gbzlenen mak-
sillaya; mandibulada kii¢iik ramus, korpus ve
simfiz boyutlar1 eslik etmektedir. Mandibular
simfiz protruzivdir. Maksiller keserler ciddi
boyutta protruzyon gdstermektedir. Hem mak-
siller hem de mandibular dislerde siirme ge-
cikmelerine rastlanmigtir. Alveolar gelisim ge-
rilemistir, siklikla anterior open-bite goézlen-
mistir. Maksiller ve mandibular dizlemler
acik kapanigi kompanze etmek istercesine ro-
tasyon gostermislerdir. Bireylerin % 92’sinde
bir veya daha fazla dis eksikligini kapsayan hi-
podonti gézlenmistir.

VI) Fetal Alkol Sendromu:

Yilda 5000°den fazla yenidoganda fetal
alkol sendromu goriilmektedir(6). Anne adayi-
nin hamileligi siiresince alkol tiiketimine bagh
olarak ortaya cikabilen, mental ve fiziksel de-
fektlerle karakterize bir sendromdur(46). Bu
sendroma sahip bireylerde; mikrosefali, bilate-
ral ptozis, kisa orta yliz, diiz bir nazal kopri,
kisa filtrum ve ince iist dudak fiziksel bulgular
olarak karsimiza ¢ikmaktadir(47). Bunlara ek
olarak; yarik damak, mikrognatik mandibula
veya her iki genenin goreceli prognatizmi de
goriilebilmektedir(48).

Fetal alkol sendromundan etkilenen birey-
lerdeki dental problemlerin ¢ogu, iskeletsel
uyumsuzluklardan kaynaklanmaktadir. 5 yasin
altindaki cocuklar, hiperaktiviteye egilimli ol-
duklarindan; bu ¢ocuklar biiyiiklerinde daha iyi
kooperayon gostermektedirler(48).

Naidoo ve arkadaglari(46) Fetal Alkol
Sendromlu ¢ocuklar ile normal ¢ocuklarin se-
falometrik 6l¢im sonuglarini karsilagtirmak
lizere yaptiklar1 calismada; fetal alkol send-
romlu ¢ocuklarda vertikal ve horizontal olarak
normalden az gelismis maksilla, uzun yiiz
sendromunun o6zellikleriyle birlikte genis go-
nial ac1 ve kisa ramus boyutuna dikkat ¢ekmis-
lerdir. Ayrica bu bireylerde anterior open-bite
egilimi oldugunu ancak anterior dentoalveolar
yapilarin dik yon boyutlarinin bunu kompanze
etmek amaciyla arttigini bildirmislerdir.

VII) Akondroplazi:

Biiylime ve gelisim ¢aginda; intramemb-
randz kemiklesmenin normal olarak gergek-
lesmesi, ancak endokondral kemiklesmenin
diizensizlige ugramasiyla ortaya c¢ikmaktadir.
Epifizde ve kafa tabam kikirdaginda kalsifi-
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kasyonda bozulma vardir(49,50). Viicudun
uzun kemiklerinin boylarinin uzamasi endo-
kondral kemiklesmeye bagli oldugundan ve
endokondral kemiklesmenin diizensizlige ug-
ramast s0z konusu oldugu i¢in, bu vakalarda
ciicelik goriiliir ki; bu tiir ciicelige ‘Akondrop-
lastik Ciicelik’ ad1 verilmektedir. Akondroplas-
tik ciicelerde bas ve viicut oranlarinda bozuk-
luk vardir(6). Govde ve kafa normal biiyiikliik-
te oldugu halde kollar ve bacaklar fazlasiyla
kisadir(49,51,52).

Bu vakalarda; sfenoid kemik ile oksipital
kemik arasindaki sinkondrozisin erken donem-
de sinostozu sonucunda kafa kaidesi sagital
yon gelisimini yapamamakta ve kisa kalmak-
tadir(6). Yiiziin orta {igliisii iceriye dogru ¢o-
kiik bir hal almistir.(6,53,54) Maksillanin kii-
¢lik olmasina karsin alt ¢ene normal gelisimini
tamamlamakta ve retrognati superior olugmak-
tadir(49).

Frontal kemik intramembrandz yolla ke-
miklestiginden; ancak kafa kaidesinin sagital
yon gelisimi sfeno-oksipital sinkodrozisin si-
nostozuna bagli olarak yetersiz oldugundan;
akondroplastik ciicelerde bombeli bir alin go-
rilmektedir(13,53,54).

Ag1z i¢i muayenede; anterior cross-bite,
acik kapanig, list ¢enenin kiigiik olmasi sebe-
biyle ¢aprasiklik goriilebilmekte ve siit disleri-
nin erken diismesi, daimi dislerin siirmelerinde
gecikmeler s6z konusu olabilmektedir(6). Den-
tal ve iskeletsel smif III malokluzyon, dar
maksilla, makroglossi gézlenmektedir(50). Na-
sal pasaj dardir ve bireyler uyku apnesi adayi-
dir(54).

VIII) Kleidokranial Displazi (Kleidok-
ranial Dizostoz):

Kleidokranial displazi; nadir goriilmekte
ve degisik derecelerde kendini gosterebilmek-
tedir(55,56).

Kleidokranial displazi’ de birincil olarak
intramembrandz kemiklesme ile olugsan kemik-
ler etkilenmektedir(57). Klavikula tek veya ¢ift
tarafl olarak ya hi¢ olusmamistir ya da az ge-
lismistir. Buna bagli olarak bu sendroma sahip
bireyler, omuzlarim birbirine dogru yaklastira-
bilmekte; hatta klavikulalar olusmamigsa
omuzlarini birbirine degdirebilmek-
tedirler(4,6,49). Omuzlarinin fonksiyon gérme-
lerinde ise herhangi bir bozukluk yoktur(49).
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Biiylime ve gelisim eksikligi sonucu; sagi-
tal yonde kafatas1 daralmis, transversal yonde
ise genislemistir(6,55). Fontanellalar ve siitiir-
lerin kapanmasinda gecikme vardir(55). Siitu-
ralar bolgesinde kemikler arasinda ‘Wormian
Kemikgikleri’ adi verilen ¢ok sayida kiigiik
kemik bulunmaktadir(4,6).

Stitural biiylime gosteren iist yiiz, iist ¢ene
ve paranazal siniis yapilarinda gelisim eksikligi
vardir(4). Siniisler, 6zellikle de frontal siniisler,
genellikle ¢ok kiigiiktiir(51). Maksillanin hi-
poplazik olmasi nedeniyle mandibula relatif
olarak prognatik goriinmekte, bundan dolay1
false prognati inferior ortaya ¢ikmaktadir(55).

Ust damak derin ve dardir. Sert damakta
yariklar goriilebilmektedir. Mandibular simfiz-
de birlesmeme goriilebilmektedir(4,55).

Siit ve siirekli dislerin olusumu ve siirmesi
¢ok gecikmistir(4). Siit disleri uzun siire agizda
kalabilmektedir. Daimi diglerin siirmesi geci-
kebilmekte veya bu disler hig¢ siiremeyebilmek-
tedirler(55,56). Daimi dislerin siirmesinin sag-
lanmasi amaciyla siit dislerinin ¢ekimi basariy-
la sonu¢lanmamaktadir(3). Hatta gomiili kal-
mis disler ve bunlara eslik eden folikiiler kist-
ler olabilmektedir. Disler ge¢ siirdiigii veya
gomiilii kaldigr icin dis sayisinda bir eksiklik
(pseudohipodonti) diisiiniilebilmektedir; ancak
tam tersine dis sayisinda fazlalik, ¢ok sayida
arti dis Ozellikle maksillada keser ve kanin
bolge ile mandibulada premolar bolgede gorii-
lebilmektedir(3,56).

IX) Marfan Sendromu:

Marfan Sendromu; konnektif dokuyu il-
gilendiren, iskelet sistemi ile birlikte kardiyo-
vaskiiler ve okiiler sistemleri tutan bir send-
romdur(58).

Siklikla, uzun ve dar bir yiize derin damak
kubbesi eslik etmektedir(59). Belirgin bir alt
cene ile birlikte malokluzyon da goriilebilmek-
tedir(59). Eklemlerde gevseklik, uzun kemik-
lerde uzama nedeniyle bireyler orantisiz bir se-
kilde uzun olmakta; bireylerde sternal deformi-
te ve skolyoz goriilmektedir(60). Lensin dislo-
kasyonu ve ciddi miyopi, oftalmik
bulgulardir(16). Marfan sendromunda, aortun
bag dokusunda Gliime yol agabilecek ciddiyette
degisiklikler goriilebilmektedir. Bu nedenle bu
sendromun erken fark edilmesi énem kazan-
maktadir(16).

Agiz igerisinde ise; maksiller darliga ve
derin damak kubbesine, posteriorda ¢apraz ka-
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panis ve iist cenede caprasiklik eslik etmekte-
dir. Yaygin olarak dolikosefalik yiiz tipi ve is-
keletsel smif II malokluzyon goriilmekte-
dir.Genellikle hastalar asir1 artmis overjet ve
caprasikligin diizeltilmesini istedikleri i¢in iyi
kooperasyon gostermektedirler(60).

X) Russell-Silver Sendromu:

Intrauterin gelisme geriligi olan kisa boy,
kiiglik tiggen yiiz gorinimii, disiik kulak, ice
egik serce parmagi ve diger bir grup yapisal
degisikliklere sahip hastalarda tanimlan-
mistir(61).

Bu sendroma sahip bireylerde siklikla
asimetrik viicut yapisi, hipoplazik mandibula,
ince iist dudak, kiiciik ve ayrik disler goril-
mekte; fontaneller ge¢ kapanmaktadir(1,61).
Derin damak kubbesine dar bir maksilla eslik
etmektedir(4). Ceneler kiiciiktiir, ¢ene ucu er-
ken yasta belirginken yasla birlikte siliklesme
egilimindedir(61).

Bu sendroma sahip ¢ocuklarda; fasiyal
oranlarda deviasyonlara ve normalden daha
kiigtik lineer fasiyal boyutlara, kiigiik, retriiziv
ve dik egimli alt ve iist ¢ceneye, arka yiiz yiik-
sekligine oranla artmig On yiiz yliksekligine
rastlanmaktadir(61). Dental olgunluk normal
limitler igerisindedir fakat dis siirme zamanla-
rinda gecikmeler goriilebilmektedir(61).

XI) Beckwith-Wiedemann Sendromu:

Nadir gozlenen bir konjenital bozukluk-
tur. Beckwith-Wiedemann Sendromu’nun tani-
smnin konmasinda dnemli kriterler: makroglos-
si, makrosomi (iri viicut oranlari, gigantism),
abdominal duvar defektleri, kulakta pitler ve
neonatal hipoglisemidir(62,63).

Makroglossiye bagli olarak cenelerin ve
dislerin normal gelisimi engellenmekte, malok-
luzyon olusmaktadir(64).

XII) Sturge-Weber Sendromu:

‘Ensefalotrigeminal anjiomatozis’ de de-
nilen bu sendrom; hastalarda yiizdeki sarap le-
kelenmelerine ilave olarak mental retardasyon,
epilepsi ve intrakranial hemanjiomlar ile ka-
rakterizedir. Sendromun daha kisitli olan for-
munda yiizde lekeler ve agiz mukozasinda
renklenmeler goriilmektedir(49).

XIII) Prader — Willi Sendromu:

Prader-Willi Sendromu, siklikla tedavi
edilmemis asir1 obez gocuk ve addlesanlarda
teshis edilmektedir(16).
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Prader-Willi Sendromu’na sahip hastala-
rn ¢ogunda 15. kromozomda silinme tespit
edilmistir. Bu sendromda; gelisim geriligi, in-
fantil hipotoni, anormal cinsel olgunlagma ile
hipogonadizm, mental retardasyon ve davranig
bozukluklar, kisa boy, kiiciik el ve ayaklar go-
rilmektedir. Dismorfik fasiyal ozellikler, dis-
lerde yaygin ¢iiriikk ve mine hipoplazileri dik-
kati ¢ekmektedir(65). Tikriigin vizkozitesi
artmugtir(1).

XIV) Peutz-Jeghers Sendromu:

Peutz-Jeghers sendromlu hastalarda yay-
gin olarak agiz ig¢inde ve agiz disinda pigmen-
tasyonlar goriilmektedir. Boyutlar1 1 ila 5 mm
arasinda degisen melanotik makiiller, dudakla-
rin vermillion sinirinda, labial mukozada, da-
makta ve dilde bulunabilmektedir. Kalic1 6zel-
lik gdsteren agiz i¢i lezyonlar genellikle yii-
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zeyden kabarik olmayan, silik halde ve agri-
sizdir; bu nedenle hastalar bu lezyonlardan ha-
bersizdirler(66).

XV) Ehlers-Danlos Sendromu:

Ehlers-Danlos Sendromu klinik bulgularn
ortiisen yaklasik on bag dokusu hastaligimin
genel adidir. Bu hastaliklarin ortak semptom-
lar1 arasinda; doku kirilganligi, eklemlerin asir
gevsekligi, derinin fazla yumusak ve esnek
olmasi, kolaylikla morarmalarin olugsmasi ve
belirgin skar olusumuyla sonuglanan yara
iyilesmesi  bulunmaktadir(16,67,68). Klinik
bulgular, kalitsalligin tipi ve molekiiler
temeline bagli olarak degismektedir. Ehlers-
Danlos Sendromu; tip I-III-IV kollajenlerin
olusturulmasinda bir genetik defekt sonucu
meydana gelmektedir(67).

Kollajen LIII ve IV teki defektlerin orofasiyal yapilara yansimasi(67);

Yapi Kollajen Tipi Klinik Yansimast

Kemik LII ve IV -Dis ¢ekimi sonrasi soketin yavas iyilesmesi
-Periodontal tedavi sonras1 defekt alanlart

TME LI ve IV -TME hipermobilitesi ve tekrarli dislokasyonlar
-Temporomandibular bozuklulara asir1 duyarlilik
-TME hematrozisine asir1 duyarlilik
-TME mobilitesi

Dis / Dentin I -K6k deformitesi

Dis / Pulpa LI -Anormal pulpa odasi
-Pulpa kalsifikasyonu

Mukoza LI ve IV -Uzayan iyilesme ve artan kirilganlik
-Kanama egiliminde artig

Periodontal Ligament LI ve IV -Atagmanin hizli kaybi
-Ko6k diizlestirmsi sonrasi defektli iyilesme

Agiz i¢i bulgular(69);
Yapi Bulgular
Mukoza -Enstriimanlarla temasta riiptiire olabilecek kadar ince bir hal almigtir. Kanamaya egilim artmustir.

Periodontal dokular

klinik bulgudur.

-Periodontal cerrahi veya dis ¢ekimi sirasinda kanamanin kontrolii zordur.

-siit ve daimi diglerin erken kaybina sebep olabilen Prepubertal Generalize Periodontitis yaygin bir

Disler

-Mine hipoplazileri yaygin olarak goriilmektedir.

-Premolar ve molar dislerde derin fissiirler ve uzun tiiberkiiller goriilebilmektedir.

-Disler kirilgan olabilmekte ve bazen de mikrodonti goriilebilmektedir.

-Radyografik incelemede pulpa taslari ile kisa ve deforme olmus kok uglart dikkati cekmektedir.

bilmektedirler.

Dil -Dil oldukga elastiktir. Sendroma sahip bireylerin yaklasik %50°si dillerini burunlarina degdire-

Damak

-Genellikle kubbeli bir hal almistir.
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XVI) Norofibramatozis (Von Reck-
ling-hausen Hastalhig):

Norofibromatozis; ¢ok sayida norofibro-
manin goriildiigli, otozomal dominant gecisli
bir hastaliktir. Her 3000 dogumdan birinde go-
rlilebilme siklig1 vardir(70,71).

Deride kahverengi renklenmeler (cafe-au-
lait) olmaktadir. Tiimérler dogusta var olabil-
mekle beraber esas olarak pubertede ortaya
¢ikmakta ve erigkinlik doneminde yavas bir hiz-
la biiylimeye devam etmektedirler(70,72).

Kraniofasial yapilarda ortaya ¢ikan plek-
siform norofibromalar agiz igerisine yayilabil-
mekte, oral yapilarin fonksiyonuna engel olacak
anomalilere sebep olarak dis dizilerini bozmak-
ta ve ¢ignemeyi olumsuz etkilemektedir(16).

Ag1z i¢inde en sik dil de ve yanak mukoza-
sinda bulunmaktadirlar. iclerindeki kollajen
miktarina bagli olarak kivamlar1 yumusak veya
sert olabilmektedir. Norofibromalar dilde derine
yerlesmislerse makroglossi tablosu ortaya ¢ik-
maktadir. Yiizeyel olurlarsa bu kez de skrotal
dil goriiniimii olmaktadir. Periodontal membran
yerlesimli lezyonlar dislerde sallanmalara sebep
olmaktadir. Cene kemiginin iginde yerlesmis
olanlar radyografilerde radyoliisent bir goriintii
vermektedir(70).

XVII) Ektodermal Displazi:

‘Ektodermal displazi’; ektoderm kaynakli
viicut yapilarini etkileyen ¢ok sayida farkli tip-
leri bulunan sendromlar1 tanimlamak i¢in kulla-
nilan bir kavramdir(16). Ektodermal displazinin
150’den fazla tipi vardir. En ¢ok etkilenen ek-
todermal yapilar; saclar, tirnaklar, ter bezleri ve
miikdz bezlerdir. Ektodermal displazilerin bazi
cesitlerinde; mental retardasyon, konjenital kalp
hastalig1 ve dudak-damak yarig1 gibi anomalile-
re de rastlanabilmektedir(16).

En yaygin olarak bilinen tipi; X-bagl rese-
sif anhidrotik tip ektodermal displazidir. Hipo-
donti, dental hipoplaziler ve sekil anomalileri-
nin yaninda; hipohidrozis veya anhidrozis, hi-
potrikoz ve asteatoz ile karakterizedir (6,73,74).

Agizda bulunan siit disleri boyutsal olarak
normal veya kiigiik olabilmektedir. Anterior
disler siklikla koniktir ve bu durum oligodonti-
nin goriildiigii bir cok ektodermal displazide ka-
rakteristik bulgudur. Altlarindan gelecek daimi
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molar germleri olmayan siit molarlar, ankiloza
egilimli olmaktadir(6).

Disglerin tamamen veya kismen eksikligine
bagli olarak; alveolar gelisim olumsuz etkilen-
mekte, eksik dislerin yerine protez yapimi kar-
masik bir hal almaktadir. Fakat tahmin edilece-
gi gibi iskeletsel yapilar normaldir. Cocukluk
ve adolesan donem boyunca alman seri lateral
radyografiler, ¢enelerin sagital yon gelisimleri-
nin normal bir sekilde tamamlandigini goster-
mektedir(6)

Dellavia ve arkadaglari(75) ise hipo-
hidrotik ektodermal displazli bireylerde yiiz ya-
pilarmin ana biiyiime yonlerini belirlemek tizere
12 bireyin fasial dl¢timlerini kontrol grubuyla
kiyaslayarak degerlendirdikleri ¢alismada; ekto-
dermal displazili hastalarda addlesan donem
boyunca yiiz derinliginde azalma gozlenirken,
alt ve tist yiiz yiiksekliklerinde genislik ve boy
artisinin normal bireylerden daha fazla oldugu-
nu belirtmislerdir.

SONUCLAR

Dis hekimlerine rutin olarak gelen saglikli
bireylere gore daha az siklikla gelmekte olan
sendromlu bireyler, 6zel durumlarina 6zgiin
ozellikler gostermektedirler. Bu nedenle, bu bi-
reylerin  hekim tarafindan ayirt edilebilmesi;
dogru taninin konmasi, ihtiya¢ duyduklar teda-
vi planinin dogru bir sekilde olusturulabilmesi
ve gerekirse bireyin ve ailesinin yonlendirmesi
bakimindan ¢ok biiyiik 6nem tagimaktadir.
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