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GENETIK SENDROMLAR
ve

AGIZ BULGULARI

DR. OGR. UYESLE SEMA AYDINOGLU



DOWN SENDROMU

Bu anomalinin diger adlari; "Trisomy 21' ve '‘Mongolizm' dir.
¢iinki Down Sendromlu gocuklarda 21. kromozom bir ¢ift yani
iki adet degil de lig adettir.

Yasi gegkin annelerin mongoloid ¢ocuk dogurma olasiligi daha
fazladir.

Ortalama her 800 dogumda bir gérdlir. Tuim dinyada 6 milyon
civarinda Down sendromlu birey yagsamaktadir.

Hafif veya orta seviye zihinsel ve fiziksel gelisim geriligine
sebep olur.



< YUz yassi ve genis

% Gozler kiiclik ve cekik

< G0z kavitesi sig ve g6z kapaklari ince
» Burun yassi

< Kafatasi kiglik ve yuvarlak

<+ Eller kalin ve parmaklar kisa

< Boy kisa Gercek Dostlar
. _ Lromozom Saymaz
’:’ Kaslar. hlpo.l.onlk (gevsek) ¢Onk( Down Sendromu 1 eksikik degil, +1 fazlahiktir,

% Deri kuru ve ¢atlaktir.







<+ Agiz kuglk oldugundan pseudo makroglossi izlenir. Dil
itimi ve yan ¢apraz kapanig, mongoloid ¢ocuklarda yaygin
bir bulgudur.

< Cogunlukla sarkik dil vardir. Dil {zerinde diizensiz
yariklar mevcuttur ve bu durum kolaylikla bir glossit

ortaya ¢ikmasina neden olur.
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Ceneler:

Orta yuz biylime ve gelisimi eksik oldugundan pseudo prognati inferior

gorilmektedir.

Maksillanin daha kigiik ve arkada konumlanmasinin yani sira dilin
pozisyonuna bagl olarak alt keserlerde protriizyon olusmasi sonucu 6n
agik kapanig goriilir.

Agiz solunumu, dis agenezisi, maksiller orta hattin kaymasi, anterior
open bite, TME disfonksiyonu, gecikmis dis sirmesi, mandibulanin
hipotonik ligamentleri ve maksillanin gelisim bozuklugu gibi etkenlerle

iliskili ceneler arasi kapanig problemlerine rastlanmaktadir.



Disler:

< Stirme gecikmeleri (sit dislenmenin baslamasi ¢ok
gectir.) Ilk siit digi sirmesi 8 aydan 4 yasa kadar
gecikir. Sirekli diglerde de ayni durum gorilir. 6 yas
disi en erken 9 yasinda, 12 yas disi 16-20 yasinda
surebilir.

< Slirme  sirasi da degisiktir. Bazen sit azilar

keserlerden once sirer.



Disler: '
-

<+ Agenezi. Down sendromlu g¢ocuklarda % 40 oraninda dis eksiklikligine

rastlanmaktadir. En gok eksik olan digler sirasiyla; 3. biyiik azi digleri, 2. kigtik
azilar, lateral kesiciler ve mandibuler keser diglerdir. Tek eksik olmayan
diglerin ise 1. biiylk azi diglerinin olduklari gozlenmistir.

< Ust yan kesici digler eksik degillerse bile (konik formda) sekil anomalisi
gosterebilmektedirler. DS'li gocuklarin %35 ile %55 arasi yiizdelerinde siit ve
daimi diglenme doneminde mikrodonti gozlenmektedir. Klinik kronlar genellikle

gy

konik, kisa ve normallerinden kiguktiir.
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Disler:

Taurodontizme daha ¢ok rastlanmaktadir. Taurodontizmde uzamis
pulpa odasi, bifurkasyon ya da trifurkasyon noktalarinin apikale yer

degigimi s6z konusudur.
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< Clrik prevalansi saglikli ¢cocuklara nazaran daha disiiktir. Pek ¢ok

faktér bu durumun olusmasinda rol oynamaktadir. Bunlar; gecikmis dis
siirmesi, konjenital dis eksiklerinin bulunmasi, ylksek tikrik ph'si ve
bikarbonat diizeyi, mikrodonti, sig fissiirler seklinde siralanabilir.
Girdk; c¢ocugun tiroid ekstreleri ile tedavi edilmeleri sonucu

gozlenebilir.
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> Benzer plak seviyesine sahip olan ¢ocuklarla kargilastirildiginda Down
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sendromlu ¢ocuklarda yaygin gingivitis ve hizli periodontal yikimin
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KLEIDOKRANIAL DISPLAZI

<+ Otozomal dominant gegisli nadir gorilen bir
sendromdur.

<+ Tek ya da ¢ift tarafli klavikulada hipoplazi veya
aplazi, kranial kemiklerin gecikmis ve diizensiz
kemiklesmesi, nispeten kisa boy ve c¢esitli diger
iskeletsel anomalilerle karakterizedir.




Herhangi bir yasta teshis edilebilmekle beraber,
kranial diizensizlikler dogum sirasinda fark edilebilir.
Her iki cinsiyette de esit oranda gorilir ve takip

edilen kusaklarda ortaya ¢ikar.
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 Erkeklerde ve kadinlarda gorilme sikhgr ayni
orandadir.

- Hastalarin zeka seviyeleri normaldir.

- Klinik olarak hastalar genellikle kisa boyludur ve 150
cm'yi gegcemezler



Kleidokranial displazi oral
bulgular:
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Disler:

n .

Sut ve sirekli diglerin olusumu ve sirmesi ¢ok gecikmistir.
Sit diglerinin eksfoliasyonunda gecikme
Daimi diglerin siirmesinde goriilen gecikmeler

Gomiik disler - Dentigeroz kistler
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Disler ge¢ siirdigi veya gomiili kaldigi igin dis sayisinda bir eksiklik
(pseudohipodonti) disiinilebilmektedir; ancak tam tersine dig
sayisinda fazlalik, gok sayida siirniimerer dis 6zellikle maksillada
keser ve kanin bdlge ile mandibulada premolar bdlgede

gorilebilmektedir.






Ceneler:
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> Derin ve dar damak kubbesi
» Damak yarigi
» Mandibular simfizde birlesmeme
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> Maksillanin hipoplazik olmasi nedeniyle mandibula relatif olarak
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proghatik goérinmekte, bundan dolay! pseudo prognati inferior

ortaya ¢tkmaktadir.






ELLIS-VAN CREVELD SENDROMU
(EvC)

<+ Kondroektodermal displazi olarak da bilinen Ellis-Van Creveld
sendromu, ¢ok ender rastlanan otozomal resesif gegis
gosteren herediter bir hastaliktir.

<+ Sendromun  gorilme  sikhginin  7/1.000.000  oldugu
bildirilmektedir.




Ellis van creveld sendromu
genel bulgular
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<+ Polidaktili (ellerde ve nadiren ayaklarda)
%+ Cesitli dental anomaliler ile karakterizedir.

<+ Konjenital kalp hastaligina (genellikle septal defekt) ve tirnak
distrofilerine siklikla rastlanir.
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Ellis van creveld sendromu

oral bulgular:
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Ellis van creveld sendromunda en onemli oral bulqgu (st ve alt
cenelerde labial frenilumlarin genisligi ve goklugudur.

Anormal formlu (konik sekilli kesiciler) disler
Ozellikle Ust ve alt kesicilerde gériilen hipodonti
Siklikla kendi kendine kaybedilen natal ve neonatal disler

Diglerde siirme gecikmesi, mine defektleri ve yiksek giirik
oranlarina rastlanmaktadir.

Bunlarin disinda, taurodontizme, minede invaginasyonlara, ikiz
olusumlara, supernumerer dislere, meziodenslere de rastlandig
bildirilmistir.







PAPILLON-LEFEVRE SENDROMU
(PLS)

.
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“» PLS ile ilgili genetik defektin otozomal resesif gegisli olan ve 11.
kromozomun uzun Kkolunda lokalize (11q14) Cathepsin C
genindeki mutasyondan kaynaklandigi gosterilmistir.

< Insidansi 1-4/1 000 000'dur ve her iki cinsi esit etkilemektedir.

“*» Hastalik semptomlari genellikle 2-4 yaslarinda ortaya ¢ikar ve
hem siit hem de daimi dislenme doneminde disleri
etkilemektedir.

“» Ayak tabani ve avug iglerinde simetrik hiperkeratoz ile
birlikte, periodontal dokularda hizli gelisen enfeksiyon ve
ytkima bagl olarak siit ve kalici diglerin erken kaybi gorilir.






Papillon-Lefevre ~ Sendromunda
sit dislenmenin baslamasi ile
birlikte agiz bulgular:
baslamaktadir.

Bu bulgular  palmar-plantar
hiperkeratozis ile ayni zamanda
gordulir.
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Papillon-lefevre sendromu
oral bulgular:



< Sut digleri beklenen yasta birbirlerinin ardi sira sirer.
Mikrodonti, koék rezorpsiyonu ve tamamlanmamis kok
formasyonu ¢ok az olguda kaydedilmesine ragmen genelde

disler normal form ve yapidadir.

< Ilk once siit dislenme tamamlanir. Digetleri iltihapli, 6demli ve
kirmizi olup, derin periodontal cepler ve yaygin kemik

rezorpsiyonu ile hizli ilerleyen periodontitis gordlir.






< Cigneme , dislerin mobilitesi nedeniyle agrihdir.

<+ PLS'u diger hastaliklardan ayiran en onemli belirtiler; hipermobilite,
migrasyon, kék rezorpsiyonu olmaksizin dislerin diismesidir. 4-5

yaslarinda sit digleri diiser veya mobilite sebebiyle ¢gekilir.






< Dissiz olan gocukta digsetleri normal sagligina kavusur.

< Daimi diglerin sirmesi ile hadise tekrar baglar. 13-15 yasina
kadar tiim daimi disler kaybedilir. 3. molarlar bu durumdan
etkilenmez.
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< Radyografide alveoler kemigin siddetli kaybi sebebiyle disler
‘havada yiizer' gibi goriinir, sirmemis disler anormal pozisyon
gosterir.




PIERRE ROBIN SENDROMU

»

<+ Bu sendromun en onemli 6zelligi, dilin geriye diismesine bagli olarak
yeni doganda solunumun engellenmesi ve bebegin asfiksiden
kaybedilmesidir. Hastalardaki mortalite orani %30 olarak
belirtilmistir.

<+ Ayrica, beslenme bozuklugu da bir diger problemdir.

< Insidansi 1/8,500 olarak bildirilmektedir.




Pierre robin sendromu
* oral bulgular:
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Anomali 3 temel kismindan olusmaktadir:

U seklinde damak yarigt,

Mandibular retrognati ve/veya mikrognati,

Glossopitozis (Dilin geriye diismesi).

Sendrom bagka sendrom ve malformasyonlarla

birlikte olabilecegi gibi izole de olabilir.

Kus yiizii gorinimd




<+ Kiguk yapidaki gene, dilin geriye kagmasina yol agcarak hava
yolu tikanikhgina neden olabilmektedir.

< Dilin damak yarigina sikisarak o bdlgeyi tikamasi sonucu

siyanoz-asfiksi olusabilmektedir.
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Bebeklerde morarma ve solunum durmasi daha ¢ok
bebek sirtistii yatarken ya da beslenirken
ortaya ¢ikar.

* Hastalarda etkili hava yolu agikliginin saglanmast,
oncelikle taninin dogru ve erken konmasini
gerektirir.

- PRS igin en onemli tami koydurucu bulgular,
mikrognati ve glossoptozis'dir. Vakalarin ¢ogunda
yarik damak da bulunur.



o
* PRS tanili bebeklerde dilin arkaya dogru kaymasini
azaltip hava yolunu agik tutmak igin onerilen durus
bigimi ylizlistd yatigtir (prone pozisyon).
» Bu pozisyonda dil 6ne dogru gelir ve hava yolu

agikhgi artar.

+ Beslenme sirasinda ise dik oturur ya da yan
yatirilarak tutulmasi cnerilmektedir.



% PRS'lu hastalara daha hayatin ilk glinlerinde midahale
edilmeli, birincil olarak solunumun ve ikincil olarak
beslenmenin  rahat  bir  sekilde gergeklestiriimesi
saglanmaldir.

<+ Beslenme igin yeterince emme basinci olugturulamadigi ve alt
¢ene ¢ok geride oldugu igin anne memesi ememeyen bebekler
ozel biberonlarla beslenmektedir.

<+ Bu amagla, solunumu diizenleyen ve beslenmeyi kolaylastiran
gesitli ortodontik apareyler yapiimaktadir.







RIEGER SENDROMU

< Rieger sendromu olduk¢a nadir
gorilen (1/200.000) embriyolojik
olarak dental ve okiler geligimi
iceren noral krest hiicrelerinin
anormal migrasyonu sonucu gelisen
otozomal dominant bir hastaliktir,

% Kornea ve iris defekti gibi goz
semptomlarinin yani sira digleri,
kraniofasial ve kardiyak olmak
Uzere bir gok sistemik semptomlari
da icermektedir.




Rieger sendromu oral
bulgular:
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Maksiller hipoplazi

Alt genede belirgin prognati
Siurme gecikmesi

Ust kesici diglerde hipodonti
Konik kronlar

Mikrodonti

Kabarik alt dudak
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TURNER SENDROMU

<+ Turner Sendromu, X kromozomunun yoklugu veya yapisal olarak
anormal X kromozomuna sahip olmanin bir sonucudur.

<+ Turner sendromlu bir kiz g¢ocugunda veya kadinda olagan iki X
kromozomu (46,XX) yerine yalnizca bir X kromozomu (45,X) vardir.

< Ortalama her 2500 canh kiz bebek dogumunda bir ortaya
¢tkmaktadir.



“+Kisa boy, lireme bozukluklari, gelisme geriligi, lenfodem, genis ya
da yele boyun, diisiik sa¢ cizgisi gibi bulgular ile karakterize bir
sendromdur.

“Genellikle sit ¢ocuklugu doneminde tam konulamaz. Ilerleyen
¢ocukluk doneminde kisa boy ytiziinden siphelenilebilir.

“*Pubertenin geciktigi ve kisa boylu olan, baska tani almamis
kizlarda akla gelmelidir.

“*»Genel anlamda boy kisaligi ve lreme problemleri hastalarin timinde
gorulmektedir.




Turner sendromu oral
bulgulari



“+» Maksiller ve mandibular retrognati
<» Makroglossi

<+ Dar ve derin maksilla

< Asagl ¢ekilmis agiz koseleri

<+ Mandibula hipoplazisi

<+ Mine hipoplazisi




TREACHER COLLINS SENDROMU
(MANDIBULOFASIYAL DIZOSTOZ)
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Ozellikle bagi ve yiizii etkileyen otozomal dominant gegisgli genetik
bir hastaliktir.

% Kulak kepgesinde deformasyon vardir.

<+ Sag ve sol zigomatik kemikler ya hi¢ olusmamistir ya da tam

gelismemis olup temporal kemikle yaptiklari arcus zygomaticus
yoktur.




Alt g6z kapaklarinin dig lgte birinde yarik mevcut olmakla
birlikte bu yarigin dis tarafinda kirpikler yoktur.

Alt g6z kapaklarinin sag ve sol tarafindaki bu yariklar, gozlerin dig

uglarinin asagr dogru sarkmasina ve hastalarda antimongoloid yiiz
gorinimine neden olmaktadir.




Mandibulofasiyal dizostoz
oral bulgular:
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Zigomatik arkin hipoplazi veya aplazisi
Mandibula hipoplazisi

Maksilla hipoplazisi

Ramus yiiksekligi kisa,

Derin ve dar maksilla

Yarik damak

Open bite-Maloklizyonlar

Kus ylzi gordndmi
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AKONDROPLAZI

<+ En sik gorilen oftozomal dominant gegisli kalitsal iskeletsel
displazi olan akondroplazinin gorilme sikhgi 25.000 dogumda
birdir.

< Uzun kemiklerin epifizlerinde kikirdagin  kemiklesmemesi
nedeniyle bas ve govdenin normal olusuna karsin kol ve bacaklarin

dogustan kisa olmasiyla karakterize ciicelik (Akondroplastik
ciicelik) gordlir.




<+ Akondroplastik ciicelerde bas ve vicut oranlarinda bozukluk
vardir. Gévde ve kafa normal buyiklikte oldugu halde kollar ve
bacaklar fazlasiyla kisadir.

<+ Bombeli alin
< Ust solunum yollarinin darligi




Akondroplazi oral bulgular



Ust solunum yollarinin darhgi nedeniyle agiz solunumu gériiliir.
Bu da akondroplazili hastalarda fasiyal ve bazi dental sorunlarin
sebeplerinin basinda gelir.
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Open bite

Dar, retrognatik ve hipoplazik maksilla
Mandibuler blyime normal

Anterior cross-bite

Sinif ITI Malokliizyonlar

Makroglossi
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TRIZOMI 18 (EDWARD'S ) SENDROMU

<+ Fazladan bir 18. kromozom bulunmasiyla meydana gelen ¢oklu
konjenital anomalilerle karakterize bir sendromdur.

<+ Canl dogumlar arasinda Down sendromundan sonra en sik

goriilen trizomi sendromudur.




Edward sendromlu bebeklerin ¢ogunun en karakteristik
ozellikleri;
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Intrauterin gelisme geriligi
Migrognati

Mikrosefali

Disik kulaklar

Kardiyak anomaliler

Uriner sistem anomalileri
Gastrointestinal sistem anomalileri
Ekstremite anomalileri
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Trizomi 18 (edward'’s)
sendromu oral bulgular



Kiglk agiz
Yarik dudak
Dar ve derin damak yapisi

Mikrognati




TRIZOMI 13 (PATAU SENDROMU)

< Trizomi 21 ve Trizomi 18'den sonra, (glinci siklikta gériilen
otozomal kromozom sayisal anomalidir. Bu trizomiler igerisinde,
klinik olarak en agir seyreden Patau Sendromu'dur.

< Sendrom, 10.000 canli dogumda bir gériilir. Hastalarin buyik bir
¢ogunlugu, ilk yilda kaybedilmektedir.

< Ileri anne yas ile birlikte gariilme sikhg artar.

<+ Genel olarak spontan abortusla sonuglanir. Abortus erken
gebelikte olabilecegi gibi 20. haftaya kadar gecikebilir ya da
erken dogum olabilir.



Bu bebeklerde en belirgin anomaliler;
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Beyin ve omurilik anomalileri,
Kiiguk ve gelismemis gozler,
Ekstra parmak,

Yarik dudak ve kas zayifhigi vardir.

Trizomi 13" de kalp, sindirim sistemi ve diger sistemlere ait anormallikler
yiksek oranda bulunur.
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Trizomi 13 (Patau sendromu)
oral bulgular:



% Yarik dudak/damak
% Premaksiller agenezis
% Mikrognati

% Derin damak




v Agiz bulgusu veren gok sayida sendrom bulunmaktadir.

v" Bu sendromlar viicuttaki diger sistemleri etkileyebildikleri
gibi bazilarinin ilk bulgu verdikleri yerler bas-boyun bdlgesi
ve oral kavite olabilmektedir.

v' Dis hekimlerine bu hastalarda
tani koyma ya da taniya yonelik
hastalari yonlendirme konusunda
gorevler dismektedir.




v Sendromlu bireyler saglikli bireylere gére agiz ve dis sagligi
bakimindan daha ¢ok risk altindadir.

v Bunun igin sendromlar ve agiz bulgulari konusunda bilingli
olunmali ve gerek bireyler gerekse yakinlari bu konuda
bilgilendirilmelidir.

v Ayrica, sendromlu bireylerin agiz ve dis sagligi sorunlarinin
tedavisi i¢in dogru bir planlama yapilmas: ve olasi risklere
karsi onlem alinmasi, gerekirse sik kontrollerin yapilmasi
ohem tasimaktadir.




