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EKTODERMAALNE DUSPLAASIA
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Esinemissagedus 1/1429 (Hupohidrootiline ektodermaalne displaasia (HED) 1/15000)

Ulevaade
Ektodermaalne diisplaasia (ED) on haire, mis mdjutab nahka, higindarmeid, juukseid, hambaid

ja kiusi. Ménedel ED-ga inimestel vdib olla ka huule- ja/v6i suulaeléhe. Iseloomulik vdib olla
ka lihike kasv, silmade kdrvalekalded, suukuivus ja valgusfoobia. Lisaks vGib ED korral esineda
probleeme nii immuunsisteemi kui ka kuulmise ja nagemisega.

Tekkepohjused

Enam kui 53 geeni ja 3 kromosoomipiirkonda vastutavad enamiku ektodermaalsete
displaasiate eest, kuna (ihe geeni mutatsioonidest vdivad tuleneda erinevad fenottlibid.
Ektodermaalne displaasia tekib siis, kui embriio koe valimine kiht (ektoderm) ei arene
normaalselt. Kui kahjustatud on kaks vdi enam ektodermist parinevat kehastruktuuri, loetakse
isikul ED.

Kliiniline pilt

Ektodermaalset displaasiat iseloomustab naha kuivus (peopesade ja jalataldade
hiiperkeratoos), naha pindmine ketendus ja kalduvus dermatiidile (nahapdletikule). Juuksed
on sageli horedad ja aeglase kasvuga ning kalduvad kaasasindinud voi varakult algavale
mittepodletikulisele alopeetsiale. Hambad on aeglase kasvuga ja arvult defektsed, sageli
displastilised (st naelakujulised) ja neil on emaili diisplaasia (areng voi struktuur on hairitud),
kiiined on paksenenud v&i puuduvad lldse. Higindarmete arv voib olla vahenenud vdi lildse
puududa, mis pdhjustab vastavalt hipohidroosi ja anhidroosi (liigvahest ja puuduvat
higistamist). Piiratud higistamisvGime tottu on patsientidel kalduvus kuuma keskkonnaga
kokkupuutel fuusilise koormuse korral hipertermia (Glekuumenemise) tekkeks. Rinnad ja
nibud voivad olla mittetaielikult vdlja arenenud vdi on neil vahenenud suurus ja tihedus.
Pisarate valjavoolusiisteem vGib olla valja arenemata voi hdirunud. Lisaks voivad olla haaratud
mitmed sisteemsed seisundid. Silmade ja suu imbruses on sageli peened lineaarsed kortsud
ja need piirkonnad on varvuselt tumedamad. Sageli puuduvad kulmud ja ripsmed. Nagu voib
ndida vaiksena. Huuled vdivad olla valjaulatuvad ja kdrvad vdivad asetseda peas kaldu.

Parandumine
Erinevat tllpi ektodermaalne dilsplaasia on pohjustatud erinevates kromosoomides

paiknevate teatud geenide mutatsioonist voi deletsioonist. Kuna ektodermaalsed diisplaasiad
on pohjustatud geneetilisest defektist, vGivad need olla paritud voi perekondlikult edasi
antud. Monel juhul vdivad need esineda inimestel, kellel ei ole haigusseisundit perekonnas
esinenud. Mutatsioonid geenides EDA, EDAR ja EDARADD pdhjustavad ED-i. EDA on ainus



geen, mis teadaolevalt on seotud X-liitelise hiipohidrootilise ektodermaalse diisplaasiaga
(XLHED). 95%-| ED’iga inimestest on X-liiteline vorm (joonis 1), mille puhul geeni kannab ema
ja see avaldub pojal. X-liitelise vormi puhul avaldub emal hiipodontia (hammaste vahesus) ja

vahenenud higistamine. Kandjatel naistel on 50% tdenaosus selle haiguse edasikandmiseks

oma poegadele ja igal titrel on 50% tdendosus pdrida defektne geen, olles seega selle kandja.

X-liiteline retsessiivne
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Joonis 1. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modlifitseeritud. Wikipedia, 2023

On teada, et geenid EDAR ja
EDARADD on seotud nii
autosoom-dominantse
parandumisviisiga (joonis 2)
kui ka autosoom-retsessiivse
parandumisviisiga (joonis 3).
Nende geenide mutatsioonid
moodustavad 5% ED-st.

Autosoom-dominantse
parandumismustri puhul
piisab Ghe geenikoopia
muutusest, et haigus
avalduks ehk kui tiks
vanematest kannab
haigusseoselist muutust, siis
on iga raseduse korral 50%
tdendosus, et laps parib
antud muutuse.

Autosoom-retsessiivse parandumismustri korral on haiguse avaldumiseks vaja, et muutust
kannaksid mdélemad geenikoopiad. Kuna lihe geenikoopia parib laps emalt ja teise isalt, siis
mdlemad vanemad on ilma haigustunnusteta haiguse kandjad. Sellise parandumismustri
puhul on iga raseduse korral 25% tdendosus, et laps parib mdlemalt vanemalt just
haigusseoselise muutusega geenikoopia ja haigus avaldub.



Autosoomne retsessiivhe

Autosoomne dominantne parandumisviis

parandumisviis
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Joonis 2.. Autosoomne dominantne parandumisviis. Voonis 3. Autosoomne retsessiivne pédrandumisviis.

Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023 Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Jalgimine ja ravi

Ektodermaalse diisplaasia diagnoosimine ei ole alati lihtne ja diagnoosi kinnitamine vdib
nduda mitme erialaarstiga konsulteerimist. Ravi soltub vanusest. Monda ravi saab teha alles
siis, kui pea, Idualuu ja ndgu on viélja arenenud. Ravi eesmark on taastada hammaste ja suu
funktsioon voimalikult varakult lapseeas. See vGib tdhendada osalisi voi taielikke
hambaproteese v6i hambakroonide v6i hambaimplantaatide paigaldamist, olenevalt
vanusest. Selleks tuleb regulaarselt hambaarsti kilastada, veenduda, et lapse kasvades
tehakse koik vajalikud protseduurid (ka suuhiigieeni puudutavad). Vajalik on igapdevane naha
kreemitamine ning piisava koguse vee joomine. Ettevaatus sportimisel ja naha
Ulekuumenemisel.

Prognoos
ED jaoks ei ole spetsiifilist ravi. Patsiendid vajavad varase diagnoosimise ja jargnevate

jarelkontrollide jaoks sageli multidistsiplinaarset hoolt ja jarelevalvet (hambaravi, nahaarst,
kirurg, oftalmoloog ja perearstid). Kui haigust ei diagnoosita imikueas piisavalt varakult, voib
hiipertermia pohjustada ajukahjustust ja I6puks surma. Varase diagnoosimise ja piisava ravi
korral on enamikul patsientidest normaalne eluiga. ED-ga patsiendid voivad oma ebatavalise
flusilise vadlimuse ja sotsiaalse aktsepteerimise puudumise tottu kannatada madala
enesehinnangu, ebakindluse ja depressiooni all.
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