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Hipohidrotik ektodermal displaziya sindromu- dəridə epidermis başda olmaqla ektoderma-

dan inkişaf edən toxuma və orqanlara təsir edən və bu toxumalarda inkişaf anomaliyalarına 

səbəb olan bir genetik sindromdur (dəri, saç, dırnaq, tər vəziləri, yağ vəziləri, əlavə olaraq qu-

laq, gözlər, dodaqlar, dişlər və hətta mərkəzi sinir sisteminə təsir edir). Sindromun etiologiyası 

tam olaraq bilinməməkdədir. ED-mutasiyaya uğramış genlərin səbəb olduğu düşünülür. Bu 

genlər autosom-dominant, autosom -ressessiv x'ə bağlı dominant və ya x'ə bağlı ressessiv yolla 

keçə bilir. Bu sindromlu xəstələrin 90%-i kişi cinsindəndir. ED tər vəzilərinə təsir etməsinə görə  

hipohidrotik/anhidrotik və hidrotik olmaqla 2 qrupa ayrılır:  

-Hipotrotik tip (Christ-Siemens-Touraine sindromu) tər vəzlərinin sayının azalması, 

antihidrotik tip isə vəzlərinin yoxluğu ilə xarakterizədir. 

-Hidrotik tipdə (Cloustne sindromu, diş-dırnaq sindromu, Witkop sindromu) isə tər vəzləri 

normaldır.  

Açar sözlər: ektodermal displaziya, trixodisplaziya, diş displaziyası: onixodisplaziya, dishidro-

zis,anhidrozis, hipohidrozis. 
 

 
Ektodermal displaziya sindromu-dəridə epi-

dermis başda olmaqla ektodermadan inkişaf edən 

toxuma və orqanlara təsir edən və bu toxumalara 

inkişaf anomaliyalarına səbəb olan bir genetik sin-

dromdur (dəri, saç, dırnaq, tər vəzi, yağ vəzləri əlavə 

olaraq qulaq, göz, dodaq, diş və hətta mərkəzi sinir 

sisteminə təsir edir). Sindromun etiologiyası tam 

olaraq bilinməməktədir. ED-ə mutasiyaya uğramış 

genlərin səbəb olduğu düşünülür. Bu genlər aut-

osom-dominant, autosom resessiv, x'ə bağlı domi-

nant və ya x'ə bağlı resessiv yolla keçə bilir. Bu sin-

dromlu xəstələrin 90%-i kişi cinsindəndir. ED tər 

vəzlərinə təsir etməsinə görə hipohidrotik/ antihid-

rotik və hidrotik olmaq üzrə 2 qrupa ayrılır.  

-Hipotrotik tip (Christ-Siemens-Touraine sin-

dromu) tər vəzlərinin sayının azalması, antihidrotik 

tip isə vəzlərinin yoxluğu ilə xarakterizədir [1,2,3,4]. 

-Hidrotik tipdə (Cloustne sindromu, diş-dırnaq 

sindromu, Witkop sindromu) isə tər vəzləri nor-

maldır. ED sindromlu uşaqlarda əsasən aşağıdakı 

əlamətlər olur: tərləmənin az və ya heç olmaması, 

saçların, qaş və kipriklərin seyrək olması, dişlərin az 

olması və ya heç olmaması, dırnaqlarda distrofiya, 

süd vəzi giləsi anomaliyası, görmə-eşitmənin ano-

maliyası və ya zəifliyi, tənəffüs yolu ilə əlaqəli prob-

lemlər, dərinin quru olması, periorbital hiperpiq-

mentasiya [5,7,6,8]. Diaqnoz əsasən klinik əlamətlər 

və genetik analizlərin əsasında qoyulur [9,10]. Xü-

susi müalicə metodu yoxdur, yalnız həyat keyfiy-

yətini yüksəltmək olur. Bu sindromdan əziyyət çə-

kən 30% oğlan uşaqlarının yüksək bədən hərarəti və 

ya tənəffüs sistemi üzlərinin infeksiyaları səbəbin-

dən ilk 2 yaşda ölürlər. Ən çox görülən ektodermal 

displaziya sindromu nümunələrinə hipohidrotik 

ektodermal displaziya sindromunu, Odontonycho-

dermal sindrom, KİD sindromu, Costello sindromu, 

ADULT sindromu, Oculodentodigital sindrom, 

Oral-facialdigital sindrom, Heimler sindromu, Mar-

shall sindromunu misal göstərə bilərik [11,12].  

Etik bəyanat: Təqdim olunan klinik müşahidə-

nin çap edilməsi (o cümlədən bütün məlumatlar və 

şəkillər) barəsində pasientin valideynlərindən yazılı 

surətdə razılıq alınıb.  

Klinik müşahidə. Müşahidə etdiyim xəstə hə-

yatının ilk günlərindən Elmi-Tədqiqat Pediatriya 

İnstitutunun (ETPİ) müxtəlif şöbələrində (Yenido-

ğulmuşların patologiya şöbəsində (YDPŞ) 1 dəfə, 

Pulmonologiya şöbəsində 3 dəfə, Pediatriya şöbə-

sində 1 dəfə, ARİTŞ-də 1 dəfə) müayinə və müalicə 

olunmuşdur.  

İlk dəfə 05.08.2020-ci il tarixində 3 günlük xəstə 

perioral, periorbital, aksosianoz və anadangəlmə ix-

tioz olduğuna görə Elmi-Tədqiqat Pediatriya İnstitu-

tunun (ETPİ-nin) YDPŞ-nə daxil olmuşdur. 

Anamnesis vitae: Uşaq ananın II hamiləlik, II 

doğuşdandır. I hamiləlikdən olan uşaq doğulandan 5 

gün sonra ixtioz və ürək qüsuru olduğuna görə tələf 

olmuşdir. II hamiləliyi həkim nəzarətində keçib, 3 

ayına kimi toksikozu olub, müalicə alıb (dərman-

ların adını xatırlamır). 7-ci ayında tonusu olub. Cift 

boynuna 2 qat dolanıb. Uşaq hamiləliyin 40-cı 

hestasiya həftəsində 3300 qr çəki ilə təbii yolla do-

ğulmuşdur. Doğulan kimi ağlamayıb. Reanimasion 

tədbirlədən sonra ağlamağa başlayıb. Ana südü və 
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süni qida ilə qidalanıb. Dəri-zöhrəvi həkiminə gös-

tərilib, diaqnoz qoyulub, təyinat verilib. Uşaqda 

perioral, periorbital, akrosianoz və ixtioz olduğuna 

görə ETPİ-nin YDPŞ-ə yönləndirilib. 

Status praesens: Daxil olarkən vəziyyəti ağırdır. 

Huşu aydın deyil, perioral, periorbital və akriso-

anozu olub. Dəri örtüyü subikterikdir. Dərialtı piy 

qatı kafi olub. Gözün ətrafında, bədən və ətraf 

dərisində ixtioza bənzər qabıqlanma olub. Auskulta-

siyada ağciyərlər üzərində tənəffüs hər iki tərəfə 

bərabər ötürülüb. Ürək tonları karlaşıb. Qarın bir 

qədər köp, sidik ifrazı sərbəst olub.  

Klinik diaqnoz: Kongenital ixtioz (X-lə ilişikli 

formada) posthipoksik ensefalopatiya.  

Xəstə 10.08.2020-ci il tarixində yaxşılaşma ilə 

həkim dermatoloq və nevroloqun nəzarətində evə 

yazılıb.  

12.11.2020-ci il tarixində ETPİ-nin Pulmono-

logiya şöbəsinə yüksək hərarət, öskürək, narahatlıq 

şikayəti ilə daxil olub. Daxil olarkən vəziyyəti ağır 

olub. Ümumi intoksikasiya və tənəffüs çatışmazlığı 

əlamətləri ön planda qeyd olunub. Auskultasiyada 

ağciyərlər üzərində sərt tənəffüs fonunda quru və 

yaş xırıltılar eşidilib.  

Döş qəfəsi Rentgenoloji müayinəsi: Sağda orta-

aşağı, aşağı sahələrdə pnevmonik kölgələr izlənib, 

hər iki ağciyər kökü strukturlu, sinuslar sərbəst, 

rentgenoloji divar aralığı kölgəsi genişlənməyib.  

Klinik diaqnoz: İkitərəfli pnevmoniya, Ektoder-

mal displaziya. Xroniki pulcuqlu blefarokonyuktivit. 

Toksiki ensefalopatiya. Anemiya II dərəcə. Xarici 

otit.  

Xəstə 20.11.2020-ci il tarixində yaxşılaşma ilə 

sahə həkiminin nəzarəti altında evə yazılıb.  

11.02.2021-ci il tarixində uşaq yüksək hərarət, 

öskürək, halsızlıq, narahatlıq şikayəti ilə Pulmono-

logiya şöbəsinə daxil olmuşdur. Daxil olarkən və-

ziyyəti ağır olub. Auskultasiyada ağciyərlər üzərin-

də sərt tənəffüs eşidilib.  

Döş qəfəsi Rentgenoloji müayinəsi: Hər iki 

tərəfdə, əsasən sağda bronxit əlamətləri izlənib. Hər 

iki ağciyər kökü genişlənib.  

Klinik diaqnoz: Kəskin bronxit. Hipertermiya. 

Ektodermal displaziya. Anemiya I dərəcə. Hipotro-

fiya II dərəcə. İnkişaf etaplarının ləngiməsi. 

Xəstə 22.02.2021-ci il tarixində uşaq yaxşılaş-

ma ilə sahə həkiminin nəzarəti altında evə yazılıb. 

30.03.2021-ci il tarixində uşaq yüksək hərarət, öskü-

rək, narahatlıq şikayətləri ilə ETPİ-nin Pulmonolo-

giya şöbəsinə daxil olmuşdur. Daxil olarkən vəziy-

yəti ağır olub. Ümumi intoksikasiya və kataral əla-

mətlər ön planda olub. Burunla tənəffüsü çətinləşib. 

Auskultasiyada ağciyərlər üzərində sərt tənəffüs 

eşidilib.  

Döş qəfəsi Rentgenoloji müayinəsi: Hər iki 

ağciyərlərdə infiltrativ, ocaqlı kölgələr izlənmir. Hər 

iki ağciyər kökü strukturludur. Sinuslar sərbəstdir. 

Rentgenoloji divar aralığı kölgəsi genişlənməyib.  

Klinik diaqnoz: Kəskin respirator xəstəlik. Ane-

miya I dərəcə. Ektodermal displaziya. İnkişaf etap-

larının ləngiməsi.  

Xəstə 05.04.2021-ci il tarixində yaxşılaşma ilə 

sahə həkiminin və nevroloqun nəzarəti altında evə 

yazılıb. 

15.04.2023-cü il tarixində uşaq öskürək, yüksək 

hərarət, təngnəfəslik şikayətləri ilə ETPİ-nin ARİTŞ 

–nə daxil olub. 2 gün sonra vəziyyəti nisbətən stabil-

ləşdiyi üçün Pediatriya şöbəsinə köçürülmüşdür. 

Daxil olarkən vəziyyəti ağır olub. Ümumi intoksi-

kasiya və kataral əlamətlər ön planda olub. Auskul-

tasiya zamanı ağciyərlər üzərində sərt tənəffüs fo-

nunda yaş xırıltılar eşidilib. Ürək tonları karlaşıb. 

Qarnı palpasiyada yumşaq, ağrısız olub.  

Döş qəfəsi Rentgenoloji müayinəsi: Hər iki 

tərəfdə zəif intensivli pnevmonik kölgələr izlənir. 

Hər iki ağciyər kökü strukturludur. Sinuslar sərbəst-

dir. Rentgenoloji divar aralığı kölgəsi genişlən-

məyib.  

 
Klinik diaqnoz: Törədicisi müəyyən olunmamış digər pnevmoniya. Ektodermal displaziya. 

İnkişaf etaplarının ləngiməsi. 
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Xəstə 21.04.2023-cü il tarixində yaxşılaşma ilə sahə həkiminin nəzarətində evə yazılmışdır.  

Beləliklə, ektodermal diplaziya sindromu diaqnozu həm klinik əlamətlər, həm də genetik 

müayinənin nəticəsinə əsasən müəyyən edilir. Əsasən həkimə müraciət səbəbi inkişaf etaplarının 

ləngiməsi, dəridə olan dəyişikliklər, tənəffüs sistemi tərəfindən tez-tez infeksiyalaşma hallarının baş 

verməsidir.  

Bizim araşdırdığımız xəstədə də tənəffüs sistemi üzvlərində ciddi dəyişiklik görünmüşdür. Belə 

ki, xəstəmiz 3 dəfə pnevmoniya, 2 dəfə bronxit diaqnozu ilə institutun müxtəlif şöbələrində stasionar 

müayinə və müalicə olunmuşdur.  

Nəticə olaraq qeyd etmək istəyirik ki, bizim klinik müşahidəmizdə də ədəbiyyatda göstərildiyi 

kimi daha çox tənəffüs sistemi üzvləri zədələnib. Məqsədimiz ED sindromlu uşaqların diaqnozunun 

erkən aşkarlanması, simptomların müalicəsinin, profilaktikasının vaxtında başlamasına və onların 

həyat keyfiyyətinin yüksəlməsinə nail olmaqdır. 
 

 
 

Anamnestik məlumat olaraq hipohidrotik ektodermal displaziya sindromlu  

xəstələrin nəsil ağacı 
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РЕЗЮМЕ 
 

Повреждение органов дыхательной системы у детей с синдромом гипогидротической 

эктодермальной дисплазии. Клинический случай. 
 

Мурсалова З.Ш., Агаева Г.Ф., Аббасалиева А.И., Алхасова А.Ф. 

Научно-Исследовательский Институт Педиатрии им.К.Я.Фараджевой 
 

Ключевые слова: эктодермальная дисплазия, триходисплазия, дисплазия зубов, ониходиспла-

зия, дисгидроз, ангидроз, гипогидроз. 

Синдром гипогидротической эктодермальной дисплазии - это генетическое нарушение разви-

тия эктодермы характеризующееся пороками развития таких эктодермальных структур как 

кожа, волосы, сальные и потовые железы, включая зубы, уши, глаза, губы, а также центральную 

нервную систему. Этиология синдрома до конца не известна. Считается, что причиной эктодер-

мальной дисплазии является мутация гена (аутосомно-доминантной, аутосомно-рецессивной, Х-

сцепленной доминантной, Х-сцепленной рецессивной). 90% процентов частоты заболеваемости 

этим синдромом приходится на мужской пол. Эктодермальная дисплазия в следствии действия 

на потовые железы, подразделяясь на гиподротическую, ангидротическую и гидротическую 

делится на 2 группы: - Гиподротический тип (синдром Криста-Сименса-Турена) характеризуется 

уменьшением количества потовых желёз. Ангидротический тип-отсутствием потовых желёз. - 

Гидротический тип (синдром Клоустона, зубоногтевой синдром, синдром Виткопа) характери-

зуется нормальными пото-выми железами.  
 

SUMMARY 
 

Damage of the respiratory system orqans in children with hypohydrotic ectodermal dysplasia 

syndrome. Сase report. 
 

Mursalova Z.Sh., Agayeva G.F., Abbasaliyeva A.İ., Alkhasova A.F. 

Scientific Researdh İnsitute of Pediatrics named after K.Y.Farajova 
 

Key words: ectodermal dysplasia, trichodysplasia, dental dysplasia, onychodysplasia, dyshidrosis, 

anhidrosis, hypohidrosis. 

Hypohidrotic ectodermal dysplasia syndrome is a genetic disorder that impacts the tissues and organs derived 

from the ectoderm, with a notable effect on the epidermis of the skin, resulting in developmental anomalies in 

these tissues (It affects the skin, nails, sweat glands, and sebaceous glands, as well as, the ears, eyes, lips, teeth, 
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and even the central nervous system). The etiology of this syndrome remains uncertain, it is hypothesized to 

result from mutations in the ED genes. The inheritance pattern of these genes can occur through autosomal 

dominant, autosomal recessive, X-linked dominant, or X-recessive, X-linked dominant, or X-linked recessive 

modes. Males account for approximately 90% of patients diagnosed with this syndrome. ED is classified into 

two groups based on its impact on sweat glands: hypohidrotic/ anhidrotic and hidrotic subtypes. 

-The hypohidrotic subtype (Christ Siemens Touraine syndrome) is distinguished by a reduction in the number 

of sweat glands, whereas the anhidrotic subtype is characterized by the absence of sweat glands. 

-In the hidrotic type (Clouston syndrome, tooth and nail syndrome, Witkop syndrome) the sweat  glands are 

normal. 
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