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İ
lk kez 1969 yılında Alagille ve ark., idiyopatik safra kanal azlığı olan
hastalarda klinik bulguların benzer olduğunu saptamış ve diğer aile bi-
reylerinde de bu bulgulara rastlandığını görmüşlerdir.1,2 Watson ve Mil-

ler, 1975 yılında kardiyak hastalığı ve safra yollarında azalma olan
çocuklarda sendromik yüz özellikleri tanımlamışlardır.3 Bu tarihten sonra,
safra yollarının azlığı ile oluşan hastalıklar sendromik ve nonsendromik ola-

Alagille Sendromu

ÖZET Bu olgu sunumunda, nadir gözlenen Alagille sendromunun ekstraoral ve intraoral bulgula-
rının tanıtılması ve bu çocukların tedavisinde diş hekimlerinin rolünün vurgulanması amaçlan-
mıştır. Alagille sendromu, 20p kromozomu üzerinde yer alan otozomal dominant geçişli genetik bir
hastalıktır. Hastalığın karakteristik bulguları, ince yüz anomalisi, semer burun, kelebek vertebra,
posterior embriyotokson, kalp anomalisi, karaciğer hipoplazisi, büyüme ve gelişme geriliğidir. Has-
talığın ağız içi bulguları, geniş açılı ve kısa ramus yüksekliği olan mandibula, Sınıf III kapanış iliş-
kisi, konik dişler, mine hipoplazisi, hipodonti, süt dişlerinde taurodontizm, jinjivitis ve yaygın diş
çürükleridir. Bu olgu sunumunda, Karadeniz Teknik Üniversitesi Diş Hekimliği Fakültesi Pedo-
donti Kliniği’ne diş çürükleri şikâyeti ile getirilen ve Alagille sendromu tanısı ile izlenen 11 yaşın-
daki erkek hastanın ağız içi bulguları ve tedavisi sunulmuştur. Alagille sendromu birden fazla sistemi
etkileyen bir hastalıktır ve tedavilerde hastanın sistemik durumu göz önünde bulundurularak mul-
tidisipliner yaklaşım gösterilmelidir.

Anah tar Ke li me ler: Alagille sendromu; diş çürükleri; diş minesi hipoplazisi; diş bakımı; 
oral belirtiler; kalp hastalıkları; karaciğer hastalıkları

ABS TRACT It was aimed to introduce intraoral and extraoral findings of a rare syndrome Alagille
and highlight the important role of dentists in the management of children with the disease. Ala-
gille syndrome is a genetic disorder that is an autosomal dominant trait located on chromosome
20p. Characteristic findings of the disease are subtle facial anomalies, saddle nose, butterfly verte-
bra, posterior embryotoxon, cardiac anomalies, liver hypoplasia, retardation of growth and devel-
opment. Intraoral findings are mandible with broad angle, short ramus, Class III occlusal
relationship, conical teeth, enamel hypoplasia, hypodontia, taurodontism in primary teeth, gin-
givitis and widespread dental caries. Intraoral findings and treatment of an eleven year-old boy
with Alagille syndrome referring to Karadeniz Technical University, Faculty of Dentistry, Depart-
ment of Pediatric Dentistry with the complaint of dental caries are presented in this case report.
Alagille syndrome is a disease entity affecting a couple of systems and multidisciplinary approach
should be implemented bearing in mind the systemic condition of the patient during treatment.

Key Words: Alagille syndrome; dental caries; dental enamel hypoplasia; dental care; 
oral manifestations; heart disease; liver diseases
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rak ikiye ayrılmıştır. Sendromik formda kalp, böb-
rek, kemik bulguları ve tipik yüz özellikleri eşlik
eder. Sendromik safra yollarında azalma terimi
“arteriyohepatik displazi, intrahepatik displazi, bi-
liyer hipoplazi, intrahepatik biliyer disgenezi ve
Alagille sendromu” olarak isimlendirilmiş; günü-
müzde ise kardiyak, hepatik ve genetik bulgulara
göre Alagille sendromu (AS) olarak adlandırılmış-
tır.1-4 İnsidansı 1/100 000 olarak bildirilmekte ve
dominant gen mutasyonu ile aktarılmaktadır.5

Alagille sendomu erken bebeklik ve çocukluk
döneminde ortaya çıkabilmektedir. Bu bozukluğun
bir parçası olarak sunulan ilk belirtiler; yenidoğan
sarılığı ve doğumdan sonra ilk üç ay içindeki geli-
şim geriliğidir.4,5 Bu sendromun erken belirtisi ka-
raciğer sorunlarının ön plana çıkmasıdır. Karaciğer
hastalıklarının genel oral bulgularında ise vitamin
ve metabolitlerin eksikliğinde ağız mukoz mem-
branlarında değişiklikler görülebilir. Mukozal veya
jinjival kanama, K vitamini sentezindeki bozukluk
sonucunda oluşur. Uzun süre sarılık dişlerde ren-
klenme yapabilir. Dişlenmenin büyüme ve gelişi-
mindeki değişiklikler ile birlikte hipoplastik kron
ve bozuk kök oluşumu tipik ağız bulgularıdır ki,
bunlar tipik AS ile uyumludur.6,7

Watson, Miller ve Greenwood, ailesel karaci-
ğer hastalarında bazı kardiyak bulguların eşlik et-
tiğini saptamışlardır.3,8 Alagille sendromunda
kalpte üfürüm en sık saptanan klinik bulgudur. Bu
üfürüm genellikle pulmoner damar yapılarındaki
stenozdan kaynaklanır.1,2 Periferik pulmoner ste-
noz, yapısal intrakardiyak lezyonlar ile kombine ya
da izole olabilir.9,10 Alagille sendromunda intrakar-
diyak lezyon sıklıkla %24, pulmoner arter dalla-
rında stenoz ile birlikte ise %45 sıklıkta görülür.9

Tek başına Fallot tetrolojisi %11, pulmoner stenoz
ile birlikte %40 oranında saptanmıştır.9-11 Diğer pa-
tolojiler trunkus arteriorus, ventriküler septal de-
fekt (VSD), atriyal septal defekt (ASD), aort
koarktasyonu ve periferik pulmoner stenozdur.1,2

Kardiyovasküler hastalıkların genel oral bul-
guları AS hastalarında da sıklıkla gözlenmektedir.
Bu bulgular; siyanotik gingivitis, stomatitis, glossi-
tis, mukositis, diş sürmesinde gecikme, çürük ar-
tışı, mine yapısında defektler, dişlerde intrensek

renklenmelerdir. Özellikle daimi dişlerdeki renk-
lenmelerin ilaçlarla, kan ve kan ürünlerinin alın-
masıyla, çürük aktivitesinin artmasıyla ve kötü ağız
hijyeni ile ilişkili olabileceği düşünülmüştür.6,7

Diğer oral bulgular ise diş sürmesinde gecikme, diş-
lerde hipoplaziler ve yüksek çürük insidansı olarak
rapor edilmiştir.12-14 Bu görüşe paralel olarak El-Ha-
wary ve ark., kardiyovasküler hastalıkların, süt ve
daimi dişlerin mine ve dentininin yapı ve kimyasal
kompozisyonunu farklılaştırdığını bulmuş, bunun
sonucunda da çürük insidansında artış ve restoras-
yonlarda başarısızlık saptamışlardır.15

Kardiyovasküler hastalıkları olan AS’li çocuk-
larda yaşamlarının ilk yıllarında beslenme ile ilgili
sorunlar ve kusma yaygındır. Ayrıca, şeker içeren
bazı ilaçlar tükürük fonksiyon bozukluğuna neden
olabilir. Bu çocuklar özellikle süt dişlerinde çürük
gelişmesi açısından risk grubundadır. Örneğin; di-
goksin tedavisindeki çocuklar şeker içeren şurup-
larla desteklendiğinden çürük görülme sıklığı
artmıştır.16 

20p kromozomu üzerinde yer alan otozomal
dominant geçişli genetik bir hastalık olan AS’nin
genel bulguları arasında; ince yüz anomalisi, semer
burun, kelebek vertebra, posterior embriyotokson,
kalp anomalisi, karaciğer hipoplazisi, büyüme ve
gelişme geriliği, ağız ve diş bulgularında ise geniş
açılı ve kısa ramus yüksekliği olan mandibula, Sınıf
III kapanış ilişkisi, konik dişler, mine hipoplazisi,
hipodonti, süt dişlerinde taurodontizm, jinjivitis ve
yaygın diş çürükleri saptanmıştır.12-14,17

Bu olgu sunumunda, nadir gözlenen bir sen-
drom olan Alagille sendromunun ekstraoral ve in-
traoral bulgularının tanıtılması ve bu hastalığı olan
çocukların tedavisinde diş hekimlerinin rolünü
vurgulanması amaçlanmıştır. 

OLGU SUNUMU 

Karadeniz Teknik Üniversitesi (KTÜ) Tıp Fakültesi
Çocuk Gastroenteroloji Ana Bilim Dalı tarafından
kronik karaciğer tanılı 11 yaşındaki erkek olgu, diş
çürüklerinin değerlendirilmesi sebebiyle KTÜ Diş
Hekimliği Fakültesi Pedodonti Ana Bilim Dalı’na
yönlendirildi. İlgili Ana Bilim Dalı’nda hastanın
karakteristik bulguları; karaciğer hipoplazisi, ince
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yüz anomalisi (Resim 1), semer burun (Resim 2),
posterior embriyotokson (Resim 3) ve kelebek ver-
tebra (Resim 4) olduğu saptandı. Yapılan intraoral
muayenede ise mine hipoplazisi (Resim 5, 6), diş
çürükleri (Resim 6, 7) ve Sınıf III kapanış ilişkisi
(Resim 8) olduğu bulgulandı. 

Bu çalışmada, karaciğer nakli gerekli olan ol-
gunun nakil öncesi ağız içi bulguları ve tedavisi su-
nulmaktadır. Bilgilendirilmiş onam formu alınan
olgunun 21, 22, 26, 36 ve 46 numaralı dişlerine
kompozit restorasyonlar yapıldı (Resim 9). Olguya
oral hijyen eğitimi verilerek, Sınıf III kapanış iliş-
kisinden dolayı Ortodonti Ana Bilim Dalı’na yön-
lendirildi. Olgunun altı aylık rutin kontrolleri
devam etmektedir.

TARTIŞMA

Alagille ve ark., otozomal dominant geçişli genetik
bir hastalık olan AS’nin genel bulgularını; hepatik
bulgular, kardiyak bulgular, göz bulguları, iskelet
bulguları, yüz bulguları, renal bulgular, santral ve
periferik sinir sistemi tutulumu, büyüme bozukluk-
ları, pankreatik bozukluklar olarak bildirmişlerdir.1

Al Mutawa ve ark. ise ağız ve diş bulguları olarak;
geniş açılı ve kısa ramus yüksekliği olan mandibula,
Sınıf III kapanış ilişkisi, konik dişler, mine hipopla-
zisi, hipodonti, süt dişlerinde taurodontizm, jinjivi-
tis ve yaygın diş çürüklerini rapor etmişlerdir.17

Alagille sendromu bulgularından biri olan kalp
hastalığı mevcudiyeti olan çocuklarda çürük gö-

RESİM 1: İnce yüz anomalisi. RESİM 2: Semer burun.

RESİM 3: Posterior embriyotokson.

RESİM 4: Kelebek vertebra.
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rülme sıklığı yüksek olmasının yanı sıra mine mi-
neralizasyonunda da bozuklukların görülme sıklı-
ğında artış vardır.6,7 Bunun için çocuk hastaya, kalp
tanısı konulur konulmaz ağız ve diş muayenesine
yönlendirilmeli, beslenme önerileri, florid tedavisi,
fissür örtücüler ve ağız hijyeni bilgilerini içeren ko-
ruyucu programlar uygulanmalıdır.16

Oral kavitede kanamaya neden olan dental ve
oral girişimlerle birlikte, bakteremi olarak adlan-
dırılan mikroorganizmaların kana ve oradan da
enfeksiyon etkeni olabileceği diğer dokulara ta-
şınması olayı gerçekleşebilir. Sağlıklı bireylerde
ve düşük risk grubundaki kalp hastalığı olanlarda,
geçici olan bu durum için antibiyotik profilaksisi
uygulanmaz. Enfektif endokardit gelişme ihtimali
fazla olan yüksek ve orta risk grubundaki hasta-
larda ise mutlaka antibiyotik profilaksisi verilme-
lidir.6 Yüksek ve orta risk gruplarında yapılacak
dental müdahaleler derin dentin çürüğü tedavi-
sini geçmemelidir. Direkt kuafaj, amputasyon ve
kanal tedavileri bakteriyel endokardit riskini artı-
racağından endike değildir. Çok derin çürüklü
dişlerde tedavi seçeneği çekim olmalıdır.6,7 Bizim
olgumuzda yapılan dental müdahaleler, yüzeyel
restoratif işlemleri içerdiği için antibiyotik profi-
laksisine gerek duymadık. Sistemik olarak karaci-
ğer hastalığı olan çocuklarda anestezik ajan
kullanımında dikkatli olunmalıdır ve karaciğerde
metabolize olmayan anestezik ajanlar tercih edil-
melidir.6 Bu nedenle olgumuzda karaciğerde me-

RESİM 5: Mine hipoplazisi. RESİM 6: Mine hipoplazisi-mine çürüğü.

RESİM 7: Diş çürükleri.

RESİM 8: Sınıf III kapanış ilişkisi.

RESİM 9: 21, 22, 26, 36, 46 numaralı dişlere yapılan kompozit 
restorasyonların ağız içi görüntüsü.
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tabolize olmayan anestezik ajan uygulandı. Eğer
hasta hepatit ise rutin restoratif işlemler ertelen-
meli ve enfeksiyon kontrolü yöntemlerine dikkat
edilmelidir.7

Bizim olgumuzda da hepatik bulgu olarak “ka-
raciğer hipoplazisi”, yüz bulgusu olarak “ince yüz
anomalisi, semer burun”, göz bulgusu olarak “pos-
terior embriyotokson” ve iskelet bulgusu olarak da
“kelebek vertebra” mevcuttu. Ayrıca, intraoral
bulgu olarak ise  mine hipoplazisi, diş çürükleri ve
Sınıf III kapanış ilişkisi olduğu gözlemlendi. Bu in-
traoral bulgular doğrultusunda olgunun 21, 22, 26,
36 ve 46 numaralı dişlerine kompozit restorasyon-
lar yapıldı. Olguya oral hijyen eğitimi verilerek,
Sınıf III kapanış ilişkisinden dolayı Ortodonti Ana

Bilim Dalı’na yönlendirildi. Olgunun altı aylık
rutin kontrolleri devam etmektedir.

Alagille sendromu ile ilgili diğer anomaliler ara-
sında trakeal ya da bronşiyal stenoz, jejunal atrezi ve
stenoz, bronflial stenoz, ileal atrezi, malrotasyon,
mikrokolon, otitis media, kronik sinüzit, makrose-
fali, multipl vasküler anomaliler, hipopitutitiarizm,
Tip 1 diyabet, üretral striktür, Fallop tüp agenezisi,
mandibuler kist, malign kemik tümörü sayılabilir.1,2

Alagille sendromu; kardiyak sistem, iskelet sis-
temi, renal sistem, santral ve periferik sistemin yanı
sıra birden fazla sistemi etkileyen genetik bir has-
talık olduğundan dolayı tedavisinde hastanın siste-
mik durumu göz önünde bulundurularak
multidisipliner yaklaşım gösterilmelidir. 
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