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Streszczenie

Dysplazja ektodermalna (DE) jest rzadko wystepu-
Jjagcym, dziedzicznym zaburzeniem rozwojowym tkanek
i narzgdow pochodzenia ektodermalnego. Leczenie
protetyczne pacjentow z tym schorzeniem jest proble-
matyczne i wymaga wspoipracy specjalistow wielu
dziedzin stomatologii. W niniejszej pracy przedstawio-
no przypadek rodzinnego wystepowania dysplazji ekto-
dermalnej. Rehabilitacji protetycznej zostato poddane
rodzenstwo, wczesniej niezdiagnozowane w kierunku
choroby genetycznej. Specyfika leczenia protetycznego
wynikata przede wszystkim z malej liczby zebow, niepra-
widlowej ich budowy i zmniejszonych wymiarow, oraz
gorszej jakosci struktury morfologicznej kosci wyrostka
zgbodotowego szczeki oraz czesci zebodotowej zuchwy.
Nie bez znaczenia okazaly sie takze emocje wynikajgce
z poczucia odmiennosci pacjentow. W koncowym efek-
cie leczenia uzyskano zadowalajgcy efekt estetyczny,
prawidtowq funkcje zucia oraz artykulacji.

Summary

Ectodermal dysplasia is a rare congenital, heredita-
ry disorder that can affect many ectodermal structures.
The treatment of ED cases is difficult and requires the
cooperation of doctors specialized in various dentistry
disciplines. In this paper the authors describe the case
of the patients who have never been diagnoses in di-
rections of ED. Specificity of prosthetic treatment was
mainly due to the small number of teeth, faulty con-
struction and their reduced size, and the morphological
structure of the alveolar bone of maxilla and the alve-
olar part of mandible. This document shows difficulties
that occurred during prosthetic treatment. Difficulties
and problems were based on physical and mental ba-
ses. Not without significance were the emotions arising
from differences caused by the disorder. The satisfac-
tion of aesthetics smile and normal masticatory func-
tion and correct articulations were the final effect of the
applied treatment.
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Dysplazja ektodermalna

Dysplazja ektodermalna (DE) zaliczana jest do
grupy chordb genetycznych, ktorych istotg jest za-
burzenie rozwojowe zewnetrznego listka zarodko-
wego. Objawy kliniczne zlokalizowane sa w tkan-
kach 1 narzadach pochodzenia ektodermalnego, ta-
kich jak: nabtonek, gruczoty potowe i tojowe, wio-
sy, szkliwo zebdw, paznokcie i ucho wewnetrzne.
Obserwuje si¢ rOwniez zmiany w strukturach po-
chodzacych z tkanki mezodermalnej (skora wiasci-
wa 1 tkanka podskdrna, zgbina, kosci twarzoczasz-
ki). Obecnie wyrdznia si¢ okoto 170 zespotow cho-
robowych, wérod ktorych w okoto 120 wystepuja
zaburzenia zlokalizowane w uktadzie narzadu zu-
cia. Choroby dzielg si¢ na zespoty dysplazji ekto-
dermalnej (zwigzane z objawami ektodermalnymi
jak réwniez innymi wadami rozwojowymi) i czyste
postacie dysplazji ektodermalnej (1, 2, 3, 4).

Dysplazja ektodermalna jest rzadkim schorze-
niem genetycznym. Dotyczy glownie chlopcow i
wystepuje z czestoscig od 1:10 000 do 1:100 000
urodzen. Dziedziczenie defektu moze by¢ recesyw-
ne, zwigzane z chromosomem X lub autosomalne
dominujgce. Moze wystepowaé rowniez sponta-
nicznie na skutek mutacji genowych lub embrio-
patii. Zaburzenia ze strony tkanki ektodermalne;j
ujawniajg si¢ w postaci tamliwych paznokci o zmie-
nionym ksztalcie. Najczesciej opisywano przypad-
ki oddzielenia si¢ paznokcia od tozyska (onycholi-
sis oraz onychoschisis) jak rowniez zgrubienie ptyt-
ki paznokciowej (pachyonychia). Owtosienie bywa
skape (hipotrichosis), cienkie, tamliwe, o jasnym
kolorze. Defekt moze dotyczy¢ rowniez rzgs 1 brwi,
przejawiajac si¢ ich zupelnym brakiem. Zaburzenia
potliwosci mogg objawic si¢ z r6znym nasileniem.
Najcigzsza formg jest posta¢ anhydrotyczna (bez-
gruczotowa), charakteryzujaca si¢ zupelnym bra-
kiem gruczotéw potowych. Powoduje to, ze skora
u pacjentow jest sucha, ciepta, tuszczaca sie, z wy-
kwitami egzematycznymi. Towarzyszg temu zabu-
rzenia termoregulacji, gdzie najmniejszy wysitek
moze wywola¢ wysoka goraczke. W postaci hipo-
hydrotycznej notuje si¢ jedynie zmniejszong ilo$¢
gruczotow potowych. Oprocz tego mozna stwier-
dzi¢ mniejszg liczbg gruczotdéw tojowych (z klinicz-
nymi objawami w postaci szorstkosci oraz nadmier-
nego rogowacenia dioni 1 stop) oraz Izowych, co
moze prowadzi¢ do czgstego zapalenia spojowek.
Choroba dotyczy takze gruczotow slinowych, kto-

rych mniejsza ilo$¢ prowadzi do suchosci jamy ust-
nej, utrudnionego polykania oraz cz¢stych infekcji
gbérnych drog oddechowych. Skora pozostaje cien-
ka, aksamitna, gltadka (w postaci anhydrotyczne;j
mozna obserwowac hiperpigmentacj¢ w okolicy
powiek, tokci i kolan). Zmiany w narzadzie wzroku
wystepuja w postaci niedorozwoju soczewek oraz
gruczolow tzowych. Poza wymienionymi cecha-
mi rzadziej moga wystapié: gluchota, polidaktylia,
syndaktylia, rozszczepy wargi i podniebienia, wa-
dy gruczotow sutkowych, wady serca oraz innych
narzadow, a takze niedorozwoj umystowy.

Doktadnej klasyfikacji zespotu podjeli sie¢ w
1984 Freire-Maia 1 Pinheiro dzielac dysplazje na
dwie grupy (5). W grupie A do rozpoznania scho-
rzenia wymagane jest stwierdzenie wystepowania,
co najmniej dwoch z ponizszych cech: dysplazji
paznokci, (onychodysplazji), zaburzenia owtlosie-
nia (trichodysplazji), zaburzenia potliwosci (dyshi-
drosis: anhidrosis, hypohidrosis), nieprawidtowosci
uzgbienia (zaburzenia budowy, struktury oraz licz-
by, czasu wyrzynania, potozenia, zgby wrodzone,
zatrzymane, hipoplazja kosci) (2, 4). W grupie B
wystarczy stwierdzenie wystepowania przynajm-
niej jednej z wymienionych cech, oraz jednego
objawu ektodermalnego ze strony skory, narzadu
wzroku lub stuchu.

W celu potwierdzenia rozpoznania dysplazji ek-
todermalnej, poza badaniem klinicznym, pomocne
jest badanie radiologiczne i laboratoryjne (proba
potowa, trichogram, badania wycinkoéw skory). O
ostatecznej diagnozie DE decyduja jednak badania
genetyczne (4).

W pracy opisano wczesniej niezdiagnozowany,
rodzinne wystepujacy przypadek dysplazji ekto-
dermalnej. Przedstawiono trudnosci, jakie napo-
tkali autorzy w trakcie rehabilitacji protetycznej
mtodocianych pacjentow. Do Katedry Protetyki
Stomatologicznej] WUM zglosita si¢ matka z dwoj-
ka dzieci: synem (M. K.) w wieku 17 lat, oraz cor-
ka (L.K.) w wieku 16 lat, w celu konsultacji prote-
tycznej oraz nastgpowej rehabilitacji protetycznej
narzadu zucia (ryc. 1, 2, 3). Z wywiadu zebranego
od matki wynikalo, ze dzieci nigdy nie byly obje-
te stalg opieka lekarza pedodonty, logopedy, orto-
donty czy lekarza protetyka. Nie zostaty takze prze-
prowadzone zadne badania w kierunku diagnosty-
ki chorob genetycznych. Na podstawie badania i
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Ryc. 1. Zdjecie zewngtrzustne — matka rodzenstwa.

B

Ryc. 3. Zdjecie zewngtrzustne — pacjentka L.K. lat 16.

-

wywiadu ustalono rodzinne wystepowanie jasnych
wlosow, cienkich, famliwych, rzadkich i kreconych,
ktérym wspottowarzyszyly niebieskie oczy oraz
nieprawidlowos$ci w zakresie uzebienia. W wywia-
dzie matka podawala: ,,Wszyscy w naszej rodzinie
mieli rzadkie zgby” oraz, ze wyzej wymienione ce-
chy wystepowaly od trzech pokolen wstecz, tak u
mezczyzn jak i u kobiet (ryc. 4). Zadne z rodzen-
stwa nie uskarzato si¢ na sucho$¢ skory badz zabu-
rzenia potliwosci, co wykluczaloby posta¢ anhy-
drotyczng dysplazji ektodermalnej w tej rodzinie.
Konsultowani pacjenci nie podawali réwniez za-
burzen wzroku, smaku ani stuchu.

W badaniu przedmiotowym zewnatrzustnym
stwierdzono: wydatne guzy czotowe, poglebio-
ng bruzde wargowo-brodkowsa, wysunieta brodke,
skrocony dolny odcinek twarzy, nisko osadzone,
odstajace matzowiny uszne. Wszystkie te cechy
nadawaty mlodocianym pacjentom starczy wyglad.
Skora twarzy byla sucha z niewielkg ilo$cig tkanki

Ryc. 2. Zdjecie zewngtrzustne — pacjent M.K. lat 17.
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Ryc. 4. Dziedziczenie dysplazji ektodermalnej w rodzi-
nie pacjentow.

tluszczowej. Wyglad zewnetrzny twarzy moglby
sugerowac niedozywienie.

W badaniu wewnatrzustnym u pacjentki (L. K.)
zaobserwowano znaczng atrycje zgbow spowodo-
wang prawdopodobnie obcigzeniem czynnos$cio-
wym przy nieprawidlowej budowie strukturalnej
zebow (ryc. 5 a,b). Zaburzenia jako$ciowe wyni-
katy z matych wymiaréw wszystkich zebow, bar-
dzo cienkiej warstwy szkliwa i zgbiny oraz duzych
komor 1 szerokich kanatoéw korzeniowych. W ba-
daniu klinicznym przez cienka, transparentng z¢-
bing przeswiecala miazga. W badaniu radiologicz-
nym (zdjg¢cie pantomograficzne) mozna byto do-
strzec dysplazje zebiny korzeniowej, krétkie korze-
nie ze zmianami okotowierzchotkowymi w postaci
rozrzedzenia struktury kostnej (ryc. 6). Oceniajac
zdjecie rtg stwierdzono brak korzeni zgbow 15, 46.
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Ryc. 5 a,b. Pacjentka L.K.— zdjecia wewngtrzustne, stan przed leczeniem.

Ryc. 6. Pacjentka L.K. — zdjecie pantomograficzne, stan przed leczeniem.

Zaburzenia ilosciowe dotyczyty pojedynczych zg-
bow (brak zeba 14).

U miodego mezczyzny (M. K.) zaburzenia mor-
fologiczne zebow wykazywaty podobne cechy jak
u siostry (ryc. 7). Zeby o matych wymiarach, ze
starciem patologicznym, z szerokimi kanatami ko-
rzeniowymi oraz krétkimi korzeniami. Natomiast
zaburzenia ilosciowe byty znacznie bardziej nasi-
lone (brak zebow 14, 13,22, 23, 34,32, 31,42, 42)
(ryc. 8). Z wywiadu wynikato, ze brakujace zeby
stracit samoistnie. Bezzebny wyrostek wykazywat
cechy znacznego zaniku, a zab 48 o nieprawidtowej

budowie morfologicznej byt zatrzymany w kosci.

Btona sluzowa jamy ustnej u obojga pacjentow
byta ré6zowa, gtadka 1 I$nigca. Ujscia przewodow
$linianki przyusznej drozne, dzigsta niekrwawiace,
jezyk bez cech patologicznych. U rodzenstwa moz-
na bylo stwierdzi¢ przetrwaty niemowlecy typ po-
tykania, zaburzenia zucia, dysfunkcje¢ jezyka oraz
zaburzenia mowy.

Leczenie protetyczne pacjentow z dysplazja ek-
todermalng powinno by¢ leczeniem wielospecja-
listycznym, polegajacym na wspotpracy lekarza
protetyka z ortodonta, chirurgiem stomatologicz-
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Ryc. 7. Pacjent M.K. stan przed leczeniem, a — zdjecie wewngtrzustne, b — modele diagnostyczne.

Ryc. 8. Pacjent M.K. — zdjecie pantomograficzne, stan przed leczeniem.

nym, periodontologiem oraz pedodonts. Leczenie
to powinno by¢ wdrozone juz w okresie wczesne-
go dziecinstwa, by profilaktyka stomatologiczna,
reedukacja mowy oraz profilaktyka ortodontyczna
W postaci np. aparatu ruchomego, utrzymywacza
przestrzeni, czy protez dziecigcych, umozliwiata
pacjentom prawidtowy rozwoj psychosomatyczny
(6,7,8,9).

Pacjenci, ktorzy zgtosili si¢ do Katedry Protetyki
Stomatologicznej] WUM, ze wzgledu na brak ja-
kiejkolwiek wczesniejszej opieki lekarskiej, wyma-
gali kompleksowego leczenia stomatologicznego.

Patologiczne starcie szkliwa i zg¢biny, krotkie ko-
rzenie badz ich brak, uniemozliwito wykorzystanie
zachowanych w jamie ustnej zgbow, jako filarow
protetycznych. Liczne czynne przetoki ropne, nie-
dostateczne osadzenie zgbow w wyrostkach zgbo-
dotowych (z¢by przednie wykazywaty III stopien,
za$ zeby boczne II stopien rozchwiania), szerokie
komory i kanaty nie pozwolity na prawidtowe le-
czenie endodontyczne tych zebow. W wyniku prze-
prowadzonego badania klinicznego, jak rowniez
oceny radiologicznej podjeto decyzj¢ o konieczno-
$ci usunigcia wszystkich pozostatych w jamie ust-
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nej zebow. Rany poekstrakcyjne wypetniono pre-
paratem ko$ciozastepczym, a nastepnie po okresie
wygojenia, wykonano uzupelnienia protetyczne w
postaci protez catkowitych. Pacjenci w momencie
podjecia leczenia pozostawali w okresie rozwojo-
wym. Istnieja liczne doniesienia na temat lecze-
nia implantologicznego pacjentow miodocianych
przed ukonczeniem rozwoju kostnego, badania nie
sa jednak objete dtugoletnig obserwacja (10, 11,
12). Dlatego zadecydowano, ze w przysztosci (po
zakonczeniu rozwoju kostnego) zostanie wdrozo-
ne leczenie z wykorzystaniem metod implantopro-
tetycznych.

Znaczna dysproporcja w obrebie wyrostka zebo-
dotowego szczeki oraz czesci zebodotowej zuchwy,
powstata w wyniku wczesnej utraty zebow, jak row-
niez wspotistniejaca wada zgryzu spowodowata
trudno$ci w prawidtowe;j rehabilitacji protetyczne;.

Zaniki wyrostka zebodotowego Zuchwy znaczne-
go stopnia (wyrostek szablasty), utrudniaty pobra-
nie wycisku czynno$ciowego. W celu prawidtowe-
go odwzorowania warunkéw panujacych w jamie
ustnej, pobrano wycisk wybidrczo-odcigzajacy. Ze
wzgledu na obnizong wysoko$¢ zwarcia na zacho-
wanych, startych patologicznie zgbach konieczne
bylo jego podniesienie. W celu skorygowania zani-
zonej wysokosci zwarcia oraz poprawy rysow twa-
rzy 1 estetyki (starczy wyglad) u leczonych mtodo-
cianych pacjentéw wysokos$¢ zwarcia podniesiono
o cztery milimetry (ryc. 9, 10). Przyczynito si¢ to do
wyréwnania gornego, sSrodkowego i dolnego odcin-
ka twarzy. W rysach twarzy doszto do podniesienia
kacikow ust 1 zminimalizowania wywinigcia wargi
dolnej. Pomimo podniesienia wysokosci zwarcia,
ilo$¢ miejsca w odcinkach bocznych na ustawie-
nie zgbow sztucznych w protezach pozostawata

Ryc. 9. Rysy twarzy pacjenta M.K., a — stan przed leczeniem, b — stan po leczeniu.

Ryc. 10. Rysy twarzy pacjentki L.K., a — stan przed leczeniem, b — stan po leczeniu.
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bardzo mata. Wyraznie zaznaczona dysproporcja
kostna w obrebie wyrostka zebodotowego szczeki
1 czesci zebodotowe] zuchwy utrudniata ustalenie
prawidtowej ptaszczyzny zwarcia. Ustawienie zg-
bow dhuzszych niz wlasne oraz podniesienie wyso-
kosci zwarcia byly elementem utrudniajacym ada-
ptacje pacjentow do wykonanych uzupetnien pro-
tetycznych, jakimi byty protezy catkowite. Zmiany
morfologiczne powstate w narzadzie zucia dopro-
wadzily do zaburzen czynno$ciowych w postaci
zmiany mechanizmoéw mig$niowych i pracy uktadu
mig$niowo-stawowego. Utrwalona przez lata pra-
ca mies$ni zucia spowodowala, iz po oddaniu protez
pacjentka w dalszym ciggu podczas usmiechu za-
staniata zeby. Dopiero ¢wiczenia przed lustrem spo-
wodowaty wyeliminowanie odruchéw charaktero-
logicznych. Po oddaniu uzupetnien protetycznych i

po okresie adaptacji do protez (ryc. 11, 12) u wy-
zej wymienionych pacjentéw nadal stwierdzono in-
fantylny typ potykania oraz zaburzenia artykulacji
mowy. W zwigzku z tym skierowano pacjentow na
leczenie logopedyczne w celu reedukacji.

Podsumowanie

Rehabilitacja protetyczna pacjentow z dysplazja
ektodermalng jest problemem ztoZzonym i wymaga
indywidualnego podejscia do leczenia. Niezmiernie
istotne jest, by podjete leczenie, ktore ma na celu
rehabilitacje uktadu stomatognatycznego narzadu
zucia obejmowato rowniez rehabilitacje psycholo-
giczng. Znacznie nasilone dysfunkcje czynnoscio-
we oraz zaburzenia estetyczne, czgsto wspottowa-
rzyszacy brak akceptacji rowiesnikow, moga spra-

(b)

Ryc. 12. Pacjentka L.K., stan po zakonczeniu leczenia, a — zdjecie zewngtrzustne, b — zdjecie wewngtrzustne.
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wiaé trudno$ci w egzystowaniu w spoteczenstwie.
Lekarze wraz z rodzicami powinni wspiera¢ dziec-
ko 1 konstruktywnie motywowac¢, by nie wyksztat-
cito si¢ w nim poczucie odmiennosci. Dlatego tez
w momencie zdiagnozowania u dziecka zespotu
ektodermalnego nalezy rozpoczaé jak najszybciej
profilaktyke i leczenie stomatologiczne. Majac na
uwadze nastepstwa braku lub nieprawidlowej opie-
ki stomatologicznej oraz logopedycznej w okresie
wzrostowym dziecka z DE nalezy u§wiadamiac ro-
dzicow o koniecznosci wczesnego leczenia. Z my-
$la o prawidlowym rozwoju uktadu stomatogna-
tycznego nalezy podjac leczenie interdyscyplinar-
ne. Leczenie protetyczne powinno by¢ adekwatne
do wieku rozwojowego pacjenta, przeprowadzone
etapowo, obejmujace czeste kontrole 1 statg opieke
stomatologiczng (13). Takie postepowanie zapew-
ni optymalna rehabilitacj¢ protetyczng narzadu zu-
cia. Specyfika leczenia protetycznego pacjentow z
dysplazja ektodermalng wynika z nieprawidlowe;j
budowy strukturalnej zebow, braku zawigzkoéw ze-
béw stalych oraz mlecznych wyrazajacych si¢ w
postaci hipo-, oligo- a skrajnie anodoncji, niepra-
widlowej budowy morfologicznej kosci, a takze
wspotistniejacych dysfunkcji uktadu stomatogna-
tycznego. Autorzy niniejszej pracy w koncowym
efekcie pierwszego etapu leczenia uzyskali zado-
walajacy efekt estetyczny i poprawe funkcji zucia.
Rodzenstwo pozostaje pod statg kontrolg lekarska i
logopedyczna. Kolejny etap leczenia z wykorzysta-
niem metod implantoprotetycznych, zostanie wdro-
zony po zakonczonym rozwoju kostnym.
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