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Streszczenie
Dysplazja ektodermalna (DE) jest rzadko występu-

jącym, dziedzicznym zaburzeniem rozwojowym tkanek 
i narządów pochodzenia ektodermalnego. Leczenie 
protetyczne pacjentów z tym schorzeniem jest proble-
matyczne i wymaga współpracy specjalistów wielu 
dziedzin stomatologii. W niniejszej pracy przedstawio-
no przypadek rodzinnego występowania dysplazji ekto-
dermalnej. Rehabilitacji protetycznej zostało poddane 
rodzeństwo, wcześniej niezdiagnozowane w kierunku 
choroby genetycznej. Specyfika leczenia protetycznego
wynikała przede wszystkim z małej liczby zębów, niepra-
widłowej ich budowy i zmniejszonych wymiarów, oraz 
gorszej jakości struktury morfologicznej kości wyrostka 
zębodołowego szczęki oraz części zębodołowej żuchwy. 
Nie bez znaczenia okazały się także emocje wynikające 
z poczucia odmienności pacjentów. W końcowym efek-
cie leczenia uzyskano zadowalający efekt estetyczny, 
prawidłową funkcję żucia oraz artykulacji. 

Rehabilitacja narządu żucia pacjentów z dysplazją 
ektodermalną na podstawie wybranych przypadków 
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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 (DE) zaliczana jest do 
grupy chorób genetycznych, których istotą jest za-
burzenie rozwojowe zewnętrznego listka zarodko-
wego. Objawy kliniczne zlokalizowane są w tkan-
kach i narządach pochodzenia ektodermalnego, ta-
kich jak: nabłonek, gruczoły potowe i łojowe, wło-
sy, szkliwo zębów, paznokcie i ucho wewnętrzne. 
Obserwuje się również zmiany w strukturach po-
chodzących z tkanki mezodermalnej (skóra właści-
wa i tkanka podskórna, zębina, kości twarzoczasz-
ki). Obecnie wyróżnia się około 170 zespołów cho-
robowych, wśród których w około 120 występują 
zaburzenia zlokalizowane w układzie narządu żu-
cia. Choroby dzielą się na zespoły dysplazji ekto-
dermalnej (związane z objawami ektodermalnymi 
jak również innymi wadami rozwojowymi) i czyste 
postacie dysplazji ektodermalnej (1, 2, 3, 4).

Dysplazja ektodermalna jest rzadkim schorze-
niem genetycznym. Dotyczy głównie chłopców i 
występuje z częstością od 1:10 000 do 1:100 000 
urodzeń. Dziedziczenie defektu może być recesyw-
ne, związane z chromosomem X lub autosomalne 
dominujące. Może występować również sponta-
nicznie na skutek mutacji genowych lub embrio-
patii. Zaburzenia ze strony tkanki ektodermalnej 
ujawniają się w postaci łamliwych paznokci o zmie-
nionym kształcie. Najczęściej opisywano przypad-
ki oddzielenia się paznokcia od łożyska (onycholi-
sis oraz onychoschisis) jak również zgrubienie płyt-
ki paznokciowej (pachyonychia). Owłosienie bywa 
skąpe (hipotrichosis), cienkie, łamliwe, o jasnym 
kolorze. Defekt może dotyczyć również rzęs i brwi, 
przejawiając się ich zupełnym brakiem. Zaburzenia 
potliwości mogą objawić się z różnym nasileniem. 
Najcięższą formą jest postać anhydrotyczna (bez-
gruczołowa), charakteryzująca się zupełnym bra-
kiem gruczołów potowych. Powoduje to, że skóra 
u pacjentów jest sucha, ciepła, łuszcząca się, z wy-
kwitami egzematycznymi. Towarzyszą temu zabu-
rzenia termoregulacji, gdzie najmniejszy wysiłek 
może wywołać wysoką gorączkę. W postaci hipo-
hydrotycznej notuje się jedynie zmniejszoną ilość 
gruczołów potowych. Oprócz tego można stwier-
dzić mniejszą liczbę gruczołów łojowych (z klinicz-
nymi objawami w postaci szorstkości oraz nadmier-
nego rogowacenia dłoni i stóp) oraz łzowych, co 
może prowadzić do częstego zapalenia spojówek. 
Choroba dotyczy także gruczołów ślinowych, któ-

rych mniejsza ilość prowadzi do suchości jamy ust-
nej, utrudnionego połykania oraz częstych infekcji 
górnych dróg oddechowych. Skóra pozostaje cien-
ka, aksamitna, gładka (w postaci anhydrotycznej 
można obserwować hiperpigmentację w okolicy 
powiek, łokci i kolan). Zmiany w narządzie wzroku 
występują w postaci niedorozwoju soczewek oraz 
gruczołów łzowych. Poza wymienionymi cecha-
mi rzadziej mogą wystąpić: głuchota, polidaktylia, 
syndaktylia, rozszczepy wargi i podniebienia, wa-
dy gruczołów sutkowych, wady serca oraz innych 
narządów, a także niedorozwój umysłowy.

Dokładnej klasyfikacji zespołu podjęli się w
1984 Freire-Maia i Pinheiro dzieląc dysplazje na 
dwie grupy (5). W grupie A do rozpoznania scho-
rzenia wymagane jest stwierdzenie występowania, 
co najmniej dwóch z poniższych cech: dysplazji 
paznokci, (onychodysplazji), zaburzenia owłosie-
nia (trichodysplazji), zaburzenia potliwości (dyshi-
drosis: anhidrosis, hypohidrosis), nieprawidłowości 
uzębienia (zaburzenia budowy, struktury oraz licz-
by, czasu wyrzynania, położenia, zęby wrodzone, 
zatrzymane, hipoplazja kości) (2, 4). W grupie B 
wystarczy stwierdzenie występowania przynajm-
niej jednej z wymienionych cech, oraz jednego 
objawu ektodermalnego ze strony skóry, narządu 
wzroku lub słuchu.

W celu potwierdzenia rozpoznania dysplazji ek-
todermalnej, poza badaniem klinicznym, pomocne 
jest badanie radiologiczne i laboratoryjne (próba 
potowa, trichogram, badania wycinków skóry). O 
ostatecznej diagnozie DE decydują jednak badania 
genetyczne (4).

W pracy opisano wcześniej niezdiagnozowany, 
rodzinne występujący przypadek dysplazji ekto-
dermalnej. Przedstawiono trudności, jakie napo-
tkali autorzy w trakcie rehabilitacji protetycznej 
młodocianych pacjentów. Do Katedry Protetyki 
Stomatologicznej WUM zgłosiła się matka z dwój-
ką dzieci: synem (M. K.) w wieku 17 lat, oraz cór-
ką (L.K.) w wieku 16 lat, w celu konsultacji prote-
tycznej oraz następowej rehabilitacji protetycznej 
narządu żucia (ryc. 1, 2, 3). Z wywiadu zebranego 
od matki wynikało, że dzieci nigdy nie były obję-
te stałą opieką lekarza pedodonty, logopedy, orto-
donty czy lekarza protetyka. Nie zostały także prze-
prowadzone żadne badania w kierunku diagnosty-
ki chorób genetycznych. Na podstawie badania i 
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wywiadu ustalono rodzinne występowanie jasnych 
włosów, cienkich, łamliwych, rzadkich i kręconych, 
którym współtowarzyszyły niebieskie oczy oraz 
nieprawidłowości w zakresie uzębienia. W wywia-
dzie matka podawała: „Wszyscy w naszej rodzinie 
mieli rzadkie zęby” oraz, że wyżej wymienione ce-
chy występowały od trzech pokoleń wstecz, tak u 
mężczyzn jak i u kobiet (ryc. 4). Żadne z rodzeń-
stwa nie uskarżało się na suchość skóry bądź zabu-
rzenia potliwości, co wykluczałoby postać anhy-
drotyczną dysplazji ektodermalnej w tej rodzinie. 
Konsultowani pacjenci nie podawali również za-
burzeń wzroku, smaku ani słuchu. 

W badaniu przedmiotowym zewnątrzustnym 
stwierdzono: wydatne guzy czołowe, pogłębio-
ną bruzdę wargowo-bródkową, wysuniętą bródkę, 
skrócony dolny odcinek twarzy, nisko osadzone, 
odstające małżowiny uszne. Wszystkie te cechy 
nadawały młodocianym pacjentom starczy wygląd. 
Skóra twarzy była sucha z niewielką ilością tkanki 

tłuszczowej. Wygląd zewnętrzny twarzy mógłby 
sugerować niedożywienie.

W badaniu wewnątrzustnym u pacjentki (L. K.) 
zaobserwowano znaczną atrycję zębów spowodo-
waną prawdopodobnie obciążeniem czynnościo-
wym przy nieprawidłowej budowie strukturalnej 
zębów (ryc. 5 a,b). Zaburzenia jakościowe wyni-
kały z małych wymiarów wszystkich zębów, bar-
dzo cienkiej warstwy szkliwa i zębiny oraz dużych 
komór i szerokich kanałów korzeniowych. W ba-
daniu klinicznym przez cienką, transparentną zę-
binę przeświecała miazga. W badaniu radiologicz-
nym (zdjęcie pantomograficzne) można było do-
strzec dysplazję zębiny korzeniowej, krótkie korze-
nie ze zmianami okołowierzchołkowymi w postaci 
rozrzedzenia struktury kostnej (ryc. 6). Oceniając 
zdjęcie rtg stwierdzono brak korzeni zębów 15, 46. 

Ryc. 2. Zdjęcie zewnątrzustne – pacjent M.K. lat 17. Ryc. 1. Zdjęcie zewnątrzustne – matka rodzeństwa.

Ryc. 3. Zdjęcie zewnątrzustne – pacjentka L.K. lat 16.

Ryc. 4. Dziedziczenie dysplazji ektodermalnej w rodzi-
nie pacjentów.
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Zaburzenia ilościowe dotyczyły pojedynczych zę-
bów (brak zęba 14). 

U młodego mężczyzny (M. K.) zaburzenia mor-
fologiczne zębów wykazywały podobne cechy jak 
u siostry (ryc. 7). Zęby o małych wymiarach, ze 
starciem patologicznym, z szerokimi kanałami ko-
rzeniowymi oraz krótkimi korzeniami. Natomiast 
zaburzenia ilościowe były znacznie bardziej nasi-
lone (brak zębów 14, 13, 22, 23, 34, 32, 31, 42, 42) 
(ryc. 8). Z wywiadu wynikało, że brakujące zęby 
stracił samoistnie. Bezzębny wyrostek wykazywał 
cechy znacznego zaniku, a ząb 48 o nieprawidłowej 

budowie morfologicznej był zatrzymany w kości. 
Błona śluzowa jamy ustnej u obojga pacjentów 

była różowa, gładka i lśniąca. Ujścia przewodów 
ślinianki przyusznej drożne, dziąsła niekrwawiące, 
język bez cech patologicznych. U rodzeństwa moż-
na było stwierdzić przetrwały niemowlęcy typ po-
łykania, zaburzenia żucia, dysfunkcję języka oraz 
zaburzenia mowy. 

Leczenie protetyczne pacjentów z dysplazją ek-
todermalną powinno być leczeniem wielospecja-
listycznym, polegającym na współpracy lekarza 
protetyka z ortodontą, chirurgiem stomatologicz-

Ryc. 5 a,b. Pacjentka L.K.– zdjęcia wewnątrzustne, stan przed leczeniem.

Ryc. 6. Pacjentka L.K. – zdjęcie pantomograficzne, stan przed leczeniem.
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nym, periodontologiem oraz pedodontą. Leczenie 
to powinno być wdrożone już w okresie wczesne-
go dzieciństwa, by profilaktyka stomatologiczna,
reedukacja mowy oraz profilaktyka ortodontyczna
w postaci np. aparatu ruchomego, utrzymywacza 
przestrzeni, czy protez dziecięcych, umożliwiała 
pacjentom prawidłowy rozwój psychosomatyczny 
(6, 7, 8, 9). 

Pacjenci, którzy zgłosili się do Katedry Protetyki 
Stomatologicznej WUM, ze względu na brak ja-
kiejkolwiek wcześniejszej opieki lekarskiej, wyma-
gali kompleksowego leczenia stomatologicznego. 

Patologiczne starcie szkliwa i zębiny, krótkie ko-
rzenie bądź ich brak, uniemożliwiło wykorzystanie 
zachowanych w jamie ustnej zębów, jako filarów
protetycznych. Liczne czynne przetoki ropne, nie-
dostateczne osadzenie zębów w wyrostkach zębo-
dołowych (zęby przednie wykazywały III stopień, 
zaś zęby boczne II stopień rozchwiania), szerokie 
komory i kanały nie pozwoliły na prawidłowe le-
czenie endodontyczne tych zębów. W wyniku prze-
prowadzonego badania klinicznego, jak również 
oceny radiologicznej podjęto decyzję o konieczno-
ści usunięcia wszystkich pozostałych w jamie ust-

Ryc. 7. Pacjent M.K. stan przed leczeniem, a – zdjęcie wewnątrzustne, b – modele diagnostyczne.

Ryc. 8. Pacjent M.K. – zdjęcie pantomograficzne, stan przed leczeniem.
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nej zębów. Rany poekstrakcyjne wypełniono pre-
paratem kościozastępczym, a następnie po okresie 
wygojenia, wykonano uzupełnienia protetyczne w 
postaci protez całkowitych. Pacjenci w momencie 
podjęcia leczenia pozostawali w okresie rozwojo-
wym. Istnieją liczne doniesienia na temat lecze-
nia implantologicznego pacjentów młodocianych 
przed ukończeniem rozwoju kostnego, badania nie 
są jednak objęte długoletnią obserwacją (10, 11, 
12). Dlatego zadecydowano, że w przyszłości (po 
zakończeniu rozwoju kostnego) zostanie wdrożo-
ne leczenie z wykorzystaniem metod implantopro-
tetycznych.

Znaczna dysproporcja w obrębie wyrostka zębo-
dołowego szczęki oraz części zębodołowej żuchwy, 
powstała w wyniku wczesnej utraty zębów, jak rów-
nież współistniejąca wada zgryzu spowodowała 
trudności w prawidłowej rehabilitacji protetycznej. 

Zaniki wyrostka zębodołowego żuchwy znaczne-
go stopnia (wyrostek szablasty), utrudniały pobra-
nie wycisku czynnościowego. W celu prawidłowe-
go odwzorowania warunków panujących w jamie 
ustnej, pobrano wycisk wybiórczo-odciążający. Ze 
względu na obniżoną wysokość zwarcia na zacho-
wanych, startych patologicznie zębach konieczne 
było jego podniesienie. W celu skorygowania zani-
żonej wysokości zwarcia oraz poprawy rysów twa-
rzy i estetyki (starczy wygląd) u leczonych młodo-
cianych pacjentów wysokość zwarcia podniesiono 
o cztery milimetry (ryc. 9, 10). Przyczyniło się to do 
wyrównania górnego, środkowego i dolnego odcin-
ka twarzy. W rysach twarzy doszło do podniesienia 
kącików ust i zminimalizowania wywinięcia wargi 
dolnej. Pomimo podniesienia wysokości zwarcia, 
ilość miejsca w odcinkach bocznych na ustawie-
nie zębów sztucznych w protezach pozostawała 

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 mała. Wyraźnie zaznaczona dysproporcja 
kostna w obrębie wyrostka zębodołowego szczęki 
i części zębodołowej żuchwy utrudniała ustalenie 
prawidłowej płaszczyzny zwarcia. Ustawienie zę-
bów dłuższych niż własne oraz podniesienie wyso-
kości zwarcia były elementem utrudniającym ada-
ptację pacjentów do wykonanych uzupełnień pro-
tetycznych, jakimi były protezy całkowite. Zmiany 
morfologiczne powstałe w narządzie żucia dopro-
wadziły do zaburzeń czynnościowych w postaci 
zmiany mechanizmów mięśniowych i pracy układu 
mięśniowo-stawowego. Utrwalona przez lata pra-
ca mięśni żucia spowodowała, iż po oddaniu protez 
pacjentka w dalszym ciągu podczas uśmiechu za-
słaniała zęby. Dopiero ćwiczenia przed lustrem spo-
wodowały wyeliminowanie odruchów charaktero-
logicznych. Po oddaniu uzupełnień protetycznych i 

po okresie adaptacji do protez (ryc. 11, 12) u wy-
żej wymienionych pacjentów nadal stwierdzono in-
fantylny typ połykania oraz zaburzenia artykulacji 
mowy. W związku z tym skierowano pacjentów na 
leczenie logopedyczne w celu reedukacji.

Podsumowanie

Rehabilitacja protetyczna pacjentów z dysplazją 
ektodermalną jest problemem złożonym i wymaga 
indywidualnego podejścia do leczenia. Niezmiernie 
istotne jest, by podjęte leczenie, które ma na celu 
rehabilitację układu stomatognatycznego narządu 
żucia obejmowało również rehabilitację psycholo-
giczną. Znacznie nasilone dysfunkcje czynnościo-
we oraz zaburzenia estetyczne, często współtowa-
rzyszący brak akceptacji rówieśników, mogą spra-

Ryc. 11. Pacjent M.K., stan po zakończeniu leczenia; a – zdjecie zewnątrzustne, b – zdjęcie wewnątrzustne.

Ryc. 12. Pacjentka L.K., stan po zakończeniu leczenia, a – zdjęcie zewnątrzustne, b – zdjęcie wewnątrzustne.
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wiać trudności w egzystowaniu w społeczeństwie. 
Lekarze wraz z rodzicami powinni wspierać dziec-
ko i konstruktywnie motywować, by nie wykształ-
ciło się w nim poczucie odmienności. Dlatego też 
w momencie zdiagnozowania u dziecka zespołu 
ektodermalnego należy rozpocząć jak najszybciej 
profilaktykę i leczenie stomatologiczne. Mając na
uwadze następstwa braku lub nieprawidłowej opie-
ki stomatologicznej oraz logopedycznej w okresie 
wzrostowym dziecka z DE należy uświadamiać ro-
dziców o konieczności wczesnego leczenia. Z my-
ślą o prawidłowym rozwoju układu stomatogna-
tycznego należy podjąć leczenie interdyscyplinar-
ne. Leczenie protetyczne powinno być adekwatne 
do wieku rozwojowego pacjenta, przeprowadzone 
etapowo, obejmujące częste kontrole i stałą opiekę 
stomatologiczną (13). Takie postępowanie zapew-
ni optymalną rehabilitację protetyczną narządu żu-
cia. Specyfika leczenia protetycznego pacjentów z
dysplazją ektodermalną wynika z nieprawidłowej 
budowy strukturalnej zębów, braku zawiązków zę-
bów stałych oraz mlecznych wyrażających się w 
postaci hipo-, oligo- a skrajnie anodoncji, niepra-
widłowej budowy morfologicznej kości, a także 
współistniejących dysfunkcji układu stomatogna-
tycznego. Autorzy niniejszej pracy w końcowym 
efekcie pierwszego etapu leczenia uzyskali zado-
walający efekt estetyczny i poprawę funkcji żucia. 
Rodzeństwo pozostaje pod stałą kontrolą lekarską i 
logopedyczną. Kolejny etap leczenia z wykorzysta-
niem metod implantoprotetycznych, zostanie wdro-
żony po zakończonym rozwoju kostnym.
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