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Streszczenie

Dysplazja ektodermalna (ED) jest wrodzonym zespotem zaburzenh rozwojowych tkanek pochodzenia ektodermalne-
go. ED moze by¢ dziedziczone jako cecha autosomalna dominujgca lub recesywna. Charakterystyczne objawy tego
zespotu dotyczg skory i jej przydatkow, zebodw, oka, ucha, nadnerczy, uktadu nerwowego, a takze twarzowej czesci
czaszki. Rozpoznano i zdefiniowano okoto 200 postaci tego schorzenia; w okoto 120 postaciach objawy dotyczg jamy
ustnej i zebdw. Jedna z kilkudziesigciu klasyfikacji ED, wg Freire-Maia i Pinheiro, opiera sig na wystgpowaniu czterech
gtéwnych objawdw klinicznych: zaburzeniu owtosienia, nieprawidtowosci uzebienia, anomalii w budowie paznokci oraz
dyshydrosis. Mnogie i roznorodne objawy dysplazji ektodermalnej sprawiajg, ze leczenie pacjentow jest interdyscypli-
narne.

Stowa kluczowe: dysplazja ektodermalna, objawy, zaburzenia owtosienia, nieprawidtowosci uzebienia, anomalie pa-
znokci, dyshydrosis.

Abstract

Ectodermal dysplasia (ED) is a congenital syndrome of developmental disorders in tissues derived from the ectoderm.
The inheritance of ED may be autosomal dominant or recessive. The distinctive features of this syndrome involve the
skin and appendages, dentition, eye, ear, adrenal glands, nervous system and facial part of the skull. Over 200 forms
of this disease are described, about 120 include symptoms located in the oral cavity and dentition. One of the several
classifications, by Freire-Maia and Pinheiro, is based on the presence of four leading clinical symptoms: hair disorders,
dental anomalies, nail disorders and dyshidrosis. ED needs multidisciplinary treatment because of the multitude and

variety of its symptoms.

Keywords: ectodermal dysplasia, symptoms, hair disorders, dental anomalies, nail anomalies, dyshidrosis.

Dysplazja ektodermalna jest genetycznie uwarun-
kowanym zespotem wad rozwojowych struktur
pochodzenia ektodermalnego. Gtéwne objawy
dysplazji ektodermalnej dotyczg skéry i jej przy-
datkow (wtoséw, paznokci, gruczotow potowych,
slinowych, tzowych, tojowych), uzebienia, budowy
czesci twarzowej czaszki, tkanek oka, ucha, nad-
nerczy, uktadu nerwowego oraz rozwoju umysto-
wego [1-7].

Jednym z kilkunastu podziatéw dysplazji ekto-
dermalnych, majacych na celu utatwienie i usci-
Slenie diagnozy, jest podany w 1988 roku przez
Freire-Maia i Pinheiro. Zaproponowali oni rozdzie-
lenie dysplazji ektodermalnej na dwie grupy: A i B.
W swojej klasyfikacji oparli si¢ na ocenie wyste-
powania czterech podstawowych objawow Kkli-
nicznych, oznaczonych numerami: 1 — zaburzenia
owtosienia (trichodysplazja), 2 — nieprawidtowosci
uzebienia, 3 — dysplazja paznokci (onychodyspla-

zja), 4 — zaburzenia potliwosci (dyshydrosis). W gru-
pie A do rozpoznania defektu ektodermalnego wy-
starczyty dwie z wymienionych nieprawidtowosci,
aw grupie B — przynajmniej jedna z podanych cech
oraz inny objaw pochodzenia ektodermalnego, np.
zmiany skoérne, zaburzenia narzgdu wzroku lub
stuchu. W grupie A badacze wyr6znili 11 podgrup,
w zaleznosci od obserwowanych objawow. Na
przyktad. w podgrupie 1-2—-3—4 wystepujg zabu-
rzenia owtosienia, uzebienia, paznokci i potliwosci
(zesp6t Christ—-Siemens—Touraine), w podgrupie
1-2—-4 — zaburzenia owtosienia, uzebienia i potli-
wosci (dysplazja Bédka), w podgrupie 1-2 — zabu-
rzenia owtosienia i uzebienia (zesp6t Mikaeliana).
Podgrupy obejmujg tzw. czyste postacie dysplazji
ektodermalnej (,pure” ED) oraz zespoty dysplazji
ektodermalnych (ED syndromes), w ktérych dodat-
kowo wystepujg nieprawidtowosci ze strony orga-
néw wewnetrznych i niedorozw6j umystowy [8, 9.
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Zaburzenia owtosienia (trichodysplazja)

Pierwszy objaw dysplazji ektodermalnej w klasy-
fikacji Freire-Maia i Pinheiro dotyczy owtosienia,
ktére jest stabo rozwiniete (hypotrichosis). Wtosy
sg najczesciej jasne, krotkie, delikatne, cienkie
i tamliwe, czasami wystepuje brak brwi i/lub rzes.
Opisywane zaburzenia to miedzy innymi tysie-
nie ogniskowe (np. w zespole Bloch-Sulzberge-
ra), przewlekte zapalenie owtosionej skory gtowy
z tworzeniem strupdw (w zespole Rappa-Hodkina)
oraz genetycznie uwarunkowane dystrofie todyg
(rozszczep weztowaty wtosa, wiosy skrecone,
trichotiodystrofia). U pacjentéw z trichitiodystro-
fig, w zwigzku z defektem metabolicznym siarki,
stwierdza sie wtosy bardzo kruche i famliwe. Ba-
dania biochemiczne wykazujg zmniejszenie liczby
aminokwasow siarkowych (cystyny i cysteiny). Za-
burzenia owtosienia u pacjenta z ED przedstawio-
no na rycinie 1 [10-19].

NieprawidfowoSci uzebienia
Objawy dysplazji ektodermalnej w zakresie uze-
bienia, to nieprawidtowosci zebowe dotyczace

liczby, budowy, potozenia oraz czasu i kolejnosci
wyrzynania zebow mlecznych i statych. Wystepu-
ja: wrodzony brak zawigzkéw (agenezja) w uze-
bieniu mlecznym lub/i statym, zmiany ksztattu
zebow (zeby pienkowate, kotkowate, stozkowate)
i ich wymiaréw (mikrodoncja, zmniejszona liczba
guzkoéw zebow trzonowych), zeby taurodontyczne,
zatrzymane, wrodzone, noworodkowe, rzadziej
nadliczbowe oraz hipoplazja szkliwa. Najczesciej
obserwuje sie wrodzony brak ostatnich zebéw
z kazdej grupy zebowej — trzecich zebow trzono-
wych, drugich zebow przedtrzonowych, gérnych
bocznych zebdw siecznych [20, 21]. W uzebieniu
mlecznym braki sg obserwowane gtéwnie w oko-
licy zebow siecznych [21]. Agenezji zebow mlecz-
nych najczeéciej towarzyszy wrodzony brak ich
statych nastepcow, przy czym nasilenie nieprawi-
dtowosci w uzebieniu statym jest na ogo6t wieksze
[19, 22].

Wystepuje op6znienie i zmiana kolejnosci wy-
rzynania zebéw. Badania Uslenghi [23] i wsp. wy-
kazaty, ze u dzieci z hipodoncjg rozw6j zebdéw jest
Srednio o 1,5 roku opdzniony w poréwnaniu do

-3

Rycina 1. Nieprawidtowosci owtosienia u pacjentow z dysplazjg ektodermalng: A — tysienie bliznowaciejace, B —
hipotrichoza w badaniu klinicznym, C — trichotiodystrofia w badaniu mikroskopowym ze $wiattem spolaryzowanym,

D — brak brwi i rzes u pacjenta z dysplazjg ektodermalng

Figure 1. Hair disorders in patients with ectodermal dysplasia: A — keratosis follicularis spinulosa decalvans, B —
hipotrichosis in clinical examination, C — Trichothiodystrophy in polarized light microscopy, D — abscence of eyebrows

and eyelashes in ectodermal dysplasia patient
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grupy kontrolnej z petnym uzebieniem, przy czym
opoznienie jest wigksze przy mnogich brakach.

WSsrod nieprawidtowosci potozenia zebow opi-
sywane sg: diastemy i tremy miedzy wyrznigtymi
zebami mlecznymi i statymi, zwigkszony nagryz
pionowy, inklinacje, rotacje, infrapozycje, trans-
pozycje, reinkluzje oraz przetrwate zeby mleczne
przy braku statych nastepcow. Braki zawigzkow
sg przyczyng niedorozwoju wyrostka zebodoto-
wego szczeki i czesci zebodotowej trzonu zuchwy
oraz zatrzymania zeboéw w hipoplastycznej kosci
[1, 3, 24, 25]. Wystepujg rozne postacie wad zgry-
zu, zaleznie od liczby i lokalizacji brakujgcych za-
wigzkow statych zebow.

Przetrwate zgby mleczne, przy braku zawigz-
kow zebow statych, na skutek dtuzszego obcia-
zenia czynnosciowego sg przewaznie znacznie
starte. Badania w mikroskopie optycznym podtuz-
nych szliféw takich zebéw mlecznych, usunigtych
u dorostych oséb z oligodoncjg uzebienia statego,
wykazaty Scienczenie i czeSciowe starcie szkliwa,
brak uktadu peczkéw szkliwnych i ich przeplata-
nia, stabsze powigzania miedzy pryzmatami oraz
cechy nadmiernej mineralizacji, bedace przyczyng
kruchosci tych zebdw. Takze w zebinie szerokos¢
i przebieg kanalikbw zebinowych odbiegaty od
normy. Jednoczes$nie zaobserwowano liczne po-
taczenia zebinowo-cementowe, ktére jako dodat-

Rycina 2. Nieprawidtowos$ci uzebienia u pacjentdw z dysplazjg ektodermalng: A — oligodoncja uzebienia mlecznego
i statego, hipoplazja wyrostka zebodotowego szczeki i czesci zebodotowej trzonu zuchwy, B — oligodoncja uzebienia
statego, hipoplazja wyrostka zebodotowego szczeki i czesci zebodotowej zuchwy, zatrzymany dolny kiet, C — oligo-
doncja uzebienia statego, transpozycja gérnego prawego kta z bocznym zebem siecznym, D — oligodoncja uzebienia
statego, zatrzymanie i ekotopowe wyrzynanie dolnych ktéw, taurodontyzm dolnych zebdw trzonowych, E — hipodoncja
uzebienia mlecznego, oligodoncja uzebienia statego, mikrodoncja, zeby stozkowate

Figure 2. Disorders of dentition in patients with ectodermal dysplasia: A — oligodontia of primary and permanent denti-
tion, hypoplasia of alveolar process and alveolar part of the mandible, B — oligodontia of permanent dentition, hypopla-
sia of alveolar process and alveolar part of the mandible, retained lower canine, C — oligodontia of permanent dentition,
transposition of upper right canine with lateral incisor, D — oligodontia of permanent dentition, retention and ectopic
eruption of lower canines, taurodontism of lower molars, E — hypodontia of primary dentition, oligodontia of permanent
dentition, microdontia, conical teeth
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kowa droga wymiany substancji odzywczych i me-
tabolitbw pozwolity na dtugi czas ich przetrwania
w jamie ustnej [21, 26].

Kjeer [27] przeprowadzit badania, majgce na
celu przewidywanie czasu przetrwania zebdéw
mlecznych, w przypadku braku ich statych na-
stepcow, u 0s6b z mnogg agenezjg. Wykazat, ze
u pacjentéw, ktorych state uzebienie wykazuje do-
datkowe nieprawidtowos$ci pochodzenia ektoder-
malnego (np. nietypowy ksztatt zebow siecznych,
taurodontyzm zebow trzonowych, agenezje o nie-
typowej lokalizacji), nie nalezy oczekiwac¢ dtugiego
czasu przetrwania mlecznych zebéw trzonowych
w jamie ustnej (Rycina 2).

Anomalie budowy paznokci (onychodysplazja)

Trzecim objawem w klasyfikacji Freire-Maia i Pin-
heiro jest onychodysplazja. Paznokcie u pacjentow
z dysplazjg ektodermalng mogg by¢ dystroficz-
ne, stabo wyksztatcone, krotkie, cienkie, kruche
i tamliwe, o zmienionym ksztatcie (np. tyzeczko-
watym). Obserwuje sig tez hypertrofie, zaburzenia

keratynizaciji, skrocenie ptytki paznokcia z utratg
oskorka oraz oddzielanie sie paznokci od tozyska
(onycholysis), a w badaniu mikroskopowym objaw
»Szkietka od zegarka” (Rycina 3) [14, 21, 28-30].

Dyshydrosis

Czwarty objaw dysplazji ektodermalnej wedtug
Freire-Maia i Pinheiro to dyshydrosis. Skéra u pa-
cjentéw z defektem ektodermalnym jest cienka,
gtadka, blada z powodu zmniejszonej ilosci pig-
mentu, z miejscowg brgzowg hiperpigmentacjg
w okolicy powiek, kolan i tokci (w postaci hipo-
hydrotycznej). Niedobor i hipoplazja gruczotow
tojowych powoduje szorstko$¢ i nadmierne rogo-
wacenie dtoni i stbp. Zmniejszona liczba i niewy-
dolnos¢ gruczotdébw potowych sprawiaja, ze jest
ona sucha i ciepta. Wystepujg zaburzenia ter-
moregulacji (zwtaszcza u niemowlat) i nadwrazli-
wos¢ na temperature. Opisywane sg przewlekte
wykwity egzematyczne, ztuszczajgce zapalenie
skory, keratodermia i rybia tuska. U pacjentéw
z dysplazjg ektodermalng stwierdza sie charak-

Rycina 3. Objaw onychodysplazji: A — dystroficzne paznokcie, B — paznokcie
typu szkietka od zegarka

Figure 3. Clinical symptoms of onychodysplasia: A — dystrophic nails, B —

watch-glass nails
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Rycina 4. Objaw dyshydrosis u pacjentoéw z dysplazjg ektodermalng: A —
suchos$¢ skory, zmarszczki na dolnej powiece u czteroletniego chtopca, B —
suchos$¢ skoéry, hiperpigmentacja powiek u o$mioletniej dziewczynki

Figure 4. Symptoms of dishydrosis in patients with ectodermal dysplasia:
A — dry skin, lower eyelid wrinkles in 4 year old boy, B — dry skin, hyperpig-

mentation of the eyelids in 8 year old girl

terystyczny uktad wzoréw dermatoglificzych na
dtoniach i stopach (np. brak wzoréw wirowych
przy zwigkszonej liczbie tukéw i petli tokciowych
na opuszkach palcow rak i stop), hipoplazje i za-
burzenia strukturalne listewek skérnych oraz nie-
prawidtowe bruzdy zgieciowe (bruzda Sydney) [1,
4,10, 14, 31].

U pacjentdéw z postacig hipohydrotyczng dys-
plazji ektodermalnej niedoborom gruczotéw po-
towych moze towarzyszy¢ hipoplazja gruczotéw
tzowych. Jest ona przyczyng zmniejszonego
wydzielania tez i zapalenia spojoéwek, pacjenci
skarzg sie na suchos¢ oczu i fotofobie [8, 21].
Niedobor gruczotéw Slinowych powoduje z kolei
zmniejszone wydzielanie $liny i sucho$¢ bton slu-
zowych. Pacjenci cierpig na zapalenia jamy ust-
nej, gardta, zanikowe zapalenia btony $luzowe;j
nosa, alergiczne niezyty nosa, zapalenia zatok
obocznych nosa, trudnosci w potykaniu. Ich gtos
moze by¢ szorstki i chrapliwy. Kserostomia jest
przyczyna choroby préchnicowej zebow i proble-
moéw periodontologicznych [3, 32, 33, 34]. Win-

ter [35], kt6ra opisata raka tchawicy u pacjentki
z postacig hipohydrotyczng dysplazji ektoder-
malnej uwaza, ze moze istnie¢ zwigzek miedzy
HED a nowotworami gérnych drog oddechowych
(Rycina 4).

Tak réznorodne objawy dysplazji ektodermal-
nej sprawiajg, ze leczenie pacjentéw jest interdy-
scyplinarne. Oprécz lekarzy réznych specjalnosci,
w zaleznos$ci od stwierdzonych objawéw klinicz-
nych, biorg w nim udziat takze stomatolodzy:
pedodonta, ortodonta, protetyk, radiolog, perio-
dontolog oraz chirurg stomatologiczny i twarzo-
wo-szczekowy.
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