-

brought to you by .i CORE

View metadata, citation and similar papers at core.ac.uk

provided by Uniwersytet Medyczny im.Karola Marcinkowskiego w Poznaniu: Wydawnictwo Naukowe...

Renata Turska-Malinska', Dorota Cudzito?

Potowiczy niedorozwdj twarzy — przeglad piSmiennictwa

Hemifacial microsomia — a literature review

' Katedra i Klinika Ortopedii Szczekowej i Ortodonc;ji
Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

2 Poradnia Ortodontyczna, Instytut Matki i Dziecka w Warszawie

Streszczenie

Niedorozwoj potowiczy twarzy jest wrodzonym zaburzeniem charakteryzujgcym sie asymetrycznym niedorozwojem
struktur wywodzacych sie z | i Il fuku gardtowego: zuchwy, szczeki, stawu skroniowo—zuchwowego, kosci jarzmowej,
skroniowej, ucha zewnetrznego i sSrodkowego oraz tkanek miekkich twarzy. Fenotypowo cechuje sie on duzg zmienno-
Scig, a towarzyszy¢ mu mogg w ro6znym nasileniu takze inne wady w obrebie czesci twarzowej czaszki i innych okolic
ciata. Leczenie z reguty jest wieloletnie i wymaga interdyscyplinarnej wspotpracy.

Stowa kluczowe: potowiczy niedorozwéj twarzy, leczenie zespotowe wad wrodzonych.

Abstract

Hemifacial microsomia is a congenital syndrome of the | and Il branchial arches caracterized by asymmetrical hypopla-
sia of the facial skeleton (mandible, maxilla, temporomandibular joint, zygoma, temporal bone), external and middle ear
and facial soft tissues. The phenotype may be variable, including additional craniofacial and general anomalies. The
treatment in most cases is long-lasting and interdisciplinary.

Keywords: hemifacial microsomia, interdyscyplinary treatment of congenital syndromes.

Potowiczy niedorozw¢j twarzy (MHF) jest wrodzo-
nym zaburzeniem polegajgcym na asymetrycznym
niedorozwoju struktur wywodzacych sig z pierw-
szego i drugiego tuku gardtowego. Czestos¢ jego
wystepowania wedtug badan réznych autorow
wynosi od 1:3500 do 1:5600 urodzen [1, 2]. Po
rozszczepie wargi i podniebienia, jest to druga co
do czestosci wystepujgca wada wrodzona cze-
Sci twarzowej czaszki [3]. Wystepowanie tej wady
u chtopcow jest wigksze niz u dziewczat (3:2),
a takze po stronie prawej niz lewej (3:2) [4].

Obraz kliniczny

Zespo6t ten zazwyczaj wystepuje jednostronnie,
a jesli obie strony sg nim dotkniete (moze to do-
tyczy¢ 10—-30% przypadkéw), bardziej znieksztat-
cona jest jedna potowa twarzy, dajgc wrazenie
asymetrii [1, 2, 5]. Fenotypowo zespo6t ten moze
by¢ bardzo zr6znicowany. Najwazniejsze jego ce-
chy to: niedorozwéj i asymetria zuchwy (89-100%
przypadkéw), znieksztatcenie lub aplazja stawu
skroniowo-zuchwowego (24-27% przypadkéw),
przesuniecie brodki, skosna ptaszczyzna zgryzu,
nieprawidtowosci w rozwoju ucha zewnetrznego
i sSrodkowego (66—99%), ubytek stuchu typu prze-
wodzeniowego (50—66%), znieksztatcenie szczeki,
kosci jarzmowej, skroniowej, hipoplazja mieséni zu-
jacych (85-95%) i tkanek migkkich. U czesci cho-

rych wspotistnieje szereg dodatkowych zaburzen
w obrebie czesci twarzowej czaszki, takich jak
np. rozszczep wargi i/lub podniebienia (15-22%),
niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa (35-55%),
dysfunkcje nerwu VIl i V, makrostomia lub znie-
ksztatcenie oczodotu. Niektérym postaciom MHF
towarzyszg wady ogoélnoustrojowe, takie jak: nie-
prawidtowa budowa kregéw, nerek, wady w obre-
bie uktadu sercowo-naczyniowego lub centralnego
uktadu nerwowego [1, 2, 5, 6]. Jednak najwazniej-
szym Kryterium pomocnym w rozpoznaniu tego
zaburzenia jest asymetryczne znieksztatcenie zu-
chwy i stawu skroniowo-zuchwowego oraz ucha
zewnetrznego i srodkowego. W tomografii kompu-
terowej wykazano, ze hipoplazja szkieletu czesci
twarzowej czaszki wigze sie z hipoplazjg lub apla-
zjg miesni zwaczy [7, 8]. Z badan dtugofalowych
wynika, ze trzon i gatgz zuchwy wykazujg podob-
ne tempo wzrostu, zarébwno po stronie zaburzonej,
jak i prawidtowej [9, 10]. MHF moga towarzyszy¢
rowniez wady struktur wywodzacych sig z innych
tukéw gardtowych (wady rozwojowe wielkich na-
czyn, np. tetralogia Fallota) [4]. Nieprawidtowosci
zebowe w postaci hipodoncji w zuchwie po stro-
nie zaburzenia wystepujg czesciej niz w populacji
zdrowej. Stwierdzono hipodoncje u 25% chorych,
podczas gdy czestos¢ wystepowania niedolicz-
bowosci zebdéw u oséb zdrowych szacuje sie na
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4-6,5% [11, 12].Najbardziej nasilony typ HFM wig-
ze sie z istotnie przyspieszonym rozwojem ktéw
i drugich zebbéw trzonowych w zuchwie po stronie
zaburzonej, przy czym z wiekiem wyréwnuje sie
asymetryczne dojrzewanie zebow [13].

Etiologia i patogeneza

Wecigz istnieje wiele niejasnosci dotyczacych
etiologii i patogenezy potowiczego niedorozwoju
twarzy. Tylko u 2,3% chorych znaleziono krew-
nych pierwszego stopnia dotknietych tym zabu-
rzeniem. Czesé badaczy wskazuje na mozliwosé
dziedziczenia autosomalnego dominujgcego, lub
autosomalnego recesywnego ze zmniejszong pe-
netracjg, podkreslajgc ztozonos$¢ procesu dzie-
dziczenia wad wrodzonych, ktoére nie poddajg sie
klasycznym zasadom Mendla. Prawidtowe geny
moga skompensowac dziatanie genéw wadliwych
(,maternal rescue”) [1, 6]. Nawet u bliznigt jedno-
jajowych obarczonych MHF wykazano réznorod-
nos¢ fenotypowa, co wskazuje na mozliwos¢ mo-
dyfikacji genotypu. Powszechnie przyjeta teorig
jest teoria Poswillo (1973) defektu naczyniowego
w obrebie tetnicy strzemigczkowej, ktéra w okre-
sie embrionalnym jest gatezig tetnicy gnykowej [1,
2]. Nowsze badania sugerujg, ze cho¢ krwawienie
z tetnicy strzemigczkowej moze mieé¢ miejsce, to
HFM przede wszystkim wynika z wczesnej utraty
czesci komorek grzebienia nerwowego, migruja-
cych do bocznej i dolnej czesci twarzy [4]. Wsréd
czynnikbw mutagennych dziatajgcych w | tryme-
strze cigzy wymienia sie m.in. leki wazoaktywne,
w szczegolnosci pseudoefedryne w potgczeniu
z natogiem palenia tytoniu. Stopien nasilenia oraz
zakres zaburzonych struktur anatomicznych moze
by¢ bardzo zréznicowany.

Systemy klasyfikacji MHF

Wecigz aktualny w praktyce klinicznej jest czte-
rostopniowy system klasyfikacji Pruzanskiego
z modyfikacjg Kabana, w ktérym za podstawowe
kryterium podziatu przyjeto budowe anatomiczng
zuchwy i stawu skroniowo-zuchwowego. Typ | —
zmniejszenie wielkosci zuchwy z zachowaniem jej
prawidtowego ksztattu z normalnym stawem skro-
niowo-zuchwowym; typ lla — wszystkie struktury:
gatgz zuchwy, ktykie¢ i staw skroniowo-zuchwowy
widoczne, lecz zdeformowane z mozliwoscig sy-
metrycznych ruchow zuchwy; typ llb — gatgz zu-
chwy znacznie znieksztatcona i hipoplastyczna,
bez potgczenia stawowego z koscig skroniowg;
typ lll — gatgz zuchwy i staw skroniowo-zuchwowy
aplastyczne. Typy | i lla sg podobne pod wzgledem
czynnoéciowym, leczone zwykle szczekowo-orto-
pedycznie lub/i (zaleznie od nasilenia wady) me-
todg chirurgiczng osteogenezy dystrakcyjnej lub
osteotomii, podczas gdy typy llb i lll wymagajg juz
niejednokrotnie catkowitej rekonstrukcji zuchwy
i stawu poprzez przeszczep kostny [2, 3]. Sys-
tem klasyfikacji SAT dzieli zaburzenia na katego-

rie kostne (skeletal), uszne (auricular) oraz tkanki
miekkie (soft tissues), w kazdej z nich uwzglednia-
jac stopien nasilenia. W innej, stosowanej obecnie
metodzie klasyfikacji anatomicznej OMENS [14]
stosuje sie oceng stopnia zaburzenia takze innych
struktur w obrebie czesci twarzowej czaszki, ta-
kich jak: oczodot (Orbital dystopia), zuchwa (Man-
dibular hypoplasia), ucho (Ear), nerwy czaszkowe
(Nerves) i tkanki migkkie (Soft tissues). Kazda ka-
tegoria, zaleznie od stopnia nasilenia wady, jest
okreslona cyfrg od 0 do 3 [5, 9, 13]. Klasyfikacja
OMENS nie uwzglednia jednak wad ogdlnoustro-
jowych.

Leczenie

Leczenie potowiczego niedorozwoju twarzy zalezy
od rodzaju struktur objetych zaburzeniem oraz od
nasilenia nieprawidtowosci. Przed drugim rokiem
zycia dziecka dokonuje sie usuniecia wyrostkow
przedusznych, jako zewnetrznych stygmatéw
wady, korekty chirurgicznej wspotistniejgcego roz-
szczepu lub makrostomii, a przy bardzo duzym
nasileniu wady, u dzieci od 2 do 6 lat z bezdechem
sennym lub utrudnionym potykaniem, stosuje sie
osteodystrakcje lub przeszczep kostno-chrzestny
z zebra. We wczesnym okresie rozwoju wskazana
jest rowniez korekta niedostuchu [1, 2]. Moment
ingerencji chirurgicznej jest wcigz kontrowersyj-
nym zagadnieniem, zalezy w kazdym przypadku
od stopnia nasilenia zaburzenia. Zabieg oste-
odystrakcji przed okresem pokwitania, zdaniem
niektérych autoréw, powoduje zahamowanie roz-
woju zuchwy w okresie okotooperacyjnym oraz
koniecznos¢ pozniejszej ostatecznej korekty po
zakonhczeniu wzrostu. Inni klinicysci dowodzg, ze
zabieg osteodystrakcji w tym okresie nie eliminuje
inherentnego potencjatu wzrostowego po stronie
zaburzonej, poprawiajgc na wczesniejszym etapie
budowe i czynnos$¢ zaburzonych struktur. Korzyst-
nie wptywa na mozliwos¢ rehabilitacji uktadu sto-
matognatycznego, ogranicza wtérne zaburzenia
wzrostu w obrebie szczeki, poprawia ptaszczyzne
zgryzu, czynnos$¢ migsni, a takze zmniejsza pro-
blemy psychologiczne szczegdlnie istotne w okre-
sie dzieciecym i mtodzienczym [1, 3, 14, 15].
Wczesny okres szkolny to dobry moment na
wprowadzenie terapii szczekowo-ortopedycznej
za pomocg aparatéw czynnosciowych. Leczenie
ortopedyczne moze by¢ prowadzone niezaleznie
lub w skojarzeniu z zabiegami chirurgicznymi.
Aparaty wykonane sg w zgryzie konstrukcyjnym
z wysunieciem zuchwy, posiadajg wat boczny po
stronie niezaburzonej, a po stronie przeciwnej
uwolniong powierzchnig zgryzowg i tarcze policz-
kowg. Warga dolna jest odsunigta za pomocg pelot
przedsionkowych. Cho¢ nadal pozostaje sporna
mozliwo$¢ stymulacji zuchwy za pomocg aparatu
czynnosciowego u osbéb z nieprawidtowg budowg
anatomiczng ktykcia i gatezi zuchwy, Klinicznie
uzyskuje sie poprawe rownowagi migsniowej, am-
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Rycina 1. Przypadek potowiczego niedorozwoju twarzy u pacjentki 11-letniej leczonej przez autorow — zdje-

cia przed leczeniem (zrédto: archiwum wtasne autoréw)

Figure 1. Hemifacial microsomia in an 11-year old patient treated by the authors. Photo before therapy (own

archives)

Rycina 2. Fotografia wewnatrzustna pacjentki 11-letniej leczonej przez autorow — zdjecia przed leczeniem (zrédto: ar-
chiwum wiasne autoréw)

Figure 2. Intraoral image of an 11-year old patient — before therapy (own archives)

plitudy rozwarcia oraz kompensacje zebowo-wy-
rostkowg [1, 16—19]. Zmiany zebowo-wyrostkowe
mozna uzyska¢ takze poprzez ekstruzje czynng
zebow po stronie zaburzonej, stosujgc w tym celu
aktywatory w potgczeniu z wyciggami elastyczny-
mi, taczacymi zamki na gornych i dolnych przed-
trzonowcach [4]. W ten spos6b w pewnym stopniu
koryguije sie pochylenie linii zgryzowe;.

Chirurgia rekonstrukcyjna umozliwia ostatecz-
ng korekte wady. Obecnie w typach | i lla stosuje
sie osteogeneneze dystrakcyjng. Metodg oste-
odystrakcji zuchwy uzyskuje sie korzystng popra-
we w obrebie szkieletu i tkanek migkkich. Jest to
zabieg polegajgcy na stopniowym mechanicznym
oddalaniu segmentéw kosci w miejscu osteotomii,
co prowadzi do stopniowej histogenezy w zakre-
sie kosci, nerwéw, naczyn, miesni i btony $luzo-
wej. W chwili obecnej mozliwe jest tréjwymiarowe
korygowanie deformacji przy uzyciu zminiatury-
zowanych aparatéw dystrakcyjnych zaktadanych
podsluzéwkowo. Wydaje sie, ze przysztos¢ be-

dzie naleze¢ do osteodystraktoréw wykonanych
indywidualnie dla konkretnego pacjenta [20]. Nie
przywraca to jednak funkcjonalnej jednostki sta-
wu skroniowo-zuchwowego. W najciezszych po-
staciach typu Ilb i Il wykonuje sie rekonstrukcije
zuchwy i stawu poprzez autogenny przeszczep
chrzestno-kostny z zebra [21]. Przeszczep kost-
no-chrzestny stosowany przy aplazji stawu skro-
niowo-zuchwowego nie tylko poprawia dtugos¢
gatezi zuchwy, ale przede wszystkim posiada
potencjat wzrostowy, zastepujgc brakujgcy wyro-
stek ktykciowy u pacjentéw przed skokiem wzro-
stowym. Niestety w poréwnaniu ze strong zdrowg
przeszczep rosnie w innym, nieprzewidywalnym
rytmie, dajgc czesto przerost i asymetrie [4].
Doskonate efekty daje osteogeneza dystrak-
cyjna potagczona z jednoczesnym zabiegiem le
Forta | w szczece, gdzie aparat dystrakcyjny w zu-
chwie jest potgczony posrednio z wyciagiem mieg-
dzyszczekowym. Dystrakcja moze by¢ uzupetnio-
na przeszczepem kosci zbitej pobranej ze strony
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przeciwnej zuchwy, co daje pogrubienie warstwy
kosci po stronie zaburzonej i poprawia symetrie
[22]. W przypadku agenezji stawu skroniowo-zu-
chwowego opisano réwniez jego rekonstrukcje
za pomocg materiatéw alloplastycznych [23]. Re-
konstrukcja matzowiny usznej oraz augmentacja
tkanek migkkich, przywracajgca wtasciwy kontur
twarzy, stanowig ostateczne dopetnienie efektu
leczniczego.

Podsumowanie

Leczenie potowiczego niedorozwoju twarzy MHF
ma charakter interdyscyplinarny i wieloetapowy.
W zaleznosci od rodzaju i stopnia nasilenia wady
obejmuje otolaryngologie, audiologig, terapie
mowy, okulistyke, pediatrig, genetyke, psycholo-
gie, ortopedie szczekowg i chirurgie rekonstruk-
cyjng. Celem terapii jest uzyskanie optimum czyn-
nosciowego w zakresie oddychania, potykania,
stuchu, mowy i zucia oraz uzyskanie jak najko-
rzystniejszego efektu estetycznego. Plan leczenia
jest zawsze zindywidualizowany w oparciu o przy-
jete sposoby klasyfikacji wady. Nalezy wyraznie
podkresli¢ role ortopedy szczekowego w leczeniu
i rehabilitacji narzgdu zucia u dzieci dotknietych
tym zaburzeniem.
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