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Leczenie stomatologiczne siostr z zespotem Seckela

STRESZCZENIE

Zespot Seckela jest to zespot wad wrodzonych uwarunko-
wanych pojedyncza mutacja genowa, dziedziczonych autoso-
malnie recesywnie i wystepujacy z jednakowa czestotliwoscia
u obu ptci.Wystepujace objawy kliniczne choroby mozna po-
dzieli¢ na trzy grupy: |) ciezkie przed- i pourodzeniowe zabu-
rzenia wzrostu, 2) mikrocefali¢ z uposledzeniem umystowym,
3) specyficzne dysmorficzne cechy twarzy. Leczeniem stoma-
tologicznym objeto dwie siostry z rozpoznanym zespotem
Seckela w wieku 17 i 30 lat. Osoby badane charakteryzo-
waly sie gtowami o nieproporcjonalnie matych rozmiarach,
wydatnymi nosami i cofnietymi brodkami. Nieprawidtowo-
Sciom anatomicznym towarzyszylo znaczne uposledzenie
umystowe. U kazdej z pacjentek przeprowadzono badanie
kliniczne jamy ustnej oraz badanie ankietowe dotyczace na-
wykow higienicznych jamy ustnej, sposobu odzywiania, ob-
ciazen rodzinnych i sSrodowiskowych oraz przebiegu choro-
by. Adaptacja do leczenia, wspomagana magnetostymulacja,
umozliwita leczenie ubytkoéw prochnicowych metoda ART
i wykonanie zabiegu uszczelnienia bruzd u jednej z pacjentek.

SUMMARY

In Seckel syndrome is a single hypomorphic mutation has
been identified as genetically heterogeneous condition, au-
tosomal recessive syndrome and it appears in both of sex
with the same frequency. The symptoms of Seckel syndro-
me characterized by the association of |) severe pre- and
postnatal growth retardation, 2) microcephaly with mental
retardation,and 3) specific dysmorphic features.Two sisters
ages |7 and 30 years old with Seckel syndrome were exami-
ned. Examined persons were characterized microcephally
with beak-like protrusion and prominent nose Anatomical
abnormalities were accompanied by grave mental retarda-
tion. In every patient the clinic research of oral cavity was
examined and survey research on the hygiene of oral cavity,
the way of nourishing, family and environmental burdens
and the process of the disease. The adaptation to the tre-
atment aided by magnetostimulation gave opportunity to
treatment of dental caries with method ART and a making
of fissures sealing technique in one of the girls.
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WSTEP

Choroby genetyczne charakteryzujace sie matogtowiem i pro-
porcjonalng karfowatoscia najczesciej s3 diagnozowane przez
neonatologdw, pediatrow i genetykéw. Do tej grupy nalezy
zespot Seckela noszacy rowniez nazwy takie, jak.: kartowatos¢
ptasiogtowa, niskorostos¢ z matogtowiem (nanocephalic dwar-
fism), niskorostos$¢ Typu Seckela (Seckel-type dwarfizm), nisko-
rosto$¢ z matoglowiem pierwotnym (microcephalic premordial
dwarfizm), zespdt Harpera czy kartowato$¢ Seckela (Seckel’s
nanism). Stanowi on zesp6t wad wrodzonych uwarunkowanych
pojedyncza mutacjg genowa, dziedziczonych autosomalnie re-
cesywnie i wystepuje z jednakowa czestotliwoscia u obu pici.
Wystepujace objawy kliniczne u pacjentow mozna podzieli¢
na trzy grupy: |) ciezkie przed- i/lub pourodzeniowe zabu-
rzenia wzrostu, 2) mikrocefalie z uposledzeniem umystowym,
3) specyficzne dysmorficzne cechy twarzy [I,2, 3,4, 5, 6,7].

Czestos¢ wystepowania zespotu Seckela na $wiecie jest bar-
dzo mata i wynosi ponizej 0,0001%. [7, 8]. W Polsce odno-
towano kilkadziesiat przypadkow. Zespot ten charakteryzuje
sie wewnatrzmacicznym i pourodzeniowym zahamowaniem
wzrostu, znacznym uposledzeniem umystowym i dysmorficzna
twarza. Objawy charakterystyczne dla zespotu Seckela doty-
czace glowy, to: znacznie zmniejszony jej obwod, uwypuklenie
centralnej czesci twarzy, mikrocefalia z zachowang prawidtowa
struktura moézgu, duzy ptasi nos, nisko osadzone uszy i oczy
z czestymi wadami rozwojowymi tych narzadow. Istnieja do-
niesienia o wspdtistniejacych rowniez zaburzeniach stawow
(np. achondroplazji, dyslokacji kostnych), wadach uktadu mo-
czowo-piciowego oraz zaburzeniach uktadu czerwonokrwin-
kowego. U chorych mozna zaobserwowac przyspieszenie
procesu starzenia, a u wigkszosci moze dojs¢ do skrocenia
dtugosci zycia [3,5,7,8,9]. W pismiennictwie przyjmuje sie, ze
mate rozmiary mozgu sa nastepstwem pojedynczej hipomorficz-
nej mutacji genu PCNT wspotpracujacego z genem ATR, odpo-
wiedzialnym miedzy innymi za podziat komorki mozgowej [2].

Jako pierwszy opis tego zespotu przedstawit Helmut Seckel
w 1960 roku na podstawie dwoch przypadkow whasnych i trzy-
nastu wczesniej przedstawionych w pismiennictwie. Jednym
z autorow pierwszych doniesien byt Rudolf Virchoff, ktory po raz
pierwszy uzyt okreslenia niskorostosci z glowa w ksztakcie ,,gtowy
ptaka” [1,4].-Wsrod opisanych pacjentek dotknigtych ta choroba
znalazta si¢ m.in. ,,Sycylijska Wrozka” — Caroline Crachami, ktorej
szkielet mozna oglada¢ w Muzeum Brytyjskim w Londynie [10].
U osob chorych w obrebie narzadu zucia czgsto wystepuje
brak zawiazkéw zebow statych, przetrwate zgby mleczne, oraz
zaburzenia rozwojowe zebow takie, jak: mikrodoncja, niedoro-
zwoj szkliwa, taurodontyzm, wadliwy rozwdj zebiny i korzeni
zebdw mlecznych i statych typu | rozpoznawane na podstawie
badan klinicznych i radiologicznych. Cofniecie brodki pojawia
sie jako jeden z objawow dysmorfizmu twarzy [3, 5, 6, 8, 9].
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Ryc. 2. Stan uzebienia pacjentki A. M. lat 17.

OPIS PRZYPADKOW

Badaniem stomatologicznym objeto dwie pacjentki z Centrum
Rehabilitacji i Neuropsychiatrii ,,Celestyn” NZOZ w Mikoszo-
wie. U siéstr rozpoznano zespét Seckela, przy czym w rodzinie
na troje obecnych dzieci, dwoje jest dotknigtych w/w zespo-
tem chorobowym. Petna diagnostyka pacjentek miata miejsce
kilkanascie lat temu w Akademii Medycznej we Wroctawiu
i Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie. U kazdej z pacjen-
tek przeprowadzono badanie kliniczne jamy ustnej oraz badanie
ankietowe dotyczace higieny jamy ustnej, sposobu odzywiania,
obciazen rodzinnych i Srodowiskowych oraz przebiegu choroby.

Przypadek |

Chora lat |7 o wzroscie 1,30 m i wadze 24 kg, co odpowiada
rozwojowi kostnemu 4-5 letniego dziecka. Nieproporcjonal-
nie mata gtowa z cofnigtym czotem i broédka oraz wydatnym
nosem nadaje twarzy charakterystyczny ptasi profil. Pacjentka
wykazuje znaczng niepetnosprawnos¢ umystowa, charaktery-
zuje sie brakiem kontaktu stownego, nadmierng aktywnoscia
i brakiem mozliwosci skupienia uwagi dtuzej niz | minutg oraz
potykaniem i oddychaniem typu dorostego. W oparciu o wy-
wiad nie stwierdzono cigzkich choréb uktadowych. Zaburze-
nia rozwojowe rozpoznano juz w okresie noworodkowym.

U pacjentki codzienne zabiegi higieniczne jamy ustnej prze-
prowadzafa matka, szczotkujac zeby jeden raz dziennie, krocej
niz | minute.

W badaniu wewnatrzustnym stwierdzono znaczne nagroma-
dzenie ptytki nazebnej, ktore wedtug kryteriow wskaznika OHI

Ryc. 3. Pacjentka E. M. lat 30.

Ryc. 4. Stan jamy ustnej pacjentki E. M. lat 30.

wynosito 1,5 a APl 70% . Rownoczesnie zaobserwowano nie-
wielkie zmiany zapalne dziagset spowodowane niedostateczna
higieng, o wartosci wskaznika Gl 0,3.

Rozwdj zebowy byt znacznie opdzniony i odpowiadat 10-
letniemu dziecku. Zaburzenia dotyczyty miejsca wyrzynania
— w obrebie zebow siecznych dolnych réwnoczesne wystepo-
wanie dwoch rzedow zebow mlecznych i statych, budowy ana-
tomicznej — matej wielkosci zebow, zebow taurodontycznych
oraz zaburzen mineralizacji szkliwa. Badaniem radiologicznym
stwierdzono brak zawiazkow drugich zebow przedtrzono-
wych i niepetny rozwoj zebow drugich trzonowych statych.
Barwa zebow byfa prawidtowa. Ubytki prochnicowe wyste-
powaly w zebach trzonowych mlecznych (puw=5) i statych
(PUW=3), zaobserwowano cztery ubytki z prochnica $rednia
i dwa zeby wypetnione.

Dodatkowo u pacjentki stwierdzono: starcie patologiczne ze-
bow (stopien | lub Il wg Entina), obecnos$¢ urazu zgryzowego,
zwigkszone napigcie nerwowo-migsniowe, przeskakiwanie
gtowy zuchwy oraz zmieniony tor zuchwy.

Dziewczynke objeto leczeniem zachowawczym ubytkow
prochnicowych metoda nieinwazyjna ART i przeprowadzono
lakowanie bruzd zebéw trzonowych na czterech wizytach.
Podjeto probe przygotowania do leczenia metoda ,,powiedz,
pokaz, zrob” metoda Addelsona, ale ze wzgledu na nieprawi-
dtowy kontakt stowny i wzrokowy nie przyniosta ona efektow.
Zastosowano wigc wiasng metode adaptacji do leczenia sto-
matologicznego oparta na magnetostymulacji okolicy uktadu
stomatognatycznego aparatem Viofor, przez co uzyskano krot-
kotrwate uspokojenie i rozluznienie miesni. Po kazdorazowym
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zastosowaniu magnetostymulacji, przeprowadzono zabiegi
leczenia dwoéch ubytkéw préchnicowych metoda ART oraz
uszczelnienie bruzd okluzyjnych dwéch zgbéw  trzonowych
materiatem szkto-jonomerowym. Zastosowano uszczelnia-
cze na bazie cementow szklo-jonomerowych poniewaz cha-
rakteryzuja si¢ bardzo dobra trwatoscia szczelnosci brzeznej
oraz wysokim i dtugotrwatym poziomem uwalniania fluorkow,
a jednoczesnie umozliwiaja pobieranie fluorkéw ze srodowi-
ska [11, 12].

Pacjentce zalecono utrzymywanie optymalnej higieny jamy ust-
nej z zastosowaniem elektrycznej szczoteczki, oraz stosowania
ptukanki chlorheksydynowej. Jednoczesnie przeprowadzono
doktadny instruktaz higieniczny wraz z demonstracja wiasci-
wego szczotkowania na modelu. Dalsze leczenie zachowawcze
i chirurgiczne zaplanowano w znieczuleniu ogélnym oraz wska-
zano na koniecznos¢ konsultacji ortodontycznej (Ryc. I, 2).

Przypadek 2

Kobieta lat 30 o wzroscie 1,35 m i wadze 25 kg. Glowa pacjent-
ki byta nieproporcjonalnie mata z cofnigtym czotem i brédka,
co nadaje jej charakterystyczny profil ptasi. Chorobie towarzy-
szy znaczna niesprawnos¢ intelektualna zwigzana z matomé-
zgowiem. Zaawansowanie choroby znacznie powazniejsze niz
u mtodszej siostry, dodatkowo powiktane przewlekta chorobg
nerek. U pacjentki wystepuje nasilona niepetnosprawnosc inte-
lektualna (stopien N IV) oraz catkowity brak kontaktu stowne-
go (osoba nieméwiaca) | wzrokowego (Slepota), a takze znaczny
niedostuch. W odroznieniu od mifodszej siostry zachowanie
pacjentki cechowato sie mniejsza aktywnoscia potaczona z na-
silonym stanem lgkowym. Potykanie i oddychanie typu doro-
stego. Nieprawidtowy rozwdj pacjentki zauwazono w okresie
niemowlecym. Nie stwierdzono okotoporodowych czynnikéw
ryzyka. Zabiegi higieniczne jamy ustnej przeprowadzata 2 razy
dziennie matka, szczotkujac zeby krocej niz | minute.
Badaniem wewnatrzustnym stwierdzono ograniczong rucho-
mosc jezyka, znaczng obecnos¢ ptytki nazebnej okreslonej za
pomoca wartosci wskaznikow: OHI =1,6 oraz APl =95%. Stan
dzigset wskazywat na Srednie zmiany zapalne z niewielkim
krwawieniem okreslonych za pomoca wartosci wskaznikow:
Gl =0,7 oraz SBI= 0,2.

Radiologicznie stwierdzono brak zawiazkéw drugich i trzecich
zebow trzonowych statych. Zeby state charakteryzowaty sig
niewielkim niedorozwojem szkliwa, nieprawidtowa barwa ze-
bow (bezowo-szara), mafa wielkoscia, taurodontyzmem oraz
znacznym starciem (klasa IV wg Entina). Zmiany préchnicowe
wystepowaly w zebach trzonowych (PUW=4). Badanie we-
whnatrzustne u pacjentki byto utrudnione ze wzgledu na szcze-
koscisk i zwiazane z nim zaburzenia narzadu zucia. Podjeta
proba leczenia nieinwazyjnego nie powiodta sig ze wzgledu na
brak kontaktu i wspotpracy z pacjentka.Wykonano jednokrot-
nie fluoryzacje kontaktowa bez magnetostymulacji.

Matce zalecono zintensyfikowanie zabiegdw higienicznych
jamy ustnej pacjentki oraz przeprowadzono instruktaz higie-
ny (Ryc. 3, 4). Leczenie zachowawcze pacjentki zaplanowano
w znieczuleniu ogdlnym.

OMOWIENIE

W badaniu wykorzystano magnetostymulacje relaksacyjna
jako metode adaptacji do leczenia nieinwazyjnego u mtodszej
z dziewczynek za pomoca aparatu Viofor JPS. Magnetosty-

mulacja wptywa migdzy innymi na normalizacje potencjatow
bton komérkowych i elektroosmotycznych procesow fizjo-
logicznych. Po zabiegach nastepuje zwigkszenie aktywnosci
enzymatycznej i proceséw oksydoredukcyjnych zwigzanych
z ATP, co powoduje stymulacje wielu procesow zyciowych na
poziomie komoérkowym [13, 14, 15, 16]. Magnetostymulacja
ma dziatanie restytucyjne, rozszerzajace naczynia, stabilizujace
btony komoérkowe, przeciwbolowe (pobudza do wytwarzanie
beta-endorfin), przeciwzapalne, przeciwobrzekowe, relaksa-
cyjne i przeciwkurczowe.

Gtownymi efektami magnetostymulacji wykorzystywanymi
w stomatologii s3: zmniejszenie bolu, regeneracja uszkodzen
nerwow obwodowych, przyspieszanie proceséw naprawczych
uszkodzonej kosci okolicy okotowierzchotkowej zeba [13, 14,
15, 16].

U mtodszej pacjentki zastosowano magnetostymulacje jako
metode adaptacji do nieinwazyjnego leczenia stomatologicz-
nego i uzyskano stan relaksacji, lekkiego obnizenia napiecia
migsniowego, rozluznienia, wyciszenia, co sprzyjato prawidto-
wosci i mozliwosci przestrzegania wymaganych procedur przy
wykonywaniu zabiegéw leczniczych. Leczenie wykonywano
w godzinach porannych przy zastosowaniu aplikatora typu S.
Woeczesniej z powodzeniem stosowano te metode przygoto-
wania do leczenia u dzieci z lekkimi zaburzeniami umystowymi,
a przede wszystkim z mézgowym porazeniem dziecigcym. Bez
zastosowania witasnej metody adaptacyjnej nie bytoby mozliwe
wykonanie leczenia w warunkach ambulatoryjnych.

Do realizacji mozliwych do wykonania zabiegdw terapeutycz-
nych u dzieci niepetnosprawnych nieodzowna jest wifasciwa
wspotpraca rodzicéw z lekarzem stomatologiem. Rodzice po-
winni zosta¢ przez lekarza zachegceni do wtasciwych zachowan
prozdrowotnych dotyczacych jamy ustnej swoich dzieci m.in.
poprzez uzyskanie wiedzy dotyczacej zasad higieny i nawykow
dietetycznych.

PODSUMOWANIE

Uzyskane poprzez wspomaganie magnetostymulacja rozluz-
nienie i obnizenie napigcia migSniowego okolicy narzadu zu-
cia umozliwito leczenie ubytkéw préchnicowych metoda ART
oraz wykonanie zabiegu uszczelniania bruzd w warunkach am-
bulatoryjnych u pacjentki z zespotem Seckela.
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