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SOUHRN

Ektodermalni dysplazie je onemocnéni se silnou dédi¢nou zatézi. Toto onemocnéni ma Sirokou §kalu podtypt
s vice ¢i méné vyjadirenymi piiznaky. Velmi dutlezita je diagnostika a s tim spojené chybéni zubt. Nedostatky den-
tice jsou patrné jiz v do¢asném chrupu. Ve stalé dentici jsou hypodoncie vyrazné vyjadieny az k anodonciim.

Dulezitou souéasti je také nedostateéna kostni hmota. Zde se uplatiiuje interdisciplinarni spoluprace stomato-
logickych odbornosti.

V konec¢né fazi lze v terapii také vyuzit dentalni implantologii, a to od pedostomatologie, pies ortodoncii az po
finalni protetickou sanaci.

Snahou autort je priblizit 1éébu ektodermalni dysplazie spolu s individualnim ptistupem k pacienttim
a vyuzivani implantaci rovnéz ve vékové kategorii mladistvi a déti.
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disciplinarni spoluprace - mladistvi - déti

SUMMARY

Prachar P, Bartakova S., Cernochova P., Kuklova J., Vanék J.:
Ectodermal Dysplasia — Connections and Implantation

Ectodermal dysplasia is a disease of strong familial disposition. There is a broad scale of subtypes with more
or less expressed signs. The diagnostics is of high significance as well as the associated missing teeth. The shor-
tage in dentition becomes apparent already in the primary teeth. In the permanent dentition hypodontia is signi-
ficantly expressed and there are even cases anodontia.

An insufficient bone matter is an important part of the problem. An interdisciplinary collaboration of several
stomatology professions takes a part in the solution.

In the final phase of therapy dental implantology can be used, specifically pedostomatology to orthodontia up
to final prosthetic sanation.

The authors provided an outline of the therapy of ectodermal dysplasia together with the individual approach
to patients and implication of implants in the age category of youth and adolescents.
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UVOD pridruZenymi onemocnénimi [1, 6, 7]. Uvadi se pti-
blizné 150 podtypt s ruzné vyjadienymi piiznaky.
Statisticky neni toto onemocnéni vyraznéji pro-
zkoumano, ale predpokladany pomér postizenych
lidi je 1 ku 17 000. Odpovédné geny za toto one-
mocnéni jsou EDA (ectodysplasin A) — umisténi na
chromozomu X v pozici mezi 12 a 13.1, EDAR

(ectodysplasin receptor) — umisténi na chromozo-

dysplasia ectodermalis hereditaria
syndrom Christav — Siemensav —
Touraintv

anhidrosis hypotrichotica
syndroma Jaquet

Definici je :

Ektodermalni dysplazie je onemocnéni popula-
ci geneticky silné postihujici. Existuje ektodermal-
ni dysplazie spoleéné s mnoha dal$imi priznaky ¢i

mu 2 v pozici mezi 11 a 13 a EDARADD (asociova-
na doména smrti) — umisténi na chromozomu 1
v pozici 43 (obr. 1, obr. 2, obr. 3).
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Obr. 1. Umisténi genu EDA na X chromozomu.
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Obr. 2. Umisténi genu EDAR na 2. chromozomu.
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Obr. 3. Umisténi genu EDARADD na 1. chromozomu.

Hypohidrotické ektodermalni dysplazie maji
nékolik raznych forem dédi¢nosti. Vétsina pripadu
je zpusobena mutaci v genu EDA, ktery se dédi
v X-vazané recesivni formé. U Zen musi byt p¥i-
tomny mutace v obou kopiich genu, aby zptsobily
poruchu. Muzi jsou ovlivnéni X-vdzanym recesiv-
nim onemocnénim mnohem ¢astéji nez zeny. Cha-
rakteristicka X-vazana dédi¢nost znamena, Ze
otcové nemohou prenést X-vazané znaky na své
syny. Méné casto, jsou hypohidrotické ektodermal-
ni dysplazie vysledkem mutaci v genu EDAR nebo
EDARADD. EDAR mutace mohou mit autosomal-
né dominantni nebo autosomalné recesivni model
dédi¢nosti. EDARADD mutace maji autosoméalné
recesivni model dédi¢nosti. Plati, Ze asi v 95 % se

jedna o onemocnéni vazané na X—chromozom.
Zbytek odpovida EDAR a EDARADD mutacim.
K popisu onemocnéni patii: anhidréza, hypotri-
choéza, anodoncie, hypodoncie, pseudoprogenie;
dale sedlovity nos, vystouplé ¢elo, tlusté rty, malo
vyvinuté fasy a oboc¢i. K dalsim p#iznakim patii
anomalie pigmentace: periferni bledost obliceje,
tmaveé zabarvena kize kolem oéi, hypoplazie tuko-
vych zlaz, casty ekzém; nékdy i vytok z nosu — 0zé-
na. Dale hypoplazie potnich zlaz, vedouci ke Spat-
né snasenlivosti vys$si okolni teploty. Poskozeni
nebo ztrata sluchu a zraku; ¢asté infekce zpuso-
bené imunitnim systémem; nepiitomnost nebo
malformace nékterych prstd na rukou nebo
nohou. Byva pritomen i rozstép rtu nebo patra. Pii
tomto onemocnéni je pozorovana citlivost na svét-
lo, dychaci obtize a nedostate¢ny vyvoj prsu. Fyzic-
ky i dusevni vyvoj je normalni a je zde vyjadieny
vyrazny androtropismus [4, 5,8, 9, 10].
Onemocnéni byva jiz vyjadteno v doasné den-
tici chybénim nékolika zubt. Toto zjisténi by mélo
vést k dukladnéjsi analyze a diagnostice hypodon-
cii predevsim ve stalé dentici. Zde je totiz, bohuzel,
hypodoncie mnohem vice numericky vyjadiena.
K tomu se jedna v mnoha ptipadech o impak-
tované piliie. Velmi ¢asto jde o retence a anomalni
uloZeni [2, 3, 4, 5]. Podle statistik se uvadi, ze az
v 63,5 % piipadt byva numericky vétsi hypodon-
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Tab. 1. Rozlozeni chybéjici dentice podle jednotlivych parametru.

Vyjadieni Dentice Dentice Stejny Anodoncie Pouze Pouze Medialni
hypodoncii vétsi v HC vétsi v DC pocet distalni mezialni distalni
zubu zuby zuby zuby
63,5 5,4 8,1 23,1 2,7 31,5 42,5

cie v dolni celisti, coZz odpovida minimu zubu
k protetické sanaci. V horni éelisti byva vétsi
hypodoncie pouze v 5,4 % uvadénych piipadu; stej-
ny pocet chybé&jicich zubt v horni i dolni ¢elisti
byva statisticky v 8,1 %. Co je vSak podstatné -
bezzubé celisti, typické anodoncie, byvaji v 23,1 %.
(tab. 1, graf 1) [4].

Ohledné dédi¢nosti hypodoncie je nutné konsta-
tovat, Ze predstavuje genetickou zatéz a zZe
v rodokmenu nachazime stale se vyskytujici one-
mocnéni bez jeho ztraty v genealogickém kmeni.
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Graf 1. Procentualni zastoupeni postizeni dentice —
odpovida tabulce 1.

To znamena, Ze toto onemocnéni se stale v dané
rodiné vyskytuje. Prikladem je genealogicky kmen
3 generaci ukazkové rodiny (obr. 4) [4].
U heterozygotnich Zen chybi na rtznych tusecich
ktize potni zlazy (lyonizace). V dusledku lyonizace
fenotypova variabilita Zenskych MZ dvojcat
s genotypem XAXa; u muzua je postizeni vétsi —
porucha dentice, hypertermie, tézsi prubéh infek-
ci - muzska MZ dvojcata: XaY (obé postizena) nebo
XAY (obé zdrava) (tab. 1, graf 1, obr. 5).

DIAGNOSTIKA Z POHLEDU
STOMATOLOGIE

U onemocnéni ektodermalni dysplazie je nejda-
gnostikovan jiz v do¢asné dentici. Zde by se mélo
zohlednit, Ze jakékoliv hypodoncie, vyjadiené
v docasné dentici, museji byt zkontrolovany spo-
le¢né s jiz vytvorenymi zarodky stalych zubu. Vel-
mi casto zde plati, Ze hypodoncie jsou vyjadieny
jesté markantnéji ve stalé dentici. Odpovida to
sumarnimu snimku ortopantomogramu a jeho
kvalifikovanému vyhodnoceni. Dalsi moznosti je
vyuziti CT diagnostiky piedevsim v trojrozmérné
dimenzi. Plati, Ze ve stalé dentici je u ekto-
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Obr. 4. Piiklad genealogie jedné rodiny.
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Obr. 5. Fenotypova variabilita v dusledku lyonizace.

dermalni dysplazie ¢asto pritomnéa ektopie zubu.
A proto se zde vyplati 3D zobrazeni uloZzeni zubt
také ve spojitosti a v navaznosti ortodontické tera-
pie (obr. 6).

Obr. 6. 14lety pacient pfipraveny k implantaci p#i vyu-
ziti véasné diagnostiky a perzistence do¢asnych zubt.

MOZNOSTI PRISTUPU
K ONEMOCNENI

Jednim z pristuptt je vCasna ortodonticka
korekce postaveni zbytkového chrupu, véetné
posunu — mezializaci a distalizaci zuba. Timto
korektivnim posunem se nejen zuby dostanou do
predem pozadovaného protetického postaveni, ale
piedevsim se umozni vytvoreni kosti v podobné

Obr. 7. SmiSeny chrup a véasna ortodonticka terapie.

Obr. 8. Stav po ortodontické korekci a implantaci
v horni ¢elisti.

Obr. 9. Stav z obrazkt 7 a 8 po zhotoveni fixni prace
v horni éelisti a implantaci v dolni éelisti.

§ifi zubu posouvaného — tzv. pseudoaugmentace.
Do takto piipraveného mista se zub implantuje co
mozna nejdrive pro zamezeni ztraty kosti (obr.7 —
obr. 10).

Dalsim pristupem je korekce impaktovanych
zubt do stanovené pozice. Jedna se o postup, kdy
Casto neni vyuzitelna veskera dentice. Nékteré
zuby jsou resorbovany, a tim jsou z pohledu orto-
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Obr. 10. Stav z obrazka 7, 8 a 9 po 2 letech od implan-
tace.

doncie i protetiky nevyuzitelné. V pripadé mnoho-
¢etnych semiretinovanych a retinovanych zubu je
nutné mit pilite, které budou slouzit jako kotvici
prvky pro posun zubt. Zde se uplatiuji dentalni
1 nedentalni implantaty. Z nedentalnich implan-
tatt to jsou kotevni implantaty, které mohou

pomoci k posunu zubd v daném sméru. Dentalni
implantaty byvaji pouzZivany nejen pro kotveni
a posun pilif, ale jsou po ortodontické korekci
také vyuzitelné k definitivnimu protetickému
oSetieni (obr. 11, obr. 12).

Jeden z pristupu k onemocnéni vyuziva véasné
diagnostiky a udrzeni stalych zubt v mistech fyzi-
ologicky danych. K tomu jesté napomaha co moz-
na nejdelsi udrzeni perzistujicich do¢asnych zubu.
Ty umoznuji svym setrvanim dostatec¢nou silu
alveolu. A ta je jednou z podminek zavedeni den-
talnich implantatt, které v mnoha pripadech
nemaji pro inzerci dostateénou kostni hmotu. Také
moznosti augmentace u ektodermalni dysplazie
jsou minimalni. Jednou z otazek je vékové rozme-
zi vhodnosti implantace. Vzhledem k onemocnéni
je snaha o co nejdiivéjsi zavedeni dentalnich
implantata. Vékova hranice se vyrazné snizuje
oproti klasickému schématu zavadéni implantatt
po ukonéeni rastu. Nebyva vyjimkou, Ze implanta-
ty jsou zavadény pod hranici 15., resp. 14. roku
véku pacientt (obr. 6).

Dalsi z moznosti je vyuziti stavajicich pilita,

Obr. 11. Stav s impaktovanymi zuby.

Obr. 12. Stav po ortodontické patefakci a upravé do ide-
alniho postaveni. Retence v dolni éelisti nebude mozna
pro patefakei. Semiretence v horni celisti bude vyuzita
ke stazeni do dstni dutiny.

Obr. 13. Stav pred definitivnim protfezanim Spicakt
v dolni celisti.

Obr. 14. Stav po oSetfeni protetickymi snimatelnymi
nahradami.
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velmi ¢asto ortodonticky upravenych do protetické
nahrady. Zde jsou mozZnosti oSetfeni zavislé na
poctu a postaveni piliia. OSetfeni muze byt od fix-
nich praci az po snimatelné nahrady. V takovém
pripadé se jedna o oSetifeni, kdy, vzhledem
k pozdnimu feSeni, je vyrazné atroficky alveol.
Tehdy je mozné pouze protetické konzervativni
oSetieni (obr. 13, obr. 14).

ZAVER

Ektodermalni dysplazie je dédi¢né onemocnéni,
které s sebou nese vyznamnou rodinnou zatéz.
Moznosti ovlivnéni sanace defektniho chrupu jsou
dany poétem zbylych piliia. Velmi dalezitou pod-
minkou spravného oSetieni je véasna diagnostika
hypodoncii, které jsou s timto onemocnénim spja-
ty. Vékova hranice se proto posouva k mladistvym
z dtvodu udrzeni sily alveolu za pomoci perzisten-
ce doc¢asnych zubt. Dalsi daleZitou charakteristi-
kou je ovlivnéni terapie pomoci ortodontické
korekce, ktera méa zde zasadni vyznam. Umoznu-
je nejen zatrazeni zuba do zubni Fady, ale i posun
mezidlnim ¢i distalnim smérem, véetné pseudo-
augmentace.
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Publikace pojednava o preventivni mediciné, ktera je sice modernim obo-
rem, ale prevenci se zabyvali jiz ékafi pfed mnoha tisici lety. V knize je zdU-
raznéna role praktického lékare, ktery mlze byt kliCovym zprostfedkovate-
lem masové individualizované prevence a podpory zdravi.Je k tomu
preduréen svymi védomostmi, znalosti pacienta a jeho rodiny, znalosti ana-
mnézy a prostiedi, ve kterém zije a pracuje, a schopnosti posoudit hodno-
ty a preference pacienta. Totéz plati i pro praktického Iékare pediatra. Publi-
kace pfinasi prehled soucasnych program( primarni a sekundarni prevence
v jednotlivych oborech, napf. gynekologii, obezitologii, diabetologii, onkolo-
gii, ortopedii, psychiatrii a v mnoha dalSich oblastech.
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