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Streszczenie
Dysplazja ektodermalna (ED) jest wrodzonym zespołem zaburzeń rozwojowych tkanek pochodzenia ektodermalne-
go. ED może być dziedziczone jako cecha autosomalna dominująca lub recesywna. Charakterystyczne objawy tego 
zespołu dotyczą skóry i jej przydatków, zębów, oka, ucha, nadnerczy, układu nerwowego, a także twarzowej części 
czaszki. Rozpoznano i zdefiniowano około 200 postaci tego schorzenia; w około 120 postaciach objawy dotyczą jamy 
ustnej i zębów. Jedna z kilkudziesięciu klasyfikacji ED, wg Freire-Maia i Pinheiro, opiera się na występowaniu czterech 
głównych objawów klinicznych: zaburzeniu owłosienia, nieprawidłowości uzębienia, anomalii w budowie paznokci oraz 
dyshydrosis. Mnogie i różnorodne objawy dysplazji ektodermalnej sprawiają, że leczenie pacjentów jest interdyscypli-
narne.

Słowa kluczowe: dysplazja ektodermalna, objawy, zaburzenia owłosienia, nieprawidłowości uzębienia, 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.
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Dysplazja ektodermalna jest genetycznie uwarun-
kowanym zespołem wad rozwojowych struktur 
pochodzenia ektodermalnego. Główne objawy 
dysplazji ektodermalnej dotyczą skóry i jej przy-
datków (włosów, paznokci, gruczołów potowych, 
ślinowych, łzowych, łojowych), uzębienia, budowy 
części twarzowej czaszki, tkanek oka, ucha, nad-
nerczy, układu nerwowego oraz rozwoju umysło-
wego [1–7].

Jednym z kilkunastu podziałów dysplazji ekto-
dermalnych, mających na celu ułatwienie i uści-
ślenie 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 się na ocenie wystę-
powania czterech podstawowych objawów kli-
nicznych, oznaczonych numerami: 1 – zaburzenia 
owłosienia (trichodysplazja), 2 – nieprawidłowości 
uzębienia, 3 – dysplazja paznokci (onychodyspla-

zja), 4 – zaburzenia potliwości (dyshydrosis). W gru-
pie A do rozpoznania defektu ektodermalnego wy-
starczyły dwie z wymienionych nieprawidłowości, 
a w grupie B – przynajmniej jedna z podanych cech 
oraz inny objaw pochodzenia ektodermalnego, np. 
zmiany skórne, zaburzenia narządu wzroku lub 
słuchu. W grupie A badacze wyróżnili 11 podgrup, 
w zależności od obserwowanych objawów. Na 
przykład. w podgrupie 1–2–3–4 występują zabu-
rzenia owłosienia, uzębienia, paznokci i potliwości 
(zespół Christ–Siemens–Touraine), w podgrupie 
1–2–4 – zaburzenia owłosienia, uzębienia i potli-
wości (dysplazja Bööka), w podgrupie 1–2 – zabu-
rzenia owłosienia i uzębienia (zespół Mikaeliana). 
Podgrupy obejmują tzw. czyste postacie dysplazji 
ektodermalnej („pure” ED) oraz zespoły dysplazji 
ektodermalnych (ED syndromes), w których dodat-
kowo występują nieprawidłowości ze strony orga-
nów wewnętrznych i niedorozwój umysłowy [8, 9].
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Zaburzenia owłosienia (trichodysplazja)
Pierwszy objaw dysplazji ektodermalnej w klasy-
fikacji Freire-Maia i Pinheiro dotyczy owłosienia, 
które jest słabo rozwinięte (hypotrichosis). Włosy 
są najczęściej jasne, krótkie, delikatne, cienkie 
i łamliwe, czasami występuje brak brwi i/lub rzęs. 
Opisywane zaburzenia to między innymi łysie-
nie ogniskowe (np. w zespole Bloch-Sulzberge-
ra), przewlekłe zapalenie owłosionej skóry głowy 
z tworzeniem strupów (w zespole Rappa-Hodkina) 
oraz genetycznie uwarunkowane dystrofie łodyg 
(rozszczep węzłowaty włosa, włosy skręcone, 
trichotiodystrofia). U pacjentów z trichitiodystro-
fią, w związku z defektem metabolicznym siarki, 
stwierdza się włosy bardzo kruche i łamliwe. Ba-
dania biochemiczne wykazują zmniejszenie liczby 
aminokwasów siarkowych (cystyny i cysteiny). Za-
burzenia owłosienia u pacjenta z ED przedstawio-
no na rycinie 1 [10–19]. 

Nieprawidłowości uzębienia
Objawy dysplazji ektodermalnej w zakresie uzę-
bienia, to nieprawidłowości zębowe dotyczące 

liczby, budowy, położenia oraz czasu i kolejności 
wyrzynania zębów mlecznych i stałych. Występu-
ją: wrodzony brak zawiązków (agenezja) w uzę-
bieniu mlecznym lub/i stałym, zmiany kształtu 
zębów (zęby pieńkowate, kołkowate, stożkowate) 
i ich wymiarów (mikrodoncja, zmniejszona liczba 
guzków zębów trzonowych), zęby taurodontyczne, 
zatrzymane, wrodzone, noworodkowe, rzadziej 
nadliczbowe oraz hipoplazja szkliwa. Najczęściej 
obserwuje się wrodzony brak ostatnich zębów 
z każdej grupy zębowej – trzecich zębów trzono-
wych, drugich zębów przedtrzonowych, górnych 
bocznych zębów siecznych [20, 21]. W uzębieniu 
mlecznym braki są obserwowane głównie w oko-
licy zębów siecznych [21]. Agenezji zębów mlecz-
nych najczęściej towarzyszy wrodzony brak ich 
stałych następców, przy czym nasilenie nieprawi-
dłowości w uzębieniu stałym jest na ogół większe 
[19, 22].

Występuje opóźnienie i zmiana kolejności wy-
rzynania zębów. Badania Uslenghi [23] i wsp. wy-
kazały, że u dzieci z hipodoncją rozwój zębów jest 
średnio o 1,5 roku opóźniony w porównaniu do 
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Rycina 1. Nieprawidłowości owłosienia u pacjentów z dysplazją ektodermalną: A – łysienie bliznowaciejące, B – 
hipotrichoza w badaniu klinicznym, C – trichotiodystrofi a w badaniu mikroskopowym ze światłem spolaryzowanym, 
D – brak brwi i rzęs u pacjenta z dysplazją ektodermalną

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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Rycina 2. Nieprawidłowości uzębienia u pacjentów z dysplazją ektodermalną: A – oligodoncja uzębienia mlecznego 
i stałego, hipoplazja wyrostka zębodołowego szczęki i części zębodołowej trzonu żuchwy, B – oligodoncja uzębienia 
stałego, hipoplazja wyrostka zębodołowego szczęki i części zębodołowej żuchwy, zatrzymany dolny kieł, C – oligo-
doncja uzębienia stałego, transpozycja górnego prawego kła z bocznym zębem siecznym, D – oligodoncja uzębienia 
stałego, zatrzymanie i ekotopowe wyrzynanie dolnych kłów, taurodontyzm dolnych zębów trzonowych, E – hipodoncja 
uzębienia mlecznego, oligodoncja uzębienia stałego, mikrodoncja, zęby stożkowate

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

grupy kontrolnej z pełnym uzębieniem, przy czym 
opóźnienie jest większe przy mnogich brakach. 

Wśród nieprawidłowości położenia zębów opi-
sywane są: diastemy i tremy między wyrzniętymi 
zębami mlecznymi i stałymi, zwiększony nagryz 
pionowy, inklinacje, rotacje, infrapozycje, trans-
pozycje, reinkluzje oraz przetrwałe zęby mleczne 
przy braku stałych następców. Braki zawiązków 
są przyczyną niedorozwoju wyrostka zębodoło-
wego szczęki i części zębodołowej trzonu żuchwy 
oraz zatrzymania zębów w hipoplastycznej kości 
[1, 3, 24, 25]. Występują różne postacie wad zgry-
zu, zależnie od liczby i lokalizacji brakujących za-
wiązków stałych zębów.

Przetrwałe zęby mleczne, przy braku zawiąz-
ków zębów stałych, na skutek dłuższego obcią-
żenia czynnościowego są przeważnie znacznie 
starte. Badania w mikroskopie optycznym podłuż-
nych szlifów takich zębów mlecznych, usuniętych 
u dorosłych osób z oligodoncją uzębienia stałego, 
wykazały ścieńczenie i częściowe starcie szkliwa, 
brak układu pęczków szkliwnych i ich przeplata-
nia, słabsze powiązania między pryzmatami oraz 
cechy nadmiernej mineralizacji, będące przyczyną 
kruchości tych zębów. Także w zębinie szerokość 
i przebieg kanalików zębinowych odbiegały od 
normy. Jednocześnie zaobserwowano liczne po-
łączenia zębinowo-cementowe, które jako dodat-
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Rycina 3. Objaw onychodysplazji: A – dystrofi czne paznokcie, B – paznokcie 
typu szkiełka od zegarka
Figure 3. Clinical symptoms of onychodysplasia: A – dystrophic nails, B – 
watch-glass nails

kowa droga wymiany substancji odżywczych i me-
tabolitów pozwoliły na długi czas ich przetrwania 
w jamie ustnej [21, 26].

Kjær [27] przeprowadził badania, mające na 
celu przewidywanie czasu przetrwania zębów 
mlecznych, w przypadku braku ich stałych na-
stępców, u osób z mnogą agenezją. Wykazał, że 
u pacjentów, których stałe uzębienie wykazuje do-
datkowe nieprawidłowości pochodzenia ektoder-
malnego (np. nietypowy kształt zębów siecznych, 
taurodontyzm zębów trzonowych, agenezję o nie-
typowej lokalizacji), nie należy oczekiwać długiego 
czasu przetrwania mlecznych zębów trzonowych 
w jamie ustnej (Rycina 2).

Anomalie budowy paznokci (onychodysplazja)
Trzecim objawem w klasyfikacji Freire-Maia i Pin-
heiro jest onychodysplazja. Paznokcie u pacjentów 
z dysplazją ektodermalną mogą być dystroficz-
ne, słabo wykształcone, krótkie, cienkie, kruche 
i łamliwe, o zmienionym kształcie (np. łyżeczko-
watym). Obserwuje się też hypertrofię, zaburzenia 

keratynizacji, skrócenie płytki paznokcia z utratą 
oskórka oraz oddzielanie się paznokci od łożyska 
(onycholysis), a w badaniu mikroskopowym objaw 
„szkiełka od zegarka” (Rycina 3) [14, 21, 28–30]. 

Dyshydrosis
Czwarty objaw dysplazji ektodermalnej według 
Freire-Maia i Pinheiro to dyshydrosis. Skóra u pa-
cjentów z defektem ektodermalnym jest cienka, 
gładka, blada z powodu zmniejszonej ilości pig-
mentu, z miejscową brązową hiperpigmentacją 
w okolicy powiek, kolan i łokci (w postaci hipo-
hydrotycznej). Niedobór i hipoplazja gruczołów 
łojowych powoduje szorstkość i nadmierne rogo-
wacenie dłoni i stóp. Zmniejszona liczba i niewy-
dolność gruczołów potowych sprawiają, że jest 
ona sucha i ciepła. Występują zaburzenia ter-
moregulacji (zwłaszcza u niemowląt) i nadwrażli-
wość na temperaturę. Opisywane są przewlekłe 
wykwity egzematyczne, złuszczające zapalenie 
skóry, keratodermia i rybia łuska. U pacjentów 
z dysplazją ektodermalną stwierdza się charak-
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terystyczny układ wzorów dermatoglificzych na 
dłoniach i stopach (np. brak wzorów wirowych 
przy zwiększonej liczbie łuków i pętli łokciowych 
na opuszkach palców rąk i stóp), hipoplazję i za-
burzenia strukturalne listewek skórnych oraz nie-
prawidłowe bruzdy zgięciowe (bruzda Sydney) [1, 
4, 10, 14, 31]. 

U pacjentów z postacią hipohydrotyczną dys-
plazji ektodermalnej niedoborom gruczołów po-
towych może towarzyszyć hipoplazja gruczołów 
łzowych. Jest ona przyczyną zmniejszonego 
wydzielania łez i zapalenia spojówek, pacjenci 
skarżą się na suchość oczu i fotofobię [8, 21]. 
Niedobór gruczołów ślinowych powoduje z kolei 
zmniejszone wydzielanie śliny i suchość błon ślu-
zowych. Pacjenci cierpią na zapalenia jamy ust-
nej, gardła, zanikowe zapalenia błony śluzowej 
nosa, alergiczne nieżyty nosa, zapalenia zatok 
obocznych nosa, trudności w połykaniu. Ich głos 
może być szorstki i chrapliwy. Kserostomia jest 
przyczyną choroby próchnicowej zębów i proble-
mów periodontologicznych [3, 32, 33, 34]. Win-

ter [35], która opisała raka tchawicy u pacjentki 
z postacią hipohydrotyczną dysplazji ektoder-
malnej uważa, że może istnieć związek między 
HED a nowotworami górnych dróg oddechowych 
(Rycina 4).

Tak różnorodne objawy dysplazji ektodermal-
nej sprawiają, że leczenie pacjentów jest interdy-
scyplinarne. Oprócz lekarzy różnych specjalności, 
w zależności od stwierdzonych objawów klinicz-
nych, biorą w nim udział także stomatolodzy: 
pedodonta, ortodonta, protetyk, radiolog, perio-
dontolog oraz chirurg stomatologiczny i twarzo-
wo-szczękowy.
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