Q0

Damian Drazewski', Anna Surdacka?

Mukopolisacharydozy w swietle piSmiennictwa
i stomatologicznych badan klinicznych

Mucopolysaccharidoses — a literature review and dental clinical studies

" Prywatna praktyka lekarska
2 Katedra i Klinika Stomatologii Zachowawczej i Endodoncji
Uniwersytet Medyczny im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu

DOI: http://dx.doi.org/10.20883/df.2018.11

STRESZCZENIE

Wprowadzenie. Mukopolisacharydozy (MPSs) naleza do dziedzicznych choréb spichrzeniowych, charakteryzuja-
cych sie odktadaniem czesciowo zdegradowanych glikozaminoglikanéw w obrebie lizosoméw. W wyniku niedo-
boru scisle okreslonych lizosomalnych enzyméw niezbednych do katabolizmu glikozaminoglikanéw, dochodzi do
strukturalnego i funkcjonalnego uszkodzenia, komoérek, tkanek i catych narzadéw. Pacjenci z MPSs cierpig zaréwno
na fizyczne, jak i psychiczne nieprawidtowosci, co w potaczeniu z utrudnionym dostepem do profesjonalnej opieki
stomatologicznej, moze doprowadzi¢ do szeregu zmian patologicznych w obrebie jamy ustnej.

Cel. Ocena stanu zdrowia jamy ustnej u pacjentéw z MPSs oraz okreslenie ich zapotrzebowania na specjalistyczna
opieke stomatologiczna.

Materiat i metody. Badanie objeto 30 os6b w wieku od 2 do 30 lat z réznymi typami mukopolisacharydoz. Przepro-
wadzono badanie kliniczne oceniajace stan uzebienia, dzigset oraz higieny jamy ustne;j.

Wyniki. Wartosci wskaznikéw préchnicowych dla zebdéw statych i mlecznych wynosity odpowiednio: PUW od 3 do
28 i puw od 4 do 20. Wskaznik stanu dzigset Gl przyjmowat wartosci od 0,75 do 3,0, stan higieny jamy ustnej Pl od
0,7 do 3,0, oraz OHls od 1 do 6.

Whioski. pacjenci z MPSs charakteryzujg sie ztym stanem zdrowia jamy ustnej, ktéry uzalezniony jest od stopnia
zaawansowania MPSs, tym samym wymagaja specjalistycznej opieki stomatologicznej.

Stowa kluczowe: mukopolisacharydoza, higiena jamy ustnej, zdrowie jamy ustnej.

ABSTRACT

Introduction. Mucopolysaccharidoses (MPSs) belong to hereditary storage diseases characterized by the depo-
sition of partially degraded glycosaminoglycans within the lysosomes. As a result of a shortage of strictly defined
lysosomal enzymes necessary for the glycosaminoglycan catalase, structural and functional damage to cells, tissues
and entire organs occurs. Patients with MPSs suffer from both physical and mental abnormalities, which combined
with the difficult access to professionall dental care can lead to a number of changes in the oral cavity.

Aim. Assessment of oral health in patients with MPSs and determination of their need for dental care.

Material and Methods. The study included 30 people aged from 2 to 30 years with different types of Mucopolysac-
charidoses. A clinical study evaluating the state of teeth, gums and oral hygiene was carried out.

Results. Values of decay indexes for permanent and deciduous teeth were respectively: PUW from 3 to 28 and puw
from 4 to 20. Gl state index took values from 0.75 to 3.0, oral hygiene of Pl from 0.7 to 3.0, and OHls from 1 up to 6.
Conclusions. Patients with MPSs are characterized by poor oral health, which depends on the level of MPSs, thus
requiring specialized dental care.

Keywords: mucopolysaccharidosis, oral hygiene, oral health.

Wstep

Mukopolisacharydozy nalezg do dziedzicznych
choréb metabolicznych, charakteryzujacych sie
zaburzeniami spichrzania czesciowo zdegradowa-
nych glikozaminoglikanéw (GAG), w wyniku niedo-
boru scisle okre$lonych enzyméw lizosomalnych
niezbednych do katabolizmu GAG. U oséb dotknie-

tych w/w schorzeniami cze$ciowo zmetabolizowa-
ne glikozaminoglikany odkfadaja sie w obrebie lizo-
somoéw, prowadzac do uszkodzenia strukturalnego
i funkcjonalnego komorek, tkanek i narzadow.

W Polsce organizacja zajmujacag sie osobami
i rodzinami oséb chorych na ultrarzadkie choro-
by metaboliczne jest Stowarzyszenie Chorych na
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Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie.
Stowarzyszenie zostato powofane 6 czerwca 1990
roku w Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie
z inicjatywy prof. Anny Tylki-Szymanskiej i poczat-
kowo funkcjonowato pod nazwg Stowarzyszenie
Przyjaciét i Rodzin Dzieci Chorych na Mukopolisa-
charydoze. W Polsce byta to pierwsza organizacja
niosaca pomoc osobom z chorobami rzadkimi.

Od chwili powstania stowarzyszenie zajmuje sie
opieka i wspieraniem rodzin wychowujacych dzie-
ci chore na mukopolisacharydozy, mukolipidoze,
mannozydoze, sialidoze, fukozydoze, gangliozydo-
ze, chorobe Pompe, Niemanna-Picka, zespot Kra-
bego i zesp6t Pallistera-Kiliana oraz inne choroby
metaboliczne wystepujace bardzo rzadko, z tzw.
grupy chorob sierocych. Ze wzgledu na niezmier-
na rzadkos¢ wystepowania niektérych jednostek
chorobowych, stowarzyszenie z kazdym rokiem
poszerzato zakres swojej dziatalnosci, przyjmujac
pod swoja opieke kolejne rodziny dzieci chorych na
kilkadziesiat ultrarzadkich choréb metabolicznych.
Z tego powodu dnia 9 lutego 2008 roku organiza-
cja zmienita nazwe na Stowarzyszenie Chorych na
Mukopolisacharydoze (MPS) i Choroby Rzadkie.

Celem stowarzyszenia jest nie tylko niesienie po-
mocy i integracja rodzin MPS i choréb pokrewnych
na terenie catego kraju, ale réwniez zwrdcenie wiek-
szej uwagi publicznej na choroby ultra rzadkie i two-
rzenie funduszy na rzecz pomocy wszystkim osobom
dotknietym choroba. Od samego poczatku istnienia
cztonkowie stowarzyszenia walczg o lepsza jakos¢ zy-
cia 0s6b dotknietych chorobamirzadkimi, jak réwniez
o mozliwos¢ leczenia niektérych z tych schorzen.

Z inicjatywy stowarzyszenia organizowane s3
miedzynarodowe konferencje naukowe, na ktérych
rodziny oséb chorych, jak réwniez lekarze i osoby
zainteresowane tematyka ultrarzadkich choréb me-
tabolicznych majg mozliwos¢ zapoznania sie z naj-
nowszymi osiggnieciami w leczeniu tych schorzen,
jak rowniez maja okazje do wymiany doswiadczen
zwigzanych z codzienna opieka nad osobami do-
tknietymi rzadkimi chorobami metabolicznymi.

Podczas dwéch konferencji w latach 2007 i 2008
przeprowadzono badanie stomatologiczne grupy
chorych na rzadkie choroby metaboliczne. Celem
badania byto okre$lenie stanu zdrowia jamy ust-
nej u oséb chorych na mukopolisacharydozy oraz
okresdlenie zapotrzebowania tych oséb na profe-
sjonalng opieke stomatologiczna.

Materiat i metody

Grupa badana sktadata sie z 30 oséb w wieku od 2
do 30 lat, chorych na rézne typy mukopolisacha-
rydozy. Duza rozpietos¢ wiekowa wynikata z rzad-

kosci wystepowania MPS, co znacznie utrudnito
wytonienie jednolitej grupy wiekowej. W badaniu
wziety udziak: 2 osoby z MPS |, 6 oséb z MPS I, 9
0s6b z MPS Il A, 6 oséb z MPS Il B, 5 oséb z MPS
IVA, 1 osoba z MPS IVB i 1 osoba z MPS VI.

Ocene kliniczng przeprowadzono za pomoca lu-
sterka stomatologicznego oraz zgtebnika. Badanie
wykonano w o$wietleniu sztucznym. Zeby uprzed-
nio nie byly osuszane ani oczyszczane. Kliniczny
stan zebdéw oceniono za pomoca wskaznika puw-
-z w stosunku do zebéw mlecznych, PUW-z do ze-
bow statych, oraz oba wskazniki w przypadku uze-
bieniamieszanego.Uwzgledniono obecnos¢zebow
objetych préchnica (p, P), zeby usuniete (u, U) oraz
zeby wypetnione (w, W). Do oceny stanu dzigset
postuzono sie wskaznikiem Gingival Index (Gl) wg
Loe i Silness [1]. Do oceny stanu higieny jamy ustnej
postuzono sie wskaznikiem ptytki bakteryjnej Pla-
que Index (Pl) wg Silness i Loe [2] oraz wskazZnikiem
OHls. Oba wskazniki okreslano przy nastepujacych
zebach: 11, 16, 26, 36, 31, 46. W przypadku gdy bra-
kowato jednego z zebdw, badano zab sasiedni.

Wyniki, omoéwienie, dyskusja, przeglad
pisSmiennictwa

Wartosci PUW-z i puw-z w grupie oséb badanych
wynosity odpowiednio od 2 do 28 oraz od 4 do
20. Wskaznik stanu dzigset Gl wahat sie od 0,75 do
3,00. Wartosci wskaznikéw okreslajacych stan hi-
gieny jamy ustnej wynosity odpowiednio: Pl od 0,7
do 3,0 oraz OHls od 1 do 6 (Tabele 1i 2).

Znaczna rozbieznos¢ wartosci wskaznikow byta
uwarunkowana réznym stopniem zaawansowania
danej jednostki chorobowej oraz zréznicowanym
stopniem niepetnosprawnosci u kazdej z bada-
nych osob.

Najliczniej reprezentowanymi podczas badania
typami mukopolisacharydoz byty: MPS typu Il A (9
0s6b), IIB (6 0séb) i IVA (6 osdb).

Mukopolisacharydoza typu lll, czyli choroba San-
filippo, zostata pierwszy raz opisana w 1963 roku
przez amerykanskiego pediatre Sylvestra Sanfilippo.
MPS typu lll nalezy do jednej z najczesciej wystepuja-
cych mukopolisacharydoz, a jej czestotliwos¢ wyste-
powania ocenia sie na 1:70000. Sposdb dziedziczenia
choroby jest autosomalny recesywny [3]. W zespole
Sanfilippo dochodzi do zaburzer metabolizmu gliko-
zaminoglikanu — siarczanu heparanu — na skutek
catkowitego braku lub znacznego niedoboru jedne-
go zenzymow bioracych udziat w przemianach tego
zwigzku [4]. Wyrdznia sie cztery typy MPS Il — typ
A (brak lub niedobér heparano-N-sulfatazy), typ B
(brak lub niedobér alfa-N-acetyloglukozaminidazy),
typ C(braklub niedobéralfa-N-glukozaminidyno-ace
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Tabela 1. Wyniki badania klinicznego — wskazniki
préchnicowe

Table 1. Results of clinical examination — dental caries in-
dices

Tabela 2. Wyniki badania klinicznego — wskazniki stanu
dzigset i higieny jamy ustnej

Table 2. Results of clinical examination — gingival and oral
hygiene indices

Nr pacjenta | Wiek Ple¢ |TypMPS| PUW | puw Nr pacjenta | Wiek | Pte¢ | Typ MPS| PI Gl | OHlIs
1 19 M | 4 - 1 19 M I 0,7 | 0,75 1
2 2 M | - 5 2 2 M | 08 | 095 2
3 10 M I 8 - 3 10 M I 16 | 1,58 2
4 10 M Il 9 - 4 10 M Il 25 | 2,04 4
5 30 M I 21 - 5 30 M I 3,0 | 3,00 6
6 7 M Il 4 7 6 7 M Il 2,1 1,91 2
7 12 M Il 9 - 7 12 M Il 20 | 1,75 2
8 10 M Il 8 - 8 10 M Il 08 | 095 1
9 17 M A 22 - 9 17 M A 26 | 237 4
10 8 K A - 20 10 8 K A 1,8 | 1,58 2
N 8 M A 16 - n 8 M A 28 | 237 4
12 7 K A 8 4 12 7 K A 1,7 | 1,54 2
13 13 K A 7 - 13 13 K A 17 | 14 2
14 9 K A 4 4 14 9 K A 1,8 | 1,30 2
15 5 M A 12 15 5 M A 18 1,41 2
16 3 K A - 6 16 3 K A 09 | 085 2
17 3 K A - 8 17 3 K A 16 | 158 2
18 10 M B 4 4 18 10 M B 1,8 | 1,30 2
19 16 K B 9 - 19 16 K B 20 | 191 2
20 14 K B 4 - 20 14 K B 08 | 087 1
21 8 K B 4 8 21 8 K B 1,8 | 1,54 2
22 12 K B 4 - 22 12 K B 28 | 233 3
23 16 M B 1 - 23 16 M B 17 | 1,87 3
24 25 K VA 8 - 24 25 K VA 1,7 | 1,58 2
25 10 M VA 3 9 25 10 M VA 20 | 1,79 2
26 15 M VA 7 - 26 15 M VA 27 | 254 | 4
27 6 M VA 4 9 27 6 M VA 26 | 191 3
28 6 K VA 2 7 28 6 K VA 20 | 1,45 2
29 30 M IVB 28 - 29 30 M IVB 3,0 | 3,00 6
30 12 M VI 3 - 30 12 M VI 09 | 087 1

tylotransferazy acetylo-koeznymu A) oraz typ D (brak
lub niedobér N-acetyloglukozamino-6-sulfatazy) [5].
Najczesciej wystepujacym typem wsrdd wszystkich
populadji jest typ A [6]. W wyniku braku lub znacz-
nego niedoboru jednego z wyzej wymienionych en-
zymow dochodzi do akumulagji siarczanu heparanu
w obrebie komorek, co prowadzi do ich nieodwra-
calnego uszkodzenia.

Charakterystyczne dla choroby Sanfilippo jest
etapowe narastanie zmian patologicznych. W wiek-
szosci przypadkéw po urodzeniu i do 2 roku zycia
rozwdj dziecka jest prawidtowy. Do nasilenia obja-
wow dochodzi najczesciej miedzy 2 a 6 rokiem zycia.
Znaczacym objawem jest wzmozona aktywno$¢ ru-
chowa, a takze zachowania o charakterze agresyw-
nym i destrukcyjnym, przy czym zachowania te bar-
dziej nasilone sg u dziewczynek. Charakterystyczne

sg réwniez zaburzenia snu — dzieci te bardzo mato
$pia w ciagu doby. Wraz z wiekiem porozumiewanie
sie z dzieckiem staje sie utrudnione lub prawie nie-
mozliwe na skutek utraty umiejetnosci mowy i rozu-
mienia. W ostatnim etapie choroby rozwéj dziecka
ulega wyraznemu zahamowaniu. Zaburzenia réw-
nowagi sprawiajg, iz dzieci te bardzo czesto upadaja
podczas spaceru lub zabawy. W koricowym stadium
choroby dzieci z zespotem Sanfilippo przestaja cho-
dzi¢, czemu towarzysza bardzo widoczne zmiany
w uktadzie kostnym, takie jak skrzywienie kregostu-
pa. Sredni czas przezycia wynosi 14 lat [7].

Zmiany wygladu w zespole Sanfilippo s3 mniej
nasilone niz w innych mukopolisacharydozach. Cie-
zar ciata jest odpowiedni do wieku w poréwnaniu
z dzie¢mi zdrowymi. Niekiedy obserwuje sie pogru-
bienie rysdw twarzy, synophrys (potaczenie brwi w linii
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srodkowej twarzy), zmetnienie rogéwki oraz zaburze-
nia stuchu pod postacig gtuchoty przewodzeniowe;j.
Wihosy dzieci z choroba Sanfilippo sa grube i szorstkie.
Czesto wystepuje rowniez hirsutyzm [8].

W obrebie narzadéw wewnetrznych zmiany sa
réwniez mniej nasilone niz w przypadku innych
mukopolisacharydoz, jednakze moze dojs¢ do po-
wiekszenia serca, umiarkowanej hepato- i spleno-
megalii oraz do wystapienia przepuklin [9].

W badaniach przeprowadzonych w latach
2007-2008 wzieto facznie udziat 15 oséb chorych
na mukopolisacharydoze typu lll, z czego 9 oséb
reprezentowato typ A, a 6 typ B. Wiek oséb bada-
nych wahat sie od 3 do 17 lat. Wskazniki préchni-
cowe w tej grupie chorych PUW-z i puw-z wynosi-
ty odpowiednio od 4 do 20 i od 1 do 20. Wskaznik
stanu dzigset Gl wahat sie od 0,85 do 2,37. Wartosci
wskaznikéw higieny jamy ustnej Pl i OHI-s miescity
sie w zakresie 0od 0,8 do 2,8 i od 1 do 6. Tak skrajne
réznice wartosci wyzej wymienionych wskaznikow
zwigzane byty z r6znym stopniem zaawansowania
choroby. W celu przyblizenia objawéw choroby,
a takze zmian w obrebie jamy ustnej, ponizej zo-
stang opisane 2 przypadki oséb chorych na muko-
polisacharydoze typu lll A.

Pierwsza osobag jest dziewczynka w wieku lat 8
(w chwili badania), u ktérej zostata zdiagnozowa-
na mukopolisacharydoza typu Illl A. W wywiadzie
przeprowadzonym z rodzicami uzyskano informa-
Cje, iz poczatkowo rozwaj dziecka przebiegat pra-
widtowo. Okoto 4 roku zycia rodzice zaobserwo-
wali zmiane w zachowaniu dziecka. Dziewczynka
stata sie nadpobudliwa, wykazywata nadmierna
aktywnos¢ ruchowa oraz zaburzenia snu. Diagno-
za zostata postawiona w 2006 roku w Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie. W dniu badania
kontakt z dzieckiem byt prawidtowy, dziewczynka
reagowata na polecenia, jednakze zaobserwowa-
no znaczng pobudliwos$¢ ruchowa.

W badaniu zewnatrzustnym stwierdzono nie-
znaczne pogrubienie ryséow twarzy w okolicy tu-
kéw jarzmowych oraz oczodotéw. Zaobserwowa-
no réwniez synophrys, czyli zro$niecie brwi w linii
srodkowej twarzy. Podczas catego badania dziew-
czynka bardzo czesto wktadata do ust i przygryza-
ta zacisniete palce rak.

Badanie wewnatrzustne wykonane w sztucz-
nym oswietleniu przy uzycia lusterka stomato-
logicznego i zgtebnika wykazato brak obecnosci
zebow statych. Stwierdzono obecnos$¢ petni uze-
bienia mlecznego. Wszystkie zeby mleczne objete
byty procesem préchnicowym (puw-z = 20). W ob-
rebie zebéw gérnych i dolnych wystepowata prze-
cietna warstwa ptytki nazebnej, widoczna gotym

okiem. Nie stwierdzono obecnosci ptytki nazeb-
nej w przestrzeniach miedzyzebowych — Pl = 1,8.
Wskaznik OHIs wynosit 2. Stwierdzono réwniez wy-
razne zaczerwienienie, obrzek i krwawienie przy
zgtebnikowaniu w obrebie dzigset — GI = 1,58.

W wywiadzie rodzice podali réwniez znaczne
trudnosciz przezuwaniem pokarmow. W roku, w kto-
rym przeprowadzono badanie, dziecko spozywato
pokarmy wylacznie o konsystencji papkowatej.

Ze wzgledu na znaczne pobudzenie psychoru-
chowe, a takze ostabiony odruch potykania i wy-
pluwania, higiena jamy ustnej byta bardzo utrud-
niona. Stosowanie klasycznej szczoteczki do zebéw
byto niemozliwe, poniewaz dziewczynka zaraz po
wprowadzeniu szczoteczki do jamy ustnej zamyka-
ta usta i przygryzata trzon szczoteczki. Rodzice po-
informowali, iz czesto podczas stosowania pasty
do zebdw dochodzito do zakrztuszenia. Zabiegi
zwiazane z higieng jamy ustnej zostaty praktycznie
ograniczone do przemywania powierzchni zebow
gazikiem zwilzonym woda.

Drugim pacjentem byt 17-letni chtopiec, u kté-
rego zespot Sanfilippo (MPS Ill A) zostat zdiagnozo-
wany w 10 roku zycia. Poczatkowo dziecko rozwi-
jato sie rowniez prawidtowo, jednak w wieku 8-9
lat rodzice zaobserwowali zmiane w zachowaniu
polegajaca na zwiekszeniu aktywnosci ruchowej
oraz pojawity sie zachowania o charakterze agre-
sywnym w stosunku do rowiesnikow.

W dniu badania stopien zaawansowania choro-
by byt bardzo znaczny — pacjent nie poruszat sie
samodzielnie, zaobserwowano silne przykurcze
w obrebie stawdéw konczyny gérnej oraz konczyny
dolnej. Kontakt byt niemozliwy, poniewaz w wieku
14 lat chtopiec przestat moéwic oraz rozumiec wy-
dawane mu polecenia. Karmienie odbywato sie za
posrednictwem sondy.

Z pomocag matki dziecka udato sie przeprowa-
dzi¢ badanie wewnatrzustne. Wskaznik PUW wy-
niést 22, przy czym zebdéw objetych procesem
préchnicowym byto 8, utraconych 10, a wypet-
nionych 4. Zabiegi ekstrakcji oraz leczenie zebéw
przeprowadzone zostaty w 15 roku zycia dziecka
w catkowitej narkozie.

Zeby pokryte byty praktycznie w catosci ptytka
nazebna wzdtuz catego brzegu dzigstowego. Prze-
strzenie miedzyzebowe byty rowniez wypetnione
ptytka bakteryjna. Wskazniki Pl i OHIs wynosity od-
powiednio 2,6 i 4. Ze wzgledu na liczne ztogi nazeb-
ne nasilony byt stan zapalny dzigset — dzigsta byty
czerwone, rozpulchnione i krwawity przy delikat-
nym dotyku zgtebnikiem. Wartos¢ Gl wynosita 2,37.

Odruch potykania byt catkowicie zniesiony, dla-
tego w jamie ustnej dziecka dochodzito do groma-
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dzenia sie sliny oraz wyptywu sliny z jamy ustnej,
czego efektem byty zmiany w kacikach ust o cha-
rakterze cheilitis angularis.

Higiena jamy ustnejograniczona byta do przemy-
wania zebdw i dzigset gazikiem zwilzonym woda.

Zespo6t Morquio, czyli mukopolisacharydoza
typu IV, pierwszy raz zostata opisana w 1929 roku
przez urugwajskiego lekarza Luisa Morquio [10].
Schorzenie to jest spowodowane mutacjg z utra-
ta funkgcji w jednym z genéw kodujacych enzymy:
GLB 1 w locus 3p21.33 kodujagcym beta-galakto-
zydaze (typ B) albo GALNS w locus 16g24.3 kodu-
jacym sulfataze galaktozaminy (typ A). Choroba
dziedziczona jest w sposéb autosomalny recesyw-
ny. W wyniku btedu metabolicznego dochodzi do
odktadania siarczanu chondroityny oraz siarczanu
keratyny, ktérych znaczne ilosci wydalane sg z mo-
czem chorego [11-13].

W zespole Morquio poza kartowatoscia, garbem
ledzwiowym, deformacja klatki piersiowej (klatka
piersiowa kurza) i kifoskoliozg obserwuje sie cechy
charakterystyczne dla tego zespotu, takie jak nie-
domykalnos¢ zastawki aorty, zmetnienie rogéwki,
znaczne zmiany kostne mogace prowadzi¢ do po-
razen w mechanizmie podwichniecia miedzy kre-
giem szczytowym i obrotowym, wiotko$¢ stawow
oraz gtuchote przewodzeniowg [14-15].

Charakterystyczny jest rowniez wyglad twarzy
u 0séb chorych na mukopolisacharydoze typu IV
— przegroda nosowa jest ptaska, skrzydetka nosa
sg wiotkie, koniuszek nosa jest zadarty, wargi sa
szerokie. Gtowa wydaje sie by¢ bezposrednio osa-
dzona na ramionach na skutek znacznego skroce-
nia szyi. Wzrost twarzy w wymiarze pionowym jest
zazwyczaj zahamowany.

Na przestrzeni kilkudziesieciu lat badan wy-
kazano réowniez obecnos¢ wielu zmian w obrebie
uzebienia 0s6b z zespotem Morquio, w szczegél-
nosci u chorych z typem IVA.

Badania przeprowadzone w roku 1952 na gru-
pie 3 chorych przez Garna i Hurmera wykazaty sze-
reg nieprawidtowosci zebowych, takich jak szare
zabarwienie koron zebdéw, matowe, pozbawione
potysku szkliwo, liczne perty szkliwne, mate nie-
prawidtowo wyksztatcone guzki zebéw trzono-
wych oraz cienkie szkliwo z tendencja do odfamy-
wania i odwarstwiania sie [16].

W 1975 roku Gardner wykazat u jednego chore-
go nastepujace zmiany patologiczne w obrebie ze-
béw: cienkie szkliwo z prawidtowg luminescencja,
ostro zakonczone guzki zebéw trzonowych, starcia
i liczne odpryski szkliwa w obrebie guzkéw zebow
trzonowych, rozproszone ogniska erozji szkliwa
oraz z6tte zabarwienie koron zebéw [17].

Kolejne badania z 1975 roku, przeprowadzone
nagrupie 12 chorych przez Levina i wspotpracowni-
kéw, ujawnity nastepujace zmiany: zétte zabarwie-
nie koron zebéw, mocno zaostrzony ksztatt zebow
trzonowych, ostro zakoriczone guzki zebowe, pio-
nowe wgtebienia na powierzchni policzkowej ktow
oraz zebéw przedtrzonowych, krople szkliwne oraz
cienkie szkliwo z prawidtowym potyskiem [18].

W latach 1988-1990 Nelson i Kinirons przeba-
dali grupe 9 0s6b z zespotem Morquio, u ktérych
stwierdzili: zaostrzone guzki zebéw trzonowych,
siekacze w ksztatcie topaty, cienkie szkliwo, wkle-
ste powierzchnie zujace oraz policzkowe, a takze
znacznie spfaszczone wyrostki ktykciowe zuchwy
oraz sptaszczone dotki stawowe widoczne w obra-
zie radiologicznym [19-20].

W wyniku nieprawidtowosci w budowie zebow,
powiekszonego jezyka, a takze na skutek ograni-
czonej ruchomosci w obrebie stawéw, utrzyma-
nie prawidtowej higieny jamy ustnej jest niezwykle
trudne. U oséb chorych na MPS IV niezwykle waz-
ne jest regularne oczyszczanie powierzchni zebéw
oraz suplementacja preparatamifluoru. Do oczysz-
czania zebdéw zaleca sie stosowanie szczoteczek
z miekkim wtosiem, aby nie powodowac uszkodze-
nia btony sluzowej jamy ustnej. W przypadku gdy
zastosowanie klasycznej szczoteczki do zebow jest
niemozliwe, pomocne mogga okazac sie specjalne
patyczki z umieszczona na jednym koncu gabecz-
ka, ktéra po nawilzeniu wodg lub ptukanka moze
stuzy¢ do oczyszczania zebdw, a takze btony $luzo-
wej i powierzchni jezyka.

Nawet w przypadku dobrze utrzymanej higie-
ny jamy ustnej czestym problemem sa ropnie two-
rzace sie wokot nieprawidtowo uksztattowanych
zebow.

Zmiany w obrebie uzebienia nie sg opisywane we
wszystkich przypadkach zespotu Morquio. Niepra-
widtowosci, ktére zostaty wyzej wymienione, cha-
rakterystyczne sg dla mukoplisacharydozy IV typu
A imoga by¢ pomocne w diagnostyce MPS-IV A.

Prawidtowe utrzymanie higieny i stanu jamy
ustnej jest niezbednym elementem utrzyma-
nia ogoélnego zdrowia catego organizmu. Zty
stan zdrowia jamy ustnej wptywa na jakos¢ zycia
i zdolno$¢ cztowieka do jedzenia, snu i funkcjo-
nowania bez dolegliwosci bélowych. Nalezy pa-
mieta¢, ze dla os6b z zaburzeniami rozwojowymi
usmiech jest najbardziej efektywnym sposobem
interakcji z otaczajacym Swiatem. Stany zapalne
w obrebie jamy ustnej i choroba prochnicowa nie
pozostajg bez wptywu na caty organizm i moga
sie przyczyni¢ do zaostrzenia choréb ogdélnou-
strojowych [21].
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Osoby z mukopolisacharydoza czesto majg ogra-
niczone funkcje poznawcze, ktére w znaczny sposéb
ograniczajg wykonywanie codziennych czynnosci.
Ograniczony dostep tych oséb do opieki stomato-
logicznej rowniez bardzo niekorzystnie wptywa na
stan jamy ustnej. Stosowanie lekéw, ktére czesto po-
wodujag zaburzenie funkcjonowania gruczotéw sli-
nowych, korzystanie z produktéw o wysokiej zawar-
tosciweglowodandw, zywienie pozajelitowe, ptynna
dieta czy pokarmy o konsystencji papkowatej oraz
konieczno$¢ wykonywania zabiegéw higienizacyj-
nych przy udziale os6b trzecich znaczaco wptywaja
na pogorszenie stanu jamy ustnej [22-24].

Pacjenci z rozpoznaniem mukopolisacharydo-
zy, ktorzy nie sa w stanie zaspokoi¢ swoich potrzeb
zywieniowych w tradycyjny sposéb, sg bardziej na-
razeni na choroby jamy ustnej. W zaawansowanych
postaciach mukopolisacharydoz konieczne staje sie
zastosowanie gastrostomii lub sondy dozotgadko-
wej w celu dostarczenia optymalnej ilosci substangji
odzywczych. Ominiecie jamy ustnej jako naturalnej
drogi przyjmowania pokarméw zaburza czynnosci
zwigzane z gryzieniem i zuciem pokarmoéw. Podczas
gryzienia i zucia dochodzi do zwiekszonego wy-
dzielania $liny oraz do mechanicznego oczyszcza-
nia powierzchni zebéw. Zastosowanie gastrostomii
lub sondy dozotadkowej znaczgco wptywa na obni-
zenie wydzielania $liny oraz sprzyja odktadaniu sie
kamienia nazebnego, czego konsekwencja sa cze-
ste stany zapalne dzigset i przyzebia u 0séb z ré6zny-
mi postaciami mukopolisacharydoz [25-26].

Zaburzenia potykania, czesto wystepujace
w przebiegu mukopolisacharydoz, wymuszajg na
opiekunach podawanie pokarméw o konsysten-
¢ji papkowatej, ktore bardzo tatwo przylegaja do
powierzchni zebdw, przyczyniajac sie do zaostrze-
nia stanéw zapalnych dziagset i przyzebia oraz do
szybszego rozwoju choroby préchnicowej. Nasi-
lone odruchy wymiotne, czeste zadtawienia oraz
refluks zotadkowo-przetykowy, ktére czesto wy-
stepujag u pacjentéw z mukopolisacharydozami,
powodujg zarzucanie tresci zotadkowej do jamy
ustnej. Prowadzi to do uszkodzenia powierzchni
szkliwa, a tym samym znacznie przyspiesza postep
procesu préchnicowego [27-28].

U pacjentéw z ciezkimi postaciami mukopoli-
sacharydoz czesto dochodzi do nadwrazliwosci
na zapachy, smaki, kolory i strukture pozywienia,
€O znacznie ogranicza rodzaj podawanego pokar-
mu. Wynikiem tego moga by¢ niedobory zywie-
niowe, majace wptyw na stan jamy ustnej. Czesto
wystepujace niedobory witaminy A i C powoduja
obnizenie odpornosci i wzrost podatnosci dzigset
i przyzebia na stany zapalne. Niedobory zywienio-

we uposledzaja funkcjonowanie uktadu odporno-
Sciowego, powodujac wzrost stanéw zapalnych
i infekcji grzybiczych w obrebie jamy ustnej [29].

W przebiegu mukopolisacharydoz czesto obser-
wuje sie zaburzenia w budowie twarzoczaszki oraz
nieprawidtowosci strukturalne zebdéw. Rozszczepy
podniebienia — zaréwno w obrebie podniebienia
twardego, jak i miekkiego — rozszczepy warg, bra-
kujace lub nadliczbowe zeby, hipoplazja szkliwa lub
zebiny oraz nieprawidtowa budowa zebow utrud-
niaja fizjologiczne procesy oczyszczania powierzch-
ni zebdéw oraz zabiegi higienizacyjne, przyczyniajac
sie tym samym do wzrostu podatnosci na stany za-
palne jamy ustnej oraz chorobe préchnicowa [30].

Na zty stan jamy ustnej u os6b z mukopolisacha-
rydozami ma réwniez wptyw czeste wystepowanie
bruksizmu, ktory jest szczegdlnie nasilony podczas
snu i moze powodowac u tych oséb znaczne urazy
okluzyjne, a niekiedy nawet prowadzi do ztaman
w obrebie zebow.

Czesto u tych pacjentéw obserwuje sie rowniez
silnie zaznaczone recesje dzigstowe i przedwcze-
sng utrate zebdw, zwigzana z nasilonym procesem
préchnicowym [31].

Podsumowanie

W swietle przytoczonych przyktadéw i argumen-
tow staje sie jasne, ze utrzymanie prawidtowej higie-
ny jamy ustnej u oséb chorych na rézne typy muko-
polisacharydoz jest niezwykle istotne i ma znaczacy
wptyw na jakos¢ zycia chorego. Niestety ze wzgledu
na dysfunkcje wynikajace z nieprawidtowej budo-
wy w obrebie twarzoczaszki, jak rowniez zaburzenia
strukturalne zeboéw, znacznie utrudnione jest prawi-
dtowe przeprowadzenie zabiegéw higienizacyjnych
u tych oséb. Dodatkowym czynnikiem utrudniaja-
cym utrzymanie prawidtowej higieny jamy ustnej
jest czesto wystepujace w przebiegu mukoplisacha-
rydoz uposledzenie umystowe, ktére uniemozliwia
samodzielne przeprowadzenie tych zabiegéw. Nie-
zmiernie wazna wydaje sie byc¢ tutaj edukacja ro-
dzicéw i opiekunéw oséb chorych na rézne postaci
mukopolisacharydoz. Odpowiednio wczesnie wdro-
zona profilaktyka przeciwpréchnicowa, suplementa-
cja zwigzkami fluoru oraz przeprowadzanie systema-
tycznych i mozliwie jak najdoktadniejszych zabiegéw
higienizacyjnych moga znacznie spowolni¢ rozwdj
choroby préchnicowej, przyczyniajac sie tym samym
do znacznej poprawy jakosci zycia chorych.
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