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Streszczenie

Zespot podniebienno-sercowo-twarzowy/Zespo6t Di George’a
jest jednostka chorobowa wymagajaca leczenia interdyscy-
plinarnego. Rozwija sie juz w zyciu ptodowym, a jego przy-
czyna jest delecja fragmentu dlugiego ramienia 22.
chromosomu. Najbardziej charakterystyczne objawy Zespotu

Abstract

Velo-Cardio-Facial Syndrome/DiGeorge syndrome is a med-
ical condition requiring interdisciplinary treatment. It de-
velops as early as in the foetal life, and is caused by deletion
of a fragment of the long arm of chromosome 22. The most
characteristic features of this syndrome include cardiac and/
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to wady serca i/lub duzych naczyn, brak lub hipoplazja przy-
tarczyc, wrodzone zaburzenia odpornosci spowodowane
aplazja lub niewyksztatceniem grasicy oraz niedorozwoj
umystowy o réznym nasileniu. Zaburzenia rozwoju twarzo-
wej czesci czaszki obejmujg m.in. szeroko rozstawione szpary
powiekowe (hiperteloryzm), szeroki grzbiet nosa, mate oraz
waskie usta z opadajacymi kgcikami. Przebieg wielospecja-
listycznego leczenia zalezy od nasilenia zaburzen w poszcze-
g6lnych uktadach, w tym w uktadzie stomatognatycznym.
Cel. Celem pracy jest przedstawienie przypadku 7-letniej
pacjentki ze zdiagnozowanym Zespotem Di George’a, obje-
tej leczeniem interdyscyplinarnym. Materiat i metody.
Poddano analizie dokumentacje medyczna pacjentki, ze
szczegblnym uwzglednieniem przebiegu leczenia stomato-
logicznego. Wyszukiwanie piSmiennictwa przeprowadzono
gtéwnie w oparciu o baze danych PubMed. Opis przypadku.
Do poradni specjalistycznych Centralnego Szpitala Klinicz-
nego Uniwersytetu Medycznego w Lodzi zgtosita sie 7-letnia
pacjentka z rozpoznaniem Zespotu Di George’a. U pacjentki
podczas badania stomatologicznego, w tym ortodontycz-
nego, stwierdzono zewnatrzustnie cechy dysmorfii twarzy
charakterystyczne dla zespotu mikrodelecji 22q.11.2, nato-
miast wewnatrzustnie zdiagnozowano wade zgryzu o cha-
rakterze nieprawidtowosci zebowych, powiktang rozlegtymi
brakami w uzebieniu. Pacjentce zaproponowano leczenie
ortodontyczne, zachowawcze i rehabilitacje protetyczna.
Podsumowanie. Pacjenci w wieku rozwojowym cierpigcy
na Zesp6t Di George’a wymagaja leczenia interdyscyplinar-
nego w zakresie stomatologii. Zakres terapii powinien obej-
mowac nie tylko kontrole choroby préchnicowej i zapalen
tkanek przyzebia, ale takze, w przypadku wskazan, rehabi-
litacje ortodontyczno-protetyczng prowadzong w celu przy-
wrocenia funkcji i prawidtowych warunkéw rozwoju narzadu
zucia. (Makal N, Majewska-Beska S, Bartczak J, Matkiewicz
K. Wczesne leczenie ortodontyczno-protetyczne pacjentki
z zespolem podniebienno-sercowo-twarzowym - opis
przypadku. Forum Ortod 2020; 16 (1): 45-55).
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Wstep

Zespot Di George’a jest rOwniez nazywany zespotem pod-
niebienno-sercowo-twarzowym (Velo-Cardio-Facial Syn-
drome - VCFS) lub zespotem mikrodelecji 22q11.2, CATCH22
i jest powodowany uszkodzeniem 22. chromosomu w rejo-
nie q11.2 (1, 2). W ciezkich przypadkach nieprawidtowa
transkrypcja DNA moze dotyczy¢ odcinka odpowiadajacego
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or large vessel defects, lack of or hypoplasia of parathyroid
glands, congenital immunodeficiencies caused by aplasia or
lack of development of the thymus and intellectual disabil-
ity of various degree. The developmental abnormalities of
the facial skeleton include, among others, widely spaced
palpebral fissures (hypertelorism), wide nasal bridge, small
and narrow mouth with falling corners. The course of multi-
specialist treatment depends on the intensity of disorders
in individual systems, including the stomatognathic system.
Aim. The aim of the work is to present a case of a 7-year-
old female patient diagnosed with DiGeorge syndrome, re-
ceiving interdisciplinary treatment. Material and methods.
Patient’s medical records, including dental treatment re-
cords above all, were analysed. The literature search was
mainly based on the PubMed database. Case report. A 7-year-
old female patient diagnosed with DiGeorge syndrome pre-
sented at outpatient clinics of the Central Teaching Hospital,
the Medical University of £.6dZ. A dental examination, in-
cluding an orthodontic examination, showed dysmorphic
facial features typical of 22q.11.2 microdeletion syndrome
in an extraoral examination, and a malocclusion consisting
in dental abnormalities complicated by extensive missing
teeth in an intraoral examination. The patient was offered
orthodontic, conservative treatment and prosthetic reha-
bilitation. Summary. Patients in the developmental age with
DiGeorge syndrome require interdisciplinary treatment re-
lated to dental treatment. The treatment should include not
only monitoring for caries and periodontitis, but also, if in-
dicated, orthodontic and prosthetic rehabilitation aimed to
restore functions and normal conditions of the development
of the masticatory organ. (Makal N, Majewska-Beska S,
Bartczak J, Malkiewicz K. Early orthodontic and pros-
thetic treatment of a female patient with Velo-Cardio-
Facial Syndrome - case report. Orthod Forum 2020;
16 (1): 45-55).
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Introduction

DiGeorge syndrome is also called Velo-Cardio-Facial Syn-
drome (VCFS) or 22q11.2, CATCH22 microdeletion syn-
drome and is caused by damage to chromosome 22 at
location q11.2(1, 2). In severe cases, abnormal DNA tran-
scription may involve a section responsible for about 40
genes (3, 4). DiGeorge syndrome is the most common mi-
crodeletion syndrome, and occurs in one per about 4000
live births. The phenotypic manifestation of this disease is
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za okoto 40 gendw (3, 4). Zespot Di George’a to najczesciej
wystepujacy zesp6t mikrodelecji i dotyka jedno na okoto
4000 zywo urodzonych dzieci. Obraz cech fenotypowych
schorzenia jest r6znorodny i dotyczy wielu narzadéw. Naj-
czesSciej wystepujacymi objawami sg wady serca i duzych
naczyn, aplazja lub catkowity brak grasicy i zwigzane z nim
deficyty odpornosci, pod$luzéwkowy rozszczep podniebie-
nia oraz wspotistniejgca niewydolno$¢ podniebienno-gar-
dtowa, a takze zaburzenia mowy i potykania (1-3, 5-10).
Najbardziej charakterystyczne objawy morfologiczne doty-
czace obszaru twarzoczaszki to szeroko rozstawione szpary
powiekowe (hiperteloryzm), szeroki grzbiet nosa, mate
i waskie usta z opadajacymi kacikami (1, 2, 11, 12).

Ogélny stan zdrowia pacjentéw i zwigzane z nim m. in.
zaburzenia gospodarki wapniowo-fosforanowej moga po-
wodowac zaburzenia mineralizacji twardych tkanek zebéw
oraz czestsze niz w populacji ogélnej wystepowanie zmian
prochnicowych (13, 14). Moga takze predysponowac do
wczesnych powiktan zapalnych ze strony miazgi czy tkanek
okotowierzchotkowych zebéw, zaré6wno mlecznych, jak
i statych. Kumulacja ptytki bakteryjnej oraz zaburzenia im-
munologiczne sprzyjaja stanom zapalnym przyzebia. Elimi-
nacja ognisk infekcji w jamie ustnej jest niewatpliwie
szczegOlnie wazna u pacjentéw z deficytami odpornosci oraz
wspotistniejgcymi wadami serca.

W grupie pacjentéw z uzebieniem mlecznym i mieszanym
nalezy takze zwraca¢ uwage na konieczno$¢ uzupeinienia
brakéw zebowych, co warunkuje przywrécenie prawidto-
wej funkcji zucia pokarmow, potykania oraz mowy (15).
Braki w uzebieniu moga nasilac¢ juz istniejgce zaburzenia
zgryzowe. Przedwczesna utrata zebow mlecznych oraz op6z-
nione wyrzynanie zebdw statych powoduja, Ze bez odpo-
wiedniego zaopatrzenia ortodontyczno-protetycznego rozwoj
narzadu zucia u pacjentéw z zespotem mikrodelecji 22q11.2
moze zostac¢ znaczaco zaburzony.

Ponadto wspétistniejgce zmiany morfologiczne w budo-
wie struktur twarzoczaszki oraz czesto zty ogélny stan zdro-
wia pacjenta predysponuja do wystepowania dysfunkcji
ssania, potykania, oddychania i mowy oraz zwigzanego
z nimi czestego wystepowania wad zgryzu (5, 6, 16).

Cel

Celem pracy jest przedstawienie cech charakterystycznych
dla Zespotu Di George’a na podstawie studium przypadku
7-letniej pacjentki oraz analizy dostepnego piSmiennictwa,
ze szczegblnym uwzglednieniem nieprawidtowosci w ob-
rebie uktadu stomatognatycznego.

Materiat i metody

W celu przedstawienia przypadku 7-letniej pacjentki z Ze-
spotem Di George’a, leczonej w Zaktadzie i Poradni Orto-
doncji Uniwersytetu Medycznego w Lodzi oraz w Zaktadzie
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varied and concerns many organs. The most common symp-
toms include heart and large vessel defects, aplasia or com-
plete absence of thymus and associated immunodeficiencies,
submucous cleft palate and concomitant velopharyngeal
incompetence, as well as speech and swallowing disorders
(1-3,5-10). The most characteristic morphological features
associated with the facial skeleton region include widely
spaced palpebral fissures (hypertelorism), wide nasal bridge,
small and narrow mouth with falling corners (1, 2, 11, 12).

The general health condition of patients and related cal-
cium-phosphate disturbances may cause disorders in min-
eralisation of hard dental tissues and a higher incidence of
carious lesions compared to the general population (13, 14).
They may also predispose to early inflammatory complica-
tions of the pulp or periapical tissues of teeth, both decidu-
ous and permanent teeth. The accumulation of bacterial
plaque and immunological disorders favour periodontal
inflammation. Elimination of infection foci in the oral cavity
is undoubtedly particularly important in patients with im-
munodeficiencies and coexisting heart defects.

In a group of patients with deciduous and mixed denti-
tion, missing teeth should be replaced, as it determines the
restoration of proper functions of chewing food, swallow-
ing and speech (15). Missing teeth may exacerbate already
existing malocclusions. Due to premature loss of deciduous
teeth and delayed eruption of permanent teeth, the devel-
opment of the masticatory organ in patients with 22q11.2
microdeletion syndrome may be significantly impaired with-
out adequate orthodontic and prosthetic management.

In addition, coexisting morphological changes in the struc-
tures of the facial skeleton and poor general health status
that is often observed predispose to dysfunctions of suck-
ing, swallowing, breathing and speech, and associated fre-
quent malocclusions (5, 6, 16).

Aim

The aim of this work is to present the characteristic traits
of DiGeorge syndrome based on a case study of a 7-year-old
female patient and the analysis of available literature, with
particular attention paid on abnormalities of the stomato-
gnathic system.

Material and methods

In order to present a case of a 7-year-old female patient with
DiGeorge syndrome, treated at the Department and Outpa-
tient Clinic of Orthodontics, the Medical University of .6dz
and at the Department and Outpatient Clinic of Develop-
mental Age Dentistry, the Medical University of £L6dZ, the
following medical records were analysed: a discharge ab-
stract from the Department of Paediatrics, Immunology and
Nephrology, the Polish Mother's Memorial Hospital in 1.6dz,
a set of investigations including complete blood count, levels

ORTHODONTIC

ORTODONTYCZNE 47

FORUM



Opis przypadku / Case report

i Poradni Stomatologii Wieku Rozwojowego Uniwersytetu
Medycznego w Lodzi, dokonano analizy dokumentacji me-
dycznej, w tym wypisu z Kliniki Pediatrii, Immunologii i Ne-
frologii Centrum Zdrowia Matki Polki w Lodzi, wykazu badan
obejmujacych m.in. morfologie krwi, poziomy hormonéw
odpowiedzialnych za gospodarke wapniowo-fosforanowg
czy ocene subpopulacji limfocytéow T i B. Nastepnie prze-
prowadzono wywiad og6lnomedyczny i stomatologiczny
zrodzicami dziecka oraz badanie stomatologiczne, ze szcze-
g6lnym uwzglednieniem oceny ortodontycznej. Pobrano
wyciski stuzace do wykonania modeli diagnostycznych i ro-
boczych oraz wykonano fotografie zewnatrzustne. Pacjentke
skierowano na zdjecie pantomograficzne przed planowa-
nym leczeniem ogélnostomatologicznym oraz ortodon-
tyczno-protetycznym.

Korzystajgc z dostepnego piSmiennictwa, wybranego m.in.
z bazy danych PubMed, dokonano przegladu literatury na
temat zespotu mikrodelecji 22q11.2, wykorzystujac hasta:
zespo6t podniebienno-sercowo-twarzowy, mikrodelecja
22q11.2, Zespo6t Di George’a, leczenie ortodontyczne, lecze-
nie protetyczne, leczenie stomatologiczne.

Opis przypadku

Do Poradni Zaktadu Ortodoncji Uniwersytetu Medycznego
w Lodzi zglosita sie 7-letnia pacjentka z Zespotem Di Geor-
ge’arozpoznanym w pierwszym roku zycia. Informacje o ce-
chach dysmorficznych i wynikach badan genetycznych
uzyskano z wypisu szpitalnego sporzadzonego okoto 30.
miesigca zycia pacjentki.

Na podstawie wywiadu medycznego ujawniono, ze dziew-
czynka urodzita sie przez cesarskie ciecie w 40. tygodniu
pojedynczej cigzy powiktanej (wielowodzie). W chwili porodu
jej masa urodzeniowa wynosita 4100 g, a ogélny stan okre-
$lono jako dobry. W sz6stym miesigcu cigzy matka pacjentki
byta hospitalizowana i zostata poddana antybiotykoterapii
z powodu odmiedniczkowego zapalenia nerek. Wykonane
w trakcie cigzy badanie USG ptodu wykazato aplazje grasicy
(obecny jeden ptat) oraz podejrzenie wady serca - ubytku
przegrody miedzykomorowej - VSD.

Dziewczynka nie ma rodzernistwa, a Zesp6t Di George’a
nie wystepuje u innych cztonkéw rodziny.

Z wywiadu medycznego wynika, ze pacjentka choruje na
nawracajgce infekcje gdrnych drég oddechowych, w zwigzku
z czym bywa poddawana czestej i dtugotrwatej antybioty-
koterapii. Dziewczynka byta takze hospitalizowana w celu
przeprowadzenia diagnostyki uktadu odpornosciowego,
natomiast diagnostyka laryngologiczna wykluczyta wyste-
powanie niedostuchu i rozszczepu podniebienia.

Obecnie pacjentka znajduje sie pod opieka poradni logo-
pedycznej, immunologicznej, a takze okulistycznej (z powodu
zeza i obuocznej nadwzrocznosci). Przechodzi rowniez zin-
tegrowang terapie zajeciowa majaca na celu stymulacje jej
rozwoju psychoruchowego. W zwigzku z tym jest pod opieka
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of hormones responsible for calcium-phosphate metabolism
and evaluation of T- and B-cell subpopulations. A general
medical and dental history with the child's parents was col-
lected, and a dental examination was performed, aimed pri-
marily at an orthodontic evaluation. Impressions used to
make diagnostic and working models were taken, and ex-
traoral photographs were taken. The patient was referred
for a panoramic radiograph prior to planned comprehensive
dental treatment and orthodontic-prosthetic treatment.

Based on the available literature, selected among others
from the PubMed database, a review of the literature on the
22q11.2 microdeletion syndrome was made using keywords:
Velo-Cardio-Facial Syndrome, 22q11.2 microdeletion, Di-
George syndrome, orthodontic treatment, prosthetic treat-
ment, dental treatment.

Case report

A 7-year-old female patient with DiGeorge syndrome di-
agnosed in the first year of life presented at the Outpatient
Clinic of the Department of Orthodontics, the Medical Uni-
versity of L6dzZ. Information on dysmorphic features and
genetic testing results were obtained from the hospital
discharge prepared when she was about 30 months old.

Her medical history revealed that the girl was born by
a Caesarean section at week 40, from a single complicated
pregnancy (hydramnion). Her birth weight was 4100 g,
and her overall condition was described as good. In the
sixth month of pregnancy, the patient's mother was hos-
pitalised and received antibiotic therapy for pyelonephri-
tis. The foetal ultrasound examination performed during
pregnancy revealed thymus aplasia (one lobe present) and
a suspected heart defect - ventricular septal defect - VSD.

The girl has no siblings, and DiGeorge syndrome is not
observed in other family members.

The medical history shows that the patient has recurrent
upper respiratory tract infections, and therefore is often
treated with frequent and prolonged antibiotic therapy. The
girl was also hospitalised to undergo diagnostic tests of the
immune system, whereas ENT diagnostic tests excluded the
presence of hearing loss and cleft palate.

Currently, the patient is under the care of speech ther-
apy, immunology and ophthalmology outpatient clinics
(due to strabismus and binocular hyperopia). She is also
participating in integrated occupational therapy to stimu-
late her psychomotor development. Therefore, she is su-
pervised by a neurological speech therapist, psychologist,
educational specialist and physiotherapist. She has prob-
lems with concentration and memory, is hyperactive and
suffers from sleep disorders.

Current test results presented by the patient's mother
did not show any abnormalities in relation to complete
blood count. According to tests, the levels of calcium-
phosphate metabolism-regulating hormones, i.e. FT3,
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neurologopedy, psychologa, pedagoga i rehabilitanta. Pa-
cjentka ma problemy z koncentracja i pamiecia, jest nadpo-
budliwa oraz cierpi na zaburzenia snu.

Aktualne wyniki badan przedstawione przez matke pa-
cjentki nie wykazywaty odstepstw od norm w zakresie mor-
fologii krwi obwodowej. Potwierdzity takze, ze stezenia
hormondw regulujacych gospodarke wapniowo-fosfora-
nowgy, tj. FT3, FT4, TSH oraz PTH mieScity sie w zakresach
przewidzianych dla wieku pacjentki, wynoszac odpowied-
nio 4.21 pg/ml, 1.20 ng/dl, 1.58 mlU/ml oraz 22.2 pg/ml.

Wyniki oceny subpopulacji limfocytéw T CD3+, CD4+,
CD8+, limfocytéw B CD19+ oraz komdrek NK réwniez mie-
$city sie w zakresie warto$ci referencyjnych, wskazujac na
prawidlowe funkcjonowanie uktadu immunologicznego na
poziomie komdrkowym i humoralnym, co z kolei potwier-
dzaly oznaczone miana przeciwciat IgA, IgG oraz IgM.

Podczas diagnostyki i leczenia stomatologicznego stwier-
dzono, ze wspoétpraca z pacjentka jest utrudniona. Dziew-
czynka potrzebowata kilku wizyt adaptacyjnych, aby
przygotowac sie do kolejnych etapéw leczenia, nie pozwala
takze na przeprowadzenie podczas jednej wizyty doktad-
nego badania zewnatrz- i wewnatrzustnego. Dotychczasowe
leczenie w zakresie zachowawczym i chirurgicznym odby-
wato sie w warunkach znieczulenia ogélnego.

Wywiad stomatologiczny

Z przeprowadzonego wywiadu wynika, Ze wyrzynanie zebéw
mlecznych u pacjentki nastapito po 12. miesigcu zycia. Pierw-
sze zeby state - dolne siekacze przysrodkowe - wyrznety
sie miedzy 6. a 7. rokiem zycia. Po urodzeniu dziewczynka
byta karmiona sztucznie i do drugiego roku zycia ssata smo-
czek uspokajajacy. Rodzice rozpoczeli szczotkowanie zeboéw
corki okoto 1. roku zycia. Z wywiadu wynika, ze stosowali paste
z fluorem dobrang do wieku pacjentki. Obecnie dziecko myje
zeby dwa razy dziennie, pod nadzorem i przy pomocy rodzi-
cow. Pacjentka przyjmuje positki regularnie, a spozywanie
przez nia stodkich pokarmoéw i napojow jest ograniczone.

Z wywiadu wynika, ze okoto 3. roku zycia, w wyniku
upadku, dziecko doznato urazu zebéw siecznych gérnych,
ktdre catkowicie wbity sie w kos¢ wyrostka zebodotowego.
Pacjentka zgtosita sie po kilku dniach od zdarzenia na kon-
trole stomatologiczng, a pierwsza pomoc oraz antybiotyko-
terapia zostaty wdrozone na oddziale szpitalnym. Zeby
pozostawiono do obserwacji i samoistnego wyrzniecia.
W kolejnych badaniach kontrolnych wyrostek zebodotowy
w okolicy urazu nie prezentowat cech powiktan zapalnych.
Przed planowanym leczeniem ortodontycznym, pacjentka
przeszta petng sanacje jamy ustnej w znieczuleniu ogélnym.
Po leczeniu chirurgicznym w gérnym tuku pozostaty zeby
55,54, 53, 63, wdolnym - 75.

Badanie zewnatrzustne

W badaniu fizykalnym stwierdzono wystepowanie cech
twarzoczaszki typowych dla Zespotu Di George’a:
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FT4, TSH and PTH, were within the age reference range
of 4.21 pg/mL, 1.20 ng/dL, 1.58 mlU/mL and 22.2 pg/mlL,
respectively.

The results of the evaluation of T-cell subpopulations:
CD3+, CD4+, CD8+, CD19+ B-cells and NK cells were also
in the reference range, indicating normal functioning of
the immune system at the cellular and humoral level, as
confirmed by IgA, IgG and IgM antibody titres that were
measured.

During diagnostic tests and dental treatment, coopera-
tion with the patient was found to be difficult. The girl needed
several earlier visits to prepare for the next stages of treat-
ment, and she did not allow for thorough extraoral and in-
traoral examinations during one visit. Conservative and
surgical treatment performed so far was carried out under
general anaesthesia.

Dental history
The history shows that the patient's deciduous teeth erupted
after the age of 12 months. First permanent teeth - lower
central incisors - erupted at the age between 6 and 7 years.
After birth, the girl was formula-fed and until she was two
years old, she sucked a pacifier. Her parents started brush-
ing her teeth when she was about one year old. Based on
the history, they used a fluoride toothpaste selected ac-
cording to the patient’s age. Currently, the child brushes
her teeth twice a day, under the supervision and with the
help of her parents. The patient eats meals regularly and
her consumption of sweet food and drinks is limited.
The history shows that around the age of 3 years, as
a result of a fall, she suffered an injury to upper incisors
and they completely penetrated the alveolar bone. She
presented for a dental check-up several days after the
event, and received first aid and antibiotic therapy at a hos-
pital ward. Teeth were left for observation and spontane-
ous eruption. During subsequent follow-up visits, the
alveolar process in the area of a trauma did not show fea-
tures of inflammatory complications. Before planned orth-
odontic treatment, the patient underwent full oral cavity
repair under general anaesthesia. After surgical treatment,
teeth 55, 54, 53, 63 remained in the upper arch and tooth
75 was present in the lower arch.

Extraoral examination
A physical examination showed the presence of facial skel-
eton features typical of DiGeorge syndrome:

e small lips with drooping corners and narrow rubor
labiorum and with features of the orbicularis oris
muscle hypotonia

e limited facial mimics

e widely spaced palpebral fissures

e low-setears

e wide nasal base

e anterior maxillary position.
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¢ mate usta z opadajacymi kacikami i waska czerwie-
nig wargowg oraz z cechami hipotonii mie$nia okrez-
nego ust

e ograniczong mimike twarzy

e szeroko rozstawione szpary powiekowe

e nisko osadzone uszy

e  nos o szerokiej podstawie

e doprzednie potozenie zuchwy.

W trakcie badania klinicznego pacjentka prezentowata
niemowlecy typ potykania, dysfunkcje mowy oraz ustno-
-nosowy tor oddychania. W trakcie oddychania jezyk znaj-
dowat sie miedzy wargami.

Twarz dziewczynki jest symetryczna, z prawidlowa rela-
cja wysokosci odcinkdéw czotowego, nosowego i szczeko-
wego. Profil pacjentki okreslono jako transfrontalny; warga
gorna znajduje sie przed przednia granica pola biometrycz-
nego, warga dolna i brédka sg za$ cofniete w stosunku do
wargi gornej. Jednocze$nie zaobserwowano cechy zmniej-
szenia kata nosowo-wargowego oraz sptycenie bruzdy war-
gowo-brodkowe;j.

W badaniu palpacyjnym nie stwierdzono wystepowania
objawow bélowych w okolicy stawu skroniowo-zuchwo-
wego zaréwno w stanie spoczynku, jak i w trakcie ruchéw
zuchwy - odwodzenia, przywodzenia oraz bocznych. Zakres
ruchu odwodzenia zuchwy, mierzony miedzy bezzebnym
odcinkiem wyrostka zebodotowego szczeki a brzegami
siecznymi zebdéw siecznych przysrodkowych zuchwy, wy-
nosit 30 mm. Zaobserwowano skos$ny tor odwodzenia,
przesuniety w lewg strone o okoto 2 mm, zas podczas ruchu
przywodzenia pacjentka odtwarzata symetryczne potoze-
nie zuchwy. Ruchy boczne pozostawaty symetryczne, a ich
zakres mie$cit sie w normie odpowiedniej dla wieku pa-
cjentki.

Badanie wewnatrzustne

Nie zaobserwowano cech procesu zapalnego btony $luzo-
wej warg, jezyka, policzkow oraz dzigsetl. Przyczepy wedzi-
detek wargi gornej i dolnej oceniono jako dzigstowe,
a podniebienie - jako wysoko wysklepione.

W badaniu klinicznym widoczne byty zeby 55, 54, 53, 63,
75 oraz obserwowane w trakcie wyrzynania zeby 16, 26,
36,31,41i46.W obrebie szkliwa zebé6w obecnych w jamie
ustnej stwierdzono zmiany o charakterze zaburzen mine-
ralizacji oraz odwapnienia. W zebach 55, 54, oraz 53 obecne
byty wypetnienia z materiatéw ztozonych.

Fotografie wewnatrzustne pacjentki sg prezentowane na
rycinach la-1f.

Badania dodatkowe

Zdjecie pantomograficzne potwierdzito obecno$¢ wszyst-
kich zawigzkow zeboéw statych w zakresie 17-27 oraz 37-47
(Ryc. 2.). Na zdjeciu, w okolicy trzonu zuchwy po stronie
lewej, widoczny jest artefakt spowodowany poruszeniem
sie pacjentki w trakcie wykonywania badania.
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During the clinical examination, the patient presented an
infantile swallowing pattern, speech dysfunction and oral-
nasal breathing route. While breathing, her tongue was be-
tween her lips.

The girl's face is symmetrical, with correct relationships
between the frontal, nasal and maxillary segments. The pa-
tient's profile is defined as transfrontal; the upper lip is in
front of the anterior border of the biometric field, the lower
lip and the chin are retracted in relation to the upper lip. At
the same time, features of a reduced nasolabial angle and
shallow mentolabial sulcus were observed.

The palpation examination did not show any pain in the
temporomandibular joint, both at rest and during mandibu-
lar movements - abduction, adduction and lateral movements.
The range of mandibular abduction, measured between
a toothless segment of the maxillary alveolar process and in-
cisal edges of mandibular central incisors, was 30 mm. A di-
agonal line of abduction was observed, shifted to the left by
about 2 mm, and during the adduction movement, the patient
recreated a symmetrical position of the mandible. Lateral
movements remained symmetrical, and their range was within
the standard appropriate for the patient's age.

Intraoral examination
No signs of inflammation of the lips, tongue, cheeks and gums
were observed. The upper and lower lip frenal attachments
were assessed as gingival and the palate - as highly arched.
The clinical examination showed teeth 55, 54, 53, 63, 75
and teeth 16, 26, 36, 31, 41 and 46 undergoing eruption. In
relation to the enamel of teeth present in the oral cavity,
there were lesions consistent with mineralisation disorders
and decalcification. In teeth 55, 54, and 53, there were com-
posite fillings.
Intraoral photographs of the patient are presented in Fig-
ures la-1f.

Additional examinations

The panoramic radiograph confirmed the presence of all
permanent tooth buds in the range 17-27 and 37-47 (Fig.
2). In the photo, in the area of the mandibular body on the
left, there is an artefact caused by the patient's movement
during the examination.

Alginate mass impressions were made, and diagnostic
and working models were prepared. Pictures of diagnostic
models are presented in Figures 3a-3g.

On the basis of a clinical examination and analysis of ad-
ditional tests, the girl was diagnosed with a malocclusion
consisting in dental abnormalities, complicated by extensive
missing teeth caused by premature loss of deciduous teeth.

Planned prophylactic and maintenance treatment

As the patient had difficulties maintaining oral hygiene on
her own and there were demineralisation lesions in the enamel
of present permanent teeth, professional tooth cleaning was
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Rycina 1a-f. Fotografie wewnatrzustne: a) widok z przodu, b) strona prawa, c) strona lewa, d) gérny tuk zebowy,
) dolny tuk zebowy, f) dolny i gérny tuk zebowy przy odwodzeniu.

Figure 1a-f. Intraoral photographs: a) front view, b) right side, c) left side, d) upper dental arch, e) lower dental
arch, f) lower and upper dental arch during abduction.

Rycina 2. Zdjecie pantomograficzne pacjentki.

Figure 2. A panoramic radiograph of the patient.

U pacjentki wykonano wyciski masg alginatowa oraz przy-
gotowano modele diagnostyczne i robocze. Zdjecia modeli
diagnostycznych s3g prezentowane na rycinach 3a-3g.

Na podstawie badania klinicznego i analizy badan dodat-
kowych u dziewczynki rozpoznano wade zgryzu o charak-
terze nieprawidtowosci zebowych, powiktang rozlegtymi
brakami w uzebieniu, spowodowanymi przedwczesng utrata
zebow mlecznych.

Planowane postepowanie profilaktyczno-zachowawcze
Ze wzgledu na trudnosci w samodzielnym utrzymaniu higieny
jamy ustnej przez pacjentke, oraz wystepowanie zmian demi-
neralizacyjnych szkliwa obecnych zebéw statych, przeprowa-
dzono profesjonalne czyszczenie zebéw oraz wydano rodzicom
zalecenia w zakresie zabiegéw higienizacyjnych jamy ustnej

FORUM

performed, and parents received recommendations on oral
hygiene procedures and child nutrition. Exogenous fluo-
ride prophylaxis and remineralisation products with amor-
phous calcium phosphate were also prescribed. Follow-up
visits at the Outpatient Clinic of the Developmental Age
Dentistry of the Medical University of £.6dz were planned
at 3-month intervals.

Orthodontic treatment

Due to premature loss of deciduous teeth, difficulties in food
intake, and abnormal chewing and speech functions, the
patient was offered orthodontic treatment combined with
prosthetic rehabilitation. Paediatric dentures for the max-
illa and mandible were performed. Purposes of using pae-
diatric dentures were to:
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Rycina 3a-g. Fotografie modeli: a) model gérny strona okluzyjna, b) model dolny strona okluzyjna, c) mo-
dele gérny i dolny w zwarciu, d) modele w zwarciu strona prawa, e) modele w zwarciu strona lewa, f) mo-
dele w zwarciu projekcja sko$na strona prawa, g) modele w zwarciu projekcja skos$na strona lewa.

Figure 3a-g. Model photographs: a) upper model, occlusion side, b) lower model, occlusion side, c) upper and lower
models, occlusion, d) models in occlusion, right side, e) models in occlusion, left side, f) models in occlusion, oblique
view, right side, g) models in occlusion, oblique view, left side.

i zywienia dziecka. Zlecono takze egzogenna profilaktyke flu-
orkow3 i zastosowanie preparatow remineralizacyjnych na
bazie amorficznego fosforanu wapnia. W odstepach 3-mie-
siecznych zaplanowano wizyty kontrolne w Poradni Stomato-
logii Wieku Rozwojowego Uniwersytetu Medycznego w Lodzi.

Leczenie ortodontyczne
Ze wzgledu na przedwczesng utrate zebé6w mlecznych, trud-
nosci w przyjmowaniu pokarmoéw, a takze nieprawidtowe
funkcje zucia oraz mowy, pacjentce zaproponowano lecze-
nie ortodontyczne potaczone z rehabilitacje protetyczna.
Wykonano protezy dzieciece dla szczeki i zuchwy. Celem
zastosowania protez dzieciecych byto:
e odtworzenie powierzchni zujacych brakujgcych zebow
e utrzymanie przestrzeni dla zebéw statych
e przeciwdziatanie niekontrolowanym przemieszcze-
niom (w tym wydtuzaniu) zebédw juz wyrznietych
e stymulacja wzrostu kosci wyrostka zebodotowego
szczeki i czeSci zebodotowej zuchwy
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e restore chewing surfaces of missing teeth

e  maintain space for permanent teeth

e preventuncontrolled movements (including elonga-

tion) of teeth that have already erupted

e stimulate the growth of the maxillary alveolar pro-

cess and alveolar section of the mandibular body

e restore proper chewing, speech and swallowing func-

tions.

Orthodontic-prosthetic treatment was also aimed at im-
proving the patient's appearance. Replacement of missing
teeth in a patient in the developmental age can have a posi-
tive impact on being accepted by other children and is ex-
tremely important for psychological and social reasons. Due
to extensive missing teeth, the need for constant monitoring
of the development of the masticatory organ, difficulties in
the patient's adaptation to dentures and the need to make
corrections to paediatric dentures, follow-up visits at the Out-
patient Clinic and Department of Orthodontics of the Medi-
cal University of L.6dz were scheduled at 6-week intervals.
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Rycina 4a-c. Fotografie uzupelnien protetycznych na modelach: a) proteza gérna b) proteza dolna, c) protezy

gorna i dolna w zgryzie konstrukcyjnym.

Figure 4a-c. Photographs of prosthetic restorations on models: a) upper denture b) lower denture, c) upper and

lower dentures in the construction occlusion.

e przywrdécenie prawidtowych funkcji zucia, mowy
i potykania.

Leczenie ortodontyczno-protetyczne miato rowniez na
celu poprawe wygladu pacjentki. Uzupetnienie brakéw
uzebienia u pacjenta w wieku rozwojowym moze miec
pozytywny wptyw na akceptacje ze strony innych dzieci
i jest niezwykle istotne z powoddéw psychologiczno-spo-
tecznych. Ze wzgledu na rozlegte braki zebowe, koniecz-
no$¢ statego monitorowania rozwoju narzadu zucia,
trudnos$ci w adaptacji pacjentki do uzupetnien protetycz-
nych oraz konieczno$¢ wykonywania korekt protez dzie-
ciecych, wizyty kontrolne w Poradni i Zaktadzie
Ortodoncji Uniwersytetu Medycznego w Lodzi zaplano-
wano w odstepach 6-tygodniowych.

Fotografie uzupelnien protetycznych uzytkowanych przez
pacjentke sg zaprezentowane na rycinach 4a-4c.

Na rycinie 5. przedstawiono fotografie wewnatrzustna
pacjentki podczas uzytkowania protez dzieciecych.

Dyskusja
W przypadku terapii pacjentéw cierpigcych na zaburzenia
wielonarzadowe niezbedne jest leczenie interdyscyplinarne.
Ta reguta dotyczy réwniez pacjentéw cierpigcych na wie-
loptaszczyznowe zaburzenia uktadu stomatognatycznego.
W takich przypadkach plan leczenia powinien uwzglednia¢
kompleksowy schemat postepowania opracowany po kon-
sultacji ze specjalistami réznych dziedzin, bioracy jedno-
czes$nie pod uwage indywidualne potrzeby lecznicze pacjenta.
U pacjentéw w wieku rozwojowym, niezachowujacych lub
niepotrafigcych zachowac¢ dostatecznego poziomu higieny
jamy ustnej, podstawowym wyzwaniem leczniczym w za-
kresie opieki stomatologicznej jest opanowanie i kontrola
choroby préochnicowej oraz niwelacja skutkéw jej powiktan.
Leczenie zachowawcze powinno by¢ prowadzone zgod-
nie z zasadami ,stomatologii minimalnie inwazyjnej”, ktére
uwzgledniajg oszacowanie ryzyka wystgpienia choroby

pacjenta. W oparciu o wspomniang ocen¢ powinno sie
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Rycina 5. Fotografia wewnatrzustna pacjentki w uzu-
pelnieniach protetycznych.

Figure 5. Intraoral photograph of the patient with pro-
sthetic restorations.

Photographs of prosthetic restorations used by the pa-
tient are presented in Figures 4a-4c.

Figure 5 shows an intraoral photograph of the patient
during the use of paediatric dentures.

Discussion
Interdisciplinary treatment is necessary in the case of treat-
ment of patients suffering from multi-organ disorders. This
rule also applies to patients suffering from disorders of
the stomatognathic system at many levels. In such cases,
a treatment plan should include comprehensive manage-
ment guidelines developed in consultation with specialists
from various fields, while taking into account individual
treatment needs of a patient. In patients in developmental
age, who do not or cannot maintain a sufficient level of oral
hygiene, a basic therapeutic challenge regarding the dental
care is to manage and control caries and to eliminate the
effects of its complications.

Conservative treatment should be carried out according
to the principles of “minimally invasive dentistry” which
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planowac dziatania edukacyjne celowane na indywidualne
potrzeby lecznicze, profilaktyke fluorkowa, wykrywanie
wczesnych zmian préchnicowych oraz schemat wizyt kon-
trolnych (17, 18, 19, 20). W przypadku pacjentéw z zabu-
rzeniami gospodarki wapniowo-fosforanowej, wystepujacej
na etapie odontogenezy, mozemy spodziewac sie nieprawi-
dtowej mineralizacji twardych tkanek zeb6éw, co predyspo-
nuje do zwiekszenia dynamiki wystepowania choroby
prochnicowej. Wiasciwie prowadzona kontrola ptytki na-
zebnej chroni rowniez przed rozwojem choréb przyzebia.
Niestety, w praktyce, mimo podejmowania dziatan profi-
laktyczno-leczniczych w dostepnym zakresie, czesto docho-
dzi do utraty zebéw zaréwno mlecznych, jak i statych.

Rola lekarza ortodonty nie ogranicza sie jedynie do oceny
ileczenia wad zgryzu. W przypadku pacjentéw rosnacych, do-
tknietych ciezkimi chorobami ogélnoustrojowymi, specjalisci
we wspomnianej dziedzinie stanowig cze$¢ zespotu medycz-
nego sprawujacego trwajaca czesto wiele lat opieke lecznicza.
U pacjentoéw z Zespotem Di George’a patologie jamy ustnej sa
zwigzane nie tylko z zaburzeniami budowy struktur twarzo-
czaszKi, ale takze w znacznym stopniu zalezg od nasilenia nie-
petnosprawnos$ci umystowej i manualnej pacjentow.

Nieprawidtowos$cig wystepujaca u prawie 10% chorych
z zespotem mikrodelecji 22q11.2 jest niewydolno$¢ pod-
niebienno-gardtowa, zwigzana zwykle z wystepowaniem
podsluzéwkowego rozszczepu podniebienia. Ta nieprawi-
dtowos$¢ utrudnia potykanie pokarmoéw, dlatego u dzieci nig
dotknietych obserwuje sie ,,ulewanie”, wyptywanie pokarmu
przez nos oraz nieche¢ do jedzenia (2). Nieprawidtowosci
budowy i zaburzenia funkcji podniebienia wymagaja lecze-
nia zespotowego, prowadzonego m.in. przez laryngologa,
chirurga dzieciecego, chirurga szczekowo-twarzowego, pe-
dodonte, ortodonte i logopede (16, 18).

Wedtug informacji zawartych w dostepnym pi$miennic-
twie chorzy z Zespotem Di George’a moga cierpiec¢ na szero-
kie spektrum wad zgryzu, w czesci przypadkéw powigzanych
z wystepowaniem wad morfologicznych twarzoczaszki, m.in.
zgryz otwarty, zgryz gteboki, wady klasy II lub III, niedoro-
zw0j zuchwy, zespot Pierre’a-Robina, sttoczenie lub szparo-
wato$¢ w obu tukach zebowych (3, 11, 14, 21, 22).
U pacjentéw z zespotem mikrodelecji 22q11.2 moga takze
wystepowac op6Znione odontogeneza oraz wyrzynanie zebow
zaréwno mlecznych, jak i statych. Opisywano rowniez przy-
padki obecnosci pojedynczego siekacza centralnego w szczece
lub zZuchwie (13). Ze wzgledu na brak zaburzen zgryzowych
charakterystycznych dla Zespotu Di George’a, a takze z uwagi
na rézny stan zdrowia i uzebienia pacjentéw, nie jest moz-
liwe opracowanie jednolitego protokotu postepowania w za-
kresie leczenia stomatologicznego (3).

Podsumowanie
Pacjenci z zespotami genetycznymi, deficytami odpornosci
oraz wspotistniejacymi wadami morfologicznymi w obrebie
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take into account the assessment of a risk of caries and its
intensity individually for each patient. Based on this assess-
ment, educational activities aimed at individual treatment
needs, fluoride prevention, detection of early carious lesions
and a schedule of follow-up visits should be planned (17,
18, 19, 20). In the case of patients with calcium-phosphate
metabolism disturbances, occurring at the stage of odonto-
genesis, we can expect abnormal mineralisation of hard
dental tissues which predisposes to increased dynamics of
caries. When the plaque control is conducted correctly, it
also protects against the development of periodontal dis-
eases. Unfortunately, in practice, despite prophylactic and
therapeutic measures taken to the extent available, both
deciduous and permanent teeth are often lost.

The role of an orthodontist is not limited to the evalua-
tion and treatment of malocclusions alone. In the case of
growing patients affected by severe systemic diseases, spe-
cialists in this field are part of a medical team that often
provides medical care for many years. In patients with Di-
George syndrome, oral pathologies are related not only to
facial skeleton abnormalities, but are also highly dependent
on the severity of patients' mental and manual disabilities.

Velopharyngeal insufficiency, usually associated with the
presence of submucous cleft palate, is an abnormality oc-
curring in almost 10% of patients with 22q11.2 microdele-
tion syndrome. This abnormality makes it difficult to
swallow food, so in affected children, food comes out of their
mouth, through their noses and they are reluctant to eat (2).
Abnormalities of the structure and dysfunctions of the palate
require team treatment, provided, among others, by an ENT
specialist, paediatric surgeon, maxillofacial surgeon, pedo-
dontist, orthodontist and speech therapist (16, 18).

According to the available literature, patients with DiGeorge
syndrome may suffer from a wide range of malocclusions, in
some cases related to the occurrence of morphological de-
fects of the facial skeleton such as open bite, deep bite, class
I or Il malocclusions, mandibular hypoplasia, Pierre-Robin
syndrome, crowding or fissures in both dental arches (3, 11,
21, 14). Patients with 22q11.2 microdeletion syndrome may
also experience delayed odontogenesis and eruption of both
deciduous and permanent teeth. Cases of a single central in-
cisor in the maxilla or mandible were also described (13).
Due to the absence of malocclusions characteristic of DiGeorge
syndrome, as well as different health status and dentition of
patients, it is not possible to develop a uniform protocol for
dental treatment (3).

Summary

Patients with genetic syndromes, immunodeficiencies and
coexisting morphological defects in the facial skeleton are
a special group, also due to limited possibilities of coopera-
tion resulting from reduced intellectual performance (1, 2,
5). Dental treatment in this group is often difficult due to
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twarzoczaszKi sa szczeg6lng grupa, rowniez z uwagi na ogra-
niczone mozliwo$ci wspotpracy, wynikajace z obnizonej
sprawnoSci intelektualnej (1, 2, 5). Prowadzenie leczenia
stomatologicznego we wspomnianej grupie jest czesto utrud-
nione ze wzgledu na niedostateczna wspétprace oraz zwiek-
szong pobudliwos¢ psychoruchowg pacjentéw. Terapia
pacjentéw z Zespotem Di George’a jest wyzwaniem dla ze-
spotu stomatologicznego i jako taka wymaga nie tylko wiedzy
oraz umiejetnosci praktycznych, ale réwniez konsekwencji
w postepowaniu i cierpliwos$ci. Planujac leczenie u pacjen-
tow ze wspomnianej grupy, nalezy bra¢ pod uwage réwniez
estetyke ich uzebienia, niezwykle wazna nie tylko dla dzieci,
ale takze dla ich rodzicéw i otoczenia. Niezwykle istotna jest
w tym aspekcie regularna kontrola stanu zdrowia pacjenta
pozwalajgca unikna¢ czesci powiktan spowodowanych proch-
nica, urazami, parafunkcjami i dysfunkcjami narzadu zucia.
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