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Streszczenie

Zespot Di George’a jest zespotem delecji chromosomalne;j
wystepujacym relatywnie czesto. Zostat opisany w latach
60. ubiegtego wieku jako kliniczna triada obejmujaca hipo-
plazje grasicy, zaburzenia odpornoséci i wady serca. Obecnie
uwaza sie, ze zespot delecji 22q11.2 jest pojeciem szerszym
i obejmuje zbidr wielonarzagdowych anomalii o ré6znorod-
nym nasileniu. Cel. Celem pracy jest prezentacja przypad-
kéw szeScioletnich monozygotycznych bliZniaczek
z potwierdzonym zespotem delecji 22q11.2, z uwzglednie-
niem wystepowania u jednej z sidstr zespotu pojedynczego
siekacza $rodkowego szczeki (zesp6t SMMCI). Materiat
i metody. Analizie poddano przypadki sze$cioletnich mo-
nozygotycznych bliZniaczek leczonych w Zaktadzie i Poradni
Ortodoncji oraz w Zaktadzie i Poradni Stomatologii Wieku
Rozwojowego CSK Uniwersytetu Medycznego w Lodzi. Stu-
dium przypadkéw oparto na analizie zgromadzonej doku-
mentacji medycznej, wywiadzie ogdlnolekarskim
i stomatologicznym, badaniu klinicznym oraz badaniach
dodatkowych. Wyszukiwanie pi$miennictwa przeprowa-
dzono gtéwnie w oparciu o baze danych PubMed. Opis przy-
padku. Do poradni specjalistycznych Centralnego Szpitala
Klinicznego Uniwersytetu Medycznego w Lodzi zgtosity sie
szeScioletnie monozygotyczne blizniaczki z potwierdzonym
rozpoznaniem zespotu delecji 22q11.2. U jednej z sidstr za-
obserwowano cechy zespotu pojedynczego siekacza szczeki.
Podsumowanie. Mimo Ze genetyczne podioze wystepowa-
nia zaburzen rozwojowych w obrebie twarzoczaszki oraz
uktadu stomatognatycznego pozostaje w wielu przypadkach
niejasne i wymaga wyjasnienia w toku dalszych badan, nie
ulega watpliwosci, ze dotknieci nimi pacjenci powinni zosta¢
otoczeni kompleksowa opieka stomatologiczna realizowang
w jak najszerszym zakresie w ramach $wiadczen gwaran-
towanych. (Malkiewicz K, Makal N, Bartczak J, Zeman K,
Moll-Marynczak A, Majewska-Beska S. Wspoétwystepo-
wanie zespotu delecji 22q11.2, wraz z zespotem SMMCI.
Studium przypadkéw monozygotycznych bliZniat - do-
niesienie wstepne. Forum Ortod 2021; 17 (1): 41-9).
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Wstep

Zespot Di George’a jest zespotem delecji chromosomalnej wy-
stepujacym relatywnie czesto. Zostat opisany w latach 60. ubie-
glego wieku jako kliniczna triada obejmujaca hipoplazje grasicy,
zaburzenia odpornosci i wady serca. Obecnie uwaza sie, ze
zespo6t delecji 22q11.2 jest pojeciem szerszym i obejmuje zbior
wielonarzagdowych anomalii o réznorodnym nasileniu (1).
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Abstract

Di George syndrome is a chromosomal deletion syndrome
that occurs relatively frequently. It was described in the
1960s as a clinical triad involving thymic hypoplasia, immune
dysfunction, and cardiac defects. The 22q11.2 deletion syn-
drome is now considered as a broader concept and encom-
passes a set of multiorgan anomalies of varying severity.
Aim. The aim of this study is to present cases of six-year-old
monozygotic female twins with confirmed 22q11.2 deletion
syndrome, including the presence of a solitary median max-
illary central incisor (SMMCI) in one of the sisters. Material
and methods. Cases of six-year-old female twins treated at
the Department and Outpatient Clinic of Orthodontics and
Department and Outpatient Clinic of Developmental Age
Dentistry, Central Teaching Hospital of the Medical Univer-
sity of L.6dz were evaluated. The case study was based on
the analysis of collected medical records, general medical
and dental history, clinical examination and additional in-
vestigations. The literature search was mainly based on the
PubMed database. Case report. 6-year-old female twins
diagnosed with the 22q11.2 deletion syndrome presented
at outpatient clinics of the Central Teaching Hospital, the
Medical University of L6dz. Features of a solitary median
maxillary central incisor were observed in one sister. Sum-
mary. Although the genetic basis of facial skeleton and sto-
matognathic developmental disorders remains unclear in
many cases and needs to be clarified by further studies,
there is no doubt that affected patients should receive the
broadest possible complex dental care to the greatest extent
possible within the framework of guaranteed benefits.
(Malkiewicz K, Makal N, Bartczak ], Zeman K, Moll-
Marynczak A, Majewska-Beska S. Coexistence of the
22q11.2 deletion syndrome and SMMCI. A case study of
monozygotic twins - a preliminary report. Orthod Forum
2021; 17 (1): 41-9).
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Introduction

Di George syndrome is a chromosomal deletion syndrome
that occurs relatively frequently. It was described in the
1960s as a clinical triad involving thymic hypoplasia, immune
dysfunction, and cardiac defects. The 22q11.2 deletion syn-
drome is now considered as a broader concept and encom-
passes a set of multiorgan anomalies of varying severity (1).
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Coexistence of the 22q11.2 deletion syndrome and SMMCI. A case study...

Wedtug danych przedstawionych w dostepnym pi$mien-
nictwie zespot wystepuje z czestoscia 1 na 3000-6000 przy-
padkow w ogoélnej populacji zywo urodzonych dzieci (2-6).
Dotyczy obu pici i dotyka wszystkich grup etnicznych. Nie-
prawidtowosci uktadu sercowo- naczyniowego, hipokalce-
mia oraz wady rozwojowe gérnych drég oddechowych
znacznie zwiekszaja ryzyko $mierci w okresie noworodko-
wym. W przypadku oséb dorostych dotknietych opisywa-
nym zespotem przedwczesna $mier¢ nastepuje okoto 40.
roku zycia i zwykle bywa tgczona z chorobami uktadu kra-
zenia lub zaburzeniami psychicznymi wystepujgcymi w tej
grupie pacjentéw (6).

Przyjmuje sie, Ze przyczyna rozwoju zespotu 22q11.2 jest
obejmujaca od 700 tys. do 3 mln par zasad delecja zlokalizo-
wana w rejonie 11.2 dtugiego ramienia 22. chromosomu (6).
W zaleznosci od jej rozmiaru i lokalizacji manifestacja kli-
niczna i nasilenie objawéw wspomnianej nieprawidtowosci
moga sie znaczgco rézni¢ w poszczegdlnych przypadkach.

Do najczesciej wystepujacych objawéw schorzenia naleza:

¢ wady rozwojowe serca i duzych naczyn

e niedorozwdj lub catkowity brak grasicy

e rozszczep podniebienia

e  zaburzenia hormonalne w zakresie gospodarki wap-

niowo-fosforanowej oraz wytwarzania hormonu
wzrostu

e nieprawidtowosci budowy przewodu pokarmowego

¢ nieprawidlowosci budowy uktadu moczowo-ptcio-

wego, w tym jednostronna lub obustronna agenezja
nerek

e nieprawidlowosci budowy uktadu wzroku

¢ nieprawidtowosci w budowie koriczyn np. polidaktylia

e opOZnienie rozwoju umystowego.

W przypadku pacjentéw z zespotem delecji 22q11.2 wzra-
sta takze prawdopodobienstwo wystapienia zaburzen psy-
chicznych o charakterze napadéw lekowych czy autyzmu (6).

Rozpoznanie zespotu opiera sie na analizie obrazu kli-
nicznego potwierdzanego mapowaniem genetycznym w za-
kresie regionéw LCR22A-LCR22B oraz LCR22B-LCR22D
lub szerszym (1, 6, 7).

Cel

Celem pracy jest prezentacja przypadkow szescioletnich
monozygotycznych blizniaczek z potwierdzonym zespotem
delecji 22q11.2, z uwzglednieniem wystepowania u jedne;j
z siéstr zespotu pojedynczego siekacza Srodkowego szczeki.

Materiatl i metody
Na przeprowadzenie badania uzyskano zgode Komisji Bio-
etycznej Uniwersytetu Medycznego w Lodzi (nr RNN/321/10/
KE z dnia 09.07.2019 roku).

Na podstawie analizy dokumentacji medycznej oraz prze-
prowadzonego badania klinicznego oceniono przypadki

FORUM

According to data in the available literature, the syndrome
occurs with the incidence of 1 in 3000-6000 cases in the
general population of live-born infants (2-6). It affects both
genders and all ethnic groups. Cardiovascular abnormali-
ties, hypocalcaemia, and upper airway malformations sig-
nificantly increase the risk of death in the neonatal period.
In adults affected by this syndrome, premature death occurs
around the age of 40 years and is usually associated with
cardiovascular diseases or psychiatric disorders occurring
in this group of patients (6).

The 22q11.2 syndrome is thought to be caused by a dele-
tion encompassing 700,000 to 3 million base pairs located
in the 11.2 region of the long arm of chromosome 22 (6).
Depending on its size and location, the clinical manifesta-
tion and severity of symptoms of this syndrome may differ
significantly from case to case.

The most common symptoms of this condition include:

¢ developmental abnormalities of the heart and large

vessels

e hypoplasia or complete absence of the thymus

e cleft palate

e hormonal disturbances in calcium-phosphate me-

tabolism and growth hormone production

e abnormalities of the gastrointestinal system anatomy

e abnormalities of the genitourinary system anatomy,

including unilateral or bilateral renal agenesis

e abnormalities of the visual system anatomy

e abnormalities of the anatomy of extremities, e.g.

polydactyly

e delayed mental development.

Patients with the 22q11.2 deletion syndrome are also
more likely to have psychiatric disorders such as anxiety
attacks or autism (6).

The diagnosis of this syndrome is based on the analysis
of the clinical picture confirmed by genetic mapping for the
LCR22A-LCR22B and LCR22B-LCR22D regions or wider
mapping (1, 6, 7).

Aim

The aim of this study is to present cases of six-year-old
monozygotic female twins with confirmed 22q11.2 deletion
syndrome, including the presence of a solitary median max-
illary central incisor in one of the sisters.

Material and methods

The study was approved by the Bioethics Committee of the
Medical University of L.6dz (RNN/321/10/KE dated
09.07.2019).

Based on the analysis of medical records and clinical ex-
amination, cases of six-year-old female twins admitted for
treatment to the Department and Outpatient Clinic of Or-
thodontics and Department and Outpatient Clinic of
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sze$cioletnich blizniaczek przyjetych do leczenia w Zakta-
dzie i Poradni Ortodoncji oraz w Zaktadzie i Poradni Stoma-
tologii Wieku Rozwojowego Centralnego Szpitala Klinicznego
Uniwersytetu Medycznego w Lodzi. Przedstawiono obraz
kliniczny pacjentek w zakresie uktadu budowy i funkcji uktadu
stomatognatycznego, z uwzglednieniem wystepowania cech
zespotu delecji 22q11.2 opisanych w literaturze, w powigza-
niu z cechami zespotu pojedynczego siekacza szczeki.

Opis przypadkow

Do Zaktadu i Poradni Ortodoncji CSK UM w Lodzi zgtosita
sie matka pacjentek, z prosba o objecie opieka jej szesScio-
letnich cérek.

Wywiad ogdlnomedyczny i stomatologiczny

Na podstawie przeprowadzonego wywiadu ogélnomedycz-
nego ustalono, ze dziewczynki, bedace monozygotycznymi
blizniaczkami, urodzity sie przez cesarskie ciecie w 32 tygo-
dniu cigzy; pierwsza z masg urodzeniowg 1800 g, oceniona
w skali Apgar na 9 punktéw, druga z masg urodzeniowa 1460
g, poczatkowo oceniona na 6 punktéw we wspomnianej skali.
Wedtug matki pacjentek cigza przebiegata prawidtowo, a cie-
zarna nie przyjmowata zadnych lekow. Zespdt 22q11.2 rozpo-
znano u dziewczynek bezposrednio po urodzeniu na podstawie
cech dysmorfii oraz badan klinicznych. Diagnostyka genetyczna
zostata przeprowadzona po pierwszym roku zycia. U obu
dziewczynek stwierdzono niezréwnowazenie genomu w po-
staci delecji w obrebie dtugiego ramienia chromosomu 22
w rejonie 22q11.2, obejmujace gen GP1BB (OMIM 138720)
w rejonie krytycznym dla zespotu Di George’a.

Pacjentki byly poddawane rehabilitacji ruchowej w pierw-
szych miesigcach zycia z powodu wzmozonego napiecia miesni.
Pierwsza z blizniaczek hospitalizowano w wieku 4 lat z powodu
trudnosci w oddychaniu przez nos, chrapania oraz nawraca-
jacych infekcji gérnych drég oddechowych i niedostuchu.

U drugiej z blizniaczek dokonano operacji zamkniecia prze-
trwatego przewodu tetniczego Bottala (PDA), zdiagnozowano
rowniez ubytek w przegrodzie miedzykomorowej (VSD), bez
wskazan do zabiegu chirurgicznego w obecnej chwili.

U obu dziewczynek wykluczono wystepowanie rozszczepu
podniebienia. Nie stwierdzono takze op6znienia w rozwoju
psychoruchowym, a rozwdj mowy byt adekwatny do wieku.

Przez pierwsze 3 miesigce zycia pacjentki byty karmione
naturalnie, péZniej sztucznie — butelka do okoto 18 miesiaca
zycia. Obecnie stosuja diete odpowiednia do wieku, podaz
stodyczy jest przez rodzicéw ograniczana, natomiast stodkie
napoje w ogole nie s podawane. Wedtug informacji uzyska-
nych na podstawie wywiadu, u dzieci nie sg prowadzone
dziatania z zakresu indywidualnej profilaktyki fluorkowe;.

U pacjentki z pojedynczym siekaczem centralnym szczeki
w obrebie uzebienia mlecznego wykluczono na podstawie
wywiadu ekstrakcje lub urazowe zwichniecie zeba we wspo-
mnianej okolicy.
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Developmental Age Dentistry, Central Teaching Hospital of
the Medical University of L.6dZ were evaluated. The clinical
picture of patients in terms of the stomatognathic system
anatomy and function is presented, including the presence
of features of the 22q11.2 deletion syndrome described in
the literature, in connection with features of solitary median
maxillary central incisor.

Case reports

A patients’ mother came to the Department and Outpatient
Clinic of Orthodontics, Central Teaching Hospital of the Med-
ical University of L6dZ, with a request for treatment for her
six-year-old daughters.

General and dental medical history

On the basis of the general medical history, it was estab-
lished that the girls, monozygotic twins, were born by the
Caesarean section in the 32nd week of pregnancy. The older
one had a birth weight of 1800 g, with an Apgar score of 9,
the younger one had a birth weight of 1460 g, with an initial
Apgar score of 6. According to the patients’ mother, preg-
nancy was normal and the mother had not been taking any
medicinal products. The 22q11.2 syndrome was diagnosed
in girls immediately after birth based on dysmorphic fea-
tures and clinical examinations. Genetic diagnostic tests
were conducted when they were one year old. In both girls,
a genomic imbalance was found, namely a deletion in the
long arm of chromosome 22 at region 22q11.2, involving
the GP1BB gene (OMIM 138720) in a region critical for Di
George syndrome.

Patients received motor rehabilitation in their first months
of life because of increased muscle tone. The first twin was
hospitalised at the age of 4 years because of nasal breath-
ing difficulties, snoring and recurrent upper respiratory
tract infections as well as some hearing loss.

The second twin underwent surgery to close the patent
ductus arteriosus (PDA) and was also diagnosed with a ven-
tricular septal defect (VSD), with no indication for surgery
at that time.

In both girls, the presence of cleft palate was excluded. There
was also no delay in their psychomotor development, and
speech development was appropriate in relation to their age.

Patients were fed naturally for the first 3 months of life,
then were formula-fed until the age of about 18 months. At
present, they follow an age-appropriate diet, the supply of
sweets is limited by parents, and sweet beverages are not
allowed at all. According to the information obtained from
the medical interview, individual fluoride prophylaxis is not
performed in children.

In a patient with a solitary median maxillary central inci-
sor in the deciduous dentition, extraction or traumatic tooth
dislocation in this area had been excluded on the basis of
the history.
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Badanie zewnatrzustne

W badaniu zewngtrzustnym nie stwierdzono znaczacych
odchylen w harmonii ryséw twarzy. Twarze obu pacjentek
sa symetryczne, a odcinki czotowy, nosowy i szczekowy
mieszcza sie w granicach prawidtowych proporcji. Struk-
tury anatomiczne oceniane podczas analizy profilu znajduja
sie w granicach pola biometrycznego, a ich wzajemne poto-
zenie jest charakterystyczne dla profilu prostego. U siostry
z rozpoznaniem zespotu pojedynczego siekacza centralnego
szczeki (druga blizniaczka) zaobserwowano niedorozwoj
nasady nosa, zapadniecie jego grzbietu, zmniejszenie szpary
powiekowej po stronie lewej oraz zapadniecie sie policzka
po tej samej stronie.

Badanie czynnos$ciowe

W badaniu czynno$ciowym u obojga dzieci stwierdzono pra-
widtowy (okoto 35 mm) zakres odwodzenia zuchwy, z za-
chowaniem prostoliniowego toru. Ruchy boczne byty
symetryczne, a ich zakres (okoto 7 mm) odpowiedni dla normy
wiekowej, bez cech asymetrii. U bliZzniaczki z cechami zespotu
pojedynczego siekacza szczeki zaobserwowano zaburzenie
funkcji mowy w postaci ,nosowania”, niedojrzaty typ poty-
kania, mieszany tor oddychania oraz niekompetencje warg.

Ocena warunkéw zgryzowych i proponowany tok po-
stepowania leczniczego

U pierwszej z dziewczynek stwierdzono pelne uzebienie
mleczne ze szparami wystepujacymi w obu tukach zebo-
wych. Potwierdzono zgodno$¢ linii posrodkowych uzebie-
nia szczeki i zuchwy z linig po$rodkowg twarzy, obustronne
wystepowanie I klasy Bauma oraz I klas ktowych. Nagryz
poziomy wynosit 2 mm, natomiast nagryz pionowy 5 mm.
Zaobserwowano nieznaczne wydtuzenie wyrostka zebodo-
towego szczeki w odcinku przednim. U pacjentki wykonano
zdjecie pantomograficzne potwierdzajace obecno$¢ zawigz-
kow wszystkich zebow statych, z wylgczeniem trzecich
zebow trzonowych (Ryc. 1). Na rycinach 2a-c s3 zaprezen-
towane fotografie wewnatrzustne pacjentki.

Na podstawie badania klinicznego oraz analizy dokumen-
tacji rozpoznano zgryz gteboki cze$ciowy przedni i niepra-
widlowosci zebowe, a pacjentce zaproponowano leczenie
nadzgryzu z zastosowaniem aparatu zdejmowanego.

U pacjentki z wystepujacym pojedynczym siekaczem cen-
tralnym szczeki stwierdzono obecno$c¢ uzebienia mlecznego
(ze szparami w przednim odcinku gérnego tuku), z wyta-
czeniem okolicy zebédw siecznych przysrodkowych w tuku
gérnym. W obrebie zebéw 55 oraz 63, 641 65 obserwowano
zgryz krzyzowy. Linie posrodkowg dolnego tuku zebowego
oraz linie posrodkowg twarzy oceniono jako zgodne. Obu-
stronnie stwierdzono II klase wg nomenklatury Bauma oraz
I1 klase ktowq. Nagryz poziomy wynosit 5 mm, natomiast
nagryz pionowy 1,5 mm.

U wspomnianej pacjentki zaobserwowano réwniez silnie
uwypuklong okolice podniebienia twardego w rzucie szwu
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Extraoral examination

The extraoral examination did not show any significant de-
viations in relation to the harmony of facial features. The
faces of both patients are symmetrical and the frontal, nasal
and maxillary segments are within normal proportions. An-
atomical structures evaluated during a profile analysis are
located within the limits of the biometric field, and their
mutual positions are characteristic of a straight profile. The
girl diagnosed with a solitary median maxillary central in-
cisor (second twin) showed hypoplasia of the nasal base,
collapsed nasal bridge, reduced eyelid fissure on the left
side and collapsed cheek on the same side.

Functional examination

The functional examination in both children showed a normal
(about 35 mm) mandibular abduction range with a rectilin-
ear trajectory. Lateral movements were symmetrical, and
their range (about 7 mm) was adequate for the age norm,
without features of asymmetry. In a girl with features of a sol-
itary median maxillary central incisor, speech dysfunction in
the form of “nasalization”, immature swallowing type, mixed
breathing pattern and lip incompetence were observed.

Evaluation of occlusal conditions and suggested course
of treatment

The first girl had full deciduous dentition with gaps present
in both dental arches. The alignment of the maxillary and
mandibular dentition midlines with the facial midline was
present, and bilateral presence of Baum’s class I and cuspid
class [ was confirmed. The overjet was 2 mm, while the over-
bite was 5 mm. Slight elongation of the maxillary alveolar
process in the anterior segment was observed. The patient
had a panoramic radiograph performed and it confirmed
the presence of all tooth buds of permanent teeth, exclud-
ing the third molars (Fig. 1). Figures 2a-c show intraoral
photographs of the patient.

On the basis of a clinical examination and documentation
analysis, a deep partial anterior bite and dental abnormali-
ties were diagnosed, and the patient was suggested treat-
ment of supraocclusion with a removable appliance.

A patient with a solitary median maxillary central incisor
was found to have deciduous dentition (with gaps in the an-
terior segment of the upper arch), excluding the region of
medial incisors in the upper arch. A crossbite was observed
near teeth 55 and 63, 64 and 65. The midline of the lower
dental arch and the facial midline were assessed as aligned.
Baum’s class Il and cuspid class Il were observed bilaterally.
The overjet was 5 mm, and the overbite was 1.5 mm.

This patient also presented with a prominent region of
the hard palate in the projection of the palatal suture, as
well as an absent incisal papilla and upper lip frenulum.

The X-ray examination (a panoramic radiograph in Figure 3)
showed the presence of permanent tooth buds, except for
third molars and medial incisors in the maxilla.
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podniebiennego, a takze brak brodawki przysiecznej oraz
wedzidetka wargi gornej.

W badaniu RTG (zdjecie pantomograficzne prezentowane
narycinie 3.) stwierdzono obecno$¢ zawigzkéw zebow sta-
tych, za wyjatkiem trzecich zebéw trzonowych oraz przy-
$srodkowych zebdéw siecznych w szczece. Dodatkowo
wykonano zdjecie celowane na przednia cze$¢ wyrostka
zebodotowego szczeki (prezentowane na rycinie 4.), w ktd-
rego obrazie potwierdzono brak przys$rodkowych zebéw
siecznych statych oraz obecno$¢ pojedynczego zeba siecz-
nego statego w linii posrodkowej szczeki. U pacjentki roz-
poznano tytozgryz catkowity, zgryz krzyzowy w obrebie
zebow 55, 65 oraz nieprawidtowosci zebowe.

Wstepny plan leczenia ortodontycznego z zastosowaniem
¢wiczen miesniowych oraz aparatéw zdejmowanych obej-
muje przywrécenie prawidtowej funkcji jezyka podczas
czynno$ci potykania, poprawe napiecia mie$nia okreznego
ust oraz p6zniejsze leczenie czynnos$ciowe. Matke pacjentki
poinformowano takze o wskazaniach do leczenia aparatami
statymi oraz leczenia protetycznego / implanto-protetycz-
nego po zakonczeniu wzrostu.

Zdjecia wewnatrzustne opisanej pacjentki sg prezento-
wane na rycinach 5a-d.

Nalezy zaznaczy¢, ze wzgledu na ograniczong wspoétprace
pacjentek niemozliwe byto wykonanie fotografii zewnatrz-
i wewnatrzustnych zgodnie z przyjetymi standardami.

Obecnie u obu pacjentek prowadzone jest leczenie zacho-
wawcze zebdw, jako przygotowanie do leczenia ortodon-
tycznego.

Planowane jest réwniez rozszerzenie diagnostyki obu
pacjentek w zakresie badan genetycznych w celu oceny
ewentualnych korelacji pomiedzy wystepowaniem zespotu
delecji 22q11.2 a wystepowaniem zespotu SMMCI (ang. So-
litary Median Maxillary Central Incisor).

Dyskusja

Zespot pojedynczego siekacza centralnego SMMCI zostat po
raz pierwszy opisany w 1958 roku (8). Jest to stosunkowo
rzadko wystepujaca nieprawidtowo$¢ rozwojowa obejmu-
jaca obecnos¢ pojedynczego zeba siecznego w szczece za-
réwno w zakresie uzebienia mlecznego, jak i statego, oraz
brak zebow siecznych przysrodkowych gérnych. Nieprawi-
dtowosci w zakresie obecnosci i budowy zebéw siecznych
gbérnych moga by¢ jedynym objawem zespotu lub wspétwy-
stepowac z innymi zaburzeniami rozwojowymi zaré6wno
w obrebie twarzoczaszki, jak i innych narzadéw czy ukta-
dow, ktorych lokalizacja dotyczy zwykle linii posrodkowe;j
ciata (9, 10, 11).

Do najczes$ciej obserwowanych anomalii rozwojowych
w obrebie twarzoczaszki, wspéttowarzyszacych wystepo-
waniu pojedynczego zeba siecznego centralnego w gérnym
tuku zebowym, naleza:

e stabo zaznaczona rynienka podnosowa,
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Additionally, an image targeted at the anterior part of the
maxillary alveolar process (shown in Figure 4) was taken
and it confirmed the absence of permanent medial incisors
and the presence of a solitary permanent incisor in the max-
illary midline. The patient was diagnosed with total poste-
rior occlusion, crossbite near teeth 55, 65 and dental
abnormalities.

The initial plan for orthodontic treatment with muscle
exercises and removable appliances includes restoration of
normal tongue functioning during swallowing activities,
improvement of the orbicularis oris muscle tone, and sub-
sequent functional treatment. The patient’s mother was also
informed about the indications for treatment with fixed ap-
pliances and prosthetic/implant and prosthetic treatment
after completed growth.

Intraoral photographs of this patient are presented in
Figures 5a-d.

It should be noted that due to the limited cooperation of
patients, it was not possible to take extra- and intraoral
photographs according to accepted standards.

Both patients are currently undergoing conservative
dental treatment as preparation for orthodontic treatment.

It is also planned to extend the diagnostic tests of both
patients in the scope of genetic tests in order to assess pos-
sible correlations between the presence of 22q11.2 deletion
syndrome and solitary median maxillary central incisor
(SMMCI).

Discussion

Solitary Median Maxillary Central Incisor (SMMCI) was first
described in 1958 (8). It is a relatively rare developmental
abnormality involving the presence of a solitary incisor in
the maxilla in both the deciduous and permanent dentition,
and the absence of medial upper incisors. Abnormalities in
the presence and structure of upper incisors may be the
only symptom of this syndrome or coexist with other de-
velopmental abnormalities both in the craniofacial region
and in other organs or systems, which are usually located
in the midline of the body (9, 10, 11).

The most frequently observed developmental anomalies
within the facial skeleton associated with the occurrence of
a solitary median incisor in the upper dental arch include:

e the subnasal sulcus is poorly marked,

e absence or underdevelopment of the upper lip frenulum,

e hypoplasia or aplasia of the incisal papilla,

e abnormal ossification of maxillary bones in the region

of the palatal suture.

The available literature lists numerous disease entities di-
agnosed in patients with a solitary median maxillary central
incisor. The most frequently described include the following:
endocrine gland insufficiency, growth disorders, anomalies of
the cerebral and facial skeleton structures, cleft palate, anom-
alies of the structures of the central nervous system, defects
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e  brak lub niedorozwéj wedzidetka wargi gorne;j,

¢ hipoplazja lub aplazja brodawki przysiecznej,

¢ nieprawidlowe kostnienie kosci szczeki w okolicy

szwu podniebiennego.

W dostepnej literaturze wymieniane s3 liczne jednostki
chorobowe diagnozowane u pacjentéw z rozpoznaniem ze-
spotu pojedynczego siekacza centralnego szczeki. Do naj-
czesciej opisywanych naleza: niewydolno$¢ gruczotéow
dokrewnych, zaburzenia wzrostu, nieprawidtowosci budowy
mozgo- i twarzoczaszki, rozszczepy podniebienia, niepra-
widtowos$ci budowy struktur osrodkowego uktadu nerwo-
wego, wady serca i duzych naczyn, nieprawidtowosci budowy
struktur uktadéw pokarmowego, moczowo-ptciowego,
szkieletowego.

Rycina 1. Zdjecie pantomograficzne pierwszej z siostr.
Figure 1. A panoramic radiograph of the first sister.

Rycina 2 a - c. Fotografie wewnatrzustne pierwszej z siostr.

Figure 2 a- c. Intraoral photographs of the first sister.

Rycina 3. Zdjecie pantomograficzne drugiej z siéstr
(zespo6t SMMCI).

Figure 3. Panoramic radiograph of the second sister
(smMmci).

Wiele z powyzszych zaburzen rozwojowych pokrywa sie
z nieprawidtowos$ciami opisanymi przy wystepowaniu ob-
jawow zespotu delecji 22q11.2.

Chociaz miejsce i zakres utraty materiatu genetycznego
moga sie w pewnym zakresie rézni¢, to informacje opubli-
kowane przez Yang i wsp. w dostepnym piSmiennictwie
wskazuja, ze u ponad 90% pacjentéw z rozpoznaniem ze-
spotu Di George’a zakres utraty materiatu genetycznego

FORUM

Rycina 4. Zdjecie drugiej z siéstr (zesp6t SMMCI) celo-
wane na wyrostek zebodotowy szczeki.

Figure 4. Photograph of the second sister (SMMCI) tar-
geted at the maxillary alveolar process.

of the heart and large vessels, anomalies of the structures of
the gastrointestinal, genitourinary and skeletal systems.
Many of these developmental abnormalities overlap with
abnormalities described for the 22q11.2 deletion syndrome.
Although the site and extent of genetic material loss may
vary to some extent, information published by Yang et al. in
the available literature indicates that in over 90% of patients
diagnosed with Di George syndrome, the extent of genetic
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Rycina 5 a - d. Fotografie wewnatrzustne drugiej z siéstr (zesp6t SMMCI).

Figure 5 a-d. Intraoral photographs of the second sister (SMMCI).

pozostaje bardzo zblizony (12). Obszar, ktérego dotyczy
nieprawidtowo$¢ obejmuje okoto 30 gendw mogacych od-
powiadac za kliniczng manifestacje objawéw zespotu.

Jednoczes$nie nie okreslono jednoznacznej korelacji po-
miedzy obszarem i miejscem delecji a iloSciow3 i jako$ciowa
manifestacja objawéw klinicznych (12).

W dostepnej literaturze znajdujemy informacje o wyste-
powaniu réznic fenotypowych pomiedzy monozygotycz-
nymi bliznietami, u ktérych na podstawie cech klinicznych
oraz badan genetycznych rozpoznano zespo6t delecji rejonu
22q11.2 chromosomu (13, 14).

Hipotezy badawcze ttumaczace wspomniane zjawisko
obejmujg zaré6wno powstawanie uszkodzen materiatu ge-
netycznego w kolejnych etapach rozwoju embrionalnego,
jakirdzng skutecznos$¢ procesdw naprawczych tanicuchow
kwaséw nukleinowych (14-17).

Wspdtwystepowanie zespotu delecji 22q11.2 oraz zespotu
SMMCI jest zjawiskiem niezwykle rzadkim. Zostato opisane
w 2005 roku przez Yang i wsp., jednak cytowani autorzy
réwniez nie dysponowali danymi pozwalajgcymi na okre-
$lenie wspolnych czynnikéw w etiologii obu zaburzen roz-
wojowych (12). Dokonujac przegladu literatury Yang i wsp.
zwrdcili uwage na potencjalna role genu SHH regulujacego
rozwoj struktur tuku gardtowego, ktdrego nieprawidtowa
ekspresja moze odpowiadac za rozwoj obu zespotow (12).

W przypadku bliZzniaczek opisanych w niniejszej pracy po-
miedzy siostrami obserwowano réznice fenotypowe. U jedne;j
z nich objawy kliniczne wskazuja na wystepowanie zespotu
pojedynczego siekacza centralnego szczeki, z cechami zabu-
rzen struktur twarzoczaszki lezacych w linii posrodkowe;j.
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material loss remains very similar (12). The area affected
by the abnormality includes approximately 30 genes that
may be responsible for the clinical manifestation of the syn-
drome’s symptoms.

At the same time, no clear correlation between the area
and site of deletion and the quantitative and qualitative man-
ifestation of clinical symptoms has been established (12).

In the available literature, there is information about the
presence of phenotypic differences between monozygotic twins
in whom, based on clinical features and genetic tests, 22q11.2
chromosome deletion syndrome was diagnosed (13, 14).

The research hypotheses explaining this phenomenon include
both the presence of genetic material damage during subsequent
stages of embryonic development as well as various efficiency
of repair processes of nucleic acid chains (14-17).

The coexistence of the 22q11.2 deletion syndrome and
SMMClI is extremely rare. It was described in 2005 by Yang
et al., but the cited authors also did not have data allowing
to identify common factors in the aetiology of both devel-
opmental disorders (12). When reviewing the literature,
Yang et al. emphasised the potential role of the SHH gene
regulating the development of pharyngeal arch structures,
because its abnormal expression may account for the de-
velopment of both syndromes (12).

Phenotypic differences were observed between twins
described in this study. In one of the sisters, clinical symp-
toms indicate the presence of a solitary central incisor in
the maxilla, with features of disorders of midline structures
of the facial skeleton.
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Podsumowanie

Mimo ze genetyczne podioze wystepowania zaburzen roz-
wojowych w obrebie twarzoczaszki oraz uktadu stomato-
gnatycznego pozostaje w wielu przypadkach niejasne
i wymaga wyjasnienia w toku dalszych badan, nie ulega
watpliwosci, Ze dotknieci nimi pacjenci powinni zosta¢ oto-
czeni opieka stomatologiczng w jak najszerszym zakresie.
Ztozony rodzaj problemoéw leczniczych wymaga zwykle
wdrozenia dziatan z zakresu profilaktyki przeciwpréchni-
cowej, leczenia periodontologicznego, zachowawczego, or-
todontycznego, chirurgicznego czy tez protetycznego. Ogolny
stan zdrowia pacjentdw ze wspomnianej grupy jest czesto
powodem ich niezdolnos$ci do samodzielnej egzystencji
i uzyskania dochodéw niezbednych do finansowania lecze-
nia zaréwno w zakresie stomatologii, jak i medycyny ogdl-
nej. Wskazane jest wiec jak najszersze zapewnienie dostepu
omawianej populacji do opieki medycznej realizowanej
w ramach $wiadczen gwarantowanych przez publiczny
system opieki zdrowotne;j.
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