PRACE ORYGINALNE

Dent. Med. Probl. 2012, 49, 2, 195-202 © Copyright by Wroclaw Medical University
ISSN 1644-387X and Polish Dental Society

KAROLINA WESIERSKA® B £, KRYSTYNA LISIECKA® P, ANNA JARZABEKS,
ILoNA WIECZKOWSKAF

Objawy choroby von Recklinghausena
w obrebie glowy, szyi i jamy ustnej

The Symptoms of von Recklinghausen’s Disease
Located in the Head, Neck and Oral Cavity Area

Zaklad Stomatologii Dzieciecej Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego w Szczecinie

A - koncepcja i projekt badania; B — gromadzenie i/lub zestawianie danych; C - opracowanie statystyczne;
D - interpretacja danych; E — przygotowanie tekstu; F — zebranie pi$miennictwa

Streszczenie

Wprowadzenie. Nerwiakowlokniakowato$¢ typu 1 (NF-1, choroba von Recklinghausena) jest chorobg uwarunko-
wang genetycznie, ktdrej objawy dotycza skory, ukladu nerwowego i kostnego.

Cel pracy. Ocena zmian w obrebie skdry glowy, szyi i blony $luzowej jamy ustnej u pacjentéw z choroba von
Recklinghausena.

Material i metody. Badaniem objeto 122 osoby w wieku 5-69 lat z wojewoddztwa zachodniopomorskiego. Grupe
badang stanowilo 61 osob, w tym 32 kobiety i 29 mezczyzn chorych na neurofibromatoze typu 1, znajdujacych sie
pod opieka poradni genetycznej Zakltadu Genetyki i Patomorfologii PUM w Szczecinie. Grupa kontrolna obejmo-
wala 61 0s6b zdrowych; 32 kobiety i 29 mezczyzn, bedacych pacjentami Specjalistycznej Lecznicy Stomatologicznej
PUM w Szczecinie, ktorzy odpowiadali pod wzgledem pici, wieku i miejsca zamieszkania osobom z rozpoznang kli-
nicznie i genetycznie choroba von Recklinghausena. W obu grupach przeprowadzono zewnatrzustne i wewnatrz-
ustne badanie kliniczne.

Wiyniki. Najczestszymi objawami choroby na skdrze twarzy i szyi okazaly sie przebarwienia typu ,kawy z mlekiem”
zaobserwowane u 70,5% os6b chorych na NF-1 i tylko u okolo 5% badanych z grupy kontrolnej oraz nerwiakow-
tokniaki u 64% os6b jedynie z grupy badanej. Na blonie sluzowej jamy ustnej nerwiakowldkniaki stwierdzono
u 23% os6b chorych na NF-1, a u zadnej z grupy kontrolnej. Najczestszym umiejscowieniem guzkéw na blonie
§luzowej jamy ustnej byly wargi (11,5%), policzki (4,9%) i jezyk (3,3%). Zanotowano ponadto przerost dzigsef na
bezzebnym wyrostku zebodotowym u 11,5% o0séb z grupy badanej, a u 0séb z grupy kontrolnej takie zmiany nie
wystapily.

Whioski. Charakterystycznymi objawami choroby NF-1 na skorze glowy i szyi byly nerwiakowlékniaki i plamy
typu »,kawy z mlekiem”, a wewnatrzustnie na blonie §luzowej — nerwiakowtokniaki i przerosty dzigset na bezzeb-
nym wyrostku zebodotowym (Dent. Med. Probl. 2012, 49, 2, 195-202).

Stowa kluczowe: neurofibromatoza, NF-1, nerwiakowlokniaki, plamy typu ,kawa z mlekiem”(CAL).

Abstract

Background. Neurofibromatosis type 1 (NF-1, von Recklinghausen’s disease) is a genetic disorder affecting the
skin and the neural and skeletal tissues.

Objectives. The aim of the study was an evaluation and description of the symptoms located in the head, neck and
oral cavity area of patients with von Recklinghausen ‘s disease.

Material and Methods. 122 individuals aged 5 to 69 years participated in the research. The study group consisted
of 61 individuals: 32 female and 29 male affected by NF-1, who there the patients of Genetics and Pathomorphology
Clinic PUM in Szczecin. The control group included 61 individuals: 32 female and 29 male, who there the patients of
Dental Clinic (NZOZ SLS PUM) in Szczecin. This group mirrored the individuals diagnosed with Recklinghausen’s
disease in terms of sex, age and place of residence.
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Results. The most common symptoms of the disease on face and neck skin areas were “cafe au lait” spots, observed
in 70.5% of people suffering from NF-1 and only in 5% of those examined in the control group, as well as neurofi-
broma which was diagnosed in 64% individuals of the study group. Neurofibroma located on mucous membrane of
oral cavity was detected in 23% of patients with NF-1, and was not detected in the control group at all. Most com-
mon location of nodules on mucous membrane of oral cavity were lips (11.5%), cheeks (4.9%) and tongue (3.3%).
Finally, gum overgrowth on toothless alveoral ridge was detected in 11.5% of people from the study group.
Conclusions. The most common characteristics of NF-1 disease, situated in the head and neck area, are “café au
lait” spots and neurofibromas, whereas within the oral cavity neurofibromas as well as gum overgrowth on toothless
alveolar ridges are typically present on mucus membrane (Dent. Med. Probl. 2012, 49, 2, 195-202).

Key words: neurofibrofibromatosis, NF-1, neurofibromas, café au lait spots (CAL).

Nerwiakowlokniakowatos¢ typu 1 (NF-1, cho-
roba von Recklinghausena) jest chorobg zalicza-
ng do grupy fakomatoz, od greckiego stowa ‘pha-
kos’, oznaczajacego ,naznaczony przy urodzeniu’.
W sklad tej grupy wchodza rézne schorzenia, obej-
mujgce rownoczesnie wszystkie listki zarodkowe.
Symptomatologia NF-1 jest zlozona i charakteryzu-
je si¢ obecnoscia licznych plam, guzkéw na skorze
i btonach §luzowych, zmian patologicznych w obre-
bie uktadu nerwowego i narzadu wzroku. NF-1 jest
chorobg uwarunkowang genetycznie, dziedziczo-
na w sposob autosomalny dominujacy. Charakte-
ryzuje si¢ pelng penetracjg, a ekspresja poszczegol-
nych objawdéw jest indywidualnie zmienna, takze
u czlonkow tej samej obcigzonej rodziny [1-3]. Wy-
stepowanie choroby von Recklinghausena szacuje
sie na ok. 1 na 2 500-3 000 os6b $wiatowej popula-
cji, niezaleznie od grupy etnicznej, rasy i plci [3-7].
W 50% przypadkéw pojawienie si¢ choroby jest
wynikiem dziedziczenia mutacji po rodzicu, druga
polowa natomiast to skutek spontanicznej, nowej
mutacji [3, 8]. Gen NF-1 wykazuje znaczne rozmia-
ry, ok. 350 kpz, i sklada sie z 60 kodujacych biatko
eksondw. Przyczyng neurofibromatozy moga by¢
réznorodne jego mutacje. Rozpietos¢ mutacji jest
duza i obejmuje: aberracje wewnatrzgenowe, dele-
cje calego genu, delecje wieloegzonalne, matle de-
lecje wewnatrzgenowe, duze i male insercje, mu-
tacje nonsensowne. Produktem biatkowym genu
NF-1 jest neurofibromina, zbudowana z 2818 ami-
nokwasow, znajdujaca sie w cytoplazmie, z duza
koncentracjg w obrebie uktadu nerwowego. W ko-
morkach ssakow wystepuja biatka Ras, ktore biorg
udzial w regulacji wzrostu i réznicowania komo-
rek, a ich niewltasciwe funkcjonowanie moze pro-
wadzi¢ do powstawania nowotwordw. Biatka Ras sg
posrednikami w drogach przekazywania sygnaltow,
ktdre rozpoczynaja sie od autofosforylacji receptora
o aktywnosci kinazy tyrozynowej w odpowiedzi na
sygnal zewnatrzkomorkowy. Neurofibromina wy-
kazuje duze podobienstwo funkcjonalne i struk-
turalne do katalitycznej domeny bialek z rodziny
GAP (bialka aktywujace GTP). Podobienstwo to
zasugerowalo, Ze neurofibromina moze odgrywac
podobna role jak wymienione biatka w przekazy-
waniu sygnatéw srodkomoérkowych [9-13].

Z powodu bardzo zréznicowanego obrazu kli-
nicznego choroby zostal opracowany w 1987 r.
przez amerykanski National Institutes of Health
(NIH) system kryteriéw diagnostycznych utatwia-
jacych rozpoznanie tej choroby. Przedstawiono je
w 1988 r. na konferencji Narodowych Instytutéw
Zdrowia jako Neurofibromatosis Conference State-
ment [14]. Nastepnie w 1997 r. zostaly uaktualnio-
ne i uznano je za obowiazujace na calym $wiecie
standardy diagnostyczne [15]. Zgodnie z powyz-
szym NF-1 rozpoznaje si¢ u pacjenta, u ktérego
wystepuja przynajmniej 2 lub wiecej z wymienio-
nych zmian:

1) co najmniej 6 lub wigcej plam o zabarwie-
niu ,.kawy z mlekiem” tzw. cafe au lait spot (CAL)
o $rednicy 0,5 cm przed okresem dojrzewania
i $rednicy 1,5 cm po tym okresie,

2) piegowate nakrapianie okolic pach i pa-
chwin,

3) co najmniej 2 guzki Lischa,

4) glejak(i) nerwu wzrokowego,

5) co najmniej 2 skdrne nerwiakowldkniaki
lub 1 nerwiakowldékniak splotowaty,

6) dysplazja kosci klinowej i/lub $cienczenie
warstwy korowej kosci dlugich z wytworzeniem
lub bez stawow rzekomych,

7) wystepowanie NF-1 u krewnego pierwszego
stopnia (rodzice, rodzenstwo, dzieci).

U 0s6b chorych na nerwiakowtokniakowato$¢
moga ponadto wystapi¢ nastepujace objawy: guzy
o.u.n., drgawki i napady padaczkowe, nadcisnie-
nie tetnicze, niski wzrost, uposledzenie umysto-
we, nowotwory i niektore typy bialaczki. Zwykle
30-50% dzieci ze stwierdzong NF-1 ma trudno$ci
w uczeniu sie i sprawia klopoty wychowawcze [3,
9]. W obrebie jamy ustnej na jezyku, policzkach,
podniebieniu, wyrostkach zebodolowych moga
wystapi¢ nerwiakowtokniaki, ktore nie dajg obja-
wow bdlowych i sg pokryte blong $luzowa o pra-
widlowym kolorze [16, 17]. Zmiany w kosciach
twarzoczaszki czesto wystepuja jednostronnie
i moga wywolywa¢ asymetrig, atrofie lub hyper-
trofie twarzy [18-20]. Choroba NF-1 ma bogata
symptomatologie, ktéra ujawnia si¢ coraz bardziej
wraz z postepujacym wiekiem pacjenta. Pomimo
poznania i zlokalizowania genu odpowiadajace-
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go za powstawanie choroby NF-1, jego sklonno-
$ci do ulegania nowym mutacjom oraz opracowa-
nia kryteriéw diagnostycznych, rozpoznanie cho-
roby nadal nastrecza wiele trudnosci. W znacznej
liczbie przypadkéw choroba pozostaje nierozpo-
znana. Przyczynia si¢ do tego opisywanie zwykle
krancowych objawow, zmiany za$§ w obrebie jamy
ustnej sa przedstawiane rzadko lub tylko czastko-
wo. Celem pracy zatem bylo wylonienie i opisanie
zmian w obrebie skory glowy, szyi i blony $luzo-
wej jamy ustnej u pacjentéow z chorobg von Rec-
klinghausena.

Material i metody

Grupe badang stanowilo 61 oséb chorych na
neurofibromatoze typu 1 (NF-1), bedacych pod
opieka poradni genetycznej Zakladu Genetyki
i Patomorfologii Pomorskiego Uniwersytetu Me-
dycznego w Szczecinie. W badaniu wziety udziat
32 kobiety w wieku 5-57 lat oraz 29 mezczyzn
w wieku 7-69 lat z wojewodztwa zachodniopo-
morskiego.

Grupa kontrolna obejmowata 61 oséb zdro-
wych, 32 kobiety w wieku 6-60 lat i 29 mezczyzn
w wieku 7-68 lat, zglaszajacych sie do Specjali-
stycznej Lecznicy Stomatologicznej PUM w Szcze-
cinie. Osoby te odpowiadaly pod wzgledem pici,
wieku i miejsca zamieszkania pacjentom z rozpo-
znana klinicznie i genetycznie chorobg von Rec-
klinghausena.

W tabeli 1 przedstawiono liczebno$¢ oséb
z grupy badanej i kontrolnej w przedziatach wie-
kowych. Najliczniejsza byla najmlodsza podgru-
pa w przedziale 5-15 lat, liczaca 26 oséb (42,6%)
z grupy badanej i 24 osoby (39,3%) z grupy kontro-
Inej. Najmniej liczna okazala si¢ podgrupa w wie-
ku 16-25 lat, ktora skladata sie z 10 0séb (16,4%)
z grupy badanej i 14 os6b (23%) z grupy kontro-
Inej. Najstarsza podgrupa natomiast w przedzia-
le 26-69 lat liczyta 25 0séb (41%) z grupy badanej
i 23 osoby (37,7%) z grupy kontrolne;j.

Na przeprowadzenie badan uzyskano zgode
Komisji Bioetycznej Pomorskiej Akademii Me-

dycznej w Szczecinie — Uchwata nr BN-001/77/07.
Kazdy uczestnik projektu otrzymal pisemng in-
formacje na temat prowadzonych badan i kazda
osoba badana (lub jej rodzic/opiekun) podpisat
formularz zgody na udzial w badaniach.

W obu grupach przeprowadzono zewng-
trzustne i wewngtrzustne badanie kliniczne. Ba-
danie kliniczne narzadu zucia odbylo sie w gabi-
necie stomatologicznym przy Zakladzie Stomato-
logii Dziecigcej PUM, przy sztucznym o$wietleniu.
Badanie wykonal jeden lekarz dentysta. W obu
grupach przeprowadzono badanie zewnatrzustne,
w ktérym oceniono wystepowanie plam barwni-
kowych na skorze twarzy, szyi i pozostalych cze-
$ciach ciata oraz obecno$¢ guzkdw na skorze twa-
rzy i szyi. Nastepnie w badaniu wewnatrzustnym
oceniono wystepowanie i umiejscowienie guzkow
na blonie §luzowej jamy ustnej oraz przerost dzig-
sel na wyrostkach zebodotowych. Wyniki otrzy-
manych badan klinicznych poddano analizie sta-
tystycznej, stosujac test niezaleznosci x> i poziom
istotnosci testu p < 0,05, wykorzystujac program
STATISTICA PL w. 9.

Wyniki

Najczestszymi objawami choroby na skorze
twarzy i szyi okazaly sie przebarwienia typu ,ka-
wy z mlekiem” zaobserwowane u 70,5% oséb cho-
rych na NF-1 (ryc. 1) i tylko u ok. 5% badanych
z grupy kontrolnej. Oceniono réwniez wystepo-
wanie plam barwnikowych na skoérze ciata poza
twarzg i szyja, ktore stanowia kryterium diagno-
styczne dla choroby NF-1 i u wszystkich 0séb cho-
rych z grupy badanej byty one obecne, w grupie
kontrolnej natomiast podobne plamy na ciele wy-
stepowaly u 11,5% badanych. Ponadto u ok. 64%
0s6b z grupy badanej na skorze twarzy i szyi wy-
stepowaly guzki (ryc. 2), ktére mozna nazwac ner-
wiakowlokniakami. Nie pojawily si¢ one u zadnej
osoby z grupy kontrolnej. Réznica okazala sie sta-
tystycznie istotna (p < 0,001). W tabeli 2 przedsta-
wiono wystepowanie cech choroby NF-1 wsrod
0s6b zbadanych z obu grup.

Tabela 1. Liczebnos$¢ (%) wedlug wieku osob z grupy badanej i kontrolnej

Table 1. Numbers (%) according to age of the study and control group

Przedziat wiekowy - lata Grupa badana (Study group) Grupa kontrolna (Control group)
(Age range - years) 0 % 0 %

5-15 26 42,6 24 39,3

16-25 10 16,4 14 23,0

26-69 25 41,0 23 37,7

Razem (Total) 61 100,0 61 100,0
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Ryc. 1. Plama typu ,kawy z mlekiem” na skdrze szyi

Fig. 1. Cafe au lait spot on the skin of the neck

Ryc. 2. Liczne nerwiakowlokniaki skorne na szyi

Fig. 2. Numerous skin neurfibromas on the neck

Tabela 2. Wystepowanie cech choroby NF-1 na skorze i blonie sluzowej jamy ustnej u 0séb z grupy badanej i kontrolnej

Table 2. Skin and oral soft tissue findings in the study and control group

Wystepowanie cech choroby | Grupa badana
NE-1 (Study group)

Grupa kontrolna Poziom
(Control group) istotnosci

(Expression of characteristic tak nie

tak nie (Significant

featuers of NF-1)
n % n

difference)
n % n %

Plamy CAL na skorze twarzy | 43 70,5 | 18
iszyi

(CAL spots on skin of face
and neck)

29,5 3 4,9 58 95,1 < 0,001

Plamy CAL na skorze ciala 61 100,0 0
poza twarzg i szyja
(CAL spots on body skin ex-
cept face and neck)

7 11,5 54 88,5 < 0,001

Neurowtdkniaki na skorze 39 63,9 | 22
twarzy i szyi

(Neurofibroma on skin of face
and neck)

36,1 0 0 61 100,0 | < 0,001

Neurowt6kniaki na btonie $lu- | 14 23,0 | 47
zZowej jamy ustnej
(Neurofibroma on oral muco-
us membrane)

77,0 0 0 61 100,0 | 0,001

Przerost dzigsel na bezzgb- 7 11,5 | 54
nych wyrostkach zebodoto-
wych

(Gum overgrowth on tooth-
less alveoral ridge)

88,5 0 0 61 100,0 0,02

Przeprowadzajac  badanie wewnatrzustne
u pacjentéw chorych na NF-1, zwracano uwage na
zmiany, ktére mozna by zaliczy¢ do typowych ob-
jawdw $wiadczgcych o chorobie NF-1. U 23% osdb
chorych na NF-1 z grupy badanej na blonie $luzo-
wej jamy ustnej wystepowaly zmiany pod postacia
guzkow (nerwiakowldkniakéw) (ryc. 3), a u oséb
z grupy kontrolnej nie wystepowaly. Réznica byta
statystycznie istotna (p = 0,001). W tabeli 3 przed-
stawiono umiejscowienie guzkéw na btonie $luzo-

wej jamy ustnej, najczesciej byly obecne na war-
gach (11,5%), policzkach (4,9%) i jezyku (3,3%). Za-
notowano ponadto przerost dzigset na bezzebnych
wyrostkach z¢bodolowych u 11,5% o0séb z grupy
badanej (ryc. 4), a u 0séb z grupy kontrolnej takie
zmiany nie wystgpily. Réznica okazala si¢ staty-
stycznie istotna (p = 0,02).
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Ryc. 3. Nerwiakowlokniaki w obrebie warg i skory
twarzy

Fig. 3. Neurofibromas on the lips and face

Ryc. 4. Nerwiakowlokniaki na blonie §luzowej
bezzebnego wyrostka zebodolowego i brzegu jezyka

Fig. 4. Neurofibromas on oral mucous membrane
toothless alveoral ridge and on tongue edge

Tabela 3. Umiejscowienie guzkdw na blonie §luzowej jamy ustnej u osob z grupy badanej i kontrolnej

Table 3. Neurofibroma location on oral mucous membrane among study and control group

Umiejscowienie guzkéw na blonie Grupa badana (Study group) Grupa kontrolna (Control group)

(Neuroftooma ocation on ol mucous | " * " *

membrane)

Jezyk (Tongue) 2 33 0 0

Podniebienie (Palate) 1 1,6 0 0

Policzki (Buccal mucosa) 3 4,9 0 0

Dno jamy ustnej (Floor of the mouth) 1 1,6 0 0

Wargi (Labium) 7 11,5 0 0

Brak (Absence) 47 77,1 61 100,0

Razem (Total) 61 100,0 61 100,0
Omowienie ki splotowate u 17% zbadanych. Zmiany w obrebie

Neurofibromatoza typu I jest najczestsza gru-
pa schorzen nalezacych do fakomatoz, ktére cha-
rakteryzuja si¢ wystepowaniem zmian rozwojo-
wych w tkankach pochodzacych z trzech listkow
zarodkowych. Niemal wszystkie narzady i tkanki
mogg by¢ zajete choroba. Objawy w obrebie narza-
du zucia do tej pory nie zostaly dokladnie zbada-
ne i opisane. Od 100 lat autorzy przedstawiaja po-
jedyncze opisy przypadkéw z anomaliami w ob-
rebie glowy i szyi, ale nie ma badan dotyczacych
oceny narzadu zucia u wigkszej grupy pacjentow
z NF-1. Borberg [21], Preston et al. [22], Baden et
al. [23], Gorlin [24] podajg, Ze rejon glowy i szyi
jest dotkniety objawami neurofibromatozy w ok.
4-7% przypadkéw. Amerykanscy otolaryngo-
lodzy White et al. [25] zbadali 257 0s6b chorych
na NF-1 w celu oceny obecnosci zmian w obrebie
glowy i szyi. Stwierdzili wystepowanie plam typu
CAL u 95% pacjentéw, nerwiakowtékniaki na sko-
rze glowy i szyi u 37% oséb i nerwiakowldknia-

jezyka, blony Sluzowej jamy ustnej, gardla i krta-
ni wystepowaty tylko u pojedynczych oséb. Ma-
rocchio et al. [26] stwierdzili wystepowanie zmian
skornych w obrebie glowy i szyi u 81,8%, a w ob-
rebie blony $luzowej u 18,2% zbadanych. Jako naj-
czestsze umiejscowienie wérdd zmian wewnatrz-
ustnych podali dzigsta i wyrostek zebodolowy
(7,6%).

Charakterystyczne cechy choroby, takie jak
plamy CAL, pojawiaja si¢ we wczesnym dziecin-
stwie. Z wiekiem zwigksza sie liczba i wielko$¢
przebarwien skornych, nerwiakowldkniakéw, na-
silaja sie inne objawy choroby, a takze rozwijajg si¢
z czasem powiklania wywolane przez te zmiany.
Okres dojrzewania i cigza moga je rowniez spote-
gowac [5, 25, 27].

W badaniu zewnatrzustnym u wszystkich
pacjentéw z obu grup zwrdcono uwage na obec-
nos$¢ plam typu ,,kawy z mlekiem” na skoérze twa-
rzy, szyii pozostatych czgsciach ciala, poniewaz sg
one pierwszg charakterystyczng i najbardziej sta-
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fa cecha choroby. Ani liczba plam, ani ich wiel-
kos¢ nie sg skorelowane z cigzko$cig choroby, maja
natomiast znaczenie dla postawienia rozpoznania
NEF-1 [6]. Nalezy jednak zauwazy¢, ze u ok. 10-15%
zdrowych oséb rowniez moga wystapi¢ podobne,
pojedyncze plamy [2, 3]. W badaniach wlasnych
u 100% pacjentéw chorych na NF-1 wystapily pla-
my CAL na skorze ciata poza glowa i szyja, w gru-
pie kontrolnej natomiast 11,5% osob zdrowych
zglosilo obecnos$¢ pojedynczych plam na ciele.
W badaniach wlasnych plamy barwnikowe na sko-
rze twarzy i szyi wystapity u 70,5% oséb z NF-1.

Nerwiakowlokniaki sg lagodnymi guzami
powstajacymi z tkanki tacznej otaczajacej oston-
ki nerwow obwodowych [28]. Makroskopowo sg
miekkimi, czasem uszypulowanymi i pokryty-
mi skorg guzami. Umiejscowienie i liczba nerwia-
kowlokniakéw nie sa mozliwe do przewidzenia
i roznia si¢ osobniczo [6]. Jacobs [29] juz w 1946 r.
zauwazyl, ze guzki neurofibromatyczne moga by¢
réznej wielkosci - od gléowki od szpilki do masyw-
nych proporcji, wzrastajg niezauwazone i nie spra-
wiajg bélu. Moga wystepowa¢ powierzchownie na
skorze, podskornie i w glebiej lezacych tkankach
oraz na blonie §luzowej. Huson i Korf [2] poda-
li, Ze nerwiakowtokniaki skorne wystepuja zwykle
na skorze tulowia i nieostonietych czesciach ciata,
a na twarzy i szyi - wg ich badan - tylko w 18%
przypadkéw z zaawansowang choroba. W bada-
niach wlasnych wykazano obecnos¢ takich guzkow
na skorze twarzy i szyi u 63,9% chorych z NF-1.

Zmiany klinicznie podobne do lagodnych
widkniakéw lub brodawczakéw moga pojawié sie
w kazdym miejscu blony $luzowej jamy ustne;.
Najczeéciej wystepuja jednostronnie [22, 23, 30,
31]. W badaniach wlasnych zauwazono obecno$¢
guzkoéw na blonie sluzowej jamy ustnej u 23% cho-
rych pacjentéw na NF-1, najczesciej byly umiejsco-
wione na wargach (11,5%), a najrzadziej na pod-
niebieniu i dnie jamy ustnej (1,6%). Przerost dzia-
sta natomiast w postaci guzkéw czy zgrubien na
bezzebnym wyrostku zg¢bodotowym stwierdzono
u 11,5% oséb badanych.

Jouhilahti et al. [32] oszacowali typ i czesto$¢
wystepowania zmian w tkankach migkkich jamy
ustnej na 74% wsréd 103 osob zbadanych z NF-1.
Do opisanych zmian zaliczaly si¢ guzy blony §lu-

Pismiennictwo

zowej jamy ustnej (37%) z najczestszym umiejsco-
wieniem na jezyku, przerost dzigset (28%) i wydat-
ne brodawki jezyka (40%). Wigkszo$¢ tych zmian
nie wymagata leczenia, a pacjenci nie zdawali so-
bie sprawy z ich obecnosci. Zauwazono takze prze-
rost dzigsel, ktoéry najczesciej mial miejsce w gru-
pie 0s6b dorostych w wieku 19-64 lat [32]. Dane
te pokrywaja si¢ z wynikami wlasnymi. Podob-
ne obserwacje przedstawil D’Amdrosio et al. [33].
Stwierdzit objawy choroby NF-1 w jamie ustnej
u 66% zbadanych pacjentéw, z najczestszym umiej-
scowieniem guzkow na jezyku (16%), nastepnie na
wargach, policzkach i podniebieniu (8%), na dzig-
$le i wyrostku zebodotowym (5%) oraz na dnie ja-
my ustnej (3%). Shapiro et al. [34] zbadali 22 pa-
cjentow chorych na NF-1, wérod ktérych u 27,2%
wystapily zmiany w tkankach miekkich jamy ust-
nej, najczesciej na jezyku, nastepnie na blonie $lu-
zowej policzkéw. Baden et al. [23] podkreslili, ze
jezyk jest najczesciej dotkniety objawami choro-
by NF-1 w jamie ustnej. Na jezyku mogg wystepo-
wac powiekszone brodawki oraz moze znajdowac
sie powierzchownie lub glebiej lezacy nerwiakow-
tékniak, powodujacy makroglosje. Geist et al. [27]
przedstawili 2 pacjentéw z nerwiakowltdkniakiem
na grzbietowej powierzchni jezyka, innych zmian
w obrebie jamy ustnej i w badaniu radiologicznym
nie stwierdzili.

W Polsce opublikowano bardzo niewiele wy-
nikéw badan opisujgcych stan narzadu Zucia i ob-
jawy w jamie ustnej neurofibromatozy typu 1. Na
podstawie dostepnego piSémiennictwa mozna za-
uwazy¢, ze najwigcej uwagi tej jednostce chorobo-
wej poswiecaja genetycy, pediatrzy, okulisci, der-
matolodzy i laryngolodzy. Wynika to z charakte-
ru choroby i jej objawdw, ktére moga pojawic si¢
juz w pierwszych miesigcach zycia i z predyspozy-
cji do tworzenia si¢ zmian nowotworowych w p6z-
niejszym okresie zycia. Nie ma w naszym kraju ze-
spotu lekarzy w pelni przygotowanych do wielo-
aspektowej opieki nad chorymi na NF-1. Brakuje
rejestréow rodzin i instytucji spotecznych wspie-
rajacych pacjentéw zyjacych z tg choroba. Celem
tej pracy bylo przede wszystkim zwrécenie uwa-
gi lekarzy dentystéw na objawy tej choroby w ob-
rebie jamy ustnej, poniewaz moga oni jako lekarze
pierwszego kontaktu takze ja diagnozowac.
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