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UvOoD

Patologija pudanstva pojedinih zemalja ovisi o mnogim &imbenicima, medu
kojima su bitni ekonomski i oni vezani za stupanj civilizacije. Svjedoci smo
snaznih promjena i u nadoj nacionalnoj patologiji, koja je jo nedavno, u po-
ratno doba, vrvjela zaraznim i deficitarnim bolestima, da to postepeno bude

zamijenjeno malignim pa sréanim oboljenjima, traumatizmima ili malformaci-
jama, uvjetovanim najéesée hereditetom (Zergollern').
Za hereditet ili nasljede u Covjeku znamo, da je to prenos informacija s

jedne generacije na drugu te da se te informacije prenose dijelom zametka,
koji se naziva genom. Da je ljudski genom sastavljen od 46 kromosoma, znamo
tek posljednjih petnaestak godina, a da pojedine kromosome tvore jo§ manje
Cestice — geni i to deseci tisuca u isto toliko moguéih kombinacija, poznato
nam je odavna.

Ako zavirimo u povijest Covjelanstva, uvjerit éemo se, da su problemi
humane genetike, kako nazivamo dio nauke koja se bavi nasljedem u Zovijeka,
stari gotovo kao i ¢ovjecanstvo. Njih su proucavali stolje¢ima ljudi razli¢itog
zvanja i odgoja u starom, srednjem i novom vijeku. Razvoj komplementarnih
znanosti U poratnim godinama, biokemije, fizike, statistike, fundamentalne
biologije, omoguéio je i razvoj humane genetike, tako 'da danas ne-mozemo
zamisliti suvremenog struénjaka, anagaziranog na ¢uvanju ljudskog zdravlja, koji
ne bi poznavao principe opce genetike i koji te principe ne bi znao primijeniti na
svoj djelokrug rada. Mnogo nasljednih bolesti uvjetovanih patoloskim genom,
kojih je danas prema M cKusicku? vide od 2000, stotinjak kromosomskih
aberacija vezanih vz fenotipsku abnormalnost nosioca, mnogo bolesti koje se ne
mogu objasniti konstitucijom pojedinih osoba, sve one obvezuju suvremenog
medicinara na ucenje i razmisljanje o povezanosti izmedu nasljeda i oboljenja
njegova bolesnika. Ona obvezuju i na razmisljanje o razgranicenju, $to je poslje-
dica nasljedenog, a $to je nastalo utjecajem okoline. Borba »nature versus

* Ovaj je rad proéitan na Simpoziju stomatologa Slavonije i Baranje u Osijeku, jeseni 1973.
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nurture«, koja postoji u prirodi otkad i Covjek, cesto dovodi nedovoljno
obavijestene u zabludu o tome §to je stedeno, a §to naslijedeno. Kako je lijegnik,
bez obzira na svoj uzi profil, osoba kojoj se bolesnik najprije obrada, kako
je on pocetna karika u lancu, neophodno je potrebno da zna uoditi izvjesne
simptome i da ih poku$a etioloski objasniti i protumaciti, ne samo radi osobe
koja simptome nosi, nego i radi njena potomstva.

U danasnje vrijeme, kad humana patologija vrvi razli¢itim sindromima, koji
mogu imati iste ili sliéne fenotipske karakteristike, ali razlic¢ito porijeklo,
neophodno je svakom specijalisti da bolesnog covjeka gleda kao cjelinu, a ne
podijeljena na simptome vezane uz pojedine organe ili sisteme; neophodno je
da traZi sli¢nost, razlicitost i opseznost pojedinih simptoma i da tek na temelju
tih podataka stvara kona¢no misljenje. Takvim nacinom rada izbje¢ ce se mnoge
profesionalne greske i mnoge ljudske drame. Sjetimo se samo retinoblastoma,
hemofilije, muskularne distrofije, kao bolesti koje neprepoznate u jednoj gene-
raciji ili u jednoj osobi, ponavljanjem u potomstvu dovode do obiteljske
tragedije. Medutim, lije¢nikova duZnost nije samo da prepozna bolest, nego,
koristedi se svim komplementarnim granama, nade i najsvrsishodnije lijecenje,
dade prognozu osobi koja bolest nosi, ali i prognozu po potomstvu bolesnika
(Zergoliern', McK usick?). U ovakvom radu, danas lije¢nik-stomatolog
ira veliku ulogu. Shvacajudi svakidasnju potrebu za timskim radom kao »con-
ditio sine qua non« svakog kompleksnijeg posla, mi gledamo na suradnju
stomatologa s ostalim lije¢nickim profilima kao na suradnju prvog medu
jednakima. Kao potvrda tome, neka nasa kratkotrajna suradnja dokaZe jo3
jednom vrijednost i potrebu timskog rada.

PRIKAZ BOLESNIKA

Slucaj 1. Fokalna dermalna hipoplazija pripada grupi dominantno
autosomske ili X vezane bolesti, sa izrazenim letalitetom za mus$karce. Sindrom
se obi¢no prepoznaje veé pri porodu, a vodedi klinicki simptomi ovog dosad
rijetko opisanog stanja, sastoje se od promjena na kozi, oku, skeletu i zubima.
Od koznih promjena nabrajamo manjak koze, hiper - ili hipopigmentaciju,
atrofiju, teleangiektazije, upale i deskvamacije sa stvaranjem intenzivna crve-
nila, radijalne brazde oko usta, alopeciju i promjene nokata. Nasa bolesnica
imala je makro- i mikroskopski sve kozne elemente u prilog sindroma (sl. 1).

Medu oéne anomalije vezane uz fokalnu dermalnu hipoplaziju ili Goltz-
Gorlinov sindrom, ubrajamo anoftalmiju, aniridiju, strabizam i mnogo
drugih promjena, od kojih je nasa bolesnica imala kolobom irisa, horioideje i
retine, mikroftalmiju lijevo te zamudenje roznice desnog oka.

Skeletne anomalije uz Goltz-Gorlinov sindrom zahvadaju glavu,
kicmu te promejne na Sakama i stopalima, kao i na dugim kostima. Promjene
ki¢me i zdjelice te izmijenjena $aka na$e bolesnice govore u prilog sindromu?.

Od zubnih anomalija, esto imamo iregularitet broja, oblika i veli¢ine
zuba te malokluziju i defekt cakline sa zubnim karijesom. U na$e bolesnice,
na svim su zubima bile izrazene hipoplasti¢ke promjene, kompresija sa obrnutim
preklopom na desnoj strani, a gornji lijevi lateralni sjekuti¢ u protrudiranom
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polozaju (sl. 2). Medijalna linija ima pomak ulijevo. Frenulum gornje usne ima
duboku inserciju. Parcijalna hipodoncija (centralni i lateralni sjekuti¢ manjkaju
desno dolje, a lijevo dolje lateralni sjekuti¢). U starosti od 12 godina, u ustima
ima 21 trajni i 1 mlije¢ni zub. Uo¢eno po oftalmologu i stomatologu, djevojéica
je nakon dugih lutanja i lijeéenja zavrsila u genetskom savjetovali$tu, gdje je
i postavljena dijagnoza.
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SI. 1. Detalj promjena koZe, 3$aka, prsnog ko%a te snaZne promjens na noktima bolesnice s Goltz-
Gorlinovim sindromom. — Sl. 2. Detalj s vidljivim zubnim promjenama bolesnice s Goltz-
Gorlinovim sindromom.

Slucaj 2. Djevojcica stara 26 mjeseci bila je upucdena po stomatologu,
sa sumnjom na ektodermalnu displaziju, a u genetskom savjetovalistu postavlje-
na je definitivna dijagnoza Christ-Siemens-Tourain sindroma, od-
nosno hereditarne ektodermalne displazije, koja se uz trijas hipohidroza-hipotri-
hoza-hipodoncija naziva i HHH-sindromom (Zergollern i sur.#). U naSe su
bolesnice postojale sva tri simptoma medutim, mada ju je radi neobjasnjene
poviSene temperature Cesto pregledavao lije¢nik, nikome prije dolaska stoma-
tologu nije upalo u o&i da se to dijete ne znoji, da mu je kosa kao paperje i
da nema zubi. Kad smo djevoj&icu vidjeli s 26 mjeseci, davala je utisak psihiéki
motoricki i somatski normalna djeteta, njezne svijetlo ruzicaste koze, sa svjezim
ekcematoznim promjenama na obrazima, s tamnije pigmentiranim mjestima po
nogama, s kosom sli¢nom paperju, mekom i tankom. Trepavica dijete gotovo
nema. Sluznica konjuktive i usne Supljine je suha. Gingiva je hipotrofi¢na, zubi
nisu izbili. Rendgenska snimka gornje i donje eljusti govori, da su obje slabije
razvijene i da u podru&ju gornje Celjusti postoji osnova za dva molarna, a u
donjoj za dva premolarna zuba.

Na temelju klini¢ke slike i laboratorijskog nalaza, prvenstveno snimke
Celjusti, kao i histoloskog pregleda koZe, postavlijena je dijagnoza genetski
heterogenog Christ-Siemens-Tourain sindroma, $to znali da se
bolest moze nasljedivati i spolno vezano, i recesivno i dominantno. U nade je
djevojcice u obitelji s majéine strane bilo blazih oblika ovog stanja, jer je i ujak
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bez zuba pa su mu kao djetaku veé napravili protezu i moglo bi se raditi
o X-vezanom nasljedu.

Slucaj 3. Majka i dijete videni prije nekoliko mjeseci i upuceni po
stomatologu u nase genetsko savjetovaliSte, tipi¢ni su primjeri kleidokranijalne
dizostoze (sl. 3 i 4). Ovo dominantno nasljedno oboljenje zahvaca u prvom
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Sl. 3. Dje¢ak s kleidokranijalnom dizostozom. — SI. 4. Mati djeaka s kleidokranijalnom dizostozom,
koja je jo¥ jale izrazeni bolesnik, s istim sindromom kao i njeno dijete.

redu skelet. Perzistentno otvorene suture lubanje, povedanje kraniuma, niski
rast, hipoplazija ili aplazija klavikula, koje dopustaju velike ekskurzije ramenog
pojasa prema naprijed, vertebralne malformacije i razli¢ite zubne abnormalnosti,
sve su to simptomi kleidokranijalne dizostoze (M cKusick?). U nasih su
bolesnika postojali vodeéi simptomi na skeletu, s hidrocefaloidnim oblikom
lubanje, sa Siroko otvorenim suturama i velikom fontanelom i u majke i u
djeteta, s hipoplasti¢nom klavikulom i u jednog i u drugog, koja je u majke
stvarala i lazni zglob.

Dijete je doslo u ambulantu zbog lije¢enja jako karioznog zubala. Svi
mlijecni zubi (njih 20) bili su na broju, ali su bili jako kariozni. Na rendgenskoj
snimci gornje i donje Celjusti vidi se osnova za trajne zube. U razgovoru
s majkom (29 godina) doznajemo da ona nosi obadvije totalne zubne proteze
i da joj zubi uopce nisu nicali. Rendgenskim nalazom majke utvrdujemo, da
ona osim trajnih zubi ima i mlijeéne zube koji nisu nikli. Na lijevoj strani
je naden i prekobrojni krajnji premolar. Zbog kompresijske anomalije zubi
su bili razli¢ito polozeni, tako da su prijecili nicanje drugih zubi, koji su imali
normalni poloZaj. Bolesnica je i dalje u nasoj obradi, tako da su joj oni zubi
koji su bili krivo polozeni kao i prekobrojni i mlijeéni zubi izvadeni, $to je
omogudilo normalan rast ostalim zubima i ovog trenutka pacijentica u usnoj
Supljini veé ima po prvi put u zZivotu 5 izniklih trajnih zubi. Stomatolosko pra-
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¢enje se nastavlja, s tim da ¢e bolesnica dobiti proteze, koje ¢e ujedno sluZiti
kao stimulatori rasta.

Sludaj 4. Mandibulofacijalna dizostoza u nase djevojcice stare 13 godi-
na, koja ima antimongoloidno poloZene o¢i, kolobom kapka, mikrognatiju,
mikrotiju, hipoplasti¢ne zigomatiéne lukove, velika usta i nepravilnu dentaciju,
dominantno nasljedno oboljenje, koje bi barem ontodonskim tretmanom moglo
poboljsati estetski izgled bolesnika, koji ovaj sindrom nosi. Djevojcica je upuéena
kasno k nama, ali ¢e se ipak njen izgled korigirati (McKusick?).

ZAKLJUCAK

Nekoliko genski uvjetovanih bolesti vezanih uz promjene usne Supljine,
koje smo prikazali, dokaz su, da oboljenja s orofacijalnom problematikom
nisu rijetka u stomatolo$koj kazuistici. Medutim, ima i mnogo kromosomski
uvjetovanih sindroma, koji su takoder povezani s promjenama u orofacijalnom
dijelu, ukljucujuéi tu i zube. Ne ulazedi podrobnije u sve orodentalne promjene
vezane npr. uz Downov (sl. 5), Turnerov, Klinefelteroyv,
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Sl. 5. Kariotip jednog dje¢aka s Downovim
sindromom (mongoloidna idiotija) koji umijesto
46 normalnih, posjeduje 47 kromosoma, sa su-
viskom jednog kromosoma uz broj 21 (tzv. tri-

somija 21).
Edwardsov ili Patauov sindrom, mi bismo samo napomenuli, da je
u sve ove djece oralno podrucje ukljuéujuéi zube, manje ili vise zahvadeno.

Ovo osobito vrijedi za Patauov sindrom, koji, iako veoma letalan radi
popratnih anomalija kao $to je sréana greka ili promjene SZS-a, ipak u odre-
denom postotku dopus$ta ulazak s njima rodene jedinke u adolescentnu dob.
Ako dijete s Patauovim sindromom ostane Zivo, iz estetskih, a i iz funkci-
onalnih razloga, neophodno je‘korigirati njegove usne i usnu $upljinu. Stomatolog
ima i tu znatan udio.

S ovih nekoliko primjera, koje smo, kako smo u poéetku naglasili, zajed-
nicki obradili tijekom Sest mjeseci 1973. godine, htjeli smo samo naglasiti, da
je stomatolog veoma cesto u prilici da susretne bolesnike, bolest kojih je
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vezana za nasljede. U svijetu postoje ved i instituti, koji se bave samo klinickom
genetikom vezanom uz stomatologiju. Nemojmo dopustiti da nas vrijeme prijede.
Nastojmo pratiti moderna stremljenja medicine svijeta i u nasim skromnim
uvjetima.

Superspecijalizacija je manifestacija naSeg vremena, pojacana potrebom
poznavanja nagomilanih podataka, koji isklju¢uju moguénost da svi sve znadu.
Nova specijalnost humane genetike samo je ¢edo ove eksplozije znanstvenih in-
formacija. U pro$losti je vaZnost i potreba humane genetike bila potisnuta
stavom, da je ¢ovjek prekompleksan za genetska ispitivanja, da njegova oplodnja
ne moZe biti pradena, da je potomstvo jedne obitelji premalo a da bi se mogle
na¢i neke zakonitosti, da je doba jedne generacije predugo, a da je previse
kromosoma i gena u C&ovjeka za analizu. Usprkos svemu, Covjek posjeduje
svojstva, koja uz suvremenu tehnologiju omogucuju detaljan genetski studij.
Kako je i suvremena stomatologija ukljuéena u stotine bolesti i sindroma, koji
su vezani uz nasljede, omogué¢imo da suvremeni lije¢nik-stomatolog bude infor-
miran o svom udjelu u tom poslu.

Sazetak

Autori uz niz povijesnih &injenica, navode i vaZnost kao i potrebu edukacije modernog lijeé-
nika u humanoj genetici. Oni iz svog Zestmjeseénog iskustva, nagladavaju vainu ulogu stomatologa
u klini¢koj genetici, koja vrvi sindromima, kojih su osnovni simptomi vezani za zube i C&eljust.
Ukazuju i na neophodnost timskog rada, u kojem je stomatolog primus inter pares. Navode neko-
liko bolesnika iz svog S$estmijeseénog rada, koji su, upuéeni po stomatologu, konaénu dijagnozu
dobili u Centru za klini¢ku genetiku.

Summary
A DENTIST AND CLINICAL GENETICS

In this report the authors begin with some historical data and point out the importance of
education in human genetics of every modern doctor. On the basis of their six month experience,
they emphasize the important role of a dentist in clinical genetics due to the fact that may syn-
dromes have just their leading symptoms associated with teeth and jaws. They emphasize ths great
value of team work in which a dentist is primus inter pares. They report few patients from their
six month mutual work. These patients were sent by a dentist and their final diagnosis was exta-
blished in the Center of clinical genetics, in team work with a pediatrician, dermatologist and other
specialized persons if necessary.

Zusammenfassung

DER STOMATOLOG UND DIE KLINISCHE GENETIK

Der zeitgemasse Arzt muss auch in der klinischen Genetik eduziert sein. Syndrome in der klini-
schen Genetik beziehen sich auch auf Zdhne und Kiefer. Die Autoren betonen die Notwendigkeit
einer einschldgigen ‘Teamarbeit bei der Stomatolog der erste unter Gleichen sein muss. Aus ihrer
sochsmonatigen klinischen Erfahrung werden Patienten angefihrt welche vom Stomatologen Uber-
wiesen wurden die endgiltige Diagnose jedoch erst im Zentrum fir klinische Genetik gestellt werden
konnte.
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