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Streszczenie:

Dysmorfologia kliniczna zajmuje si? badaniami nad zaburzeniami rozwoju (embriogenezy) ze
szczegolnym uwzgl 2dnieniem rzadko wyst?puj ?cych zespo?0w przebiegaj ?cych pod postaci? wad
wrodzonych albo zmian (odmienno?ci czyli dysmorfii) w budowie cia?a. Cecha dysmorficzna danej
okolicy cia?a (twarzy, czaszki, szyi, tu?owia, ko?czyn, d?oni, stop, palcéw czy narz2déw p?ciowych) jest
odmienn? cech? fizyczn?, wyrd?nig ?c? si? od typowsej budowy (wygl?du) danego regionu anatomicznego
obserwowangj u innych osdb w tym samym wieku w okre?ongl pod wzgl ?dem geograficznym i
etnicznym populacji, jak rownie? zmianata nie wyst?puje u rodzicéw dziecka, b?d? u innych cz?onkéw
rodziny. Cechy dysmorfii maj? charakter wrodzony, cho? czasem mog?by? nieobecne przy urodzeniu i
pojawig ? si? z wiekiem pacjenta (np. w mukopolisacharydozach), réwnie? wraz z wiekiem ulegaj?
ewolucji i cz?sto zanikg?. Zespo?y dysmorficzne obgymuj? unikalny, patogenetycznie powi?zany ze sob?
zestaw objawow/wad, takich jak odr?bno?ci w budowie i wygl?dzie cia?a, cz?sto z towarzysz?cym
opd?nieniem rozwoju psychoruchowego/rozwoju intelektualnego i/lub wadami ro?nych narz2dow.
Obecnie znanych jest kilkana?cietysi?cy zespo?0w dysmorficznych. Ich rozpoznanie i co zatym idzie
wiedza o przebiegu naturalnym choroby s? niezwykle istotne dla optymalizacjiopieki lekarskigj (m.in.
profilaktyki maj?cej na celu zapobieganie potencjalnym powik?aniom charakterystycznym dla danego
zespo?u, okre?enia rokowaniaoraz odpowiedniego post?powania terapeutycznego), wiarygodnego
poradni ctwa genetycznego w rodzinach 0sob chorych oraz dla celéw poznawczychokre? g ?cych
przyczyny i mechanizmy powstawania wrodzonych zespo?6w dysmorficznych.Celem artyku?u jest
przybli?enie i upowszechnienie znaczenia dysmorfologii w pediatrii oraz okre?lenie roli te specjano?ci
medycznej w trudnym procesie diagnostycznym rozpoznawania zespo?0w dysmorficznych u dzieci.

Abstract:

Clinical dysmorphology isamedical specialty investigating disturbances of embriogenesis with special
insight into rare syndromic forms of congenital anomalies or other distinct anatomical features
(dysmorphism). A dysmorphic feature at a given body region (face, cranium, neck, trunk, limbs, hands,
feet, fingers/toes or genitals) is a notable physical symptom, that is different from typical anatomy of that
region (appearance) seen in other sameage representatives of the geographically and ethnically defined
population. The feature is not noted in the parents or other members of the family. Dysmorphic features
are uniformly present at birth, although some only appear with patient’ s age (e.g. in
mucopolysaccharidoses). Frequently, the symptoms are one the wane with age. Dysmorphic syndromes
define a unique, pathogenetically linked set of symptoms/anomalies embracing differences in anatomy and
appearance, often times accompanied by developmental delay and/or congenital anomalies. Currently,
severa thousand dysmorphic syndromes are known. Their recognition at the clinical level, and thus



knowledge of natural history, isof utmost importance for optimisation of care (prevention of possible
complications, establishing prognosis and initiating most suitable treatment), reliable genetic counselling
in the families as well as for scientific purposes of uncovering causes and mechanisms of congenital
dysmorphic syndromes. The aim of this article is dissemination of the role of dysmorphology in pediatrics
aswell as assessing significance of this medical specialty in an uneasy diagnostic process of recognizing
dysmorphic syndromes in children.



