Seltene Erkrankungen und ihre orofazialen Manifestationen-

Eine interdisziplinare Aufgabe in der Zahnmedizin.
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Einleitung:

Etwa 4 Millionen Menschen sind in Deutschland von einer Seltenen Erkrankung betroffen®. Erkrankungen gelten in der Europaischen Union dann als ,selten”, wenn weniger als einer von 2000
Menschen daran erkrankt ist?. Von den weltweit bekannten 7000-8000 Seltenen Erkrankungen konnen ca. 15 % orofaziale Beteiligungen aufzeigen’. Diese kénnen neben Anomalien der
Zahnhartsubstanz und der oralen Weichgewebe auch kraniofaziale Fehlbildungen wie die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte sowie Dysgnathien beinhalten*.

Bisher existieren meist nur wenige Informationen zu Seltenen Erkrankungen und ihren individuellen, zahnmedizinischen Fragestellungen. Ziel dieses Projektes ist es daher, ein webbasiertes
Register zur Erfassung orofazialer Manifestationen bei Seltenen Erkrankungen (ROMSE) zu etablieren, welches Arzten, Zahnérzten, Betroffenen und Angehérigen als Informationsquelle
dienen soll.

Material und Methode:
Seit 2011 werden gezielt Datenbanken (Orphanet, e-medicine, Gene-Clinics, EMA, OMIM), die Medline, medizinische Fachliteratur und "graue Literatur" zur Erfassung Seltener Erkrankungen
gesichtet und mit Fokus auf deren Manifestationen im Zahn-, Mund- und Kieferbereich ausgewertet. Die erfassten Erkrankungen werden seither in das ROMSE-Register, welches unter

http://romse.org abrufbar ist, eingearbeitet. Auf der Grundlage eines Literaturreviews zu jeder einzelnen seltenen Entitat wurde zudem damit begonnen, sukzessive die fachgebietsbezogene
Literatur im Register zu hinterlegen.

Fallbeispiel:

Im vorliegenden Fallbeispiel handelt es sich um ein Bruderpaar (12 bzw. 20 Jahre) mit einer seltenen, autosomal-dominant vererbten, hypohidrotischen Form der Ektodermalen Dysplasie
(Abb. 1-4). Die ektodermalen Dysplasien umfassen eine heterogene, kongenitale Krankheitsgruppe mit entwicklungsbedingten Dystrophien ektodermaler Strukturen®. Uber 200 verschiedene
Konditionen wurden bisher beschrieben. Als klinische Leitsymptome treten typischerweise Hypohidrose, Hypotrichose und Hypodontie auf! 3. 6.

Durch die Hypodontie als haufigste orofaziale Manifestation fallt dem Zahnmediziner eine besondere Rolle zu, in welcher er mdoglicherweise als einer der ersten medizinischen
Ansprechpartner einen Beitrag zur Diagnose leisten kann®. Die Weiteren, moglichen orofazialen Manifestationen wie Spaltbildungen, Zahnretentionen und der Verlust der vertikalen
Kieferrelation verdeutlichen die interdisziplinare Herausforderung innerhalb der Zahnmedizin.

Ist die Diagnose einer Ektodermalen Dysplasie gestellt, missen zumeist alle Fachgebiete der Zahnmedizin an der oralen Rehabilitation des Patienten mitwirken, um neben der
mundbezogenen Gesundheit einen Beitrag zur positiven psychosozialen Entwicklung der Betroffenen zu leisten.

-

Abb. 4: Panoramaschichtaufnahme des alteren Bruders

Abb. 1. Panoramaschichtaufnahme des jingeren mit Hypodontie und deutlicher Alveolarkammatrophie

Bruders mit Hypodontie und multiplen Zahnretentionen

Abb. 2: Seitenprofil des jiingeren Abb. 3: Seitenprofil des alteren Bruders
Bruders mit Hypotrichose und reduzierter mit Hypotrichose und reduzierter vertikaler
vertikaler unterer Gesichtshalfte unterer Gesichtshalfte

Ergebnisse:
Bisher konnten 423 Seltene Erkrankungen mit orofazialen Manifestationen identifiziert werden. Von diesen zeigen 138 Erkrankungen oder Syndrome Dysgnathien, 137 der analysierten
Seltenen Erkrankungen kénnen mit Spaltbildungen auftreten. Jede dieser registrierten Erkrankungen wurde mit einer medizinischen Krankheitsbeschreibung, einer Auflistung der orofazialen

Manifestation(en) und dazugehorigen fachgebietsbezogenen Publikationen dargestellt (Abb. 5). Eine Zuordnung in Kategorien ermdglicht zudem eine Suche im Register allein anhand der
klinischen Symptomatik (Abb. 6).

Ektodermale Dysplasie

Krankheitsbeschraibur

Abb. 5: Exemplarischer Auszug aus dem Register: Ektodermale Dysplasie. Abb. 6: Exemplarischer Auszug aus dem Register: Kategorie Hypodontie.
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Schlussfolgerungen:
Seltene Erkrankungen und ihre Symptome stellen besonders die Kieferorthopadie vor hohe Anforderungen in der Therapie. Mit dem Aufbau eines ,Registers zur Erfassung orofazialer

Manifestationen bei Menschen mit Seltenen Erkrankungen-ROMSE® soll eine fachliche Plattform bereitgestellt werden, auf deren Grundlage innerhalb der Zahnmedizin interdisziplinar
Therapiestrategien beraten und weiterentwickelt werden kdnnen.
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