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1. Einleitung:

Von den weltweit bekannten 7000-8000 Seltenen Erkrankungen kénnen ca. 15 % orofaziale Beteiligungen
aufweisen (1). Diese beinhalten neben Anomalien der Zahnhartsubstanz und der oralen Weichgewebe
auch kraniofaziale Fehlbildungen wie die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte sowie Dysgnathien (2).

Seltene Erkrankungen wie das Kohlschitter-Toénz-Syndrom (3), das Krankheitsbild Ataxie, verzdgerte
Dentition und Hypomyelinisierung (4) oder die Leukodystrophie (5) [Abb. 1, 2, 3] weisen orofaziale
Anomalien auf.

Ziel dieses Projektes ist der Aufbau eines webbasierten Register zur Erfassung orofazialer
Manifestationen bei Seltenen Erkrankungen (ROMSE), in dem auch die orofazialen Veranderungen bei

seltenen neuropadiatrischen Erkrankungen aufgefiihrt werden.

Abb. 1: OK-Frontzahnbereich. 11-jahriges
Kind mit Leukodystrophie. Verzégerte
Dentition, Hypodontie und
Mineralisationsstérungen.

Abb. 2: OK-Seitenzahnbereich. 11-jahriges
Kind mit Leukodystrophie. Verzdgerte
Dentition, Hypodontie und
Mineralisationsstérungen.

Abb. 3: UK-Frontzahnbereich. 11-jahriges
Kind mit Leukodystrophie. Verzdgerte
Dentition, Hypodontie und
Mineralisationsstérungen.

2. Methode:

Seit 2011 werden systematisch Datenbanken (Orphanet, e-medicine, Gene-Clinics, EMA, OMIM), die
Medline, medizinische Lehrbucher und "graue Literatur® unter dem Aspekt "Seltene Erkrankungen"
gesichtet und im Hinblick auf deren Manifestationen im Zahn-, Mund- und Kieferbereich ausgewertet.
Diejenigen identifizierten Erkrankungen, die mit orofazialen Veranderungen assoziiert sind, werden in dem
ROMSE-Register, das unter http://romse.org abrufbar ist, alphabetisch hinterlegt [Abb. 4]. Auf der
Grundlage eines Literaturreviews zu jeder einzelnen seltenen Entitdt wird zudem sukzessive die

fachgebietsbezogene Literatur in das Register eingearbeitet.

Liste der Erkankungen mit orofazialen Manifestationen

Auf dieser Seite finden Sie alle, nach der Orphanet-Klassifikation der seltenen Krankheiten, bisher erfassten 474 Erkrankungen, die zu 109 orofazialen
Manifestationen fiihren. Sie sind ihrem Namen nach alphabetisch geordnet.
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« 3C-Syndrom
« 6-Pyruvol-Tetrahydropterin-Synthase-Mangel
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= Ablepharon-Makrostomie-Syndrom
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« Achondroplasie

« Adamantinom

« ADULT-Syndrom
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« Agnathie-Holoprasenzephalie-Situs inversus
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Abb. 4: Alphabetische Auflistung von seltenen Erkrankungen
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3. Ergebnisse:

Das Angelman-Syndrom, das Krankheitsbild Ataxie, verzdgerte Dentition und Hypomyelinisierung, das
Kohlschitter-Ténz-Syndrom, die okulodentodigitale Dysplasie und Leukodystrophien sind Beispiele fir
seltene neuropadiatrische Erkrankungen, die mit charakteristischen Zahnanomalien (kleine Zahne ohne
Approximalkontakte, atypische Reihenfolge des Zahndurchbruches, Schmelzanomalien, Verfarbungen)
einhergehen [Tab. 1]. Jede dieser registrierten Erkrankungen ist bereits mit einer Krankheitsbeschreibung,
einer Auflistung der orofazialen Manifestation(en) und dazugehdrigen fachgebietsbezogenen Publikationen
dargestellt oder wird zukunftig in dieses Register aufgenommen. Eine Zuordnung in Kategorien ermdglicht

zudem eine Suche im Register allein anhand der klinischen Symptomatik [Abb.5].

Tab.1: Orofaziale Verdnderungen bei seltenen neuropédiatrischen Erkrankungen
(*Orphanet Report Series. Prevalence and indidence of rare diseases:
Bibliographic data. Number 1 / March 2016). Zahnanomalien als bedeutendes
Diagnosekriterium (griin).

Neuropédiatrische Erkrankung | Privalenz */Fille* | Orofaziale Symptome

Angelman-Syndrom 7,5/100.000 Kleine Zihne ohne Approximalkontakte

Ataxie, verzdgerte Dentition, 7 Félle Dentition verzégert,

Hypomyelinisierung zuerst Eruption der Milchmolaren,

(ADDH) evtl. Dentes natales

Holoprosenzephalie 13,4/100.000 "solitary median maxillary central incisor" (SMMCI)

(birth prevalence)

Hypodontie, hypogonadotroper ?
Hypogonadismus und
Hypomyelinisierung
(HHHH-Syndrom)

Hypodontie

0,7/100.000
(birth prevalence)

Incontinentia pigmenti Kleine Z&hne, spitze Form

(Bloch-Sulzberger-Syndrom)

hlischiitter-Tonz-Synd: ? Schmelzhypoplasie, ,,gelbe Zihne”
Okulo-dento-digitale Dysplasie 243 Fille Mikrodontie, Hypodontie, Schmelzhypopl
(opDD) friihzeitiger Zahnverlust
Tuberose Sklerose 10,0/100.000 Fibrose Hyperplasie an der Gingiva, Zahnschmelz
mit Grilbchen

Seiten in der Kategorie ,Hypodontie®

Es werden 30 von insgesamt 30 Seiten in dieser Kategorie angezeigt

A D (Fortsetzung) K

« ADULT-Syndrom = Kabuki-Syndrom
« Aglossie-Adaktylie

« Al-Gazali-Dattani-Syndrom

» Dysplasie, eklodermale hypohidrotische

« Dysplasie. odonto-onycho-dermale « Kallmann-Syndrom

+ ANE-Syndrom u L
* Ankyl klodermale Defekie-Li n-Kiefer- + Ektodermale Dysplasie = Lelis-Syndrom
Gaumenspalten/ Hay-Wells-Syndrom! AEC-Syndrom « Endasteale Skisrose-zersbellare Hypoplasie « Leukosnzephalopathie-Ataxie-Hypodontie-Hypomyelinisierung
« Ankylose, glossopalatine e « Limb-Mammary-Syndrom
c « Gaumenspalte-Stapes-Fixation-Oligodontie o

« Carpenter-Syndrom « Odonloleukodystrophie

+ CHANDS-Syndrom H

« Hallermann-Streiff-Francois-Syndrom

b * Hypertrichosis lanuginosa,kongenitale « Rapp-Hodgkin-Syndrom

* Dormato-Osteolyse, kirgisischer Typ hypogenadotroper +

« Dysostose, akrofaziale, Palagonien-Typ Hypodontie
» Sensenbrenner-Syndrom

« Solos-Syndrom

« Hypoplasie,fokale dermale

« Incontinentia pigmenti

» Taurodontie-fehlende Zahne-sparliches Haar

Abb.5: Seltene Erkrankungen (n=30) mit dem Symptom ,Hypodontie“. Dazu gehéren das
HHHH-Syndrom (Hypodontie, hypogonadotroper Hypogonadismus, Hypomyelinisierung), die
Incontinentia pigmenti und die Leukoenzephalopathie-Ataxie-Hypodontie-Hypomyelinisierung
[Ataxie, ,delayed dentition, ,hypomyelination“ (ADDH)].

4. Schlussfolgerungen:

1. Orofaziale Veranderungen kénnen in der Differentialdiagnose von seltenen neurop&diatrischen
Erkrankungen richtungsweisend sein.

2. Mit dem Aufbau eines Registers zur Erfassung orofazialer Manifestationen bei Menschen mit
Seltenen Erkrankungen (ROMSE) soll eine fachliche Plattform bereitgestellt werden, auf deren
Grundlage interdisziplindr auch oralmedizinische Therapiestrategien beraten und weiterentwickelt
werden kénnen.

3. Bei mehrfach behinderten Kindern kdnnen Zahnschmerzen durch kariése Lasionen, Gingivitis und
Parodontitis eine erhebliche diagnostische und therapeutische Herausforderung darstellen, in die
Pé&diater, Anasthesisten, Zahnarzte und Facharzte fur Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie
eingebunden sind.
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