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Einleitung
Eine Erkrankung gilt in der europäischen Union dann als „selten“, wenn weniger als einer von 2000
Menschen davon betroffen ist 1. In der BRD sind schätzungsweise 4 Millionen Menschen von einer
Seltenen Erkrankung (SE) betroffen und weltweit sind 6000-8000 SE bekannt, von denen etwa 80%
genetischen Ursprungs sind 2. Rund 15% aller bekannten SE können sich dabei im Zahn-, Mund- und
Kieferbereich manifestieren 3, 4. Innerhalb der Medizin und Zahnmedizin gibt es meist wenig Kenntnis
zur klinischen Manifestation, Diagnostik und Therapie von SE und Informationsquellen sind nur schwer
zugänglich oder nicht vorhanden.
Für die Betroffenen resultieren daraus „Diagnose- Irrfahrten“ und Schwierigkeiten bei der Versorgung.
Ziel dieser Arbeitsgruppe ist daher die Etablierung eines „Registers zur Erfassung orofazialer
Manifestationen bei Menschen mit Seltenen Erkrankungen-ROMSE“, welches neben Kieferchirurgen,
Zahnärzten auch Betroffenen und Angehörigen als Informationsquelle zur Verfügung steht.

Material and Methode
2011 wurde damit begonnen, Datenbanken wie die Pubmed, Orphanet und OMIM mit Fokus auf SE mit
beschriebener orofazialer Manifestation zu sichten und auszuwerten. Seit 2013 werden die
gewonnenen Informationen in eine webbasierte, frei zugängliche Datenbank unter http://romse.org
eingearbeitet, aktuelle fachgebietsbezogene Literatur hinterlegt und die Erkrankungen in Kategorien
eingeteilt.

Ergebnisse
Bisher konnten 531 SE mit orofazialen Manifestationen in der Datenbank hinterlegt werden. Die
Erkrankungen und Syndrome wurden in 10 Hauptkategorien eingeteilt, denen insgesamt 99
Subkategorien zugeordnet wurden. Dies ermöglicht neben der Suche über eine integrierte
Suchfunktion eine gezielte Suche in der Datenbank anhand der vorhandenen Symptome. Die
Datenbank ist mit weiteren Datenbanken und Informationsplattformen zu den SE verlinkt. An 2
Einrichtungen wird inzwischen außerdem eine spezialisierte Sprechstunde für SE mit oraler Beteiligung
als erste Anlaufstelle für die Betroffenen angeboten. Die Sprechstunden sind bei „se-atlas“ hinterlegt.

Schlussfolgerung
Seltene Erkrankungen und ihre Symptome stellen Medizin und
Zahnmedizin vor hohe Anforderungen in Diagnostik und Therapie. Ein
Register zur Erfassung von seltenen Erkrankungen mit Veränderungen
im Mund-Kiefer- und Gesichtsbereich kann einen Beitrag zur
Diagnostik und zu den Therapieoptionen in der Zahn-Mund-und
Kieferheilkunde leisten. Spezialisierte Sprechstunden und
Expertenzentren sollten flächendeckend angeboten werden.
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Abb. 1: Alphabetische Auflistung der in ROMSE erfassten SE mit orofazialer Beteiligung
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Sprechzeiten: Montags von 15.00-17.00 nach Terminvereinbarung

Abb. 2: Exemplarisches Beispiel „Ektodermale Dysplasie“ mit Krankheitsbeschreibung

Abb. 3: Exemplarisches Beispiel „Ektodermale Dysplasie“

Abb. 4: Exemplarisches Beispiel der Subkategorie „Oligodontie“

Abb. 5: Sprechstunden für „Seltene Erkrankungen mit oraler Beteiligung“,
aufgeführt in „se-atlas“ unter https://www.se-atlas.de


