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EINLEITUNG

Zahndurchbruchsstérungen sind sowohl durch lokale als auch durch systemische Faktoren bedingt. Bei komplexen Erkrankungen wie z. B. dem Apert-Syndrom, dem

Down-Syndrom, der Dysostosis cleidocranialis, der ektodermalen Dysplasie oder dem Gardner-Syndrom kénnen zahlreiche Zahne betroffen sein (1). Im Unterschied

dazu sind bei Patienten mit lokalen Durchbruchsstorungen in der Regel die dritten Unterkiefermolaren und die Eckzahne im Oberkiefer betroffen (2). Sehr selten

treten Durchbruchsstérungen bei den ersten und zweiten Molaren auf. Bei einer dritten Variante, der non-syndromalen primaren Durchbruchsstérung ["Primary

failure of eruption"(PFE)] bricht ein primar nicht ankylosierter Zahn nicht oder nur partiell durch (3). Fir die Normalbevolkerung wird die Pravalenz dieser

Abnormitat mit 0,06% bei einer Geschlechtsverteilung von 1:2,25 (m:w) angegeben (4).

FALLVORSTELLUNG

Bei einer 19-jahrigen Patientin wurde der Verdacht auf eine genetisch bedingte

Zahndurchbruchsstérung gedullert, nachdem eine viele Jahre dauernde

kieferorthopéadische Therapie erfolglos verlaufen war (Abb. 1-3). Im Alter von vier
Jahren wurden bei ihr eine Schwerhorigkeit im Sinne einer zentralen Horstorung,
eine  Wachstumsverzogerung und ein hypogonadotroper Hypogonadismus
diagnostiziert. Ein Hirn-MRT, eine Chromosomenanalyse und eine Untersuchung auf
eine SHOX-Deletion ergaben keine auffilligen Befunde. Im Rahmen einer
humangenetischen Beratung wollte die Patientin sich informieren, ob die bei ihr
vorliegenden Symptome einer (bergeordneten syndromalen Erkrankung
zugeordnet werden kénnen und welche diagnostischen Méglichkeiten bei Verdacht
auf Vorliegen einer PFE bestehen, die die Molaren 17, 27 und 47 betreffen. Eine
bereits durchgefihrte Chromosomenuntersuchung ergab einen unauffalligen
weiblichen Chromosomensatz (46, XX). Auf Patientinnen-Wunsch hin wurde eine
Array-Analyse angeschlossen, mit der das gesamte Genom auf kleine Deletionen
und Duplikationen untersucht wird, die in der normalen Chromosomenanalyse nicht
sichtbar sind. Es zeigte sich hierbei keine krankheitsverursachende Deletion oder
Duplikation. Allerdings schliel$t dieser Befund das Vorliegen einer syndromalen
Erkrankung nicht aus. Die Patientin wurde informiert, dass Uber eine genetisch
bedingte, nicht-syndromgebundene  Zahndurchbruchsstérung bei einigen
Patienten/Familien berichtet wurde. Als ursachlich hierfir wurden heterozygote
Mutationen im PTHR1-Gen auf dem Chromosom 3 identifiziert, das die Information
fir den Paratrezeptor beinhaltet. Auf Wunsch der Patientin wurde eine
Untersuchung dieses Gens durchgefiihrt. Dabei konnte die Mutation ¢.436C>T,
p.Argl46*im PTHR1-Gen in heterozygotem Zustand nachgewiesen und die Diagnose

einer Primary failure of eruption somit bestatigt werden.

Abb. 1: Orthopantomogramm der Patientin im Alter von 15 Jahren mit inkorporierter,
festsitzender kieferorthopadischer Apparatur (2013)

Abb. 3: Fernrontgenseitenaufnahme der Patientin im Alter von 18 Jahren (2016)

DISKUSSION

Die Mutation ¢.436C>T, p.Argl46*im PTHR1-Gen in heterozygotem Zustand fihrt
zum Abbruch der Eiweilsynthese und wurde in der Literatur bereits als
krankheitsverursachend beschrieben (5, 6). Die frihzeitig genetisch bestatigte
Diagnose einer non-syndromalen PFE bewahrt Patienten, Kieferorthopaden und
Oral-/MKG-Chirurgen vor einer lber Jahre verlaufenden frustranen Therapie. Dazu
ist auf Behandlerseite die Kenntnis (iber die genetische Atiologie der PFE fiir die
Differentialdiagnostik von Durchbruchsstérungen unerlasslich. Den Betroffenen
sollte eine humangenetische Untersuchung angeboten werden (7). Oralchirurgische
Optionen in schweren Fallen sind der friihzeitige Entschluss zur Extraktion oder
operativen Entfernung mit nachfolgender Implantat-gestiitzter Rehabilitation oder
die Okklusionseinstellung der von einer PFE betroffenen Ziahne mit Hilfe einer
Segmentosteotomie (8). Dazu muss eine chirurgisch zugdngliche Position der

betroffenen Zahne vorliegen.
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