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ABSTRACT

| denne artikel prasenteres ”“Unike Tenner”
(uniketenner.no) - et netsted for sjeldne diag-
noser med manifestationer i mundhulen. Globalt
estimeres det, at op til en halv milliard mennesker
har en sjelden diagnose, og stadig flere lever laen-
gere end tidligere med diagnosen. Mange sjeldne
diagnoser har manifestationer i mundhulen eller
systemiske tilstande, som kraever tilpasninger ved
tandbehandling. "Unike Tenner” er udviklet med
henblik pa at stgtte tandplejepersonale ved mgde
med disse personer - bade i tilfeelde med en kendt
sjeelden diagnose og med usadvanlige orale fund
uden kendt diagnose.
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ERSONER MED SJZLDNE DIAGNOSER besgger
formentlig tandklinikken i lige sa stor grad
som andre. Tandplejepersonale kan imid-
lertid fgle, at disse diagnoser ligger uden
for deres kompetenceomréde. Netstedet
uniketenner.no — uniqueteeth.net — er ud-
viklet for at give tandplejepersonale viden
om sjaeldne diagnoser og relevante hensyn.
Spgeveerktgjet pa netstedet gor det muligt at
knytte sjeeldne kliniske fund til mulige diagnoser, nar der ikke
foreligger en diagnose.

PRZESENTATION AF EMNET

Sjeeldne diagnoser og sundhedssektoren

Definitionen pé en sjelden diagnose varierer. I Norge og i de
fleste EU-lande regnes en diagnose som sjelden, hvis feerre
end 1 pr. 2.000 i befolkningen er ramt. Dette udger 5,9 % af
befolkningen ifglge konservative estimater — eller over 482
millioner personer pé globalt plan (1). I Danmark er pree-
valensen af sjeeldne diagnoser defineret som faerre end 1-2
pr. 10.000 - eller omtrent 1 % af befolkningen (2). Antal-
let af kendete tilfaelde er ofte betydeligt lavere end antallet af
faktiske tilfaelde (3). Uafhaengigt af afgraensningen oplever
mange med sjeldne diagnoser afvisning og manglende for-
stielse fra sundhedspersonale (4). Ukorrekte diagnoser kan
forsinke forebyggende tiltag, fore til fejlbehandling og redu-
cere livskvaliteten (5,6).

Diagnoseoversigt
Diagnoseoversigten pa netstedet uniketenner.no dekker fore-
Igbig 200 tilstande. Den beskriver generelle fund og oriente-



rer kort om diagnostik og behandling, synonymer, genetik
og arv, mundhulefund, samt hvad man i tandplejen bgr vere
opmerksom pa. De 200 tilstande er udvalgt fra publicerede
oversigter over diagnoser med forskellige typer af mundhu-
leaffektioner eller kraniofaciale anomalier. De mest hyppi-
ge sjeldne diagnoser prioriteres hgjest, men ogsé relevante,
meget sjeldne tilstande er inkluderet for at give et helheds-
billede af diagnosespektret. Udvalget afspejler variationen i
tilgeengelige data og danner grundlaget for et transparent og
funktionelt veerktgj, som kan handtere forskellige tilstande,
der efterhénden fojes til.

Synonymer

Mange sjeldne diagnoser har flere synonymer. Diagnoseover-
sigten tillader sggning efter alle synonymer, hvilket gor det
lettere at identificere diagnoser uafhaengigt af, hvilken beteg-
nelse den bergrte person, litteraturen eller andre behandlere
anvender. Hovednavnene i diagnoseoversigten er baseret pa
terminologien i den europaiske netportal for sjeeldne diagno-
ser, orpha.net.

Genetik og arv

Omtrent 80 % af de sjeeldne diagnoser er genetiske. Oversigten
viser, hvilket gen eller hvilke gener der knyttes til diagnosen
samt den forventede arvegang, hvilket forenkler kortleegningen
af familieanamnesen. Fx fordrsages skeletdysplasien kleido-

|
Kklinisk relevans

Sjeeldne diagnoser er ofte komplekse og kan kraeve en anden
tilgang end den konventionelle, ogsa ved tandbehandling.
Forebyggende tiltag og reduktion af risiko for komplikationer
er afggrende, da der som regel hverken findes behandlinger,
som kurerer diagnosen, eller tilpassede behandlingsprotokol-
ler. Netstedet uniketenner.no er et gratis, abent tilgaengeligt
vaerktgj, som stgtter tandplejepersonale ved mgde med per-
soner med sjeldne diagnoser i klinikken.

kraniel dysplasi af en patogen RUNX2 genvariant i otte ud af
10 tilfeelde. Diagnosen fglger autosomal dominant arvegang,
hvilket vil sige, at hvert barn har 50 % sandsynlighed for at arve
genvarianten og dermed diagnosen.

Orale fund

Mundhuledelen af diagnosebeskrivelsen redeggr for fund, som
er beskrevet i litteraturen. Litteraturgrundlaget for orale fund
ved sjeeldne diagnoser er ofte yderst begranset. Et eksempel pd
orale fund ved den sjaeldne diagnose X-bundet hypofosfataemi
er abscesser og fistler i ubehandlede og tilsyneladende sunde
taender. >

Udvalgte sjeldne diagnoser med orale manifestationer
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Fig. 1. Ansigtsillustrationer af fem sjaeldne diagnoser, hvor mundhulefund er karakteristiske. A. Hypohidrotisk ektodermal dysplasi. B. Osteogenesis imperfecta type IIl.
C. Oculo-facio-cardio-dentalt syndrom. D. Prader-Willi syndrom. E. Kleidokraniel dysplasi. Illustrationer: Malin Bernas-Theisen, TAKO-senteret.

Fig. 1. Facial illustrations of five rare disorders where oral manifestations are characteristic. A. Hypohidrotic ectodermal dysplasia. B. Osteogenesis Imperfecta type Ill. C.
Oculo-Facio-Cardio-Dental syndrome. D. Prader Willi syndrome, and E. Cleidocranial Dysplasia. Illustrations: Malin Bernas-Theisen, TAKO-centre.
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Hvad tandplejepersonale bor vaere opmarksom pd

Dette inkluderer iser relevante anbefalinger som i nedensté-

ende eksempler:

— Metronidazol skal undgés ved Cockayne syndrom pé grund
af risiko for alvorlige leverkomplikationer (7).

— Antibiotikumprofylakse anbefales fgr tandbehandling, som
involverer blgdning, ved Oslers sygdom pa grund af risiko
for hjerneabscesser (8).

— Ved Ehlers-Danlos syndrom kan lokalanalgesi have reduceret
effekt (9).

Konventionel tandbehandling er ofte korrekt ogsa ved sjeeld-
ne diagnoser. Men ved mange diagnoser er det vigtigt at saette
ind med forebyggende tiltag pa et tidligt tidspunkt for at for-
hindre sygdomsudvikling, som senere kan blive mere udfor-
drende at behandle.

Sogevaerktgj
Tandplejen har en unik position i samfundet, ved at vi regel-
maessigt fglger sundhedstilstanden hos et bredt udvalg af be-
folkningen. En stor andel af udiagnosticerede sjaeldne tilstande
(3) understreger behovet for veerktgj, som kan hjalpe med at
udrede usadvanlige fund. Sddanne fund kan vaere tydelige for
den, det drejer sig om, og kan give veerdifuld information til en
observant behandler.

I spgevearktgjet har vi registreret 127 forskellige fund kate-
goriseret som mundhule, hoved/hals og generelt. Disse er let-
forstéelige, enkelt definerede og findes i menuerne eller kan

soges i fritekstfeltet. De fleste af fundene er knyttet til sikald-
te "termer” fra den omfattende Human Phenotype Ontology
(HPO), et system udviklet til beskrivelse af feenotyper (kliniske
udtryk ved genetiske tilstande) i hele kroppen (10).

Fundene klassificeres for hver diagnose som forventede el-
ler stgttende. Forventede fund har staerk sammenheng med
diagnosen eller er korreleret med diagnosen og meget sjeeldne i
normalbefolkningen. Stgttende fund har en svagere korrelation
baseret pé fund i litteraturen eller er utydelige eller asympto-
matiske for personen, som har diagnosen. Hvert enkelt regi-
streret fund ved en diagnose er knyttet til en fagfellevurderet
publikation, som beskriver fundet hos et antal personer. Model-
len er transparent og kan opdateres og udvikles ved ny viden.

Nér brugeren valger fund i spgeveerktgjet, knyttes disse til
diagnoser, hvor fundene er forventede. Stgttende fund bruges
som ekstra information, men veegtes ikke i modellen. Diagno-
serne med flest forventede fund rangeres gverst. Klinikeren
kan vurdere de mest sandsynlige diagnoser op imod de gvrige
fund og anamnesen. Modellen kraever minimum ét mundhu-
lefund for at generere resultater i listen over mulige diagnoser.

En enkel model

Modeller, selv enkle og uperfekte, giver typisk bedre vurderinger
end eksperter inden for alle undersggte fagomréder. Arsagen
til dette er fraveeret af en raekke forskellige faktorer, som pévir-
ker mennesker, nér vi foretager vurderinger (10). Sjeldne fund
er desuden udfordrende at kommunikere for mange klinikere,

Udvalgte fund ved oculo-facio-cardio-dentalt syndrom

Forventet:
Lange tandrgdder

Forventet:
Retinerede og delvis
frembrudte taender

Stgttende:
Medfgdt hjertefejl

Mulig diagnose:
Oculo-Facio-Cardio-Dentalt syndrom

Forventet:

@jeanomalier

Stgttende:
Krogede tandrgdder

Stgttende:
Uszadvanlig ganeform

Fig. 2. Udvalgte forventede og stgttende fund korreleret med diagnosen er systematisk registret i henhold til data hentet fra fagfeellebedgmt litteratur. lllustrationer:

Malin Bernas-Theisen, TAKO-senteret.

Fig. 2. Selected expected and supportive manifestations correlated with the diagnosis are systematically registered according to data from the available peer-reviewed

literature. lllustrations: Malin Bernas-Theisen, TAKO-centre.




og studier viser, at tidspres, som jaevnligt forekommer i mange
tandklinikker, medfgrer flere diagnostiske fejlvurderinger (11).

Modellen vurderer kun, hvilke diagnoser der er korreleret
med et specifikt fund. Den yderligere tillegsvaerdi af mere avan-
cerede modeller er begranset, ndr datagrundlaget er svagt, som
det typisk er ved sjeeldne diagnoser (10,12).

DISKUSSION

Gor klinikeren bevidst om sjaldne diagnoser

Aktiv anvendelse af enkle, netbaserede kliniske stgttevaerktgjer
kan styrke vidensgrundlaget for vurderinger i klinikken. Et stu-
die viste fx, at anvendelse af et sddant veerktgj ved tandtraumer
pé primere teender haevede det teoretiske niveau for tandleege-
studerende pa sidste ar til specialiststandard (13).

Koordinering med centre for sjeeldne diagnoser

Personer med usadvanlige fund eller en sjaelden diagnose kan
henvises til odontologiske videnscentre i Kgbenhavn, Aarhus
og Oslo, hvor diagnoser og fund registreres, og der eventuelt
henvises videre til genetisk udredning. Forskningen koordine-
res med andre nationale og internationale centre. Systematisk

registrering gger forstdelsen af diagnoserne og kan veere forste
skridt mod udvikling af behandlinger. Orphan drug designation
i EU tilskynder til udvikling af leegemidler for sjeeldne diagno-
ser (14). Det fgrste trin i en sddan udviklingsproces er at iden-
tificere personer med en diagnose. Dette kan kun opnés ved
godt samarbejde mellem forskellige dele af sundhedssektoren.

Bevidsthed om sjeldne diagnoser

@get opmerksomhed og viden om diverse diagnoser vil ggre
tandplejen tryggere for personer med sjeeldne diagnoser. Nér ud-
redning leder til en diagnose, vil patientnetvaerk give mulighed for
erfaringsudveksling og samfundsengagement, som gavner flere.

KONKLUSION

Personer med usadvanlige fund i mundhulen og sjeeldne diag-
noser knytter odontologi og oral sundhed sammen med genetik
og medicin. "Unike Tenner” kan vare et skridt pd vejen mod
at kunne tilbyde en mere persontilpasset behandling, som er
bade tryggere og mere effektiv. Selvom datagrundlaget er be-
greenset, kan en enkel model og lgsning vere af veerdi for bade
behandler og patient. ¢

ABSTRACT (ENGLISH)

UNIQUE TEETH: A WEB BASED TOOL FOR THE DENTIST
IN RARE DIAGNOSES

This article presents Unique Teeth (uniqueteeth.net) - a web
portal for rare disorders with oral manifestations. Global esti-
mates suggest that up to half a billion people are affected by
arare disorder. Increasingly, many are living longer with their

conditions. Many of these disorders present with oral mani-
festations or medical conditions necessitating adjustments
in dental management. Unique Teeth was created to support
dental professionals when treating individuals with known
rare disorders - or undiagnosed individuals with unusual
oral clinical findings.
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