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ABSTRACT

Komplekse medf@dte sjeeldne sygdomme, som viser
sig i mundhulen, vil ofte kraeve hgjt specialiseret
udredning, radgivning og eventuelt behandling. | de
nordiske lande har der i flere artier fandtes kompe-
tencecentre, som varetager udredning, radgivning
og hgijt specialiseret tandleegefaglig behandling af
patienter med medfg@dt sjeelden sygdom.
Naerveaerende artikel tager laeseren med pa en
beskrivelse af det vigtige samarbejde, der siden
centrenes begyndelse har dannet fundamentet for
netop disse behov, som ses hos patientgruppen.
Internt beskriver vi os selv som "sjaeldnefamilien”,
og det historiske perspektiv er grundlaget for frem-
tidens visioner om datadeling og forskning til gavn
for den enkelte patient og det samlede sundheds-
vaesen.
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EGREBET SJZALDEN SYGDOM, DIAGNOSE EL-
LER TILSTAND BRUGES OM SYGDOMME, som
har lav forekomst i en befolkning. Landene
imellem hersker der forskellige definitioner,
som fremgér af Tabel 1. Definitionen for en
sjeelden medfgdt sygdom beskrives ud fra
praevalensen af den givne sygdom. Men feel-
les for dem alle geelder det, at den enkelte
sjeeldne tilstand vil veere noget, man som kli-
niker i primersektoren sjaldent eller aldrig vil mgde. Til gen-
geeld findes der pa europaisk plan mere end 5.000 forskellige
sjeeldne diagnoser. Det betyder, at den almindelige tandlaege
flere gange i sit arbejdsliv vil mgde og behandle patienter med
sjeeldne sygdomme. Nar det kommer til de mere komplekse
problemstillinger, vil den almindelige tandleege derfor ikke
kunne opna tilstraekkelig erfaring indenfor omradet og der-
med ikke ngdvendigvis kunne tilbyde relevant diagnostik og
handtering. Nar det er tilfeeldet, kan der henvises til hgjt spe-
cialiserede kompetencecentre/videncentre. Organiseringen og
kravene i de forskellige lande varierer. Neerveerende artikel vil
beskrive baggrunden og forhistorien til de kompetencecentre/
videncentre, som vi kender dem i dag. Artiklen kommer ind p4,
hvordan det nordiske samarbejde er fungerende, samt hvilke
visioner og gnsker vi samlet set har for udviklingen pd omradet.




Forekomst af misdannelser

Norge 1:5000 2750
Sverige 1:5000 5000
Danmark 1:10.000 500

Tabel 1. Definition af en sjeelden tilstand beror pa praevalens. | denne tabel ses
praevalensen for hvert land, samt hvor mange personer der maksimalt vil have
sygdommen i hvert land. Langt de fleste sjeeldne tilstande forekommer langt
sjeeldnere end det.

Table 1. The definition of a rare condition is based on prevalence. This table
shows the prevalence for each country, as well as the maximum number of people
who would have the disease in each country. The vast majority of rare conditions
occur much less frequently than that.
|

HISTORISK PERSPEKTIV
De skandinaviske lande har en stolt tradition for feelles samar-
bejde og udvikling. Vi har en mangearig felles forstaelse for
kulturen omkring konserverende tandbehandling, forebyggelse
og sundhedsfremme pa det tandleegefaglige omrade. Det nordi-
ske samarbejde omkring sjeeldne syndromer er ingen undtagel-
se. Vi skal historisk set kigge pa en forening, som blev skabt lang
tid for sjeldnecentrene. Pa Skt. Apollonias dag, lerdag den 9.
februari 1974, var der stiftende generalforsamling pa Berneho-
spitalet i Vangede i Kgbenhavn (1). Her stiftede man ”"Nordisk
Forening for Handicaptandvard (NFH)”. I sit udgangspunkt var
NFH med fokus pa et noget bredere perspektiv, nemlig den
funktionsheemmede patient i tandlaegestolen. Og indenfor den
brede gruppe af funktionshaammede borgere finder vi ogsé de
komplekse syndromer. I lgbet af 1980’erne blev den norske
tandleege Kari Storhaug og kollegaer derfor mere og mere op-
merksomme pé gruppen af patienter med sjaeldne medicin-
ske tilstande, og hvordan mange i denne gruppe havde store
udakkede behov for undersggelse, udredning og radgivning
om behandling, nar det gjaldt oral helse (2). Disse behov blev
beskrevet, ogi1992 blev det godkendt at oprette TAKO-centeret
(Tannhelse Kompetencecenter). Kari Storhaug blev ansat som
leder af det nyoprettede TAKO-center. Med Norges faste prio-
ritering af omradet blev det endnu mere synligt, hvor vigtigt
sédanne centre ogsd matte vaere i Sverige og Danmark. I Sve-
rige blev der derfor sat rammer for arbejdet allerede i starten af
1990’erne, hvilket muliggjorde, at Jan Andersson-Norinder og
medarbejdere startede Mun-H-Center i Gteborg. Nogenlunde
samtidigt oprettede man Kompetenscenter for Sallsynta Odon-
tologiska Tillstdnd pa Odontologiska Institutionen i Jonképing
med Birgitta Bergendal, specialist i oral protetik, i spidsen.
Imarts 1996 afholdtes Nordiska Halsovardshogskolan i Gote-
borg i samarbejde med fernavnte NFH et symposium med titlen
”Odontologiska Kunskaps- og behandlingscenter for séllsynta
tillstdnd - ett omréde for samverkan och kvalitetsudvikling i Nor-
den” (3). Symposiets deltagere var tandlaeger fra hele Norden, og
mgdet endte bl.a. med en anbefaling af i alle nordiske lande at
oprette odontologiske kompetencecentre for sjaeldne sygdomme.
I Sverige snskede man at deekke det nordligste omrade, hvorfor
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Komplekse sjeldne sygdomme, som viser sig i mundhulen,
vil ofte kraeve hgijt specialiseret udredning, radgivning og evt.
behandling. Som tandlaege i primaersektoren er det vigtigt at
kende til disse funktioner for at yde rettidig henvisning eller
vide, hvor man vil kunne sgge rad og vejledning.

En hgjt specialiseret enhed kraever et multidisciplinaert sam-
arbejde med inputs fra flere specialer. Nar det drejer sig om
sjeeldneomradet, vil internationalt samarbejde ogsa ofte have
stor betydning. Det nordiske samarbejde har i mange ar vee-
ret staerkt, og naervarende artikel vil tage laeseren med pa
en fortaelling om det historiske perspektiv, den nuvarende
organisering og visionerne for fremtidens samarbejde om-
kring forstaelsen og udviklingen af sjeeldneomradet.

Odontologiskt Kunskapscentrum i Norr i Umed blev startet i ar
2000 af Birgitta Bickman, specialist i peedodonti. Videncentrene
iDanmark blev en realitet i 2002, hvor de fik forngjelsen af Hans
Gjgrup og Jette Daugaard-Jensen, siden Eva Fejerskov Lauritsen,
som de forste ledere af de to centre i Danmark. P& den méde blev
det nordiske samarbejde udvidet i &r 2002, og den skandinaviske
sjeeldnefamilie var nu bragt sammen.

Det tager mange &r at forstd omfanget af sjeeldne sygdomme.
Vi forfattere, som er de nuvaerende ledere af de nordiske centre,
erivores daglige arbejde bevidste om den fortid og det ansvar,
der hviler pa fremtiden for sjaldne tilstande. Heldigvis har vi
hinanden til at styrke den udvikling.

ORGANISERING OG SAMARBEJDE

De skandinaviske kompetencecentre er i hgj grad baseret pa
netvaerk og faelles interesseomrade. En stor styrke er den feelles
drivkrafti, at visammen kan nd laeengere og gore en forskel, som
ingen af os ville kunne ggre pé basis af egne erfaringer alene.
P4 sjaeldne omrader har vi brug for det tveerfaglige, men vi har
ogsa brug for at samle os i bredere netveerk for at laere mere af
det fulde billede af de sjeeldne sygdomme. Vi plejer at sige, at "vi
ved nok til at vide, at vi ikke ved saerlig meget”. Vi mgdes fysisk
mindst en gang om &ret, bdde hos hinanden og pa konferencer.
Derudover afholdes hvert ar 4-6 videokonferencer, hvor vi kan
dele og diskutere komplicerede patienttilfeelde. Enten fordi der
er behov for input til udredning, eller fordi behandlingsmulig-
hederne med fordel kan drgftes i et forum af flere specialister
med kendskab til netop det sjaldne.

Udbyttet af disse nordiske feellesmgder kan vise sig i s8 kon-
krete tilfzelde som et patienttilfaelde med en udiagnosticeret ot-
tedrig pige, fedt med mitralklapinsufficiens, lav legemshgjde (-2
SD) og dysplastiske teender med frembrudsproblemer og spon-
tane nekroser til fplge. Casen fremleegges pa et mgde, hvor to af
deltagerne mener at have set lignende (Fig. 1A, B). Efter endt
mgde fremsendes yderligere information fra Aarhus med op-
fordring til, at der kunne veere en mutation i LTBP3-genet, ogsé
kaldt DASS (Dental Anomaly and Short Stature). Efter yderli- »



T/ videnskad & klinik / Tokusartie

Panoramargntgen 4 og 7 ar

Fig. 1. A. 4-arig pige ved henvisning. Primaere incisiver mistet pa grund af spontane nekroser. Primare og permanente taender ses dysplastiske og stort set uden emalje.
B. Nu som 7-arig. 6'erne er endnu ikke frembrudt, men ses resorberede under slimhindedaekke. Der ses pulpaoverkapninger og endodontisk behandling af 1+, som har
virket efter hensigten og bevaret taenderne i fronten. Endodontisk behandling pa yderligere et antal taender ma forudses.

Fig. 1. A. 4-year-girl at the time of referral. Primary incisors have been lost because of spontaneous necrosis. Both permanent and primary dentition is without enamel
and with dysplastic morphology. B. Same girl as 7-year-old. Molars are still not erupted but are seen to be resorbed preerupted. There has been done endodontic treat-
ment in several teeth in the front, which has given function for now. It must be taken into account that more teeth will need endodontic treatment in the future.

gere henvisning til afdeling for klinisk genetik finder man en syg-
domsfremkaldende variantinetop det gen (4). Pigen kan nu gé i
relevant kardiologisk opfelgning og pa sigt blive tilbudt relevant
genetisk rddgivning og eventuelt preenatal diagnostik, nér hun en
dag selv gnsker at fa bprn. Ud over dette blev tandbehandlingen
ogsa dreftet i det nordiske forum. Patienten har siden tandfrem-
brud faet foretaget enkelte profylaktiske pulpaoverkapninger
og forseglinger af kronerne for at forebygge spontane nekroser.

Dette gores for at sikre teendernes bevarelse under vaeksten. P4
sigt forventes teenderne at mistes og erstattet implantatprotetisk,
nér dette findes relevant. Samtlige behandlinger er varetaget i
hgjspecialiseret regi, men patienten fglges ogsa i primersekto-
ren, hvor samarbejdet mellem netop hospitalsbehandlingerne
og kommunal tandpleje findes af stor betydning.

Der kan neevnes mange flere eksempler end blot dette ene. De
mange gange, diagnoser er blevet stillet, netop gennem det inter-



nationale samarbejde, vidner ogs& om den store kompleksitet,
der ses ved diagnosticeringen af sjeeldne medfgdte sygdomme.

FREMTIDENS MULIGHEDER OG @NSKER

Vi motiveres og beriges af hinandens arbejde og gnske om kon-
struktivt sammenspil og udvikling. Netveerket er drevet af pas-
sionerede centre med egen gkonomi, og uden at de organisato-
riske og gkonomiske forskelle landene imellem er en hindring.
Alligevel undres vi ofte over, hvor svere falles publikationer
kan veere.

En hindring for gget samarbejde kan vaere juridiske aspek-
ter, som grundleggende set skal sikre data og personsikkerhed,
men som bureaukratiserer og vanskeligggr deling af data og
dermed udvikling af projekter til gavn for den felles forstéelse
af disse sjaeldne og komplekse sygdomme.

En sérbarhed pé sjeeldneomradet kan netop vaere den net-
veerksbaserede tilgang, hvor kompetencer kan gé tabt ved ge-
nerationsskiftet. Derfor findes den trygge sjeldnefamilie afgg-
rende i generationsskiftet for ogsa at fa nye generationer til at
std trygt pa skuldrene af fortidens produktive, arbejdsomme
og udviklende indsatser. Hvis vi ser fremtiden i gjnene, er et
konkret eksempel pa potentialet for yderligere samarbejde vo-
res feelles arbejde med diagnosen x-linked hypophosphatemia
(XLH), ogsa kaldet hypofosfateemisk rakitis pd dansk. Ved XLH
ses mundhulesymptomer, der ogsé kan vere vigtige for den
overordnede diagnostik. XLH er en medfgdt sygdom, der skyl-
des forandringer i genet PHEX, som medfgrer, at nyrerne udskil-
ler fosfat via urin i sterre grad end normalt og dermed lavere

D-vitaminniveau i blodet (5). Resultatet er lave niveauer med
fosfater og andre mineraler, der er ngdvendige for kroppens
harde vaev. Da genet er lokaliseret pd X-kromosomet, rammes
drenge hardere end piger. Tandemaljen har ofte mikrofraktu-
rer, og dentinen er darligt mineraliseret. Dette forer til, at de
fleste med diagnosen har mundhulesymptomer i form af gen-
tagne spontane tandabscesser i bade primeere og permanente
tandseet. Dette kan fgre til tidligt tandtab og behov for oral reha-
bilitering. Siden diagnosen pavirker mineralisering af knogle,
har der veeret en del usikkerhed om prognosen efter behandling
med implantater, og dette er et tilbagevendende tema i mgder
mellem centrene. I tilleeg er der nu kommet en ny type medi-
cin for diagnosen, og der findes endnu ikke viden om, hvordan
dette pavirker teenderne og teendernes stgtteveev. For at frem-
skaffe mere viden om dette er der behov for at dele erfaringer,
udarbejde feelles behandlingsprotokoller og gennemfgre mul-
ticenterstudier. Dette blot for at naevne en af de diagnoser, vi
ser gget samarbejde omkring for fremtiden.
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ABSTRACT (ENGLISH)

NORDIC COLLABORATION ON ORAL HEALTH IN RARE
DISEASES

Complex inherited rare diseases that manifest in the oral
cavity often require diagnosis, counselling, and potentially
highly specialized treatment. In the Nordic countries, com-
petence centres have existed for several decades, provid-
ing diagnostic services, counselling, and highly specialized
dental treatment for patients with inherited rare diseases.

This article takes the reader through a description of the
important collaboration that, since the establishment of the
centers, has formed the foundation for meeting the specific
needs of this patient group.

Internally, we refer to ourselves as the “rare family”. The
historical perspective is exactly the foundation for future
visions of dental perspectives in rare diseases.
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