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ABSTRACT

Dysplasi af dentale vaev kan optraede som delsymp-
tom ved sjeldne medfgdte sygdomme. Oversigts-
artiklen beskriver udvalgte eksempler pa sjaldne,
medfgdte sygdomme, hvor der optraeder dysplasi
af dentale vaew.

Emaljedysplasi optraeder ved hudsygdommene epi-
dermolysis bullosa (EB) og fokal dermal hypoplasi
(FDH). EB, junctional type, har hypomineraliseret og
hypoplastisk emalje. FDH har hypoplastisk emalje
med uregelmaessig overflade og atypisk kronemor-
fologi. Begge tilstande medfgrer store paedodontiske
og protetiske behandlingsbehov.

Dentindysplasi optraeder ved skeletsygdommene
osteogenesis imperfecta (0l), der skyldes en kolla-
gen defekt, og X-bunden hypofosfataemi (XLH), der
er en metabolisk knoglesygdom. Dentindysplasi ved
Ol benavnes dentinogenesis imperfecta (DI) og ses
ved svaer Ol. DI medfgrer gget risiko for tandfrakturer
og tandtab. Ved XLH optraeder uregelmaessigheder i
hele pulpa-dentin-organet, og der er risiko for spon-
tan udvikling af pulpanekrose. Ved XLH kan ogsa ses
elementer af emaljedysplasi (enamel cracks).
Cementdysplasi ses ved skeletsygdommen hypofos-
fatasi (HPP), der optraeder i flere alvorlighedsgrader.
I varierende grad er tandrodens cementlag acellulaer.
Der ses preematur eksfoliering af primaere taender
eller ikkeparodontitis-betinget tandtab hos voksne.
Svaer HPP kan ogsa veere associeret med emaljedys-
plasi.

KONKLUSION - Emalje- eller dentindysplasi kan op-
treede ved sjeeldne sygdomme og medfgre ekstraor-
dinaere tandbehandlingsbehov. Dette tilsiger henvis-
ningtil de odontologiske videncentre med henblik pa
faglig sparring om diagnostik og behandling.

EMNEUH Rare diseases | dental enamel | dentine |
congenital abnormalities

Korrespondanceansvarlig forfatter:
OVERTANDL/GE HANS GJORUP
hangjo@rm.dk

Dysplasi af emalje eller
dentin ved medfodt,
arvelig sygdom

HANS GJBRUP, overtandlege, specialtandlage i ortodonti, ph.d.,
Odontologisk Videncenter, Tand-, Mund- og Keebekirurgi, Aarhus Universitetshospital

» Accepteret til publikation den 22. juni 2023

[Online fgr print]

ED DYSPLASI forstds en abnorm organise-
ring og funktion af cellers udvikling til en
given vaevstype samt det afvigende mor-
fologiske og strukturelle resultat af disse
cellers abnorme funktion (1). Et eksempel
pé dysplasi er visse former for tandmisdan-
nelser, hvor et eller flere vav, der specifikt
indgar i tanddannelse, fejludvikles. Det kan
fx vaere den genetisk betingede fejlfunktion
af ameloblaster eller dentinoblaster, der betinger et tandsaet
med henholdsvis amelogenesis imperfecta eller dentinogenesis
imperfecta (2). Disse tilstande behandles i anden artikel i dette
tema af Tandlaegebladet. Dysplasi af dentale veev kan imidlertid
ogsé forekomme som delsymptom ved sjeldne medfgdte syg-
domme, hvor der er fejludvikling (dysplasi) af flere veevstyper
eller organer. Det er formalet med denne artikel at beskrive
eksempler pé sddanne sjeldne, medfgdte sygdomme, hvor der
optraeder dysplasi af dentale vav.

EPIDERMOLYSIS BULLOSA
Epidermolysis bullosa (EB) er en gruppe af arvelige sygdomme,
hvis feellestreek er skrgbelighed af overfladevev, fgrst og frem-
mest hud. Ved alle typer af EB ses tilbagevendende bleredan-
nelser eller erosioner i hud, evt. ogsé slimhinder, men der er
stor variation i det kliniske billede af EB. Den histo-patologiske
baggrund for hudsymptomerne er brist i den normale binding
mellem cellerne i overhuden (epidermis) og den underliggende
leederhud (dermis). Der optraeder en spaltning (splitting) af ba-
salmembranen i epidermis. Jo dybere beliggende dette "split”
er, desto alvorligere symptomer. De svareste former er sveert
invaliderende, og kurativ behandling findes ikke (3).

Der beskrives fire overordnede typer af EB, og klassifika-
tionen baseres pé lokalisationen af splittet i basalmembranen.



EB simplex

EB simplex karakteriseres ved spaltning gverst i basalmembra-
nen (intraepidermalt) og er oftest med milde symptomer, hvor
sérene heler uden ardannelse. Som hovedregel mildnes symp-
tomerne under puberteten. Der er beskrevet et antal forskellige
gener, der er associeret med EB simplex, og identificeringen
af disse har medfgrt en underopdeling i flere subtyper af EB
simplex. EB simplex er normalt ikke associeret med dysplasi
af de dentale veev. Til gengeeld har relativt mange, specielt ved
generaliseret EB simplex, sarte slimhinder med hyppig blister-
dannelse i mundhulen. Ophelingen af disse leesioner er som
hovedregel uproblematisk, og der optreeder ikke vaesentlige
ardannelser (4).

Junctional EB

Ved junctional EB optrader splittet i overhudens lamina luci-
da teet pa leederhuden. Som hovedregel er symptomerne ved-
varende livet igennem, og hyppigt forekommende infektioner
medfgrer en del ardannelse. Der skelnes mellem lokaliserede
former, hvor der alene er vable- og sardannelser pa hander,
fgdder, albuer og knze, og generaliserede former med mere ud-
bredte symptomer, der, udover hartab, kan inkludere symp-
tomer i spisergr, luftveje og urinveje. Junctional EB er oftest

Epidermolysis bullosa (EB)

Fig. 1. Pige pa 16 ar med junctional EB. Tandseet med sveer dysplasi af emaljen
med elementer af bade hypoplasi og hypomineralisering. Tidligere behandling

i form af stalkroner pa molarerne, ekstraktion af 14 og 24 orthodontia causa.
Incisiver med temporaer behandling i form af kompositplast.

Fig. 1. Girl aged 16 with junctional EB. Dentition with severe dysplasia of the
enamel presenting elements of both enamel hypoplasia and enamel hypominer-
alisation. Previous treatment with steel crowns on the molars and extraction of

14 and 24 for orthodontic reasons. Incisors treated provisionally with composite
veneers.
|
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associeret med patologiske varianter af det gen, der koder for
proteinet laminin-332 eller det gen, der koder for kollagen XVII.
Arvegangen er autosomal recessiv. Ved junctional EB optraeder
inasten alle tilfaelde bullae og sar pd mundhulens slimhinder.
Kun sjeeldent er det ensbetydende med arvavsdannelser (4).
Derudover ses ved denne EB-type ogsa emaljedysplasi i form af
generaliseret emaljehypoplasi (5) (Fig. 1). Dette har baggrund
ien dysfunktion af emaljens ameloblaster, og klinisk kan denne
emaljedysplasi ikke skelnes fra det kliniske billede ved ameloge-
nesis imperfecta (AI). Ligesom ved Al kan der veere forskellige
varianter af emaljemisdannelsen: nogle med helt tynd og jeevn
emaljeoverflade og andre med meget uregelmeessig og mere
eller mindre pitted overflade, der i svaere tilfeelde kan maskere
de normale konturer af den kliniske krone (6). Et af de gener,
der udtrykkes i ameloblasterne og er associeret med EB junctio-
nal (LAMB3), er ogsé associeret med Al hypoplastisk type 1A.

Dystrofisk EB

Ved dystrofisk EB optraeder splittet endnu dybere, lige under
overhudens lamina lucida. Der er adskillige undertyper af den
dystrofiske EB, og de er alle associeret med patologiske varian-
terigenet, der koder for kollagen VII (COL7AI). Arvegangen er
autosomal dominant eller recessiv. Nogle af patienterne med
den dystrofiske type har en meget vulnerabel hud og kan med ti-
den udvikle sveere ardannelser med sammenvoksning af fingre
og teeer samt nedsat bevagelighed af ekstremiteter og eventu-
elt behov for amputationer. Det er de recessive former, der har
de mest alvorlige forlgb, og hvor den overordnede prognose er
darligst (7). Genet COL7AI udtrykkes ikke af ameloblaster, og
emaljen kan udvikle sig normalt. Til gengeld kan der i mund-
hulen optraede sveer slimhindeaffektion, som vanskeligggr suf-
ficient renhold af taender, og hvor der i svaere tilfeelde udvikles
mikrostomi pga. ekstreme arveevsdannelser (6).

Kindlers syndrom

Den 4. hovedtype er Kindlers syndrom synonymt med “mixed
EB”, hvor splittet optraeder i forskellige niveauer. Arvegangen er
autosomal recessiv, og tilstanden er associeret med patologiske
varianter af genet KIND1. Der ses ikke afvigelser i emaljelaget.
Til gengeaeld er der beskrevet en association med tidligt debu-
terende parodontal nedbrydning (6).

FOKAL DERMAL HYPOPLASI

Fokal dermal hypoplasi (FDH) er en sjelden, syndromal til-
stand med afvigelser i sdvel ektodermalt som mesodermalt de-
riverede veev. FDH er ogsd kendt under navnet Goltz syndrom,
og som betegnelsen FDH antyder, er der vaesentlige hudsymp-
tomer. De klassiske symptomer inkluderer desuden ekstremi-
tetsdefekter, gjenmalformation og dysmorfe ansigtstreek. Ab-
normiteterne i huden optrader som pletvise hudhypoplasier,
herniering af subkutant fedt, hypoplastiske negle, sparsom hér-
vaekst samt udslaet i huden omkring mund, naese og gjne. Des-
uden kan der optrade papillomer i slimhinder (8). FDH er as-
socieret med patogene varianter (mutationer) af genet PORCN,
der sidder pd X-kromosomet (Xp11.23), og som har betydning
for signalering mellem celler (WNT signaling pathways). Et »
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antal forskellige mutationer og deletioner er beskrevet (9). Ved
FDH er der tale om X-bundet dominant arvegang, hvorfor FDH
oftest er letal for drengefostre. Hvis baggrunden for FDH er en
postzygotisk mosaicisme (dvs. at kun nogle af fostrets/barnets
celler har den patogene variant af PORCN), er ogsa drengebgrn
levedygtige (10).

FDH vil ofte indebere bade kraniofaciale afvigelser og den-
tale anomalier foruden mere eller mindre igjnefaldende hud-
forandringer i ansigtet (11). De dysmorfe ansigtstraek inklude-
rer en universel ansigtsasymmetri, en hypoplastisk og uregel-
maessig naeseflgj, der oftest optreeder unilateralt, og morfolo-
giske afvigelser i ydre gres foldninger i forening med, at grerne
er lavt satte og anteverterede. Desuden ses et underudviklet
mellemansigt og en markeret hage. Dentitionen er praget af
varierende grader af emaljehypoplasi, hvilket medfgrer dels
en uregelmeessig overflade pa tandkronerne, dels en afvigende
kronemorfologi (Fig. 2). Den afvigende kronemorfologi kan op-
treede som generaliseret eller regional mikrodonti eller atypisk
kronefacon med fx talon cusps, markante hak i incisialkanten

Fokal dermal hypoplasi (FDH)

(incisal notching) af incisiver og hjgrnetaender eller meget ir-
regulaere ydre konturer af preemolarer og molarer (12). Det
skal bemerkes, at teendernes emalje pé trods af uregelmaes-
sighederne mé antages at have normal hérdhed og styrke. Hy-
podonti er ogsa almindeligt forekommende, og der kan vere
forsinket eruption af teender. De dentale symptomer er oftest
mere dominerende og alvorlige i den ene side end i den anden
side af mundhulen, hvilket reflekterer den asymmetri, der ge-
nerelt er i symptombilledet ved FDH (12).

Den eksisterende faglitteratur om FDH er sparsom, ikke
mindst nér det geelder rapportering af tandleegelig behand-
ling. For bern med FDH gelder som for andre, at det er vee-
sentligt at undgé cariesudvikling gennem opretholdelse af en
god mundhygiejne. De restorative behandlingsprincipper, der
er relevante for bgrn med FDH, vil i hovedtraekkene veere de
principper, der gaelder for behandling af bgrn og unge med Al
af hypoplastisk type (se temaets artikel om AI). Som beskrevet
ovenfor er emaljen ved FDH netop hypoplastisk, og prognosen
for teender og tandseet er normalt god, hvis "almindelig” tand-

Fig. 2. Dreng pa 12 ar med FDH (Goltz syndrom). Der er tale om et tilfeelde af post-zygotisk mosaicisme. A-B. Intraorale fotos, der viser mere udtalt emaljehypoplasi
i venstre side end i hgjre side. €. Venstre side af ansigt og hals, hvor hudsymptomerne er mere udtalte i venstre side end i hgjre side. D. Panoramargntgen, der viser

varierende grader af emaljehypoplasi i tandsaettet.

Fig. 2. Boy aged 12 with FDH (Goltz syndrome). This is a case of post-zygotic mosaicism. A-B. Intraoral photos that demonstrate enamel hypoplasia more clearly on the
left side than on the right side. €. Left side of the face and neck where the skin symptoms are more obvious on the left side than on the right side. D. Panoramic radio-

graph showing varying degrees of enamel hypoplasia in the permanent dentition.




sygdom undgas. Der kan opnéds god binding af plastmaterialer
til emaljen, nar der er behov for med kompositplast at udbygge
teender til normal morfologi. I et vist omfang kan der hos den
unge voksne ogsé blive behov for kroneprotetisk behandling.
I omrader med agenesi eller ekstrem grad af mikrodonti kan
desuden implantatbaseret protetik blive relevant. Protetiske
behandlinger pé unge voksne med FDH kan veere ganske omfat-
tende og vil med rimelighed kunne tilbydes som et specialiseret
behandlingstilbud i de odontologiske videncentre.

OSTEOGENESIS IMPERFECTA
Osteogenesis imperfecta (OI) er en bindevavslidelse, karak-
teriseret ved knogleskgrhed og en gget risiko for low-impact-
frakturer (13). Symptomerne ved OI kan omfatte varierende
grader af skeletdeformitet, bla sclerea, hgretab og forstyrrelser
i tanddannelse. Skeletsmerter og fysisk funktionsnedsettelse
forekommer hyppigt (14-16). Ol er i de fleste tilfzelde forarsaget
af genetisk betinget defekt i kollagen type 1. Dette protein ud-
gor en veesentlig del af kroppens bindevav. I Danmark skgnnes
praevalensen af OI at veere 11 pr. 100.000 (17). Den klassiske
Ol-klassifikation omfatter fire kliniske undertyper (I-IV): type
I (lette og mindre knogledeformiteter), type II (alvorlige knog-
ledeformiteter og perinatal dgd), type III (meget kort statur
og alvorligt fremadskridende knogledeformiteter) og type IV
(mildt pavirket vaekst og moderate knogledeformiteter) (18).
Ol type I er den hyppigst forekommende type, og denne type er
associeret med kvantitative afvigelser i kollagen 1 i modsetning
til de gvrige typer, der er karakteriseret ved kvalitative afvigel-
serikollagen 1 (13). Den klassiske opdeling af Ol i fire typer er
inyere tid erstattet af mere differentieret klassifikation base-
ret pa det stadigt storre kendskab til den genetiske baggrund
for OI (19). Der findes ikke nogen kurativ behandling, og den
enkelte patient har en konstant udfordring i at takle sine han-
dikap og funktionsbegransninger (20). Bgrn med de sverere
former for Ol modtager antiresorptiv (bisfosfonat) behandling
med henblik pé at reducere forekomsten af frakturer. De fér i
mange tilfeelde indsat intramedullaere stave, der bidrager til
udretning af krumme ekstremiteter og s& vidt muligt opret-
holdelse af en gangfunktion. Lavdosis bisfosfonatbehandling
ordineres ogsa til en del af voksengruppen, hvor handtering af
skeletsmerter er i fokus.

Hos ca. 25 % af personer med OI er der dentale symptomer
i form af dentinogenesis imperfecta (DI) (21). Det er i naesten
alle tilfeelde personer med de svarere OlI-former (OI type III-
IV), der ogsé har DI. Ved DI er dentinen dysplastisk pga. de
kollagenabnormiteter, der kendetegner OI, enten som et redu-
ceret kollagenindhold (kvantitativ kollagendefekt) eller som
fejlkonstrueret kollagen (kvalitativ kollagendefekt), hvor irre-
gulariteten i det histologiske billede af dentinen tiltager med
tiltagende svaerhedsgrad af OI (22-24). Klinisk vil der ved DI
ses cervikal konstriktion og pulpaobliteration foruden en gul-
lig, gralig eller brunlig kronefarve (Fig. 3). Teender med DI
anses for i sammenligning med andre taender at have en gget
risiko for kronefrakturer. Dette kan vare i form af cervikale
kronefrakturer og efterfglgende tandtab (21). En hyppig dental
problemstilling ved de svaerere OI-typer er desuden eruptions-
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klinisk perspektiv

som kliniker er det vigtigt at vaere opmaerksom pa, at visse
sjeldne sygdomme kan medfgre dentale abnormiteter. Disse
kan optraede som dysplasi af emalje, dentin eller cement, og
de kan medfgre behov for ekstraordinzere, eventuelt specia-
liserede, behandlinger hos tandlaegen. Savel sjeeldne hudsyg-
domme som sjaldne skeletsygdomme kan betinge dentale
abnormiteter. Gennem kontakt til de odontologiske videncen-
tre kan tandlzegen opna rad om behandling af disse patien-
ter. Herigennem kan det bl.a. afklares, om det for patienten
er relevant at ansgge om szerligt tilskud til tandbehandling i
privat praksis, eller om patienten bgr henvises til et specia-
liseret behandlingstilbud i videncenterregi.

vanskeligheder med specielt impakterede andenmolarer (23).
Hos personer med de svarere former for OI ses 0gsé en gget
forekomst af malokklusion i form af mandibulart overbid og
abent bid (25,26). Ortognatkirurgisk behandling kan veere »

Osteogenesis imperfecta (01)

Fig. 3. 45-arig voksen med moderat sveer Ol og kliniske tegn pa dentinogene-
sis imperfecta (gralig-brunlige farveafvigelser). A. Tidligere tandtab (17,16) og
kronebehandling (15,47,46). B-C. 20-arig med sveer osteogenesis imperfecta og
klare radiologiske tegn pa dentinogenesis imperfecta (obliteration af pulpaca-
vae).

Fig. 3. 45-year-old adult with moderate-severe Ol and clinical signs of dentino-
genesis imperfecta (grayish-brownish discolouration). A. Previous tooth loss (17
and 16) and treatment with artificial crowns (15,47,46). B-C. 20-year-old adult
with severe osteogenesis imperfecta and clear radiological signs of dentinogen-
esis imperfecta (obliteration of the pulp cavity).
|
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aktuel, evt. som osseodistraktion p& maksillen, der hos visse
kan kraeve ganske store avanceringer (27). Behandling med
implantatbaseret protetik ser ud til at kunne gennemfgres med
en god prognose, dog kun vurderet pé et begranset antal rap-
porter (28). Mange bgrn og voksne med OI bliver nu om dage
behandlet med lavdosis antiresorptive medicinske preepara-
ter enten som frakturprofylakse eller som led i en reduktion
af skeletsmerter. Den bekymring, der kunne veere i forhold til
evt. induktion af medicinsk betinget osteonekrose i keeberne
hos personer med OI, har til nu vist sig delvis ubegrundet. Dog
anbefales, at fx tandekstraktioner ikke foretages umiddelbart
for eller efter infusion af bisfosfonat (29,30).

X-BUNDEN HYPOFOSFATZAMI

X-bunden hypofosfatemi (XLH) er karakteriseret ved en util-
streekkelig mineralisering af knogler og tandveev pga. unormalt
tab af fosfat via nyrerne (31). XLH er den mest almindelige af
de arvelige former for hypofosfateemi, og sygdommen er for-
arsaget af mutationer i genet, der koder for en fosfatregule-

X-bundet hypofosfatami (XLH)

rende endopeptidase, der seerligt udtrykkes i knogle og dentale
vaev (PHEX). Hos bgrn kaldes sygdommen X-bundet hypofos-
fateemisk rakitis (XLHR) (32). I Danmark er praevalensen af
XLH 4,8:100.000 (33). De typiske kliniske treek hos personer
med XLH er begranset legemshgjde, korte underekstremiteter,
knoglesmerter og skeletdeformiteter. Bl.a. ses deformering af
vaegtbaerende ekstremiteter (hjulben) og rakitisforandringer i
form af haevede metafyser. Voksne med XLH udvikler med al-
deren ofte mineraliserende entesopatier og slidgigt, begge dele
forbundet med smerter. Den traditionelle medicinske behand-
ling bestar af fosfattilskud og aktivt vitamin D (calcitriol eller
alfacalcidol). Siden 2018 har det vaeret muligt at behandle bgrn
med XLH med Burosumab®. Burosumab® er et humant, mono-
klonalt antistof, som er i stand til at binde Fibroblast Growth
Factor 23 (FGF23) og dermed haamme dets aktivitet. Nedsat
FGF23 aktivitet influerer positivt pd nyrernes reabsorption af
fosfat, og den ugunstige fosfatudskillelse bremses (34). For nu-
vaerende er behandlingen tilgengelig i Danmark for bgrn og
unge fra etdrsalderen.

Fig. 4. A-B. Dental rgntgen pd 13-arig dreng. Store pulpacavae og endodontisk behandlede UK-incisiver (31,32). €. Samme person som A-B nu 20 ar gammel. Bemaerk,
at der nu er 6 endodontisk behandlede incisiver, og at teenderne derudover er naesten ubehandlede. D. Incisiver og hjgrnetand pa en 43-arig kvinde med XLH. Gralig

farveafvigelse pé 11 og emalje med infraktioner/cracks.

Fig. 4. A-B. Dental x-rays of a 13-year-old boy. Large pulp chambers and endodontically treated mandibular incisors (31,32). €. Same person as A-B, now 20 years old.
Notice that the patient now has six endodontically treated incisors, and that the teeth in general are almost untreated. D. incisor and canine of a 43-year-old woman
with XLH. Greyish colour of the right maxillary central incisor, and the enamel of the crowns demonstrates infractions/enamel-cracks.




Hypofosfatasi (HPP)

Fig. 5. A-C. 16-arig pige med HPP, hvor der optreeder emaljehypoplasi. Adskillige teender med delvis nedbrydning af tandkrone. D. 19-arig kvinde med HPP, hvor pano-
ramargntgen viser agenesi af 33 og 43 samt et generaliseret marginalt faestetab og total parodontitis pa 45. E. Tandstatus hos samme kvinde som 31-arig. Omfattende

tandtab i underkaeben, hvor der er indsat implantat-protetiske tanderstatninger.

Fig. 5. A-C. 16-year-old female with HPP showing enamel hypoplasia. Several teeth with partial breakdown of the dental crown. D. 19-year-old woman with HPP, where
panoramic X-ray shows agenesis of 33 and 43 as well as a generalized marginal attachment loss. One mandibular premolar with and total periodontitis (45). E. Dental
status of the same woman when 31 years old. Extensive tooth loss in the lower jaw, where implant-supported tooth replacements have been inserted.

Patienterne med XLH bliver ofte ramt af abscesdannelse
pa teender, der tilsyneladende er intakte og uden umiddelbare
tegn pé patologi (35-38). Antallet af endodontisk pavirkede
teender stiger med stigende alder, og hos aldre individer med
XLH er det et typisk trak, at alle eller naesten alle teender i un-
derkebefronten er rodbehandlede (39) (Fig. 4). Baggrunden
for denne udvikling er antagelig en dysplastisk dentin, hvor
histologiske studier har pavist et forstgrret preedentinlag samt
en irreguleer og darligt organiseret dentin med store interglo-
buleere hulrum (40). Det er dog sandsynligt, at ogsé emalje-
misdannelser kan spille en rolle for udvikling af pulpanekrose
og infektion ved XLH. Analyser af emaljeoverfladen ved hjalp
af scanning med elektronmikroskop (SEM) har demonstreret
en irreguleer let hypoplastisk emalje hos personer med XLH.
Irregulariteten kan have karakter af nogle dybe mikroklgfter
ind i emaljen og antagelig veere indgangsporten for infektion
af de underliggende vav (37).

Patienterne med XLH vil ofte have behov for endodontisk
behandling (39). Disse kan gennemfgres efter gaengse princip-
per, og det mest saregne er det forhold, at den endodontiske
behandling ofte skal udfgres pa tilsyneladende intakte teender.
Da mikroporgsiteter i emaljen antagelig kan disponere for infi-
cering af de underliggende vaev, kunne der veere en vis logik i at
forsegle de kliniske kroners overflade med resin (ekstenderet
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fissurforsegling). Metoden er tidligere anbefalet af andre (37).
@Pjensynligt har behandlingen med Burosumab ikke nogen ef-
fekt pé de dentale symptomer ved XLH (41).

HYPOFOSFATASI

Hypofosfatasi (HPP) er en sjalden knoglemetabolisk sygdom,
der er karakteriseret ved nedsat aktivitet af det veevsuspeci-
fikke enzym, alkalisk fosfatase (Tissue Non-Specific Alkaline
Phosphatase, TNSALP). TNSALP spalter difosfater, hvorefter
monofosfater sammen med calcium danner den hydroxylapa-
tit, der er afggrende for mineralisering af knogler og dentale
vav. Den nedsatte aktivitet af TNSALP ved HPP bevirker derfor
en mangelfuld mineralisering af knogle og teender. De kliniske
symptomer varierer fra meget milde symptomer til ekstremt
sveere symptomer, der er uforenelige med liv (42). Traditio-
nelt opereres der med seks forskellige kliniske former for HPP:
perinatal HPP, der er den sveereste form og forbundet med hgj
dgdelighed, idet skelettet er uhyre mangelfuldt mineraliseret;
infantil HPP, der debuterer for seksméneders-alderen og med-
forer darlig trivsel, muskelsvaghed, kramper, kraniesynostoser,
nefrocalcinose samt rakitisforandringer i bl.a. rerknoglernes
metafyser; juvenil HPP, der debuterer i perioden fra seksma-
neders- til 18-arsalderen, og hvor symptombilledet varierer,
men ligner det, der ses ved infantil HPP. Yderligere ses tidligt »
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tab af primaere teender; adult HPP, der debuterer senere, evt.
forst omkring 50-arsalderen og da optraeder med symptomer i
form af muskelsvaghed, skeletsmerter, nedsat fysisk forméen,
frakturer m.m. (43).

Preevalensen for perinatal og infantil HPP er meget lav
(1:300.000), mens mild HPP forekommer relativt hyppigt
(1:6.500) (44). Arvegangen ved de sjeeldne, perinatale og in-
fantile typer er autosomal recessiv, mens de gvrige, mildere ty-
per af HPP i hgjere grad har en autosomal dominant arvegang
(45). Den leegelige behandling af patienter med HPP er normalt
ikke kurativ, men ma tilpasses symptombilledet hos den enkelte
patient. I de senere &r er der introduceret en mulighed for til
yngre personer med HPP at indgive et enzym-substitutionspree-
parat, Asfotase, som har vist sig at gge knoglemineraliseringen
markant og at forbedre overlevelsesmulighederne for de svee-
rest ramte bgrn med HPP (46).

Det klassiske dentale symptom ved HPP er spontan eksfolia-
tion af primeere teender, typisk startende med underkaebeinci-
siver. Teenderne kan eksfolieres meget tidligt, 1-3-arsalderen,
det sker uden gingival inflammation eller infektion, og der op-
traeder ikke den normale fysiologiske resorption af roden. Fee-
nomenet optraeder ved alle HPP-typer og kan ved de mildere
former veere det fgrste kliniske tegn pd HPP (47). Baggrunden
for tandtabet er dysplasi af rodens cementlag, der i varierende
grad kan vere acelluleer (48). Hos visse patienter med de al-
vorligste typer af HPP ses ogsd emaljedysplasi i form af sveer
emaljehypoplasi, ligesom der nogle steder antydes forstyrrelser

identindannelsen (47,48) (Fig. 5, A-C). Pa dental rgntgen kan
bemerkes et gget volumen af bédde krone-pulpakammeret og
rodkanalerne, og rodderne kan vare kortere og mere spinkle
end normalt (Fig. 5, D,E). Teenagere og voksne med HPP kan
opleve, at ogsé permanente teender rammes af feestetab, lgsning
og i sidste ende tandtab, som ikke er betinget af parodontitis.
Det marginale knogleniveau kan selv hos yngre individer med
HPP forsaenkes ganske dramatisk. En del voksne med HPP vil p&
denne baggrund kunne fa behov for tandprotetisk behandling.
Implantatprotetik vil veere et attraktivt valg for de fleste. Der
eksisterer i PubMed kun rapportering af tre patienttilfaelde, og
de udviser alle meget tilfredsstillende resultater efter syv ars
observationstid eller mere (49,50).

KONKLUSION

Emalje- eller dentindysplasi kan optrede ved sjeldne syg-
domme og kan medfgre ekstraordinere tandbehandlingsbe-
hov. Dette tilsiger henvisning til de odontologiske videncentre
med henblik pa faglig sparring om diagnostik og behandling.
Nogle af patienterne med disse tilstande vil have behov for et
specialiseret behandlingstilbud, der gennemfgres i regi af de
odontologiske videncentre. Andre vil kunne f4 indfriet deres be-
handlingsbehov i primearsektoren. Denne sidstneevnte gruppe
vil i kraft af deres grundlidelse kunne visiteres til et regionalt
tandplejetilbud efter sundhedsloven § 166, stk. 3, hvis behand-
lingsomfanget er ekstraordineert stort og direkte relateret til
den sjaldne sygdom. ¢

ABSTRACT (ENGLISH)

DYSPLASIA OF ENAMEL OR DENTINE IN CONGENIAL
HEREDITARY DISEASE

Dysplasia of dental tissue may appear as a symptom in rare
congenital diseases. The present article describes selected
examples of rare, congenital diseases in which dysplasia of
dental tissues may occur.

Dysplasia of enamel occurs in certain diseases of the skin:
epidermolysis bullosa (EB) and focal dermal hypoplasia
(FDH). EB, Junctional type, has hypomineralised and hypo-
plastic enamel. FDH has hypoplastic enamel with an irregular
surface and an atypical crown morphology. Both conditions
entail major pedodontic and prosthodontic treatment needs.
Dysplasia of dentine occurs in certain diseases of the skele-
ton: osteogenesis imperfecta (Ol), which is caused by a col-
lagen defect, and X-linked hypophosphatemia (XLH), which is
a metabolic bone disease. In Ol, the dental symptom is den-
tinogenesis imperfecta (DI), which mainly occurs in severe

Ol. DI leads to an increased risk of tooth fractures and tooth
loss. In XLH, irregularities occur in the entire pulp-dentine-
organ, and the patients experience a risk of spontaneously
evolving necrosis of the pulp. In XLH, elements of enamel
dysplasia (enamel cracks) may also be present.

Dysplasia of the cementum occurs in another disease of the
skeleton: hypophosphatasia (HPP). According to degree of
severity, HPP is divided into 6 subtypes. To varying degrees,
the cemental layer of the root is acellular. Premature exfo-
liation of primary teeth may occur. In adults, tooth loss not
related to periodontitis may occur. Severe HPP may also be
associated with enamel dysplasia.

CONCLUSION - Enamel or dentine dysplasia can occur in rare
diseases and lead to extraordinary dental treatment needs.
This requires referral to the dental knowledge centres for
professional advice on diagnostics and treatment.
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