Dentinogenesis imperfecta
und Dentindysplasien

Diagnose bzw. Klinischer Phénotyp in Bildern

Klinische Untersuchung

Bei der klinischen Untersuchung sind folgende Elemente zu analysie-
ren: Verfarbung der Zéhne (gelblich-braun bzw. blau-grau), Verlust des
Zahnschmelzes, Abnutzung mit Verlust der Vertikaldimension eventuelle
Abszesse durch in die offenliegenden Kandlchen eingedrungene Keime.

Die Krankheit

Was ist Dentinogenesis imperfecta?

Dentinogenesis imperfecta und Dentindysplasien sind Krankheiten, die
sich durch eine Fehlentwicklung und demnach eine Strukturstérung der
Dentitionen manifestieren, die im Allgemeinen sowohl die Milchzéhne als
auch die permanenten Zshne betreffen kénnen.

Es gibt drei Typen der Dentinogenesis imperfecta (DGH, DGI-I, DGHII) und
zwei Typen Dentindysplasien DD, DD-I.

Wie viele Personen sind von Dentinogenesis imperfecta betroffen?
Die Prévalenzrate beléuft sich laut einiger Studien auf 1/ 6.000 bis 8.000

Personen.

Was sind die Ursachen der Krankheit?

Die Dentinogenesis imperfecta Typ Il nach Shields (DGHI) ist eine autosomal-
dominante Erbkrankheit bedingt durch eine Mutation am DSPP-Gen (Dentin-
Sialophosphoprotein),

das fiir die Dentin-Sialoprotein und Dentin-Phophoprotein-Kodierung zustdndig
ist. Dasselbe Gen wurde auch bei der Dentinogenesis imperfecta Typ Il und
bei den Dentindysplasien DDAl identifiziert. Diese verschiedenen Formen
werden allelisch genannt.

Die Dentinogenesis imperfecta Typ | (DGH) kann mit gewissen Formen der
Osteogenesis imperfecta in Zusammenhang stehen. In diesem Fall erklért sich
die Krankheit durch Mutationen an den Genen, welche fir das Kollagen
Typ | (COL1A1 und COL1A2), fir die Enzyme, welche Kollagen modifizieren,
sowie fir die Chaperone (CRTAP, LEPRE1, PPIB, FKBP10, SERPINH1) kodieren.

Was sind die Symptome der Krankheit?
Dentinogenesis imperfecta
Sowohl die Milchzéhne als auch die permanenten Zéhne verférben sich

typischerweise gelblich-braun und sind transparent, auBerdem neigen sie
zu starker Abnutzung.

Die Zahnkronen sind abgerundet. Rasch brechender Zahnschmelz mit
Freilegung des Dentins. Haufige Infektionen der Pulpa.

Réntgenologisch sind die Kronen knollig mit stark ausgeprégter
Zervikalkonstriktion; kurze und dinne Zahnwurzeln sowie ungeordneter
und gestorter Dentinbildung fihren zu schneller Obliteration der Pulpa.
Kariesfreie Z&hne weisen manchmal eine Réntgenologische Transluzenz am
Periapex auf.

DGI-I: Sie ist eine Teilerkrankung der Osteogenesis imperfecta, die durch
hohe Knochenbriichigkeit (Briiche, Osteoporose, Verlust der Knochenmasse,
Deformationen) und blaue Skleren charakterisiert ist.

DGHHI: Die permanenten Z&hne sind hier weniger betroffen als die
Milchzshne. Keine Knochenschadigung. Diese Krankheit kann jedoch mit
Harverlust einhergehen.

DGI-lll: Diese Form fritt bei einer isolierten Bevolkerungsgruppe in

Brandywine (Maryland, USA) auf.

Dentinogenesis imperfecta tritt auch bei gewissen Syndromen auf, wie
dem Ehlers-Danlos-Syndrom, dem Goldblat-Syndrom, der immunoosséren
Dysplasie Typ Schimke, dem brachial-skeletal-genital Syndrom, bei dem
Kleinwuchs mit schwerer Mikrodontie, opaleszierenden Z&hnen und
wurzellosen Backenzdhnen einhergeht.

Dentindysplasien
DD-I: Die Z&hne sind klinisch gesehen normal. Réntgenologisch sind die

Wurzeln spitz und kurz bzw. fehlen ganz, mit einer apikalen konischen
Konstriktion.

DD-II: Bei dieser Pathologie ist nur die Dentinmineralisierung der Milchzahne
anormal. Die Milchzéhne sind opaliszierend mit einer Obliteration der
Pulpakammern, wéhrend die permanenten Zéhne von normaler Farbe,
jedoch mit intrapulpaler Kalzifizierung sind.

Behandlung, Betreuung, Vorbeugung

Die Dentinogenesis imperfecta kann ein Hinweis auf eine andere,
allgemeinere  Krankheit sein, daher muss insbesondere nach
entsprechenden Anzeichen wie Horverlust und Knochenbrichen gesucht
werden. Diese Stérung muss dem behandelnden Arzt des Kindes oder
Erwachsene gemeldet werden (Kinderarzt, allgemeiner Arzt, Genetiker
usw.). Die medizinische Diagnose, welche durch die Beobachtungen
des Zahnarztes bekraftigt wird, ist fir den Patient und seine Familie
von Bedeutung.Zahnmedizinisch gesehen erfolgt die Befreuung durch
VorbeugungsmafBnahmen mit einem Mundgesundheitsprogramm, die
Erhaltung des Zahnkapitals (Schutz; vorgeformte pddodontische Kronen
auf den Milch-Backenzdhnen, spéter an den permanenten Backenzéhnen;
Erhaltung der Zahnreihe und der vertikalen Okklusion; endodontische
Behandlungen sind &uBerst schwierig bis unméglich). Um derartige
Zahndefekte erfolgreich zu behandeln ist auBerdem eine fachibergreifende
Betreuung unbedingt erforderlich.

Im Elsass gibt es ein nationales Referenzzentrum fir die odontologischen
Symptome seltener Krankheiten. Dort kann man Hinweise zur
Diagnosestellung sowie Rat fir die Behandlung und Betreuung der Patienten
einholen. Fir das Elsass und ganz Frankreich ist die Prévalenzrate dieser
Stérung nicht bekannt. Leisten Sie lhren Beitrag zum besseren Versténdnis
dieser Zahndefekte und der entsprechenden seltenen Krankheiten,
indem Sie diese Patienten im Register D[4]/Phenodent eintragen (www.
phenodent.org). Der Beratende Ausschuss fir Datenverarbeitung in der
Gesundheitsforschung (CCTIRS) hat am 11. Sept. 2008 einen positiven
Bescheid fiir das Anlegen eines solchen Verzeichnisses abgegeben und
die Datenschutzbehérde (CNIL) hat am 18. Mai 2009 die entsprechende
Genehmigung erteilt (Nr. 908416).

Betroffene Patienten und deren Familien haben die Moglichkeit, am Projekt
INTERREG V RARENET teilzunehmen. Ziel ist es, die mit der Krankheit
zusammenhéngenden klinischen Symptome und Probleme zu erfassen,
die Haufigkeit und die Auswirkungen auf die Lebensqualitét zu erheben,
moglichst die Zusammenhdnge zwischen gewissen Symptomen und den
verursachenden Genen herstellen bzw. neue krankheitsverursachende
Gene zu entdecken.

Weitere Informationen

www.rarenet.eu, INTERREG
research project supported by the
Faculty of Oral Medicine of the
University of Strasbourg.

Sollten Sie Patienten haben, die
vermutlich an der dargestellten
Erkrankung leiden
contact@rareneteu

Die Anonymitat von Behandler

und Patient(en) bleibt zu jeder Zeit
vollstandig gewahrt und eine weitere
Behandlung bzw. Therapieoptionen
nur mit Einversténdnis des Patienten
besprochen und/oder durchgefiihrt.

Orphanet, das Portal fiir seltene
Krankheiten und Orphan Drugs,
Rubrik Dentin, Dentinogenesis
imperfecta
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