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personer med sjeldne diagnoser i klinikken.
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Oversiktsartikkel

Unike tenner - for
tannlegen ved
sieldne diagnoser

Ole Rasmus Theisen og Tiril Berggren

| denne artikkelen presenteres Unike Tenner (uniketenner.no) - et
nettsted for sjeldne diagnoser med munnhulefunn. Globalt esti-
meres det at opptil en halv milliard mennesker har en sjelden di-
agnose, og stadig flere lever lengre enn tidligere med diagnosen.
Mange sjeldne diagnoser har funn i munnhulen, eller systemiske
tilstander som krever tilpasninger ved tannbehandling. Unike
Tenner er utviklet for a stotte tannhelsepersonell i mgte med disse
personene - bade i tilfeller med en kjent sjelden diagnose og med

uvanlige orale funn uten kjent diagnose.

Personer med sjeldne diagnoser besoker trolig tannklinikken i like
stor grad som andre. Tannhelsepersonell kan imidlertid oppleve at
disse diagnosene ligger utenfor deres kompetanseomréde. Nettste-
det uniketenner.no - uniqueteeth.net - er utviklet for 4 gi tannhel-
sepersonell kunnskap om sjeldne diagnoser og relevante hensyn.
Sekeverktoyet pd nettstedet gjor det mulig & knytte uvanlige klinis-

ke funn til mulige diagnoser der denne ikke er kjent.

Presentasjon av emnet

Sjeldne diagnoser og helsetjenesten

Definisjonen av en sjelden diagnose varierer. I Norge og i de fleste
EU-land regnes en diagnose som sjelden dersom ferre enn 1 per
2000 i befolkningen er bergrt. Dette utgjor 5,9 % av befolkningen
ifelge konservative estimater, eller over 482 millioner personer
globalt [1]. I Danmark er prevalensen av sjeldne diagnoser de-
finert som feerre enn 1-2 per 10 000, eller omtrent én prosent av
befolkningen [2]. Antallet kjente tilfeller er ofte betydelig lavere
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Figur 1, A-E. Ansiktsillustrasjoner av fem sjeldne diagnoser der munnhulefunn er karakteristiske. A: Hypohidrotisk ektodermal dysplasi, B: Osteoge-
nesis imperfecta type lll, C: Oculo-Facio-Cardio-Dentalt syndrom, D: Prader-Willi syndrom, E: Cleidocranial dysplasi og. Illustrasjoner: Malin Ber-
nas-Theisen, Nasjonalt senter for sjeldne diagnoser, enhet munnhelse, Lovisenberg Diakonale Sykehus.

enn faktiske tilfeller [3]. Uavhengig av avgrensning opplever man-
ge med sjeldne diagnoser avvisning og manglende forstaelse fra
helsepersonell [4]. Ukorrekte diagnoser kan forsinke forebyggen-
de tiltak, fore til feilbehandling og redusere livskvaliteten (figur 1)
[5](6].

Diagnoseoversikt

Diagnoseoversikten pé nettstedet uniketenner.no dekker forelopig
200 tilstander, og beskriver generelle funn, kort om diagnostikk og
behandling, synonymer, genetikk og arv, munnhulefunn, samt hva
tannhelsepersonell ber vere oppmerksomme pa. De 200 tilstan-
dene er utvalgt fra publiserte oversikter over diagnoser med ulike
typer munnhuleaffeksjon eller kraniofaciale anomalier. De mest
hyppige sjeldne diagnosene er prioritert, men ogsa relevante, svert
sjeldne tilstander er inkludert for & gi et helhetlig bilde av diagno-
sespekteret. Utvalget reflekterer variasjonen i tilgjengelige data og
legger grunnlaget for et transparent og funksjonelt verktoy som kan

handtere ulike tilstander som legges til etter hvert.

Synonymer

Mange sjeldne diagnoser har flere synonymer. Diagnoseoversikten
tillater sok etter alle synonymer, noe som gjor det enklere & iden-
tifisere diagnoser uavhengig av hvilket navn den berorte personen,
litteraturen eller andre behandlere bruker. Hovednavnene i diagno-
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seoversikten er basert pa terminologien i den europeiske nettporta-

len for sjeldne diagnoser, orpha.net.

Genetikk og arv

Omtrent 80 % av sjeldne diagnoser er genetiske. Oversikten viser
hvilket gen eller hvilke gener som knyttes til diagnosen og forventet
arvegang, noe som forenkler kartleggingen av familiehistorikk. For
eksempel forarsakes skjelettdysplasien Cleidocranial dysplasi av en
patogen RUNX2 genvariant i atte av ti tilfeller. Diagnosen folger au-
tosomal dominant arvegang, noe som vil si at hvert barn har 50 %

sannsynlighet for & arve genvarianten og derved diagnosen.

Orale funn

Munnhuledelen av diagnosebeskrivelsen beskriver funn beskrevet
i litteraturen. Litteraturgrunnlaget for munnhulefunn ved sjeldne
diagnoser er ofte svaert begrenset. Et eksempel pa munnhulefunn
ved den sjeldne diagnosen X-bundet hypofosfatemi, er abscesser og

fistler i ubehandlede og tilsynelatende friske tenner.

Hva tannhelsepersonell ber veere oppmerksom pa

Dette inkluderer spesielt relevante anbefalinger som i eksemplene
under:

o Metronidazol skal unngas ved Cockayne syndrom pa grunn av

risiko for alvorlige leverkomplikasjoner [7].
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Forventet:
Lange ratter

Forventet:
Retinerte tenner

Stettende:
Medfadt hjertefeil

Mulig diagnose:
Oculo-Facio-Cardio-Dentalt syndrom

Forventet:

Uvanlige syne

Stottende:
Krokete rotter

Stettende:
Uvanlig ganeform

Figur 2. Utvalgte forventede og stottende funn korrelert med diagnosen er systematisk registert i henhold til data hentet fra fagfellevurdert litteratur.
Illustrasjoner: Malin Bernas-Theisen, Nasjonalt senter for sjeldne diagnoser, enhet munnhelse, Lovisenberg Diakonale Sykehus.

« Antibiotikaprofylakse anbefales for tannbehandling som
involverer bledning ved Oslers sykdom pa grunn av risiko for
hjerneabscesser [8].

o Ved Ehlers-Danlos syndrom kan lokalanestesi ha redusert
effekt [9].

Konvensjonell tannbehandling er ofte korrekt ogsa ved sjeldne
diagnoser. Men ved mange diagnoser er det viktig med forebyggen-
de tiltak tidlig for & forhindre sykdomsutvikling som senere kan bli

mer utfordrende & behandle.

Sekeverktay

Tannhelsepersonell har en unik posisjon i samfunnet ved at vi fol-
ger helsen til et bredt utvalg av befolkningen regelmessig. En stor
andel udiagnostiserte sjeldne tilstander [3] belyser behovet for
verktgy som kan hjelpe med & utrede uvanlige funn. Slike funn kan
veere tydelige for den det gjelder, og kan gi verdifull informasjon til
en observant behandler.

I sokeverktoyet har vi registrert 127 ulike funn kategorisert som
munnhule, hode/hals og generelt. Disse er lett forstaelige, enkelt
definerte og finnes i menyene eller sokes p4 i fritekstfeltet. De fleste
funnene er knyttet til sdkalte «termer» fra den omfattende Human
Phenotype Ontology (HPO), et system utviklet for & beskrive feno-
typer (kliniske uttrykk av genetiske tilstander) i hele kroppen [10].
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Funnene klassifiseres som forventede eller stottende for hver
diagnose. Forventede funn har sterk korrelasjon med diagnosen
eller er korrelert med diagnosen og sveert uvanlige i normalbefolk-
ningen. Stgttende funn har en svakere korrelasjon basert pa funn
i litteraturen, eller er utydelige eller asymptomatiske for personen
som har diagnosen. Hvert enkelt registrerte funn ved en diagnose
er knyttet til en fagfellevurdert publikasjon som beskriver funnet
hos et antall personer. Modellen er transparent og kan oppdateres
og utvikles ved ny kunnskap (figur 2).

Nar brukeren velger funn i sekeverktgyet, knyttes disse til diag-
noser der funnene er forventede. Stottende funn brukes som ekstra
informasjon, men vektes ikke i modellen. Diagnosene med flest
forventede funn rangeres overst. Klinikeren kan vurdere de mest
sannsynlige diagnosene opp mot gvrige funn og historikk. Model-
len krever minimum ett munnhulefunn for & generere resultater i

listen over mulige diagnoser.

En enkel modell

Modeller, selv enkle og uperfekte, gjor typisk bedre vurderinger
enn eksperter innen alle studerte fagomrader. Arsaken til dette er
fraveeret av en rekke ulike faktorer som pavirker mennesker nér
vi foretar vurderinger [10]. Sjeldne funn er i tillegg utfordrende a

kommunisere for mange klinikere, og studier viser at det gjores fle-
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re diagnostiske feilvurderinger ved tidspress [11], noe som er virke-
ligheten ved mange tannklinikker.

Modellen vurderer kun hvilke diagnoser som er korrelert med
et spesifikt funn. Den ytterligere tilleggsverdien av mer avanserte
modeller er begrenset nir datagrunnlaget er svakt, slik det gjerne er
ved sjeldne diagnoser [10][12].

Diskusjon

Gjer klinikeren bevisst om sjeldne diagnoser

Aktiv bruk av enkle, nettbaserte kliniske stotteverktoy kan styrke
kunnskapsgrunnlaget for vurderinger i klinikken. En studie viste
for eksempel at bruk av et slikt verktoy ved tanntraumer pa pri-
mere tenner hevet siste ars tannlegestudenters teoretiske niva til

spesialiststandard [13].

Koordinering med sentre for sjeldne diagnoser

Personer med uvanlige funn eller en sjelden diagnose kan henvises
til odontologiske sjeldensentre i Kobenhavn, Arhus og Oslo hvor
diagnoser og funn registreres, og det eventuelt henvises videre til
genetisk utredning. Forskning koordineres med andre sentre na-

sjonalt og internasjonalt. Systematisk registrering oker forstaelsen
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ENGLISH SUMMARY

Theisen OR, Berggren T

Unique teeth: A web based tool for the dentist in rare diagnoses
Nor Tannlegeforen Tid. 2025; 135: 746-50.

This article presents Unique Teeth (uniqueteeth.net) — a web
portal for rare disorders with oral manifestations. Global estimates
suggest that up to half a billion people are affected by a rare dis-

order. Increasingly, many are living longer with their conditions.

Many of these disorders present with oral manifestations or medi-

cal 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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