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Munhalsa och orofacial funktion hos personer med

CDG syndrom

Rapport fran observationsschema

h Rapport baserad pa data hdmtade ur Mun-H-Centers faktabas om munhélsa och orofacial
I I I u n = funktion hos personer med ovanliga diagnoser, MHC-basen.

Insamling av data har skett via tandlékare och logoped genom ifyllande av orofacialt
observationsschema. Kartldggningen omfattar 15 observationsschema.

Synonymer: Congenital Disorder of Glycosylation, benamndes tidigare Carbohydrate
Deficient Glycoprotein

Beraknad forekomst: 2:100 000 levande fodda.

Orsak: CDG typ 1a beror pa mutationer (féréandringar) i PMM2-genen som resulterar i en
stord formaga i cellernas tillverkning eller nedbrytning av glykoproteiner. Genen &r lokaliserad
till den yttre delen av den korta armen (p) pa kromosom 16 (kromosom 16p13). Sjukdomen
arvs autosomalt recessivt.

Allmédnna symtom: CDG &r en &mnesomséttningssjukdom som paverkar alla delar i
kroppen, men som speciellt ger funktionsstérningar i det centrala och perifera nervsystemet.
Vanliga symtom &r varierande grad av utvecklingsstérning, férsenad grovmotorisk utveckling,
lag muskelspanning (hypotonus), férsémrad balans, nedsatt rérelsekoordination, muskel-
svaghet (frAmst i benen) och synnedséttning. Under de férsta levnadsaren ar det vanligt med
matningsproblem, diaréer och dalig viktékning. Epilepsi féorekommer nagot oftare hos barn
med CDG &n hos friska barn. Férméagan att tala ar i de flesta fallen starkt begransad, medan
sprakforstaelsen ar ganska god. De flesta blir beroende av rullstol eller rollator. Rygg- och
brostkorgsdeformitet uppstar pa sikt. De medicinska komplikationerna stabiliseras i tonaren.

Orofaciala/odontologiska symtom: Atsvarigheter och frekventa krakningar ar vanligt,
sarskilt under de forsta levnadsaren. Munmotorisk funktionsnedséattning och lag muskel-
spanning kan medféra talsvarigheter, dregling och bettavvikelser.

Orofacial/odontologisk behandling:
e Viktigt att barn tidigt far kontakt med tandvarden for férstarkt férebyggande vard
e Tand- och bettutveckling ska féljas. Vid avvikelser ska ortodontist konsulteras pa tidigt
stadium for planering av eventuell bettkorrigerande behandling
e Munmotorisk trédning och stimulering vid atsvarigheter, talsvarigheter och dregling
e Tal-, spréak- och kommunikationstraning ar ofta motiverat

Kallor:

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser.

MHC-basen — Mun-H-Centers databas om munhélsa och orofacial funktion vid sallsynta
diagnoser.

Agrenskas Dokumentation.

Lakartidningen, 1998 Dec 9;95(50) s. 5742-5748
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mun-h
Aldersfordelning
OF
EM
Antal: 15
2 Aldrar: 3- 19
_lgl . . e . o 9 g Kdén: M (6) F (9)
3-6 7-9 10-12 13-15 16- 19 20- 29 30- 39 40- 49 50-
Sammanfattning
Uppgift
Ja Nej saknas N
A: Svarforstaeligt tal/saknar tal 14 0 1 15
B: At- och dricksvéarigheter 4 10 1 15
C: Riklig dregling’ 2 12 1 15
0% 25% 50% 75% 100%
A:
B:
C:
M Ja E Nej B Uppgift saknas

Viss forsiktighet bor iakttas vid tolkning av diagrammet eftersom antal individer ar farre an 100.

1: Inrapporterat via frageformular
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Accept vid tandundersokning

Antal

M 13% B Ingen .

B Negativ 1

W 33% Il Motvilligare 1

| Positiv 6

B Uppgift saknas 2
Summa: 15

B 40%
B 7%

87%

Karies

3-6 ar 7-12 ar 13-19ar Vuxna

deft!
Undersokta 2 3
Antal med deft=0 1 3
Medelvéarde 0,5 0,0
Standardavvikelse 0,5 0,0
Uppgift saknas 2 1

DMFT2
Undersodkta 3 5 0
Antal med DMFT=0 3 5
Standardavvikelse 0,0 0,0
Medelvarde 0,0 0,0
Uppgift saknas 1 2

1: Antal mjélktdnder med karies eller fylining
2: Antal permanenta tdnder med karies eller fylining
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Bettforhallanden

Antal

Neutralbett 11
Postnormal 2
Prenormal 0
Uppgift saknas 2

Summa: 15

Maximal gapning

Barn yngre an 10 ar Barn fran 10 ar och vuxna
Antal Antal
- 20 0 -20 0
21-30 0 21-30 0
31-40 1 31-40 1
41 - 50 1 41 - 50 2
51 - 1 51 - 0
Uppgift saknas 3 Uppgift saknas 6
Summa: 6 Summa: 9

1: Uppgiften inférd i version 2 (2008) av observationsschemat.

Sida4 av5s



CDG syndrom MUN-H-CENTER 2017-12-14

Talsvarigheter

= O* 7% Antal

W 27% [ | Saknar tal 4

n Mycket svarforstaeligt tal 5

| Svarférstaeligt tal 5

W 33% 1 Nagot otydligt tal 0

[} Inga svarigheter 0

[ | Uppgift saknas 1

Summa: 15

[ 33%
Antal Ja-svar
oL . Totalt  Pojkar/Man Flickor/Kvinnor Uppgift
Kliniska variabler N=15 (%) N=6 (%) N=9 (%) saknas

Lag tonus i lapparna 8 (57) 4 (67) 4 (50) 1
Nedsatt rérlighet i tungan 7 (64) 2 (50) 5 (71) 4
Nedsatit stabilitet i nacken 5 (38) 1 (17) 4 (57) 2
Oppen mun i vila 5 (38) 2 (40) 3 (38) 2
Lag tonus i tuggmuskulaturen 4 (36) 0 () 4 (57) 4
Oppet bett 3 (21) 2 (33) 1 (13) 1
Glesstéllning 3 (25) 1 (17) 2 (33) 3
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