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Munhalsa och orofacial funktion hos personer med

Sanfilippos 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 14 observationsschema.

Synonymer: MPS Il (Mukopolysackaridos typ Il1)
Berdknad férekomst: 1-2:1000 000 invanare.

Orsak: Orsaken ar en mutation (skada) av de gener som kodar fér nagot av fyra olika
enzymer som deltar i nedbrytningen av heparansulfat som &r en mukopolysackarid. Normalt
sker nedbrytningen i cellernas lysosomer. Vid Sanfilippos sjukdom ansamlas mukopoly-
sackarider istallet i cellerna. Detta ger upphov till fortskridande skada i olika vavnader och
organ i kroppen. Sanfilippos sjukdom &rvs autosomalt recessivt.

Allméanna symtom: Vid Sanfilippos sjukdom inlagras mukopolysackarider framst i nerv-
systemet. Det finns fyra olika typer av sjukdomen; A, B, C och D. Typ A har ansetts vara den
svarare formen, typ B finns bade i en mildare och en svarare form, typ C anses vara en
mellanform mellan typ A och typ B. Typ D ar mycket ovanlig. Barnen &r friska nar de féds
och utvecklas normalt upp till mellan 2 och 6 ars alder. D& upptrader stérningar i utveck-
lingen som férsenad tal- och sprakutveckling och autistiska drag. Extrem hyperaktivitet &r
vanligt. Det sker sedan en fortskridande férsamring. S& sméaningom blir en utvecklingsstor-
ning uppenbar. | ndsta fas férsamras balans, férmagan att ga och de mentala férmagorna.
Epilepsi kan férekomma. Skelettet kan paverkas med felstallningar och ledstelhet. Det &r
vanligt med luftvagsinfektioner. Oroninfektioner kan ge upphov till hérselnedséattning. Mag-
tarmproblem ar vanligt. Ansamlingen av heparansulfat gor att blodet koagulerar sémre och
personerna har en férlangd blédningstid.

Orofaciala/odontologiska symtom: Vid neurologisk funktionsnedséttning kan munmotorik
och talutveckling vara paverkade. Atsvarigheter och dreglingsproblematik ar vanligt. Bett,
tander och kakar kan férvantas vaxa och utvecklas pa samma séatt som hos andra.

Orofacial/odontologisk behandling:

e Viktigt med tidig kontakt med tandvarden fér beddmning och terapiplanering. | tand-
vardsomhéandertagandet ar prevention viktigt och personerna behdver ett férstarkt
féorebyggande omhéandertagande och helst fa tréffa samma personal vid besdken.

e Det finns en risk for fdrsdmrad koagulation och lang blédningstid. Detta ska under-
s6kas och vid behov behandlas infér eventuell tandutdragning eller operation i
munhalan.

e At- och sviljsvarigheter utreds och behandlas av specialistteam pa sjukhus
(nutritionsteam eller dysfagiteam) eller habilitering.

e Tal-, sprak- och kommunikationssvarigheter utreds och behandlas av logoped.

e Munmotorisk trédning och stimulering kan vara aktuellt vid atsvarigheter, talsvarigheter
och dregling.

Kallor:

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser.

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

Agrenskas Dokumentation om MPS-sjukdomar.
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Aldersfordelning
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EM
Antal: 14
' Aldrar: 5 - 21
- l_l — 6 o Kdén: M (8) F (6)
6 7- 10- 12 13- 19 20-29 30-39 40-49 50-
Sammanfattning
Uppgift
Ja Nej saknas N
A: Svarforstaeligt tal/saknar tal 10 3 1 14
B: At- och dricksvarigheter! 8 5 1 14
C: Riklig dregling’ 8 6 0 14
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 tandundersdkning

0% o0 Antal

Ingen 8
Negativ 1
Motvilligare 5
Positiv 0
0
4

0 36%

EETER

Uppgift saknas

Summa: 1

W 57%

Karies

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

deft!
Undersokta 1 3
Antal med deft=0 1 3
Medelvéarde 0,0 0,0
Standardavvikelse 0,0 0,0
Uppgift saknas 0 6

DMFT2
Undersodkta 5 3 1
Antal med DMFT=0 4 1 0
Standardavvikelse 0,4 1,2 0,0
Medelvarde 0,2 1,3 2,0
Uppgift saknas 4 0 0

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

Antal

Neutralbett 6
Postnormal 0
Prenormal 2
Uppgift saknas 6

Summa: 14

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 2
41 -50 0 41 -50 1
51 - 0 51 - 1
Uppgift saknas 6 Uppgift saknas 3
Summa: 7 Summa: 7

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

Antal
| Saknar tal 9
1 Mycket svarforstaeligt tal 1
B 7% PP
| Svarférstaeligt tal 0
] Nagot otydligt tal 1
7% ..
[ | Inga svarigheter 1
W 0% B  Uppgift saknas 2
7%
Summa: 14

Antal Ja-svar

Totalt  Pojkar/Man Flickor/Kvinnor Uppgift

Kliniska variabler N=14 (%) N=8 (%) N=6 (%) saknas
Lag tonus i lapparna 9 (69) 6 (86) 3 (50) 1
Nedsatt rérlighet i tungan 9 (82) 5 (71) 4(100) 3
Oppen mun i vila 8 (67) 5 (83) 3 (50) 2
Lag tonus i tungan 8 (80) 4 (67) 4(100) 4
Hogt gomvalv 6 (55) 4 (57) 2 (50) 3
Glesstallning 5 (50) 3 (50) 2 (50) 4
M mentalis hyperaktiv 4 (33) 3 (43) 1 (20) 2
Oppet bett 4 (44) 3 (50) 1 (33) 5
Lag tonus i tuggmuskulaturen 3 (27) 2 (29) 1 (25) 3
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