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Munhalsa och orofacial funktion hos personer med

Rubinstein-Taybis 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 33 observationsschema.

Beraknad forekomst: 1-2:100 000 levande fodda.

Orsak: Vanligtvis skada pa kromosom 16 (16p13.3) men skada pa kromosom 22 (22q13)
har ocksa pavisats. De gener som kan vara paverkade (CBP- och EP300-generna) har
betydelse for olika organs utveckling under fosterstadiet. Diagnos stélls pa symtombild och
kan hos hélften av barnen bekraftas med DNA-analys.

Allmanna symtom: Karaktéaristiskt fér diagnosen &r kortvuxenhet, breda tummar och stortar
som pekar utdt samt en markerad nasa. Kotmissbildning samt avvikelser i bréstben och
revben syns ofta vid réntgenundersdkning. Missbildningar i inre organ sasom hjartfel och
urinvagsmissbildningar ar vanligt liksom éverrdérliga leder, trattbrést, skolios och svankrygg.
Manga barn har aven égonproblem och hérselnedsattning kan férekomma till f6ljd av upp-
repade infektioner i mellandrat. Utvecklingsstérning och férsenad motorisk utveckling ingar i
symtombilden och manga har koncentrationssvarigheter och problem med hyperaktivitet.

Orofaciala/odontologiska symtom: Det finns gemensamma ansiktsdrag som &r typiska fér
diagnosen och dessa blir tydligare med stigande alder. Sméa ké&kar och hég, smal gom ar
vanligt. Olika typer av tandstallningsfel férekommer som till exempel trangstéllda tédnder.
Enstaka framténder kan ha en utbuktning, sa kallad "talon kusp”. Manga har &tsvarigheter
och férsenad tal- och sprakutveckling. Dregling férekommer.

Orofacial/odontologisk behandling:

e Tidig kontakt med tandvarden for forstarkt forebyggande vard.

e Tand- och bettutveckling ska féljas. Vid avvikelser ska ortodontist konsulteras pa
tidigt stadium fér planering av eventuell bettkorrigerande behandling.

e Forsiktighet vid intubering i samband med narkostandvard pa grund av att instabilitet i
halskotpelaren kan férekomma.

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

e Tidig bedémning av logoped fér tal-, sprak- och kommunikationstraning.

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

e Lakarkontakt rekommenderas vid medicinska tillstand, som t.ex. hjartfel.

Kallor

Socialstyrelsens kunskapsdatabas om ovanliga diagnoser.

MHC-basen — Mun-H-Centers databas om munhalsa och orofacial funktion vid séllsynta
diagnoser.

Agrenskas Dokumentation.
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Uppgift

Ja Nej saknas
A: Svarforstaeligt tal/saknar tal 27 6 0 33
B: At- och dricksvarigheter 19 14 0 33
C: Riklig dregling’ 9 24 0 33
D: Andningsunderstéd! 2 1 15 0 16
E: Tandgnissling/pressning varje dag’ 2 0 16 0 16
F: Uttalade bettavvikelser? 2 8 6 16
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Viss forsiktighet bor iakttas vid tolkning av diagrammet eftersom antal individer ar farre &n 100.

1: Inrapporterat via frageformular
2: Uppgiften inférd i version 2 (2008) av observationsschemat.
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Munhalsa
Munhalsoindex!
Uppagift
0 1 2 3 4 5 6 saknas N
Tandsten 3 0 0 0 0 0 0 13 16
Gingivit 3 0 0 0 0 0 0 13 16
Plack 2 0 0 0 0 0 1 13 16
Slitage 1 1 0 0 14 16
Tl:  Tandstensindex baserat pa férekomsten av tandsten pa utsidan (buccalt) vid 6

Gl

PI:

Sl:

indikatortander. 0 anger total avsaknad av tandsten, 6 anger tandsten vid samtliga
indikatortander.

Gingivitindex (tandkéttsinflammation) baserat pa férekomsten av blédning vid sondering
pa utsidan (buccalt) vid 6 indikatortdnder. 0 anger ingen blédning, 6 anger blédning vid
samtliga indikatortander.

Plackindex baserat pa férekomsten av synligt plack pa utsidan (buccalt) vid 6
indikatortander. 0 anger total avsaknad av plack, 6 anger plack vid samtliga
indikatortander.

Slitageindex, sammanvagning av tandslitage i 6 olika segment i bettet. Bedéms enbart i
permanenta bettet, ej i mjélktander. En sammanvégning baserad pa den bedémning
som finns i flest segment.

0: inget tandslitage eller férsumbar nétning av emaljen i ndgot av segmenten

1: tydligt slitage av emaljen, eventuellt in till dentin pa enstaka stéllen.

2: slitage av dentinen upp till 1/3 av kronans hojd.
3

. Slitage av dentinet mer &n 1/3 av kronans hdjd. Om 3 férekommer i nagot
segment anges 3 som Sl.

1: Munhalsoindex inférdes i den nya versionen av observationsschemat (2008).
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Accept vid tandundersdkning

Ingen 7
Negativ 7
Motvilligare 6
Positiv 8
Uppgift saknas 5

M 15%

EETER

Summa: 33

E25%

018%
Karies
3-6 ar 7-12 ar 13-19ar Vuxna

deft!

Undersokta 8 6

Antal med deft=0 6 6

Medelvéarde 0,5 0,0

Standardavvikelse 1,0 0,0

Uppgift saknas 4 9
DMFT2

Undersodkta 7 1 1

Antal med DMFT=0 7 1 1

Standardavvikelse 0,0 0,0 0,0

Medelvarde 0,0 0,0 0,0

Uppgift saknas 8 4 0

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

Antal
Neutralbett 9
Postnormal 6
Prenormal 5

Uppgift saknas 13

Summa: 33

Maximal gapning

Barn yngre an 10 ar

Antal
-20 0
21-30 1
31-40 2
41 -50 0
51 - 1
Uppgift saknas 17
Summa: 21

Profil’
Antal
Normal 9
Konvex 4
Konkav 0
Uppgift saknas 3
Summa: 16
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Barn fran 10 ar och vuxna

Antal

-20
21-30
31-40
41-50
51 -

Uppgift saknas

Mandibelns lutning’

Antal

Normal
Okad
Minskad

12
1
0

Uppgift saknas 3

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

Summa: 16
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Talsvarigheter

W 6% Antal

9% B Saknartal 16

1 Mycket svarforstaeligt tal 2

| Svarférstaeligt tal 6

012% Nz gi I s

W 49% [ agot otydligt ta

[} Inga svarigheter 3

[ | Uppgift saknas 2
mma:

W 18% Summa: 33

6%
Antal Ja-svar

oL . Totalt  Pojkar/Man Flickor/Kvinnor Uppgift

Kliniska variabler N=33 (%) N=16(%) N=17(%) saknas
Oppen mun i vila 23 (70) 12 (75) 11 (65) 0
Smalt gomvalv 20 (71) 10 (77) 10 (67) 5
Lag tonus i lapparna 17 (52) 12 (75) 5 (29) 0
Hogt gomvalv 16 (57) 8 (62) 8 (53) 5
Nedsatt rorlighet i tungan 12 (41) 6 (43) 6 (40) 4
Trangstallning 8 (40) 3 (38) 5 (42) 13
Lag tonus i tungan 6 (25) 4 (44) 2 (13) 9
Oppet bett 5 (22) 1 (11) 4 (29) 10
Nedsatit stabilitet i nacken 4 (12) 1 (6) 3 (18) 0

M mentalis hyperaktiv 4 (13) 2 (13) 2 (12)
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