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Handlaggning av arftliga tillstand inom tandvarden

Tandvardens roll i diagnostik av arftliga tillstand

Mojligheterna till genetisk diagnostik okar, vilket far betydelse dven inom
tandvéarden. Uppgifter om sjukdomar 1 slékten dr darfor en naturlig del av den
allminna anamnesen hos tandldkaren.

Vid manga arftliga tillstand ingar kliniska tecken fran munnen. Det &r viktigt att
allmintandvarden uppmirksammar dessa tecken och remitterar till
specialisttandvarden, som i samrad med sjukvarden medverkar till diagnostiken.

Exempel pa arftliga tillstand med symptom fran munhalan:

a) med huvudsakligen orala symptom:

dentinogenesis imperfecta, amelogenesis imperfecta

b) dér orala symptom ofta uppmérksammas forst:

hypohidrotisk ektodermal dysplasi

c¢) dér orala symptom ingar:

Kabukisyndromet, X-kromosombunden hypofosfatemisk rakit, Socialstyrelsens
kunskapsdatabas, www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/
d) med orala symptom och risk for malignitet:

basalcellsnaevussyndrom (Gorlins syndrom), familjar adenomatds polypos (FAP)

Betydelse av diagnos

Korrekt diagnos innebdr att patienten kan fé réitt behandling och férebyggande
vard, vilket leder till minskad sjuklighet och 6kad livskvalitet.

Information om majlighet/rattighet till genetisk vagledning

Patienten/vardnadshavaren ska fa information om de érftliga konsekvenserna av
diagnosen. Ungdomar bor fa fornyad information innan de ldmnar den
organiserade barn- och ungdomstandvarden. Om fragor eller oklarheter finns efter
information om arftlighet bor patient/vardnadshavare erbjudas genetisk
vagledning.

Varfor ar det viktigt att informera om att en sjukdom ar
arftlig?

Arftligheten innebir att diagnosen kan ha betydelse for fler personer én den
enskilde. Familjer med drftliga tillstdnd ska beredas mojlighet till genetisk
vigledning. Dock ér det alltid den enskilda personen som sjilv avgér om hon
onskar detta.
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Vad ar genetisk vagledning?

Genetisk vigledning dr en kommunikationsprocess, som handlar om problem som
kan uppkomma nér det finns en forhojd risk for arftlig
sjukdom/funktionsnedséttning i familjen.

Genetisk vigledning syftar till att informera och stddja den enskilde i beslut som
bland annat kan handla om:

- kartlaggning av &rftliga forhallanden i familj och slakt

- riskbedomning och prognos

- genetisk provtagning

- fosterdiagnostik

- kontrollprogram och prevention

- behandling

Forfragan och remiss

Genetisk kompetens for utredning och végledning finns vid de klinisk-genetiska
avdelningarna vid universitetssjukhusen i Umed, Uppsala, Stockholm, Linkdping,
Goteborg och Lund (adresser finns under Genetikavdelningar pa
www.gensvar.se). Remisser och forfragningar angdende handlaggning vid arftliga
sjukdomar stélls till den genetiska mottagningen i respektive region.

Referenser

Utarbetat vid workshop 1-2 april 2008 arrangerad av

Kompetenscenter for sillsynta odontologiska tillstdnd vid Odontologiska
Institutionen, Jonkdping.

Deltagarna representerar klinisk genetik, onkogenetik, genetisk vigledning,
pediatrik och specialisttandvard.

Deltagare:

Annika Baan, Goteborg

Charlotta Enerbéck, Goteborg

Cecilia Gunnarsson, Linkdping

Marie Stenmark Askmalm, Link6ping
Margaretha Stenmarker, Jonkoping
Birgitta Bergendal, Jonkoping

Rune Lindsten, Jonkoping

Peter Nilsson, Jonkdping

Johanna Norderyd, Jonkdping
Christer Ullbro, Jonkoping
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