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Det trikodentoossgse syndrom er en skeletdysplasi
der nedarves autosomalt dominant. Lidelsen er karak-
teriseret ved at involvere den kraniofaciale region og
udvise alvorlige dentitionsafvigelser. | artiklen be-
skrives de kliniske forandringer der ses ved syndro-
met, illustreret ved et patienttilfeelde fra Specialklinik-
ken for Bgrn med Medfgdte og Erhvervede Ansigts-
misdannelser ved Afdeling for Peedodonti, Tand-
leegeskolen, Kgbenhavns Universitet.

Formalet med artiklen er at beskrive hvordan en ske-
letdysplasi kan pavirke udviklingen af den kraniofacia-
le region og tandsystemet, samt at fremhaeve at bgr-
netandleegen ud fra et kendskab til karakteristiske
forandringer ved skeletale dysplasier kan bidrage til
tidlig diagnostik, behandlingsplanleegning og rad-
givning i forbindelse med syndromer.
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rikodentoossgst syndrom (TDO) er en sjeelden skelet-

I dysplasi der blev defineret og navngivet i 1972 af
Lichtenstein et al. (1). Syndromet er beskrevet i flere

store slegter i USA, og lidelsen er tillige diagnosticeret i

Danmark.

Litteraturgennemgang
Genetiske forhold
Arvegangen for TDO er autosomal dominant (2). Der ses
komplet penetrans, men varierende feenotypisk ekspressivi-
tet (3).

Genet der er ansvarlig for TDO, er lokaliseret til kromosom
17’s lange arm (17q21), men selve patogenesen er stadig uaf-
klaret (4).

Generelt sygdomsbillede

Navnet trikodentoossgst syndrom refererer til de tre vaev der
hovedsageligt er pavirket: har, teender og knogler. Der ses
normal legemshgjde, veegt og intellekt (5). Der er ikke be-
skrevet pget hyppighed af knoglepatologi, fx gget tendens til
fraktur eller tumorudvikling. Levetid og fertilitet anses for
normal. Generelt beskrives en forsinkelse af den skeletale
modenhed (2,5,6). Der kan forekomme involvering af de
lange rorknogler med en gget densitet (2,6,7). Forandringer af
neglene er rapporteret i nogle tilfeelde hvor neglene er be-
skrevet som skgre og skrgbelige (6).

Hirforandringer

Forandringer af haret er ved fodslen rapporteret hos 85% og
viser sig som krollet, tyndt og kruset har (3,5-7). Kun ca. 50%
viser disse forandringer i en voksen alder (6). Lys- og elek-
tronmikroskopiske undersggelser af harstrd fra TDO-indivi-
der viser ingen forandringer i strukturel opbygning nar de
sammenlignes med normale harstré (6). @jenvipperne er lan-
ge og buede (2,5).

Dentale forandringer

Et af hovedtraekkene ved de dentale forandringer er emal-
jehypoplasieribade det primere og det permanente tandsaet.
P4 tandens emaljeoverflade ses isolerede eller sammenfly-
dende pits samt gule og brunlige misfarvninger (5). Det klini-
ske billede af emaljeoverfladen minder meget om det billede
der kan ses ved amelogenesis imperfecta (6), hvilket i nogle
tilfeelde kan gore det vanskeligt at differentiere mellem disse
to lidelser.

Kvalitative vurderinger af rgntgenbilleder og kvantitative
malinger af emaljens tykkelse viser at emaljen generelt er
tynd og kun udger ca. 10% af normal tykkelse (5). Under-
spgelse af emaljens ultrastrukturelle opbygning viser en naes-
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ten aprismatisk emalje. Prismatisk struktur ses kun i den
emalje der ligger helt teet pa emalje-dentin-greensen (5). Hy-
pomineralisering af emaljen er beskrevet i flere tilfaelde, men
det er ikke fastlagt med sikkerhed om dette er et karak-
teristisk treek for TDO (5).

Dentindysplasi er blevet beskrevet, men hvorvidt denne er
medfgdt eller en sekundeer fplge af et udtalt tandslid er uvist
6,7).

Et andet hovedtraek ved sygdommen er taurodonti. An-
tallet af afficerede teender og forandringens omfang varierer.
Taurodonti forekommer i sdvel den primaere som den perma-
nente dentition (2,7). Redderne beskrives generelt som korte,
og der ses et stort foramen apicale (2). Der beskrives en pget
tendens til abscesdannelse, hvilket antages at veere forarsaget
af de ovenfor neevnte forandringer af emaljen samt taurodon-
tien (2,5-7).

Yderligere beskrives en fordoblet DMFS-score hos patien-
ter med TDO, primaert som fglge af mistede taender (6). Dette
stemmer godt overens med den hyppige forekomst af voksne
TDO-patienter der er tandlgse (6). Enkelte undersggelser har
vist en hgjere preaevalens af caries hos TDO-familier (7).

Der ses ofte aplasi af permanente tandanlaeg ved TDO (6,7),
og bade de primaere og de permanente teender er mindre end
normalt (5,6). Almindeligvis ses der eruptionsproblemer som
forsinket eller standset eruption og multiple retinerede taen-
der (2,5-7). Samlet fgrer disse forandringer til et tandseet
preeget af spredtstilling og malokklusion.
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Kraniofaciale forandringer

De kliniske forandringer af kraniet omfatter en dolikocefal
hovedform (langskalle) med frontal protrusion samt makro-
cefali (2,7). Kraniebasis beskrives som lang og affladet, og der
ses en for tidlig lukning af sutura sagittalis (2,7). Kalvariet har
forgget tykkelse og densitet, og der ses obliteration af diploé
mellem den ydre og indre kortikale lamel (2).

Af faciale forandringer er beskrevet en lille maksil, en
mandibel med lav ramushgjde samt forgget mandibularvin-
kel (2,7). En undersggelse af en sleegt med TDO viste dog
ingen signifikante eendringer i maksillens stgrrelse samt i
ramushgjden (7). Der ses en generelt pget densitet af knogle-
strukturen med forgget tykkelse af kraniebasis, obliteration af
processus mastoideus og manglende udvikling af sinus fron-
talis (2). Generelt er beskrevet en stor faenotypisk variation
mht. de kraniofaciale forandringer (6,7).

Patienttilfeelde

Patienten var en 13-4rig pige der blev henvist fra Taleinstitut-
tet i Hellerup for medvirken til diagnostisk udredning. Den
primeaere arsag til henvisningen var, ud over en vis kraniofaci-
al dysmorfologi (Fig. 1), nogle alvorlige forstyrrelser i denti-
tionen (Fig. 2). Under anvendelsen af databasen POSSUM (8)
stilledes diagnosen TDO.

Generelt
Patienten var af normal hgjde og vagt for alderen. Hun var

Fig. 1. Ansigtsfoto af patienten
en face (A) og i profil (B) ved
13 ar. Hdret er teet og kruset,
0g kalvariet forekommer stort i
forhold til ansigtet. An-
sigtstreekkene er plumpe og
gjenafstanden let forgget.

Fig. 1. Facial photo of the
patient en face and in
profile at the age of 13. The
hair is dense and kinky and
the calvaria appears large
relative to the face. The
facial features are coarse
and the eye distance is a
little increased.
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Trikodentoossgst syndrom

Fig. 2. Panoramaradiogram af patienten ved 13 dar. Der ses aplasi af

2+2 0g 5+ samt taurodonti af samtlige permanente 1. molarer og
primere 2. molarer. Persistens af primere tender og forsinket
eruption af flere permanente teender.

Fig. 2. Panoramic radiograph of the patient at the age of 13. It
shows agenesis of 2+2 and 5— and taurodontism of all
permanent Ist molars and deciduous 2nd molars. It also
shows interruptions in the normal exfoliation of deciduous
teeth and delayed eruption of several permanent teeth.

fedt med en isoleret inkomplet ganespalte og led fglgende af
talebesveer, og hun havde i den forbindelse faet foretaget en
sveaelglapsplastik i nidarsalderen. Der sds en hgj, smal gane med
ardannelse efter operationen for ganespalten. Den blgde gane
var kort og var vha. den udferte sveelglapsplastik feestnet til
svaelgets bagvaeg. Hun havde hgretab og brugte hgreapparat
pa begge sider. Hverken faderen, moderen eller sgsteren
havde ganespalte eller andre kendte anomalier.

Hirforandringer
Haret var tet og let krgllet. Harstrukturen syntes tynd og
kruset (Fig. 1).

Dentale forandringer
Dentalstadiet var DS3, M1. Der var aplasi af 2+2 og 5+.
Samtlige preemolarer var mikrodonte. Rgdderne pa de per-
manente incisiver i underkeeben var tynde og gracile, mens
rgdderne pa de permanente incisiver i overkaeben var korte.
Samtlige permanente 1. molarer og 05+05 viste taurodonti.
Der var forsinket resorption af samtlige persisterende pri-
meere teender, og der sas forsinket eruption af 3+3 samt af
samtlige preemolarer og permanente 2. molarer. 3+3 var ekto-
pisk lejrede med udvidet perikoronarrum, mens perikoro-
narrummet om 5,4+4,5 og +5 var forsneevrede. Anleggene
for 4+4 var roteret 90° (Fig. 2).

Der sds normalt horisontalt overbid og neutral okklusion
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pa 6+/6+, +6/+6. Der var dybt bid samt invertering af
03+03 (Fig. 3).

Der var let spredtstilling i overkaebens frontregion og
trangstilling i underkaeben.

Kraniofaciale forandringer
Kalvariet forekom stort i forhold til ansigtet, og hovedformen
var dolikocefal.

Ansigtstraekkene forekom plumpe med bred pande, man-
dibuleer prognati, og en forgget nedre ansigtshgjde. Ojen-
afstanden var let forgget, og der sas en bred, affladet naeserod
(Fig. D).

Kraniergntgenbilleder viste at kalvarieknoglerne var for-
tykkede, og der var generel osteopetrose af bide kraniebasis,
ansigtsskelet og columna cervicalis. Der var ingen udvikling
af sinus maxillaris bilateralt og ingen markeringer af diploé
mellem den ydre og indre kortikale lamel i kalvariet. Kranie-
rgntgenbilleder bekraeftede at kraniet var stort, og at hoved-
formen var dolikocefal, samt at den ossgse gjenafstand var
forgget.

Diskussion

I litteraturen beskrives arvegangen for TDO som autosomal
dominant; ud fra dette kunne det forventes for patienten med
TDO at en af foreeldrene havde syndromet. Det er derfor
bemeerkelsesvaerdigt at ingen af foraeldrene syntes at veere
afficerede. En forklaring kunne vaere at patientens sygdoms-
gen er fremkommet som en nyopstdet mutation sa patienten
derved er den fgrste i familien med syndromet. En anden

Fig. 3. Mundfoto af frontregionen ved 13 dr. Der ses invertering af
03+03, aplasi af 2+2 samt dybt bid.

Fig. 3. Mouth photo of the anterior region at the age of 13. It
shows inversion of 03+03, agenesis of 2+2 and a deep bite.
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forklaring er en mild klinisk ekspressivitet af sygdomsgenet
hos den ene af foraeldrene som folge af den udtalte variabilitet
i den kliniske faenotype.

Sammenholdes litteraturens beskrivelse af forandringer-
ne ved TDO med sygdomsbilledet for patienttilfeeldet, ses
der flere overensstemmelser. Hiret havde den karakteristi-
ske tynde og krusede struktur. Dentalt havde patienten pro-
blemer med tanddannelsen i form af aplasi, taurodonti samt
endret rodmorfologi. Det er bemerkelsesveerdigt at der
ikke sds emaljehypoplasi hos patienten, hvilket antages for-
klaret ved variationen i klinisk ekspressivitet. Der sas des-
uden udtalte problemer med eruptionen, malposition af
flere teender samt malokklusion og ganespalte. Forandrin-
gerne af ganen er ikke fundet beskrevetilitteraturen. Kranio-
facialt sds patienten at have en @ndret hovedform samt en
forgget tykkelse og densitet af kalvariet og kraniebasis.

Forandringerne ved TDO synes generelt at vaere begraen-
set til de kraniofaciale og dentale strukturer i modsaetning til
andre skeletdysplasier, som fx pycnodysostosis, kleidokra-
nial dysplasi og osteogenesis imperfecta, der ud over foran-
dringer i de kraniofaciale og dentale strukturer yderligere
synes at pavirke andre dele af skelettet (2). Det er karak-
teristisk at der for hver enkelt skeletdysplasi ses en raekke
forandringer der er specielle for det enkelte syndrom og
derfor af differentialdiagnostisk betydning, men overordnet
ses involveringen af det ossgse vaev at pavirke nogle ge-
nerelle strukturer, herunder dentitionen. Ved TDO kan af-
vigelser i dentitionen teenkes tilskrevet den forteettede
knoglestruktur samt de darlige pladsforhold i kaeberne.
Endvidere antages en fejl i knoglemetabolisme og remodel-
lering at pavirke resorptionen af de primere teender og
forsinke/standse eruptionen af de permanente teender.

Et generelt kendskab til hvilke strukturer der er invol-
veret ved syndromer, er vigtigt for at fa mistanke om til-
stedeveaerelsen af et syndrom. Bgrnetandleegen bor derfor
vaere specielt opmaerksom pa nogle af de dysmorfologiske
traek af kalvariet, ansigtet og de orale forhold der ofte er
involveret, da dette kan bidrage til tidlig diagnostik og be-
handling.

Muligheden for tidlig diagnostik er yderligere blevet for-
bedret af genteknologiens landvindinger inden for identifi-
cering af sygdomsgener for syndromer. En blodprgve af
patienten kan analyseres specifikt for det pageeldende syn-
drom og kan derved i mange tilfeelde bekraefte eller afkraefte
tilstedeveerelsen af det mistaenkte syndrom.
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English summary

Tricho-dento-osseous syndrome (TDO). Review of literature and
report of a case

TDO is a skeletal dysplasia and is inherited as an autosomal
dominant trait. The tissues affected are hair, teeth and bone.
The hair is described as kinky at birth, but with a tendency to
straighten later in life. The main dental manifestations include
abnormal tooth development and delayed tooth eruption,
resulting in a dentition dominated by malocclusion. The main
craniofacial abnormalities are dolichocephaly and increased
density plus thickness of the bones of the calvaria and the
skull base. TDO is further characterized by phenotypic var-
iation in its clinical manifestation. A case of a 13-year-old girl
with the syndrome is presented.

Litteratur

1. Lichtenstein J, Warson R, Jorgenson R, Dorst JP, McKusick VA.
The tricho-dento-osseous (TDO) syndrome. Am J Hum Genet
1972; 24: 569-82.

2. Gorlin RJ, Cohen MM Jr, Levin LS. Syndromes of the head and
neck. 3rd ed. New York: Oxford University Press; 1990. p. 285-7,
861-3, 249-52, 155-66.

3. Hart TC, Bowden DW, Bolyard J, Kula K, Wright JT. Genetic
linkage of the tricho-dento-osseous syndrome to chromosome
17q21. Hum Mol Genet 1997; 6: 2279-84.

4. Price JA, Bowden DW, Wright JT, Pettenati MJ, Hart TC. Identifi-
cation of a mutation in DLX3 associated with tricho-dento-osse-
ous (TDO) syndrome. Hum Mol Genet 1998; 7: 563-9.

5. Wright JT, Roberts MW, Wilson AR, Kudhail R. Tricho-dento-
osseous syndrome. Features of the hair and teeth. Oral Surg Oral
Med Oral Pathol 1994; 77: 487-93.

6. Wright JT, Kula K, Hall K, Simmons JH, Hart TC. Analysis of the
tricho-dento-osseous syndrome. Genotype and phenotype. Am J
Med Genet 1997; 72: 197-204.

7. KulaK, Hall K, Hart T, Wright JT. Craniofacial morphology of the
tricho-dento-osseous syndrome. Clin Genet 1996; 50: 446-54.

8. Murdoch Institute for Research into Birth Defects. Pictures of
standard syndromes and undiagnosed malformation. Version
4.0. Melbourne, 1994.

Forfattere

Rikke Louise Qstergaard, stud.odont.

Odontologisk Institut, Det Sundhedsvidenskabelige Fakultet,
Kgbenhavns Universitet

Sven Kreiborg, professor, dr.odont.

Afdeling for Paedodonti, Odontologisk Institut, Det Sundheds-
videnskabelige Fakultet, Kgbenhavns Universitet

Erik Niebuhr, lektor, dr.med.

Institut for Medicinsk Biokemi og Genetik, Det Sundhedsviden-
skabelige Fakultet, Kgbenhavns Universitet

FAGLIGE ARTIKLER 329



