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Zusammenfassung 

Hintergrund: Die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der 
Zähne stellt die Betroffenen, deren Eltern bzw. Sorgeberechtigte sowie alle an der Betreuung 
dieser Patientengruppe beteiligten (Fach)Zahnärzte und Ärzte vor große Herausforderungen. 
Dies ist sowohl in der Ausprägung als auch dem Umfang der klinischen Befunde begründet. 
Das Spektrum klinischer Befunde reicht dabei vom Fehlen des schützenden Zahnschmelzes 
(Amelogenesis imperfecta, AI), über eine rasche Abnutzung der Zahnkronen (Dentinogenesis 
imperfecta, DI), dem vorzeitigen Verlust von Zähnen (z.B. DI, Phosphatdiabetes, 
Hypophosphatasie), von rasch fortschreitenden Parodontitiden (z. B. primäre Immundefekte, 
Papillon-Lefèvre-Syndrom) bis hin zu multiplen Nichtanlagen von Zähnen (z.B. Ektodermale 
Dysplasie). Ursächlich für das Auftreten von seltenen Erkrankungen der Zähne sind genetische 
Veränderungen (Mutationen). 

Methodik: Die Erstellung der S3-Leitlinie wurde gemäß dem AWMF-Regelwerk realisiert. Für 
die systematische Literaturrecherche wurden PICOS-basierte Suchstrategien auf Grundlage 
der konsentierten Schlüsselfragen erstellt und anschließend relevante Literaturdatenbanken 
(Pubmed/ Medline und Embase) für den Zeitraum vom 1. Januar 2000 bis zum 31. Dezember 
2023 systematisch durchsucht. Bei der Suche wurden sowohl Originalpublikationen als auch 
systematisch erstellte Übersichtsarbeiten mit einbezogen. Die systematische Literatursuche 
wurde bezüglich der Studientypen nicht eingeschränkt und umfasste sowohl primäre und 
sekundäre Literaturquellen. Mit Blick auf die Thematik wurden Fallberichte bzw. -serien auch 
ohne Verlaufskontrolle eingeschlossen. Die Suchergebnisse wurden in die Webapplikation 
„Rayyan“ übertragen, um Duplikate automatisiert zu erkennen und zu entfernen. Zudem 
wurde in Rayyan das Titel- und Abstrakt-Screening umgesetzt, um anhand definierter Ein- oder 
Ausschlusskriterien eine Differenzierung zwischen potenziell relevanten bzw. ungeeigneten 
Literaturstellen treffen zu können. Einschlussfähige Publikationen wurden im Weiteren als 
Volltext recherchiert und die jeweils relevanten Informationen identifiziert. Zur Beurteilung 
der Evidenzqualität fanden die Kriterien nach SIGN bzw. GRADE Verwendung. Auf Grundlage 
der gesichteten Literatur wurden Schlüsselempfehlungen konsensorientiert erarbeitet, 
modifiziert und abgestimmt. Parallel dazu wurde die Empfehlungsstärke festgelegt und 
abschließend die Konsensstärke gemessen. 

Ergebnisse: Im Ergebnis der Arbeit wurde die S3-Leitlinie "Versorgung seltener, genetisch 
bedingter Erkrankungen der Zähne" publiziert (AMWF Registernummer 083-048). 

Diskussion: Mit der Publikation steht erstmals eine Leitlinie für die zahnärztliche Versorgung 
von seltenen Erkrankungen der Zähne zur Verfügung.  

Schlagworte: Amelogenesis imperfecta, Dentinogenesis imperfecta, Phosphatdiabetes, 
Hypophosphatasie, Parodontitis, primäre Immundefekte, Papillon-Lefèvre-Syndrom, 
Ektodermale Dysplasie 
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I Abkürzungsverzeichnis 

AI Amelogenesis imperfecta 
DI Dentinogenesis imperfecta 
ED Ektodermale Dysplasie einschl. Oligodontie 
IA Innovationsausschuss 
HPP Hypophosphatasie 
G-BA Gemeinsamer Bundesausschuss 
XLH X-chromosomale Hypophosphatämie (Synonyme: X linked

hypophosphatemia, Hereditäre hypophosphatämische Rachitis)

II Abbildungsverzeichnis 

Nicht zutreffend. 

III Tabellenverzeichnis 

Tabelle 1: Übersicht der federführenden Autorgruppe und beteiligten 
Projektpartner. .......................................................................................................... 6 

Tabelle 2: Gantt-Diagramm für das S3-Leitlinienprojekt. .......................................................... 8 
Tabelle 3: Übersicht der konsens- und evidenzbasierten Empfehlungen. .............................. 10 



VersSeErZ (01VSF21007) 

Ergebnisbericht 5 

1 Projektziele 

Mit Blick auf das vollständige Fehlen von systematisch entwickelten Handlungsempfehlungen 
für die zahnärztliche Versorgung von seltenen Erkrankungen der Zähne erschien die Erstellung 
einer multidisziplinären S3-Leitlinie von hoher klinischer Relevanz. Das Vorhaben zielte darauf 
ab, evidenz- und konsensbasierte Empfehlungen zur Diagnostik und Therapie für die 
Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne zu erarbeiten. Damit sollen 
notwendige Versorgungsstandards sichtbar gemacht werden, um eine hohe 
Versorgungsqualität sicher zu stellen. Als relevante seltene Erkrankungen der Zähne wurden 
identifiziert: 

- Amelogenesis imperfecta (AI)
- Dentinogenesis imperfecta (DI)
- Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (Synonyme: X-chromosomale
Hypophosphatämie / X linked hypophosphatemia, XLH)
- Hypophosphatasie (HPP)
- Ektodermale Dysplasie (ED) einschl. Oligodontie
- Seltene, parodontale Erkrankungen, z. B. primäre Immundefizienzen (PID) und
Papillon-Lefèvre-Syndrom (PLS)

Da Kinder, Jugendliche und Erwachsene von diesen seltenen genetisch bedingten Zahn-
erkrankungen gleichermaßen betroffen sind, bedarf es aufgrund der anatomischen und 
wachstumsbedingten Besonderheiten  

- im Kindesalter (Milchgebiss),
- im Schulalter (Wechselgebiss),
- im jungen Erwachsenenalter (jugendlich bleibendes Gebiss) und
- im Erwachsenenalter (bleibendes Gebiss)

der besonderen Berücksichtigung alters- und gebissspezifischer Aspekte bei der 
zahnärztlichen Versorgung dieser Patientengruppe. Folgerichtig sollen die konsens- und 
evidenzbasierten Handlungsempfehlungen den gegenwärtigen Wissenstand zur Diagnostik 
und Behandlung von Betroffenen in den altersspezifischen Gebissphasen reflektieren. 

2 Projektdurchführung 

2.1 Projektbeteiligte 

Die am Projekt beteiligten Autoren bzw. Konsortialpartner können der nachfolgenden 
Tabelle entnommen werden. 
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Tabelle 1: Übersicht der federführenden Autorgruppe und beteiligten Projektpartner. 

Name Einrichtung/ Institution 

Projektleitung/ Konsortialführung 

Jan Kühnisch, Prof. Dr. Klinikum der LMU München, Poliklinik für 
Zahnerhaltung & Parodontologie (LMU-ZE) 

Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ)/AWMF-Mitglied 

Katharina Bücher, PD Dr. Klinikum der LMU München, Poliklinik für 
Zahnerhaltung & Parodontologie (LMU-ZE) Helena Dujic 

Julia Timpel, Dr. Universitätsklinikum Carl Gustav Carus Dresden, 
Poliklinik für Zahnerhaltung (UKD-ZE), 
Konsortialpartner  Susann Hertel, Dr. 

Peter Schmidt, PD Dr. 
Universität Witten/Herdecke, Abteilung f. 
Behinderten-orientierte Zahnmedizin (UWH-BOZ), 
Konsortialpartner 

Ina Schüler, PD Dr. Universitätsklinikum Jena, Poliklinik f. 
Kieferorthopädie, Sektion f. Präventive ZHK u. 
KinderZHK (UKJ-KZHK), Konsortialpartner 

Roswitha Heinrich-Weltzien, Prof. 
Dr. 

Anahita Jablonski-Momeni, Prof. Dr. 
Phillips-Universität Marburg/ Fachbereich Medizin/ 
MZ f. ZMK/ Kieferorthopädie (PUM-Kfo), 
Konsortialpartner 

Reinhard Schilke, Dr. 
Med. HS Hannover, Klinik für Zahnerhaltung, 
Parodontologie und Präventivzahnmedizin (MHH-
ZE), Konsortialpartner  

Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin u. Biomaterialien (DGPro)/AWMF-
Mitglied 

Anja Liebermann, Prof. Dr. Universitätsklinikum Köln, Poliklinik für Zahnärztliche 
Prothetik (UK-Pro) 

Daniel Edelhoff, Prof. Dr. 
Klinikum der LMU München, Poliklinik für 
Zahnärztliche Prothetik (LMU-Pro), 
Konsortialpartner 

Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 

Jan-Frederik Güth, Prof. Dr. Goethe-Universität Frankfurt, Poliklinik f. 
Zahnärztlich Prothetik (GUF-Pro), Konsortialpartner 

Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH)/AWMF-Mitglied 

Johannes Zschocke, Prof. Dr. Dr. Medizinische Universität Innsbruck, Institut für 
Humangenetik (MUI-IHG), Konsortialpartner 

Ines Kapferer-Seebacher, Prof. Dr. 
Universitätsklinik für Zahnerhaltung und 
Parodontologie, Medizinische Universität Innsbruck, 
Konsortialpartner 
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2.2 Beschreibung/ Darstellung des Projekts 

Bei dem vorliegenden Projekt handelt es sich um die Neuerstellung einer zahnmedizinischen 
S3-Leitlinie mit Bezug zu seltenen Erkrankungen.  

2.3 Beschreibung Ablauf des Projekts 

Im Frühjahr 2020 wurde durch die AWMF informell angekündigt, dass ein zukünftiger Fokus 
auf die Entwicklung medizinischer Leitlinien für das Management von seltenen Erkrankungen 
gelegt werden soll, um die Versorgung vulnerabler Patientengruppen zu verbessern. Im 
Anschluss an die Veröffentlichung der Förderkriterien für medizinische Leitlinien durch den 
G-BA wurden die Hochschullehrer aus dem Fachbereich Kinderzahnmedizin über den 
Vorstand der Deutschen Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ) auf die Ausschreibung 
aufmerksam gemacht und gleichzeitig angefragt, wer an einer Mitarbeit Interesse hat. Parallel 
dazu wurden Fachgesellschaften kontaktiert, welche gleichfalls an der zahnärztlichen 
Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne unmittelbar beteiligt sind. 
Dazu gehörten die Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien 
(DGPro), Deutsche Gesellschaft für Parodontologie (DG Paro) und Deutsche Gesellschaft für 
Humangenetik (GfH). Im Ergebnis konstituierte sich die Autorengruppe, welche maßgeblich 
für die Antragstellung, Federführung und Umsetzung aller folgenden Arbeitsschritte 
verantwortlich zeichnete. Die Arbeitsgruppe zur vorliegenden S3-Leitlinie setzte sich aus 
Autoren (Tabelle 1), Ko-Autoren, Patientenvertretern und der Moderatorin, Frau Dr. 
Nothacker (AWMF-IMWi), zusammen. Die gesamte Arbeitsgruppe wurde organisatorisch 
durch Frau Dr. Weber und Dr. Birgit Marré, Leitlinienbeauftragte der DGZMK, unterstützt.

Die Hauptarbeitsphase lag zwischen dem 1. Januar 2022 und dem 30. Juni 2024. Die Übersicht 
zu den geplanten und erreichten Meilensteinen können der Tabelle 2 entnommen werden. 
Die Meilensteinplanung beruhte auf den erforderlichen Arbeitsschritten bei der 
Leitlinienentwicklung [AWMF 2023] sowie den organisatorischen Rahmenbedingungen. Die 
Autorengruppe traf sich in dieser Zeit regelmäßig – mitunter wöchentlich – per ZOOM, um die 
notwendigen Priorisierungen, die inhaltliche Ausgestaltung und Strukturierung, die Methodik, 
die Ergebnisse der Literaturrecherche zu besprechen.  

Grundsätzlich folgte die Leitlinienentwicklung der üblichen Zeitschiene, welche im Anschluss 
an die Konstitution der Arbeitsgruppe eine methodisch obligatorisch durchzuführende, initiale 
Leitlinienkonferenz vorschreibt. Während dieser Konferenz wurden alle organisatorischen 
und thematischen Aspekte, die Schüsselfragen als auch die Strategien zur Literatursuche und 
Evidenzfindung abgestimmt. Die Auftaktkonferenz fand am 31. Mai 2022 in München in der 
Zahnklinik statt, zu welcher alle mitarbeitenden bzw. stimmberechtigen Autoren, Ko-Autoren 
und Patientenvertreter eingeladen waren. Moderiert wurde die Veranstaltung durch Frau Dr. 
Nothacker von der AWMF. 
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Tabelle 2: Gantt-Diagramm für das S3-Leitlinienprojekt. 

Projektzeitraum 

2021 2022 2023 2024 

Aufgaben 
Q
1 

Q
2 

Q
3 

Q
4 

Q
1 

Q
2 

Q
3 

Q
4 

Q
1 

Q
2 

Q
3 

Q
4 

Q
1 

Q
2 

Q
3 

Q
4 

Regelmäßige AG-Treffen x x x x x x x x x x x x x x x 

Projektantrag beim G-BA x x x 

Projektstart, Organisation & 
methodische Vorbereitung 

x x x 

Erstellung Schlüsselfragen (PICOS) x x x 

Erste Leitlinienkonferenz x 

Systematische Literaturrecherche, 
Sichtung & Bewertung 

x x x x x x x 

Erarbeitung der Leitlinientexte 
inklusive Empfehlungen 

x x x x x x 

Zweite Leitlinienkonferenz 
(Konsens) 

x x 

Finalisierung der Langfassung & 
Methodenreport 

x x x 

Erstellung der Patientenleitlinie x 

Abstimmungsprozess bei den 
Fachgesellschaften 

x 

Einreichung und Veröffentlichung 
der Leitlinie bei der AWMF 

x x x 

Disseminierung der Leitlinie x x 

Mit zunehmenden Projektfortschritt wurde die gesamte Arbeitsgruppe über den jeweilige 
Arbeitsstand zu verschiedenen Themen informiert. Zudem waren inhaltliche Diskussionen 
und Abstimmungen ausdrücklich erwünscht. Die Termine der Informationsveranstaltungen 
wurden vorab bekannt gegeben und anschließend als Online-Konferenz abgehalten. 

27. Juni 2023 Methodik der S3-Leitlinie
28. Juni 2023 Dentinogenesis imperfecta
23. Oktober 2023 Seltene parodontale Erkrankungen
7. November 2023 Ektodermale Dysplasie
9. November 2023 XLH/HPP
13. November 2023 Amelogenesis imperfecta

Die strukturierte Konsensusfindung erfolgte im Rahmen von mehreren Online-
Konsensuskonferenzen unter neutraler Moderation durch Frau Dr. Nothacker (AWMF-
zertifizierte Leitlinienberaterin). Hierbei wurde jede Empfehlung vorgestellt, final diskutiert, 
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ggf. modifiziert und bezüglich der Evidenz- und Empfehlungsstärke abgestimmt. Die 
Konferenzen fanden an folgenden Terminen statt: 

4. Dezember 2023
10. Januar 2024
24. Januar 2024
5. Februar 2024
6. Februar 2024

Die Vorstände der beteiligten Fachgesellschaften und Organisationen stimmten der S3-
Leitlinie in der vorliegenden Form bis zum 3. Juni 2024 zu. Gewünschte redaktionelle 
Änderungen wurden in die Leitlinie eingefügt. Anschließend stimmten die Vorstände der 
federführenden Fachgesellschaften der Leitlinie in der vorliegenden Form bis 28. Juni 2024 
zu. Im Ergebnis des Arbeitsprozesses ist es gelungen, die S3-Leitlinie fristgerecht bis zum 30. 
Juni 2024 bei der AWMF einzureichen.  

Im Rahmen der Konsultationsphase ergaben sich mehrheitlich formale Änderungen, welche 
in die Dokumente eingepflegt wurde. Die Dokumente stehen über die Webseite der AWMF 
der Allgemeinheit für die nächsten fünf Jahre mittlerweile uneingeschränkt zur Verfügung. 

3 Methodik 

Die Methodik zur Erstellung dieser S3-Leitlinie richtet sich nach dem AWMF-Regelwerk 
(Version 2.1 vom 05.09.2023) [AWMF 2023]. 

Die Erstellung evidenzbasierter Therapieempfehlungen folgt der Beantwortung einer 
Schlüsselfrage, welche im Rahmen der Auftaktkonferenz mit der gesamten Arbeitsgruppe 
diskutiert und konsentiert wurde. Die konsentierte Schlüsselfrage, welche für die einzelnen, 
seltenen Erkrankungen der Zähne modifiziert wurde, lautete wie folgt: „Welche 
zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer altersgerechten, 
indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von Betroffenen mit 
einer seltenen Erkrankung der Zähne sein?“ 

Alle methodischen Arbeitsschritte wurden für die einzelnen seltenen Erkrankungen in den 
jeweiligen Arbeitsgruppen parallel organisiert, um diese essentiellen Arbeitsschritte 
zeiteffektiv umzusetzen. 

Die Erstellung der S3-Leitlinie „Seltene Erkrankungen der Zähne“ (AMWF Registernummer 
083-048) erfolgte unter der Federführung der Deutschen Gesellschaft für Kinderzahnmedizin
e.V. (DGKiZ), der Deutschen Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien
(DGPro), der Deutschen Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ), der
Deutschen Gesellschaft für Humangenetik (GfH), und der Deutschen Gesellschaft für Zahn-,
Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK). Die S3-Leitlinie soll einen Beitrag für eine individuell
zugeschnittene und qualitativ hochwertige Versorgung Betroffenen von seltenen
Erkrankungen leisten. Bei der vorliegenden Fassung handelt es sich um die erstmalige
Erstellung, welche im Zeitraum zwischen 2022 und 2024 gemäß dem AWMF-Regelwerk



Ergebnisbericht 10 

VersSeErZ (01VSF21007) 

realisiert wurde. Für die systematische Literaturrecherche wurden PICOS-basierte 
Suchstrategien auf Grundlage der konsentierten Schlüsselfragen erstellt und anschließend 
relevante Literaturdatenbanken – Pubmed, Medline und Embase – für den Zeitraum vom 1. 
Januar 2020 bis zum 31. Dezember 2022 systematisch durchsucht. Bei der Suche wurden 
sowohl Originalpublikationen als auch systematisch erstellte Übersichtsarbeiten einbezogen. 
Fallberichte oder -serien wurden berücksichtigt. Anschließend wurden die Suchergebnisse in 
die Webapplikation „Rayyan“ übertragen, um Duplikate automatisiert zu erkennen und zu 
entfernen. Zudem wurde in Rayyan das Titel- und Abstrakt-Screening umgesetzt, um anhand 
der definierten Ein- oder Ausschlusskriterien eine Differenzierung zwischen potenziell 
relevanten bzw. ungeeigneten Literaturstellen treffen zu können. Einschlussfähige 
Publikationen wurden im Weiteren als Volltext recherchiert und die jeweils relevanten 
Informationen identifiziert. Zur Beurteilung der Evidenzqualität fanden die Kriterien nach 
Moga et al. [2012] in modifizierter Weise im Fall von Fallberichten und -serien Verwendung. 
Klinische Studien wurden nach den SIGN-Kriterien beurteilt. Auf Grundlage der gesichteten 
Literatur wurden Schlüsselempfehlungen in der Leitliniengruppe konsensorientiert 
erarbeitet, modifiziert und abgestimmt. Parallel dazu wurde die Empfehlungsstärke 
festgelegt und abschließend die Konsensstärke gemessen.  

Anzumerken ist an dieser Stelle, dass durch die Dominanz von Fallberichten und -serien - 
oftmals auch ohne Nachkontrollen - auf die Nutzung der Magic-App verzichtet wurde. 
Zudem lagen keine einheitlichen Endpunkte vor, was die Einordnung der Fallberichte 
und -serien weiterhin erschwerte. 

Die Methodik der S3-Leitlinie ist ausführlich im Leitlinien-Report zusammengefasst und über 
die Webseite der AWMF zugänglich. 

4 Projektergebnisse 

Im Ergebnis der Leitlinienarbeit wurden die üblichen Dokumente, Langfassung, 
Leitlinienreport, Leitlinienbericht und Patientenfassung, erstellt und verfügbar gemacht. Die 
vorliegende S3-Leitlinie enthält 8 konsensbasierte (19,5%) und 33 evidenzbasierte 
Empfehlungen (80,5%), welche in der nachstehenden Tabelle 3 zusammengefasst sind. 

Tabelle 3: Übersicht der konsens- und evidenzbasierten Empfehlungen. 

Übergeordnete Empfehlungen für alle seltenen Erkrankungen der Zähne 

Empfehlung 
Evidenz-grad 
(GRADE) 

Empfeh-
lungsgrad 

Seltene Erkrankungen der Zähne können Teil einer Systemerkran-
kung sein. Die Diagnose und lebenslange Betreuung von Betrof-
fenen sind komplex. Diese sollen mit interdisziplinärer sowie bei 
Bedarf interprofessioneller Beteiligung durchgeführt und frühzeitig 
begonnen werden. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 
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Bei klinisch-röntgenologischem Verdacht auf eine genetische Ur-
sache einer seltenen Erkrankung der Zähne sollte – in der Regel in 
Kombination mit der klinischen Vorstellung in einer genetischen 
Praxis bzw. Ambulanz – eine humangenetische Diagnostik erfol-
gen. 

Experten-
konsens 

⇑ 

Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne sollen lebens-
lang risiko-orientiert intensivprophylaktisch betreut werden, um 
eine bestmögliche Mundgesundheit zu erhalten. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 

Für Betroffene mit umfangreichen Therapiebedarfen kann eine 
Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie (z. B. Sedierung, Intuba-
tionsnarkose) erfolgen, wenn eine Behandlung anderweitig nicht 
möglich ist. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇔ 

Handlungsempfehlungen bei einer Dentinogenesis imperfecta (DI) 

Direkte Restaurationen und konfektionierte Edelstahlkronen 
sollen im Milch- und Wechselgebiss eingesetzt werden, um DI-
assoziierten Zahnhartsubstanzverlusten präventiv entgegenzu-
wirken, diese zu kompensieren und/oder die Bisshöhe wieder-
herzustellen. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Im Fall einer Bisssenkung soll die Bisshöhe an den Milchmolaren 
mit konfektionierten Edelstahlkronen und an ersten bleibenden 
Molaren mit konfektionierten Edelstahlkronen oder individuell 
gefertigten, indirekten Einzelzahnrestaurationen wiederhergestellt 
werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Infolge einer Milchzahnextraktion sollten lückenerhaltende bzw. 
interims-prothetische Maßnahmen ergriffen werden, um die 
Kaufunktion wiederherzustellen, die Dentition abzustützen und 
wachstumsbedingten Zahnwanderungen präventiv entgegenzu-
wirken. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑ 

Direkte Restaurationen und individuell gefertigte, indirekte 
Einzelzahnkronen sollen im jugendlich-bleibenden Gebiss einge-
setzt werden, um DI-assoziierten Zahnhartsubstanzverlusten prä-
ventiv entgegenzuwirken, diese zu kompensieren und/oder die 
Bisshöhe zu stabilisieren bzw. wiederherzustellen. Indirekte Ein-
zelzahnkronen sind Bestandteil einer langfristig ausgerichteten 
Betreuungsstrategie. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Die definitive Versorgung soll beginnend im jugendlich-bleibenden 
Gebiss mit dem Therapiekonzept der Full-Mouth-Rehabilitation 
umgesetzt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen im Seiten-
zahngebiet der erwachsenen bleibenden Dentition eingesetzt 
werden, um einem kontinuierlichen DI-assoziierten Zahnhartsub-
stanzverlust präventiv entgegenzuwirken, die Bisshöhe zu stabili-
sieren bzw. wiederherzustellen sowie die Langlebigkeit von Front-
zahnrestaurationen zu gewährleisten. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 
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Direkte und individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sol-
len im Frontzahngebiet der erwachsenen bleibenden Dentition 
eingesetzt werden, um DI-assoziierte Zahnhartsubstanzverluste zu 
kompensieren. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Festsitzende, implantat-prothetische oder herausnehmbare pro-
thetische Versorgungen sollen in der erwachsenen bleibenden 
Dentition eingesetzt werden, um DI-assoziierte Zahnverluste zu 
kompensieren bzw. zu vermeiden, die Okklusion und Kaufunktion 
zu stabilisieren und wiederherzustellen. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Handlungsempfehlungen bei einer Amelogenesis imperfecta (AI) 

Direkte Restaurationen sollen mit oder ohne Formhilfen im Front- 
und Seitenzahngebiet des Milch- und Wechselgebisses zur Her-
stellung von Schmerzfreiheit, Funktion und Ästhetik eingesetzt 
werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 
Niedrig 

⇑⇑ 

Konfektionierte Edelstahlkronen sollen an Milchmolaren zur Her-
stellung der Zahnform und Okklusion frühzeitig eingesetzt werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 
Niedrig 

⇑⇑ 

Konfektionierte Edelstahlkronen bzw. individuell gefertigte, indi-
rekte Einzelzahnrestaurationen sollten an den bleibenden Molaren 
zur Herstellung der Zahnform und Okklusion frühzeitig eingesetzt 
werden 

⊕⊕⊝⊝ / 
Niedrig 

⇑ 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnrestaurationen sollten 
bereits im Wechselgebiss an bleibenden Frontzähnen zur Herstel-
lung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und normgerechter Funktion 
eingesetzt werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 
Niedrig 

⇑ 

Kieferorthopädische bzw. kieferorthopädisch-chirurgische Kor-
rekturen von Zahn- und Kieferfehlstellungen sollten indikations-
gerecht begonnen werden. 

⊕⊝⊝⊝/ 
Sehr niedrig 

⇑ 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen bevorzugt 
neben direkten Restaurationen zur langfristigen Herstellung von 
Schmerzfreiheit, Ästhetik und einer normgerechten Funktion indi-
kationsgerecht eingesetzt werden. 

⨁⨁⨁⊝ / 
Moderat 

⇑⇑ 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen bereits 
frühzeitig im jugendlich-bleibenden Gebiss nach Zahndurchbruch 
und bedarfsgerechter Bisslageumstellung zur Herstellung von 
Schmerzfreiheit, Ästhetik und normgerechter Funktion erfolgen. 
Dies ist Bestandteil einer langfristig ausgerichteten interdisziplinä-
ren Betreuungsstrategie. 

⊕⊕⊝⊝ / 
Niedrig 

⇑⇑ 

Die definitive Versorgung soll beginnend im jugendlich-bleibenden 
Gebiss mit dem Therapiekonzept der Full-Mouth-Rehabilitation 
umgesetzt werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 
Niedrig 

⇑⇑ 

Definitive, individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen 
im bleibenden Gebiss eingesetzt werden, um Schmerzfreiheit, 
Ästhetik und eine normgerechte Funktion herzustellen. 

⨁⨁⨁⊝ / 
Moderat 

⇑⇑ 
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Handlungsempfehlungen bei einer Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

Bei den zahnärztlichen Untersuchungen in halbjährlichen Abstän-
den ab dem ersten Zahndurchbruch soll auf Symptome von Pulpa-
entzündungen oder -nekrosen, wie Schmerzen, Farbveränderun-
gen, Fisteln, Schwellungen oder Abszesse, an kariesfreien Zähnen 
ohne vorangegangenes Trauma geachtet werden. Die Diagnostik 
ist ggf. durch Sensibilitätstests und durch Röntgenaufnahmen zu 
erweitern. 

⨁⨁⨁⊝ / 
Moderat 

⇑⇑ 

Um eine Infektion der Pulpa und einen weiteren Substanzverlust 
zu vermeiden, soll exponiertes koronales Dentin adhäsiv abge-
deckt und sollen kariöse Läsionen frühzeitig therapiert werden. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 

Zahnhartsubstanzabtragende Maßnahmen (Präparationen) sollen 
wenig invasiv erfolgen, um das Risiko zu minimieren, extendierte 
Pulpaausläufer oder große Pulpalumina zu eröffnen. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 

In der ersten Dentition sollen bei hereditärer hypophosphat-
ämischer Rachitis (X-chromosomaler Hypophosphatämie, XLH) 
avitale, fistelnde, mit einer apikalen Parodontitis behaftete oder 
gelockerte und Schmerzen verursachende Zähne extrahiert 
werden. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 

In der zweiten Dentition sollten avitale Zähne bei Patienten mit 
XLH endodontisch behandelt werden, um den Zahnerhalt anzu-
streben. 

⊕⊝⊝⊝/ 
Sehr niedrig 

⇑ 

Handlungsempfehlungen bei einer Hypophosphatasie (HPP) 

Bei vorzeitigem Zahnverlust ohne erkennbare Ursache, 
insbesondere in der ersten Dentition, soll eine ärztliche 
Hypophosphatasie-Diagnostik veranlasst werden. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 

In der ersten Dentition sollen bei Hypophosphatasie gelockerte 
Zähne, die Schmerzen verursachen, extrahiert werden. 

Experten-
konsens 

⇑⇑ 

Handlungsempfehlungen bei einer Oligodontie und Ektodermalen Dysplasie (ED) 

Kinderprothesen sollten bei Kindern mit einer Oligo-/Anodontie im 
Milch- und Wechselgebiss zur Herstellung bzw. Aufrechterhaltung 
von Funktion und Ästhetik angefertigt werden, sobald eine 
ausreichende Kooperationsfähigkeit gegeben ist. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑ 

Kinderprothesen sollen im Hinblick auf ihre wachstumsbedingte 
Passung, Funktion und Ästhetik regelmäßig im Rahmen der zahn-
ärztlichen Vorsorge- bzw. Kontrolluntersuchungen überprüft, ggf. 
angepasst oder neu angefertigt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Direkte Kompositrestaurationen sollten zur Umformung mikro-
donter Frontzähne eingesetzt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑ 

A. Die Therapie des jugendlich-bleibenden Gebisses sollte bei
Betroffenen mit Oligodontie so erfolgen, dass nach Abschluss des
Wachstums ein möglichst breites Spektrum an definitiven Versor-
gungsformen angeboten und umgesetzt werden können.

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑ 
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B. Bereits im jugendlich-bleibenden Gebiss sollte eine funktionell
hochwertige Versorgung von hoher sozialer Akzeptanz erfolgen.
Eine individuelle, umfassende prothetische und/oder implantat-
prothetische Versorgung von Betroffenen mit Oligodontie soll zur 
Herstellung von Funktion und Ästhetik als definitive Versorgung/ 
Therapie durchgeführt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Eine kieferorthopädische und/oder chirurgische Therapie sollte 
indikationsgerecht zur Optimierung der Kieferrelation, Zahnstel-
lung und -verteilung für die Aufnahme der prothetischen und/ 
oder implantat-prothetischen Versorgung durchgeführt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑ 

Eine Versorgung mit Implantaten soll entsprechend der S3-Leitlinie 
„Zahnimplantatversorgungen bei multiplen Zahnnichtanlagen und 
Syndromen“ (AWMF-Registernummer 083-024) erfolgen. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Handlungsempfehlungen bei einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung 
Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung soll bei entsprechender Indikation durch eine 
systemische Therapie der Grunderkrankung begleitet werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung soll entsprechend der AWMF S3-Leitlinien „Die 
Behandlung von Parodontitis Stadium I bis III“ (083-043) sowie 
„Die Behandlung von Parodontitis Stadium IV“ (083-056) erfolgen. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung kann eine adjuvante Antibiotika-Gabe im zeit-
lichen Zusammenhang mit der subgingivalen Instrumentierung 
einschließen (erste Wahl: Amoxicillin und Metronidazol). 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇔ 

Bei Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkran-
kung soll ein striktes häusliches und professionelles Biofilm-Mana-
gement umgesetzt werden; ggf. unter Einsatz von Antiseptika, z. B. 
Chlorhexidin. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung sollte sich in der ersten Dentition nicht von der 
Therapie in der zweiten Dentition unterscheiden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑ 

Betroffene mit einer schweren Parodontitis als Manifestation 
einer seltenen Systemerkrankung sollen über das erhöhte Risiko 
eines Implantat-Misserfolgs aufgeklärt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 
Sehr niedrig 

⇑⇑ 

5 Diskussion der Projektergebnisse 

Mit der Erstellung der S3-Leitlinie "Seltene Erkrankungen der Zähne" wurden die gesteckten 
Projektziele innerhalb der vorgesehenen Projektlaufzeit erreicht.  

Mit Blick auf das erste Hauptziel, seltene, genetisch bedingte Erkrankungen mit einem 
dentalen Bezug übergreifend darzustellen, kann ausgeführt werden, dass die häufigen 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
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Zustandsbilder unter den seltenen Erkrankungen identifiziert und abgebildet wurden. Damit 
ist es gelungen, die Vielfalt der Zustandsbilder weitestgehend zu bündeln und aufwendige 
Leitlinienprozesse für jede einzelne der seltenen Erkrankungen der Zähne zu vermeiden. 
Zudem bietet dieses Vorgehen die Chance, weitere Erkrankungen im Zuge der turnusmäßigen 
Aktualisierungen mit aufzunehmen. Umgekehrt ist anzumerken, dass es unmöglich ist, 
hunderte seltene Erkrankungen unter Mitbeteiligung der Zähne einzeln oder in einem 
Leitlinien-Projekt darzustellen. 

Die nahezu ausnahmslos aufrechterhaltende Gliederung der S3-Leitlinie in Erkrankungen und 
Altersgruppen führte zur Darstellung altersspezifischer Handlungsempfehlungen für die 
zahnärztliche Versorgung. Erwähnenswert ist an dieser Stelle, dass die Altersgruppen in 
Abhängigkeit der typischen Phasen der Gebissentwicklung gewählt wurden. In diesem Kontext 
wurden die Ansätze der lebenslangen präventiven, zahnerhaltenden und rehabilitativen 
zahnmedizinischen Betreuung herausgearbeitet und mit den systematisch recherchierten 
Literaturstellen belegt. Dies wurde initial als zweites Hauptziel des Leitlinienprojektes 
formuliert, welches im Ergebnis schlussendlich erreicht wurde. Die gewonnenen Erkenntnisse 
aus der systematischen Literaturrecherche können wie folgt zusammengefasst werden: 

Die verfügbare Literaturstellen zu den ausgewählten Erkrankungen schwankten erheblich. Am 
häufigsten wurden Literaturstellen im Fall der Amelogenesis imperfecta aufgefunden, am 
seltensten für die hereditäre hypophosphatämische Rachitis und Hypophosphatasie 
(Abbildung 1). Die Häufigkeitsunterschiede dürften als indirektes Indiz für die Häufigkeit der 
Erkrankungen in der Bevölkerung gewertet werden. 

Klinische Studien (CT) wurden fast ausschließlich im Fall der Amelogenesis imperfecta 
dokumentiert (Abbildung 1). Demgegenüber lagen für alle anderen Erkrankungen nur 
Fallberichte bzw. -serien vor. Dies dürfte die regelhafte Situation widerspiegeln, dass in 
unterschiedlichen Betreuungs-Settings allenfalls nur wenige Betroffene von seltenen 
Erkrankungen der Zähne zahnärztlich diagnostiziert und therapiert werden. Dies führt dazu, 
dass notwendige Fallzahlen für klinische Studien nur kaum bzw. gar nicht rekrutierbar sind. 
Die verfügbaren Fallberichte und -serien wiesen zudem unterschiedliche Laufzeiten sowie 
eine heterogene Qualität auf. In der Gesamtheit kann unter Verweis auf die gewonnen 
Literaturdaten geschlussfolgert werden, dass seltene Erkrankungen der Zähne nur mit 
vergleichsweise wenigen Literaturstellen einhergehen, welche zudem von insgesamt geringer 
Evidenz sind.  

Eng mit der Identifikation einer optimalen zahnärztlichen Versorgung war das dritte Hauptziel 
des vorliegenden Projektes verbunden. Hierbei sollen die Möglichkeiten neuer, restaurativer 
Versorgungsansätze bewertet werden, welche sich insbesondere aus der Verfügbarkeit von 
digitalen Technologien (3D-Scans von Kiefer und Gesicht, virtuelle Rekonstruktion von Zähnen 
und Okklusion, individualisierte CAD/CAM-Fertigung von temporär zu tragenden Schienen 
und von definitivem Zahnersatz) ergeben. Obwohl dies ein innovativer und aktueller 
Forschungsschwerpunkt ist, konnten demgegenüber nur sehr wenige Hinweise in der Literatur 
zum Einsatz neuartiger Verfahren bei Betroffenen von seltenen Erkrankungen identifiziert 
werden. Auch mit Blick auf weitere Fertigungsverfahren für Zahnersatz entstand der Eindruck 
in der Arbeitsgruppe, dass innovative Ansätze erst mit deutlicher Verzögerung in der 
untersuchten Patientengruppe zur Anwendung kommen. Obwohl die untersuchten 



Ergebnisbericht 16 

VersSeErZ (01VSF21007) 

Patienten- bzw. Erkrankungsgruppen hypothetisch bevorzugt von innovativen 
Betreuungsansätzen profitieren dürften. 

6 Verwendung der Ergebnisse nach Ende der Förderung 

Als ein zentrales Ziel ist zu formulieren, die Situation der Betroffenen zu verbessern. Die 
zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit seltenen genetisch bedingten Erkrankungen 
der Zähne weist in Deutschland Barrieren auf. Dies ist insofern bemerkenswert, da die UN-
Behindertenrechtskonvention zur Gleichstellung von Menschen mit besonderen Bedürfnissen 
darauf verweist, dass diesem Personenkreis ein erreichbares Höchstmaß an Gesundheit 
zusteht sowie der Zugang zu einer gesundheitlichen Rehabilitation zu gewährleisten ist [UN-
Behindertenrechtskonvention 2009]. Während der Zugang zu einer Gesundheitsversorgung in 
der Bundesrepublik Deutschland sichergestellt ist (https://www.gesetze-im-
internet.de/sgb_5/__28.html), gibt es keine Sonder- bzw. Ausnahmeregelungen zur 
Kostenübernahme und -erstattung im Fall von konservierenden Maßnahmen oder Zahnersatz. 
Dies ist von immenser Bedeutung für die Betroffenen, da die Kosten zur Fertigung von 
direkten Restaurationen, Wurzelkanalbehandlungen bzw. Zahnersatz im Fall von 
generalisierten Befunden eine kaum bzw. nicht zumutbare Belastung darstellt. Lediglich für 
Betroffene „angeborener Fehlbildungen des Kiefers (Lippen-, Kiefer-, Gaumenspalten, 
ektodermale Dysplasien)“ wurden Ausnahmeindikationen für Implantate und 
Suprakonstruktionen beschlossen (siehe Behandlungsrichtlinie: https://www.g-
ba.de/richtlinien/32/), welche aufgrund der individuellen Situation in diesem Patientenkreis 
auch nicht immer indiziert und umsetzbar sind. Da auch die Zahnersatz-Richtlinie 
(https://www.g-ba.de/richtlinien/26/) keine Ausnahmeindikationen für Betroffene von 
seltenen Erkrankungen der Zähne formuliert, ist dieser Personenkreis regelmäßig mit hohen 
Zahnersatzkosten konfrontiert. Ferner existieren auch keine Ausnahmeregelungen für die 
endodontische, restaurative oder (implantat)-prothetische Therapie von Betroffenen mit 
seltenen, genetisch bedingten Erkrankungen der Zähne. Somit muss dieser ohnehin 
benachteiligte Personenkreis den Differenzbetrag zwischen den Festzuschüssen der 
gesetzlichen Regelversorgung und den tatsächlichen Zahnersatzkosten selbst begleichen, 
selbst dann noch, wenn die Zahnhartsubstanz-Störungen, Funktions- oder Zahnverluste 
genetisch determiniert sind. Diese Situation wird für die Betroffenen bzw. ihre Familien sogar 
weiter verschärft, da in der Regel eine generalisierte Problematik vorliegt und dabei nicht nur 
ein einzelner Zahn, sondern die gesamte Dentition betroffen ist und 
Wiederholungsversorgungen über das gesamte Leben absehbar sind. Dies geht mit hohen 
finanziellen Eigenbeteiligungen – mitunter mehrere zehntausend Euro – einher. Daher 
besteht hier eine eklatante Versorgungslücke in der gesetzlichen Krankenversicherung und die 
Notwendigkeit, diese Lücke zu schließen. Die Komplexität der jeweiligen Krankheitsbilder 
erfordert einen niedrigschwelligen und lebenslangen Zugang zu zeitgemäßen diagnostischen, 
präventiven und rehabilitativen Gesundheitsleistungen. Damit sollen Benachteiligungen 
ausgeglichen sowie ein Höchstmaß an Teilhabe an allen Aspekten des Lebens erreicht und 
bewahrt werden. 

https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
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Im Anschluss an die nunmehr erreichte Publikation der S3-Leitlinie wird die Arbeitsgruppe sich 
um die Implementierung bzw. Verbreitung kümmern. Hier ist die Präsentation der Inhalte im 
Rahmen von Fachveranstaltungen, Tagungen oder Fortbildungen anzustreben.  

Des Weiteren ist hervorzuheben, dass die Implementierung der Leitlinie eine Herausforderung 
darstellt, welche mit Blick auf das rare Vorkommen seltener Erkrankungen der Zähne in der 
Bevölkerung zudem erschwert wird. Im ersten Schritt erscheint es daher von Bedeutung die 
Handlungsempfehlungen in der Zahnärzteschaft bekannt zu machen und 
erkrankungsspezifische Lösungsvorschläge anzubieten. Von der Leitliniengruppe wurden 
bereits Publikationen verfasst, um dieses Ziel aktiv zu unterstützen. Betroffene erhalten mit 
der Patienten-Leitlinie einen vereinfachten Zugang zu der Thematik. Diese kann gleichfalls als 
Kurzfassung betrachtet werden, um einen schnellen Überblick zur Leitlinie zu erhalten. 

7 Erfolgte bzw. geplante Veröffentlichungen 

Während bis in die zweite Jahreshälfte die Fertigstellung der S3-Leitlinie im Fokus der 
Arbeitsgruppe war, ist beabsichtigt, die Ergebnisse sowohl national als auch international u 
publizieren und sichtbar zu machen. Die folgenden deutsch-sprachigen Publikationen sind 
durch die Autoren mit einem direkten bzw. indirekten Leitlinienbezug erstellt worden: 

Heinrich-Weltzien R., Schüler I., Kühnisch J.: Amelogenesis imperfecta – Klinisches 
Erscheinungsbild, Diagnostik und Therapiekonzepte. Quintessenz 74 (2023) 108–118 

Schilke, R., Jablonski-Momeni, A.: Phosphatdiabetes – Dentale Manifestationen und 
Implikationen auf die zahnärztliche Behandlung. Quintessenz Zahnmedizin 74, 304-311 
(2023) 

Timpel J, Bücher K, Lente I, Müller S, Hertel S.: Oligodontie- Eine interdisziplinäre 
zahnärztliche Aufgabe. Quintessenz 74 (2023) 567-585 

Schmidt P., Dujic H., Heinrich-Weltzien R., Edelhoff D., Kühnisch J.: Dentinogenesis 
imperfecta – Klinische Symptomatik, Diagnostik und Möglichkeiten des therapeutischen 
Managements. Quintessenz 74 (2023) 800–811 

Die folgende englisch-sprachige Publikation wurde durch die Arbeitsgruppe bereits publiziert: 

Dujic H., Bücher K., Schüler I.M., Schmidt P., Hertel S., Timpel J., Jablonski-Momeni A., 
Schilke R., Kapferer-Seebacher I., Zschocke J., Liebermann A., Güth J.F., Edelhoff D., Heinrich-
Weltzien R., Kühnisch J.: Dental management of rare dental diseases – A critical review. J 
Dent Res. Zur Publikation akzeptiert. Journal-Ranking Zahnmedizin 4/157 
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Die "Leitlinien" der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften sind systematisch 

entwickelte Hilfen für Ärzte/ Zahnärzte zur Entscheidungsfindung in spezifischen Situationen. 

Sie beruhen auf aktuellen wissenschaftlichen Erkenntnissen und in der Praxis bewährten 

Verfahren und sorgen für mehr Sicherheit in der Medizin, sollen aber auch ökonomische Aspekte 

berücksichtigen. Die "Leitlinien" sind für Ärzte/ Zahnärzte rechtlich nicht bindend und haben 

daher weder haftungsbegründende noch haftungsbefreiende Wirkung. 

Leitlinien unterliegen einer ständigen Qualitätskontrolle, spätestens alle 5 Jahre ist ein Abgleich 

der neuen Erkenntnisse mit den formulierten Handlungsempfehlungen erforderlich. Die 

aktuelle Version einer Leitlinie finden Sie immer auf den Seiten der DGZMK (www.dgzmk.de) 

oder der AWMF (www.awmf.org). Sofern Sie die vorliegende Leitlinie nicht auf einer der beiden 

genannten Webseiten heruntergeladen haben, sollten Sie dort nochmals prüfen, ob es ggf. eine 

aktuellere Version gibt. 
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1 Die wichtigsten Empfehlungen auf einen Blick 

1.1 Problem- und Zielstellung 

Die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne stellt die 
Betroffenen, deren Eltern bzw. Sorgeberechtigte sowie alle an der Betreuung dieser 
Patientengruppe beteiligten (Fach)Zahnärzte und Ärzte vor große Herausforderungen. Dies ist 
sowohl in der Ausprägung als auch dem Umfang der klinischen Befunde begründet, welche 
typischerweise bereits an den zuerst durchbrechenden Milchzähnen vorliegen, gleichfalls das 
bleibende Gebiss umfassen und in der Regel mit gravierenden Funktionsstörungen bis ins hohe 
Lebensalter einhergehen. Das Spektrum klinischer Befunde reicht dabei vom Fehlen des 
schützenden Zahnschmelzes (Amelogenesis imperfecta, AI), über eine rasche Abnutzung der 
Zahnkronen (Dentinogenesis imperfecta, DI), dem vorzeitigen Verlust von Zähnen (z.B. DI, 
Phosphatdiabetes, Hypophosphatasie), rasch fortschreitender Parodontitis (z. B. primäre 
Immundefekte, Papillon-Lefèvre-Syndrom) bis hin zu multiplen Nichtanlagen von Zähnen (z.B. 
Ektodermale Dysplasie). Ursächlich für das Auftreten von seltenen Erkrankungen der Zähne 
sind genetische Veränderungen (Mutationen). 

Mit Blick auf das Fehlen systematisch entwickelter Handlungsempfehlungen für die 
zahnärztliche Versorgung von seltenen Erkrankungen der Zähne erschien die Erstellung einer 
multidisziplinären S3-Leitlinie von hoher klinischer Relevanz. Das Vorhaben zielte darauf ab, 
evidenz- und konsensbasierte Empfehlungen zur Diagnostik und Therapie für die Versorgung 
von seltenen Erkrankungen der Zähne zu erarbeiten. Damit sollen notwendige 
Versorgungsstandards sichtbar gemacht werden, um eine hohe Versorgungsqualität sicher zu 
stellen. Als relevante seltene Erkrankungen der Zähne wurden identifiziert: 

• Amelogenesis imperfecta (AI) 
• Dentinogenesis imperfecta (DI) 
• Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (Synonyme: X-chromosomale 

Hypophosphatämie / X-linked hypophosphatemia, XLH) 
• Hypophosphatasie (HPP) 
• Ektodermale Dysplasie (ED) einschl. Oligodontie 
• Seltene, parodontale Erkrankungen, z. B. primäre Immundefizienzen (PID) und Papillon-

Lefèvre-Syndrom (PLS) 

1.2 Diagnostik seltener Erkrankungen der Zähne 

Die klinische Erkennung und Klassifikation seltener Erkrankungen der Zähne ist für den 
erfahrenen Zahnarzt zumeist eine Blickdiagnose. Als Leitsymptome gelten das klinische 
Erscheinungsbild der Zähne, die Zahnform, die Zahnzahl und damit atypische – also von der 
Norm deutlich abweichende – Befunde. Grundsätzlich müssen alle Zähne in der primären und 
bleibenden Dentition ein weitgehend identisches Erscheinungsbild aufweisen. Diese 
Feststellung ist insbesondere für die DI, AI oder auch seltene Erkrankungen des Parodonts 
zutreffend. Im Fall der XLH oder der HPP variiert das Auftreten der Leitsymptomatik und 
begrenzt sich möglichweise auf einzelne Zähne oder Zahngruppen. Im Fall der Oligodontie bzw. 
ED liegt eine im Umfang variabel ausgeprägte Zahnunterzahl vor. Vereinfacht kann formuliert 
werden, dass seltene Erkrankungen der Zähne mit einer mehr oder weniger ausgeprägten, 
generalisierten Beteiligung der gesamten Dentition einhergehen. Die Symptome können 
zumeist im Rahmen der klinischen Untersuchung erkannt werden. Darüber hinaus sind 
indikationsgerecht gefertigte Röntgenaufnahmen hilfreich. Mit Blick auf den genetischen 
Hintergrund ist auszuführen, dass erst eine genetische Diagnostik exakte Informationen zur 
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Ursache und Prognose der Erkrankung, zu potenziellen Komplikationen und einer möglichen 
Betroffenheit anderer Organsystem liefert. 

 

Allgemeine Empfehlung zur Diagnostik 

Seltene Erkrankungen der Zähne können Teil einer Systemerkrankung sein. Die Diagnose und 
lebenslange Betreuung von Betroffenen sind komplex. Diese sollen mit interdisziplinärer sowie bei 

Bedarf interprofessioneller Beteiligung durchgeführt und frühzeitig begonnen werden. 

Bei klinisch-röntgenologischem Verdacht auf eine genetische Ursache einer seltenen Erkrankung 
der Zähne sollte – in der Regel in Kombination mit der klinischen Vorstellung in einer genetischen 

Praxis bzw. Ambulanz – eine humangenetische Diagnostik erfolgen. 

 

1.3 Allgemeine Therapie seltener Erkrankungen der Zähne 

Die Notwendigkeit von Sedierungen bzw. Behandlungen in 
Allgemeinanästhesie/Intubationsnarkose (ITN) zur konservierend-chirurgischen 
Gebisssanierung ist insbesondere für kindliche und jugendliche Betroffene von 
unterschiedlichen seltenen Erkrankungen der Zähne dokumentiert. Dieses Vorgehen zielt auf 
die Ermöglichung einer zahnärztlichen Versorgung ab, wenn die Kooperationsfähigkeit des 
Kindes dies (noch) nicht zulässt. Als hauptsächliche Indikation für die Durchführung einer 
Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie gelten umfangreiche Therapiebedarfe, z. B. multiple 
Restaurationen und/oder Extraktionen, welche nicht im Rahmen einer schrittweisen 
Behandlung mit bzw. ohne Lokalanästhesie umgesetzt werden können. 

 

Evidenzbasierte Empfehlung zur Allgemeinanästhesie 

Für Betroffene mit umfangreichen Therapiebedarfen kann eine Zahnsanierung in 
Allgemeinanästhesie (z. B. Sedierung, Intubationsnarkose) erfolgen, wenn eine Behandlung 

anderweitig nicht möglich ist. 

 

Darüber hinaus ist der therapeutische Ansatz der (Wieder)Herstellung von Funktion und 
Ästhetik in der gesamten Dentition vergleichsweise häufig in Erwägung zu ziehen, wenn 
generalisierte Befunde eine normgerechte Okklusion, Funktion und Ästhetik verhindern. Da 
seltene Erkrankungen der Zähne zumeist mit Befunden einhergehen, welche alle Milch- und 
bleibenden Zähne gleichermaßen betreffen, ist das Konzept der „Full-Mouth-Rehabilitation“ in 
vielen Fällen integraler Bestandteil der zahnärztlichen Behandlungsstrategie bei Betroffenen 
von seltenen Erkrankungen der Zähne. Dies schließt die Berücksichtigung erhaltungsfähiger 
Milch- und bleibenden Zähne genauso wie die (Wieder)Herstellung einer normgerechten 
Zahnform, Okklusion und Ästhetik mit ein. Das Konzept kommt unter Zuhilfenahme 
unterschiedlicher Restaurationsformen in allen Altersgruppen zum Einsatz. 
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1.4 Spezifische Therapie seltener Erkrankungen der Zähne 

Wie bereits zuvor angedeutet, liegen seltenen Erkrankungen der Zähne verschiedene Geno- 
bzw. Phänotypen zugrunde, welche mit heterogenen klinischen Ausprägungen und letztlich 
Therapiebedarfen einhergehen. Die zahnärztliche Versorgung muss sich daher immer an der 
individuellen Ausprägung orientieren. Zudem ist darauf zu verweisen, dass die zahnärztliche 
Therapie in Abhängigkeit der Gebissentwicklung (Milchgebiss, Wechselgebiss, jugendlich-
bleibendes Gebiss bzw. erwachsene Dentition) Unterschiede aufweist. Dies erfordert 
weiterhin, die erkrankungsspezifische Therapie nach Altersgruppen zu differenzieren. An dieser 
Stelle sollen die wichtigsten Empfehlungen für das klinische Management der erwachsenen 
Dentition in Relation zu den gewählten seltenen Erkrankungen der Zähne zusammengefasst 
werden. 

1.4.1 Dentinogenesis impfercta (DI) 

Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die direkten und indirekten 
Restaurationsformen in der Lage, die DI-assoziierte Zahnhartsubstanzdefekte langfristig zu 
kompensieren sowie die Form, Funktion und auch Ästhetik der betroffenen Zähne weitgehend 
verlässlich wieder herzustellen. Anhand der verfügbaren Fallberichte ist erkennbar, dass die 
definitive Versorgung der gesamten bleibenden Dentition am Ende des zweiten bzw. zu Beginn 
des dritten Lebensjahrzehnts angestrebt werden kann. Aus klinisch-praktischer Sicht ist zu 
ergänzen, dass die Versorgung mit indirekten Restaurationen nicht ad hoc gelingt, sondern 
einer strategischen Planung in Abhängigkeit des Wachstums und der Gebissentwicklung bedarf, 
um zuerst die Funktionalität im Seitenzahngebiet zu sichern bzw. wiederherzustellen. Erst 
danach sollten die indizierten Restaurationen an den Frontzähnen vorgenommen werden. 
Dieser Prozess der Full-Mouth-Rehabilitation beginnt im Kindes- und Jugendalter und wird nach 
Beendigung des Wachstums im Erwachsenenalter zu Ende geführt. Dies erfordert eine 
konzeptionalisierte zahnärztliche Betreuung von DI-Betroffenen unter Erhalt der eigenen 
Zähne bzw. Dentition.  

 

Ausgewählte Empfehlungen zum Management der DI (Bleibende Dentition) 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen im Seitenzahngebiet der erwachsenen 
bleibenden Dentition eingesetzt werden, um einem kontinuierlichen DI-assoziierten 

Zahnhartsubstanzverlust präventiv entgegenzuwirken, die Bisshöhe zu stabilisieren bzw. 
wiederherzustellen sowie die Langlebigkeit von Frontzahnrestaurationen zu gewährleisten. 

Direkte und individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen im Frontzahngebiet der 
erwachsenen bleibenden Dentition eingesetzt werden, um DI-assoziierte 

Zahnhartsubstanzverluste zu kompensieren. 

 

1.4.2 Amelogenesis impfercta (AI) 

Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind bevorzugt indirekte 
Restaurationsformen in der Lage, AI-assoziierte Schmerzen und Hypersensibilitäten, 
Beeinträchtigungen der Ästhetik sowie Funktionseinschränkungen in Folge von 
Zahnhartsubstanzdefekten umfassend und nachhaltig in der bleibenden Dentition zu 
therapieren. Dies geht mit einem hohen gesundheitlichen Nutzen und Zugewinn von 
mundgesundheitsbezogener sowie sozialer Lebensqualität für AI-Betroffene einher. Aus 
klinisch-praktischer Sicht ist auch an dieser Stelle auszuführen, dass die indirekte Restauration 
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von Zähnen nicht ad hoc gelingt, sondern eine strategische Planung beginnend mit dem 
Durchbruch der ersten bleibenden Zähne notwendig ist, um zuerst die Funktionalität im 
Seitenzahngebiet zu sichern bzw. wiederherzustellen und anschließend die definitive 
Restauration von Frontzähnen vornehmen zu können. 

 

Ausgewählte Empfehlung zum Management der AI (Bleibende Dentition) 

Definitive, individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen im bleibenden Gebiss 
frühzeitig eingesetzt werden, um Schmerzfreiheit, Ästhetik und eine normgerechte 

Funktion herzustellen. 

 

1.4.3 Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

Bei XLH-Betroffenen ist die Wurzelkanalbehandlung an bleibenden Zähnen geeignet, einen 
Zahn- und Funktionserhalt anzustreben und eintretende Avitalitäten zu kompensieren. Durch 
den Erhalt der Zähne können relevante Funktionen des orofazialen Systems aufrechterhalten 
werden. Dadurch können zeit- und kostenintensive Zahnersatzmaßnahmen vermieden 
werden. Sollte ein Zahnerhalt durch endodontische Maßnahmen nicht erreicht werden 
können, sind prothetische und/oder implantologische Maßnahmen möglich, um 
verlorengegangene Zähne zu ersetzen. 

 

Ausgewählte Empfehlung zum Management der XLH (Bleibende Dentition) 

In der zweiten Dentition sollten avitale Zähne bei Patienten mit XLH endodontisch 
behandelt werden, um den Zahnerhalt anzustreben. 

 

1.4.4 Hypophosphatasie (HPP) 

Klinisches Leitsymptom der HPP ist der ideopathische Verlust von Milchzähnen bereits in der 
Kleinkindphase. Daher ist in diesen Fällen eine diagnostische Abklärung erforderlich. Betroffene 
ohne auffällige systemische Befunde einer HPP können dadurch identifiziert und ggf. einer 
systemischen Therapie zugeführt werden. Gelockerte Zähne können im Regelfall nicht erhalten 
werden und sind durch geeignete prothetische Maßnahmen zu ersetzen. 

 

Ausgewählte Empfehlungen zum Management der HPP (Erste Dentition) 

Bei vorzeitigem Zahnverlust ohne erkennbare Ursache, insbesondere in der ersten 
Dentition, soll eine ärztliche Hypophosphatasie-Diagnostik veranlasst werden. 

In der ersten Dentition sollen bei Hypophosphatasie gelockerte Zähne, die Schmerzen 
verursachen, extrahiert werden. 
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1.4.5 Ektodermale Dysplasie (ED) einschl. Oligodontie 

Leitsymptome der ED sind multiple Nichtanlagen von Milch- und bleibenden Zähnen sowie 
dermaler Besonderheiten. Dazu zählen meist trockene und fragile Haut, feine und spärliche 
Haare, Nageldystrophien sowie eine verminderte oder fehlende Funktionalität der Schweiß-, 
Talg- und Speicheldrüsen. Damit wird deutlich, dass es sich um einen Symptomenkomplex 
handelt, welcher einer interdisziplinären Therapie bedarf. Zur Kompensation der 
zahnärztlichen Defizite sind vordergründig – indikationsgerecht zum Kiefer- und 
Gebisswachstum – Zahnersatzmaßnahmen notwendig, um fehlende Zähne zu ersetzen. Auch 
ist eine reguläre Zahnform mikrodonter Zähne verlässlich herzustellen. Bei den betrachteten 
Behandlungsmaßnahmen handelt es sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche 
Therapiemaßnahmen. 

 

Ausgewählte Empfehlungen zum Management der Oligodontie bzw. ED (Erste bzw. 

Bleibende Dentition) 

Kinderprothesen sollten bei Kindern mit einer Oligo-/Anodontie im Milch- und 
Wechselgebiss zur Herstellung bzw. Aufrechterhaltung von Funktion und Ästhetik 
angefertigt werden, sobald eine ausreichende Kooperationsfähigkeit gegeben ist. 

Eine kieferorthopädische und/oder chirurgische Therapie sollte indikationsgerecht zur 
Optimierung der Kieferrelation, Zahnstellung und -verteilung für die Aufnahme der 
prothetischen und/oder implantat-prothetischen Versorgung durchgeführt werden. 

Eine Versorgung mit Implantaten soll entsprechend der S3-Leitlinie 
„Zahnimplantatversorgungen bei multiplen Zahnnichtanlagen und Syndromen“ (AWMF-

Registernummer 083-024) erfolgen. 

 

1.4.6 Seltene, parodontale Erkrankungen, z. B. primäre Immundefizienzen (PID) und 
Papillon-Lefèvre-Syndrom (PLS) 

Neben dem klinischen Leitsymptom des Vorliegens einer schnell fortschreitenden, 
multifaktoriellen Parodontitis sind oftmals weitere Organe oder Funktionskreisläufe betroffen. 
Dies signalisiert eine Zuweisung zur weiteren medizinischen Diagnostik und Therapie, z. B. 
Humangenetik, Pädiatrie bzw. internistische Medizin, sofern dies nicht schon vor der 
zahnmedizinischen Befundung erfolgt ist. Speziell bei den Immundefizienzen scheint die 
systemische Therapie entscheidenden Einfluss auf die Erfolgsrate der parodontalen Therapie 
zu haben. Bei schweren Neutropenien kann je nach Schweregrad der Neutropenie und der 
Infektionsanamnese eine Therapie mit dem Granulozytenkolonie-stimulierenden Faktor (G-
CSF) indiziert sein. Durch Erreichen der angestrebten, konstant hohen Neutrophilenzahl kann 
eine Parodontitis als Manifestation der Erkrankung oftmals verhindert oder zumindest deutlich 
verzögert werden. 

Eine stringent durchgeführte Parodontaltherapie ist darüber hinaus die einzig bekannte 
Therapie zum möglichen Erhalt der Zähne. Eine alternative Therapie zur konventionellen 
Parodontaltherapie ist nicht bekannt.  

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
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Ausgewählte Empfehlungen zum Management seltener Erkrankungen des Parodonts 

(Erste bzw. Bleibende Dentition) 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung soll bei 
entsprechender Indikation durch eine systemische Therapie der Grunderkrankung 

begleitet werden. 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung soll 
entsprechend der AWMF S3-Leitlinien „Die Behandlung von Parodontitis Stadium I bis III“ 

(083-043) sowie „Die Behandlung von Parodontitis Stadium IV“ (083-056) erfolgen. 

Bei Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung soll ein striktes 
häusliches und professionelles Biofilm-Management umgesetzt werden; ggf. unter Einsatz 

von Antiseptika, z. B. Chlorhexidin. 

 

1.5 Lücken in der gesetzlichen Krankenversicherung 

Die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit seltenen genetisch bedingten Erkrankungen 
der Zähne weist in Deutschland Barrieren auf. Dies ist insofern bemerkenswert, da die UN-
Behindertenrechtskonvention zur Gleichstellung von Menschen mit besonderen Bedürfnissen 
darauf verweist, dass diesem Personenkreis ein erreichbares Höchstmaß an Gesundheit zusteht 
sowie der Zugang zu einer gesundheitlichen Rehabilitation zu gewährleisten ist [UN-
Behindertenrechtskonvention 2009]. Während der Zugang zu einer Gesundheitsversorgung in 
der Bundesrepublik Deutschland sichergestellt ist (https://www.gesetze-im-
internet.de/sgb_5/__28.html), gibt es keine Sonder- bzw. Ausnahmeregelungen zur 
umfangreichen Kostenübernahme und -erstattung im Fall von konservierenden Maßnahmen 
oder Zahnersatz. Dies ist von immenser Bedeutung für die Betroffenen, da die Kosten zur 
Fertigung von direkten Restaurationen, Wurzelkanalbehandlungen bzw. Zahnersatz im Fall von 
generalisierten Befunden eine kaum oder nicht zumutbare Belastung darstellt. Lediglich für 
Betroffene „angeborener Fehlbildungen des Kiefers (Lippen-, Kiefer-, Gaumenspalten, 
ektodermale Dysplasien)“ wurden Ausnahmeindikationen für Implantate und 
Suprakonstruktionen beschlossen (siehe Behandlungsrichtlinie: https://www.g-
ba.de/richtlinien/32/), welche aufgrund der individuellen Situation in diesem Patientenkreis 
auch nicht immer indiziert und umsetzbar sind. Da auch die Zahnersatz-Richtlinie 
(https://www.g-ba.de/richtlinien/26/) keine Ausnahmeindikationen für Betroffene von 
seltenen Erkrankungen der Zähne formuliert, ist dieser Personenkreis regelmäßig mit hohen 
Zahnersatzkosten konfrontiert. Ferner existieren auch keine Ausnahmeregelungen für die 
endodontische, restaurative oder (implantat)-prothetische Therapie von Betroffenen mit 
seltenen, genetisch bedingten Erkrankungen der Zähne. Somit muss dieser ohnehin 
benachteiligte Personenkreis den Differenzbetrag zwischen den Festzuschüssen der 
gesetzlichen Regelversorgung und den tatsächlichen Zahnersatzkosten selbst begleichen, 
selbst dann noch, wenn die Zahnhartsubstanz-Störungen, Funktions- oder Zahnverluste 
genetisch determiniert sind. Diese Situation wird für die Betroffenen bzw. ihre Familien sogar 
weiter verschärft, da in der Regel eine generalisierte Problematik vorliegt und dabei nicht nur 
ein einzelner Zahn, sondern die gesamte Dentition betroffen ist und 
Wiederholungsversorgungen über das gesamte Leben absehbar sind. Dies geht mit hohen 

https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
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finanziellen Eigenbeteiligungen – mitunter mehrere zehntausend Euro – einher. Daher besteht 
hier eine eklatante Versorgungslücke in der gesetzlichen Krankenversicherung und die 
Notwendigkeit, diese Lücke zu schließen. Die Komplexität der jeweiligen Krankheitsbilder 
erfordert einen niedrigschwelligen und lebenslangen Zugang zu zeitgemäßen diagnostischen, 
präventiven und rehabilitativen Gesundheitsleistungen. Damit sollen Benachteiligungen 
ausgeglichen sowie ein Höchstmaß an Teilhabe an allen Aspekten des Lebens erreicht und 
bewahrt werden. 
 

Allgemeine Empfehlung 

Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne sollen lebenslang risiko-orientiert 
intensivprophylaktisch betreut werden, um eine bestmögliche Mundgesundheit zu erhalten. 
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2 Herausgebende 

2.1 Federführende Fachgesellschaften 

Die Leitlinienentwicklung wurde beraten durch die Arbeitsgemeinschaft der 
Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften e.V. (AWMF) und organisatorisch 
unterstützt durch die Deutschen Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde 
(DGZMK). Die Erstellung dieser Leitlinie erfolgte unter Federführung der nachgenannten 
Fachgesellschaften: 

• Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin e.V. (DGKiZ) 
• Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien (DGPro) 
• Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 
• Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH) 
• Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK) 

2.2 Kontakt 

Kommentare, Anmerkungen sowie Änderungs- oder Ergänzungsvorschläge zur Leitlinie sind 
bitte an diese Adresse zu richten. 

Dr. Anke Weber/ Dr. Birgit Marré, Leitlinienbeauftragte der DGZMK, Deutsche Gesellschaft für 
Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK), Liesegangstraße 17a, 40211 Düsseldorf, Email: 
leitlinien@dgzmk.de  

2.3 Zitierweise 

DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK: S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter 
Erkrankungen der Zähne“, Langfassung, Version 1.0, 2024, AWMF-Registriernummer: 083-
048, https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/083-048.html, (Zugriff am: xx.xx.202x) 

2.4 Registrierung 

Die S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ wurde 
bei der Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften e.V. 
(AWMF) unter der Registernummer 083-048 erfasst. 

2.5 Redaktioneller Hinweis 

Ausschließlich aus Gründen der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung 
männlicher, weiblicher und weiterer Sprachformen verzichtet. Dies impliziert keinesfalls eine 
Benachteiligung der jeweils anderen Geschlechter. Sämtliche Personenbezeichnungen in 
diesem Dokument sind als geschlechtsneutral zu verstehen. 

2.6 Hinweise zum Gebrauch von Leitlinien 

Medizin unterliegt einem fortwährenden Entwicklungsprozess, so dass alle Angaben, 
insbesondere zu diagnostischen und therapeutischen Verfahren, immer nur dem 
Wissensstand zur Zeit der Publikation der Leitlinie entsprechen können. Hinsichtlich der 
angegebenen Empfehlungen zur Therapie oder der Auswahl sowie Dosierung von 
Medikamenten wurde die größtmögliche Sorgfalt beachtet. Gleichwohl werden die Benutzer 
aufgefordert, die Fachinformationen der Hersteller zur Kontrolle heranzuziehen und im 
Zweifelsfall einen Spezialisten zu konsultieren. Fragliche Unstimmigkeiten sollen bitte im 
Interesse aller Leitliniennutzer der Autorengruppen mitgeteilt werden. 

mailto:leitlinien@dgzmk.de
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/083-048.html
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Jeder Benutzer der Leitlinie bleibt selbst verantwortlich für jede diagnostische und 
therapeutische Applikation, Medikation und Dosierung. 

In dieser Leitlinie sind eingetragene Warenzeichen (geschützte Warennamen) möglicherweise 
nicht besonders kenntlich gemacht. Es kann also aus dem Fehlen eines entsprechenden 
Hinweises nicht geschlossen werden, dass es sich um einen freien Warennamen handelt.  

Die Leitlinie ist in allen ihren Teilen urheberrechtlich geschützt. Jede Verwertung außerhalb 
der Bestimmung des Urhebergesetzes ist ohne schriftliche Zustimmung unzulässig und 
strafbar. Kein Teil des Werkes darf in irgendeiner Form ohne schriftliche Genehmigung der 
Leitliniengruppe reproduziert werden. Dies gilt insbesondere für Vervielfältigungen, 
Übersetzungen, Mikroverfilmungen und die Speicherung, Nutzung und Verwertung in 
elektronischen Systemen, Intranets und dem Internet. 

2.7 Weitere Dokumente zu dieser Leitlinie 

Die vorliegende Leitlinie besteht aus den nachstehenden Dokumenten: 
• Langfassung 
• Leitlinienreport 
• Evidenzbericht 
• Patienteninformation 
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3 Evidenzbasierte, zahnärztliche Versorgungsformen 

Die Zahnmedizin verfügt heute über ein umfangreiches Spektrum an evidenzbasierten 
Versorgungsformen zur Karies- und Parodontitis-Therapie oder auch zur Versorgung mit 
direkten und indirekten Versorgungsformen. Diese sind typischerweise in einer Vielzahl an 
(randomisierten) klinischen Studien erprobt sowie in systematischen Literaturübersichten und 
Meta-Analysen zusammengefasst. Zudem existieren zu etlichen dieser Versorgungsformen 
zahnmedizinische Leitlinien, welche den gegenwärtigen Wissensstand zusammenfassen und 
Schlüsselempfehlungen für den deutschen Versorgungskontext bereithalten (siehe 
www.awmf.org). Allerdings bleibt zu konstatieren, dass diese Evidenz ausschließlich unter 
Ausschluss von seltenen Erkrankungen der Zähne generiert wurde. Daher steht die separate 
Betrachtung der zahnärztlichen Versorgung für Betroffene von seltenen Erkrankungen der 
Zähne außer Frage. 

Herauszustellen ist an dieser Stelle, dass für die Versorgung von seltenen Erkrankungen der 
Zähne nur die gleichen Versorgungsformen wie in der zahnärztlichen Standarddiagnostik und 
-therapie zum Einsatz kommen können. Allerdings ist auch darauf zu verweisen, dass diese 
Vorgehensweisen möglicherweise nicht immer umsetzbar oder in der klinischen Umsetzung 
zu modifizieren sind. Auch ist darauf zu verweisen, dass insbesondere der mögliche Einsatz 
von restaurativen Therapieformen bei seltenen Erkrankungen der Zähne, z. B. Befestigungs- 
oder Restaurationsmaterialien, im Regelfall weder in Herstellerempfehlungen erwähnt noch 
durch klinische Studien gedeckt ist. Dies führt zwangsläufig dazu, dass es sich in diesen Fällen 
möglicherweise um einen zulassungsüberschreitenden Einsatz handelt, welcher wiederum 
mit Unsicherheiten in der klinischen Anwendung und im langfristigen Therapieergebnis 
verbunden ist. Die Autorengruppe ist bemüht, Möglichkeiten und Grenzen des Einsatzes zu 
adressieren, um eine möglichst hochwertige zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit 
seltenen Erkrankungen der Zähne zu ermöglichen. 

Weiterhin ist darauf zu verweisen, dass es auch in der Zahnmedizin Wissenslücken zwischen 
den aktuellsten technologischen Möglichkeiten und den erstmals dazu publizierten 
wissenschaftlichen Daten gibt. Dieser Zeitraum dürfte im Fall von seltenen Erkrankungen der 
Zähne nochmals länger sein. Das grundsätzliche Dilemma besteht darin, dass die aktuellen 
technologischen Möglichkeiten möglicherweise nicht von den in der wissenschaftlichen 
Literatur berichteten Versorgungsformen widergespiegelt werden. Es ist daher von 
Bedeutung, auf die heutigen Möglichkeiten in der Regelversorgung zu verweisen und einen 
Transfer auf die Therapie der seltenen Erkrankungen der Zähne offen zu diskutieren. 

Grundsätzlich ist an dieser Stelle zu betonen, dass alle Versorgungsformen indikationsgerecht 
zum Einsatz kommen müssen, um eine Unter- oder Überversorgung zu vermeiden. Dies trifft 
sowohl für die Regelversorgung als auch die Versorgung von Betroffenen mit seltenen 
Erkrankungen der Zähne zu. Unter Verweis auf die sehr unterschiedliche klinische Ausprägung 
seltener Erkrankungen an den Zähnen ist darauf zu verweisen, dass immer die minimal 
invasivste Versorgungsform zu wählen ist. Dazu bedarf es einer sorgfältigen diagnostischen 
Untersuchung. Möglicherweise sollten therapeutische Entscheidungen auch erst aus der 
Verlaufsbeobachtung/Monitoring heraus getroffen werden, da sich dann sowohl der Umfang 
als auch der zeitliche Ablauf von Zahnhartsubstanzverlusten objektiver einschätzen lassen. 

Ziel dieses Kapitels ist es, aktuelle diagnostische und therapeutische Standards in der 
regulären zahnmedizinischen Versorgung und deren Evidenz zu benennen. Anhand dessen 
kann der Anwendungstransfer für die Therapie der seltenen Erkrankungen der Zähne 

http://www.awmf.org/
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diskutiert werden. Dies beeinflusst schlussendlich die Formulierung als auch die Stärke der zu 
treffenden Empfehlungen. 

3.1 Kooperation und Verhaltensformung 

Eine gute Kooperationsfähigkeit und -bereitschaft ist als eine Grundvoraussetzung für die 
Durchführung diagnostischer und therapeutischer Maßnahmen anzusehen. Während im 
Kleinkindalter einfache Untersuchungen möglich sind, wird eine invasive bzw. restaurative 
Therapie erst Schritt für Schritt mit zunehmendem Alter möglich. Auch sind die 
Therapieumfänge anfangs begrenzt, weshalb typischerweise erst mit dem Vor- oder 
Grundschulalter umfangreiche Therapiemaßnahmen realisiert werden können. Mit dem 
weiteren Schulalter ist eine zunehmende Kooperationsfähigkeit die Regel. 

Zu erwähnen ist an dieser Stelle, dass insbesondere bei generalisierten Befunden im 
Zusammenhang mit seltenen Erkrankungen die Behandlungsbereitschaft über längere 
Zeiträume hinweg deutlich eingeschränkt sein kann. Dies indiziert letztlich die Notwendigkeit 
von Sedierungen bzw. Allgemeinanästhesien zur Umsetzung der erforderlichen zahnärztlichen 
Therapiemaßnahmen, wenn eine Behandlung in örtlicher Betäubung (Lokalanästhesie) 
unmöglich ist [Rahman und Hinrichs-Priller 2022]. 

Als hauptsächliche Indikation für die Durchführung einer Zahnsanierung in 
Allgemeinanästhesie im Fall seltener Erkrankungen der Zähne gelten generalisierte 
Therapiebedarfe (z. B. umfangreiche Restaurations- oder Extraktionsbedarfe), welche nicht im 
Rahmen einer schrittweisen Behandlung mit bzw. ohne Lokalanästhesie umgesetzt werden 
können. Die Durchführung der Allgemeinanästhesie sollte, sofern keine Akutbefunde 
vorliegen, immer strategisch terminiert werden, um wiederholte Allgemeinanästhesien in 
kurzen Abständen zu vermeiden. D.h. liegen Therapiebedarfe bereits frühzeitig vor, sollte die 
Allgemeinanästhesie ggf. erst bei Vorliegen der vollständigen primären Dentition (~3. 
Lebensjahr) geplant werden, um auch die zweiten Milchmolaren behandeln zu können. 
Gleiches trifft für die beginnende Wechselgebissphase zu, wo der Durchbruch aller ersten 
bleibenden Molaren abgewartet werden sollte. 

Darüber hinaus ist auszuführen, dass Maßnahmen zur Verhaltensführung, z. B. das 
schrittweise Heranführen des Kindes an zahnärztliche Behandlungsmaßnahmen 
(Desensibilisierung), die Tell-Show-Do-Technik oder positive Verstärkungen, gleichfalls eine 
hohe Bedeutung bei der Betreuung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne im 
Praxisalltag einnehmen. Dies dient dem wichtigen und übergeordneten Ziel, aufwendige 
Sanierungen in Allgemeinanästhesie im Kindes- und Jugendalter zu vermeiden [Rahman und 
Hinrichs-Priller 2022]. 

3.2 Diagnostik 

Klinische Untersuchungstechniken stellen immer das Diagnostikverfahren der ersten Wahl in 
der Zahnmedizin dar. Dies gilt sowohl für erworbene als auch angeborene 
Zahnhartsubstanzdefekte. Die visuelle Untersuchung wird bedarfs- und indikationsgerecht 
durch röntgenologische oder ggf. andere, röntgenfreie Untersuchungsverfahren ergänzt. Im 
Ergebnis sind Pathologien zu erkennen (Detektion) und zu bewerten bzw. klassifizieren 
(Diagnose). Dieser Evaluierungsprozesse muss gleichfalls ähnliche Zustandsbilder 
berücksichtigen (Differentialdiagnostik). Genetische Untersuchungen spielen in der 
Zahnmedizin bislang nur eine untergeordnete Rolle. Aktuelle Positionsbestimmungen zur 
zahnärztlichen Diagnostik sind in Tabelle 1 zusammengefasst. 
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Tabelle 1  Übersicht zu wichtigen zahnmedizinischen Diagnostikverfahren und deren Evidenz. 

Evidenzquellen zur zahnärztlichen Diagnostik 

Visuelle 
Diagnostik 

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 

z. B. Kapor et al. [2021], Janjic Rankovic et al. 
[2021], Kühnisch et al. [2024], Neuhaus et al. 
[2024] 

Röntgendiagnostik 

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 

z. B. Kapor et al. [2021], Janjic Rankovic et al. 

[2021], Kühnisch et al. [2024] 

Digitale Volumen-
tomografie (DVT) 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-005 (S2k) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 

z. B. Jacobs et al. [2018], Hayashi et al. [2018], 

Kim et al. [2019], Kühnisch et al. [2020] 

Humangenetische 
Diagnostik 

Leitlinie AWMF-Registernummer 078-015 (S2k) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
Bloch-Zupan et al. [2023] 

 
 
Tabelle 2  Übersicht zu den wichtigsten zahnmedizinischen Präventionsmaßnahmen und deren Evidenz. 

Evidenzquellen zur Kariesprävention 

Fluoridierung Leitlinie AWMF-Registernummer 083-001 (S2k) 
AWMF-Registernummer 083-021 (S2k) 

Zahnreinigung Leitlinie AWMF-Registernummer 083-016 (S3) 
AWMF-Registernummer 083-021(S2k) 

Fissuren- u. 
Grübchenversiegelung 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-002 (S3) 

 

3.3 Prävention 

Vor dem Hintergrund, dass Karies und Parodontitis zu großen Anteilen vorbeugend 
beeinflussbar sind, wenn nicht sogar gänzlich vermieden werden können, gehören 
Präventionsmaßnahmen, z. B. die Fluoridierung, Zahnreinigung und Fissuren- und 
Grübchenversiegelung, heute zu den etablierten, weithin akzeptierten und evidenzbasierten 
Maßnahmen für die zahnärztliche Versorgung der Bevölkerung. Die Tabelle 2 fasst hierzu dazu 
wichtige Evidenzquellen zusammen. 

  

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-005
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/078-015
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-001
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-021
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-016
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-021
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-002
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3.4 Konfektionierte Kronen 

Konfektionierte Kronen haben insbesondere für die Restauration von Milchmolaren eine 
Bedeutung im zahnärztlichen Versorgungsalltag erlangt und stellen in der primären Dentition 
eine anerkannte, evidenzbasierte und langfristige Versorgungsform dar. Konfektionierte 
Kronen sind in verschiedenen Varianten verfügbar: 

• Konfektionierte Edelstahlkronen (Metallisches Aussehen), 
• Konfektionierte, keramisch verblendete Edelstahlkronen (zahnfarben, da keramisch 

verblendet), 
• Konfektionierte Zirkonoxidkronen (zahnfarben, vollkeramisch). 

 

Die Anwendungsdomäne dieser Versorgungsform liegt im Milchgebiss (Tabelle 3). Mit Blick 
auf die zuvor genannten Kronenvarianten bleibt auszuführen, dass die konventionelle, 
konfektionierte Edelstahlkrone die minimalinvasivste Option im Vergleich zu verblendeten 
bzw. vollkeramischen Milchzahnkronen darstellt. Dies begründet sich in den jeweiligen 
Präparationsrichtlinien. Konfektionierte Kronen sind aber auch für bleibende Seitenzähne und 
Milcheck- und -frontzähne prinzipiell erhältlich. Die klinische Anwendung im Seitenzahngebiet 
der bleibenden Dentition beschränkt sich auf Ausnahmefälle, in denen eine individualisierte 
und passgenaue Kronentherapie nicht umgesetzt werden kann. Die Verwendung metallischer 
Kronen im sichtbaren Bereich ist aufgrund ästhetischer Einschränkungen 
dentitionsunabhängig heute kritisch zu hinterfragen und stellt im hiesigen 
Versorgungskontext eine Ausnahmeindikation dar.  

 

Tabelle 3  Evidenzquellen für den Einsatz konfektionierter Kronen in der primären Dentition. 

Evidenzquellen für konfektionierte Kronen an Milchmolaren 

Leitlinie - 

Systematischer Review & Meta-
Analyse 

z. B. Kindelan et al. [2008], Aiem et al. [2017], Splieth et al. 
[2020], Alrashdi et al. [2022], Duggal et al. [2022], Amend et al. 
[2022], Patnana et al. [2022], Pei und Chen et al. [2023], Pilcher 
et al. [2023] 

 

Als Hauptindikation sind umfangreiche kariöse Destruktionen im Bereich der 
Seitenzahnkronen zu nennen, welche mit konfektionierten Kronen einzeitig, schnell und 
formkongruent restauriert werden können. Konfektionierte Kronen sind aufgrund der 
Materialeigenschaften ursachenunabhängig an allen mehrflächig destruierten Milch- und 
bleibenden Molaren einsetzbar. Zudem eignet sich die Restaurationsform auch zur Umsetzung 
einer indizierten Bisshebung im Milch- und bleibenden Gebiss. Die klinische Nutzung gelingt 
über eine makro-mechanische Verankerung und ist primär nicht auf einen funktionierenden 
Klebeverbund angewiesen. Dies erleichtert die Applikation und auch Entfernbarkeit 
konfektionierter Kronen an bleibenden Molaren. Daher ist der klinische Gebrauch unabhängig 
von der heute weit gebräuchlichen Klebe- bzw. Adhäsivtechnik. 

Konfektionierte Kronen können mit Hilfe von zwei Applikationstechniken eingesetzt werden. 
Hierbei stellen die konventionelle Kronenauswahl und Zementierung im Anschluss an die 
Präparation des Zahnes bis in die Gegenwart das Verfahren der Wahl dar. Die nicht-invasive 
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Kronenapplikation – im Sinne der Hall-Technik (Tabelle 4) – hat sich in den vergangenen Jahren 
aufgrund seiner Einfachheit zunehmend etabliert. Bei der klinischen Anwendung ist 
vorteilhaft, dass auf die invasive Präparation des Zahnes verzichtet und damit oftmals auch 
eine Lokalanästhesie hinfällig werden kann. Dies erleichtert die zahnärztliche Therapie. 

 

Tabelle 4  Evidenzquellen für den Einsatz konfektionierter Kronen (Hall-Technik) in der primären 
Dentition. 

Evidenzquellen für konfektionierte Kronen an Milchmolaren (Hall-Technik) 

Leitlinie - 

Systematischer Review & Meta-

Analyse 
z. B. Innes et al. [2007], Santamaria & innes [2018], Badar et al. 
[2019] 

 
 
Tabelle 5  Evidenzquellen für direkte Restaurationsformen der Zähne. 

Evidenzquellen für direkte Restaurationsformen 

Milchzähne  

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Splieth et al. [2020], Ortiz-Ruiz et al. [2020], 
Amend et al. [2022], Pilcher et al. [2023] 

Bleibende 
Zähne 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-028  

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Lynch et al. [2014], Schwendicke et al. [2016], 
Paris et al. [2020], Schwendicke et al. [2020] 

 
 

3.5 Direkte Restaurationsformen 

Direkt am Zahn hergestellte Restaurationen bzw. Füllungen stellen eine anerkannte, 
evidenzbasierte, definitive und langfristige Versorgungsform dar. Die Tabelle 5 fasst hierzu 
dazu wichtige Evidenzquellen zusammen. Als hauptsächliche Indikation im Milch- und 
bleibenden Gebiss gelten kariöse Destruktionen, welche damit minimal-invasiv und defekt-
orientiert versorgt werden können. Die Versorgung ist dazu geeignet an Front- und 
Seitenzähnen eingesetzt zu werden. Hierzu stehen heute unterschiedliche 
Restaurationsmaterialien zur Verfügung, z. B. adhäsiv befestigte, komposit-basierte 
Kunststoffe oder (kunststoff-modifizierte) Glasionomerzemente. Für Amalgame wurde 2013 
ein weltweiter Phase-out beschlossen, d.h. deren klinische Verwendung wird seitdem 
schrittweise eingeschränkt [FDI 2014]. Daher bleibt diese Werkstoffgruppe in den 
Betrachtungen der vorliegenden Leitlinie unberücksichtigt.  

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-028


S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 8 

3.6 Indirekte Restaurationsformen einschl. digital gefertigter 
Zahnersatz 

Indirekte, im zahntechnischen Labor gefertigte Restaurationen (Einzelzahnkronen oder 
Brücken) stellen eine anerkannte, evidenzbasierte, definitive und langfristige 
Versorgungsform an bleibenden Zähnen mit hohem Destruktionsgrad dar (Tabelle 6). Diese 
kommen typischerweise erst in der erwachsenen bleibenden Dentition, also jenseits des 
zweiten Lebensjahrzehnts, zum Einsatz. Der Gebrauch an Milchzähnen und jugendlich-
bleibenden Zähnen ist auf Ausnahmefälle begrenzt. Dies begründet sich vordergründig in dem 
aufwendigen Herstellungsprozess, welche in dieser Altersphase typischerweise durch die 
Kinder bzw. Jugendlichen (noch) nicht mitgetragen wird. 

 

Tabelle 6  Evidenzquellen für den Einsatz indirekter Restauration in der bleibenden Dentition. 

Evidenzquellen für indirekte Restaurationsformen  

Einzelzahn-
kronen  

AWMF-Leitlinie AWMF-Registernummer 083-012 (S3) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Sailer et.al. [2016], Mazza et al. [2022], 
Tennert et al. [2022] 

Implantat-
getragene 
Kronen 

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 

z. B. Pjetursson et.al. [2018], Pjetursson et.al. 
[2021], Alqutaibi et al. [2021], Lemos et al. [2022], 
Spitznagel et al. [2022] 

Brücken 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-012 (S3) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 

z. B. Pjetursson et.al. [2015], Limones et al. [2020], 

Mazza et al. [2022] 

Implantat-
getragene 
Brücken 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-031 (S3) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 

z. B. Sailer et al. [2018], Lemos et al. [2022], 

Spitznagel et al. [2022] 

 

Als hauptsächliche Indikationen gelten umfangreiche, karies-bedingte Destruktionen an 
Front- und Seitenzähnen. Anzumerken ist, dass indirekte Restaurationen selten in der 
Primärtherapie, sondern vielmehr in der Folgezeit zum Einsatz kommen, wenn die Indikation 
für direkte Restaurationen überschritten wird. Mit Veneers, Teilkronen, Kronen und Brücken 
gelingt es, Zähne (kau)funktionell und ästhetisch normgerecht wiederherzustellen bzw. zu 
ersetzen. Der klinische Einsatz von Veneers, Teilkronen, Kronen und Brücken kann aufgrund 
der Materialeigenschaften ursachenunabhängig betrachtet werden und ist gleichfalls an allen 
bleibenden Front- und Seitenzähnen – mitunter auch implantat-getragen – umsetzbar. Zudem 
eignet sich die Restaurationsform auch zur Umsetzung einer indizierten Bisshebung. 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-012
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-012
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-031
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Das Spektrum indirekter Restaurationen ist vielfältig und kann 1) in Einzelzahnkronen und 
Brücken unterschieden, 2) dahingehend differenziert werden, ob ein natürlicher Zahn oder 
ein Implantat als Verankerung dient, 3) nach dem verwendeten Material (Metall, 
Metallkeramik, Polymer, Vollkeramik), 4) dem Herstellungsprozess (konventionell, digital) und 
5) Eingliederungsprozess (Zementierung, adhäsive Befestigung) charakterisiert werden. In 
Abhängigkeit von der Ausgangssituation und den Therapiezielen, ist die passendste 
Restaurationsform auszuwählen. 

Indirekt hergestellte Restaurationen verfügen über die notwendige Festigkeit und Stabilität, 
um eine dauerhafte vertikale Abstützung zwischen Ober- und Unterkiefer sicherzustellen. Als 
Materialien stehen prinzipiell Metalle, Metallkeramiken, Komposite bzw. Kunststoffe, 
Hybridkeramiken, Metallkeramiken und Vollkeramiken zur Verfügung. Anzumerken ist, dass 
sich das verfügbare Spektrum insbesondere an zahnfarbenen Materialien im Zuge der 
Digitalisierung der Fertigungsprozesse rapide erweitert hat. Die verschiedenen 
keramikbasierten Versorgungsoptionen einschließlich geeigneter Vorgehensweisen in Bezug 
auf die Zementierung wurden seitens der Arbeitsgemeinschaft Keramik übersichtlich 
zusammengefasst (https://www.ag-keramik.de/fileadmin/images/ag-
keramik/expertisen/Online-Diagramme.pdf). In diesem Zusammenhang ist auf die 
Möglichkeiten und das Potenzial digitaler Fertigungsverfahren (CAD/CAM) zu verweisen 
[Edelhoff et al. 2017]. Diese Technologien ermöglichen heute nicht nur die zielgenaue 
Therapieplanung, sondern auch fließende Übergänge von der Fallplanung, der temporären 
Prüfung des geplanten Versorgungskonzeptes bis hin zur Realisierung des definitiven 
Zahnersatzes. Dies erspart den Betroffenen multiple Sitzungen [Edelhoff et al. 2017]. 

Bei der Herstellung von indirekten Restaurationen stehen die folgenden Fertigungswege zur 
Verfügung: 
• Zweizeitige analoge Vorgehensweise: Präparation des Zahnes, konventionelle 

Abformung, indirekte Fertigung der Restauration im zahntechnischen Labor und 
Einsetzen der Restauration nach mehreren Tagen 

• Zweizeitige digitale Vorgehensweisen: Präparation des Zahnes, digitale 3D-Abformung, 
sofortige, indirekte, digitale Fertigung der Restauration im zahntechnischen Labor und 
verzögertes, mitunter - von der Indikation abhängiges- taggleiches Einsetzen der 
Restauration. 

• Einzeitige digitale Vorgehensweisen: Präparation des Zahnes, digitale 3D-Abformung, 
sofortige, indirekte, digitale, Chairside-Fertigung der Restauration und sofortiges 
Einsetzen der Restauration in der gleichen Behandlungssitzung 

 

Die klinische Befestigung indirekter Restaurationen am Zahn bzw. Implantat gelingt über die 
folgenden Wege: 

• Konventionelle Zementierung 
• Adhäsive Befestigung 
• Verschraubung implantat-getragener Restaurationen 

 

3.7 Endodontie 

Endodontische Behandlungsmaßnahmen stellen eine anerkannte, evidenzbasierte 
Versorgungsform an Milch- und bleibenden Zähnen dar (Tabelle 7). Diese kommen in 
vereinfachter Weise als Vitalamputation oder (seltener) als Wurzelkanalfüllung am Milchzahn 
[Kühnisch und Heinrich-Weltzien et al. 2011 und 2016] und als definitive und langfristige 
Wurzelkanalfüllung in der erwachsenen bleibenden Dentition zur Anwendung. An jugendlich-

https://www.ag-keramik.de/fileadmin/images/ag-keramik/expertisen/Online-Diagramme.pdf
https://www.ag-keramik.de/fileadmin/images/ag-keramik/expertisen/Online-Diagramme.pdf
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bleibenden Zähnen mit nicht abgeschlossenem Wurzelwachstum stellt die Apexifikation ein 
auf die Situation abgestimmtes Vorgehen dar [Kühnisch et al. 2021]. Endodontische 
Behandlungsmaßnahmen sind dann indiziert, wenn die Zahnpulpa (Zahnnerv) irreversibel 
geschädigt wurde. 

 

Tabelle 7  Evidenzquellen für den Einsatz der Endodontie. 

Evidenzquellen für endodontische Maßnahmen  

Vitalamputation/ 
Wurzelkanalfüllung 
am Milchzahn 

Leitlinie - 

Systematischer 

Review & Meta-

Analyse 

Smaïl-Faugeron et al. [2018] 

Wurzelkanalfüllung 
am bleibenden 
Zahn 

Leitlinie 

Quality guidelines for endodontic treatment: 
consensus report of the European Society of 
Endodontology [2006], Dammaschke et al. [2019], 
Schäfer et al. [2021], Duncan et al. [2019, 2021a, 
2021b, 2023] 

Systematischer 

Review & Meta-

Analyse 

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/iej.13974  

 

3.8 Festsitzender Zahnersatz mit Implantaten 

Implantate stellen eine anerkannte, evidenzbasierte Versorgungsform dar (Tabelle 8), um an 
der Stelle eines verloren gegangenen natürlichen Zahnes einen festsitzenden Zahnersatz 
bestehend aus Implantat (künstliche Zahnwurzel) und Krone in der erwachsenen Dentition 
herzustellen. Implantate können Einzelzahnkronen, Brücken, Teleskope, Stege oder andere 
Verankerungselemente tragen. 

Die Indikationsstellung erfordert ein ausreichendes Knochenangebot, um das erforderliche 
Implantat sicher verankern zu können. Zudem sind hohe Anforderungen an die 
Entzündungsfreiheit der umliegenden, parodontalen Gewebestrukturen zu stellen, um das 
Auftreten einer Periimplantitis - Entzündung im Bereich der Implantate – zu verhindern 
[AWMF-Letlinie 083-023; Berglundh et al. 2018]. Dies geht einher mit der wiederkehrenden 
Forderung nach einer exzellenten Mundhygiene, wenn Implantate als Therapieform in 
Erwägung gezogen werden bzw. inseriert wurden [Berglundh et al. 2018, Schwarz et al. 2015]. 

 

Tabelle 8 Evidenzquellen für den Einsatz von Implantaten als Zahnersatz. 

Evidenzquellen für Implantate 

Implantate 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-024 (S3) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Terheyden und Wüsthoff [2015] 

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/iej.13974
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-023
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
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3.9 Herausnehmbarer Interimszahnersatz 

Temporäre bzw. überbrückende Zahnersatzlösungen stellen eine anerkannte und notwendige 
Versorgungsform im Milch-, Wechsel- und bleibenden Gebiss dar (Tabelle 9) [Schnabl et al. 
2018]. Diese kommen einerseits im ersten und zweiten Lebensjahrzehnt als herausnehmbare 
„Kinderprothesen“ zum Einsatz, um Zahnverluste oder Zahn-Nichtanlagen auszugleichen. 
Aufwendige, definitive Zahnersatzlösungen verbieten sich, da dadurch das Kieferwachstum im 
Kinder- und Jugendalter behindert werden kann. Andererseits wird ein temporärer Zahnersatz 
in der bleibenden Dentition typischerweise dann notwendig, wenn ein oder mehrere Zähne 
verlorengegangen sind und das Zeitintervall bis zur definitiven Versorgung mit Zahnersatz 
überbrückt werden muss, um in diesem Zeitraum eine akzeptable Kaufunktion und Ästhetik 
sicherzustellen. 

Ein herausnehmbarer Interimszahnersatz ist immer dann indiziert, wenn Milch- oder 
bleibende Zähne verlorengegangen oder nicht angelegt sind und definitive, festsitzende oder 
herausnehmbare Zahnersatzlösungen (noch) nicht umgesetzt werden können. 
Interimslösungen tragen auch durch ihre Modifizierbarkeit zur Aufrechterhaltung der 
Kaufunktion und Ästhetik von Betroffenen bei. Die Tragezeit variiert in Abhängigkeit der 
individuellen Situation zwischen wenigen Wochen bis hin zu mehreren Jahren. 

 

Tabelle 9  Evidenzquellen für den Einsatz von Interimszahnersatz. 

Evidenzquellen für herausnehmbaren Interimszahnersatz  

Interimszahnersatz 
im Milchgebiss 
(Kinderprothese) 

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Schnabl et al. [2018], Varghese et al. 
[2023] 

Interimszahnersatz 
im bleibenden 
Gebiss 

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Almufleh et al. [2020] 

 

3.10 Definitiver, herausnehmbarer Zahnersatz 

Definitive, herausnehmbare Zahnersatzlösungen stellen anerkannte und evidenzbasierte 
Versorgungsformen im bleibenden Gebiss nach Abschluss des Wachstums dar (Tabelle 10). 
Herausnehmbare Zahnersatzlösungen kommen immer dann zum Einsatz, wenn mehrere 
Zähne verlorengegangen sind und die Versorgung mit indirekten Brückenrestaurationen oder 
Implantaten nicht umsetzbar ist. Die nachstehenden, herausnehmbaren Zahnersatzlösungen 
stehen zur Lückenversorgung zur Verfügung: 

• Modellguss-Prothetik, 
• Kombinations-Prothetik bestehend aus festsitzenden und herausnehmbaren 

Funktionselementen, z. B. Teleskop- oder Geschiebeprothetik, 
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• Implantatprothetik bestehend aus implantat-getragenen, festsitzenden und 
herausnehmbaren Funktionselementen, z. B. Teleskop- oder Geschiebeprothetik. 

 
Das Indikationsspektrum für die prothetische Versorgung mit herausnehmbarem Zahnersatz 
ist überlappend und wird im Detail durch die anatomischen Gegebenheiten, die technische 
Realisierbarkeit und die Wünsche bzw. Anforderungen seitens der Betroffenen beeinflusst. 

 

Tabelle 10  Evidenzquellen für den Einsatz von definitivem, herausnehmbaren Zahnersatz. 

Evidenzquellen für definitiven, herausnehmbaren Zahnersatz  

Modelguss 

Leitlinie - 

Literaturübersicht z. B. Wöstmann et al. [2005], Almufleh et al. 
[2020] 

Kombinations-
/Teleskop-Prothetik 

Leitlinie - 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Verma et al. [2013], Hinz et al. [2023] 

Implantat-
getragener 
Zahnersatz 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-010 (S3) 

Systematischer Review & 

Meta-Analyse 
z. B. Molinero-Mourelle et al. [2022], Lemos 
et al. [2019], Lemos et al. [2023] 

 

3.11 Parodontitis-Therapie 

Für die Therapie der Parodontitis (Entzündung der den Zahn umgebenen Gewebestrukturen 
bestehend aus Gingiva, Parodontalligament und Alveolarknochen) stehen anerkannte und 
evidenzbasierte Versorgungsmaßnahmen zur Verfügung (Tabelle 11). 

 
Tabelle 11  Evidenzquellen für das klinische Management von parodontalen Entzündungen. 

Evidenzquellen zur Parodontitis-Therapie 

Gingivitis-
Prävention/-
Therapie 

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-016 (S3),  
AWMF-Registernummer 083-022 (S3) 

Parodontitis-
Therapie 

Leitlinie 
AWMF-Registernummer 083-043 (S3), 
AWMF-Registernummer 083-056 
(S3, Neuanmeldung) 

Periimplantitis-
Therapie  

Leitlinie AWMF-Registernummer 083-023 (S3) 

 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-010
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-016
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-022
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-056#anmeldung
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-056#anmeldung
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-023
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3.12 Kieferorthopädische Therapie 

Für die Therapie von unterschiedlichen Zahn- und Kieferfehlstellung stehen evidenzbasierte, 
kieferorthopädische Diagnostik- und Therapiemaßnahmen zur Verfügung (Tabelle 12). 

 

Tabelle 12  Evidenzquellen für das klinische Management von Zahn- und Kieferfehlstellungen. 

Evidenzquellen zur kieferorthopädischen Therapie 

Diagnostik & 
Therapie 

Leitlinie 
AWMF-Registernummer 083-036 (S2k, Neuanmeldung), 
AWMF-Registernummer 083-038 (S3), 
AWMF-Registernummer 083-050 (S2k, Neuanmeldung) 

Dysgnathie-
Chirurgie 

Leitlinie AWMF-Registernummer 007-110 (S3, Neuanmeldung) 
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4 Grundsätze im Management von seltenen Erkrankungen 
der Zähne 

4.1 Interdisziplinarität und Interprofessionalität 

Die Betreuung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne ist altersspezifisch und 
erfordert im Regelfall eine interdisziplinäre (Kooperation zwischen wissenschaftlich-
medizinischen Fachbereichen) und interprofessionelle Zusammenarbeit (Kooperation auch 
mit Berufsgruppen außerhalb des Systems der Wissenschaft) von der Diagnosestellung bis hin 
zur Therapie. Je nach Problemstellung können dabei sowohl verschiedene (zahn-)medizinische 
Disziplinen (z. B. Pädiatrie, Humangenetik, Kinderzahnmedizin) als auch unterschiedliche 
Professionen aus dem Gesundheitswesen (z. B. Psychologie, Logopädie) beteiligt sein. Die 
Fachgebiete sind sowohl in der Medizin als auch in der Zahnmedizin angesiedelt.  

 
Medizinische Disziplinen (in alphabetischer Reihenfolge): 
• Anästhesie (ggf. alle seltenen Erkrankungen der Zähne) 
• Augenheilkunde (ED) 
• Endokrinologie (DI Typ 1, XLH, HPP) 
• Humangenetik (alle seltenen Erkrankungen der Zähne) 
• Immunologie (PAR) 
• Kinder- und Hausarzt (alle seltenen Erkrankungen der Zähne) 
• Kinder- und Jugendradiologie 
• Hals-, Nasen-, Ohrenheilkunde  
• Osteologie und Orthopädie (DI Typ 1, XLH, HPP) 
• Dermatologie (ED) 
• Psychologie (ggf. alle seltenen Erkrankungen der Zähne) 
• Logopädie (ggf. alle seltenen Erkrankungen der Zähne) 

 
Zahnmedizinische Disziplinen: 
• Zahnerhaltung/Kinderzahnmedizin 
• Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie/ Oralchirurgie 
• Kieferorthopädie 
• Zahnärztliche Radiologie 
• Zahnärztliche Prothetik 
• Special Care Dentistry (Behindertenorientierte Zahnmedizin) 

 
Weitere Professionen: 
• Zahntechnik 
• Sozialdienst (ggf. alle seltenen Erkrankungen der Zähne) 
• Versicherungsträger 

 
Darlegung der Evidenzgrundlage: Die interdisziplinäre und interprofessionelle Betreuung ist 
mit Blick auf die Vielfalt der klinischen Symptomatik bei seltenen Erkrankungen der Zähne 
unstrittig. Zudem ist die indikationsgerechte Einbeziehung weiterer Professionen – neben der 
Medizin und Zahnmedizin – erforderlich. Die kann auch anhand der verfügbaren, 
erkrankungsspezifischen Fallberichte bzw. -serien abgelesen werden (u. a. Tabelle 15, Tabelle 
48, Tabelle 49, Tabelle 131). Da diese grundlegende Feststellung nicht anhand von 
Fallberichten bzw. -serien oder klinischen Studien beantwortbar ist, wurde ein 
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Expertenkonsens formuliert. 
 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Die Diagnostik einer Erkrankung ist Voraussetzung für eine adäquate, 
interdisziplinäre/ interprofessionelle Beratung und Betreuung. Darin liegt der Nutzen für 
Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne und geht ohne potenzielle Schäden einher. 

 

1. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Seltene Erkrankungen der Zähne können Teil einer 
Systemerkrankung sein. Die Diagnose und lebenslange 
Betreuung von Betroffenen sind komplex. Diese sollen mit 
interdisziplinärer sowie bei Bedarf interprofessioneller 
Beteiligung durchgeführt und frühzeitig begonnen werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: - 

Evidenzquellen/Literatur: Expertenkonsens. 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung  
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker  
Konsens 

 

4.2 Informed consent 

Der Begriff der informierten Einwilligung (Synonyme: informiertes Einverständnis oder 
informierte Zustimmung) leitet sich aus dem englischen Begriff „informed consent“ ab und 
beschreibt die Einwilligung des Patienten zu einem (zahn)ärztlichen Eingriff nach erfolgter 
Aufklärung durch den behandelnden (Zahn)Arzt. Dieses Grundprinzip respektiert die 
Persönlichkeits- bzw. Selbstbestimmungsrechte des Patienten, gilt auch für die zahnärztliche 
Diagnostik und Therapie bei Betroffenen von seltenen Erkrankungen der Zähne und steht 
damit außer Frage. Im Fall von Minderjährigen wird die Einwilligung durch den oder die 
gesetzlichen Vertreter oder durch eine sorgeberechtigte Person wahrgenommen. 

4.3 Schadensvermeidung 

Das (zahn)ärztliche Prinzip der Schadensvermeidung (englisch: „non-maleficence“) fordert, 
schädliche Eingriffe zu unterlassen und basiert auf dem Grundsatz „primum non nocere“. In 
der Konsequenz bedeutet dies, immer den Nutzen der diagnostischen und therapeutischen 
Maßnahmen gegenüber potenziellen Schädigungen (Nutzen-Schadens/Risiko-Abwägung) 
abzuwägen. Dies erfordert immer auch eine individuelle Bewertung der klinischen Situation. 

In diesem Zusammenhang ist gleichfalls auf das (zahn)ärztliche Prinzip der Minimal-Invasivität 
zu verweisen. Als minimal-invasiv werden diagnostische oder therapeutische Maßnahmen 
bezeichnet, welche die Körperintegrität verletzen, aber nur eine geringe Traumatisierung 
verursachen. Sie grenzen sich dadurch von invasiven Maßnahmen ab, die eine stärkere 

https://de.wikipedia.org/wiki/Primum_non_nocere
https://flexikon.doccheck.com/de/Diagnostisch
https://flexikon.doccheck.com/de/Therapeutisch
https://flexikon.doccheck.com/de/Trauma
https://flexikon.doccheck.com/de/Invasiv
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Beeinträchtigung auslösen. Grundsätzlich ist immer der minimal-invasivste Eingriff zu wählen, 
mit welchem die definierten Diagnostik- bzw. Therapieziele erreicht werden können. 
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Abbildung 1  Diagnostischer Zugang zu seltenen Erkrankungen der Zähne. 
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4.4 Diagnostik 

Klinische Diagnostik. Die klinische Erkennung und Klassifikation seltener Erkrankungen der 
Zähne ist für den erfahrenen Zahnarzt zumeist eine Blickdiagnose. Als Leitsymptome gelten 
das klinische Erscheinungsbild der Zähne, die Zahnform, die Zahnzahl und damit atypische – 
also von der Norm deutlich abweichende – Befunde. Grundsätzlich müssen alle Zähne in der 
primären und bleibenden Dentition ein weitgehend identisches Erscheinungsbild aufweisen 
(Abbildung 1). Diese Feststellung ist insbesondere für die Dentinogenesis imperfecta (DI), 
Amelogenesis imperfecta (AI) oder auch seltene Erkrankungen des Parodonts zutreffend. Im 
Fall der Hereditären hypophosphatämischen Rachitis (XLH) oder der Hypophosphatasie (HPP) 
variiert das Auftreten der Leitsymptomatik und begrenzt sich möglicherweise auf einzelne 
Zähne oder Zahngruppen. Im Fall der Oligodontie bzw. Ektodermalen Dysplasie (ED) liegt eine 
im Umfang variabel ausgeprägte Zahnunterzahl vor. Vereinfacht kann an dieser Stelle 
formuliert werden, dass seltene Erkrankungen der Zähne mit einer mehr oder weniger 
ausgeprägten, generalisierten Beteiligung der gesamten Dentition einhergehen. Anzumerken 
ist, dass die individuelle Ausprägung zwischen Betroffenen mit der gleichen Diagnose variieren 
können. Dies begründet sich typischerweise in dem zugrundeliegenden Genotyp. Aus 
wissenschaftlicher Sicht ist auszuführen, dass die klinische bzw. visuelle Detektion und 
Diagnostik prävalenter Erkrankungen der Zahnhartgewebe, z. B. Karies, Erosion oder Molaren-
Inzisiven-Hypomineralisationen (MIH), in zahllosen klinischen Studien und 
Laboruntersuchungen überprüft wurden und werden. Gut designte Studien zur Genauigkeit 
(Validität) oder der Befundreproduzierbarkeit (Reliabilität) liegen für seltene Erkrankungen 
der Zähne nicht vor. 

Weiterführend ist darauf hinzuweisen, dass strategische Therapieentscheidungen im Rahmen 
von Verlaufskontrollen besser getroffen werden können. Damit sollte es gelingen, 
Veränderungen in der Dentition objektiver einschätzen zu können. Dies erfordert ggf. die 
Anfertigung von intraoralen Fotografien oder Modellen bzw. 3D-Scans.  

Röntgenologische Diagnostik. Seltene Erkrankungen der Zähne gehen typischerweise mit 
spezifischen röntgenologischen Befunden einher, welche in den Kapiteln zu den jeweiligen 
Erkrankungen präzisiert werden. Unter Verweis auf die generalisierte Ausprägung stellt die 
Panoramaschichtaufnahme oftmals die Projektionstechnik der Wahl dar, um 
indikationsgerecht therapierelevante Fragen beantworten zu können. 

Genetische Diagnostik. Zahlreiche seltene Krankheiten haben eine spezifische monogene oder 
chromosomale Ursache. Wichtige Hinweise auf eine primär genetisch verursachte 
Zahnerkrankung sind ungewöhnliche generalisierte Symptomkonstellationen, ein früher 
Beginn, das Vorliegen einer Multisystemerkrankung oder eines syndromalen Krankheitsbildes 
oder das gehäufte Auftreten eines ungewöhnlichen, ähnlichen Krankheitsbildes bei mehreren 
Familienangehörigen. Bei Verdacht auf eine genetisch bedingte Erkrankung soll eine 
sorgfältige Familienanamnese erhoben werden. Diese umfasst die Recherche nach 
identischen Zustandsbildern bei Geschwistern, Eltern, Großeltern und weiteren Angehörigen 
in mehreren Generationen. Bestenfalls kann anhand des vorhandenen Phänotyps ein 
Stammbaum konstruiert werden, welcher Hinweise auf einen spezifischen (z. B. dominanten 
oder rezessiven) Erbgang erlaubt. Oft sind die Erkrankung und Merkmalsträger in einer Familie 
bekannt und die betreffende Person wird bereits mit einer entsprechenden 
Verdachtsdiagnose in der Praxis vorgestellt. Für eine klinische Eingrenzung einer 
Verdachtsdiagnose, welche für die fokussierte genetische Diagnostik essenziell ist, sollte eine 
Vorstellung in einer medizinisch-genetischen Ambulanz oder Praxis erfolgen. Bei weiter 
bestehendem Verdacht auf eine primär genetische Ursache soll nach genetischer Beratung 
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und mit dem Einverständnis der betroffenen Personen/Familie die zahnärztliche Diagnostik 
durch eine humangenetische Untersuchung mit dem Ziel einer molekularen Diagnosestellung 
ergänzt werden [Bloch-Zupan et al. 2023]. Eine vermutete monogene Krankheit wird in der 
Regel über eine massiv-parallele Sequenzierung untersucht, eine chromosomal-genomische 
Krankheit primär über eine (molekular-)zytogenetische Untersuchung. Eine exakte genetische 
Diagnose liefert essenzielle Informationen zur klinischen Ausprägung der Erkrankung, zu 
potenziellen Komplikationen und einer möglichen Betroffenheit anderer Organsystem sowie 
zur Prognose. Die Kenntnis dieser Information ist oft auch ein zentraler Faktor bei der Auswahl 
unterschiedlicher Therapieoptionen. Zu berücksichtigen ist, dass ein unauffälliger genetischer 
Befund eine genetische Ursache nicht ausschließt; ggf. können weiterführende Analysen auf 
Forschungsbasis durchgeführt werden. Bei Nachweis einer genetisch verursachten 
Zahnerkrankung ist eine genetische Beratung notwendig. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Die Diagnostik von seltenen Erkrankungen der Zähne ist 
komplex und erfordert eine interdisziplinäre Zusammenarbeit. Mit Blick auf den genetischen 
Hintergrund von seltenen Erkrankungen der Zähne ist eine humangenetische Diagnostik 
sinnvoll [Bloch-Zupan et al. 2023]. Hier ist gleichermaßen auf die AWMF-Leitlinie 
„Humangenetische Diagnostik und genetische Beratung“ zu verweisen (AWMF-
Registernummer 078-015 (S2k). Dieses grundlegende, diagnostische Vorgehen reflektiert die 
gute klinische Praxis, ist Bestandteil multipler Fallberichte bzw. -serien und wurde daher im 
Expertenkonsens formuliert. Wissenschaftliche Studien zur Validität und Reliabilität der 
Diagnostik liegen nicht vor. 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Die Diagnostik einer Erkrankung ist Voraussetzung für eine adäquate, 
interdisziplinäre/ interprofessionelle Beratung und Betreuung. Darin liegt der Nutzen für 
Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne. Röntgenologische Untersuchungen gehen 
mit einer Exposition von ionisierenden Strahlen einher, welche für konventionelle 
Aufnahmeformate im zahnärztlichen Bereich als gering einzustufen sind. Die 
humangenetische Diagnostik erfordert die Entnahme einer Blutprobe. Insgesamt kann 
geurteilt werden, dass der diagnostische Nutzen die wenigen Risiken bzw. sehr geringen 
gesundheitlichen Schäden überwiegt. 

 

2. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Bei klinisch-röntgenologischem Verdacht auf eine genetische 
Ursache einer seltenen Erkrankung der Zähne sollte – in der Regel 
in Kombination mit der klinischen Vorstellung in einer genetischen 
Praxis bzw. Ambulanz – eine humangenetische Diagnostik erfolgen. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: - 

Evidenzquellen/Literatur: Expertenkonsens. 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis:  
21x Zustimmung/ 2x Ablehnung/ 4x Enthaltung  
91,3 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Konsens 

 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/078-015
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/078-015
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4.5 Prävention oraler Begleiterkrankungen 

Die Prävention von erworbenen Zahnhartsubstanzdefekten, z. B. Karies oder Erkrankungen 
der parodontalen Gewebe, z. B. Gingivitis und Parodontitis, genießt in der Zahnärzteschaft 
eine hohe Priorität. Dies ist durch mehrere Leitlinien und evidenzbasierte Empfehlungen 
umfassend gestützt. Auf diese Evidenzressourcen wird im Kapitel 3 verwiesen. Für Betroffene 
von seltenen Erkrankungen der Zähne sind die zahnärztlichen Präventionsempfehlungen 
gleichermaßen gültig und mitunter sogar von größerer Tragweite. Dies lässt sich an einfachen 
Beispielen illustrieren: Im Fall von genetisch bedingten Zahnhartsubstanzdefekten liegen 
oftmals irreguläre Oberflächenverhältnisse, deutliche Schmelzeinbrüche, Dentinexpositionen 
oder Hypersensitivitäten vor, welche die Biofilmadhärenz im Vergleich zu gesunden Zähnen 
begünstigen und damit der Umsetzung einer regulären häuslichen Zahn- und Mundpflege 
konträr entgegenstehen (siehe z. B. Abbildung 19). Dies kann das Risiko für biofilm-assoziierte 
Erkrankungen deutlich erhöhen und führt zu einer weiteren Benachteiligung der Betroffenen 
von seltenen Erkrankungen der Zähne. Dies signalisiert einen erhöhten Präventionsbedarf in 
dieser Bevölkerungsgruppe. Auch ist darauf zu verweisen, dass diese Präventionsbedarfe 
lebenslang bestehen bleiben und sich lediglich die Prioritäten verschieben. Während im 
Kindes- und Jugendalter die Primärprävention – bei atypischen Verhältnissen – umzusetzen 
ist, muss im Erwachsenenalter der Erhalt der z.T. umfangreichen Zahnersatzmaßnahmen 
suffizient begleitet werden. In jeder Altersphase müssen die präventiven Bemühungen darauf 
abgestellt sein, das Kariesrisiko niedrig zu halten und die parodontale Strukturen gesund zu 
erhalten. Dies ist eine überdurchschnittliche und lebenslange Herausforderung. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Die zahnärztliche Präventivbetreuung im häuslichen und 
professionellen Bereich steht außer Frage und schließt Betroffene von seltenen Erkrankungen 
der Zähne selbstverständlich mit ein, obwohl Studien diese besondere Gruppe an Betroffenen 
typischerweise nicht berücksichtigten. Demzufolge liegen derzeit keine konkreten 
Präventionsdaten für Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne vor. Während seltene 
bzw. genetisch bedingte Erkrankungen der Zähne derzeit nicht verhindert werden können, so 
ist heute die Initiation bzw. das Fortschreiten verhaltensabhängiger Zahnerkrankungen, z. B. 
Karies, Gingivitis und Parodontitis, weitestgehend vermeidbar, zumindest jedoch 
minimierbar. Diese Feststellung ist grundsätzlich auf Betroffene von seltenen Erkrankungen 
der Zähne übertragbar und zielt auf die Abwendung weiterer Zahnschäden ab. Da 
wissenschaftliche Daten zur Karies-, und Gingivitis-/Parodontitis-Prävention für Betroffene 
von seltenen Erkrankungen der Zähne weitgehend fehlen, wurde die Schlüsselempfehlung im 
Expertenkonsens abgestimmt. 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Der Nutzen zahnärztlicher Präventionsmaßnahmen ist klar belegt und geht 
allenfalls mit minimalen Risiken und keinen Schäden einher. 
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3. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne sollen 
lebenslang risiko-orientiert intensivprophylaktisch betreut 
werden, um eine bestmögliche Mundgesundheit zu erhalten. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Karies-, Gingivitis- und Parodontitis-Prävention, Vermeidung von 
Begleiterkrankungen der Zähne 

Evidenzquellen/Literatur: Expertenkonsens. Leitlinien zur Karies-, Gingivitis- und 
Parodontitis-Prävention, siehe auch Kapitel 3 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung  
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

4.6 Lokal- und Allgemeinanästhesie 

Die Notwendigkeit von Sedierungen bzw. Behandlungen in 
Allgemeinanästhesie/Intubationsnarkose (ITN) zur konservierend-chirurgischen 
Gebisssanierung ist insbesondere für kindliche und jugendliche Betroffene von 
unterschiedlichen seltenen Erkrankungen der Zähne dokumentiert. Dieses Vorgehen zielt auf 
die Ermöglichung einer zahnärztlichen Versorgung ab, wenn die Kooperationsfähigkeit des 
Kindes nicht vorhanden ist. Als hauptsächliche Indikation für die Durchführung einer 
Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie gelten umfangreiche Therapiebedarfe, z. B. multiple 
Restaurationen und/oder Extraktionen, welche nicht im Rahmen einer schrittweisen 
Behandlung mit bzw. ohne Lokalanästhesie umgesetzt werden können.  

 

 
Darlegung der Evidenzgrundlage: Die zahnärztliche Therapie ist insbesondere bei 
generalisierten Befunden im Kindes- und Jugendalter möglicherweise nur schwer oder auch 
gar nicht unter der Zuhilfenahme der Lokalanästhesie umsetzbar. Daher ist der Einsatz der 
Allgemeinanästhesie im Einzelfall erforderlich und in der Literatur auch für Betroffene von 
seltenen Erkrankungen der Zähne fallbasiert beschrieben (u. a. Kapitel 5.7.2.1; Kapitel 6.7.3.1; 
Kapitel 9.8.4).  

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Zu betonen ist, dass die Indikationsstellung zu allgemein-anästhesierenden 

Indikationen für die Nutzung eines Behandlungssetting in Allgemeinanästhesie bei 
Betroffenen von seltenen Erkrankungen im Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Umfangreiche konservierend-chirurgische Therapiebedarfe 
• Behandlungsumfang überschreitet Behandlungsbereitschaft 
• Fehlende Kooperation für die schrittweise Behandlung in in örtlicher 

Betäubung (Lokalanästhesie) 
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Verfahren immer als ultima ratio zu betrachten ist. Als Nutzen für den Gebrauch der 
Allgemeinanästhesie ist zu formulieren, dass dieses Vorgehen die Fertigung von 
Restaurationen auch bei wenig oder gar nicht kooperativen Heranwachsenden ermöglicht. 
Umgekehrt sind unterschiedliche Risiken für die Allgemeinanästhesie beschrieben, [z. B. 
Habre et al. 2017, von Ungern-Sternberg et al. 2010]. 

 

4. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Für Betroffene mit umfangreichen Therapiebedarfen kann eine 
Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie (z. B. Sedierung, 
Intubationsnarkose) erfolgen, wenn eine Behandlung anderweitig 
nicht möglich ist. 

Empfehlungsgrad 

⇔ 

Betrachteter Endpunkt: Schmerzausschaltung & Ermöglichung einer indizierten 
zahnärztlichen Versorgung bei fehlender Kooperativität. 

Evidenzquellen/Literatur: Kapitel 5.7.2.1; Kapitel 6.7.3.1; Kapitel 9.8.4 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig (Fallberichte verfügbar) 

Abstimmungsergebnis: 
27x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker  
Konsens 

 

4.7 Konzept der Full-Mouth Rehabiliation 

Der therapeutische Ansatz der (Wieder)Herstellung von Funktion und Ästhetik in der 
gesamten Dentition ist immer dann indiziert, wenn generalisierte Befunde eine normgerechte 
Okklusion, Funktion und Ästhetik verhindern. Dies kann prinzipiell aus verschiedenen Gründen 
und zu verschiedenen Alterszeitpunkten der Fall sein. Da seltene Erkrankungen der Zähne 
zumeist mit Befunden einhergehen, welche alle Milch- und bleibenden Zähne gleichermaßen 
betreffen, ist das Konzept der „Full-Mouth-Rehabilitation“ in vielen Fällen integraler 
Bestandteil der zahnärztlichen Behandlungsstrategie bei Betroffenen von seltenen 
Erkrankungen der Zähne. Dies schließt die Berücksichtigung erhaltungsfähiger Milch- und 
bleibenden Zähne genauso wie die (Wieder)Herstellung einer normgerechten Zahnform, 
Okklusion und Ästhetik mit ein. Das Konzept kommt unter Zuhilfenahme unterschiedlicher 
Restaurationsformen in allen Altersgruppen zum Einsatz. 

4.8 Literaturverzeichnis 

Bloch-Zupan, A., Rey, T., Jimenez-Armijo, A., Kawczynski, M., Kharouf, N., consortium, O. R., et 
al. Amelogenesis imperfecta: Next-generation sequencing sheds light on Witkop's 
classification. Front Physiol. 2023;14:1130175. 10.3389/fphys.2023.1130175. 

Habre, W., Disma, N., Virag, K., Becke, K., Hansen, T. G., Johr, M., et al. Incidence of severe 
critical events in paediatric anaesthesia (APRICOT): a prospective multicentre 
observational study in 261 hospitals in Europe. Lancet Respir Med. 2017;5(5):412-425. 
10.1016/S2213-2600(17)30116-9. 

von Ungern-Sternberg, B. S., Boda, K., Chambers, N. A., Rebmann, C., Johnson, C., Sly, P. D., & 
Habre, W. . Risk assessment for respiratory complications in paediatric anaesthesia: a 
prospective cohort study. Lancet. 2010; 376(9743): 773–783. 
https://doi.org/10.1016/S0140-6736(10)61193-2. 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 29 

  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 30 

5 Dentinogenesis imperfecta (DI) 

5.1 Definition 

Die Dentinogenesis imperfecta (DI) ist eine genetisch bedingte Erkrankung der Zähne, welche 
entweder das DSPP-Gen (DI ohne Osteogenesis imperfecta) oder das COL1-Gen (DI mit 
Osteogenesis imperfecta) betrifft, und vordergründig mit strukturellen Veränderungen im 
Dentin einhergeht (Tabelle 13) und (Tabelle 14). Typischerweise liegen zusätzlich 
pathologische Veränderungen im Bereich der Schmelz-Zement-Grenze und des 
Zahnschmelzes vor. Klinische Leitsymptome sind die ästhetisch beeinträchtigende, bläulich-
gräulich-bräunliche-bernsteinähnliche Dentinfärbung und eine mehr oder weniger rasch 
eintretender Abnutzung von Schmelz und Dentin. Ohne zahnärztliche Intervention ist eine 
kontinuierliche, unphysiologische Abnutzung der Zahnkronen zu erwarten, welche mit einer 
Bisssenkung und einem Funktionsverlust der Dentition einhergeht. 

 

Tabelle 13  Kurzcharakterisierung der Dentinogenesis imperfecta. 

Dentinogenesis imperfecta (DI) 

Dentin-Sialophosphoprotein (DSPP) oder  
Kollagen vom Typ 1A1 (COL1A1)/Kollagen vom Typ 1A2 (COL1A2) 

ICD-10-GM-2020 
K00.5 Hereditäre Störungen der Zahnstruktur, anderenorts nicht klassifiziert 

ICD-11 
LA30.8 Dentinogenesis imperfecta 

Orphanet-Nr.: 49042 
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=49042 

 

5.2 Genetik und Pathophysiologie 

Mehrheitlich lassen sich Betroffene von einer DI in zwei Gruppen unterteilen (Tabelle 14). Am 
häufigsten vorkommend sind Formen der DI ohne Mitbeteiligung des Knochens. Deutlich 
seltener sind Betroffene anzutreffen, welche eine DI bei gleichzeitigem Vorliegen einer 
Osteogenesis imperfecta – allgemein auch als Glasknochenkrankheit bekannt – aufweisen. In 
diesen Fällen wird auch von einer syndrom-assoziierten DI gesprochen [Kim und Simmer 
2007]. Jüngst wurden Fälle publiziert, die mit einer Gehörlosigkeit einhergingen (Tabelle 14). 

Die Ursache für eine DI ohne Osteogenesis imperfecta sind primär Mutationen mit der 
Lokation im Gen 4q22.1 anzusehen, welche das Dentin-Sialophosphoprotein (DSPP) kodieren 
[Lee et al. 2013]. Das DSPP ist ein Hauptbestandteil der nicht-kollagenen Proteine und wird im 
Dentin in einer Menge exprimiert, die hundertmal höher ist als in anderen Körpergeweben 
[Hart und Hart 2007]. Durch die proteolytische Spaltung von DSPP entstehen das Dentin-
Sialoprotein – DSP, das Dentin-Glycoprotein – DGP und das Dentin-Phosphoprotein – DPP 
[Goldberg et al. 2011]. Diese Proteine (DSP, DGP und DPP) spielen wiederum eine wichtige, 
regulatorische Rolle in der Dentinbildung [Butler 1998]. 

  

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=49042
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Tabelle 14  Klassifizierung der Dentinogenesis imperfecta unter Zuhilfenahme der Klassifikation nach 

Shields et al. [1973] und der Angaben aus der OMIM-Datenbank (https://www.omim.org/). 

Klassifikation  
MIM 

Nummer 
Gen- 

Lokalisation 
Kodiertes  

Protein 

Dentinogenesis imperfecta mit Osteogenesis imperfecta  

Dentinogenesis imperfecta, Shields-
Typ I 

#166200 17q21.33 COL1A1 

Dentinogenesis imperfecta Shields-
Typ I 

#166220 
17q21.33 COL1A1 

7q21.3 COL1A2 

Dentinogenesis imperfecta ohne Begleiterkrankung 

Dentinogenesis imperfecta, Shields-
Typ 2 

#125490 4q22.1 DSPP 

Dentindysplasie,  
Shields-Typ 2 

#125420 4q22.1 DSPP 

Dentinogenesis imperfecta, Shields-
Typ 3 

#125500 4q22.1 DSPP 

Dentinogenesis imperfecta mit Taubheit 

Dentinogenesis imperfecta 
(DGI1/DFNA39-Syndrom) 

#605594 4q22.1 DSPP 

 

Liegt eine DI in Kombination mit einer Osteogenesis imperfecta vor, so ist mit Blick auf die 
Genetik auszuführen, dass die Erkrankung einem autosomal-dominanten Erbgang folgt und 
Mutationen im COL1A1-Gen (Lokalisation 17q21.33) oder COL1A2-Gen (Lokalisation 17q21.3) 
betroffen sind. Beide Gene kodieren das Kollagen Typ 1, welches ein wesentlicher Bestandteil 
der organischen Dentinmatrix und des Knochens ist. Strukturell ist Kollagen Typ 1 eine 
Dreifachhelix, die zwei proα1(I)-Ketten und eine proα2(I)-Kette enthält. Die beiden Ketten 
werden von den COL1A1- und COL1A2-Genen kodiert. Der Aufbau der Kollagen-Dreifachhelix 
beginnt am C-Terminus und verläuft hin zum N-Terminus. Mutationen am C-Terminus sind in 
der Regel mit einem ungünstigeren Phänotyp verbunden im Vergleich zu Mutationen, die 
näher am N-Terminus liegen [Steiner et al. 1997-2006]. 

5.3 Klinisches Erscheinungsbild und Leitsymptome 

Das klinische Erscheinungsbild einer DI geht mit unterschiedlichen Phänotypen einher 
(Abbildung 2 bis Abbildung 6). Als Leitsymptome gelten pathologische Schmelzverluste und 
das bernsteinfarbene bis bläulich-gräulich-bräunliche Erscheinungsbild der Zähne. Das 
Spektrum der zu beobachtenden Zustandsbilder am Zahnschmelz reicht von einer reduzierten 
oder weitgehend normalen Schmelzdicke bis hin zu einem vollständigen Fehlen von 
Zahnschmelz (Abbildung 6). Da die hartgewebige Verbindung im Bereich der Schmelz-Dentin-
Grenze normabweichend ist, können unter Umständen rasch nach Beginn der 
kaufunktionellen Belastung Abplatzungen von Anteilen des Zahnschmelzes auftreten. Dies ist 
sowohl in der primären als auch bleibenden Dentition zu beobachten. Damit wird das 
strukturgeschädigte Dentin exponiert und es kommt neben weiteren Abnutzungen im 
Schmelz auch zu einem stetigen Verlust von Dentin. Ohne zahnärztliche Intervention tritt eine 

https://www.omim.org/
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kontinuierliche, übermäßige Abnutzung ein, welcher bereits im Kindesalter beginnen kann 
und zu einer kieferorthopädisch bzw. prothetisch nur schwer zu korrigierenden Bisssenkung 
führt [Barron et al. 2008, Kim und Simmer 2007]. Die Zahnfarbe bei einer DI ist im Vergleich 
zum gesunden Zahn deutlich dunkler. Dieser Effekt entsteht vordergründig durch das 
strukturell und farblich veränderte Dentin und wird des Weiteren durch den in der Quantität 
reduzierteren Zahnschmelz verstärkt. Im Fall von fehlendem Zahnschmelz erscheint das 
Dentin bernsteinfarben. Ist Zahnschmelz vorhanden, nehmen die Zähne individuell 
unterschiedlich eine bläuliche, gräuliche oder bräunliche Färbung an. 

Da die DI eine genetisch bedingte Strukturstörung der Zahnhartsubstanz ist, weisen 
typischerweise alle Zähne in beiden Dentitionen ein identisches Erscheinungsbild auf. 
Individuelle Unterschiede zwischen Milchzähnen und bleibenden Zähnen bestätigen diese 
Faustregel. Häufig sind die Milchzähne im Vergleich zu den bleibenden Zähnen ausgeprägter 
betroffen. 

 

 

 

Abbildung 2  Klinisches Erscheinungsbild einer 4-jährigen Patientin, welche von Osteogenesis und 
Dentinogenesis imperfecta/Shields-Typ 1 betroffen ist. Die Zahnfarbe erscheint aufgrund des 
bernsteinfarbenen Dentins gelb-bräunlich. 
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Abbildung 3  Klinisches Zustandsbild einer 3-Jährigen mit Dentinogenesis imperfecta/Shields-Typ 2. Das 
klinische Bild zeigt eine weitgehend reguläre Ausbildung der Milchzahnkronen bei reduzierter 
Schmelzdicke. Die Funktionalität der Zähne ist eingeschränkt und zeigt an den Inzisalkanten 
der Schneidezähne und im Bereich von Okklusionskontakten Zahnhartsubstanzverluste. Die 
Ästhetik der Zähne ist normabweichend. 
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Abbildung 4  Klinisches Zustandsbild einer 7-Jährigen mit Dentinogenesis imperfecta/Shields-Typ 2. Das 
klinische Bild offenbart fehlenden Zahnschmelz an den Milchmolaren und ersten bleibenden 
Molaren bei einer bernsteinfarbenen Dentinfarbe. Die Funktionalität aller Seitenzähne ist 
eingeschränkt und insbesondere im Bereich der Kauflächen durch ausgeprägte 
Zahnhartsubstanzverluste gekennzeichnet, die mit einer deutlichen Bisssenkung einhergehen. 
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Abbildung 5  Klinisches Zustandsbild einer 18-jährigen mit Dentinogenesis imperfecta/Shields-Typ 2. Das 
klinische Bild zeigt ein normabweichendes Erscheinungsbild aller bleibenden Zähne. Zudem 
weisen die bernsteinfarbenen Zähne mehr oder weniger deutliche Abnutzungen der 
Zahnhartsubstanz auf. Die Funktionalität und Ästhetik sind eingeschränkt. Die 
Panoramaschichtaufnahme offenbart an allen bleibenden Zähnen eine Obliteration des 
Pulpakavums. 
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Abbildung 6  Klinisches Zustandsbild einer 3-Jährigen mit Dentinogenesis imperfecta/Shields-Typ 3. Das 
klinische Bild umfasst deutlich zu klein ausgebildete Milchzahnkronen bei welchen zudem 
Pulpaexpositionen vorliegen. Dies geht mit einer sehr geringen Dentindicke und weitgehend 
fehlender Schmelzbildung im Röntgenbefund einher (D). Das charakteristische 
röntgenologische Erscheinungsbild der „Muschelzähne“ führte zu der englisch-sprachigen 
Bezeichnung der „Shell teeth“. Die Funktionalität der Zähne bzw. Dentition ist gravierend 
eingeschränkt und weist eine deutliche Bisssenkung und eingeschränkte Funktionalität auf. 
Zudem weicht die Ästhetik der Zähne aufgrund des bernsteinfarbenen Dentins gravierend von 
der Norm ab. 
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Tabelle 15  Übersicht dokumentierter Symptome bzw. Befunde, welche für Betroffene mit einer 

Dentinogenesis imperfecta in den inkludierten Fallberichten (N=55) berichtet wurden. 
Anmerkung: Doppelnennungen sind möglich, da in einem Fallbericht mehrere Fälle aus 
unterschiedlichen Altersphasen dargestellt sein können. 

Symptomhäufigkeit  
in Fallberichten 

Milchgebiss 
(N=15) 

Wechsel-
gebiss  
(N=16) 

Jugendl.-
bleib. 
Gebiss 
(N=18) 

Bleibendes 
Gebiss 
(N=18) 

Total 
(N) 

Reduzierte Ästhetik  12 14 18 16 60 
Abnutzung (tooth wear) 12 14 15 16 57 
Bisssenkung 4 6 10 12 32 
Pulpaobliteration 5 6 10 9 30 
Karies 3 3 8 8 22 
Funktionseinschränkung 3 4 7 8 22 
Pulpa-Anomalien 2 4 7 4 17 
Taurodontismus 2 3 7 4 16 
Wurzel-Anomalien 2 4 7 4 17 
Kieferfehlstellung 2 3 7 4 16 
Zahnverlust 2 3 1 9 15 
Zahnfehlstellung 2 2 5 2 11 
Gingivitis 1 2 4 2 9 
Abszess/Fistel/apikale 
Parodontitis 

4 2 3 2 11 

Schmerz 2 1 1 3 7 
Zahnform-Anomalie - - 4 2 6 
Zahnunterzahl 2 2 1 1 6 
Defizitäre Mundhygiene  1 1 2 1 5 
Reduzierte Lebensqualität - - 1 2 3 
Resorption - 1 1 1 3 
Hypersensibilität - - 2 - 2 
Impaktierte Zähne - - 1 1 2 
TMD - - 1 1 2 
Hypoplastischer 
Kieferknochen 

1 1 - - 2 

Verlagerte Zähne - - 1 - 1 
Oligodontie  - - - - 0 
Anodontie - - - - 0 
Zahnüberzahl - - - - 0 
Abweichung 
Zahndurchbruch 

- - - - 0 

Zahnlockerung - - - - 0 
Parodontitis/BOP - - - - 0 
Parodontitis/CAL/ST - - - - 0 
Parodontitis/RAL - - - - 0 
LKG–Spalte - - - - 0 
Hyposalivation - - - - 0 

 
  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 38 

Neben der vorangegangenen empirischen Beschreibung der klinischen Symptome und 
Befunde wurden im Rahmen der Literaturrecherche und -sichtung relevante zahnärztliche 
Symptome anhand der inkludierten Fallberichte (Studientyp: Fallberichte, N=55) systematisch 
dokumentiert. Die Tabelle 15 stellt dazu einen Überblick bereit, welche die Symptome in den 
jeweiligen Phasen der Gebissentwicklung bzw. den Altersgruppen der Häufigkeit nach listet. 

 

Nicht unerwähnt bleiben darf, dass in allen Altersphasen dentogene Entzündungen (Fistel, 
Abszess, Parodontitis apicalis o. ä.) und Zahnverluste dokumentiert wurden. Dies signalisiert, 
dass bei Betroffenen keinesfalls alle Zähne erhaltungsfähig sind, Zahnverluste eintreten und 
Zahnersatzmaßnahmen notwendig werden. Auch ist auf begleitende kariöse Destruktionen 
aufmerksam zu machen. Darüber hinaus gibt es eine Reihe von Begleitbefunden, welche 
möglicherweise nicht in allen Fällen dokumentierbar sind und als Ausdruck des heterogenen, 
klinischen Erscheinungsbildes bzw. des individuellen Phänotyps zu interpretieren sind. 

5.4 Epidemiologie 

Die DI gehört zu den häufiger anzutreffenden Zustandsbildern unter den seltenen 
Erkrankungen der Zähne. Allerdings ist darauf zu verweisen, dass keine repräsentativen 
epidemiologischen Studien verfügbar sind, welche die Prävalenz auf Populationsebene 
schätzten. Mit Blick in die Angaben aus der verfügbaren Literatur [Kim und Simmer 2007, 
Witkop 1957] lässt sich ableiten, dass am häufigsten DI-Formen ohne Mitbeteiligung des 
Knochens vorkommen. Hier werden Häufigkeiten von etwa 1:6.000-8.000 angenommen. 
Deutlich seltener sind Betroffene anzutreffen, welche eine DI bei gleichzeitigem Vorliegen 
einer Osteogenesis imperfecta aufweisen. Für diese klinischen Fälle wird die Häufigkeit in der 
Bevölkerung auf 1:10.000-20.000 geschätzt.  

Der Versuch einer Häufigkeitsschätzung wurde in einer retrospektiven Beobachtungsstudie 
aus Frankreich mit 8830 Panoramaröntgenaufnahmen unternommen, welche nach 
radiologischen Kriterien bezüglich des Auftretens einer DI untersucht wurden. In dieser 
Publikation wurde eine Prävalenz von 0,057 % dokumentiert [Cassia et al. 2017]. 

5.5 Diagnostik 

Klinisch-röntgenologische Diagnostik. Die klinische Erkennung einer DI ist für den erfahrenen 
Zahnarzt eine Blickdiagnose [Heinrich-Weltzien et al. 2016]. Als Leitsymptome gelten die 
typische Farbgebung der Zähne in Verbindung mit den beschriebenen Schmelzabbrüchen 
(Abbildung 2 bis Abbildung 5), wobei alle Zähne in der primären bzw. der bleibenden Dentition 
prinzipiell ein weitgehend identisches Erscheinungsbild aufweisen müssen. Anzumerken ist, 
dass die individuelle Ausprägung einer DI bei einem Betroffenen in der bleibenden Dentition 
möglicherweise weniger schwerwiegend im Vergleich zum Milchgebiss ist. Weiterführend ist 
darauf hinzuweisen, dass strategische Therapieentscheidungen besser im Rahmen von 

Als altersübergreifende Leitsymptome der DI gelten  

• eine reduzierte Ästhetik, 

• eine unphysiologisch schnelle Abnutzung bzw. Zahnhartsubstanzverluste in 

Schmelz und Dentin, 

• Bisssenkungen und  

• Pulpaobliterationen,  

welche generalisiert in der primären und bleibenden Dentition auftreten. 
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Verlaufskontrollen getroffen werden können. Damit sollte es gelingen, Veränderungen bzw. 
erwartbare Zahnhartsubstanzverluste objektiver einschätzen zu können. 

Aus röntgenologischer Sicht stellen Pulpaobliterationen und Normabweichungen von der 
Kronen- und Wurzelform weitere Charakteristika dar. Als ein seltener Sonderfall gelten „Shell 
teeth“ (Muschelzähne), welche mit weit geöffneten Pulpenkaven im Röntgenbild während der 
Zahnentwicklung einhergehen und klinisch bereits im Kleinkindalter entwicklungsbedingte 
Pulpa-Expositionen aufweisen können (Abbildung 6). „Shell teeth“ [z. B. Sapir und Shapira 
2001, Tsai et al. 2003, Sologova et al. 2020] sind ausschlaggebend für die Diagnose einer DI 
vom Shields-Typ 3 (Tabelle 14). 

Mit Blick auf die oft fehlende genetische Untersuchung beim Vorliegen einer DI erscheinen 
Fehl-Klassifizierungen anhand des Phänotyps möglich. In dem Fallbericht von Kaur et al. [2021] 
wird eine DI vom Shields Typ 2 berichtet, wobei die klinischen Fotos und Röntgenbilder („Shell 
teeth“) eine DI vom Typ 3 nahelegen. Dies unterstreicht die Notwendigkeit von genetischen 
Untersuchungen, um Fehldiagnosen zu vermeiden. 

Aus differentialdiagnostischer Perspektive kommen vordergründig alle erworbenen 
Zahnhartsubstanzdefekte, wie z. B. Karies, Erosionen, Abrasionen, oder entwicklungsbedingte 
Strukturstörungen in Betracht. Bei den erworbenen Zahnhartsubstanzdefekten sind 
generalisierte karies- oder erosions-bedingte Destruktionen denkbar. Vordergründig ist hier 
auf den Formenkreis der frühkindlichen Karies zu verweisen. Allerdings fehlt im Fall der 
frühkindlichen Karies typischerweise die DI-assoziierte Farbgebung. Zudem ist kariöses Dentin 
im Regelfall weich und weist einen Biofilm insbesondere im Bereich kariöser Kavitationen auf. 
Als weitere Differentialdiagnosen sind andere generalisierte Strukturstörungen, wie z. B. die 
AI, zu berücksichtigen. Die Differenzierung gelingt auch hier anhand der Leitsymptome Farbe, 
Abnutzung und Oberflächenbeschaffenheit des Zahnes, welche trotz der generalisierten 
Ausprägung von DI und AI klar voneinander abweichen. 

Genetische Diagnostik. Im Fall des Verdachts auf eine genetisch bedingte Erkrankung soll eine 
sorgfältige Familienanamnese erhoben werden. Diese umfasst die Recherche nach 
identischen Zustandsbildern in der Eltern- und Großelterngeneration sowie im erweiterten 
familiären Umfeld. Optimalerweise kann anhand des vorhandenen Phänotyps ein 
Stammbaum (engl. Pedigree) konstruiert werden, welcher neben den Kindern die Eltern- und 
Großelterngenerationen und deren Abkömmlinge umfasst. Oft sind die Erkrankung und 
Merkmalsträger bekannt und die betreffende Person wird mit einer entsprechenden 
Verdachtsdiagnose bereits in der Praxis vorgestellt. Aus heutiger Sicht sollte die zahnärztliche 
Diagnostik durch eine genetische Untersuchung flankiert werden, mit dem Ziel das 
betreffende Gen und die genetische Variante korrekt zu identifizieren. Dies lässt Schlüsse über 
die klinische Ausprägung der Erkrankung sowie die Prognose zu. Die Kenntnis dieser 
Information beeinflusst möglicherweise auch die Therapiewahl. 

Klassifikation der DI. Auf Grundlage des Phänotyps unterbreitete Shields et al. [1973] einen 
pragmatischen Klassifikationsvorschlag und differenzierte die DI in drei Typen: 

• Typ 1: DI mit Osteogenesis imperfecta 
• Typ 2: DI ohne Osteogenesis imperfecta 
• Typ 3: DI ohne Osteogenesis imperfecta, Ausprägung mit „Shell-Teeth” 

 
Der Klassifikationsvorschlag von Shields et al. [1973] ist mittlerweile nicht unumstritten, so 
dass Vorschläge zur Optimierung unterbreitet wurden [de la Dure-Molla et al. 2015, Simmer 
et al. 2022]. Eine Klassifizierung der DI unter Zuhilfenahme von genetischen Angaben (MIM-
Nummer) aus der OMIM-Datenbank erscheint prinzipiell zeitgemäßer (Tabelle 14), welche 
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eine Differenzierung nach dem Genotyp zulässt. Wie bereits zuvor ausgeführt, liegt der DI 
entweder eine Mutation in den DSPP- COL1A1- oder COL1A2-Genen zugrunde. Anzumerken 
ist an dieser Stelle, dass Mutationen an unterschiedlichen Genabschnitten auftreten können, 
was wiederum mit divergierenden Funktionalitäten des jeweiligen Proteins potenziell 
einhergeht und schlussendlich die Vielfalt der DI im klinischen Erscheinungsbild erklärt. 
Außerdem gibt es auch Beschreibungen von Familien mit Dentin-Defekten auf der Lokation 
4q22.1, in denen jedoch keine DSPP-Genmutation identifiziert werden konnte [Beattie et al. 
2006, Malmgren et al. 2004]. Allein die Feststellung, dass dieselbe Mutation unterschiedliche 
Phänotypen hervorruft, kann darauf hindeuten, dass auch andere Faktoren neben der DSPP-
Mutation den Phänotyp beeinflussen [de la Dure-Molla et al. 2015, Simmer et al. 2022, Hart 
und Hart 2007]. 

Der Vollständigkeit halber soll zudem darauf verwiesen werden, dass im ICD-10-GM-2020 die 
DI nicht aufgenommen ist und nur als „Hereditäre Störung der Zahnstruktur, anderenorts 
nicht klassifiziert“ (K00.5) diagnostizierbar wäre. Im ICD-11 ist die DI berücksichtigt und wird 
mit dem Kürzel LA30.8 kodiert (Tabelle 13). 

5.6 Medizinische Therapie der Dentinogenesis imperfecta (DI) 

Medizinische Diagnostik- und Versorgungsnotwendigkeiten ergeben sich im Fall einer DI nur, 
wenn zusätzlich eine Osteogenisis imperfecta (DI vom Shield-Typ 1) vorliegt. Vordergründiges 
Leitsymptom sind hier Spontanfrakturen der Extremitäten, welche eine kinder- und 
jugendradiologische Diagnostik und orthopädische bzw. chirurgische Interventionen 
erfordern. Zudem stellt die Bisphosphonat-Therapie in der Patientengruppe der OI-
Betroffenen eine weitere Herausforderung insbesondere im Fall von oralchirurgischen 
Eingriffen dar [Contaldo et al. 2020]. Diese vordergründig die OI bzw. den Knochen 
betreffenden Aspekte blieben bei der Abfassung der vorliegenden Leitlinie „Versorgung 
seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ ausgeklammert. 

5.7 Zahnärztliche Therapie der Dentinogenesis imperfecta (DI) 

Eine ursachenbezogene Therapie der DI ist gegenwärtig nicht verfügbar, so dass sich die 
Versorgung im Wesentlichen auf das symptom-basierte Management der Zähne konzentriert. 
Die Betreuung und zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit einer DI ist langwierig und 
erfordert die indikationsgerechte Therapiewahl, welche auf die individuellen Belange des 
(Klein)Kindes, des Jugendlichen und des jungen Erwachsenen abgestimmt sind (Tabelle 16). 
Darauf aufbauend gelingt dann die definitive Versorgung mit definitivem Zahnersatz in der 
erwachsenen, bleibenden Dentition. Die fortwährende und altersübergreifende 
therapeutische Zielstellung und Herausforderung besteht in dem Erhalt bzw. in der 
Herstellung einer normgerechten Bisshöhe, welche – ohne Therapie – aufgrund der stetigen 
Schmelz- und Dentinabbrüche einer fortwährenden Abnutzung ausgesetzt ist. Dies erfordert 
eine intensive, lebenslange, zahnärztliche Betreuung, wobei wesentliche Therapieziele 
typischerweise in einem interdisziplinär ausgerichteten Umfeld aus Kinderzahnmedizin, 
Kieferorthopädie und Prothetik in den ersten drei Lebensjahrzehnten zu realisieren sind. 
Darüber hinaus ist der erreichte Versorgungszustand zu erhalten und im Fall von 
Restaurations- oder Zahnverlusten indikationsgerecht zu kompensieren. 
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Tabelle 16  Übersicht dokumentierter Versorgungsformen, welche für Betroffene mit einer 

Dentinogenesis imperfecta in den inkludierten Fallberichten (N=55) berichtet wurden. 
Anmerkung: Doppelnennungen sind möglich, da in einem Fallbericht mehrere Fälle aus 
unterschiedlichen Altersphasen dargestellt sein können. 

Häufigkeit von 
Versorgungsformen in 
Fallberichten  

Milchgeb
iss (N=15) 

Wechsel-
gebiss  
(N=16) 

Jugendl.-
bleib. 
Gebiss 
(N=18) 

Bleibendes 
Gebiss 
(N=18) 

Total  
(N) 

Direkte Restauration 8 9 7 5 29 
Extraktion 10 5 5 7 27 
Indirekte Restauration 1 5 11 8 25 
Prävention 4 5 5 7 21 
Konfektionierte Kronen 12 9 - - 21 
Full-Mouth-Rehabilitation 1 3 9 7 20 
Bisshebung 1 3 6 7 17 
KFO einschließlich Chirurgie 3 4 6 3 16 
Interdisziplinäre Betreuung 1 1 10 2 14 
Temp./herausnehmb. Zahnersatz 4 6 3 2 15 
Sedierung/ITN 9 4 2 - 15 
Endodontie 4 3 3 4 14 
Interimstherapie - 3 7 2 12 
Komposit-Veneering - 2 2 2 6 
Def./herausnehmb. Zahnersatz - 1 1 5 7 
Reparatur - 1 3 3 7 
Implantat & festsitzender Ersatz - - 2 4 6 
Fissurenversiegelung 2 3 - 1 6 
Digital hergestellter, festsitzender 
Zahnersatz 

- 1 3 2 6 

Keine Versorgung 1 1 - - 2 
Digital hergestellter, herausnehmb. 
Zahnersatz/Schiene 

- 1 1 - 2 

Implantat-getragener Zahnersatz - - 1 1 2 
Knochenaugmentation - - 1 1 2 
Veneers - - 1 - 1 
Bleaching - - - 1 1 
PAR/Antibiotika-Therapie - - - - - 
PAR/Nicht chirurgische Therapie - - - - - 
PAR/Chirurgische Therapie - - - - - 
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5.7.1 Schlüsselfrage zur zahnärztlichen Versorgung von DI-Betroffenen 

Wie bereits im Methodenteil ausgeführt, folgt die Erstellung leitlinien-basierter 
Therapieempfehlungen der Beantwortung einer oder mehrerer Schlüsselfragen, welche im 
Rahmen der Auftaktkonferenz durch die gesamte Arbeitsgruppe diskutiert und konsentiert 
wurde. Die übergeordnete Schlüsselfrage wurde für die DI angepasst und soll im 
nachfolgenden Text altersgruppen-spezifisch formuliert werden. 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

altersgerechten, indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden 

Therapie von Betroffenen mit einer Dentinogenesis imperfecta sein?“ 
 

 

5.7.2 Zahnärztliche Therapie der DI im Milch- und Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Das folgende Kapitel befasst sich mit der zahnärztlichen Versorgung von Kindern, welche von 
einer DI betroffen sind. Die altersgruppen-spezifische Schlüsselfrage lautet: 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von Kindern 

(<12. Lebensjahr) mit einer Dentinogenesis imperfecta sein?“ 
 

 

In Abhängigkeit der Gebissentwicklung gibt die Tabelle 16 einen Überblick zu den 
dokumentierten Versorgungsformen. Insgesamt wurden in der kindlichen Altersgruppe 26 
Fallberichte recherchiert (Tabelle 17). 

 

Tabelle 17  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien bei Kindern (<12. Lebensjahr), welche 
zahnärztliche Versorgungen bei DI-Betroffenen erfassten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=26) Ja 15 
Nein 11 

Fallserien (N=0) 
Ja - 

Nein - 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 
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5.7.2.1 Kooperationsfähigkeit und Schmerzausschaltung 

Die Notwendigkeit von Sedierungen bzw. Behandlungen in 
Allgemeinanästhesie/Intubationsnarkose (ITN) zur konservierend-chirurgischen 
Gebisssanierung ist für kindliche DI-Betroffene dokumentiert [Sadri et al. 2021, Alrashdi et al. 
2020, Lai et al. 2020, Beltrame et al. 2017, Schulz-Weidner et al. 2014, Biria et al. 2012, 
Muhney und Campbell 2007, Tsai et al. 2003, Huth et al. 2002] und zielt auf die Ermöglichung 
einer zahnärztlichen Versorgung ab, wenn die Kooperationsfähigkeit des Kindes nicht 
vorhanden ist. Als hauptsächliche Indikation für die Durchführung einer Zahnsanierung in 
Allgemeinanästhesie bei DI-Betroffenen gelten generalisierte und umfangreiche 
Therapiebedarfe, z. B. multiple Restaurationen und/oder Extraktionen, welche nicht im 
Rahmen einer schrittweisen Behandlung mit bzw. ohne Lokalanästhesie umgesetzt werden 
können (siehe Kapitel 4.6). 

5.7.2.2 Keine restaurative Intervention 

Im Fall einer geringfügigen bzw. milden DI-Ausprägung ist es keinesfalls unmöglich, auf 
zahnärztliche Interventionen zu verzichten, solange eine normgerechte und alterstypische 
Kaufunktion, Okklusion und Ästhetik sichergestellt ist und bleibt. Allerdings soll darauf 
verwiesen werden, dass diese Therapiestrategie an ein regelmäßiges Monitoring zu knüpfen 
und die Indikation zur zahnärztlichen Intervention an das Auftreten von voranschreitenden 
Zahnhartsubstanzverlusten zu koppeln ist [z. B. Tsai et al. 2003]. 

 

 

5.7.2.3 Konfektionierte Kronen 

Für die Versorgungsform der konfektionierten Krone konnten keine wissenschaftlichen Daten 
aus klinischen Studien für Betroffene von einer DI aufgefunden werden. Demgegenüber 
finden sich in der Literatur etliche Fallberichte, welche unterschiedliche Kronentypen an 
Milch- und bleibenden Zähnen in der Altersgruppe der <12-Jährigen nutzen (Tabelle 18, 
Tabelle 19). Bezüglich der Kronentypen bleibt zu konstatieren, dass mehrheitlich 
konfektionierte Edelstahlkronen Verwendung fanden (Tabelle 18, Tabelle 19). Gelegentlich 
kamen verblendete Edelstahlkronen [Sadri et al. 2021] oder zahnfarbene Polykarbonat-
Kronen [Bouvier et al. 2008] zum Einsatz. Berichte zur Anwendung von konfektionierten 
Keramikkronen lagen nicht vor. 

 

Indikationen für ein abwartendes Monitoring ohne restaurative Intervention bei DI-
Betroffenen im Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Geringe Ausprägung von Zahnhartsubstanzverlusten 
• Normgerechte und alterstypische Kaufunktion, Okklusion und Ästhetik 

Indikationen für konfektionierte Kronen bei DI-Betroffenen im Kindesalter bis 12 
Jahre: 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung  
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. Bisshöhe 
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Tabelle 18  Fallberichte, welche konfektionierte Kronenversorgungen an DI-Zähnen bei Kindern (<12. 
Lebensjahr) beschrieben. 

Dentition  Konfektionierte Kronen Referenzen  

Erste 
(Milchzahn) 

Edelstahlkronen an Milchmolaren 

(N=15) 

Huth et al. [2002]1, Tsai et al. [2003]2, 
Muhney und Campbell [2007], Bouvier et 
al. [2008]3, Delgado et al. [2008]4, Biria et 
al. [2012], Abukabbos und Al-Sineedi 
[2013], Surendra et al. [2013], Schulz-
Weidner et al. [2014]5, Akhlaghi et al. 
[2016], Gama et al. [2017], Lai et al. 
[2020], Alrashdi et al. [2020], Kaur et al. 
[2021]6, Sadri et al. [2021]7 

Edelstahlkronen an 

Milchfrontzähnen (N=1) 
Muhney und Campbell [2007] 

Zahnfarbene (Edelstahl)Kronen an 

Milchmolaren 
- 

Zahnfarbene (Edelstahl)Kronen an 

Milchfrontzähnen (N=2) 
Muhney und Campbell [2007], Sadri et al. 
[2021]7 

Zweite 
(Bleibend) 

Edelstahlkronen  

an Molaren (N=4) 

Bouvier et al. [2008]3, Gama et al. [2017], 
Kaur et al. [2019], Alrashdi et al. [2020], 
Kaur et al. [2021]6 

Polykarbonat-Kronen  

an Frontzähnen (N=1) 
Bouvier et al. [2008]3 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung 
1 6 Monate, 2 12 Monate, 3 ~10 Jahre, 4 1 Monat, 5 24 Monate, 6,7 18 Monate 

 
 

 

Abbildung 7  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 
konfektionierte Kronen an DI-Zähnen bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 19  Evidenztabelle zum Einsatz von konfektionierten Kronen an Zähnen von DI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Konfektionierte Kronen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e
 

Edelstahlkronen an 
Milchmolaren 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.4, 
Tabelle 3,  
Tabelle 4 

 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 15 19 58 0 – 24 Essentiell 
Moderat  

Abbildung 7 
n.a. n.a. Hoch  Unentdeckt 

Edelstahlkronen an 
Milchfrontzähnen 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 7 0 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 7 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Zahnfarbene 
(Edelstahl)Kronen an 
Milchmolaren 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR - - - - Essentiell  - - - - - 

Zahnfarbene 
(Edelstahl)Kronen an 
Milchfrontzähnen 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 6 0 – 18 Essentiell  
Moderat 

Abbildung 7 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Fortsetzung von Tabelle 19. 
 

Versorgungsform: Konfektionierte Kronen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Zw
ei

te
 

Edelstahlkronen  

an Molaren  

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.4, 
Tabelle 3,  
Tabelle 4 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 5 20 0 – 24 Essentiell 
Moderat  

Abbildung 7 
n.a. n.a. Hoch  Unentdeckt 

Polykarbonat-Kronen 

an Frontzähnen  

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 6 24 Essentiell 
Moderat  

Abbildung 7 
n.a. n.a. Hoch  Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.2.4 Direkte Restaurationen 

Im Gegensatz zur Nichtverfügbarkeit wissenschaftlicher Daten aus klinischen Studien für 
direkte Restaurationen an DI-Zähnen, konnten jedoch Fallberichte identifiziert werden, 
welche direkte Restaurationen an Milch- und bleibenden Zähnen in der Altersgruppe der <12-
Jährigen nutzten. Direkte Restaurationsformen kamen bei DI-Betroffenen in 
unterschiedlichen klinischen Situationen zum Einsatz (Tabelle 20, Tabelle 21). Werden die 
eingesetzten Restaurationsmaterialien analysiert, so ist eine Dominanz adhäsiv befestigter 
Kunststoffe in den Fallberichten erkennbar. Das beschriebene Indikationsspektrum umfasste 
die präventive Abdeckung von Okklusalflächen an DI-Molaren, die Wiederherstellung der 
Zahnform infolge DI-assoziierter Zahnhartsubstanzverluste, Bisshebungen und die Fertigung 
von Aufbaufüllungen. Verlaufsbeobachtungen liegen für Milchzähne bis maximal 32 Monate 
vor; an bleibenden Zähnen betrug die längste Beobachtungszeit 18 Monate in der 
Altersgruppe der <12-Jährigen (Tabelle 20, Tabelle 21). 

 

 

 

Tabelle 20  Fallberichte, welche direkte Restaurationsformen (Füllungstherapie) an DI-Zähnen bei Kindern 
(<12. Lebensjahr) beschrieben. 

Dentition  Direkte Restauration  Referenzen  

Erste 
(Milchzahn) 

Seitenzähne Gama et al. [2017], Lai et al. [2020]1 

Frontzähne 
Biria et al. [2012], Abukabbos und Al-Sineedi 
[2013]2, Schulz-Weidner et al. [2014]3, Beltrame 
et al. [2017]4 

Zweite 
(Bleibend) 

Seitenzähne 
Tsai et al. [2003]5, Rios et al. [2005], Muhney und 

Campbell [2007], Gama et al. [2017], Kaur et al. 
[2019] 

Frontzähne 
Rios et al. [2005], Ubaldini et al. [2015]6, Gama et 

al. [2017], Alrashdi et al. [2020], Kaur et al. 

[2021]7 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung 
1 1 Monat, 2 18 Monate, 3 24 Monate, 4 32 Monate, 5 12 Monate, 6 5 Monate, 7 18 Monate 

 
  

Indikationen für direkte Restaurationen (Füllungstherapie) bei DI-Betroffenen im 
Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Kleinflächige Dentinexposition mit einer geringen/moderaten 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der Molaren 
• Dentinexposition bzw. Zahnhartsubstanzabnutzung an Frontzähnen 
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Abbildung 8  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche direkte 
Restaurationen an DI-Zähnen bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 

 
 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 50 

 
Tabelle 21  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen an Zähnen von DI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.5, 
Tabelle 5 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 8 0 – 1 Essentiell 
Moderat  

Abbildung 8 
n.a. n.a. hoch Unentdeckt 

Frontzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 5 17 0 – 24 Essentiell  
Moderat  

Abbildung 8 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Zw
ei

te
 

Seitenzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 6 24 0 – 12 Essentiell 
Moderat  

Abbildung 8 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Frontzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 6 33 0 – 18 Essentiell 
Moderat  

Abbildung 8 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.2.5 Indirekte Restauration von Milchzähnen 

Vereinzelt wurde über die Nutzung von definitiven, indirekt gefertigten Restaurationen in der 
Milchzahn-Dentition berichtet. Sarapultseva et al. [2020] fertigten beispielsweise Titankronen 
im CAD/CAM-Verfahren an oberen zweiten Milchmolaren im Zuge der Restauration der ersten 
bleibenden Molaren und dokumentierten über 3 Jahre den Therapieerfolg. Beltrame et al. 
[2017] stellten im konventionellen Vorgehen Kompositkronen für primäre Unterkiefer-
Frontzähne her und dokumentierten die Nutzung über 32 Monate. Der klinische Vorteil im 
letzten Fall war die verkürzte Behandlungszeit bei verbesserten Materialeigenschaften der 
koronalen Restauration. 

 

 

5.7.2.6 Indirekte Restauration bleibender Molaren 

An dieser Stelle ist darauf zu verweisen, dass (randomisierte) klinische Studien zu indirekten 
Restaurationsformen an strukturveränderten Zähnen einschließlich DI in der Altersgruppe der 
<12-Jährigen im Rahmen der systematischen Literaturrecherche nicht identifiziert werden 
konnten. Die Versorgung von bleibenden Zähnen und insbesondere von ersten bleibenden 
Molaren mit individuell gefertigtem, definitivem Zahnersatz gewinnt mit deren Durchbruch 
jenseits des 6. Lebensjahres zunehmend an Bedeutung und ist abhängig von der Dynamik der 
individuellen Abnutzung der von einer DI betroffenen Zahnhartsubstanz. Demzufolge 
beeinflussen mehrere Parameter die Indikation für indirekte Restaurationen an ersten 
bleibenden Molaren in der Wechselgebissphase: Umfassende Schmelzeinbrüche mit 
großflächiger Exposition des Dentins, bereits eingetretene Bisssenkung und prognostisch 
sicher erwartbare Bisssenkung. 

 

Indikationen für indirekte Restaurationen an Milchzähnen bei DI-Betroffenen im 
Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung  
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. Bisshöhe 
• Zeitgleiche Planung und Durchführung indirekter Restaurationen an den 

bleibenden Molaren 
• Restauration mit konfektionierten Kronen nicht möglich bzw. sinnvoll 

Indikationen für indirekte Restaurationen an bleibenden Zähnen bei DI-Betroffenen 
im Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung 
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. vertikalen Bisshöhe 
• Zeitgleiche Planung und Durchführung indirekter Restaurationen an den 

bleibenden Molaren 
• Restauration mit konfektionierten Kronen nicht möglich bzw. sinnvoll 
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Die systematische Literaturrecherche zielte darauf ab, zahnmedizinische Veröffentlichungen 
zu identifizieren, welche über indirekte Restaurationsformen bei Kindern (<12 Jahre) 
berichteten (Tabelle 22, Tabelle 23). Lediglich in einer Handvoll von Fallberichten wurde über 
indirekt hergestellte Komposit-Veneers an bleibenden Frontzähnen [Feierabend et al. 2013] 
und indirekt hergestellte Kompositrestaurationen bzw. -kronen an bleibenden Seitenzähnen 
berichtet [Ubaldini et al. 2015]. In einem der aufgefundenen Fallberichte wurden die 
indirekten Restaurationen auf den DI-Zähnen ohne zusätzliche Präparation gefertigt, was 
einem minimalst invasivem Therapieansatz gleichkommt [Feierabend et al. 2013]. Letztlich 
spiegeln die wenigen Reports auch die klinische Herausforderung wider, aufwendig gefertigte, 
indirekte Restaurationen im Kindesalter umsetzen. 

 

Tabelle 22  Fallberichte, welche definitive, indirekte Restaurationsformen an bleibenden Molaren bei 
Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 

Indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen Referenzen  

Seitenzähne 

Metall-Krone - 

Metallkeramik-Krone - 

Komposit-Krone Feierabend et al. [2012]1, Ubaldini et al. 
[2015]2 

Keramik-Krone - 

Digital gefertigte Restauration Sarapultseva et al. [2020]3 

Frontzähne 

Komposit-Krone Feierabend et al. [2013] 

Komposit-Veneers - 

Keramik-Veneers Kaur et al. [2021]4 

Krone-Keramik - 

Digital gefertigte Restauration Sarapultseva et al. [2020]3 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung 
1 48 Monate, 2 5 Monate, 3 33 Monate 
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Abbildung 9  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche indirekte 
Restaurationen an bleibenden DI-Molaren bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben.  

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Feierabend et al. (2012)

Feierabend et al. (2013)

Kaur et al. (2021)

Sarapultseva et al. (2020)

Ubaldini et al.  (2015)

Tabelle 20

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 23  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen an bleibenden Molaren von DI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Seitenzähne 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 4 21 5 – 48 Essentiell  
Moderat 

Abbildung 9  
n.a. n.a. Hoch  Unentdeckt  

Frontzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 25 0 – 33 Essentiell  
Moderat 

Abbildung 9 
n.a. n.a. Hoch  Unentdeckt  

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.2.7 Kompensation von Zahnverlusten 

In etlichen Fallberichten wurde über Zahnverluste bzw. die Extraktion nicht erhaltungsfähiger 
DI-Zähne berichtet (Tabelle 15). Dies betraf sowohl den Verlust von Milch- als auch bleibenden 
Zähnen. In der Konsequenz war die Wiederherstellung der Kaufunktion sowie lückenhaltende 
Maßnahmen zur Verhinderung von Zahnwanderungen indiziert. Dies konnte entsprechend der 
individuellen Situation mit herausnehmbaren bzw. festsitzenden Platzhaltern vorgenommen 
werden (Tabelle 24, Tabelle 25). 

 

Tabelle 24  Fallberichte, welche Zahnverluste bzw. Extraktionen und Folgemaßnahmen bei DI-Betroffenen 
(<12. Lebensjahr) beschrieben. 

Dentition Therapie nach Zahnverlust Referenzen  

Erste 
(Milchzahn) 

Keine Versorgung Tsai et al. [2003]1, Muhney und Campbell 
[2007] 

Herausnehmbarer 

Interimszahnersatz 

Delgado et al. [2008]2, Schulz-Weidner et al. 
[2014]3, Syriac et al. [2017], Millet et al. 
[2020]4, Kaur et al. [2021]5 

(Festsitzender) Platzhalter 

Huth et al. [2002]6, Biria et al. [2012], 
Abukabbos und Al-Sineedi [2013]7, Akhlaghi 
et al. [2016], Kaur et al. [2019], Sadri et al. 
[2021]8, Lai et al. [2020] 

Zweite 
(Bleibend) 

Keine Versorgung - 

Herausnehmbarer 

Interimszahnersatz/Platzhalter 
Millet et al. [2020]4 

(Festsitzender) Platzhalter - 

Kieferorthopädischer 

Lückenschluss 
- 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung 
1 12 Monate, 2 1 Monat, 3 24 Monate, 4 6 Monate, 5 18 Monate, 6 6 Monate, 7, 8 18 Monate 
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Abbildung 10  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Zahnersatzmaßnahmen bei DI-Betroffenen (<12. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 25  Evidenztabelle zum Einsatz von Zahnersatzmaßnahmen bei DI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Folgemaßnahmen bei Zahnverlust/Extraktion 

Betrachteter Endpunkt: Etablierung von Zahnersatzmaßnahmen nach einem Zahnverlust 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e
 

Keine Versorgung 

RCT - - - - - 

Kapitel 3.9, 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 3 - 0 – 12 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 10 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Herausnehmbarer 
Interimszahnersatz 

RCT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 7 9 0 – 24 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 10 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

(Festsitzender) 
Platzhalter 

RCT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 7 7 10 0 – 18 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 10 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Fortsetzung von Tabelle 25. 

 

Versorgungsform: Folgemaßnahmen bei Zahnverlust/Extraktion 

Betrachteter Endpunkt: Etablierung von Zahnersatzmaßnahmen nach einem Zahnverlust 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.9, 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR - - - - - - - - - - 

Herausnehmbarer 
Interimszahnersatz 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 6 Essentiell  
Moderat 

Abbildung 10 
n.a. n.a. Hoch  Unentdeckt 

(Festsitzender) 
Platzhalter 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR - - - - - - - - - - 

Kieferorthopädischer  
Lückenschluss 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR - - - - - - - - - - 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.2.8 Weitere zahnärztliche Versorgungsformen 

Eine kontinuierliche, therapiebegleitende, kariespräventive Betreuung von Kindern mit einer 
DI steht außer Frage, da das Auftreten von Karies in Fallberichten auch dokumentiert wurde 
(Tabelle 15). Dies stellt sicher, dass die ohnehin nachteilige Gebisssituation aufgrund der DI 
nicht durch andere Pathologien weiter negativ beeinflusst wird. 

In etlichen Fallberichten wurde über kieferorthopädische Therapiemaßnahmen berichtet 
(Tabelle 15). Die Notwendigkeit begründet sich einerseits darin, dass DI-assoziierten 
Abnutzungen mit einer Bisssenkung einhergehen, welche durch kieferorthopädische 
Therapiemaßnahmen positiv beeinflusst werden kann. Darüber hinaus ist anderseits darauf 
zu verweisen, dass unabhängig von der DI Zahn- und Kieferfehlstellungen vorliegen können, 
welche der Korrektur bedürfen. 

5.7.3 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von DI-Betroffenen im 
Milch- und Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die 
genannten Therapiemaßnahmen in der Lage, die DI-assoziierte Zahnhartsubstanzdefekte zu 
kompensieren sowie die Form und Funktion betroffener Zähne weitgehend verlässlich 
wiederherzustellen. Dies signalisiert einen hohen Nutzen für DI-Betroffene. Demgegenüber 
erfordern alle restaurativen Maßnahmen typischerweise die Präparation einer Kavität zur 
Aufnahme der Restauration. Dieses zahnhartsubstanz-abtragende Vorgehen folgt 
grundsätzlich minimal-invasiven Richtlinien. Im Fall von konfektionierten Kronen und 
indirekten Restaurationsformen wäre der Substanzabtrag umfangreicher, um die Umsetzung 
der Restauration zu ermöglichen. In diesem Zusammenhang erscheint es erwähnenswert, auf 
das minimal bzw. nicht invasive Vorgehen der Hall-Technik zu verweisen, welche nicht nur an 
kariösen, sondern potenziell auch an DI-(Milch)Molaren zum Einsatz kommen kann. Dafür ist 
aber bislang nur ein Fallbericht publiziert [Schmidt et al. 2023]. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten Behandlungsmaßnahmen handelt es 
sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für 
die spezifische Nutzung bei DI-Betroffenen liegen Fallberichte mit unterschiedlichen 
Beobachtungszeiten vor, welche ein sehr niedriges Evidenzniveau nach GRADE signalisieren. 
Klinische Studien oder darauf aufbauende Systematische Reviews/ Meta-Analysen liegen 
nicht vor. 
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5. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Direkte Restaurationen und konfektionierte Edelstahlkronen 
sollen im Milch- und Wechselgebiss eingesetzt werden, um DI-
assoziierten Zahnhartsubstanzverlusten präventiv 
entgegenzuwirken, diese zu kompensieren und/oder die Bisshöhe 
wiederherzustellen. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen für direkte Restaurationen: Kapitel 5.7.2.4; Tabelle 19 
Evidenzquellen für konfektionierte Kronen: Kapitel 5.7.2.3; Tabelle 20 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig  

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 3x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker  
Konsens 

 
 

6. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Im Fall einer Bisssenkung soll die Bisshöhe an den Milchmolaren 
mit konfektionierten Edelstahlkronen und an ersten bleibenden 
Molaren mit konfektionierten Edelstahlkronen oder individuell 
gefertigten, indirekten Einzelzahnrestaurationen 
wiederhergestellt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen für konfektionierte Kronen: Kapitel 5.7.2.3; Tabelle 20 
Evidenzquellen für indirekte Restaurationen: Kapitel 5.7.2.6; Tabelle 23 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig  

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 2x Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 
  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 61 

 

7. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Infolge einer Milchzahnextraktion sollten lückenerhaltende bzw. 
interims-prothetische Maßnahmen ergriffen werden, um die 
Kaufunktion wiederherzustellen, die Dentition abzustützen und 
wachstumsbedingten Zahnwanderungen präventiv 
entgegenzuwirken. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Etablierung von Zahnersatzmaßnahmen 

Evidenzquellen für Zahnersatzmaßnahmen: Kapitel 5.7.2.7; Tabelle 25 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig  

Abstimmungsergebnis:  
25x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung 
100% Konsensstärke  

Starker  
Konsens 

 

5.7.4 Zahnärztliche Therapie der DI im jugendlich-bleibenden Gebiss (Jugendliche und 
junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre) 

Kennzeichnend für die Altersphase der 12 bis ~20-Jährigen ist, dass die vorhandenen 
Milchzähne verloren gegangen sind, alle bleibenden Zähne durchgebrochen sind sowie das 
Körper- und Kieferwachstum sich bis zum Ende des zweiten Lebensjahrzehnts weiter fortsetzt. 
D.h. in dieser Altersphase sind Maßnahmen umzusetzen, welche auf eine normgerechte 
Gebissentwicklung abzielen und DI-bedingte Zahnhartsubstanzverluste an bleibenden Zähnen 
möglichst präventiv abfedern. Umgekehrt ist darauf aufmerksam zu machen, dass definitiver 
Einzelzahnersatz kooperationsbedingt, noch nicht immer umsetzbar ist und prothetische 
Therapiemaßnahmen immer im Kontext einer möglichen Wachstumshemmung zu diskutieren 
sind. Daher ist diese Altersphase von überbrückenden Maßnahmen gekennzeichnet, welche 
aber darauf abzielen, die definitive prothetische Therapie jenseits des ~20. Lebensjahres 
vorzubereiten. Daher befasst sich das folgende Kapitel mit der zahnärztlichen Versorgung von 
Jugendlichen bzw. jungen Erwachsenen (Altersphase: 12 Jahre bis einschließlich 20 Jahre), 
welche von einer DI betroffen sind. Die altersgruppen-spezifische Schlüsselfrage lautet daher: 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer  

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von 

Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) mit 

einer Dentinogenesis imperfecta sein?“  

 

 
Für diese Altersgruppe konnten im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -
sichtung insgesamt 18 Fallberichte identifiziert werden (Tabelle 26), welche den 
Einschlusskriterien entsprachen. Während die Tabelle 16 die genutzten Versorgungsformen 
auch für die Jugendlichen zusammenfasst, gibt die nachstehende Tabelle 26 einen Überblick 
über die verfügbaren Fallberichte. 
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Tabelle 26  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten zur zahnärztlichen Therapie der DI im jugendlich-
bleibenden Gebiss. 

Studientyp Nachbeobachtung 
Anzahl  
(N=18) 

Fallberichte (N=18) 
Ja 12 

Nein 6 

Fallserien (N=0) 
Ja - 

Nein - 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen  

 

5.7.4.1 Kooperationsführung und Schmerzausschaltung 

Bei einer Vielzahl an Jugendlichen und jungen Erwachsenen kann eine reguläre 
Kooperationsfähigkeit erwartet werden, welche mit steigendem Alter stetig zunimmt. 
Dennoch besteht möglicherweise im Einzelfall, die Notwendigkeit von Allgemeinanästhesien 
zur Umsetzung der erforderlichen zahnärztlichen Therapiemaßnahmen [Azpiazu-Flores et al. 
2022, Kindelan et al. 2003]. 

5.7.4.2 Keine restaurative Intervention 

Im Fall einer geringfügigen bzw. milden DI-Ausprägung kann auf zahnärztliche Interventionen 
verzichtet werden, solange eine normgerechte und alterstypische Kaufunktion, Okklusion und 
Ästhetik sichergestellt sind. Allerdings ist darauf zu verweisen, diese Therapiestrategie an ein 
regelmäßiges Monitoring zu knüpfen und die Indikation zur zahnärztlichen Intervention an das 
Auftreten von voranschreitenden Zahnhartsubstanzverlusten zu koppeln. 

 

 

5.7.4.3 Konfektionierte Kronen 

Die Domäne der klinischen Anwendung konfektionierter Kronen liegt an Milchmolaren (siehe 
Kapitel 3.4) und stellt an bleibenden Molaren in der jugendlich-bleibenden Dentition eine 
untergeordnete Versorgungsform dar. Es konnten keine Fallberichte identifiziert werden, die 
in dieser Altersgruppe konfektionierte Kronen an Milchmolaren als durchgeführte 
Versorgungform beschrieben. Dagegen ermöglicht der Gebrauch von konfektionierten 
Edelstahlkronen an bleibenden Molaren mit einer DI deren überbrückende Versorgung bis zur 
definitiven Therapie jenseits des ~20. Lebensjahres. Dazu finden sich in den recherchierten 
Fallberichten Beschreibungen [Azpiazu-Flores et al. 2022, Kaur et al. 2019, Garces et al. 2018, 
Ayyildiz et al. 2013, Bouvier et al. 2008]. 

Indikationen für ein abwartendes Monitoring ohne restaurative Intervention bei DI-
Betroffenen im jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 

• Geringe Ausprägung von DI-assoziierten Zahnhartsubstanzverlusten 
• Normgerechte und alterstypische Kaufunktion, Okklusion und Ästhetik 
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Tabelle 27  Fallberichte, welche konfektionierte Kronenversorgungen bei Jugendlichen und jüngeren 

Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) an bleibenden Zähnen beschrieben. 

Konfektionierte Kronen Referenzen  

Edelstahlkronen 
Seitenzähne 

(Molaren) 

Azpiazu-Flores et al. [2022]1, Garces et 
al. [2018]2, Kaur et al. [2019], Ayyildiz 
et al. [2013]3 

Polykarbonat-
Kronen  

Seitenzähne 

(Prämolaren) 
Bouvier et al. [2008]4 

Frontzähne 

(Frontzähne und Eckzähne) 
Bouvier et al. [2008]4 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 12 Monate, 2 6 Monate, 3,4 12 Monate 

 

5.7.4.4 Direkte Restaurationen 

Im Gegensatz zur Nichtverfügbarkeit wissenschaftlicher Daten aus (randomisierten) klinischen 
Studien für direkte Restaurationen an DI-Zähnen, konnten Fallberichte identifiziert werden, 
welche direkte Restaurationen an bleibenden DI-Zähnen in der Altersgruppe der 12- bis ~20-
Jährigen nutzten. Direkte Restaurationsformen kamen bei DI-Betroffenen in 
unterschiedlichen klinischen Situationen zum Einsatz (Tabelle 28, Tabelle 29). Werden die 
eingesetzten Restaurationsmaterialien in den Fallberichten analysiert, so zeigte sich eine 
Dominanz adhäsiv befestigter Kunststoffrestaurationen. Das beschriebene 
Indikationsspektrum umfasste u. a. die Wiederherstellung der Zahnform infolge DI-
assoziierter Zahnhartsubstanzverluste, die Fertigung von Aufbaufüllungen und die 
Wiederherstellung der Zahnform. Verlaufsbeobachtungen liegen für bleibende Frontzähne 
bei bis zu 36 Monaten und für die Seitenzähne bei bis maximal 12 Monaten (Tabelle 28, 
Tabelle 29).  

 

Indikationen für konfektionierte Kronen an bleibenden Molaren bei DI-Betroffenen 
im jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 
Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 

• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 
Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der okklusalen Kontakte 

• Bisssenkung  
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. Bisshöhe 
• Ästhetik 
• Indirekte Restauration nicht möglich bzw. sinnvoll 

Indikationen für direkte Restaurationen (Füllungstherapie) bei DI-Betroffenen im 
jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 

• Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Kleinflächige Dentinexposition mit einem geringen Zahnhartsubstanzverlust im 

Bereich der okklusalen Kontakte 
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Tabelle 28  Fallberichte, welche direkte Restaurationsformen (Füllungstherapie) bei Jugendlichen und 

jüngeren Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 

Direkte Restauration  Referenzen  

Amalgam Seitenzähne Stephen und Beighton [2002]2 

Komposit 

Seitenzähne Groten [2009]3, Biethman et al. [2014]4, Garces 
et al. [2018]6, Kaur et al. [2019] 

Frontzähne 
Moundouri-Andritsakis et al. [2002]1, Ayyildiz et 

al. [2013]4, Biethman et al. [2014]5 

Komposit- 
Veneers 

Seitenzähne Biethman et al. [2014]5 

Frontzähne Ayyildiz et al. [2013]6 

Glasionomerzement Seitenzähne Ayyildiz et al. [2013]6 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 36 Monate, 2 6 Monate, 3 1 Monat, 4 12 Monate, 5 6 Monate, 6 12 Monate 

 
 

Abbildung 11  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche direkte 
Restaurationen an DI-Zähnen bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis 
einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Ayyildiz et al.  (2013)

Biethman et al.  (2014)

Garces et al. (2018)

Groten (2009)
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Moundouri-Andritsakis et al. (2002)

Stephen & Beighton (2002)

Tabelle 24

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 29  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen an bleibenden Zähnen von DI-Betroffenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Seitenzähne 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.5, 
Tabelle 5 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 6 6 14 0 – 12 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 11 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Frontzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 9 1 – 36 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 11 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.4.5 Indirekte Restauration bleibender Zähne 

Mit dem vollständigen Durchbruch aller bleibenden Zähne gewinnt der Einsatz von 
Einzelzahnkronen stetig an Bedeutung bei der Versorgung von DI-Betroffenen. Dies ist z. B. 
der Fall, wenn die ersten bleibenden Molaren von einer überproportionalen Abnutzung 
betroffen sind, welcher einerseits eine normgerechte Gebiss- und Kieferentwicklung – 
insbesondere die physiologische Bisshebung – verhindert und andererseits mit einer 
Bisssenkung einhergeht bzw. einher gegangen ist.  

Da direkte Restaurationen für die Widerherstellung ganzer kaulasttragender Okklusalflächen 
aus materialkundlicher Sicht ungeeignet sind, kommen für dieses Anforderungsprofil 
mehrheitlich indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen in Frage. Diese verfügen über die 
notwendige Festigkeit und Stabilität, welche wiederum Voraussetzung für eine sichere 
vertikale Abstützung zwischen Ober- und Unterkiefer sind. Die Widerherstellung einer 
sicheren und dauerhaften Abstützung des Seitenzahngebietes über die ersten bleibenden 
Molaren erscheint zudem essenziell für den Schutz von Frontzähnen, Eckzähnen und 
Prämolaren, ermöglicht den regulären Durchbruch der zweiten bleibenden Molaren und ist 
Voraussetzung für das Restaurationsüberleben von direkten und indirekten 
Frontzahnrestaurationen. 

An dieser Stelle kann zusammengefasst werden, dass (randomisiert) klinische Studien an DI-
Zähnen grundsätzlich fehlen. Allerdings wurde etwa ein Dutzend Fallberichte identifiziert, 
welche den Gebrauch unterschiedlicher indirekter Restaurationsformen an bleibenden 
Seiten- (Tabelle 30) bzw. Frontzähnen (Tabelle 31) in der Altersgruppe der 12- bis 
einschließlich 20-Jährigen bei DI-Betroffenen belegen (Tabelle 32). Verlaufsbeobachtungen 
liegen für komposit-basierte, indirekte Restaurationen im Seitenzahnbereich mit bis zu 156 
Monaten vor (Tabelle 31), für den Frontzahnbereich betrug die längste Beobachtungszeit 24 
Monate (Tabelle 31). Während für vollkeramische Seitenzahn-Restaurationen nur sehr kurze 
Verlaufsbeobachtungen vorliegen, sind für keramische Frontzahnrestaurationen deutlich 
längere Beobachtungszeiten dokumentiert. In Bezug auf das Vorgehen zur Herstellung von 
indirekten Restaurationen an bleibenden Zähnen wurden einzeitige [Campanella et al. 2018, 
Soliman et al. 2018] und zweizeitigen Vorgehensweisen [Moundouri-Andritsakis et al. 2002, 
Stephen und Beighton 2002, Kamboj and Chandra 2007, Bouvier et al. 2008, Groten 2009, 
Millet et al. 2010, Roh et al. 2010, Edelhoff und Brix 2011, Mott et al. 2011, Ayyildiz et al. 2013, 
Biethman et al. 2014, Campanella et al. 2018] in den Fallberichten beschrieben. 

 

 
  

Indikationen für indirekte Restaurationen an bleibenden Zähnen bei DI-Betroffenen 
im jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung  
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. vertikalen Bisshöhe 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 68 

 
Tabelle 30  Fallberichte, welche über indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Zähnen im 

Seitenzahnbereich in der Altersgruppe der 12- bis einschließlich 20-Jährigen berichteten. 

Indirekte Einzelzahnrestaurationen an Seitenzähnen Referenzen  

Komposit  Campanella et al. [2018]1, Soliman et al. 
[2018]2 

Metallkronen mit 
Kunststoffverblendung 

 Kamboj and Chandra [2007]  

Metallkeramik  
Bouvier et al. [2008]4, Millet et al. 
[2010]5, Mott et al. [2011], Ayyildiz et al. 
[2013]6 

Vollkeramik 

Zirconiumoxid/CAD/CAM Groten [2009]3 

Feldspat Groten [2009]3 

Lithiumdisilikat Edelhoff und Brix [2011] 

Keine Angaben Roh et al. [2010] 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 156 Monate, 2 24 Monate, 3 1 Monat, 4 12 Monate, 5 120 Monate, 6 12 Monate  

 
 

 
Abbildung 12  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche indirekt 

gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Seitenzähnen bei Jugendlichen und jüngeren 
Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 25

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 69 

 
Tabelle 31  Fallberichte, welche über indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Zähnen im 

Frontzahnbereich in der Altersgruppe der 12- bis einschließlich 20-Jährigen berichteten. 

Indirekte Einzelzahnrestaurationen an Frontzähnen Referenzen  

Komposit  Soliman et al. [2018]1 

Metallkeramik  
Stephen und Beighton [2002]2, Bouvier 
et al. [2008]3, Millet et al. [2010]4, Mott 
et al. [2011] 

Vollkeramik (Veneer)  
Biethman et al. [2014]5, Campanella et 
al. [2018]6  

Vollkeramik 

Zirconiumdioxid/CAD/CAM Ayyildiz et al. [2013]7 

Feldspatkeramik Groten [2009]8 

Glaskeramik Moundouri-Andritsakis et al. [2002]9 

keine Angabe  Roh et al. [2010], Biethman et al. [2014]5  

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 24 Monate, 2 6 Monate, 3 108 Monate, 4 120 Monate, 5 12 Monate, 6 156 Monate, 7 12 Monate, 8 1 Monat, 9 36 Monate  

 
 

Abbildung 13  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche indirekt 
gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Frontzähnen bei Jugendlichen und jüngeren 
Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 26

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 32  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen an bleibenden Zähnen von DI-Betroffenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restaurationen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Seitenzähne 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 12 12 143 0 – 156 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 12 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Frontzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 13 13 141 0 – 156 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 13 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.4.6 Kompensation von Zahnverlusten 

In einigen Fallberichten wurde über nicht erhaltungsfähige, bleibende DI-Zähne berichtet, 
welche in der Folge zu extrahieren waren. Dies betrifft bleibende Zähne sowohl im Ober- als 
auch im Unterkiefer. Grundlegend ergaben sich Zahnverluste in der Altersgruppe der 
Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen primär aufgrund von unzureichenden Möglichkeiten 
der Restauration bzw. daraus resultierender fehlender Erhaltungsfähigkeit. In allen 
Literaturstellen wurden im Behandlungskonzept bereits prae extractionem therapeutische 
Optionen zum Umgang mit den zahnverlustbedingten Lücken eingeplant (Tabelle 33). 
Verlaufsbeobachtungen für Zahnersatz liegen bis maximal 12 Monate nach Therapieabschluss 
vor (Tabelle 33, Tabelle 34). 

 

Tabelle 33  Fallberichte, welche Zahnverluste und die Folgetherapie bei Jugendlichen und jüngeren 
Erwachsenen (12- bis einschließlich 20-Jährige) für bleibende DI-Zähne beschrieben. 

Folgetherapie nach Zahnverlust Referenzen  

Interimstherapie 

Stephen und Beighton [2002]1, Kindelan et 

al. [2003]2, Bouvier et al. [2008]3, Groten 

[2009]4, Mott et al. [2011], Azpiazu-Flores 

et al. 2022]5 

Temporäre herausnehmbare Versorgung 
Bouvier et al. [2008]3, Garces et al. 

[2018]6, Kaur et al. [2019] 

Definitive herausnehmbare Versorgung  Stephen und Beighton [2002]1 

Herausnehmbarer, temporärer Zahnersatz im Ober- 
und/oder Unterkiefer 

Mott et al. [2011], Kaur et al. [2019], 

Azpiazu-Flores et al. [2022]5 

Kieferorthopädischer Lückenschluss mit Implantat-
getragenem Zahnersatz sowie 
Einzelkronenversorgung  

Roh et al. [2010] 

Kieferorthopädischer Lückenschluss mit  
Brückenversorgung  

Roh et al. [2010] 

Implantat-getragener Zahnersatz  Mott et al. [2011] 

Keine Angabe Biethman et al. [2014]7 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 6 Monate, 2 12 Monate, 3 12 Monate, 4 1 Monat, 5 12 Monate, 6 6 Monate, 7 12 Monate 
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Abbildung 14  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 
Folgetherapien nach DI-bedingten Zahnverlusten bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen 
(12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 28

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 34  Evidenztabelle zum Einsatz von Zahnersatzmaßnahmen bei DI-Betroffenen (12- bis einschließlich 20-Jährige) 

Versorgungsform: Folgemaßnahmen bei Zahnverlust/Extraktion 

Betrachteter Endpunkt: Etablierung von Zahnersatzmaßnahmen nach einem Zahnverlust 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Kieferorthopädie 

(R)CT - - - - 
- 
 

Kapitel 3.8 
Tabelle 8,  

Kapitel 3.10, 
Tabelle 10, 

Kapitel 3.12, 
Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 - 0 – 12 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 14 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kieferorthopädie und 

Oralchirurgie 

und/oder Mund-, 

Kiefer-, 

Gesichtschirurgie 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 - 12 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 14 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Zahnärztliche 
Prothetik 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 19 0 – 12 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 14 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Oralchirurgie 
und/oder Mund-,  
Kiefer-, 
Gesichtschirurgie 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 - 12 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 14 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Full-Mouth-
Rehabilitation 

(R)CT - - - - - -     

CS - - - - - -     

CR 5 5 88 0 – 12 Essentiell 
Niedrig 

Abbildung 14 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 
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1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.4.7 Weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte 

Eine kontinuierliche, therapiebegleitende, kariespräventive Betreuung von Jugendlichen und 
jüngeren Erwachsenen mit einer DI steht außer Frage und wurde in Fallberichten 
dokumentiert (Tabelle 15). Dies stellt sicher, dass die ohnehin nachteilige Gebisssituation 
aufgrund der DI nicht durch andere Zahnhartsubstanzdefekte negativ beeinflusst wird.  

 

Tabelle 35  Fallberichte, in denen weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte bei 
Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12- bis einschließlich 20-Jährige) für bleibende 
Zähne beschrieben wurden. 

Weitere berichtete Versorgungsformen bzw. 
Versorgungsaspekte 

Referenzen  

Kieferorthopädie Roh et al. [2010], Azpiazu-Flores et al. [2022]1 

Kieferorthopädie und Chirurgie 
(Oralchirurgie und/oder Mund-,  
Kiefer-, Gesichtschirurgie) 

Kindelan et al. [2003]2, Azpiazu-Flores et al. 

[2022]1 

Zahnärztliche Prothetik 
Roh et al. [2010], Mott et al. [2011], Ayyildiz et al. 
[2013]3, Azpiazu-Flores et al. [2022]1 

Chirurgie 
(Oralchirurgie und/oder Mund-,  
Kiefer-, Gesichtschirurgie) 

Biethman et al. [2014]4 

Full-Mouth-Rehabilitation 

Moundouri-Andritsakis et al. [2002]5, Edelhoff 

und Brix [2011], Ayyildiz et al. [2013]3, Garces et 

al. [2018]6, Azpiazu-Flores et al. [2022]1 

Bisshebung 

Stephen und Beighton [2002]7, Bouvier et al. 

[2008]8, Edelhoff und Brix [2011], Ayyildiz et al. 

[2013]3, Garces et al. [2018]6, Azpiazu-Flores et 

al. [2022]1 

Reparatur 

Stephen und Beighton [2002]7, Kindelan et al. 

[2003]2, Bouvier et al. [2008]8, Groten [2009]9, 

Mott et al. [2011], Azpiazu-Flores et al. [2022]1 

Versorgungen unter Einbeziehung digitaler 
Fertigungstechnologien 

Groten [2009]8, Edelhoff und Brix [2011], Ayyildiz 

et al. [2013]3, Azpiazu-Flores et al. [2022]1 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1,2,3,4 12 Monate, 5 36 Monate, 6,7 6 Monate, 8 108 Monate, 9 1 Monat 

 

Mit dem Durchbruch der zweiten bleibenden Molaren endet bei regelhaftem Zahnwechsel die 
funktionell bedeutsame Phase der unsicheren Bisslagesituation von Ober- und Unterkiefer 
zueinander. Gleichzeitig kann die zahnärztliche Versorgung in der gesamten bleibenden 
Dentition beginnen. Wie bereits zuvor ausgeführt, können unterschiedliche 
Versorgungsformen zum Einsatz kommen, wobei der Anteil an indirekten und damit 
definitiven Restaurationsformen im Front- und Seitenzahnbereich jenseits des 12. 
Lebensjahres stetig zunimmt (Tabelle 30, Tabelle 31). Nach Beendigung des Körper- und 
Kieferwachstums stellt sich zum Ende des zweiten Lebensjahrzehnts dann verstärkt die Frage 
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nach der definitiven Versorgungsstrategie, welche nicht mehr nur auf die funktionelle 
Sicherung der Bisshöhe fokussiert ist. D.h., dass auch ästhetische Aspekte die Überlegungen 
zur Therapieplanung in der vollständigen bleibenden Dentition ergänzen und daher eine 
interdisziplinäre Betrachtung der Versorgung bzw. Versorgungsformen notwendig ist. In fünf 
Fallberichten erfolgte eine Gesamtsanierung aller vorhandenen Zähne, die als "Full Mouth 
Rehabilitation" bezeichnet werden kann (Tabelle 35). Die Betroffenen waren zu Beginn der 
prothetischen Rehabilitationsphase 12 Jahre [Garces et al. 2018], 15 Jahre [Moundouri-
Andritsakis et al. 2002, Edelhoff und Brix 2011], 18 Jahre [Ayyildiz et al. 2013] oder 19 Jahre 
alt [Azpiazu-Flores et al. 2022]. Zudem wurde in einigen Fallberichten die Durchführung von 
endodontologischen [Groten 2009] bzw. parodontologischen Therapiemaßnahmen [Mott et 
al. 2011, Roh et al. 2010] u. a. in interdisziplinärer Zusammenarbeit berichtet. Weitere 
zahnärztliche Versorgungsformen und -aspekte bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen 
(12- bis einschließlich 20-Jährige) für bleibende Zähne sind in Tabelle 35 angegeben.  

In etlichen Fallberichten wurde über Interimsversorgungen und die Durchführung von 
Reparaturen an Versorgungen berichtet (Tabelle 35). Die Notwendigkeit begründet sich 
einerseits darin, dass häufig DI-assoziierte Abnutzungen auftreten, die sich klinisch oft in Form 
einer Bisssenkung zeigen und entsprechend repariert werden müssen. Darüber hinaus ist 
anderseits darauf zu verweisen, dass diese Versorgungen teilweise unter Einbeziehung 
digitaler Fertigungstechnologien erfolgten (Tabelle 35). 

5.7.5 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von DI-Betroffenen im 
jugendlich-bleibenden Gebiss (Jugendliche und junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre)  

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die 
genannten Therapiemaßnahmen in der Lage, die DI-assoziierte Zahnhartsubstanzdefekte zu 
kompensieren sowie die Form und Funktion betroffener Zähne weitgehend verlässlich wieder 
herzustellen. Dies signalisiert einen hohen Nutzen für DI-Betroffene, um damit die Funktion, 
Ästhetik und Lebensqualität insbesondere in der bleibenden Dentition abzusichern bzw. 
wiederherzustellen. Anhand der verfügbaren Fallberichte ist weiterhin erkennbar, dass die 
definitive Versorgung insbesondere an Seitenzähnen bereits im Jugendalter bzw. jungen 
Erwachsenenalter und nicht erst jenseits des 20. Lebensjahres angestrebt werden kann. Dies 
stellt einen Paradigmenwechsel bezüglich des Versorgungszeitpunktes mit definitiven 
Restaurationsformen dar. Aus klinisch-praktischer Sicht ist zu ergänzen, dass die Versorgung 
mit indirekten Restaurationen nicht ad hoc gelingt, sondern einer strategischen Planung in 
Abhängigkeit des Wachstums und der Gebissentwicklung bedarf, um zuerst die Funktionalität 
im Seitenzahngebiet zu sichern bzw. wiederherzustellen. Erst danach sollten die indizierten 
Restaurationen an den Frontzähnen vorgenommen werden. Dieser Prozess der Full-Mouth-
Rehabilitation, beginnt im Jugendalter und wird am Ende des zweiten bzw. zu Beginn des 
dritten Lebensjahrzehnts zu Ende geführt. Dies erfordert eine konzeptionalisierte 
zahnärztliche Betreuung von DI-Betroffenen unter Erhalt der eigenen Zähne bzw. Dentition. 

Neben dem Nutzen ist auszuführen, dass alle restaurativen Maßnahmen typischerweise die 
Präparation einer Kavität zur Aufnahme der späteren Restauration erfordern. Dieses 
zahnhartsubstanz-abtragende Vorgehen folgt grundsätzlich minimal-invasiven Richtlinien und 
den Vorgaben zu den erforderlichen Mindestschichtstärken für den zu verwendenden 
Werkstoff. Im Fall von indirekten Restaurationsformen ist der Zahnhartsubstanzabtrag 
typischerweise umfangreicher im Vergleich zu direkten Restaurationen, um die Umsetzung 
langlebiger Einzelzahnrestaurationen zu ermöglichen. Zudem ist auf die begleitenden 
Therapiemaßnahmen, z. B. Lokalanästhesie, die Vielzahl der Behandlungssitzungen und 
notwendigen finanziellen Aufwendungen zu verweisen. 
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Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten direkten und indirekten 
Restaurationsformen handelt es sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche 
Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für die spezifische Nutzung bei DI-Betroffenen liegen 
Fallberichte mit unterschiedlichen Beobachtungszeiten vor, welche ein sehr niedriges 
Evidenzniveau nach GRADE signalisieren. Klinische Studien oder darauf aufbauende 
Systematische Reviews/ Meta-Analysen liegen nicht vor. 
 

8. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Direkte Restaurationen und individuell gefertigte, indirekte 
Einzelzahnkronen sollen im jugendlich-bleibenden Gebiss 
eingesetzt werden, um DI-assoziierten 
Zahnhartsubstanzverlusten präventiv entgegenzuwirken, diese 
zu kompensieren und/oder die Bisshöhe zu stabilisieren bzw. 
wiederherzustellen. Indirekte Einzelzahnkronen sind 
Bestandteil einer langfristig ausgerichteten 
Betreuungsstrategie. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen für direkte Restaurationen: Kapitel 5.7.4.4, Tabelle 28 
Evidenzquellen für indirekte Restaurationen: Kapitel 5.7.4.5, Tabelle 30, Tabelle 31  

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
27x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung  
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker  
Konsens 

 
 

9. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Die definitive Versorgung soll beginnend im jugendlich-
bleibenden Gebiss mit dem Therapiekonzept der Full-Mouth-
Rehabilitation umgesetzt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 35 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung  
100 % Konsensstärke 

Starker  
Konsens 
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5.7.6 Zahnärztliche Therapie der DI im bleibenden Gebiss (Erwachsene) 

Das folgende Kapitel befasst sich mit der zahnärztlichen Versorgung von Erwachsenen welche 
von einer DI betroffen sind. Die altersgruppen-spezifische Schlüsselfrage lautet daher: 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer  

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von 

Erwachsenen (>20. Lebensjahr) mit einer Dentinogenesis imperfecta sein?“ 
 

 

Für die Altersgruppe der Erwachsenen gibt die Tabelle 16 einen Überblick zu den 
dokumentierten Versorgungsformen. Insgesamt wurden für diese Altersgruppe 18 
Fallberichte recherchiert (Tabelle 36).  

5.7.6.1 Keine restaurative Intervention 

Im Fall einer geringfügigen bzw. milden DI-Ausprägung ist es möglich, auf zahnärztliche 
Interventionen zu verzichten, solange eine normgerechte und alterstypische Kaufunktion, 
Okklusion und Ästhetik sichergestellt bleiben. Allerdings soll darauf verwiesen werden, diese 
Therapiestrategie an ein regelmäßiges Monitoring zu knüpfen. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche für die Altersgruppe der Erwachsenen konnten keine Fallberichte oder -
serien recherchiert werden, welche eine Verlaufsbeobachtung ohne restaurative Therapie 
beschrieben. 

 

 
 
Tabelle 36  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr), 

welche zahnärztliche Versorgungen bei DI-Betroffenen dokumentierten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=18) 
Ja 10 

Nein 8 

Fallserien (N=0) 
Ja - 

Nein - 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 

 
  

Indikationen für ein abwartendes Monitoring ohne restaurative Intervention bei DI-
Betroffenen in der bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 

• Geringe Ausprägung von Zahnhartsubstanzverlusten 
• Normgerechte und alterstypische Kaufunktion, Okklusion und Ästhetik 
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5.7.6.2 Konfektionierte Kronen 

Für die Versorgungsform der konfektionierten Krone an DI-Zähnen konnten in der 
Altersgruppe der Erwachsenen im Rahmen der systematischen Literaturrecherche keine 
wissenschaftlichen Daten, Studien oder Fallberichte/-serien aufgefunden werden. 

5.7.6.3 Direkte Restaurationen 

Direkte Restaurationsformen bzw. Füllungen stellen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) eine 
anerkannte und evidenzbasierte Versorgungsform dar (siehe Kapitel 3.5). Die recherchierten 
Fallberichte zeigen, dass bei DI-Betroffenen verschiedene klinische Situationen die 
Anfertigung von direkten Restaurationen sowohl an Seiten- als auch an Frontzähnen 
indizierten (Tabelle 37). Das beschriebene Indikationsspektrum reichte von der 
Wiederherstellung der Zahnform infolge DI-assoziierter Zahnhartsubstanzverluste bzw. 
Abnutzungen an Front- und Seitenzähnen bis hin zur Fertigung von Aufbaufüllungen im 
Rahmen präprothetischer Vorbehandlung. Unter den verwendeten Materialien ist eine 
Dominanz der adhäsiv befestigten Kunststoffe festzustellen. Die längste Verlaufsbeobachtung 
lag hier bei 108 Monaten (Tabelle 37). 

 
 
Tabelle 37  Fallberichte, welche direkte Restaurationsformen (Füllungstherapie) bei Erwachsenen (>20. 

Lebensjahr) in der bleibenden Dentition beschrieben. 

Direkte Restauration Referenzen  

Seitenzähne 
Bartlett [2005]1, Goud und Deshpande [2011], Rafeek et al. 
[2013]2, Kharbot und Schwendicke [2019] 

Frontzähne Knezevic et al. [2006], Kharbot und Schwendicke [2019]3 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 108 Monate, 2 72 Monate, 3 12 Monate 

 

5.7.6.4 Indirekte Restaurationen 

Indirekte Restaurationen an bleibenden Zähnen stellen eine anerkannte, evidenzbasierte und 
langfristige Versorgungsform an bleibenden Zähnen dar (siehe Kapitel 3.6). Hier bieten sich 
verschiedene Materialien, u. a. kunststoff-, metall- oder keramikbasierte Materialien, an. 
Auch an dieser Stelle ist darauf zu verweisen, dass systematische Übersichtsarbeiten und 
klinische Studien zum klinischen Einsatz von indirekten Restaurationen im Erwachsenenalter 
an DI-Zähnen nicht identifiziert werden konnten. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche wurden Fallberichte identifiziert, welche über indirekte definitive 
Restaurationsformen bei Erwachsenen (>20 Jahre) berichteten. Diese kamen bei DI-

Indikationen für direkte Restaurationen (Füllungstherapie) bei DI-Betroffenen in der 
bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 

• Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Moderate Dentinexposition mit geringen Zahnhartsubstanzverlusten im 

Bereich der okklusalen Kontakte 
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Betroffenen in unterschiedlichen klinischen Situationen an bleibenden Seiten- (Tabelle 38) 
und Frontzähnen (Tabelle 39) zum Einsatz; die längste Verlaufsbeobachtung betrug hier 108 
Monate. In einem Fallbericht wurde das Einsetzen von Komposit-Veneers ohne Präparation 
der betroffenen Zähne beschrieben, welches eine der minimal-invasivsten zahnärztlichen 
Interventionen in diesem Fall darstellt [Rafeek et al. 2013]. Die Evidenzqualität ist in Tabelle 
40 dargestellt. 

 

 

 
 
Tabelle 38  Fallberichte, welche über indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Zähnen im 

Seitenzahnbereich bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) berichteten. 

Indirekte Einzelzahnrestaurationen an Seitenzähnen Referenzen  

Metallkronen  
Bartlett [2005]1, Goud und Deshpande 
[2011] 

Metallkronen mit Kunststoffverblendung Kamboj und Chandra [2007] 

Metallkeramik 
Shetty et al. [2007], Seymour et al. 
[2012], Rafeek et al. [2013]2, Bencharit 
et al. [2014] 

Komposit-Krone Rafeek et al. [2013]2  

Vollkeramik 

Zirconiumoxid/CAD/CAM Shi et al. [2020]3 

Feldspat - 

Lithiumdisilikat Fan et al. [2019]4 

Lithiumdisilikat/CAD/CAM Bencharit et al. [2014] 

Keine Angaben - 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 108 Monate, 2 72 Monate, 3 12 Monate, 4 3 Monate 

  

Indikationen für indirekte Restaurationen an bleibenden Seitenzähnen bei DI-
Betroffenen in der bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung  
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. Bisshöhe 

Indikationen für indirekte Restaurationen an bleibenden Frontzähnen bei DI-
Betroffenen in der bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung im Bereich der Inzisalkanten 
• Vermeidung einer weiteren Zahnhartsubstanzabnutzung 
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Tabelle 39  Fallberichte, welche über indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Zähnen im 

Frontzahnbereich bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) berichteten. 

Indirekte Einzelzahnrestaurationen an Frontzähnen Referenzen  

Metallkeramik-Krone 
Bartlett [2005]1, Seymour et al. [2012], 
Rafeek et al. [2013]2 

Metallkrone mit Kunststoffverblendung Goud und Deshpande [2011] 

Komposit-Veneer 
Kamboj und Chandra [2007], Rafeek et 
al. [2013]2  

Komposit-Krone  

Keramik-Veneer Bencharit et al. [2014] 

Vollkeramik 

Zirconiumdioxid/CAD/CAM Shi et al. [2020]3 

Feldspat - 

Glaskeramik - 

Lithiumdisilikat Fan et al. [2019]4 

Lithiumdisilikat/CAD/CAM Bencharit et al. [2014] 

keine Angabe Shetty et al. [2007] 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 108 Monate, 2 72 Monate, 3 12 Monate, 4 3 Monate 

 
 

 

Abbildung 15  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche indirekt 
gefertigte Einzelzahnrestaurationen an DI-Front- und DI-Seitenzähnen bei Erwachsenen (> 20. 
Lebensjahr) beschrieben. 

 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Bartlett (2005)

Bencharit et al. (2014)

Fan et al. (2019)

Goud & Deshpande (2011)

Kamboj & Chandra (2007)

Rafeek et al. (2013)

Seymour et al.  (2012)

Shetty et al.  (2007)

Shi et al. (2020)

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 40  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen an bleibenden Zähnen von DI-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Seitenzähne 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 9 10 58 0 – 108 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 15 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Frontzähne 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 9 9 95 0 – 108 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 15 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.6.5 Kompensation von Zahnverlusten 

In mehreren Fallberichten wurde über Zahnverluste bzw. die Extraktion nicht 
erhaltungsfähiger DI-Zähne berichtet. In den recherchierten Fallberichten wurden auch 
Folgetherapien dokumentiert, welche der Lückenversorgung, Wiederherstellung der 
Kaufunktion und Verhinderung von Zahnwanderungen dienten. Dabei wurden entweder 
herausnehmbare oder festsitzende Zahnersatz-Lösungen gewählt. In einigen Fällen kam auch 
Implantat-getragener Zahnersatz zum Einsatz. Verlaufsbeobachtungen liegen bis maximal 108 
Monaten vor (Tabelle 41, Tabelle 42). 

Als unklar ist in diesem Zusammenhang das langfristige Zahnüberleben zu beurteilen. Mit Blick 
auf die früh einsetzenden Zahnhartsubstanzverluste sowie die qualitative Normabweichung 
in der Dentinstruktur könnte vermutet werden, dass mit einer reduzierten 
Überlebenswahrscheinlichkeit von DI-Zähnen zu rechnen ist. Daten liegen dazu nicht vor. 

 

Tabelle 41  Fallberichte, welche Folgemaßnahmen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) in der bleibenden 
Dentition aufgrund eines oder mehrerer Zahnverluste bei DI-Betroffenen beschrieben. 

Folgetherapie nach Zahnverlust Referenzen  

Keine Versorgung - 

Brückenversorgung 
Bartlett [2005]1, Goud und Deshpande [2011], Rafeek et 
al. [2013]2 

Implantat-getragener Zahnersatz 
Dam et al. [2011]3, Seymour et al. [2012], Friberg [2013]4, 
Bencharit et al. [2014] 

Kombinationsprothetik 
Prabhu et al. [2007]4, Goud und Deshpande [2011], 
Friberg [2013]4 

Herausnehmbarer Zahnersatz 
Shetty et al. [2007], Dam et al. [2011]3, Goud und 
Deshpande [2011], Rafeek et al. [2013]2, Sawyer und 
Drysdale [2015] 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 108 Monate, 2,4 48 Monate, 3 3 Monate 
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Abbildung 16  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 
Folgetherapien nach DI-bedingten Zahnverlusten bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) 
berichteten. 
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Tabelle 33

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 42  Evidenztabelle zum Einsatz von Zahnersatzmaßnahmen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Folgemaßnahmen bei Zahnverlust/Extraktion 

Betrachteter Endpunkt: Etablierung von Zahnersatzmaßnahmen nach einem Zahnverlust 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Keine Versorgung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8, 
Tabelle 8, 

Kapitel 3.9, 
Tabelle 9, 

Kapitel 3.10, 
Tabelle 10 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR - - - - - - - - - - 

Brückenversorgung 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 5 0 – 108 Essentiell  
Moderat 

Abbildung 16 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Implantat-getragener 
Zahnersatz 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 4 35 0 – 48 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 16 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kombinationsprotheti
k 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 4 0 – 108 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 16 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Herausnehmbarer 
Zahnersatz 

(R)CT - - - - - -     

CS - - - - - -     

CR 5 5 7 0 – 72 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 16 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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5.7.6.6 Weitere zahnärztliche Versorgungsformen 

In etlichen Fallberichten wurde über weitere zahnärztliche Maßnahmen berichtet, welche bei 
der Versorgung von erwachsenen DI-Betroffenen von Bedeutung sind (Tabelle 43). Zuerst ist 
die Notwendigkeit einer Full-Mouth-Rehabilitation zu erwähnen, d.h. es bestand die 
Notwendigkeit mehr oder weniger alle bleibenden Zähne in die Zahnersatzplanung mit 
einzubeziehen. Dies entspricht einem erwartbaren Vorgehen im Fall von generalisierten 
Befunden. Eng damit verbunden ist die berichtete Notwendigkeit von Bisshebungen. Die 
Kompensation der kontinuierlichen Zahnhartsubstanzabnutzung an unversorgten DI-Zähnen 
stellt eine der wesentlichen Probleme und Herausforderungen in dem langfristigen 
Management von DI-Betroffenen dar. Die verfügbaren Fallberichte spiegeln dieses Erfordernis 
wider. Allerdings nutzten nur wenige Arbeitsgruppen die Möglichkeiten der digitalen 
Fertigung von Zahnersatz (Tabelle 43). 

 

Tabelle 43  Fallberichte, welche weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte bei 
Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben. 

Weitere berichtete Versorgungsformen bzw. 

Versorgungsaspekte 
Referenzen  

Full-Mouth-Rehabilitation 

Shetty et al. [2007], Prabhu et al. [2007]1, Dam et al. 

[2011]2, Goud und Deshpande [2011], Seymour et al. 

[2012], Rafeek et al. [2013]3, Bencharit et al. [2014] 

Bisshebung 

Shetty et al. [2007], Dam et al. [2011]2, Goud und 

Deshpande [2011], Seymour et al. [2012], Rafeek et 

al. [2013]3, Bencharit et al. [2014] 

Reparatur 
Bartlett [2005]4, Rafeek et al. [2013]3, Sawyer und 

Drysdale [2015] 

Versorgungen unter Einbeziehung digitaler 
Möglichkeiten 

Bencharit et al. [2014], Shi et al. [2020]5 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1,4 108 Monate, 2 3 Monate, 3 72 Monate, 5 12 Monate 

 

5.7.6.7 Empfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von DI-Betroffenen im 
bleibenden Gebiss (Erwachsene über 20 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die 
genannten, definitiven Therapiemaßnahmen in der Lage, die DI-assoziierte 
Zahnhartsubstanzdefekte langfristig zu kompensieren sowie die Form, Funktion und auch 
Ästhetik der betroffenen Zähne weitgehend verlässlich wieder herzustellen. Dies signalisiert 
einen hohen Nutzen für DI-Betroffene, um damit die Funktion, Ästhetik und Lebensqualität in 
der bleibenden Dentition abzusichern bzw. wiederherzustellen. Anhand der verfügbaren 
Fallbericht ist erkennbar, dass die definitive Versorgung der gesamten bleibenden Dentition 
am Ende des zweiten bzw. Beginn des dritten Lebensjahres angestrebt werden kann. Aus 
klinisch-praktischer Sicht ist zu ergänzen, dass die Versorgung mit indirekten Restaurationen 
nicht ad hoc gelingt, sondern einer strategischen Planung in Abhängigkeit des Wachstums und 
der Gebissentwicklung bedarf, um zuerst die Funktionalität im Seitenzahngebiet zu sichern 
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bzw. wiederherzustellen. Erst danach sollten die indizierten Restaurationen an den 
Frontzähnen vorgenommen werden. Dieser Prozess der Full-Mouth-Rehabilitation, beginnt im 
Jugendalter und wird nach Beendigung des Wachstums im jungen Erwachsenenalter zu Ende 
geführt. Dies erfordert eine konzeptionalisierte zahnärztliche Betreuung von DI-Betroffenen 
unter Erhalt der eigenen Zähne bzw. Dentition. 

Neben dem Nutzen ist auszuführen, dass alle restaurativen Maßnahmen typischerweise die 
Präparation einer Kavität zur Aufnahme der späteren Restauration erfordern. Dieses 
zahnhartsubstanz-abtragende Vorgehen folgt grundsätzlich minimal-invasiven Richtlinien und 
den Vorgaben zu den erforderlichen Mindestschichtstärken für den zu verwendenden 
Werkstoff. Im Fall von indirekten Restaurationsformen ist der Zahnhartsubstanzabtrag 
typischerweise umfangreicher im Vergleich zu direkten Restaurationen, um die Umsetzung 
langlebiger Einzelzahnrestaurationen zu ermöglichen. Zudem ist auf die begleitenden 
Therapiemaßnahmen, z. B. Lokalanästhesie, die Vielzahl der Behandlungssitzungen und 
notwendigen finanziellen Aufwendungen zu verweisen. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten direkten und indirekten 
Restaurationsformen handelt es sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche 
Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für die spezifische Nutzung bei DI-Betroffenen liegen 
Fallberichte mit unterschiedlichen Beobachtungszeiten vor, welche ein sehr niedriges 
Evidenzniveau nach GRADE signalisieren. Klinische Studien oder darauf aufbauende 
Systematische Reviews/ Meta-Analysen liegen nicht vor. 
 

 

10. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen im 
Seitenzahngebiet der erwachsenen bleibenden Dentition 
eingesetzt werden, um einem kontinuierlichen DI-assoziierten 
Zahnhartsubstanzverlust präventiv entgegenzuwirken, die 
Bisshöhe zu stabilisieren bzw. wiederherzustellen sowie die 
Langlebigkeit von Frontzahnrestaurationen zu gewährleisten.  

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen für indirekte Restaurationen: Kapitel 5.7.6.4, Tabelle 38 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ 1x Ablehnung / 2x Enthaltung  
96 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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11. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Direkte und individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen 
sollen im Frontzahngebiet der erwachsenen bleibenden 
Dentition eingesetzt werden, um DI-assoziierte 
Zahnhartsubstanzverluste zu kompensieren. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen für indirekte Restaurationen: Kapitel 5.7.6.4, Tabelle 39, Tabelle 40 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 2x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 
 

12. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Festsitzende, implantat-prothetische oder herausnehmbare 
prothetische Versorgungen sollen in der erwachsenen 
bleibenden Dentition eingesetzt werden, um DI-assoziierte 
Zahnverluste zu kompensieren bzw. zu vermeiden, die 
Okklusion und Kaufunktion zu stabilisieren und 
wiederherzustellen. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel:  
Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Evidenzquellen für Zahnersatzmaßnahmen: Kapitel 5.7.6.5, Tabelle 41, Tabelle 42 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung / 1x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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5.7.7 Adhäsive Befestigung zahnärztlicher Restaurationen  

Der klinische Einsatz von zahnfarbenen Kronenmaterialien, Einsetzzementen und Adhäsiven 
wird seitens der Hersteller nur an regulär strukturierten und nicht an Zähnen mit einer 
veränderten Schmelz- und/oder Dentinstruktur entwickelt, getestet und freigegeben. Da in 
den jeweiligen Produktinformationen der Einsatz an DI-Zähnen nicht erwähnt wird, liegt 
möglicherweise ein zulassungsüberschreitender Einsatz vor, wenn an DI-Zähnen 
direkte/indirekte Restaurationen adhäsiv befestigt werden. An dieser Stelle ist wiederholend 
darauf zu verweisen, dass systematische klinische Studien an strukturveränderten Zähnen 
(inkl. DI) im Rahmen der systematischen Literaturrecherche nicht identifiziert werden 
konnten. Gleichzeitig ist anzumerken, dass klinische Studien bei DI-Betroffenen aufgrund des 
seltenen Vorkommens der Erkrankung als nicht bzw. kaum durchführbar zu beurteilen sind. 

In einer systematischen Übersichtsarbeit widmeten sich Massé et al. [2021] der Thematik des 
adhäsiven Verbunds an DI-Zähnen und verweisen auf wenige klinische Prinzipien, welche den 
adhäsiven Verbund potenziell verbessern könnten: 1) sollte so viel wie möglich Schmelz 
belassen bzw. genutzt werden, 2) Zahn- bzw. Dentinflächen sollten sandgestrahlt werden, um 
die Oberflächenrauigkeit zu vergrößern und 3) sollten Universaladhäsive zum Einsatz 
kommen. Allerdings verweisen die Autoren auch darauf, dass diese Empfehlungen 
mehrheitlich auf In-vitro-Daten beruhen und daher dringend klinische Daten generiert werden 
sollten.  

Die deutlich geringere Härte und Elastizität des Zahnschmelzes von DI-Zähnen, sowie 
strukturelle Veränderungen des Dentins, u. a. eine ungeordnete Kollagenmatrix und eine 
unregelmäßige Tubuli-Verteilung, beeinträchtigen möglicherweise die Haftung von adhäsiv zu 
befestigenden Restaurationen [Gallusi et al. 2006, Wieczorek et al. 2013, Wieczorek und 
Loster 2013, Massé et al. 2021]. In der Literatur finden sich lediglich Vorschläge [Massé et al. 
2021] und keinerlei systematisch erhobene In-vitro- und/oder In-vivo-Studien, welche 
Verbundfestigkeiten, klinische Überlebensdaten o. ä. für adhäsiv befestigte 
Restaurationsmaterialien an DI-Zähnen dokumentierten. Die Literaturrecherche ergab 
dennoch mehrere Fallberichte, die einen über mehrere Jahre intakten adhäsiven Verbund von 
(in)direkten Restaurationen beschreiben [Bartlett 2005, Feierabend et al. 2012, Campanella 
et al. 2018, Soliman et al. 2018, Kharbot und Schwendicke 2019]. Dies deutet darauf hin, dass 
ein Klebeverbund zwischen DI-Zähnen und direkten/ indirekten Restaurationen durchaus 
generierbar ist. 

Der Vollständigkeit halber sei darauf hingewiesen, dass beispielsweise metallische und 
konventionell zementierbare Kronenversorgungen unabhängig von einer adhäsiven 
Verankerung sind und nicht auf einen funktionierenden Klebeverbund angewiesen sind. Diese 
Versorgungsformen erfordern jedoch eine retentive Präparation, um eine entsprechende 
Friktion zu erreichen. 

5.8 Bleaching 

Mit Blick auf die typische bernsteinartige Verfärbung der von DI-Zähnen wird die Frage nach 
Zahnaufhellungen (Bleaching) regelmäßig von Betroffenen aufgeworfen. Diese Therapieform 
wurde lediglich in einem (!) Fallbericht beschrieben [Bidra und Uribe 2011] und signalisiert 
damit eine nachgeordnete Bedeutung in der Versorgung von DI-Betroffenen. Vor allem die 
klinische Umsetzung des Vorgehens erscheint nicht einfach, da der Bleaching-Wirkstoff in 
einen direkten Kontakt mit dem Dentin kommen muss und alle (Front)Zähne gleichermaßen 
behandelt werden müssten. 
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5.9 Unerwünschte Ereignisse und Wirkungen 

Mit Blick auf die strukturellen Normabweichungen von DI-Zähnen muss zuerst auf eine 
möglicherweise reduzierte Überlebensrate von DI-Zähnen verwiesen werden. Hier kann es 
passieren, dass bereits nach wenigen Jahren Nutzung die gesamte Zahnkrone verloren 
gegangen ist und die Zahnerhaltung unmöglich ist. Zudem beeinflussen verkürzte 
Zahnwurzeln das Überleben von DI-Zähnen negativ. 

Die Versorgung generalisierter, genetisch bedingter, seltener Erkrankungen der Zähne 
einschließlich der DI ist aufgrund der generalisieren Ausprägung für die Betroffenen bzw. 
deren Sorgeberechtigte aufwendig. Hier sind typischerweise überdurchschnittlich viele 
Termine wahrzunehmen, welche mit der Bereitstellung von entsprechenden familiären 
Zeitressourcen einhergeht. Unabhängig von den damit verbundenen finanziellen 
Aufwendungen. 

Das Spektrum unerwünschter Effekte muss restaurations- und erkrankungsspezifische 
Faktoren berücksichtigen. Zu den erwartbaren restaurationsspezifischen Ereignissen gehören 
funktionelle, ästhetische und biologische Probleme, welche je nach Einsatzort und 
Restaurationsform auch Variabilitäten aufweisen können. Als Beispiele sollen hier Adhäsions- 
und Retentionsverluste oder Frakturen von direkten Füllungen, Absplitterungen (Chipping) 
oder Frakturen an Keramikkronen genannt sein [Hickel et al. 2023]. Auch sind Verluste von 
jedweden Restaurationsformen denkbar. Diese Ereignisse gehen in der Konsequenz damit 
einher, entweder die Restauration zu reparieren oder erneuern zu müssen. 

Als erkrankungsspezifische Einflussfrakturen im Fall der DI sind einerseits die 
normabweichende Dentinstruktur und andererseits möglicherweise bestehende 
Normabweichungen in der Kronenform zu diskutieren. Bei Betrachtung der ersteren ist 
auszuführen, dass dieser Aspekt den Haftverbund zwischen dem strukturveränderten Dentin 
und allen verfügbaren Adhäsivsystemen möglicherweise nachteilig beeinflussen kann. 
Demzufolge muss bei adhäsiv verankerten Restaurationsformen möglicherweise mit 
Verlusten bzw. reduzierten Überlebensraten gerechnet werden. Die oftmals verkleinerte 
Zahnkrone geht bei Kronenversorgungen möglicherweise auch mit reduzierten bzw. 
verkleinerten Retentions- und Klebeflächen im Vergleich zur Normsituation einher. Dies ist als 
ein weiterer Aspekt zu nennen, welche im Fall der DI das Überleben von Restaurationsformen 
reduziert. 

5.10 Mundgesundheitsbezogene Lebensqualität von DI-Betroffenen 

Für DI-Betroffene sind verschiedene Faktoren ausschlaggebend für ihre Lebensqualität. An 
erster Stelle sei die Beeinträchtigung der oralen Gesundheit in Form von Zahnempfindlichkeit 
und Schmerzen zu erwähnen. Dies kann folglich wesentliche Tätigkeiten wie Essen, Sprechen 
und ein selbstbewusstes Lächeln beeinträchtigen. Darüber hinaus sind die sichtbaren DI-
Anzeichen Grund zu ästhetischen Bedenken und beeinträchtigen das Selbstwertgefühl und 
das Selbstbewusstsein, insbesondere im sozialen und beruflichen Umfeld. Die Folgen seltener 
Erkrankungen der Zähne, einschließlich DI üben auch emotionalen und psychosozialen Stress 
auf die Betroffenen aus, der sich bereits im Kinderalter bemerkbar macht [Alqadi et al. 2018]. 
Dies kann weiterhin Ängste mit sich bringen, insbesondere dann, wenn die Betroffenen 
aufgrund ihres Aussehens benachteiligt werden. Abhängig vom Schweregrad der Erkrankung, 
können zeitintensive und umfangreiche zahnmedizinische Eingriffe erforderlich sein, die 
aufgrund der damit verbundenen Kosten und Beschwerden die Lebensqualität zusätzlich 
beeinträchtigen können [Incici et al. 2009, Friedlander et al. 2019]. 
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Die Literatur bietet nur wenige Informationen über die mundgesundheitsbezogene 
Lebensqualität von Betroffenen mit dieser seltenen Erkrankung. Die systematische 
Literaturrecherche ergab einige wenige Studien und eine Übersichtsarbeit zur 
gesundheitsbezogenen Lebensqualität, in denen DI als Begleiterscheinung der Osteogenesis 
imperfecta Typ III und IV erwähnt wurde. Hierbei gaben sowohl Kinder und Jugendlichen als 
auch Erwachsene mit DI als Begleiterscheinung, eine geringere mundgesundheitsbezogene 
Lebensqualität zu haben [Mc Donald et al. 2023, Hald et al. 2017, Cachia Mintoff et al. 2022, 
Najirad et al. 2018, Gjorup et al. 2021]. In keinem der einzelnen DI-Fallberichte/-Serien wurde 
die Lebensqualität von DI-Betroffenen standardisiert abgefragt; am häufigsten wurden die 
von Betroffenen selbst als mangelhaft empfundene Ästhetik und der damit verbundene 
soziale Stress als das wesentliche Problem angegeben [u. a. Edelhoff und Brix 2011, Sawyer 
und Drysdale 2015]. 

5.11 Lücken in der gesetzlichen Krankenversicherung bei der 
Versorgung von DI-Betroffenen 

Die zahnärztliche Versorgung von DI-Betroffenen weist in Deutschland Barrieren auf. Dies ist 
insofern bemerkenswert, da die UN-Behindertenrechtskonvention zur Gleichstellung von 
Menschen mit besonderen Bedürfnissen darauf verweist, dass diesem Personenkreis ein 
erreichbares Höchstmaß an Gesundheit zusteht sowie der Zugang zu einer gesundheitlichen 
Rehabilitation zu gewährleisten ist [UN-Behindertenrechtskonvention 2009]. Während der 
Zugang zu einer Gesundheitsversorgung in der Bundesrepublik Deutschland sichergestellt ist 
(https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html), gibt es keine Sonder- bzw. 
Ausnahmeregelungen zur umfangreichen Kostenübernahme und -erstattung im Fall von 
konservierenden Maßnahmen oder Zahnersatz für DI-Betroffene. Dies ist von immenser 
Bedeutung für die Betroffenen, da die Kosten zur Fertigung von direkten Restaurationen, 
Wurzelkanalbehandlungen bzw. Zahnersatz im Fall von generalisierten Befunden eine kaum 
oder nicht zumutbare Belastung darstellt. Da sowohl die Behandlungsrichtlinie 
(https://www.g-ba.de/richtlinien/32/) als auch die Zahnersatz-Richtlinie (https://www.g-
ba.de/richtlinien/26/) keine Ausnahmeindikationen für Betroffene von seltene Erkrankungen 
der Zähne – einschließlich DI – formuliert, ist dieser Personenkreis regelmäßig mit hohen 
Zahnersatzkosten konfrontiert. Ferner existieren auch keine Ausnahmeregelungen für die 
endodontische, restaurative oder (implantat)-prothetische Therapie von DI-Betroffenen. 
Somit muss dieser ohnehin benachteiligte Personenkreis den Differenzbetrag zwischen den 
Festzuschüssen der gesetzlichen Regelversorgung und den tatsächlichen Zahnersatzkosten 
selbst begleichen. Selbst dann, wenn die Zahnhartsubstanz-Störung und der damit 
einhergehende frühzeitige Zahnverlust genetisch determiniert ist. Diese Situation wird für DI-
Betroffene bzw. ihre Familien weiter verschärft, dass in der Regel eine generalisierte 
Problematik vorliegt, weil eben nicht nur ein einzelner Zahn, sondern die gesamte Dentition 
betroffen ist. Darüber hinaus bleibt der Zugang zu modernen Versorgungsformen, die die 
orale Rehabilitation optimal und patientenzentriert ermöglichen können, oftmals aufgrund 
der notwendigen (hohen) Zuzahlungen verwehrt. Außerdem dürfen diese modernen 
Versorgungformen durch Zahnärzte bislang oft nur als außervertragliche Leistung erbracht 
werden. Im Fall der ersten definitiven Versorgung mit Zahnersatz am Ende des zweiten 
Lebensjahrzehnts sind daher Zuzahlungen seitens der Betroffenen im fünfstelligen Euro-
Bereich keine Seltenheit. Genauso müssen die üblichen Zuzahlungen für alle prothetischen 
Versorgungen im Kindes- und Jugendalter oder im späteren Erwachsenenalter nach den 
gleichen Grundsätzen wie bei allen anderen Versicherten erbracht werden, obwohl letztere 
primär keine gesundheitlichen Benachteiligungen aufweisen. Die Lücke in der GKV, dass 
Betroffene mit seltenen Erkrankungen der Zähne bzw. Zahnhartsubstanz aktuell keinen 

https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
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umfänglichen Zugang zu einer bestmöglichen, individualisierten zahnärztlichen Versorgung 
haben, ist aus medizin-ethischer Sicht kaum zu rechtfertigen [Whitehead et al. 1992]. Die 
Komplexität der individuellen Krankheitsausprägung einer DI erfordert einen 
niedrigschwelligen und lebenslangen Zugang zu zeitgemäßen diagnostischen, präventiven und 
rehabilitativen Gesundheitsleistungen. Damit sollen Benachteiligungen ausgeglichen sowie 
ein Höchstmaß an Teilhabe an allen Aspekten des Lebens erreicht und bewahrt werden. 

Es kann an dieser Stelle nur darauf hingewiesen werden, dass Versicherte, die einem 
Pflegegrad nach § 15 Elftes Buch Sozialgesetzbuch (SGB XI) zugeordnet sind oder 
Eingliederungshilfe nach § 99 Neuntes Buch Sozialgesetzgesetzbuch (SGB IX) erhalten, seit Juli 
2018 Anspruch auf spezifische Leistungen zur Verhütung von Zahnerkrankungen gemäß § 22a 
SGB V und seit Juli 2021 Anspruch auf eine modifizierte und speziell auf die Bedürfnisse dieser 
Versichertengruppe zugeschnittene Behandlungsstrecke zur Parodontitis-Behandlung haben. 
Jedoch ist aus der klinischen Erfahrung der Autorengruppe bekannt, dass maximal ein 
Bruchteil der Betroffenen mit DI (z.B. syndomale Form), gewiss aber nicht alle Betroffenen mit 
DI, zu einer der vorgenannten Personengruppen gehört bzw. gehören könnte. 

5.12 Weitere syndromale Erkrankungen mit Dentinbeteiligung 

Die DI von Typ 2 stellt die am häufigsten zu beobachtende, genetisch bedingte Strukturstörung 
des Dentins dar. Die DI in Verbindung mit einer Osteogenesis impferfecta tritt demgegenüber 
deutlich seltener auf. Des Weiteren sind Zahndysplasien, Odontodysplasien oder regionale 
Odontodysplasien beschrieben. 

5.13 Wissenslücken  

Die systematische Recherche und Sichtung der verfügbaren Literatur zur zahnärztlichen 
Versorgung von DI-Betroffenen haben Wissenslücken offengelegt. Diese können wie folgt 
zusammengefasst werden: 
1. Klinische Studien wurden nicht identifiziert. Einerseits wäre dies sicherlich 

wünschenswert, andererseits ist aus wissenschaftlicher Sicht auf die Schwierigkeiten bei 
der Umsetzung von klinischen Studien im Fall von seltenen Erkrankungen zu verweisen. 
Insbesondere die sehr niedrige Anzahl von Betroffenen ist selbst bei einem 
multizentrischen Studienansatz mit extrem langen Rekrutierungszeiten verbunden. Als 
zusätzliche Erschwernis gilt die heterogene klinische Ausprägung der Erkrankung trotz 
gleicher Diagnose. Dies führt dazu, dass möglicherweise kaum vergleichbare 
Ausgangssituationen im Rahmen von klinischen Studien rekrutiert werden und dann 
möglichweise inkonsistente Ergebnisse publiziert werden. Vor diesem Hintergrund sind 
klinische Studien als nahezu kaum realisierbar zu beurteilen. Mit dem Fehlen von 
klinischen Studien sind Meta-Analysen zu relevanten klinischen Fragestellungen 
gleichfalls nicht durchführbar bzw. erwartbar. 

2. Die Literatur wird ausschließlich durch Fallberichte mit der Beschreibung eines 
Betroffenen dominiert. Obwohl die Machbarkeit verschiedenster zahnärztlichen 
Versorgungsformen exemplarisch gezeigt wurde, geht dies zwangsläufig mit einer sehr 
niedrigen Evidenzlage einher und beschränkt die Generalisierbarkeit von Empfehlungen. 
Nichtsdestotrotz signalisiert die Häufigkeit beschriebener Therapieverfahren in den 
Fallberichten erwartbare Therapiebedarfe bei DI-Betroffenen. 

3. Die weltweit identifizierten Fallberichte beschreiben die Therapie möglicherweise in 
Relation zu den verfügbaren Ressourcen in dem jeweiligen Gesundheitssystem. Dies führt 
möglicherweise zu Verzerrungen bei der Darstellung möglicher Therapieoptionen. Daher 
erscheint die Forderung zur Fallpublikation aus dem hiesigen Versorgungskontext mehr 
als berechtigt. 
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4. Die Publikation von Fallberichten nimmt mit zunehmendem Lebensalter ab. Gerade mit 
Blick auf die bedeutsame, definitive Therapie in der bleibenden Dentition fehlen damit 
langfristig dokumentierte Erfahrungen in der Literatur. 

5. Das Fehlen von Fallberichten aus dem (hohen) Erwachsenenalter geht gleichfalls mit 
Wissenslücken einher. Insbesondere erscheint das langfristige Überleben von DI-Zähnen 
im Vergleich zum normal ausgebildeten Zahn reduziert. Diese empirische Beobachtung, 
welche durch die dokumentierten Extraktionsbedarfe bzw. Zahnverluste gestützt wird, 
bedarf der weiteren Untersuchung. 

6. Während die zahnärztliche Therapie von Zahnhartsubstanzdefekten im Versorgungsalltag 
durch die Einbeziehung moderner Restaurationsverfahren geprägt ist, z. B. digitale 
Fertigungsprozesse, konnte dieser Trend bei der Versorgung von DI-Betroffenen bislang 
nur bedingt beobachtet werden. 

5.14 Informationsquellen für Betroffene 

Nach Kenntnis der Autorengruppe gibt es im deutschsprachigen Raum bislang keine 
Patientenorganisation von DI-Betroffenen. 

Betroffene von einer Osteogenesis impferfecta haben sich in der Deutsche Gesellschaft für 
Osteogenesis imperfecta (Glasknochen) Betroffene e. V. organisiert.  

Webseite: https://selbsthilfe.app/alle-mitgliedsorganisationen/organisation/deutsche-
gesellschaft-fuer-osteogenesis-imperfecta-glasknochen-betroffene-e-v  
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6 Amelogenesis imperfecta (AI) 

6.1 Definition 

Die AI ist eine seltene genetisch bedingte Erkrankung des Zahnschmelzes bei der die 
Schmelzmatrixbildung und -mineralisation der Ameloblasten betroffen ist [Crawford et al. 
2017]. Bei der isoliert auftretenden AI wurden die häufigsten Mutationen im MMP20- und 
FAM83H-Gen aufgefunden. Mutationen in den FAM20A- und LTBP3-Genen wurden am 
häufigsten bei der AI mit Begleiterkrankungen (syndromalen AI) identifiziert [Bloch-Zupan et 
al. 2023]. Generell sind alle Zähne beider Dentitionen betroffen, so dass dies Kriterium zur 
differentialdiagnostischen Abgrenzung von endogen bedingten oder erworbenen 
Zahnhartsubstanzstörungen herangezogen werden kann. Klinische Leitsymptome sind die 
ästhetisch beeinträchtigte weißlich-gelblich bis hin zu bräunlich-brauner Schmelzfarbe, die in 
Abhängigkeit von der vorliegenden Schmelzstrukturstörung und Schmelzdicke variiert. 
Weiterhin imponieren Hypersensibilitäten, Kieferfehlstellungen und Zahnformanomalien. 
Neben unphysiologischen Abnutzungen der Zahnkrone, die mit einer Bisssenkung und 
Funktionsbeeinträchtigungen einhergehen können, bestehen auch pathologische 
Veränderungen im Bereich der Schmelz-Dentin-Grenze. Die Listung der AI in den etablierten 
Klassifikationen kann der Tabelle 44 entnommen werden. 

 

Tabelle 44  Kurzcharakteristik der Amelogenesis imperfecta. 

Amelogenesis imperfecta 

Mutationen in den MMP20- und FAM83H-Genen dominieren bei der isolierten AI.  
Mutationen in den FAM20A- und LTBP3-Genen treten am häufigsten bei der AI mit 

Begleiterkrankungen (syndromale AI) auf 

ICD-10-GM-2023 
K00. Störungen der Zahnentwicklung und des Zahndurchbruchs 

ICD-11 
LA30.6 Amelogenesis imperfecta 

Orphanet-Nr.: 88661 
https://www.orpha.net/en/disease/detail/88661?name=88661&mode=orpha 

 

6.2 Genetik und Pathophysiologie 

Die AI lässt sich grundsätzlich in zwei Gruppen unterteilen (Tabelle 45, Tabelle 46). Am 
häufigsten vorkommend sind Formen ohne Begleiterkrankungen (non-syndromale bzw. 
isolierte AI, Tabelle 45). Die non-syndromalen, AI-verursachenden Mutationen betreffen die 
kodierenden Gene für Schmelzmatrixproteine (AMBN, AMELX, AMTN, ENAM, ITGB6), 
Peptidasen (MMP20, KLK4), Transkriptionsfaktoren (DLX3), Enzyme (ACP4), intrazelluläre 
Proteine (FAM83H, WDR72), Transmembranproteine (SLC24A4, COL17A1), 
Basalmembranproteine (LAMA3, LAMB3) und Rezeptoren (GPR68, RELT, SP6). Um den 
Rahmen der vorliegenden Leitlinie nicht zu sprengen, wird auf eine detaillierte Beschreibung 
der Pathophysiologie verzichtet und auf die ausgewiesenen Originalpublikationen in Tabelle 
45 verweisen. Die Abbildung 17 bis Abbildung 19 illustrieren exemplarisch das heterogene 
Erscheinungsbild der AI. 

Syndrom-assoziierte AI-Formen (Tabelle 46) treten deutlich seltener in Bevölkerung auf. 
Basierend auf dem Schrifttum wurden in der Tabelle 46 die bislang berichteten Mutationen 

https://www.orpha.net/en/disease/detail/88661?name=88661&mode=orpha
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und der jeweilige Phänotyp der isolierten AI dargestellt. Hier dominieren im Schrifttum 
Kasuistiken zum Schmelz-Nieren-Syndrom, der junktionalen Epidermolysis bullosa und dem 
Kohlschütter-Tönz-Syndrom. Die syndromalen AI-verursachenden Mutationen betreffen 
Gene, die Proteine (FAM20A, RODGI), intrazelluläre Proteine (WDR72), Transkriptionsfaktoren 
(DLX3), Transmembranproteine (COL17A1), Basalmembranproteine (LAMA3, LAMB3) und 
Membranproteine (CNNM4) kodieren (Tabelle 46). Um den Rahmen der vorliegenden Leitlinie 
nicht zu sprengen, wird auf eine detaillierte Beschreibung der Pathophysiologie verzichtet und 
auf die ausgewiesenen Originalpublikationen in Tabelle 46 verweisen. Die Abbildung 20 bis 
Abbildung 22 charakterisieren exemplarisch das heterogene klinische Erscheinungsbild der AI 
mit einer Begleiterkrankung.  

 

Tabelle 45  Übersicht (alphabetische Reihung) von beschriebenen Formen der Amelogenesis imperfecta 
ohne Begleiterkrankung (non-syndromale bzw. isolierte AI) unter Zuhilfenahme verfügbarer 
Übersichten (Bloch-Zupan et al. 2023, Urzúa et al. 2021), Angaben aus dem OMIM-Katalog 
(https://www.omim.org/) und Datenbanken 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/panels/269/gene/AMBN/). Als Phänotyp imponiert 
hyperplastischer (HP) sowie hypomineralisierter (synonym verwandt: hypokalzifizierter) und 
hypomaturierter Zahnschmelz (HM). Es ist anzumerken, dass die Angaben aus der Literatur 
Ungenauigkeiten und Widersprüche aufweisen und Abweichungen möglich sind. Die Tabelle 
erhebt zudem keinen Anspruch auf Vollständigkeit. 

Amelogenesis imperfecta ohne Begleiterkrankungen 
(non-syndromale bzw. Isolierte AI) 

Betroffenes Protein 
MIM 

Nummer 
Gen Phänotyp 

Acid Phosphatase 4 (ACP4) #617297 19q13.33 HP 
Referenzen: Kim et al. [2022], Liang et al. [2022] 

Ameloblastin (AMBN) #601259 4q13.3 HP 
Referenzen: Lu et al. [2018], Liang et al. [2019] 

Amelogenin, X-linked (AMELX) #301200 Xp22.2 HP/HM 
Referenzen: Cho et al. [2014], Hart et al. [2000] 

Amelotin (AMTN) #617607 4q13.3 HP/HM 
Referenzen: Smith et al. [2016] 

Distal-Less Homobox 3 (DLX3) #104510 17q21.33 HP/HM 
Referenzen: Bonnet et al. [2020], Kim et al. [2016], Siehe auch syndromale AI/TDO 

Enamelin (ENAM) #204650 4q13.3 HP 
Referenzen: Wright et al. [2009], Wang et al. [2015], Zhang et al. [2019] 

Family with sequence similarity 83 (FAM83H) #130900 8q24.3 HM 
Referenzen: Hart et al. [2009], Lee et al. [2008, 2011], Ding et al. [2009], Urzua et al. [2015], Xin et al. [2017], 
Pourhashemi et al. [2014], Yu et al. [2018], Nowwarote et al. [2018], Wang et al. [2021], Zheng et al. [2021], 
Alvarez et al. [2022], Bai et al. [2022], Sriwattanapong et al. [2022], Xin et al. [2017], Song et al. [2022], Xie et 
al. [2023] u. a. 

G-Protein-coupled Receptor (GPR68) #617217 14q32.11 HM 
Referenzen: Parry et al. [2016], Seymen et al. [2021]  

Integrin-Beta-6 (ITGB6) #616221 2q24.2 HP 
Referenzen: Poulter et al. [2014], Wang et al. [2014], Seymen et al. [2015], Ansar et al. [2016] 

  

https://www.omim.org/
https://panelapp.genomicsengland.co.uk/panels/269/gene/AMBN/
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Fortsetzung der Tabelle von der vorhergehenden Seite. 

Amelogenesis imperfecta ohne Begleiterkrankungen 
(non-syndromale bzw. Isolierte AI) 

Betroffenes Protein 
MIM 

Nummer 
Gen Phänotyp 

 
Laminin Alpha-3 (LAMA3) 

- 18q11.2 HP 

Referenzen: Gostyńska et al. [2016], Yuen et al. [2012], Wang et al. [2022], siehe auch syndromale AI/JEB  

Laminin Beta-3 (LAMB3) #104530 1q32.2 HP 
Referenzen: Kim et al. [2013], Poulter et al. [2014], Wang et al. [2015], Lee et al. [2015], (siehe auch 
EB/syndromale AI) 

Matrix Metalloproteinase 20 (MMP20) #604629 11q22.2 HM 
Referenzen: Ozdemir et al. [2005], Tanimoto et al. [2008], Wright et al. [2009], Guan und Bartlett [2013], 
Wang et al. [2013], Seymen et al. [2015], Hu et al. [2016], Kim et al. [2017], Wang et al. [2020], Nikolopoulos 
et al. [2021] u. a. 

Odontogenesis-associated Phosphoprotein 
(ODAPH/C4orf26)  #614832 4q21.1 HM 
Referenzen: Parry et al. [2012], Springer et al. [2016], Ji et al. [2021], Liang et al. [2021], Govitvattana et al. 
[2021] 

Peptidase-4-related with Kallikrein (KLK4) #204700 19q13.41 HM 
Referenzen: Lu et al. [2008], Wight et al. [2009], Wang et al. [2013], Seymen et al. [2015], Hu et al. [2016], 
Smith et al. [2017], Lee et al. [2022] 

Receptor expressed in lymphoid Tissues 
(RELT) #618386 11q13.4 HM/HP 
Referenzen: Kim et al. [2019], Ikeda et al. [2019], Nikolopoulos et al. [2020] 

Solute Carrier Family 24 (SLC24A4) #615887 14q32.12 HM 
Referenzen: Parry et al. [2013], Wang et al. [2014], Seymen et al. [2014], Herzog et al. [2015], Lepperdinger et 
al. [2020], Khan et al. [2020], Seymen et al. [2022]  

Transcription Factor SP6 (SP6) #608613 17q21.32 HP 
Referenzen: Smith et al. [2020], Kim et al. [2021] 

WD Repeat-containing Protein 72 (WDR72) #613211 15q21.3 HM 

Referenzen: El-Sayed et al. [2009], Lee et al. [2010], Kim et al. [2023], Hentschel et al. [2016] (siehe auch 

syndromale AI/Distal-Renal-Tubular-Acidose) 
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Tabelle 46  Übersicht von beschriebenen Formen der Amelogenesis imperfecta mit Begleiterkrankung 

(syndromale AI) unter Berücksichtigung von Übersichten (Bloch-Zupan et al. 2023, Urzúa et al. 
2021), Datenbanken (https://panelapp.genomicsengland.co.uk/panels/269/gene/AMBN/) und den 
Angaben aus dem OMIM-Katalog (https://www.omim.org/). Als Phänotyp imponiert 
hyperplastischer (HP) sowie hypomineralisierter (synonym verwandt: hypokalzifizierter) und 
hypomaturierter Zahnschmelz (HM). Es ist anzumerken, dass die Angaben aus der Literatur 
Ungenauigkeiten und Widersprüche aufweisen und Abweichungen möglich sind. Die Tabelle 
erhebt zudem keinen Anspruch auf Vollständigkeit.  

Amelogenesis imperfecta mit Begleiterkrankungen 
(Syndromale AI) 

Betroffenes Protein 
MIM 

Nummer 
Gen Phänotyp 

Enamel-Renal-Syndrome (ERS), Family with 
sequence similarity 20, member A (FAM20A) 

#204690 17q24.2 HP 

Referenzen: Sriwattanapong et al. [2023], Lignon et al. [2017], de la Dure-Molla et al. [2014]  

Kohlschütter-Tönz-Syndrom (KTZS), ROGDI #226750 16p13.3 HP 
Referenzen: Tucci et al. [2013], Schossig et al. [2012], Haberland et al. [2006] 

Distal-Renal-Tubular-Acidose (dRTA) WD 
Repeat-containing Protein 72 (WDR72) 

#613211 15q21.3 HM 

Referenzen: Alonso-Varela et al. [2018], Zhang et al. [2019] 

Junktionale Epidermolysis bullosa, Laminin 
Alpha-3 (LAMA3) 

k.A. 18q11.2 HP 

Referenzen: Gostyńska et al. [2016], Yuen et al. [2012], Wang et al. [2023] 

Junktionale Epidermolysis bullosa, Laminin 
Beta-3 (LAMB3) 

#226650 
#226700 

1q32.2 k.A. 

Referenzen: Nakano et al. [2001], Gache et al. [2001], Mühle et al. [2005] 

Junktionale Epidermolysis bullosa, Type I 
Collagen Alpha 1 (COL17A1) 

k.A. 10q25.1 HP/HM 

Referenzen: Nakamura et al. [2006], Pasmooij et al. [2007], Prasad et al. [2016] 

Tricho-Dento-Osseous Syndrome (TDO), Distal 
Less Homobox 3 (DLX3) 

#104510 17q21.33 HP/HM 

Referenzen: Lee et al. [2008], Kim et al. [2016], Whitehouse et al. [2019], Bonnet et al. [2020] 

Jalili Syndrom, CNNM4, Ancient conserved 
domain protein 4 

#607805 2q11.2 HP/HM 

Referenzen: Parry et al. [2009], Polok et al. [2009], Michaelides et al. [2004] 

 

  

https://panelapp.genomicsengland.co.uk/panels/269/gene/AMBN/
https://www.omim.org/
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Abbildung 17  Klinisches Erscheinungsbild eines 6-Jährigen mit einer Amelogenesis imperfecta ohne 
Begleiterkrankungen (non-syndromale bzw. isolierte AI). Die genetische Untersuchung ergab 
eine Mutation im MMP20-Gen. 
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Abbildung 18  Klinisches Erscheinungsbild einer 11-Jährigen mit einer Amelogenesis imperfecta ohne 

Begleiterkrankungen (non-syndromale bzw. isolierte AI). Die genetische Untersuchung ergab 
eine Mutation im ENAM-Gen. 
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Abbildung 19  Klinisches Erscheinungsbild eines 7-Jährigen mit einer Amelogenesis imperfecta ohne 

Begleiterkrankungen (non-syndromale bzw. isolierte AI). Die genetische Untersuchung ergab 
eine Mutation im WDR72-Gen. 
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Abbildung 20  Klinisches Erscheinungsbild einer hypoplastischen Amelogenesis imperfecta bei einem 9-
Jährigen in Verbindung mit einem Schmelz-Nieren-Syndrom (Enamel-Renal-Syndrom ERS; 
syndromale AI). Die Diagnosesicherung erfolgte fachärztlich. 
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Abbildung 21  Klinisches Erscheinungsbild einer hypoplastischen Amelogenesis imperfecta bei einem 8-

Jährigen in Verbindung mit einer kognitiv-körperlichen Behinderung im Sinne eines 
Kohlschütter-Tönz-Syndroms (KTZS; syndromale AI). Die Diagnosesicherung erfolgte 
fachärztlich. 
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Abbildung 22  Klinisches Erscheinungsbild einer hypoplastischen Amelogenesis imperfecta bei einem 7-
Jährigen in Verbindung mit einer junktionalen Epidermolysis bullosa (syndromale AI). Die 
Diagnosesicherung erfolgte fachärztlich. 
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6.3 Klinisches Erscheinungsbild und Leitsymptome 

Das klinische Erscheinungsbild bzw. der Phänotyp der AI stellt sich sehr heterogen dar, da die 
Schmelzfarbe, Schmelzoberfläche und -härte unterschiedlich in Abhängigkeit des Genotyps 
betroffen sein können [Poulsen et al. 2008]. Farbveränderungen der Zähne können von 
weißlich-gelblich bis hin zu bräunlich-braun auftreten. Externe Pigmentierungen und 
Zahnsteinablagerungen resultieren in der Regel aus der begrenzten Mundhygiene der 
Betroffenen infolge von Überempfindlichkeiten. Die Schmelzoberfläche kann glatt oder rau 
bzw. hypoplastisch sein und/oder Oberflächeneinbrüche aufweisen. Hypoplasien imponieren 
in Form einer reduzierten Schmelzdicke, wobei die Schmelzoberfläche mit Rillen und 
Grübchen überzogen sein kann. Die Schmelzhärte variiert zwischen einer normalen Härte bis 
hin zu einer weichen Konsistenz. Ein verzögerter oder ektopischer Zahndurchbruch, 
impaktierte Zähne, Zahnunterzahl, Pulpaverkalkungen, frontal und/oder seitlich offener Biss, 
Gingivahyperplasie und parodontale Erkrankungen sind häufige Begleitsymptome der AI 
[Sabandal und Schäfer 2016]. Viele AI-Betroffene klagen über Hypersensibilitäten und 
Schmerzen beim Essen und Zähneputzen. Dies führt zu ausgeprägten Gingivitiden und 
Zahnsteinbildung, die ebenfalls charakteristisch für die Erkrankung sind, und zu keiner 
Stigmatisierung der Betroffenen führen dürfen. Aufgrund der unterschiedlichen Störungen in 
der Amelogenese unterscheiden sich typische Charakteristika bei den AI-Haupttypen. 

 

   
 

   
 

Abbildung 23  Unterschiedliche Ausprägungen einer hypoplastischen AI. A) vereinzelte Schmelzinseln sind 
auf der Labialfläche der bleibenden oberen mittleren Schneidezähne erkennbar. B) Etwa die 
Hälfte der inzisalen Kronenhälfte weist keinen Zahnschmelz auf. C) die Zahnoberfläche aller 
Zähnen weist ein ausgeprägtes Rillen- und Grübchenmuster der dünnen Schmelzschicht auf; 
es imponieren fehlende Approximalkontakte. D) Charakteristisches Orthopantomogramm 
einer 10-Jährigen mit einer hypoplastischen AI und röntgenologisch nicht erkennbarem 
Zahnschmelz. 
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6.3.1 Hypoplastische Amelogenesis imperfecta 

Die hypoplastische AI (Typ I) ist durch eine quantitativ reduzierte oder gänzlich fehlende 
Schmelzschicht gekennzeichnet, die lokalisiert oder generalisiert die Zahnkrone betrifft 
(Abbildung 23). In Verbindung mit unterschiedlichen genetischen Mutationen imponieren 
verschiedene Ausprägungen. Während der Amelogenese ist lediglich die Sekretion der 
Schmelzmatrixproteine gestört; die Mineralisation des vorhandenen Schmelzes ist hingegen 
normal [Witkop 1988]. Klinisch und röntgenologisch werden fehlende Approximalkontakte 
beobachtet (Abbildung 23C). Aufgrund des durchscheinenden oder exponierten Dentins sind 
die Zähne in Abhängigkeit von der Schmelzdicke gelb bis leicht bräunlich. Die Zahnoberfläche 
ist in der Regel rau; sie kann Rillen und Grübchen aufweisen (Abbildung 23C). Zwischen dem 
Schmelz und Dentin besteht ein normaler Röntgenkontrast [Witkop 1988]. Weiterhin äußern 
Betroffene eine thermische Hypersensibilität [Quandalle et al. 2020]. Die hypoplastische AI ist 
mit 61 % der am häufigsten vorkommende Typ [Koruyucu et al.2014]. 

6.3.2 Hypomaturierte Amelogenesis imperfecta 

Die hypomaturierte AI (Typ II) zeichnet sich durch einen gestörten Mineralisationsprozess der 
normal gebildeten Schmelzmatrix aus, die durch die fehlende Rückresorption von 
Schmelzmatrixproteinen und einen reduzierten Mineralgehalt verursacht wird [Seow 2014]. 
Die Dicke der Schmelzschicht ist im Regelfall normal. Aufgrund der weichen Schmelzkonsistenz 
infolge der Hypomineralisation tritt häufig ein frühzeitiger post-eruptiver Schmelzeinbruch 
bzw. funktionsbedingter Schmelzverlust ein [Seow 1993]. Die Zahnfarbe variiert von weißlich-
opak marmoriert bis gelblich-braun [Patel et al. 2013] (Abbildung 24). Weiterhin kann die 
Zahnfarbe durch Einlagerungen von Farbpigmenten aus der Nahrung beeinträchtigt sein. Die 
Röntgenopazität des hypomaturierten Zahnschmelzes ist im Vergleich zum Normwert 
reduziert [Witkop 1988] (Abbildung 24). Die Häufigkeit der hypomaturierten AI-Form wird mit 
32 % aller AI-Formen beziffert [Koruyucu et al.2014]. 

6.3.3 Hypomineralisierte Amelogenesis imperfecta 

Die hypomineralisierten AI (Typ III) wird durch eine qualitativ gestörte Mindermineralisation 
der Schmelzmatrix bei einer normalen Schmelzstärke verursacht [Witkop 1988]. Aufgrund der 
ausgeprägten Schmelzhypomineralisation besteht auch in diesen Fällen eine reduzierte 
Röntgenopazität, die mit dem Dentin vergleichbar ist. Der Schmelz ist oft von einer 
käseartigen Konsistenz, so dass es zu einem raschen post-eruptiven Schmelzverlust mit einer 
Reduktion der vertikalen Dimension kommt [Patel et al. 2013]. Die Zähne sind dunkelgelb bis 
braun verfärbt und können Pigmenteinlagerungen aufweisen (Abbildung 25). Gingivale 
Entzündungen, ein ausgeprägter Plaque- und Zahnsteinbefall und eine erhöhte 
Temperaturempfindlichkeit sind im Vergleich zum hypoplastischen und hypomaturierten Typ 
weitere Leitsymptome bei dieser AI-Form [Quandalle et al. 2020]. Am stärksten belasten die 
Betroffenen die permanenten Schmerzen beim Kauen und Zähneputzen sowie die erhebliche 
ästhetische Beeinträchtigung durch die braunen Zähne [Parekh et al. 2014]. 

6.3.4 Hypomaturiert-hypoplastische Amelogenesis imperfecta mit Taurodontismus 

Bei der hypomaturiert-hypoplastischen AI (Typ IV) mit Taurodontismus kann sowohl die 
Hypomaturation als auch die Hypoplasie das dominierende klinische Erscheinungsbild sein 
[Witkop 1988]. Röntgenologisch imponiert eine stark vergrößerte Kronenpulpa der Molaren, 
gelegentlich auch der Prämolaren, gegenüber der Wurzelpulpa. Die Bifurkation ist dabei nach 
apikal verlagert. Insgesamt kann die Zahngröße verkürzt erscheinen. Neben diesen 
charakteristischen Erscheinungsbildern können sowohl bei einem Betroffenen als auch an 
einem Zahn unterschiedliche Mischformen der AI-Typen auftreten [Crawford et al. 2017, Patel 
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et al. 2013]. Angaben zu AI-Mischformen liegen im Schrifttum lediglich für die hypomaturiert-
hypoplastischen Mischform vor, die mit einer Häufigkeit von 3,2 % angegeben wird [Koruyucu 
et al. 2014]. Generell kann sich jedoch im Einzelfall die eindeutige klinische Zuordnung zu einer 
der aufgezeigten AI-Entitäten für den Zahnarzt schwierig gestalten. Da die AI eine genetisch 
bedingte Strukturstörung der Zahnhartsubstanz ist, weisen typischerweise alle Zähne in 
beiden Dentitionen ein identisches Erscheinungsbild auf.  

 

   
 

   
 

Abbildung 24  Klinisches Erscheinungsbild einer 8-Jährigen mit hypomaturierter AI. A) die Frontalansicht 
zeigt die marmorierten weißlich-opaken Frontzähne mit post-eruptiven Schmelzeinbrüchen 
und Dentinexposition. B) die Oberkieferübersicht veranschaulicht die desolate frühe 
Wechselgebisssituation mit vorzeitigem Verlust der Zähne 54 und 55, der profunden Karies an 
Zahn 53, dem vorzeitigen Durchbruch von Zahn 24 sowie den ausgedehnten 
Amalgamfüllungen in den ersten bleibenden Molaren. An den Palatinalflächen der Frontzähne 
und des Zahnes 24 sind Schmelzeinbrüche erkennbar. C) die Unterkieferübersicht spiegelt die 
desolate Situation des Oberkiefers mit dem vorzeitigen Verlust von Zahn 75 und dem 
frühzeitigen Durchbruch von Zahn 44 wider. Die ersten Molaren weisen wiederum 
großflächige Amalgamfüllungen auf. D) das Orthopantomogramm untermauert den klinischen 
Befund und demonstriert die gleiche Röntgenopazität von Schmelz und Dentin. 

  

A B 

C D 
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Abbildung 25  Klinisches Erscheinungsbild eines 15-Jährigen mit hypomineralisierter AI. A) in der 
Frontalansicht imponiert der ausgeprägte frontal offene Biss. B und C) die Ober- und 
Unterkieferübersicht illustriert den partiellen Schmelzverlust den Okklusalflächen und den 
Glattflächen einzelner Zähne; die Zähne 16 und 26 wurden mit konfektionierten 
Edelstahlkronen versorgt. An Zahn 46 kann eine apikale Parodontitis mit einer insuffizienten 
Wurzelfüllung diagnostiziert werden. An den Zähnen 36, 17-47 liegt eine Dentinkaries vor. D) 
Das Orthopantomogramm visualisiert bei einer reduzierten Röntgenopazität vom Schmelz 
den klinischen röntgenologischen Befund bei einem altersgerechten Zahnstatus. 

 

6.3.5 Leitsymptome der AI 

Im Rahmen der Literaturrecherche und -sichtung wurden die relevanten zahnärztlichen 
Symptome und Befunde anhand einer systematischen Übersichtsarbeit [Poulsen et al. 2008, 
Tabelle 47], wenigen klinischen Studien (Tabelle 48), etlichen Fallberichten (Tabelle 49) und 
Fallserien (Tabelle 50) systematisch dokumentiert.  

In einer systematischen Übersichtsarbeit [Poulsen et al. 2008] wurden die in der Literatur 
berichteten Begleitsymptome der AI zusammengefasst. Neben Anomalien der Zahnform und 
Pulpa imponieren Gingivitiden, Zahn- und Kieferfehlstellungen und am häufigsten die erhöhte 
Schmerzempfindlichkeit der betroffenen Zähne (Tabelle 47). 

Die Anzahl der vielfältigen Begleitsymptome von AI-Betroffenen aus den inkludierten 
klinischen Studien sind summarisch in der Tabelle 48 dargestellt. Neben einer reduzierten 
Ästhetik leiden die Betroffenen häufig unter Hypersensibilitäten, Zahn- und 
Kieferfehlstellungen sowie Zahnhartsubstanzverlusten infolge von Karies, Schmelzeinbrüchen 
oder Abnutzungserscheinungen (Tabelle 48). 

In Tabelle 49 und Tabelle 50 werden die Symptome in den jeweiligen Phasen der 
Gebissentwicklung bzw. den Altersgruppen der Häufigkeit nach aufgelistet. In den 

A 

C
I 

D 

B 
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Fallberichten (N=144) erscheinen als dominierende Symptome eine reduzierte Ästhetik 
(92,3 %), Hypersensibilitäten (56,3 %), Kieferfehlstellungen (51,4 %) und dentale 
Abnutzungserscheinungen (42,3 %) (Tabelle 49). In den Fallserien (N=2) ist das 
vorherrschende Symptom die Hypersensibilität (66,7 %). Kieferfehlstellungen, Pulpa-
Anomalien, eine reduzierte Ästhetik und Zahnform-Anomalien werden in jeweils der Hälfte 
der Fallserien (50 %) als dominierende Symptome berichtet (Tabelle 50). 

 

Tabelle 47  Häufigkeit berichteter Begleitsymptome der Amelogenesis imperfecta in der systematischen 
Übersichtsarbeit von Poulsen et al. [2008].  

Veränderungen  Symptom/Anomalie Anzahl Literaturzitate 

Zahndurchbruch 
Eruptionsverzögerung 14 
Impaktierte Zähne 16 

Zahn-Anomalien 

Resorptionen 9 

Form-Anomalie 19 

Attrition 9 

Taurodontismus 18 

Verkürzte Wurzeln 4 

Vergrößertes Pulpenkavum 10 

Pulpensteine (Dentikel) 13 

Agenesie 9 

Parodont 

Gingivahyperplasie 7 

Gingivitis 27 

Parodontitis 8 

Zahnstein 7 

Mundhygiene Reduziert 21 

Okklusion 

Offener Biss 23 

Overjet/Overbite 8 

Kreuzbiss 4 

Engstand/Crowding 3 

Platzüberschuss 5 

Schmerz Hypersensibilität 29 
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Tabelle 48  Zusammenfassung der Häufigkeit berichteter Begleitsymptome von AI-Betroffenen in den 

inkludierten klinischen Studien. 

Symptomhäufigkeit in inkludierten 
Studien 

Betroffene 
(Summe) 

Referenz 

Reduzierte Ästhetik 108 
Adorno-Farias et al. [2019], 
Quandalle et al. [2020] 

Hypersensibilität 40 
Adorno-Farias et al. [2019], 
Quandalle et al. [2020] 

Kieferfehlstellungen 74 

Markovic et al. [2010], Pavlic et 
al. [2011], Koruyucu et al. 
[2014], Adorno-Farias et al. 
[2019] 

Dentale Abnutzungserscheinung (tooth 
wear) 

45 Adorno-Farias et al. [2019] 

Karies/Schmelzeinbrüche 34/51 
Adorno-Farias et al. [2019], 
Quandalle et al. [2020] 

Zahnfehlstellung 47 
Markovic et al. [2010], Pavlic et 
al. [2011], Adorno-Farias et al. 
[2019] 

Reduzierte Lebensqualität 169 

Alqadi & O´Connel [2018], 
Coffield et al. [2005], Lyne et 
al. [2021], Parekh et al. [2014], 
Pousette Lundgren et al. 
[2015], Pousette Lundgren et 
al. [2016], Quandalle et al. 
[2020], Sneller et al. [2014] 

Abweichung vom Zahndurchbruch 10 
Markovic et al. [2010], Adorno-
Farias et al. [2019] 

Pulpa-Anomalien 5 Markovic et al. [2010] 

Zahnunterzahl 7 Adorno-Farias et al. [2019] 

Resorption 1 Koruyucu et al. [2014 

 Parodontitis 23 Adorno-Farias et al. [2019] 
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Tabelle 49  Übersicht dokumentierter Symptome bzw. Befunde bei Betroffenen mit einer Amelogenesis 

imperfecta in den Fallberichten (N=144). 

Symptomhäufigkeit in 
Fallberichten 

MG (N=8) 
WG 

(N=31) 
JBG 

(n=71) 
PG 

(N=43) 
Alle* 

(N=144) 

Reduzierte Ästhetik 8 30 65 39 133 
Hypersensibilität 6 18 35 27 80 
Kieferfehlstellungen 5 16 33 26 73 
Dentale 

Abnutzungserscheinung 
(tooth wear) 

5 11 26 23 60 

Funktionseinschränkung 2 9 26 22 56 
Zahnform-Anomalie 2 13 21 16 49 

Gingivitis 4 9 27 13 48 

Defizitäre Mundhygiene 5 13 20 15 45 

Karies 1 11 19 18 45 

Bisssenkung 4 6 16 18 41 
Zahnfehlstellung 2 8 20 14 40 
Reduzierte Lebensqualität 2 9 20 7 35 
Impaktierte Zähne 1 3 9 5 17 
Abweichung vom 

Zahndurchbruch 
1 3 9 5 16 

Schmerz  1 4 8 5 13 
Verlagerte Zähne 1 2 6 3 10 
Zahnunterzahl 0 1 1 6 8 
Zahnverlust 0 1 3 5 8 
Pulpa-Anomalien 0 4 3 0 7 
PA/CAL/ST 0 0 2 3 5 
Zahnüberzahl 0 2 1 1 4 
PA/BOP 0 0 2 1 3 
Taurodontismus 0 0 3 0 3 

Hypoplastischer Kieferknochen 0 0 2 1 3 

Abszess/Fistel/apikale PA 0 0 2 1 3 
Wurzel-Anomalien 0 0 3 0 2 
PA/RAL 0 0 1 1 2 
Resorption 0 1 0 0 1 
Pulpaobliteration 0 1 0 1 1 
Zahnlockerung 0 0 0 1 1 
TMD 0 0 1 0 1 

PA/Furkationsbefall 0 0 1 0 1 

*Anmerkung: Die Summe der in den Fallberichten genannten Symptome in den Gebissphasen kann höher sein als in dieser Spalte, da 
ein Fallbericht bis zu 3 Fälle einschließen kann 

 
  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 116 

 
Tabelle 50  Übersicht dokumentierter Symptome bzw. Befunde bei Betroffenen mit einer Amelogenesis 

imperfecta in den Fallserien (N=2). 

Symptomhäufigkeit in 
Fallserien 

MG (N=1) WG (N=2) JBG (N=1) PG (N=0) 
Alle* 
(N=2) 

Hypersensibilität 1 2 1 0 2 

Reduzierte Ästhetik 1 2 1 0 2 

Zahnform-Anomalie 0 1 1 0 1 

Funktionseinschränkung 1 1 0 0 1 

Reduzierte Lebensqualität 1 1 0 0 1 

Alle*: die Summe der in den Fallserien genannten Symptome in den Gebissphasen kann höher sein als in dieser Spalte, da eine Fallserie 
mehr als 3 Fälle einschließen kann; Fallserien ohne Intervention sind eingeschlossen. 

 

Die Leitsymptome der AI können wie folgt zusammengefasst werden:  

 

Neben Karies sind Gingivitiden als direkte Folge von hypersensiblen bzw. 
schmerzverursachenden Zähnen zu nennen. Letztere verhindern eine normgerechte 
Kaufunktion und Mundhygiene. Biofilm- bzw. Zahnsteinanlagerungen werden zudem durch 
die normabweichende Oberflächenbeschaffenheit der Zähne begünstigt. Diese 
Begleitbefunde, welche die primäre Krankheitslast der AI-Betroffenen sekundär 
verschlimmern, tragen zusätzlich zu einer weiteren Beeinträchtigung ihrer Lebensqualität 
beitragen. 

6.4 Epidemiologie 

Repräsentative epidemiologische Studien zur Häufigkeit der AI auf Populationsebene liegen 
lediglich aus den 1980er Jahren aus Israel, Schweden und den USA vor. Die Prävalenz der 
isolierten AI betrug in einer israelischen Population von 70,359 Schulkindern 1:8.000 [Chosack 
et al. 1979]. Unter 426,000 schwedischen 3- bis 19-Jährigen wurde eine Prävalenzrate von 
1:4.000 in einer definierten mittleren Region in Schweden für die isolierten AI ermittelt 
[Sundell und Koch 1985]. Demgegenüber wurde in einer nördlichen Region in Schweden eine 
AI-Prävalenz von 1,4:1000 in der gleichen Altersgruppe registriert [Bäckman und Holm 1986]. 
Die Prävalenzangabe zur AI aus den USA belief sich auf 1:14.000 [Lau et al. 1990]. Angaben zur 
Häufigkeit der syndromalen AI fehlen im internationalen Schrifttum.  

Altersübergreifende Leitsymptome der AI sind  

• Reduzierte Ästhetik, 

• Hypersensibilitäten und Schmerzen, 

• Kieferfehlstellungen, 

• Zahnformanomalien und 

• Unphysiologische Abnutzung der Zähne mit Bisssenkung und 

Funktionseinschränkungen, 

die generalisiert in der primären und bleibenden Dentition auftreten. 
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6.5 Diagnostik 

Klinisch-röntgenologische Diagnostik. Die zahnärztliche Diagnose einer AI erfolgt primär 
anhand des klinischen Erscheinungsbildes bzw. Phänotyps der AI als Blickdiagnostik. Die 
Tatsache, dass alle Milch- und bleibenden Zähne von der Strukturstörung betroffen sind, 
sowie eine positive Familienanamnese bezüglich des vorliegenden Krankheitsbildes 
unterstützen die klinischen Diagnosestellung. Die Subtyp-Erkennung der hypoplastischen AI 
(Typ I) ist klinisch am einfachsten, da bei der generalisierten Form fehlende 
Approximalkontakte aufgrund einer dünnen rauen, aber mineralisierten Schmelzschicht als 
Leitsymptom imponieren. Bei der lokalisierten AI sind vor allem Grübchen und Rillen an den 
Labial- und Bukkalflächen der Zahnkrone zu beobachten, die bei extrinsischen 
Pigmentablagerungen leicht erkennbar sind [Bloch-Zupan et al. 2023]. Aufgrund des 
durchscheinenden oder exponierten Dentins sind die Zähne in Abhängigkeit von der 
Schmelzdicke gelb bis leicht bräunlich. Bei vorhandener dünner Schmelzschicht besteht 
zwischen dem Schmelz und Dentin ein normaler Röntgenkontrast [Witkop 1988]; fehlende 
Approximalkontakte sind röntgenologisch klar erkennbar. 

Die hypomaturierte AI (Typ II) zeichnet sich durch eine normale Schmelzdicke von weiß-opaker 
bis brauner Farbe aus [Witkop 1988]. Frühzeitige post-eruptive Schmelzeinbrüche bzw. ein 
funktionsbedingter Schmelzverlust sind bei Betroffenen aufgrund der weichen 
Schmelzkonsistenz charakteristisch. Der Schmelzverlust tritt jedoch langsamer als bei der 
hypomineralisierten AI auf [Rathi et al. 2014]. Die Röntgenopazität des hypomaturierten 
Zahnschmelzes ist im Vergleich zum Normwert reduziert [Crawford et al. 2017]. Beim 
Vorliegen der sogenannten “Schneekappenform” (snow-capped Typ II C und D) ist die 
Abgrenzung zur Dentalfluorose die differentialdiagnostische Herausforderung für den 
Zahnarzt [Rao and Witkop 1971]. 

Die hypomineralisierte (synonym hypokalzifizierte AI (Typ III) zeichnet sich durch eine normal 
dicke, weiche und poröse Schmelzschicht aus, die sich rasch und leicht vom Dentin ablöst. Bei 
Betroffenen imponieren daher ausgeprägte post-eruptive Schmelzeinbrüche [Bloch-Zupan et 
al. 2023]. Die Zähne sind dunkelgelb bis braun verfärbt und können Pigmenteinlagerungen 
aufweisen. Die Röntgenopazität ist mit dem Dentin vergleichbar ist. Schwere Gingivitiden, ein 
starker Plaque- und Zahnsteinbefall, eine erhöhte Temperaturempfindlichkeit sowie 
Schmerzen beim Kauen und Zähneputzen sind im Vergleich zum hypoplastischen und 
hypomaturierten AI-Typ charakteristische Leitsymptome bei dieser AI-Form [Quandalle et al. 
20220]. 

Bei der hypomaturierten-hypoplastischen AI mit Taurodontismus (Typ IV) dominiert eines der 
beiden klinischen Charakteristika. Das Leitsymptom Taurodontismus der Molaren ist dabei 
röntgenologisch abzuklären.  

Die differentialdiagnostische Abgrenzung der AI von anderen Schmelzstrukturstörungen, wie 
der Dentalfluorose, der Molaren-Inzisiven-Hypomineralisation (MIH) und traumatisch 
bedingten Strukturstörungen, ist in der Regel unkompliziert, da diese erworbenen 
Schmelzstrukturstörungen nur einzelne Zähne oder Zahngruppen in einem bestimmten 
Entwicklungszeitfenster betreffen und nie an allen Zähnen beider Dentitionen vorkommen 
[Kühnisch et al. 2011a, 2011b]. Weiterhin bedarf es der Abgrenzung von der genetischen 
Strukturstörung der Dentinogenesis imperfecta (DI). Die Differenzierung gelingt anhand der 
Leitsymptome Farbe, Abnutzung und Oberflächenbeschaffenheit des Zahnes sowie der 
Röntgendiagnostik (siehe Kapitel zur DI). Weiterhin ist möglich, dass erworbene 
Zahnhartsubstanzdefekte, wie z. B. Karies, Erosionen, Abrasionen in fortgeschrittenen und 
generalisierten Stadien das klinische Erscheinungsbild der AI maskieren können. Bei 
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frühzeitiger Vorstellung der Betroffenen beim Zahnarzt ist jedoch die Gefahr der sekundären 
Krankheitslast eingrenzbar. 

Genetische Diagnostik. Eine sorgfältige Familienanamnese, die die Erfassung eines 
vergleichbaren Krankheitsbildes in der Eltern- und Großelterngeneration sowie im 
erweiterten familiären Umfeld umfasst, ist Grundvoraussetzung für die genetische Diagnostik. 
Optimalerweise kann anhand des vorhandenen Phänotyps ein Stammbaum (engl. Pedigree) 
konstruiert werden, welcher neben den Betroffenen die Eltern- und Großelterngenerationen 
und deren Abkömmlinge umfasst. In aller Regel sollte die zahnärztliche Diagnostik durch eine 
genetische Untersuchung flankiert werden, mit dem Ziel das betreffende Gen und die 
krankheitsauslösende Veränderung korrekt zu identifizieren [Bloch-Zupan et al. 2023]. Die 
genaue molekulare Charakterisierung der genetischen Krankheitsursche ist nicht nur für die 
genetische Beratung Betroffener notwendig, sondern beeinflusst ggf. auch das therapeutische 
Management und kann die Entdeckung neuer Gene und Krankheitsbilder unterstützen [Bloch-
Zupan et al. 2023].  

Klassifikation der AI. Auf Grundlage des Phänotyps unterbreitete Witkop [1988] einen 
pragmatischen Klassifikationsvorschlag und differenzierte die AI in die bereits erwähnten vier 
Typen: 

• Typ I: Hypoplastische AI 
• Typ II: Hypomaturierte AI 
• Typ III: Hypomineralisierte (Synonym: hypokalzifizierte) AI 
• Typ IV: Hypomaturierte-hypoplastische AI mit Taurodontismus 

 

Die weitere Unterteilung in 15 Subtypen beruht auf dem Phänotyp bzw. klinischen 
Erscheinungsbild als primäres Unterscheidungsmerkmal und des Erbganges als sekundäre 
Diskriminante (IA-IG, IIA-IID, IIIA-IIB, IVA-IAB).  

Der Klassifikationsvorschlag von Witkop [1988] ist mittlerweile nicht unumstritten, so dass 
Vorschläge zur Optimierung unterbreitet wurden. Basierend auf dem gegenwärtigen 
Erkenntnisstand bezüglich bekannter Gene und Mechanismen der Amelogenese sowie der 
Pathologie der AI empfiehlt die Arbeitsgruppe um Bloch-Zupan et al. [2023] die Phänotypen 
der hypokalzifizierten (Synonym: hypomineralisierten) und hypomaturierten AI aufgrund des 
primären und dominierenden Merkmals der Hypomineralisation als eine Entität 
zusammenzufassen. Weiterhin wurde bereits im Jahre 2003 von Aldred et al. [2003] der 
Vorschlag unterbreitet, den Erbgang als primäre Klassifizierungsart und den Phänotyp als 
sekundäre Diskriminante heranzuziehen, was jedoch in der Praxis bislang an der Verfügbarkeit 
bzw. dem Zugang zu einer genetischen Diagnostik scheiterte. Prinzipiell dürfte die 
Klassifizierung der AI unter Verwendung genetischer Angaben aus der OMIM-Datenbank, die 
eine Differenzierung nach dem Genotyp erlaubt, zeitgemäßer sein (www.omim.org). Darüber 
hinaus ist anzumerken, dass Mutationen in unterschiedlichen Genen mit dem gleichen 
Phänotyp assoziiert sein können. Beispielsweise verursachen Mutationen in den Genen 
LAMA3, LAMB3, LAMC2, COL7A1, COL17A1 und ITGB6/4 eine hypoplastische AI vom Typ IA. 
Mutationen in den Genen KLK4, MMP20, WDR72, ODAPH = C4orf26, SLC24A4 und GPR68 eine 
hypomaturierte AI vom Typ IIA Bloch-Zupan et al. [2023]. Auffällig ist in diesem 
Zusammenhang, dass in der OMIM-Datenbank verschiedene Phänotypen gelistet sind. Allein 
die Tatsache, dass dieselbe Mutation sowohl eine isolierte als auch syndromale AI hervorrufen 
kann, lässt vermuten, dass auch andere Faktoren neben bislang bekannten Mutationen den 
AI-Typ beeinflussen [Bloch-Zupan et al. 2023]. 

http://www.omim.org/
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Wie bereits in der Tabelle 44 dargestellt, verwendet die aktuelle internationale Klassifikation 
von Erkrankungen (ICD-10-GM-2023) keinen separaten Diagnostikcode für die AI; sie ist 
lediglich unter „Störungen der Zahnentwicklung und des Zahndurchbruchs“ (K00.) klassifiziert. 
Im ICD-11 ist die AI berücksichtigt und wird als LA30.6 kodiert (Tabelle 44). 

6.6 Medizinische Therapie bei der Amelogenesis imperfecta (AI) 

Weiterführende medizinische Diagnostik- und Therapienotwendigkeiten ergeben sich im Fall 
der hypoplastischen AI (Typ I, insbesondere der Schmelzagenesie (IG)), die durch eine 
Mutation im FAM20A-Gen verursacht wird und von oro-dentalen und/oder systemischen 
Krankheitsbildern (z. B. Nephrokalzinose) beim Schmelz-Nieren-Syndrom (enamel renal 
syndrome (ERS, MIM #204690) begleitet werden kann (siehe auch Tabelle 46). Die primäre 
ERS-Diagnostik basiert auf den oralen Befunden, die klinisch eine ausgeprägte 
Schmelzhypoplasie, einen verzögerten oder fehlenden Zahndurchbruch und Gingiva-
hyperplasien umfassen; röntgenologisch werden pulpale Verkalkungen, impaktierte Zähne 
und hyperplastische Zahnfollikel beobachtet [de la Dure-Molla et al. 2014]. Weiterhin sind 
fokale ektopische Kalzifikationen, die mit renalen Abnormalitäten einhergehen, 
pathognomische Zeichen einer ERS [Torres et al. 2018]. In zahlreichen Fallberichten, die den 
Zusammenhang beider Entitäten untersuchten, wird beim Vorliegen einer hyperplastischen 
AI die Überweisung des Betroffenen zu einem Urologen gefordert, um das ERS durch eine 
Ultraschall-Untersuchung der Niere sowie Blut- und Nierenparametern abzuklären [Kirzioglu 
et al. 2009]. Im Rahmen der primären ERS-Diagnostik nimmt der Zahnarzt daher eine 
Schlüsselrolle ein.  

Im Vergleich zum ERS werden AI-Betroffene mit dem Kohlschütter-Tönz-Syndrom (KTS; MIM 
#226750), das durch Mutationen im ROGDI-Gen verursacht wird, durch den 
Kinderneurologen/-psychiater dem Zahnarzt vorgestellt, da die frühkindliche psycho-
motorische Entwicklungsstörung mit Epilepsie neben der AI das dominierende 
Charakteristikum dieser seltenen genetischen Erkrankung ist [Tucci et al. 2013] (siehe auch 
Tabelle 46). Aufgrund ihrer geistigen Behinderung erfordert die präventiv ausgerichtete zahn-
ärztliche Betreuung KTS-Betroffener einer gezielten empathischen Verhaltensführung zur 
Herstellung bzw. Aufrechterhaltung der Behandlungscompliance, während sich die Therapie 
der hypoplastischen AI (Typ I) nicht von der gesunden Betroffenen unterscheidet [Heinrich-
Weltzien et al. 2013]. 

Ebenso wie KTS-Betroffene werden Kinder mit einer junktionalen Epidermolysis bullosa (JEB, 
ORPHA: 305) und assoziierten AI aufgrund ihrer genetischen Erkrankung, verursacht durch 
Mutationen in den Genen COL17A1, LAMA3, und LAMB3 (MIM #226650, #226700) (siehe auch 
Tabelle 46) primär von Kinder- und/oder Hautärzten betreut. Aufgrund der oralen 
Symptomatik der Erkrankung sollte auch ein Zahnarzt Mitglied des multidisziplinären 
Behandlungsteams sein. Die frühzeitige Einbeziehung von JEB-Betroffenen in ein präventiv 
ausgerichtetes umfassendes zahnärztliches Behandlungskonzept ist zur Vermeidung einer 
zusätzlichen Krankheitslast wesentlich. Die Betreuung von JEB-Betroffenen mit einer AI 
fokussiert auf die Reduktion der Hypersensibilität der Zähne durch eine adäquate Therapie 
mit Verbesserung der Ästhetik, die sich abgesehen von einem sorgfältigen mukosalen 
Management nicht von gesunden AI-Betroffenen unterscheidet [Krämer et al. 2020]. Um 
Schleimhautläsionen und orale Ulzerationen während der Behandlung zu vermeiden, sollten 
Watterollen mit einem wasserlöslichen Gleitmittel beschichtet werden; vor ihrer Entfernung 
aus der Mundhöhle müssen diese mit Wasser durchtränkt sein [Krämer et al. 2020]. 

Aspekte der medizinischen Versorgung der genannten Allgemeinerkrankungen bleiben bei der 
Abfassung der vorliegenden zahnärztlichen Leitlinie unberücksichtigt. 
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Tabelle 51  Gebissphasenbezogene Übersicht dokumentierter Versorgungsformen bei Betroffenen mit 
einer Amelogenesis imperfecta in den Fallberichten (N=144). 

Versorgungsformen in 
Fallberichten 

MG 
(N=8) 

WG 
(N=31) 

JBG 
(n=71) 

PG 
(N=43) 

Alle* 
(N=144) 

Full-Mouth-Rehabilitation 6 13 48 36 94 

Indirekte Restauration 2 8 41 34 83 

Prävention 6 19 33 18 69 

Interdisziplinäre Behandlung 2 7 23 23 52 

Bisshebung 2 7 24 18 46 

Interimsversorgung 2 7 24 18 47 

Direkte Restauration 5 16 16 7 39 

PAR CHIR 0 4 18 17 39 

Extraktion 0 5 14 14 31 

KFO & CHIR 1 10 17 11 35 

Endodontische Therapie 2 4 16 19 36 

Konfektionierte Edelstahlkrone 5 16 6 1 25 

Composite-Veneering 2 11 20 7 34 

Veneers 1 1 11 8 20 

Sedierung/ITN 1 3 8 7 16 

Digital-fest 0 1 9 4 15 

Reparatur 1 5 6 2 11 

PAR nicht CHIR 0 2 5 2 9 

Temporärer herausnehmbarer 
Zahnersatz 

0 1 2 1 4 

Definitiver herausnehmbarer 
Zahnersatz 

0 0 2 1 3 

Fissurenversiegelung 0 2 2 0 3 

Digital angefertigte Schiene 0 0 2 0 2 

Implatat + festsitzender 
Zahnersatz 

0 0 1 4 4 

Bleaching 0 0 1 1 2 

Implantat + herausnehmbarer 
Zahnersatz 

0 0 1 0 1 

PAR+Antibiose 0 0 1 0 1 

Knochenaugmentation 0 0 1 0 1 
Alle*: Anzahl der Publikationen, die auch Fallberichte von 1 bis 3 Fällen beinhalten, so dass die numerische Anzahl der Fälle in den 

einzelnen Gebissphasen höher sein können. 
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Tabelle 52  Gebissphasenbezogene Übersicht dokumentierter Versorgungsformen bei Betroffenen mit 

einer Amelogenesis imperfecta in den Fallserien (N=2).  

Versorgungsformen in 
Fallserien 

MG 
(N=2) 

WG 
(N=4) 

JBG 
(N=3) 

PG (N=0) 
Alle* 
(N=2) 

Indirekte Restauration 1 2 1 0 2 

Veneers 1 2 1 0 2 

Digital angefertigter festsitzender 
Zahnersatz 

0 1 1 0 1 

Sedierung/ITN 0 1 1 0 1 

Alle*: Anzahl der Publikationen, die auch Fallberichte von 1 bis 3 Fällen beinhalten, so dass die numerische Anzahl der Fälle in den 

einzelnen Gebissphasen höher sein können. 

 

6.7 Zahnärztliche Therapie der Amelogenesis imperfecta (AI) 

Eine kausale Therapie der AI ist gegenwärtig nicht verfügbar, so dass sich die Versorgung im 
Wesentlichen auf das symptom-basierte Management der Zähne konzentriert. Die Betreuung 
und zahnärztliche Versorgung von AI-Betroffenen ist komplex, langwierig, erfordert eine 
indikationsgerechte und auf die individuellen Belange der Kinder, Jugendlichen und jungen 
Erwachsenen abgestimmte Wahl der Therapiemittel. Eine definitive Versorgung sollte 
möglichst frühzeitig und optimalerweise bereits in der jugendlich-bleibenden Dentition 
erfolgen. Die fortwährende und altersübergreifende Herausforderung besteht in der 
Herstellung von Schmerzfreiheit, einer sozial akzeptablen Ästhetik und dem Erhalt bzw. der 
Herstellung einer normgerechten Okklusion. Dies erfordert eine intensive langfristige 
zahnärztliche Betreuung, wobei die Wiederherstellung einer funktional und ästhetisch 
zufriedenstellenden Gesamtgebisssituation idealerweise in einem interdisziplinär 
ausgerichteten Umfeld mit Kinderzahnmedizin, Kieferorthopädie, Mund-, Kiefer-Gesichts- 
bzw. Oralchirurgie und Prothetik in den ersten zwei bis drei Lebensjahrzehnten zu realisieren 
sind. Darüber hinaus ist der erreichte Versorgungszustand zu erhalten, und im Fall von 
Restaurations- oder Zahnverlusten indikationsgerecht zu kompensieren. Die Tabelle 51 und 
Tabelle 52 geben eine gebissphasenbezogene Übersicht zu den dokumentierten 
Versorgungsformen in den Fallberichten (N=142) und Fallserien (N=2). 

6.7.1 Schlüsselfrage zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Betroffenen 

Wie bereits im Methodenteil ausgeführt, erfolgt die Erstellung leitlinien-basierter 
Therapieempfehlungen auf der Beantwortung einer oder mehrerer Schlüsselfragen, die im 
Rahmen der Auftaktkonferenz durch die gesamte Arbeitsgruppe diskutiert und konsentiert 
wurde. Die übergeordnete Schlüsselfrage wurde für die AI wie folgt angepasst:  

 

 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer alters- und 

indikationsgerechten sowie langfristig erfolgversprechenden Therapie von 

Betroffenen mit einer Amelogenesis imperfecta sein?“ 
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Tabelle 53  Übersicht der Versorgungsformen, Liegedauer und Evaluation in den inkludierten klinischen (kontrollierten) Studien bei AI-Betroffenen. 

Autoren 
[Jahr] 

Titel/Studientyp 
Gebiss-
phase 
(Alter) 

Art & Anzahl 
Restaurationen 
(Patienten) 

Design/ 
Dauer 

Evaluation Weitere Ergebnisse 

Ceyhan et al. 
[2019] 

A long-term clinical study 
on individuals with 
amelogenesis imperfecta 

• Retrospektiv 

MG, WG, 
PG 
(3-15 J) 

• 63 % dir. Co-Rest;  

• 33 % KSK  

• 17 % Endodontische 
Maßnahmen  

• 8 % Prothetik  
(75 Patienten) 

• NU 

• Bis 12 J 

• 24 % Wiederholungs-
behandlungen 

 

Chen et al. 
[2013] 

Assessment of restorative 
treatment of patients with 
amelogenesis imperfecta 

• Retrospektiv 

WG, PG 
(8-18 J) 

• 27 KSK 

• 4 Am-Rest 

• 21 dir. Co-Rest 

• 15 indir. Rest 

• 7 Verluste 
 

(8 Patienten) 

• NU 

• 6-100 Mon 

• USPHS-Kriterien 
Überlebensraten: 

• 48 % dir. Co-Rest 

• 81 % indir. Rest 

• 75 % Am-Rest 

• 96 % KSK 

• Signifikante Verbesse-
rung der subjektiven 
Schmerzempfindlichkeit 
beim Essen und Zähne 
putzen 

• Signifikante Verbesse-
rung der subjektiven 
Ästhetik (vor vs. nach 
Behandlung) 

Klink et al. 
[2018] 

Complete rehabilitation of 
compromised full 
dentitions with adhesively 
bonded all-ceramic single-
tooth restorations: Long-
term outcome in patients 
with and without 
amelogenesis imperfecta 

• Retrospektiv 
 

PG 
(12-48 J 
bei 
Therapie-
beginn) 

• 242 Keramik-Kronen in 
Full Mouth 
Rehabilitation 
 

(9 Patienten) 

• NU 

• 23-171 Mon 
(MW:76±44,2 
Mon) 

Erfolgsraten: 

• 99,3 % (3 Jahre) 

• 97,1 % (5 Jahre) 

• 86,0 % (10 Jahre) 

Deutlich Höhere 
Erfolgsrate als bei den 
Nicht-AI Patienten der KG 
(mit Attritionen bzw. 
Abrasionen) 
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Koruyucu et 
al. [2014] 

Clinical findings and long-
term managements of 
patients with 
amelogenesis imperfecta 

• Retrospektiv 

MG, WG, 
PG 
(6-18 J) 

• 119 dir. Co-Rest 

• 5 Glasionomerzement 

• 6 Am 

• 4 KSK 
 

(31 Patienten) 

• NU 

• 3-6 J 

• 20 Wiederholungs-
behandlungen (3 Am, 17 
Co) 

 

Lafferty et 
al. [2021] 

The burden of dental care 
in amelogenesis 
imperfecta paediatric 
patients in the UK NHS: a 
retrospective, multi-
centred analysis 

• Retrospektiv 

MG, WG, 
PG 
(1-16 J) 

Ø pro Patient 
MG: 

• 0,1±0.4 SZ-Co 

• 0,5±1,5 FZ-Co 

• 1,7 ±2.9 KSK 
PG 

• 1,9±3,1 SZ-Co 

• 4,1±5,2 FZ-Co 

• 1,2±2,3 KSK 

• 0,3±1,6 Onlay 
 

(138 Patienten) 

• Statistische 
Analyse 

• 2017-2019  
(4 KiZHK-
Einrich-
tungen) 

• 65,2 % Lokalanästhesie 

• 27,5 % Sedierung 

• 31,9 % ITN 

• 7,2 % wiederholte ITN 

• Transport: 36,1 km pro ZA-
Besuch 

• 4,5 ZA-Besuche/Jahr für 5,8 
Jahre 

Häufigkeit der AI-
Phänotypen: 

• HP: 32,6 % (45) 

• HK: 9,4 % (13) 

• HM: 26 % (36) 

• HM: 9,4 % (13) 

• Gemischte Form: 12,3 % 
(17) 

• AI-Typ nicht bekannt: 
8,7 % (12) 

• Syndromale AI: 1,4 % (2) 

Lindunger 
und 
Smedberg 
[2005] 

A retrospective study of 
the prosthodontic 
management of patients 
with amelogenesis 
imperfecta 

• Retrospektiv 

PG 
(14-37 J) 

213 Proth. Rest. 

• 10 Gold-Kronen 

• 121 Metall-Keramik-
Kronen 

• 28 Vollkeramik-Kronen 

• 18 Inlay/Onlay 

• 36 Veneers 
 

(15 Patienten) 

• NU 

• 12-240 Mon 

• CDA Kriterien 

• 99,5 % befriedigend bis 
exzellent 

• (1 Krone Misserfolg) 

Verbesserung der 
Patientenzufriedenheit mit 
den Therapieergebnissen 
nach Messung mit der VAS  
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Lundgren et 
al. [2018] 

Crown therapy in young 
individuals with 
amelogenesis imperfecta: 
Long term follow-up of a 
randomized controlled 
trial 

• Prospektiv 

PG 
(11-22 J) 

227 Voll-Keramik-Kronen 

• 119 Zirkon-Kronen 

• 108 Lithiumdisilikat-
Keramikkronen 
 

(27 Patienten) 

• Split mouth 
RCT 

• 4,3-7,4 J (MW 
5,5 J) 

• Überlebensrate: 99,6 % 

• Erfolgsrate: 94,7 % 

• 4 % der Kronen 
benötigten marginale 
Anpassungen 

• Keine signifikanten 
Unterschiede zwischen 
den beiden Keramiken 

Markovic et 
al. [2010] 

Case series: clinical 
findings and oral 
rehabilitation of patients 
with amelogenesis 
imperfecta 

• Retrospektiv 

MG, WG, 
PG  
(4-17 J) 

MG: 

• 7 Glasionomerzement 

• 4 Am 
PG 

• 20 
Glasionomerzement 

• 26 Co 

• 30 Metall-Keramik-
Kronen 

• 18 Co-Veneers 
 

(12 Patienten) 

• NU 

• 2-11 J 

27 Wiederholungs-
behandlungen für 
Glasionomerzement (4) und 
Co (14) 

 

Ohrvik & 
Hjortsjö 
[2020] 

Retrospective study of 
patients with 
amelogenesis imperfecta 
treated with different 
bonded restoration 
techniques 

• Retrospektiv 

WG, PG 
(8-38 J) 

154 adhäsive. Rest: 

• 44 dir. Co-Rest 

• 8 Vorgefertigte 
Veneers 

• 102 indir. Keramik-
Rest. 
 

(17 Patienten) 

• NU 

• 1-164 Mon 

Überlebensrate (Kaplan-
Meier): 

• 31,3 Mon für dir.Co-Rest. 

• 29,3 Mon für Veneers 

• 117,6 Mon für indir. 
Keramik-Rest. 

VAS für Wiederherstellung 
von 

• Funktion: 79,6 

• Ästhetik: 77,5 

• Zufriedenheit: 82,2 
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Pousette 
Lundgren et 
al.  
[2015] 

A randomized controlled 
trial of crown therapy in 
young individuals with 
amelogenesis imperfectta 

• Prospektiv 
 

PG 
(11-22 J) 

227 Voll-Keramik Kronen 

• 119 Zirkon-Kronen 

• 108 Lithiumdisilikat-
Keramikkronen 
 

(27 Patienten) 

• Split mouth 
RCT 

• 24 Mon 

Überlebensrate: 97 % • Reduzierung der 
Schmerzempfindlichkeit: 
VAS Reduktion von 5,2 
zu 0,6 

• Keine signifikanten 
Unterschiede zwischen 
den beiden Keramiken 

Pousette 
Lundgren & 
Dahllöf 
[2014] 

Outcome of restorative 
treatment in young 
patients with 
amelogenesis imperfecta. 
a cross-sectional, retro-
spective study 

• Retrospektiv 

WG, PG 
(6-25 J) 

• 326 Co-Rest 

• 120 Zirkon Keramik-
Kronen 

• 132 Lithiumdisilikat-
Keramikkronen 

• 45 Empress Veneers, 
Teil- und Vollkronen 
 

(82 AI-Patienten) 
 

• 63 Co-Rest  
 

(82 Non-AI-Patienten) 

• Kohorten-
studie 

• Nach Alter, 
Geschlecht, 
Wohnort 1:1 
gematchte 
Kontroll-
gruppe 

• 5 J 

Überlebensraten (LogRank) 
na. 5 J: 
Co-Rest.: 

• AI-Patienten: 50 %  

• (HP AI: 58 % 
HMin/HMat: 47 %) 

• Non-AI-Patienten: 80 %  
Keramik-Kronen bei AI-
Patienten: 80 % 

• 9,5±15,7 % der ZA-
Besuche von AI-
Patienten für 
Reparaturen/Erneu-
erungen der 
Versorgungen 

• Überleben von 

• Empress-
Versorgungen: 67 % 

• Zirkon/Lithiumdisilik
at-Keramikkronen: 
95 % 

• Erneuerungsbedarf 
von adhäsiven 
Restaurationen: 
24,7±35,1 % bei AI- vs. 
9,2±23,7 % bei Non-AI-
Betroffenen 
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Pousette-
Lundgen et 
al.  
[2021] 

Cost analysis of prosthetic 
rehabilitation in young 
patients with 
amelogenesis imperfecta 

• Retrospektiv 

WG, PG 
(Start:  
6-17 J; 
Ende:  
19-27 J) 

287 Keramik-Kronen  
 
(25 Patienten) 

• Kontroll-
gruppe 
(matching 
nach Alter & 
Geschlecht) 

• 10 J (5 J vor & 
nach 
prothetischer 
Therapie 

Vergleich der Kosten/Jahr von 
AI-Patienten vs. Non-AI-
Patienten: 

• Vor prothetischer 
Versorgung: 978±50 € vs. 
192±83 € 

• Während prothetischer 
Versorgung: 5603±2964 € 
vs. 178±164 € 

• Nach prothetischer 
Versorgung: 186±90 € vs. 
130±101 € 

Anzahl ZA-Besuche: 

• AI-Betroffenen: 
43,3±19,7 

• Non-AI-Betroffenen: 
17,5±19.8 

• Signifikant höher vor 
und während der 
prothetischen 
Versorgung, danach 
jedoch nicht mehr 

Sönmez et 
al.  
[2009] 

Clinical success of 
deproteinization in 
hypocalcified 
amelogenesis imperfecta 

• Prospektiv 

WG 
(8-11 J) 

32 Co-Rest (Strip-Kronen 
Formhilfe) mit und ohne 
Deproteinisierung mit 
NaOCl  

• Split mouth 
RCT 

• 24 und 36 
Mon 

USPHS Kriterien 
Nach 24 Mon 

• Excellenter Randschluss: 

• 12 (FG) vs.4 (KG) 
Nach 36 Mon 

• 4 (FG) vs. 4 (KG) 

Weniger Rand-
verfärbungen in der FG vs. 
KG  

Tekce et al. 
[2022 a] 

Clinical performance of 
direct posterior composite 
restorations in patients 
with amelogenesis 
imperfecta 

• Prospektiv 

PG 
(14-30 J) 

102 Co-Rest 

• 52 ClearFil 
(nanohybrid) 

• 50 Filtek (nanofil) 
 

(15 Patienten) 

• Split mouth 
RCT 

• 4 J 

USPHS Kriterien 
Überlebensrate: 

• 98,1 % Clearfil 

• 92,2 % Filtek 
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Tekce et al. 
[2022 b] 

Clinical performance of 
direct composite 
restorations in patients 
with amelogenesis 
imperfecta - anterior 
restorations 

• Prospektiv 

PG 
(14-30 J) 

77 Co-Veneers 

• 39 ClearFil 
(nanohybrid) 

• 38 Filtek (nanofil) 
 

(15 Patienten) 

• Split mouth 
RCT 

• 4 J 

USPHS Kriterien 
Überlebensrate: 

• 80,5 % Clearfil 

• 92,5 % Filtek 

 

Abkürzungen: Milchgebiss (MG), Wechselgebiss (WG), permanentes Gebiss (PG), Jahre (J), Monate (Mon), Nachuntersuchung (NU), direkte (dir), indirekte (indir), 
Restauration (Rest), Composite (Co), Amalgam (Am), Visuelle Analog-Skala (VAS), Konfektioniert Stahlkrone (KSK), Fallgruppe (FG), Kontrollgruppe (KG) 
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Abbildung 26  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für die inkludierten klinischen 

(kontrollierten) Studien, welche Versorgungsformen bei AI-Betroffenen beschrieben 
(Methodologie-Checklist nach SIGN). 

 

6.7.2 Ergebnisse aus den inkludieren (randomisierten) klinisch(-kontrolliert)en Studien 

Die in den inkludierten (randomisierten) klinisch(-kontrolliert)en Studien berichteten 
Versorgungsformen, deren Nachbeobachtungdauer, Überlebens- und Erfolgsraten sowie 
weitere versorgungsrelevante Studienergebnisse sind in Tabelle 53 zusammenfassend 
dargestellt. Der Einschluss in die Studien erfolgte für die Patienten in der Regel die 
Gebissphasen übergreifend und gruppierend, weshalb eine eindeutige Zuordnung der 
Versorgungsformen, deren Erfolgsraten und Qualitätsmerkmale zu den jeweiligen 
Altersgruppen und Gebissphasen nur teilweise möglich ist. Daher werden die berichteten 
Versorgungsformen zusammenfassend beurteilt. 

6.7.2.1 Konfektionierte Kronen 

Über die Versorgung mit konfektionierten Edelstahlkronen im Milch- und Wechselgebiss von 
AI-Betroffenen liegen im Schrifttum nur wenige Daten aus retrospektiven Studien vor. Es wird 
von hohen Erfolgsraten (96 % nach bis zu 100 Monaten Liegedauer) [Chen et al. 2013] und der 
Vermeidung von Wiederholungsbehandlungen nach bis zu 6 Jahren berichtet [Koruyucu et al. 
2014, Ceyhan et al. 2019]. 

6.7.2.2 Direkte Restaurationen 

Die Überlebensraten von direkten adhäsiven Restaurationen an permanenten AI-Zähnen 
variieren in der Literatur zwischen über 90 % nach 4 Jahren Liegedauer [Tekce et al. 2022 a] 
und 48 % nach bis zu 100 Monaten Liegedauer [Chen et al. 2013] bzw. 50 % nach 60 Monaten 
Liegedauer [Pousette-Lundgren et al. 2014]. An Zähnen, die von der hypoplastischen AI-Form 
betroffen sind, wurde eine höhere Überlebensrate von 58 % nach 60 Monaten beobachtet als 
bei Zähnen mit einer hypomineralisierten bzw. hypomaturierten Form (47 %) [Pousette-
Lundgren et al. 2014]. Der Anteil erneuerungsbedürftiger direkter adhäsiver Restaurationen 
variiert zwischen 14,3 % bei 6- bis 18-Jährigen [Koruyucu et al. 2014] und 53,8 % bei 4- bis 17-
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jährigen AI-Betroffenen [Markovic et al. 2010]. Eine Verbesserung der adhäsiven Haftung 
zwischen dem AI-geschädigtem Zahnschmelz und dem adhäsiven Befestigungsmaterial durch 
eine deproteinisierende Vorbehandlung des Zahnschmelzes mit Natriumhypochlorid (NaOCl) 
wurde in einer kontrollierten klinischen Studie bei 8- bis 11-Jährigen berichtet [Sönmez et al. 
2009]. Die Restaurationen an den vorbehandelten Zähnen wiesen nach 24 Monaten häufiger 
einen exzellenten Randschluss auf als die an den nicht vorbehandelten Zähnen. Allerding war 
dieser Effekt nach 36 Monaten nicht mehr nachweisbar. Die Überlebensraten direkter 
adhäsiver Restaurationen scheinen anderen Versorgungsformen unterlegen, sodass für 
dauerhafte Restaurationen alternative Versorgungsformen in Erwägung gezogen werden 
sollten. 

Von direkt applizierten Composite-Veneers bei AI-Betroffenen berichten zwei Studien. 
Markovic et al. [2010] beschreiben, dass 18 direkte Composite-Veneers nach einer Liegezeit 
von 3 Jahren bei zwei 17-jährigen Patienten keiner Reparatur oder Wiederholungstherapie 
bedurften. In einer aktuellen prospektiven, kontrollierten klinischen Studie wurden im Split-
Mouth-Design an permanenten Frontzähnen von 14- bis 30-jährigen AI-Betroffenen 77 direkte 
Composite-Veneers mit zwei unterschiedlichen Nano-Kompositen appliziert und über 4 Jahre 
beobachtet. Das nano-gefüllte Material wies mit einer Überlebensrate von 92,5 % ein 
besseres Ergebnis auf als das Nano-Hybridmaterial mit 80,5 % [Tekce et al. 2022 b]. Insgesamt 
kann geschlussfolgert werden, dass an permanenten AI-betroffenen Frontzähnen direkte 
Composite-Veneers eine erfolgsversprechende Versorgungsform darstellen. 

6.7.2.3 Indirekte Restaurationen  

In der eingeschlossenen Literatur, die eine Zuordnung der Altersgruppen zuließ, finden sich 
Nachuntersuchungen von insgesamt 1166 indirekten Restaurationen nach 2 bis 10 Jahren 
Liegedauer. Von diesen 1166 indirekten Restaurationen entfallen 875 auf das jugendlich-
bleibende Gebiss der 12- bis 20-Jährigen. 

Ein Vergleich der Überlebensraten nach dem Kaplan Meier-Test ergab in einer retrospektiven 
norwegischen Studie mit 8- bis 38-jährigen AI-Betroffenen, dass diese für direkte adhäsive 
Restaurationen (31,3 Monate) und adhäsiv befestigte laborgefertigte Veneers (29,3 Monate) 
deutliche geringer ausfiel als für laborgefertigte Keramik-Inlays/Onlays (117,6 Monate) 
[Ohrvik und Hjörtsjö 2020]. Weiterführend wiesen Pousette Lundgren et al. [2014] eine 
höhere Überlebensrate für Vollkeramik-Kronen als für adhäsiv befestigte Inlays, Onlays oder 
Veneers aus Presskeramik bei AI-Betroffenen nach, die im Alter zwischen 11 und 22 Jahren 
versorgt wurden. 

In einer weiteren retrospektiven Beobachtungsstudie wurden 242 Vollkeramik-Kronen bei AI-
Betroffenen im Alter zwischen 12 und 48 Jahren zu Behandlungsbeginn und nach einer 
Liegedauer zwischen 23 und 171 Monaten evaluiert [Klink et al. 2018]. Die Autoren geben 
Erfolgsraten von 99,3 % nach 3 Jahren, 97,1 % nach 5 Jahren und 86,0 % nach 10 Jahren an 
[Klink et al. 2018]. Hierbei wurden signifikant höhere Erfolgsraten bei AI-Betroffenen im 
Vergleich zu Betroffenen mit einem Abrasions- bzw. Attritionsgebiss beobachtet, die in dieser 
Studie ebenfalls nachuntersucht wurden [Klink et al. 2018]. 

Die prothetische Versorgung von 14- bis 36-jährigen AI-Betroffenen mit Keramik-
restaurationen wurde in einer weiteren schwedischen Studie nach 12 bis 240 Monaten 
nachuntersucht. Insgesamt 36 Veneers, 18 Inlays bzw. Onlays, 28 Vollkeramik-Kronen und 121 
Metall-Keramik-Kronen konnten in 99,5 % anhand der CDA-Kriterien mit befriedigend bis 
exzellent bewertet werden [Lindunger und Smedberg 2005]. 
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Eine prospektiv angelegte schwedische Studie, die in einem Split-Mouth-Design die 
Versorgung von 11- bis 22-jährigen AI-Betroffenen mit insgesamt 227 Vollkeramik-Kronen 
(Zirkon-Dioxid-Keramik vs. Lithiumdisilikat-Keramik) verglich, lieferte erste Langzeitergebnisse 
nach 4,3 bis 7,4 Jahren Liegedauer [Pousette Lundgren et al. 2018]. Nach zwei Jahren betrug 
die Erfolgsrate 97 % [Pousette Lundgren et al. 2015] und nach 5 Jahren 94,7 % [Pousette 
Lundgren et al. 2018], wobei die Mehrheit der Komplikationen auf Zahntraumata 
zurückzuführen waren. Obwohl die Kronen in verhältnismäßig jungem Alter der Patienten 
angefertigt wurden, bedurften lediglich 4 % der Kronen marginaler Anpassungen [Pousette 
Lundgren et al. 2018]. 

Einige Studien berichten von erfolgreich integrierten Metall-Keramik-Kronen im permanenten 
Gebiss von jungen AI-Betroffenen [Lindunger und Smedberg 2005; Markovic et al. 2010]. Die 
Nachuntersuchung von 30 Metall-Keramik-Kronen bei zwei 17-jährigen Patienten ergab 
innerhalb von 3 Jahren keine Probleme [Markovic et al. 2010]. Ebenfalls befriedigende bis 
exzellente Beurteilungen erhielten 121 Metallkeramik-Kronen nach einer Beobachtungszeit 
von bis zu 240 Monaten, die im permanenten Gebiss von 14- bis 37-jährigen AI-Betroffenen 
eingegliedert wurden [Lindung und Smedberg et al. 2005]. 

Bezüglich des Zeitpunktes des Behandlungsbeginns mit indirekt gefertigten Einzelzahnkronen 
aus Keramik-Werkstoffen ist aus der Studienlage ablesbar, dass die hohen Erfolgsraten nach 
einer Liegedauer bis zu 7,4 Jahren auch bei Eingliederung von Keramikkronen bereits im 
jugendlich-bleibenden Gebiss erzielt werden [Pousette Lundgren et al. 2018, Klink et al. 2018, 
Ohrvik & Hjortsjö 2020]. Wesentliche Voraussetzung für die Kronenversorgung sind neben 
dem abgeschlossenen Zahndurchbruch günstige Lagebeziehungen zwischen Ober- und 
Unterkiefer. Bei AI-Betroffenen mit Kieferfehlstellungen sollte die Kronenversorgung erst 
nach der kieferorthopädischen bzw. kieferorthopädisch-chirurgischen Bisslageumstellung 
erfolgen. Die hohen Erfolgsraten von keramischen Einzelzahnkronen im jugendlich-
bleibenden Gebiss stellen die bisherige Perspektive auf den Abschluss des Körperwachstums 
zu warten [McDonald et al. 2012] bei der Entscheidung über den Zeitpunkt des 
Behandlungsbeginns in Frage. Es drängt sich ein Umdenken mit Blick auf den Zeitpunkt der 
Kronenversorgung im Sinne eines früheren Behandlungsbeginns auf, und zwar bereits im 
jugendlich-bleibenden Gebiss. Es scheint, dass bei der keramischen Einzelzahnversorgung die 
Auswirkungen des bisweilen noch nicht abgeschlossenen Körperwachstums keine oder 
lediglich geringfügige Auswirkungen auf die Erfolgsrate der Kronenversorgung haben. 
Pousette Lundgren et al. [2018] berichtet, dass im Rahmen der Nachuntersuchung von 227 
Keramikkronen, die im Alter zwischen 11 und 22 Jahren eingegliedert wurden, nach einer 
Liegedauer von 4,3 bis 7,4 Jahren lediglich bei 4 % der Kronen anpassungsbedürftige Mängel 
der marginalen Integrität auftraten, die jedoch von den Betroffenen nicht als ästhetisches 
Problem wahrgenommen wurden [Pousette Lundgren et al. 2018]. 

Für eine differenzierte Betrachtung der altersbezogenen Kronenversorgung sprechen mikro- 
morphologische Untersuchungen der Dentinstruktur von AI betroffenen Zähnen. Das 
peritubuläre Dentin erscheint verdickt und die Dentinkanälchen unregelmäßig, verengt und 
partiell obliteriert [Sanchez-Quevedo et al. 2004, Zhang et al. 2015, Belcheva et al. 2016, 
Epasinghe und Yiu 2017], ähnlich wie beim sklerotischen Dentin. Weiterhin wurde eine 
hypermineralisierte Dentinschicht an der Schmelz-Dentin-Grenze mit deutlich erhöhtem 
Kalzium-Anteil nachgewiesen [Sanchez-Quevedo et al. 2004]. Diese sklerotisch-
hypermineralisierte Dentinschicht dürfte ursächlich an der schlechteren Ausbildung der 
Dentin-Tags im Rahmen der Adhäsivtechnik und letztendlich am schlechteren adhäsiven 
Verbund zwischen Dentin und Composit bei Zähnen mit AI verantwortlich sein [Epasinghe & 
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Yiu 2017]. Andererseits bildet diese hypermineralisierte Dentinschicht eine schützende 
Barriere gegenüber einer präparationsbedingten Pulpaschädigung im Rahmen einer 
Kronentherapie, auch bei jugendlich-bleibenden Zähnen mit ausgedehnteren Pulpencaven. 
Das Risiko eines Präparationstraumas dürfte gegenüber nicht von AI betroffenen Zähnen 
geringer sein. Schlussfolgernd lässt sich aus diesen Studien ableiten, dass die Entscheidung 
über das Zuwarten mit der Kronenversorgung bis zum Erreichen des chronologischen Alters 
von 18 bis 20 Jahren zu hinterfragen ist. Auch die mikro-morphologischen Studienergebnisse 
unterstützen erklärend die hohen Erfolgsraten aus den klinischen Studien, die bereits im 
jugendlich-bleibenden Gebiss vor der Vollendung des 18. Lebensjahres keramische 
Kronenversorgungen eingliederten.  

Die Versorgung von AI-Betroffenen mit direkten und/oder indirekten Restaurationen, 
insbesondere die keramische Kronenversorgung im jugendlich-bleibenden Gebiss, gehört in 
ein Konzept zur Versorgung des Gesamtgebisses eingebettet. Die hierzu berichteten hohen 
Erfolgsraten wurden im Rahmen einer Full-Mouth-Rehabilitation erzielt [Klink et al. 2018, 
Lindunger und Smedberg 2005, Pousette Lundgren et al. 2015, Pousette Lundgren et al. 2015, 
2018]. 

6.7.2.4 Schmerzreduktion 

Von einer signifikanten Verbesserung der subjektiven Schmerzempfindlichkeit beim Essen und 
Zähneputzen nach Versorgung von 8- bis 18-jährigen AI-Betroffenen mit konfektionierten 
Edelstahlkronen, direkten und indirekten Restaurationen berichten Ceyhan et al. [2019]. 
Weiterhin wurde bei der Nachuntersuchung von 227 Vollkeramik-Kronen, die bei 11- bis 22-
jährigen AI-Betroffenen eingegliedert wurden, nach 24 Monaten Liegedauer eine signifikante, 
mit dem Visual Analog Scale (VAS) gemessene, Reduktion der Schmerzempfindlichkeit von 5,2 
zu 0,6 erreicht [Pousette Lundgren et al. 2015]. 

6.7.2.5 Aufwand und Kosten 

Die zahnärztliche Betreuung und Versorgung von AI-Betroffenen verursacht einen hohen 
Aufwand für alle Beteiligten [Lafferty et al. 2021] und insbesondere beim Einsatz von 
Keramikkronen hohe Kosten [Pousette Lundgren et al. 2021]. Sowohl vor als auch während 
der Kronentherapie übertrafen die direkten und indirekten Kosten für die Versorgung AI-
Betroffener deutlich die Kosten für Altersgefährten gleichen Geschlechts und gleicher 
regionalen Herkunft. Erwähnenswert ist jedoch, dass nach Abschluss der Kronentherapie 
keine signifikanten Unterschiede zwischen den Kosten für beide Kohorten mehr bestanden 
[Pousette Lundgren et al. 2021]. 

6.7.2.6 Fazit 

Schlussfolgernd lässt sich aus diesen Studienergebnissen ableiten, dass bei AI-Betroffenen 
neben konfektionierten Edelstahlkronen und direkten adhäsiven Restaurationen in der Milch- 
und Wechselgebissphase insbesondere die Versorgung mit indirekten Einzelzahnkronen im 
(jugendlich) bleibenden Gebiss im Rahmen einer Versorgung des Gesamtgebisses langfristig 
erfolgreiche Therapiemittel darstellen. Die Eingliederung von indirekten Einzelzahnkronen 
führte bereits im jugendlich-bleibenden Gebiss nachweislich zu langfristig besseren 
Ergebnissen.  

6.7.3 Zahnärztliche Therapie im Milch- und Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Das folgende Kapitel befasst sich mit der in den Fallberichten beschriebenen zahnärztlichen 
Versorgung von Kindern bis 12 Jahre, die von einer AI betroffen sind. Die altersgruppen-
spezifische Schlüsselfrage lautet:  
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„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von Kindern 

(<12. Lebensjahr) mit einer Amelogenesis imperfecta sein?“ 
 

 

Über zahnärztliche Versorgungen im Milch- und Wechselgebiss von AI-Betroffenen wurden 
für diese Altersgruppe insgesamt 39 Fallberichte recherchiert, von denen 9 das Milchgebiss 
und 30 das Wechselgebiss betrafen (Tabelle 54). Mehrheitlich lagen Angaben zur 
Nachbeobachtung vor, wobei die Zeiten zwischen 6 und 180 Monaten variierten. Bei den 
Fallserien (N=2) berichtete 1 über die Versorgung des Milchgebisses und 2 über die des 
Wechselgebisses (Tabelle 54); in allen Fällen ist eine Nachbeobachtung dokumentiert. 

 

Tabelle 54  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien bei Kindern (<12. Lebensjahr), die 
zahnärztliche Versorgungen bei AI-Betroffenen mit und ohne Nachbeobachtungszeiten 
dokumentierten.  

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl 

Fallberichte Milchgebiss (N=9) 
Ja 5  
Nein 4  

Fallberichte Wechselgebiss (N=30) 
Ja 25 
Nein 5  

Fallserien Milchgebiss (N=1) 
Ja 1  
Nein 0  

Fallserien Wechselgebiss (N=2) 
Ja 2  
Nein 0 

 

6.7.3.1 Kooperationsfähigkeit und Schmerzausschaltung 

Sedierungen bzw. Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie wurden zur konservierend-
chirurgischen Gebisssanierung bei AI-Betroffenen im Milchgebiss in einem von neun 
Fallberichten (22 %) [Song et al. 2022] und im Wechselgebiss in drei von 34 Fallberichten 
(8,8 %) eingesetzt [Ayers et al. 2004, Möhn et al. 2021, O’Connell et al. 2014]. Die Indikation 
zur Durchführung der Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie waren umfangreiche 
Therapiebedarfe sowie die fehlenden Compliance für ein ambulantes Behandlungssetting. In 
diesem Zusammenhang soll auf die übergeordneten Ausführungen in dem Kapitel 4.6 
verwiesen werden. 

6.7.3.2 Keine restaurative Intervention 

Im Fall einer geringgradig ausgeprägten AI-Formen erscheint es möglich, auf restaurative 
Interventionen zu verzichten solange eine normgerechte und alterstypische Kaufunktion, 
Okklusion und Schmerzfreiheit sichergestellt werden kann. Diese Therapiestrategie ist 
grundsätzlich an ein regelmäßiges Monitoring (~3-monatiges Recall) zu knüpfen, die neben 
der intensivprophylaktischen Betreuung (Ernährungsberatung, Mundhygieneinstruktion, 
Fluoridapplikation, Fissurenversiegelung) mögliche voranschreitende 
Zahnhartsubstanzverluste erfasst (siehe Kapitel 3). 
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6.7.3.3 Konfektionierte Kronen 

Neben den dargestellten Ergebnissen zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Zähnen mit 
konfektionierten Kronen - mehrheitlich Edelstahlkronen - finden sich zahlreiche Fallberichte, 
die unterschiedliche Kronentypen an Milch- und bleibenden Zähnen in der Altersgruppe der 
<12-Jährigen nutzten (Tabelle 55). Generell wird in den Fallberichten, die den Einsatz von 
konfektionierten Kronen adressieren, herausgestellt, dass die Reduktion der Hypersensibilität 
und Schmerzsymptomatik und die damit verbundene Verbesserung der Kaufunktion neben 
dem Vermeiden von AI-assoziierten Zahnhartsubstanzverlusten eine wichtige Indikation für 
diese Versorgungsmaßnahme ist. In beiden Dentitionen wurden mehrheitlich konfektionierte 
Edelstahlkronen verwandt. Im Einzelfall wurden zahnfarbene (verblendete) Kronen an 
Milchfrontzähnen eingesetzt [Song et al. 2022]. Ebenso selten kamen Polykarbonat-Kronen an 
bleibenden Frontzähnen zum Einsatz [Millet et al. 2015; Millet et al. 2013]. Generell wiesen 
die Angaben zur Nachbeobachtungszeit eine Zeitspanne zwischen 3 und 180 Monaten auf 
(Tabelle 55). 

Die Qualitätseinschätzung der Fallberichte und Fallserien zum Einsatz von 
konfektionierten/indirekten Kronenversorgungen im Milch- und Wechselgebiss fällt 
differenziert aus. Für die Versorgung von Milchmolaren mit konfektionierten Edelstahlkronen 
wird die Qualität der Evidenz als niedrig beurteilt, für zahnfarbene Kronen an 
Milchfrontzähnen ebenfalls als niedrig und für Edelstahlkronen an Milchfrontzähnen sowie 
zahnfarbene Kronen an Milchmolaren als sehr niedrig (Tabelle 56). Für den Einsatz 
konfektionierter Edelstahlkronen an den bleibenden Molaren wurde die Qualität der Evidenz 
als niedrig bewertet (Tabelle 56). 

 

  

Indikationen für ein abwartendes Monitoring ohne restaurative Intervention bei AI-
Betroffenen im Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Keine Hypersensibilitäten und Schmerzen  
• Keine sozial beeinträchtigende Ästhetik  
• Geringe Ausprägung der Zahnhartsubstanzdefekte 
• Keine Funktionsverluste bzw. -einschränkungen  
• Normgerechte, alterstypische Kaufunktion und Okklusion 

Indikationen für konfektionierte Kronen bei AI-Betroffenen im Kindesalter bis 12 
Jahre: 

• Schmelzdefekte 
• Reduktion der Hypersensibilität und Schmerzen 
• Verbesserung der Kaufunktion 
• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Flächige Okklusionskontakte 
• Bisssenkung  
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. Bisshöhe 
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Tabelle 55  Fallberichte, die indirekte Kronenversorgungen bei Kindern (<12. Lebensjahr) mit einer 
Amelogenesis imperfecta beschrieben. 

Dentition  Konfektionierte Kronen Referenzen  

Erste 
(Milchzahn) 

Edelstahlkronen an Milchmolaren 

(N=11) 

de Souza-e-Silva et al. [2010]6, Goswami et 
al. [2013]*, Kwok-Tung & King [2006]*, Liu 
et al. [2020]9, Marquezin et al. [2015]*, 
Millet et al. [2013]10, Möhn et al. [2021]3, 
O`Connell et al. [2014]11, Pinky et al. 
[2021]4, Song et al. [2022]4, Toupenay et 
al. [2018]4 

Edelstahlkronen an 

Milchfrontzähnen (N=1) 
Song et al. [2022]4 

Zahnfarbene (verblendete) Kronen 

an Milchmolaren (N=3) 
Arnetzel& Arnetzel [2011]3, Moura et al. 
[2017]1, Zimmermann et al. [2016]* 

Zahnfarbene (verblendete) Kronen 

an Milchfrontzähnen (N=2) 
Song et al. [2022]4, Moura et al. [2017]1 

Zweite 
(Bleibend) 

Edelstahlkronen an Molaren 

(N=16) 

Alazmah [2020]5, Bechor et al. [2014]9, 
Chamarthi et al. [2012]4, Cogulu et al. 
[2009]9, Dursun et al. [2016]7, Goswami et 
al. [2013]*, Kwok-Tung & King [2006]*, 
Leevailoj et al. [2017]10, Liu et al. [2020]9, 
Meller [2010]4, Millet et al. [2013]10, Millet 
et al. [2015]8, Möhn et al. [2021]3, Pires 
Dos Santos et al. [2008]7, Toupenay et al. 
[2018]2, Trentesaux et al. [2013]12 

Polykarbonat-Kronen an 

Frontzähnen (N=2) 
Millet et al. [2015]10, Millet et al. [2013]10 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 3 Monate, 2 4 Monate, 3 6 Monate, 4 12 Monate, 5 15 Monate, 6 16 Monate, 7 19 Monate, 8 24 Monate, 9 36 Monate, 10 60 Monate, 11 84 

Monate, 12 180 Monate, *Autoren geben keine Nachbeobachtungszeiten an 
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Abbildung 27  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 
konfektionierte Kronen an AI-Zähnen bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 56  Evidenztabelle zum Einsatz von konfektionierten Kronen an Zähnen von AI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Konfektionierte Kronen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Abbildung 26 
- Hoch Hoch Unentdeckt 

Edelstahlkronen an 

Milchmolaren, 

Zahnfarbene Kronen an 

Milchfrontzähnen: 

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

 
Edelstahlkronen an 

Milchfrontzähnen und 

Zahnfarbene Kronen an 

Milchmolaren: 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - 

CR 12 16 104 0-84 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Niedrig Niedrig Unentdeckt 

Edelstahlkronen an 
Milchfrontzähnen 

(R)CT -   - 

Begrenzte 
Bedeutung- 

- - - - - 

CS - - - - - - - - - 

CR 1 1 4 12 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Hoch. Hoch Unentdeckt 

Zahnfarbene 
(verblendete) Kronen 
an Milchmolaren 

(R)CT - - - - 

Begrenzte 
Bedeutung- 

- - - - - 

CS - - - - - - - - - 

CR 3 3 24 0-6 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Zahnfarbene 
(verblendete) Kronen 
an Milchfrontzähnen 

(R)CT - - - - 

Begrenzte 
Bedeutung 

- - - - - 

CS - - - - - - - - - 

CR 2 4 44 6-12 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 56  Fortsetzung. 

Versorgungsform: Konfektionierte Kronen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Zw
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Edelstahlkronen an 
Molaren 

(R)CT 4 Nicht exakt bestimmbar 6-100 

Wichtig 
 

Kapitel 3.4, 
Tabelle 3,  
Tabelle 4 

 

Moderat 
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

CS 1 2 19 12 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

CR 16 20 64 0-120 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

Polykarbonat-Kronen 
an Frontzähnen 

(R)CT - - - - 

Begrenzte 
Bedeutung- 

- - - - - 

CS - - - - - - - - - 

CR 2 2 16 60 
Moderat 

Abbildung 27 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.3.4 Direkte Restaurationen 

Die Datenauswertung zum Einsatz von direkten Restaurationen betrachtet zunächst nur 
Fallberichte, die ein bis drei Kasuistiken einschlossen. Direkte adhäsiv befestigte Kunststoffe 
dominierten bei AI-Betroffenen in beiden Dentitionen sowohl an den Front- als auch 
Seitenzähnen (Tabelle 57). In den Fallberichten, die den Einsatz von direkten Restaurationen 
adressieren, wird allgemein herausgestellt, dass die Herstellung einer sozial akzeptierten 
Ästhetik, insbesondere im Frontzahnbereich, neben der Reduktion der Hypersensibilität und 
Schmerzsymptomatik und der damit verbundenen Verbesserung der Kaufunktion eine 
wichtige Indikation für diese Versorgungsmaßnahme ist. (Kunststoffmodifizierte) 
Glasionomerzemente wurden nur zur Restauration von Seitenzähnen in der ersten Dentition 
eingesetzt [Moretti et al. 2007]. Diese dienten wie Composite-Restaurationen der 
Verbesserung der Kaufunktion [Liu et al. 2020, Meller 2010]. Die Verbesserung der Ästhetik 
von Milchfrontzähnen erfolgte ausschließlich mit Composite-Restaurationen, wobei mehrfach 
Formhilfen verwandt wurden [Dursun et al. 2016, de Souza-e-Silva et al. 2010, Marquezin et 
al. 2015]. 

Während mit Composite-Restaurationen der Seitenzähne in der zweiten Dentition vorranging 
der AI-assoziierte Zahnhartsubstanzverlust rekonstruiert bzw. stabilisiert wurde, und 
gleichzeitig auch der Reduzierung von Hypersensibilitäten/Schmerzen diente, fokussierten die 
Restaurationen der bleibenden Frontzähne vorrangig auf einer Verbesserung der Ästhetik. 
Dabei wurden ebenfalls Formhilfen herangezogen [Dursun et al. 2016]. In den Fallberichten 
wurde die direkte Restauration von bleibenden Frontzähnen in der Altergruppe der < 12-
Jährigen am häufigsten beschrieben. 

Verlaufsbeobachtungen erreichten für Milchzähne maximal 84 Monate (Frontzähne: 12-84 
Monate, Seitenzähne: 6-12 Monate); für bleibenden Zähnen betrug die längste 
Beobachtungszeit 180 Monate (Frontzähne: 6-180 Monate, Seitenzähne: 6-36 Monate) in der 
Altersgruppe der <12-Jährigen (Tabelle 57). 

Die Qualität der Evidenz für die direkte Restauration von Milch- und bleibenden Zähnen im 
Front- und Seitenzahngebiet wurde als niedrig eingestuft (Tabelle 58) 

 

 
  

Indikationen für direkte Restaurationen (Füllungstherapie) bei AI-Betroffenen im 
Kindesalter bis 12 Jahre: 
 

• Herstellung einer sozial akzeptierten Ästhetik, insbesondere von Front-
zähnen 

• Reduktion der Hypersensibilität und Schmerzen 
• Schmelzdefekte 
• Verbesserung der Kaufunktion 
• Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Kleinflächige Dentinexposition mit einem geringen AI-assoziierten 

Zahnhartsubstanzverlust  
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Tabelle 57  Fallberichte, die direkte Restaurationsformen (Füllungstherapie) bei Kindern (<12. Lebensjahr) 
mit einer Amelogenesis imperfecta beschrieben. 

Dentition  Direkte Restauration  Referenzen  

Erste 
(Milchzahn) 

Seitenzähne (N=5) Chamarthi et al. [2012]2, Liu et al. [2020]9, Meller 
[2010]2, Möhn et al. [2021]1, Moretti et al. [2007]* 

Frontzähne (N=9) 

Goswami et al. [2013]*, de Souza-e-Silva et al. 
[2010]4, Dursun et al. [2016]10, Marquezin et al. 
[2015]*, Moretti et al. [2007]*, O`Connell et al. 
[2014]11, Pinky et al. [2021]2, Toupenay et al. [2018]2, 
Zimmermann et al. [2016]* 

Zweite 
(Bleibend) 

Seitenzähne (N=8) 

Agackiran et al. [2011]7, Alazmah [2020]4, Ayers et al. 
[2004], Leevailoj et al. [2017]10, Luzzi et al. [2003]7, 
Meller [2010]2, Möhn et al. [2021]1, Sockalingam 
[2011]1 

Frontzähne (N=18) 

Agackiran et al. [2011]7, Alazmah [2020]3, Ayers et al. 
[2004]2, Chamarthi et al. [2012]2, Cogulu et al. 
[2009]8, De-Souza et al. [2014]5, Dursun et al. 
[2016]7, Goswami et al. [2013]*, Kripnerova et al. 
[2014]*, Kwok-Tung & King [2016]* ; Luzzi et al. 
[2003]7, Meller [2010]2, Möhn et al. [2021]1, 
O`Connell et al. [2014]11, Pires Dos Santos et al. 
[2008]6, Sockalingam [2011]1, Trentesaux et al. 
[2013]12 Zimmermann et al. [2016]* 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 6 Monate, 2 12 Monate, 3 15 Monate, 4 16 Monate, 5 18 Monate, 6 19 Monate, 7 24 Monate, 8 36 Monate, 9 48 Monate, 10 52 Monate, 11 

84 Monate, 12 180 Monate, *Autoren geben keine Nachbeobachtungszeit an 
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Tabelle 58  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen an Zähnen von AI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st
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&
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Front- und  
Seitenzähne 

(R)CT 8 Nicht exakt bestimmbar - 6-164- 

Wichtig Kapitel 3.5, 
Tabelle 5 

Moderat 
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Hoch Hoch Unentdeck

t 

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

Er
st

e
 Seitenzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 5 6 35 0-48 
Moderat 

Abbildung 28 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Frontzähne 
CS - - - - - - - - - 

CR 9 12 64 0-84 
Moderat 

Abbildung 28 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

Zw
ei

te
 Seitenzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 8 9 51 0-60 
Moderat 

Abbildung 28 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

Frontzähne 
CS - - - - - - - - - 

CR 18 20 119 0-84 
Moderat 

Abbildung 28 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Abbildung 28  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche direkte 

Restaurationen an AI-Zähnen bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 

 

6.7.3.5 Indirekte Einzelzahnkronen an Milchzähnen 

Die Datenauswertung zum Einsatz von indirekten Restaurationen im Milchgebiss erfasste nur 
vereinzelte Fallberichte, die ein bis drei Kasuistiken einschlossen [Arnetzl und Arnetzl 2011, 
Zimmermann et al. 2016]. Lediglich von Arnetzl und Arnetzl [2011] wurde die Nutzung von 
digital gefertigten indirekten Restaurationen (CAD/CAM-Verfahren) an zweiten Milchmolaren 
mit einer Nachbeobachtungszeit von 6 Monaten dokumentiert. Komposit-Kronen kamen 
ebenfalls an Milchmolaren nur in einem Fall zum Einsatz [Toupenay et al. 2018]; sie wurden 

Indikationen für indirekt gefertigte Einzelzahnkronen an Milchzähnen bei AI-
Betroffenen im Kindesalter bis 12 Jahre: 
 

• Herstellung einer sozial akzeptierten/normgerechten Ästhetik  
• Reduktion der Hypersensibilität und Schmerzen  
• Schmelzdefekte 
• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige Dentinexposition mit ausgeprägtem AI-assoziierten 

Zahnhartsubstanzverlust im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung 
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. vertikalen Bisshöhe 
• Zeitgleiche Planung und Durchführung indirekter Restaurationen an den 

bleibenden Zähnen 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 143 

12 Monate nachbeobachtet. Ein weiterer Fall berichtet über die Verwendung von Komposit-
Veneers an Frontzähnen der ersten Dentition [Pinky et al. 2011], wobei eine Beobachtungszeit 
von 12 Monaten dokumentiert wurde. 

6.7.3.6 Indirekt gefertigt Einzelzahnkronen an bleibenden Zähnen 

Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche konnten keine (randomisierten) klinischen 
Studien zu indirekten Restaurationsformen bei AI-Betroffenen in der Altersgruppe der <12-
Jährigen identifiziert werden. Die Datenauswertung zum Einsatz von indirekten 
Restaurationen in der bleibenden Dentition betrachtet daher nur Fallberichte, die ein bis drei 
Kasuistiken einschlossen. Diese stellen generell heraus, dass die Herstellung einer sozial 
akzeptierten Ästhetik im Frontzahnbereich sowie die Reduktion der Hypersensibilität und 
Schmerzsymptomatik neben Folgen eines AI-assoziierten Zahnhartsubstanzverlustes 
(umfassende Schmelzeinbrüche mit großflächiger Dentinexposition, bereits eingetretene oder 
erwartbare Bisssenkung) wichtige Indikationen für diese Versorgungsmaßnahme sind. 

Bei den indirekt gefertigten Einzelzahnkronen an den bleibenden Zähnen im Seitenzahngebiet 
kamen Komposit-Kronen zum Einsatz [De-Souza et al. 2014, Zimmermann et al. 2016], die eine 
Nachbeobachtungszeit bis 18 Monaten aufwiesen. Lediglich in Einzelfällen wurden Metall-
Keramik-Kronen [Baker 2007] als indirekt gefertigte Einzelzahnkronen verwandt. Digital 
gefertigte Kronen wurden nur in einem Fallbericht dokumentiert [Arnetzl und Arnetzl 2011]. 

An den bleibenden AI-betroffenen Frontzähnen wurden am häufigsten Komposit-Veneers zur 
Restauration verwandt [Meller 2010, Toupenay 2018 und Novelli 2021] (Tabelle 57), dabei 
kamen in zwei Fallberichten konfektionierte Komposit-Veneers zum Einsatz [Toupenay et al. 
2018, Novelli et al. 2021]. Über den Einsatz keramischer Einzelzahnrestaurationen (Veneers, 
Kronen) lagen keine Fallberichte vor. Über die Verwendung von Metallkeramik-Kronen sowie 
digital gefertigten Restaurationen wurde nur in Einzelfällen berichtet (Tabelle 59). 

Die Qualität der Evidenz über indirekte Restaurationen an den bleibenden Zähnen von AI-
Betroffenen der Altergruppe der <12-Jährigen wurde als niedrig beurteilt (Tabelle 60). 

 

  

Indikationen für indirekte Restaurationen an bleibenden Zähnen bei AI-Betroffenen 
im Kindesalter bis 12 Jahre: 
 

• Herstellung einer sozial akzeptierten Ästhetik im Frontzahnbereich 
• Reduktion der Hypersensibilität und Schmerzen 
• Schmelzdefekte 
• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige Dentinexposition mit einem ausgeprägten AI-assoziiertem 

Zahnhartsubstanzverlust im Bereich der okklusalen Kontakte 
• Bisssenkung 
• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. vertikalen Bisshöhe 
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Tabelle 59  Fallberichte, die definitive, indirekte Restaurationsformen an bleibenden Zähnen bei Kindern 
(<12. Lebensjahr) mit einer Amelogenesis imperfecta beschrieben.  

Indirekt gefertigte Restaurationen 

an bleibenden Zähnen 
Referenzen  

Seitenzähne 

Metall-Krone (N=0)  

Metallkeramik-Krone (N=1) Baker [2007]* 

Komposit-Krone (N=2) 
De-Souza et al. [2014]4, Zimmermann et 

al. [2016]* 

Keramik-Krone (N=0)  

Digital gefertigte Restauration 

(N=2) 
Arnetzl und Arnetzl [2011]1, Zimmermann et 
al. [2016]* 

Frontzähne 

Komposit-Krone (N=2) Möhn et al. [2021]1, Moura et al. [2017]* 

Komposit-Veneers (N=3) 
Meller [2010]2, Toupenay et al. [2018]2, 

Novelli et al. [2021]1 

Keramik-Veneers (N=0)  

Krone-Keramik (N=0)  

Metallkeramik-Krone (N=1) Baker [2007]* 

Digital gefertigte Restauration 

(N=1) 
Arnetzl und Arnetzl [2011]1 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 6 Monate, 2 12 Monate, 3 24 Monate, 4 18 Monate, 5 60 Monate, *Autoren geben keine Nachbeobachtungszeit an 

 

 

Abbildung 29  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche direkte 
Restaurationen an AI-Zähnen bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 60  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen an bleibenden Zähnen von AI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Front- und  
Seitenzähne 

(R)CT 3 Nicht exakt bestimmbar 6-100 

Begrenzte 
Bedeutung- 

 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

Moderat 
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Hoch Hoch  Unentdeckt  

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

Seitenzähne CS 1 1 4 12 
Moderat 

Abbildung 29 
n.a. Hoch Hoch  Unentdeckt  

 CR 4 4 26 0-18 
Moderat 

Abbildung 29 
n.a. Hoch Hoch  Unentdeckt  

Frontzähne CS 1 2 15 12 
Moderat 

Abbildung 29 
n.a. Hoch Hoch  Unentdeckt  

 CR 5 5 22 0-12 
Moderat 

Abbildung 29 
n.a. Hoch Hoch  Unentdeckt  

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.3.7 Kompensation von Zahnverlusten 

In keinem Fallbericht wurde über Zahnverluste bzw. die Extraktion nicht erhaltungsfähiger AI-
Zähne berichtet, so dass auf eine tabellarische Auflistung möglicher Folgemaßnahmen 
verzichtet werden kann. 

6.7.3.8 Weitere zahnärztliche Begleitbehandlung 

Eine kontinuierliche, therapiebegleitende, kariespräventive Betreuung von Kindern mit einer 
AI steht außer Frage und wurde in Fallberichten auch dokumentiert (Tabelle 61). Dies stellt 
sicher, dass die ohnehin nachteilige Gebisssituation aufgrund der AI nicht durch weitere 
kariesbedingte Zahnhartsubstanzdefekte negativ beeinflusst wird. In einigen Fallberichten 
wurde über eine erforderliche kieferorthopädische Therapiemaßnahme berichtet (Tabelle 
61). Die Notwendigkeit begründet sich vorrangig durch die häufig mit der AI assoziierten Zahn- 
und Kieferfehlstellungen (u. a. frontal offener Biss, impaktierte und verlagerte Zähne, 
Abweichungen vom regelrechten Zahndurch), die einer Korrektur bedürfen. In Einzelfällen 
können parodontalchirurgische Eingriffe erforderlich sein, um z. B. die Gingivahyperplasie bei 
einzelnen AI-Formen zu behandeln und damit bessere Voraussetzungen für eine restaurative 
Therapie zu schaffen (Tabelle 61). Darüber hinaus können vor der Fertigung von indirekten 
Restaurationen (vor allem bei einer Kronentherapie) chirurgische Kronenverlängerungen 
indiziert sein. 

Die Qualität der Evidenz bezüglich der gelisteten Begleitbehandlungen wurde als sehr niedrig 
beurteilt (Tabelle 62). 

 

Tabelle 61  Fallberichte, die Begleitbehandlungen bei Kindern (<12. Lebensjahr) mit Amelogenesis 
imperfecta beschrieben.  

Begleittherapie Referenzen  

Intensiv-Prophylaxe (N=13) 

Alazmah [2020]15Mon, Arnetzl und Anetzl [2011]6Mon, Ayers et al. 
[2004]*, Cogulu et al. [2009]36Mon, de Souza-e-Silva et al. 
[2010]16Mon, Dursun et al. [2016]18Mon, Leevailoj et al. 
[2017]60Mon, Marquezin et al. [2015]*, Meller [2010]12Mon, Millet 
et al. [2015]24Mon, Moreira [2016]12Mon, Pinky et al. [2021]12Mon, 
O`Connell et al. [2014]84Mon 

Kieferorthopädische Behandlung 
(N=4) 

Ayers et al. [2004]*, Leevailoj et al. [2017]60Mon, Luzzi et al. 
[2003]12Mon, Pires Dos Santos et al. [2008]19Mon 

Chirurgische Therapie -  

KFO+Chirurgisch - 

Parodontalchirurgie (N=2) O`Connell et al. [2014]84Mon, Pires Dos Santos et al. [2008]19Mon 

Beobachtungsdauer, *Autoren geben keine Nachbeobachtungszeit an 
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Abbildung 30  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 
Begleitbehandlungen an AI-Zähnen bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 62  Evidenztabelle zu Begleitbehandlungen bei AI-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Begleitbehandlungen  

Betrachteter Endpunkt: Verbesserung der Zahnstellung, Kieferrelation und Wachstumsunterstützung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e/
Zw
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te

 

Intensiv-Prophylaxe 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.3, 3.11, 
3.12;  

Tabelle 2, Tabelle 
11, Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 13 13 13 0-84 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 30 
n.a. Hoch Hoch  Unentdeckt 

Kieferorthopädische 
Behandlung  

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 4 4 0-60 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 30 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Parodontalchirurgie 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 19-84 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 30 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.4 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Betroffenen im 
Milch- und Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die 
genannten Therapiemaßnahmen in der Lage, die AI-assoziierten Hypersensibilitäten, 
Schmerzen, Zahnhartsubstanzdefekte und ästhetischen Beeinträchtigungen weitestgehend zu 
kompensieren sowie die Form und Funktion betroffener Zähne verlässlich wiederherzustellen. 
Dies stellt einen hohen Nutzen für AI-Betroffene dar. Demgegenüber erfordern restaurative 
Maßnahmen typischerweise die Präparation einer Kavität zur Aufnahme der Restauration. 
Grundsätzlich soll dieser Zahnhartsubstanzabtrag minimal-invasiv erfolgen. Indirekte 
Restaurationsformen erfordern zwar einen umfangreicheren Substanzabtrag, jedoch lassen 
Studienergebnisse auf eine längere Liegedauer und weniger Reparaturen der indirekten 
Restaurationen im Vergleich zu direkten Restaurationen vermuten [Chen et al. 2013, Ohrvik 
und Hjortsjö 2020]. Gleichzeitig tragen die Therapiemaßnahmen dazu bei, die 
Patientenzufriedenheit und die damit verbundene mundgesundheitsbezogene Lebensqualität 
deutlich zu verbessern [Ohrvik und Hjortsjö 2020, Chen et al. 2013] und die soziale 
Rehabilitation zu unterstützen. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten Behandlungsmaßnahmen handelt es 
sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für 
die spezifische Nutzung bei AI-Betroffenen liegen klinische Studien (Tabelle 53) und 
Fallberichte mit unterschiedlichen Beobachtungszeiten vor. In den Fallberichten variieren die 
Anzahl der berichteten Versorgungen und die Evidenzqualität nach GRADE. Die 
Evidenzqualität zur Versorgung von AI-Molaren beider Dentitionen mit konfektionierten 
Edelstahlkronen wurde als niedrig eingestuft. Ebenso wurde die Evidenzqualität der 
Fallberichte zu direkten Restaurationen in beiden Dentitionen als niedrig bewertet. Alle 
anderen Versorgungsformen erreichten eine niedrige bzw. sehr niedrige Evidenzqualität. Das 
Verzerrungsrisiko (RoB) in den klinischen Studien wurde nach SIGN als moderat bewertet 
(Abbildung 26). Systematische Übersichtsarbeiten bzw. Meta-Analysen lagen nicht vor. 
 

13. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Direkte Restaurationen sollen mit oder ohne Formhilfen im 
Front- und Seitenzahngebiet des Milch- und Wechselgebisses 
zur Herstellung von Schmerzfreiheit, Funktion und Ästhetik 
eingesetzt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik, Lebensqualität und 
normgerechter Funktion. 

Evidenzquellen/Literatur:  
• Retrospektive klinische Studien: Ceyhan et al. [2019], Chen et al. [2013], Koruyucu 

et al. [2014], Marcovic et al. [2010], Ohrvik & Hjortsjö [2020], Pousette Lundgren & 
Dahllöf [2014], Sönmez et al. [2009], Tabelle 53 

• Fallberichte: Tabelle 57 

Qualität der Evidenz (GRADE): Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 58 

Abstimmungsergebnis:  
27x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung  
100 % Konsensstärke 

Starker  
Konsens 
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14. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Konfektionierte Edelstahlkronen sollen an Milchmolaren zur 
Herstellung der Zahnform und Okklusion frühzeitig eingesetzt 
werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung von Schmerzfreiheit und einer normgerechten 
Funktion der Dentition. 

Evidenzquellen/Literatur: 
• Retrospektive klinische Studien: Ceyhan et al. [2019], Chen et al. [2013], Koruyucu 

et al. [2014], Tabelle 53 
• Fallberichte: Tabelle 55 

Qualität der Evidenz (GRADE): Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 56  

Abstimmungsergebnis:  
27x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker  
Konsens 

 

 

15. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Konfektionierte Edelstahlkronen bzw. individuell gefertigte, 
indirekte Einzelzahnrestaurationen sollten an den bleibenden 
Molaren zur Herstellung der Zahnform und Okklusion 
frühzeitig eingesetzt werden.  

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel: Reduktion von Schmerzen und Herstellung 
einer normgerechten Funktion der Dentition. 

Evidenzquellen/Literatur:  
• Retrospektive klinische Studien: Ceyhan et al. [2019], Chen et al. [2013], Koruyucu 

et al. [2014], Tabelle 53 
• Fallberichte: Tabelle 55, Tabelle 59 

Qualität der Evidenz (GRADE):  
• Konfektionierte Edelstahlkronen: Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 56 
• Indirekte Einzelzahnrestaurationen: Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 60  

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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16. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnrestaurationen 
sollten bereits im Wechselgebiss an bleibenden Frontzähnen 
zur Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und 
normgerechter Funktion eingesetzt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Reduktion von Schmerz, Verbesserung von Ästhetik, 
Lebensqualität und normgerechter Funktion. 

Evidenzquellen/Literatur: 
• Prospektive klinische Studie: Pousette Lundgren et al. [2015] 
• Retrospektive klinische Studien: Klink et al. [2018], Ohrvik & Hjortsjö [2020], 

Pousette, Lundgren & Dahllöf [2014], Tabelle 53 
• Fallberichte: Tabelle 59 

Qualität der Evidenz (GRADE): Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 60 

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 

 

17. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Kieferorthopädische bzw. kieferorthopädisch-chirurgische 
Korrekturen von Zahn- und Kieferfehlstellungen sollten 
indikationsgerecht begonnen werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Verbesserung der Zahnstellung, Kieferrelation und 
Wachstumsunterstützung. 

Evidenzquellen/Literatur: Fallberichte, Tabelle 61 

Qualität der Evidenz (GRADE): Sehr niedrig ⊕⊝⊝⊝, Tabelle 62 

Abstimmungsergebnis:  
26x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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6.7.5 Zahnärztliche Therapie der AI im jugendlich-bleibenden Gebiss (Jugendliche und 
junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre) 

Kennzeichnend für die Altersphase der 12- bis ~20-Jährigen ist, dass die vorhandenen 
Milchzähne exfoliert und alle in der Regel bleibenden Zähne durchgebrochen sind. Die 
Betroffenen durchlaufen die Lebensphase der Pubertät, die durch körperliche 
Wachstumsschübe, hormonell-endokrine und psycho-emotionale Reifung gekennzeichnet ist. 
Der Haupt-Wachstumsschub findet um das 14. Lebensjahr statt [Wood et al. 2019]. In dieser 
Altersphase sind, abhängig von der individuellen Kooperationsbereitschaft, zahnärztliche 
Therapiemaßnahmen umzusetzen, die auf normgerechte Gebissfunktionen abzielen und AI-
bedingte ästhetische Beeinträchtigungen kompensieren. Die altersgruppen-spezifische 
Schlüsselfrage lautet daher: 

 

 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgsversprechenden Therapie von 

Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) 

mit einer Amelogenesis imperfecta sein?“ 
 

 

Für diese Altersgruppe konnten im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -
sichtung insgesamt 71 Fallberichte und 1 Fallserie mit einer Beobachtungszeit zwischen 3 und 
110 Monaten identifiziert werden (Tabelle 63), welche den Einschlusskriterien entsprachen.  

 

Tabelle 63  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien zur zahnärztlichen Therapie der 
Amelogenesis imperfecta bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis einschließlich 
20. Lebensjahr).  

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl 

Fallberichte (N=71) 
Ja 48 

Nein 23 

Fallserien (N=1) 
Ja 1 

Nein 0 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen  

 

6.7.5.1  Kooperationsführung und Schmerzausschaltung 

Bei der Mehrzahl der Jugendlichen und jungen Erwachsenen kann eine Kooperationsfähigkeit 
erwartet werden. Dennoch kann im Einzelfall die Notwendigkeit der Umsetzung erforderlicher 
zahnärztlicher Therapiemaßnahmen in Allgemeinanästhesie vorliegen. 
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6.7.5.2 Keine restaurative Intervention 

Aufgrund der bestehenden Hypersensibilitäten bzw. Schmerzen, der ästhetischen 
Beeinträchtigung und funktionellen Normabweichungen kann auf zahnärztliche 
Interventionen bei AI-Betroffenen nur selten verzichtet werden [Coffield et al. 2005, Patel et 
al. 2013, Parekh et al. 2014, Quandalle et al. 2020, Lyne et al. 2021]. Insofern ist ein non-
restauratives Vorgehen auf wenige Ausnahmefälle mit einer geringgradigen Ausprägung der 
klinischen AI-Symptomatik begrenzt. 

 

 

6.7.5.3 Konfektionierte Kronen 

Die vorrangige Indikation zum Einsatz konfektionierter Kronen besteht an den 
Milchmilchmolaren und sollte an den bleibenden Molaren in der jugendlich-bleibenden 
Dentition zeitgemäß eine untergeordnete Versorgungsform darstellen. Auch konnten keine 
Fallberichte identifiziert werden, die in dieser Altersgruppe konfektionierte Kronen an 
Milchmolaren als Versorgungform eingesetzt haben. Dies begründet sich darin, dass die 
Milchmolaren bis zum 12. Lebensjahr physiologisch exfolieren und später sich demzufolge 
nicht mehr in der Mundhöhle befinden. 

 

 

Der Einsatz von konfektionierten Kronen an bleibenden Molaren mit einer AI sollte als eine 
überbrückende Versorgung bis zur definitiven Therapie jenseits des ~20. Lebensjahres 
betrachtet werden und sollte sich auf Fälle mit ausgeprägten Schmelzabbrüchen sowie einer 
Dentinexposition begrenzen. In 7 recherchierten Fallberichten wird über den Einsatz 
konfektionierter Kronen – mehrheitlich Edelstahlkronen – an den bleibenden Molaren 
berichtet, deren Nachbeobachtungszeit zwischen 3 und 60 Monaten variierte (Tabelle 64). 

Indikationen für ein abwartendes Monitoring ohne restaurative Intervention bei AI-
Betroffenen im jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 

• Keine Hypersensibilitäten und Schmerzen  
• Keine sozial beeinträchtigende Ästhetik  
• Geringe Ausprägung der Zahnhartsubstanzdefekte 
• Keine Funktionsverluste bzw. -einschränkungen  
• Normgerechte, alterstypische Kaufunktion und Okklusion 

Indikationen für konfektionierte Kronen an bleibenden Molaren bei AI-Betroffenen 
im jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 
 

• Hypersensibilitäten oder Schmerzen 

• Schmelzdefekte 

• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 

• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einem deutlichen 
Zahnhartsubstanzverlust  

• Bisssenkung  

• Notwendigkeit zur Absicherung der Okklusion bzw. Bisshöhe 

• Indirekte Restauration nicht möglich bzw. sinnvoll 
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Keine Angaben zur Verlaufsbeobachtung finden sich in 2 Fällen [Sabatini und Guzman-
Armstrong 2009, Singhal et al. 2011]. Der Einsatz von Polykarbonat-Kronen wurde weder für 
Seiten- noch für Frontzähne in den Fallberichten dokumentiert (Tabelle 64). 

 

Tabelle 64  Fallberichte, die konfektionierte Kronenversorgungen bei Jugendlichen und jüngeren 
Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) mit einer Amelogenesis imperfecta an 
bleibenden Zähnen beschrieben. 

Konfektionierte Kronen Referenzen  

Edelstahlkronen Seitenzähne/Molaren (N=7) 

Dursun et al. [2016]3, Finkelstein et al. 
[2012]4, Möhn et al. [2021]2, Sabatini und 
Guzman-Armstrong [2009]*, Singhal et al. 
[2011]*, Subramanyam [2020]1, Toupenay 
et al. [2018]5 

Polykarbonat-
Kronen 

Seitenzähne/Prämolaren - 

Frontzähne & Eckzähne - 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 13 Monate, 26 Monate, 312 Monate, 436 Monate, 560 Monate, *keine Angabe 

 

6.7.5.4 Direkte Restaurationen 

Fallberichte, die direkte Restaurationen mit unterschiedlichen Materialien an bleibenden AI-
Zähnen in der Altersgruppe der 12- bis ~20-Jährigen nutzten, dominieren bei den direkten 
Restaurationsmaterialien (Tabelle 65). Amalgam wurde in keinem Fallbericht als 
Füllungsmaterial verwandt. Werden die eingesetzten Restaurationsmaterialien in den 
Fallberichten analysiert, so dominieren adhäsiv befestigter Kunststoffrestaurationen an den 
Seitenzähnen und Komposit-Veneers an den Frontzähnen. In Einzelfällen wurden die 
Komposit-Restaurationen sowohl an den Seitenzähnen [Dursun et al. 2016, Sabatini und 
Guzman-Armstrong 2009, Yigit Özer und Bahsi 2010] als auch an den Frontzähnen [Yigit Özer 
und Bahsi 2010] unter Verwendung von Formhilfen durchgeführt. Wenn angegeben, werden 
vor allem Beobachtungszeiten zwischen 6 und 12 Monaten berichten. Das 
Indikationsspektrum umfasste u. a. die Wiederherstellung der Zahnform infolge AI-
assoziierter Zahnhartsubstanzverluste, die Fertigung von Aufbaufüllungen und die 
Wiederherstellung der Zahnform (Tabelle 65). Komposit-Veneers wurden vordergründig an 
den Frontzähnen zur ästhetischen Restauration eingesetzt. Laborgefertigte oder individuelle 
Formhilfen wurden in 2 Fallberichten erwähnt [Bogosavljević et al. 2016, Campos et al. 2014]. 
Verlaufsbeobachtungen zwischen 36 und 72 Monaten wurden in 6 Fallberichten 
dokumentiert. Zwei Fallberichte erwähnen den Einsatz von Glasinonomerzement als direktes 
Restaurationsmaterial für Seitenzähne [Horowitz et al. 2014, Sabatini und Guzman-Armstrong 
2009]. 
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Tabelle 65  Fallberichte, die direkte Restaurationsformen (Füllungstherapie) bei Jugendlichen und 
jüngeren Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) mit einer Amelogenesis 
imperfecta beschrieben. 

Direkte Restauration  Referenzen  

Amalgam Seitenzähne - 

Komposit 

Seitenzähne 

(N=15) 

Abd Alraheam und Donovan [2020]*, Ayers et al. 
[2004]60Mon, Ayna et al. [2007]12Mon, Bechor et al. 
[2014]36Mon, Cagetti et al. [2017]12Mon, Dursun et al. 
[2016](#)12Mon, Gisler et al. [2010]12Mon, Sabandal et al. 
[2020]108Mon, Sabatini und Guzman-Armstrong 
[2009](#)*, Ramos et al. [2011]*, Sengun und Ozer 
[2002]10Mon, Singhal et al. [2011]*, Türkün [2005]6Mon, 
Yamaguti et al. [2006]48Mon, Yigit Özer und Bahsi 
[2010](#)* 

Frontzähne (N=9) 

Bechor et al. [2014]36Mon, Cagetti et al. [2017]12Mon, 
Dursun et al. [2016]12Mon, Gisler et al. [2010]12Mon, 
Sabandal et al. [2020]110Mon, Sabatini und Guzman-
Armstrong [2009]*, Sengun und Ozer [2002]10Mon, 
Türkün [2005]6Mon, Yigit Özer und Bahsi [2010] 

Komposit-Veneers 

Seitenzähne (N=0)  

Frontzähne 

(N=17) 

Abd Alraheam und Donovan [2020]*, Ardu et al. 
[2013](#)48Mon, Ayers et al. [2004]60Mon, Ayna et al. 
[2007]12Mo, Bogosavljević et al. [2016] (#)3Mon, Campos 
et al. [2014](#)72Mon, Horowitz et al. [2014]*, Nashan et 
al. [2016]36Mon, Oliviera et al. [2011]*, Preissner et al. 
[2013]5Mon, Sengun und Ozer [2002]10Mon, Shibata et al. 
[2016]*, Singhal et al. [2011]*, Toupenay et al. 
[2018]60Mon, Türkün [2005]6Mon, Wynne und Wynne 
[2016]*, Yamaguti et al. [2006]48Mon 

Glasionomerzement Seitenzähne (N=2) 
Horowitz et al. [2014]*, Sabatini und Guzman-

Armstrong [2009]* 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *keine Angabe; # Anwendung einer Formhilfe 

 

  

Indikationen für direkte Restaurationen (Füllungstherapie) bei AI-Betroffenen im 
jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 

• Hypersensibilität/Schmerzen 
• Ästhetik im Frontzahnbereich 
• Versorgung von Schmelzdefekten 
• Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Kleinflächige Dentinexposition mit geringem Zahnhartsubstanzverlust  
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Abbildung 31  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche direkte 
Restaurationen an AI-Zähnen bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis 
einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 66  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen an Zähnen von AI-Betroffenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Front- und  
Seitenzähne 

(R)CT 8 Nicht exakt bestimmbar 1-164 

Wichtig 
Kapitel 3.5, 
Tabelle 5 

Moderat 
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt 

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

Seitenzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 17 20 135 0-110 
Moderat 

Abbildung 31 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt 

Frontzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 22 26 211 0-60 
Moderat 

Abbildung 31 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.5.5 Indirekte Restauration bleibender Zähne 

Mit dem vollständigen Durchbruch der bleibenden Zähne gewinnt der Einsatz von 
Einzelzahnkronen zunehmend Bedeutung bei der Versorgung von AI-Betroffenen. Dies ist u. a. 
der Fall, wenn die bleibenden Molaren von einem starken Hartsubstanzverlust betroffen sind, 
der mit einer Bisssenkung einhergeht. 

Da direkte Restaurationen für die Widerherstellung kaulasttragender Okklusalflächen aus 
materialkundlicher Sicht ungeeignet sind, kommen für dieses Anforderungsprofil mehrheitlich 
indirekt gefertigte Einzelzahnrestaurationen zum Einsatz. Diese verfügen über die notwendige 
Festigkeit und Stabilität, die wiederum Voraussetzung für eine sichere vertikale Abstützung 
ist. Die Widerherstellung einer sicheren und dauerhaften Abstützung des Seitenzahngebietes 
über die ersten bleibenden Molaren erscheint zudem essenziell für den Schutz von 
Frontzähnen, Eckzähnen und Prämolaren, ermöglicht den regulären Durchbruch der zweiten 
bleibenden Molaren und ist Voraussetzung für das Restaurationsüberleben von direkten und 
indirekten Frontzahnrestaurationen. Bei kompositbasierten, indirekten Restaurationen im 
Seitenzahnbereich kam die CAD/CAM-Technologie in 5 von 11 Fallberichten zum Einsatz. Die 
Beobachtungszeit bewegte sich in der Mehrzahl der Fälle zwischen 6 und 60 Monaten (Tabelle 
67). Weiterhin dominierte bei der Versorgung von AI-Seitenzähnen die Verwendung von 
Metallkeramik in 21 Fallberichten mit längsten Beobachtungszeit von 60 Monaten. Bei den 
vollkeramischen Restaurationen wurde mehrheitlich Lithiumdisilikat- und Glaskeramik als 
Material verwandt; Zirconiumoxidkramik kam hauptsächlich ohne CAD/CAM-Technik zum 
Einsatz [Siadat et al. 2007, Sinada und Wang 2022, Yaprak et al. 2012]. Keine Angaben wurden 
in 6 Fallberichten zum verwendeten Material bei den indirekten keramischen 
Seitenzahnrestaurationen gemacht. Darüber hinaus wurden in je 1 Fallbericht konfektionierte 
Kronen zur Versorgung der bleibenden Molaren und Prämolaren bis zum Alter von 16 Jahren 
[Masoud et al. 2022], laborgefertigte Teilkronen (Metall) für Molaren [Sengun und Ozer 2002] 
und laborgefertigte Goldkronen für Molaren verwandt [Visram et al. 2006]. 

 

 

  

Indikationen für indirekte Restaurationen an bleibenden Zähnen bei AI-Betroffenen 
im jugendlich-bleibenden Gebiss (12 bis ~20Jahre): 
 

• Hypersensibilitäten/Schmerzen 
• Ästhetik im Frontzahnbereich 
• Schmelzdefekte  
• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit einer überproportionalen 

Zahnhartsubstanzabnutzung 
• Bisssenkung  
• Herstellung einer stabilen Okklusion 
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Tabelle 67  Fallberichte, die über indirekt gefertigte Einzelzahnkronen an AI-Zähnen im Seitenzahnbereich 
in der Altersgruppe der 12- bis einschließlich 20-Jährigen berichten. 

Einzelzahnkronen an Seitenzähnen Referenzen  

Komposit N=11 

Ardu et al. [2013]48Mon, Dursun et al. [2016]6Mon, Güth et al. 
[2014](CAD/CAM)6Mon, Güth et al. [2017]( CAD/CAM)*, Möhn et al. 
[2021]6Mon, Mousally et al. [2019](CAD/CAM)18 Mon, Ortiz et al. 
[2019]( CAD/CAM)24Mon, Preissner et al. [2013](CAD/CAM) 5Mon, Sinada 
und Wang [2022]( CAD/CAM) 24Mon, Toupenay et al. [2018]60Mon, 

Yamaguti et al. [2006]48Mon 

Metall N=1 Sengun und Ozer [2002]10Mon 

Metallkeramik N=21 

Al-Salehi et al. [2007]156Mon, Archana et al. [2015]*, Ayers et 
al. [2004]60Mon, Bajracharya et al. [2021]6Mon, Baker [2007]*, 
Bharath Shetty und Shetty [2010]3Mon, Izgi et al. [2015]12Mon, 
Kalaivani et al. [2015]*,Kar et al. [2012]*, Marsan et al. 
[2010]12Mon, Millet et al. [2013]60Mon, Mathew et al. 
[2008]18Mon, Pulgar et al. [2001]*, Robinson und Haubenreich 
[2006] 24Mon, Sadighpour et al. [2009]36Mon, Sari und Usumez 
[2003]12Mon, Varella Morales et al. [2010]12Mon, Viswambaran 
& Londhe [2015]*, Williams & Becker [2000]*, Wynne und 
Wynne [2016]*, Yip und Smales [2003]60Mo 

Vollkeramik 

Zirconiumoxid 
(N=5) 

Ergun et al. [2013](CAD/CAM)36Mon, Millet et al. 
[2015](CAD/CAM)24Mon, Sidat et al. [2007]72Mon, Sinada und Wang 
[2022]24Mon, Yaprak et al. [2012]36Mon 

Feldspat - 

Lithiumdisilikat 

(N=7) 

Ardu et al. [2013]*, Auster [2013]*, Gisler et al. [2010]12Mon, 
Jivanescu et al. [2017]12Mon, Kamble und Parkhedkar 

[2013]48Mo, Ortiz et al. [2019]24Mon, Savi et al. [2014]60Mo 

Keine Angaben 
(N=6) 

Gemalmaz et al. [2003]12Mon, Gundannavar et al. [2013]36Mon, 
Keles et al.2001]12Mon, Masoud et al. [2022]*, Oliviera et al. 
[2011]*, Suchancova et al. [2014]* 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *keine Angabe zur Nachbeobachtungszeit 

 

Fallberichte, die indirekt gefertigte Einzelzahnkronen an den Frontzähnen aus Komposit-
Material einsetzten, verwandten in 6 von 10 Berichten die CAD/CAM-Technologie [Güth et al. 
2014, Güth et al. 2017, Halal et al. 2018, Ortiz et al. 2019, Sinada und Wang 2022, Stines 2008] 
mit einer Beobachtungszeit von 6 bis 24 Monaten (Tabelle 68). Die Verwendung von 
Metallkeramik für Frontzahnrestaurationen wurde in 21 Fallberichten dokumentiert, die 
mehrheitlich eine Beobachtungszeit zwischen 12 und 24 Monaten berichteten. In 10 
Fallberichten wurden AI-betroffene Frontzähne mit Vollkeramik-Veneers versorgt, die 
zwischen 12 und 60 Monaten beobachtet wurden. Materialien für die Herstellung von 
Vollkeramik-Restaurationen waren vor allem Lithiumdisilikat-Keramik und Zirkoniumdioxid 
mit/ohne CAD/CAM-Technologie. 
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Tabelle 68  Fallberichte, die über indirekt gefertigte Einzelzahnkronen an AI-Zähnen im Frontzahnbereich 
in der Altersgruppe der 12- bis einschließlich 20-Jährigen berichten. 

Einzelzahnkronen an Frontzähnen Referenzen  

Komposit N=10 

Möhn et al. [2021]6Mon, Chafaie [2016]*, Güth et al. 
[2014](CAD/CAM)6Mon, Güth et al. [2017](Lava – CAD/CAM)*, 
Halal et al. [2018](CAD/CAM)24Mon, Ortiz et al. 
[2019](CAD/CAM)24Mon,Sinada und Wang [2022] 

(CAD/CAM)24Mon, Toupenay et al. [2018]60Mon, Stines 
[2008](CAD/CAM)*, Yamaguti et al. [2006]48Mon 

Metallkeramik N=15 

Al-Salehi et al. [2007]156Mon, Archana et al. [2015]*, 
Baker [2007]*, Bharath Shetty und Shetty [2010]3Mon, 
Izgi et al. [2015]12Mon, Kalaivani et al. [2015]*, Kar et al. 
[2012]*, Marsan et al. [2010]12Mon, Mathew et al. 
[2008]18Mon, Millet et al. [2013]60Mon, Ortiz et al. 
[2019]24Mon, Pulgar et al. [2001]*, Robinson und 
Haubenreich [2006]Kronen & Brücken,24Mon, Viswambaran & 
Londhe [2015]*, Wynne und Wynne [2016]* 

Vollkeramik  
(Veneer) 

N=10 

Gemalmaz et al. [2003]12Mon, Ramos et al. [2011]*, 
Keles et al. [2001]12Mon, Sadighpour et al. [2009]36Mon, 
Sari und Usumez [2003]12Mon, Savi et al. [2014]60Mon, 
Shibata et al. [2016]*, Varella Morales et al. 
[2010]12Mon, Visram und McKaig [2006]*, Yip und 
Smales [2003]60Mon 

 

Vollkeramik 

Zirconiumdioxid 

(N=6) 
Ergun et al. [2013](CAD/CAM)36Mon, Millet et al. 
[2015]24Mon, Mousally et al. [2019](CAD/CAM)18 Mon, Sidat 
et al. [2007]72Mon, Sinada und Wang [2022]24Mon, Yaprak 
et al. [2012]36Mon 

Feldspatkeramik Ortiz et al. [2019]24Mon 

Lithiumdisilikat/Glas

keramik 

(N=8) 
Ardu et al. [2013]*, Auster [2013]*, Bajracharya et al. 
[2021]6Mon, Gisler et al. [2010]12Mon, Jivanescu et al. 
[2017]12Mon (mit ZIRKON Veneers), Kamble und Parkhedkar 
[2013]48Mon, Ortiz et al. [2019]24Mon, Williams & Becker 
[2000]* 

Keine Angabe  
(N=3) 
Gundannavar et al. [2013]36Mon, Masoud et al. [2022]*, 
Suchancova et al. [2014]* 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *keine Angabe 
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Abbildung 32  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche indirekte 
Restaurationen an AI-Zähnen bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis 
einschließlich 20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 69  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen an bleibenden Zähnen von AI-Betroffenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Front- und  
Seitenzähne 

(R)CT 8 118 875 1-164 

Essentiell 
Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

Moderat 
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt  

Moderat 

⊕⊕⊕⊝ 

Seitenzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 52 58 674 72 
Moderat 

Abbildung 32 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt  

Frontzähne 

CS 1 3 27 16 
Moderat 

Abbildung 32 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt- 

CR 48 53 521 72 
Moderat 

Abbildung 32 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt  

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.5.6 Kompensation von Zahnverlusten 

Generell kann konstatiert werden, dass in dieser Altersgruppe nur sehr selten über einen 
Zahnverlust berichtet wurde. Diese Zahnverluste wurden mit unterschiedlichen 
Folgetherapien kompensiert: Interims-, herausnehmbarer oder Implantat-getragener 
Zahnersatz (Tabelle 70). 

 
Tabelle 70  Fallberichte, die Zahnverluste und die Folgetherapie bei Jugendlichen und jüngeren 

Erwachsenen (12- bis einschließlich 20-Jährige) für bleibende Zähne beschrieben.  

Folgetherapie nach Zahnverlust Referenzen  

Interimstherapie Sari & Usumez [2003] 

Temporäre herausnehmbare Versorgung - 

Definitive herausnehmbare Versorgung  Assuncao et al. [2009] 

Herausnehmbarer, temporärer Zahnersatz im Ober- und/oder 
Unterkiefer 

- 

Kieferorthopädischer Lückenschluss mit Implantat-getragenem 
Zahnersatz sowie Einzelkronenversorgung  

- 

Kieferorthopädischer Lückenschluss mit Brückenversorgung  - 

Implantat-getragener Zahnersatz  Apaydin et al. [2014]* 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *keine Angabe 

 

6.7.5.7 Weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte 

Eine kontinuierliche, therapiebegleitende, kariespräventive Betreuung von Jugendlichen und 
jüngeren Erwachsenen mit einer AI steht außer Frage und wurde in nahezu allen Fallberichten 
dokumentiert. Dies stellt sicher, dass die vorgeschädigte Zahnhartsubstanz nicht durch 
andere/weitere Defekte negativ beeinflusst wird. 

Mit dem Durchbruch der zweiten bleibenden Molaren endet bei regelhaftem Zahnwechsel die 
funktionell bedeutsame Phase der unsicheren Bisslagesituation von Ober- und Unterkiefer 
zueinander. Gleichzeitig beginnt die zahnärztliche (Gesamt-)Versorgung in der bleibenden 
Dentition. Wie bereits zuvor ausgeführt, können unterschiedliche Versorgungsformen zum 
Einsatz kommen, wobei der Anteil an indirekten und damit definitiven Restaurationsformen 
im Front- und Seitenzahnbereich zunimmt (Tabelle 65, Tabelle 67, Tabelle 68). In Tabelle 71 
werden weitere zahnärztliche Versorgungsformen bzw. -aspekte, die in den Fallberichten 
adressiert wurden, zusammenfassend dargestellt. In 14 Fallberichten wurde über die 
Durchführung einer kieferorthopädischen Behandlung bei AI-betroffenen berichtet. Unter 
Berücksichtigung der berichteten Symptome (siehe Tabelle 48 und Tabelle 49) betraf die 
kieferorthopädische Therapie vor allem die Behandlung von Zahn- und Kieferfehlstellungen 
(häufig ein frontal offener Biss), Abweichungen vom Zahndurchbruch und das Vorliegen von 
impaktierten Zähnen. In diesen Kasuistiken wurden Beobachtungszeiten bis zu 78 Monaten 
berichtet. Ergänzend dazu wurde in 9 Fallberichten eine kieferorthopädisch-chirurgische 
Therapie dokumentiert (Tabelle 71). Erforderliche chirurgische Maßnahmen beschrieben 15 
Fallberichte, die mehrheitlich (N=10) die Notwendigkeit einer Kronenverlängerung bzw. 
Kronenfreilegung betrafen [Bharath Shetty und Shetty 2010, Jivanescu et al. 2017, Kalaivani 
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et al. 2015, Kamble und Parkhedkar 2013, Korbmacher et al. 2007, Moussally et al. 2019, Ortiz 
2019, Sadighpour et al. 2009, Sidat et al. 2007, Wynne und Wynne 2016]. Die Entfernung der 
hyperplastischen Gingiva (Gingivektomie) dokumentierten 3 Fallberichte [Macedo et al. 2005, 
Savi et al. 2014, Yaprak et al. 2012]. Die Behandlung aller AI-betroffenen Zähne im Sinne einer 
Full-Mouth-Rehabilitation beschrieben 45 Fallberichte, wobei die Nachbeobachtungszeit 
zwischen 6 bis 78 Monate variierte (Tabelle 71). Eine ausdrückliche Bisshebung wurde in 14 
Fallberichten mitgeteilt (Tabelle 71). Erforderliche Reparaturen betrafen in der Regel direkte 
Restauration (Füllungen). Endodontische Therapiemaßnahmen 
(Pulpotomie/Wurzelkanalbehandlungen wurden in 13 Fallberichten mitgeteilt (Tabelle 71). 
Wie zuvor bereits bei den indirekten Versorgunggen betrachtet, erfolgte die Einbeziehung 
digitaler Fertigungstechnologien in 10 Fallberichten (Tabelle 71). Ergänzend sei auf drei 
Fallberichte verwiesen, die Cover-denture-Prothesen nach dem SnapOnSmile-Prinzip mit 
einer Beobachtungszeit von 9 Monaten [Wilson et al. 2015], teleskopierende Cover-denture-
Prothesen mit einer Beobachtungszeit von 24 Monaten [Assunção et al. 2009] sowie 
herausnehmbare laborgefertigte Cover-denture-Prothesen [Zarati et al. 2007, Ghodsi et al. 
2012] empfehlen. 

 

Tabelle 71  Fallberichte, die weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte bei 
Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12- bis einschließlich 20-Jährige) für bleibende 
Zähne beschrieben.  

Weitere  

Versorgungsformen  
Referenzen  

Kieferorthopädie (N=14) 

Abd Alraheam und Donovan [2020]*, Auster [2013]*, Finkelstein et 
al. [2012]36Mon, Gemalmaz et al. [2003]12Mon, Izgi et al. [2015]12Mon, 
Korbmacher et al. [2007]48Mon, Masoud und Tsay [2022]78Mon, 
Mousally et al. [2019]18 Mon, Pulgar et al. [2001]*, Ramos et al. 
[2011]*, Sidat et al. [2007]72Mon, Suchancova et al. [2014]*, 
Toupenay et al. [2018]60Mon, Varella Morales et al. [2010]12Mon 

Kieferorthopädie und 
Chirurgie (Oralchirurgie 
und/oder Mund-, Kiefer-, 
Gesichtschirurgie, N=9) 

Archana et al. [2015]*, Apaydin et al. [2014]* 
Ayers et al. [2004]60Mon, Baker [2007]*, Gisler et al. [2010]12Mon, Güth 
et al. [2014]6Mon, Güth et al. [2017]*, Keles et al. [2001]12Mon, Marsan 
et al. [2010]12Mon 

Chirurgie (Oralchirurgie 
und/oder Mund-, Kiefer-, 
Gesichtschirurgie, N=15) 

Bharath Shetty und Shetty [2010]3Mon, (Kronenverlängerung), Gundannavar 
et al. [2013]36Mon,(PA-Chirurgie), Jivanescu et al. 
[2017]12Mon,(Kronenverlängerung), Kalaivani et al. [2015]*(Kronenverlängerung), 
Kamble und Parkhedkar [2013]48Mon, (Kronenverlängerung), Korbmacher et 
al. [2007]48Mon,(Kronenfreilegung), Macedo et al. [2005]24Mon,(Gingivektomie), 
Moussally et al. [2019]18 Mon,(Kronenverlängerung), Ortiz 
[2019]24Mon,(Kronenverlängerung), Robinson und Haubenreich [2006]24Mon, 
Sadighpour et al. [2009]36Mon,(Kronenverlängerung), Savi et al. 
[2014]60Mon,(Gingivektomie), Sidat et al. [2007]72Mon,(Kronenverlängerung), Wynne 
und Wynne [2016]*,(Kronenverlängerung), Yaprak et al. 
[2012]36Mon,(Gingivektomie) 

Full-Mouth-Rehabilitation 
(N=45) 

Archana et al. [2015]*, Ardu et al. [2013]*, Apaydin [2014]*, Auster 
[2013]*, Ayers et al. [2004]60Mon, Bajracharya et al. [2021]6Mon, Baker 
[2007]*, Bharath Shetty und Shetty [2010]3Mon, Ergun et al. 
[2013]36Mon, Gemalmaz et al. [2003]12Mon, Gisler et al. [2010]12Mon, 
Gundannavar et al. [2013]36Mon, Güth et al. [2014]6Mon,(Lava – CAD/CAM), 
Güth et al. [2017]*, (Lava – CAD/CAM), Izgi et al. [2015]12Mon, Jivanescu et 
al. [2017]12Mon, Kalaivani et al. [2015]*, Kamble und Parkhedkar 
[2013]48Mon, Kar et al. [2012]*, Keles et al. [2001]12Mon, Marsan et al. 
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[2010]12Mon, Masoud et al. [2022]78Mon, Mathew et al. [2008]18Mon, 
Millet et al. [2013]60Mon, Millet et al. [2015]24Mon, Möhn et al. 
[2021]6Mon, Moussally et al. [2019]18 Mon, Oliviera et al. [2011]*, Ortiz 
et al. [2019]24Mon, Pulgar et al. [2001]*, Ramos et al. [2011]*, 
Robinson und Haubenreich [2006]24Mon, Sabatini und Guzman-
Armstrong [2009]*, Sadighpour et al. [2009]36Mon, Sari et al. 
[2003]12Mon, Savi et al. [2014]60Mon, Sengun und Ozer [2002]10Mon, 
Sidat et al. [2007]72Mon, Sinada und Wang [2022]24Mon, Suchancova et 
al. [2014]*, Türkün [2005]6Mon, Varella Monrales et al. [2010]12Mon, 
Wynne und Wynne [2016]*, Yamaguti et al. [2006]48Mon, Yaprak et al. 
[2012]36Mon 

Bisshebung (N=14) 

Auster [2013]*, Ayers et al. [2004]60Mon, Bajracharya et al. 
[2021]6Mon, Baker [2007]*, Kalaivani et al. [2015]*, Kamble und 
Parkhedkar [2013]48Mon, Mathew et al. [2008]18Mon, Pulgar et al. 
[2001]*, Robinson und Haubenreich [2006]24Mon, Sabatini und 
Guzman-Armstrong [2009]*, Sari et al. [2003]12Mon, Suchancova et al. 
[2014]*, Visram et al. [2006]*, Wynne und Wynne [2016]* 

Reparatur (N=7) 
Baker [2007]*, Dursun et al. [2016]12 Mon, Jivanescu et al. [2017]12Mon, 
Türkün [2005]6Mon, Sabandal et al. [2020]110Mon, Sadighpour et al. 
[2009]36Mon, Sidat et al. [2007]72Mon 

Endodontische Maßnahmen 
(N=13) 

Auster [2013]*, Bharath Shetty[ und Shetty 2010]3Mon, Dursun et al. 
[2016]12Mon, Jivanescu et al. [2017]12Mon, Kalaivani et al. [2015]*, 
Kamble und Parkhedkar [2013]48Mon, Mathew et al. [2008]18Mon, 
Oliviera et al. [2011]*, Ortiz et al. [2019]24Mon, Pulgar et al. [2001]*, 
Robinson und Haubenreich [2006]24Mon, Sadighpour et al. 
[2009]36Mon, Sidat et al. [2007]72Mon 

Versorgungen unter 
Einbeziehung digitaler 
Fertigungstechnologien (N=8) 

Ergun et al. [2013]36Mon, Güth et al. [2014]6Mon, Güth et al. [2017]*( 

CAD/CAM), Halal et al. [2018]24Mon, Jivanescu et al. [2017]12Mon, 
Moussally et al. [2019]18 Mon, Preissner et al. [2013]5Mon, Stines 
[2008]* 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *keine Angaben 
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Abbildung 33  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Begleitbehandlungen an AI-Zähnen bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12- bis 
einschließlich 20-Jährige) beschrieben. 
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Tabelle 72  Evidenztabelle zu Begleitbehandlungen bei AI-Betroffenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Begleitbehandlungen  

Betrachteter Endpunkt: Verbesserung der Zahnstellung, Kieferrelation und Wachstumsunterstützung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Kieferorthopädie  

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.12, 
Tabelle 12 

- - - - - 

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 14 14 14 72 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 33 
n.a. Moderat Hoch  Unentdeckt 

Kieferorthopädie und 
Chirurgie 
(Oralchirurgie 
und/oder Mund-, 
Kiefer-, 
Gesichtschirurgie) 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 9 9 9 60 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 33 
n.a. Moderat Hoch Unentdeckt 

Chirurgie 
(Oralchirurgie 
und/oder Mund-, 
Kiefer-, 
Gesichtschirurgie) 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 15 15 15 72 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 33 
n.a. Moderat Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 72  Fortsetzung. 

Versorgungsform: Begleitbehandlungen  

Betrachteter Endpunkt: Verbesserung der Zahnstellung, Kieferrelation und Wachstumsunterstützung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Zw
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Full-Mouth-
Rehabilitation 

(R)CT 3 Nicht exakt bestimmbar- 24-171 Wichtig 

Kapitel 3.7, 3.6, 
3.8, 3.10; 

Tabelle 6, Tabelle 
7, Tabelle 8, 
Tabelle 10 

Moderat 
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt 

Niedrig 
⊕⊕⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 45 49 49 72 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 33 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt 

Bisshebung  

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 14 14 14 60 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 33 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Reparatur 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 7 7 7 60 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 33 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Endodontische 
Maßnahmen 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 13 13 76 72 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 33 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

Versorgungen unter 
Einbeziehung digitaler 
Fertigungstechnologi
en 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 8 8 8 36 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 33 

n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.6 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Betroffenen im 
jugendlich-bleibenden Gebiss (Jugendliche und junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre)  

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die 
genannten Therapiemaßnahmen in der Lage, AI-assoziierte Schmerzen und 
Hypersensibilitäten, Beeinträchtigungen der Ästhetik sowie Funktionseinschränkungen in 
Folge von Zahnhartsubstanzdefekten umfassend und hochwertig zu behandeln. Die 
Umsetzung der Therapiemaßnahmen gehen mit einem hohen gesundheitlichen Nutzen und 
Zugewinn von mundgesundheitsbezogener sowie sozialer Lebensqualität für AI-Betroffene 
einher. Generell zeichnet sich anhand der Fallberichte und klinischen Studien eine 
Neuausrichtung zum Zeitpunkt des Beginns mit definitiven Restaurationsformen, 
insbesondere von keramischen Kronenversorgungen ab. Morphologische Studien zur 
Dentinstruktur von AI-betroffenen Zähnen unterstützen einen solchen Therapieansatz, da das 
Risiko präparationsbedingter Pulpaschädigungen aufgrund des vorliegenden 
hypermineralisierten Dentins deutlich reduziert sein dürfte. Weiterhin ist es inzwischen 
möglich, den Substanzabtrag für vollkeramische Restaurationen deutlich zu reduzieren. Mit 
einem solchen Minimalabtrag kann die verbliebene Zahnhartsubstanz einen ausreichenden 
Abstand zum Pulpencavum gewährleisten. Ein weiteres Argument für die Präferenz der 
inirekten Versorgung gegenüber der alternativen direkten Restauration ist der verminderte 
Haftverbund zwischen dem Composit und dem sklerotisch hypermineralisierten Dentin bei 
von AI betroffenen Zähnen [Epasinghe & Yiu 2017] im Rahmen der Adhäsivtechnik, wobei die 
partiell obliterierten und lumenreduzierten Dentintubuli das Ausbilden der Tags 
einschränken. Insofern sollte nach erfolgter Bisslageumstellung der bedarfsgerechten 
Versorgung von AI-betroffenen Zähnen mit indirekten Einzelzahnkronen im jugendlich-
bleibenden Gebiss frühzeitig der Vorzug eingeräumt werden. Grundsätzlich ist dabei dem 
Therapiekonzept der Full-Mouth-Rehabilitation zu folgen, was wiederum Bestandteil einer 
langfristig ausgerichteten interdisziplinären Betreuungsstrategie sein sollte. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten Behandlungsmaßnahmen handelt es 
sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für 
die spezifische Nutzung bei AI-Betroffenen liegen klinische Studien (Tabelle 53) und 
Fallberichte mit unterschiedlichen Beobachtungszeiten vor. In den Fallberichten variieren die 
Anzahl der berichteten Versorgungen und die Evidenzqualität nach GRADE. Die 
Evidenzqualität der Fallberichte über die direkten Restaurationen wurde als niedrig und die 
über die indirekten Restaurationen als moderat eingestuft – auch vor dem Hintergrund, dass 
die die Anzahl der berichteten indirekten Versorgungen (N=1195) deutlich höher liegt als die 
der direkten Versorgungen (N=346). Alle anderen Versorgungsformen weisen eine niedrige 
bzw. sehr niedrige Evidenzqualität auf. Das Verzerrungsrisiko (RoB) der klinischen Studien 
wurde nach SIGN als moderat bewertet (Abbildung 26). Systematische Übersichtsarbeiten 
bzw. Meta-Analysen lagen nicht vor. 
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18. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen 
bevorzugt neben direkten Restaurationen zur langfristigen 
Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und einer 
normgerechten Funktion indikationsgerecht eingesetzt 
werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel: Reduktion von Schmerz, 
Verbesserung/Herstellung von Lebensqualität, Ästhetik und normgerechter Funktion. 

Evidenzquellen/Literatur:  
• Prospektive klinische Studie: Lundgren et al. [2018], Pousette Lundgren et al. [2015], 

Tekce et al. [2022a], Tekce et al. [2022b] 
• Retrospektive klinische Studien: Ceyhan et al. [2019], Chen et al. [2013], Klink et al. 

[2018], Koruyucu et al. [2014], Lindunger & Smedberg [2005], Markovic et al. [2010], 
[2019], Pousette Lundgren & Dahllöf [2014], Tabelle 53 

• Fallberichte: Tabelle 65, Tabelle 67, Tabelle 68 

Qualität der Evidenz (GRADE): Moderat ⊕⊕⊕⊝, Tabelle 66, Tabelle 69 

Abstimmungsergebnis:  
22x Zustimmung/ 2x Ablehnung/ 3x Enthaltung 
92 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Konsens 
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19. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen bereits 
frühzeitig im jugendlich-bleibenden Gebiss nach 
Zahndurchbruch und bedarfsgerechter Bisslageumstellung zur 
Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und normgerechter 
Funktion erfolgen. Dies ist Bestandteil einer langfristig 
ausgerichteten interdisziplinären Betreuungsstrategie. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel: Reduktion von Schmerz, Verbesserung von 
Lebensqualität, Ästhetik und einer normgerechten Funktion. 

Evidenzquellen/Literatur:  
• Prospektive klinische Studien: Lundgren et al. [2018], Pousette Lundgren et al. 

[2015] 
• Retrospektive klinische Studien: Ceyhan et al. [2019], Chen et al. [2013], Klink et al. 

[2018], Koruyucu et al. [2014], Lindunger & Smedberg [2005], Markovic et al. [2010], 
[2019], Pousette Lundgren & Dahllöf [2014], Tabelle 53 

• Fallberichte: Tabelle 67, Tabelle 68 

Qualität der Evidenz (GRADE): Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 69 

Abstimmungsergebnis: 
21x Zustimmung/ 6x Ablehnung/ 1x Enthaltung 
78 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Konsens 

 

20. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Die definitive Versorgung soll beginnend im jugendlich-
bleibenden Gebiss mit dem Therapiekonzept der Full-Mouth-
Rehabilitation umgesetzt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel: Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und 
einer normgerechten Funktion. 

Evidenzquellen/Literatur:  
• Prospektive klinische Studien: Lundgren et al. [2018], Pousette Lundgren et al. 

[2015], Tekce et al. [2022a], Tekce et al. [2022b] 
• Retrospektive klinische Studien: Klink et al. [2018], Lindunger & Smedberg [2005], 

Ohrvic & Hjortsjö [2019], Pousette Lundgren & Dahllöf [2014], Tabelle 53 
• Fallberichte: Tabelle 71, Tabelle 79 

Qualität der Evidenz (GRADE): Niedrig ⊕⊕⊝⊝, Tabelle 72, Tabelle 80 

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ 1x Ablehnung/ Keine Enthaltung  
96 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 
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6.7.7 Zahnärztliche Therapie der AI im bleibenden Gebiss (Erwachsene) 

Das folgende Kapitel adressiert die zahnärztliche Versorgung von AI-betroffenen Erwachsenen 
aus der Fallberichten und -serien. Die altersgruppen-spezifische Schlüsselfrage lautet daher: 

 

 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von Kindern 

(<12. Lebensjahr) mit einer Amelogenesis imperfecta sein?“ 
 

 

In der Altersgruppe der Erwachsenen wurden 42 Fallberichte identifiziert, von denen 28 eine 
Nachbeobachtungszeit zwischen 3 und 96 Monaten berichten (Tabelle 73). Fallserien liegen 
hingegen keine vor. 

 

Tabelle 73  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, die zahnärztliche Versorgungen bei 
AI-betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben.  

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=43) 
Ja 29 

Nein 14 

Fallserien (N=0) 
Ja 0 

Nein 0 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 

 

6.7.7.1 Keine restaurative Intervention 

Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche wurden für die Altersgruppe der 
Erwachsenen keine Fallberichte oder -serien dokumentiert, die ausschließlich eine 
Verlaufsbeobachtung ohne restaurative Therapie beschreiben. Generell dürfte jedoch ein 
abwartendes regelmäßiges Monitoring ohne restaurative Interventionen lediglich auf 
Einzelfälle bei AI-betroffenen Erwachsenen begrenzt sein, da aufgrund der klinischen 
Symptomatik und ästhetischen Beeinträchtigung der Behandlungswunsch nach einer 
definitiven Versorgung seitens der Betroffenen besteht (siehe Kapitel 6.8, Tabelle 82). Am 
ehesten könnte dies beim Vorliegen einer hypoplastischen AI ohne weitere Nebenbefunde 
(z. B. Zahn- und Kieferfehlstellungen) der Fall sein.  
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6.7.7.2 Konfektionierte Kronen 

Für die Versorgungsform der konfektionierten Krone (Edelstahlkrone, Polykarbonat-Krone) 
von AI-Zähnen wurden in der Altersgruppe der Erwachsenen im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche weder Fallberichte und -serien noch wissenschaftlichen Studien 
aufgefunden.  

6.7.7.3 Direkte Restaurationen 

Direkte Restaurationsformen bzw. Füllungen stellen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) eine 
anerkannte und evidenzbasierte Versorgungsform dar (siehe Kapitel 3.5). Die recherchierten 
Fallberichte zeigen, dass bei AI-Betroffenen mit verschiedenen Materialien direkte 
Restaurationen sowohl an Seiten- als auch an Frontzähnen durchgeführt wurden (Tabelle 74). 
Das beschriebene Indikationsspektrum reichte von der Wiederherstellung der Zahnform und 
Ästhetik infolge AI-assoziierter Zahnhartsubstanzverluste bzw. Abnutzungen an Front- und 
Seitenzähnen bis hin zur Fertigung von Aufbaufüllungen im Rahmen präprothetischer 
Vorbehandlung. Bei den verwendeten Materialien dominieren bei den Seitenzähnen adhäsiv 
befestigte Kunststoffe, während an den Frontzähnen vorrangig die Verwendung von 
Komposit-Veneers berichtet werden. Die Versorgung mit Amalgam und Glasionomerzement 
wurde in keinem Fallbericht verwandt. Die längste Verlaufsbeobachtung lag bei Komposit-
Restaurationen von Seitenzähnen bei 24 Monaten und bei Komposit-Veneers bei 60 Monaten 
(Tabelle 74). 

 

  

Indikationen für ein abwartendes Monitoring ohne restaurative Intervention bei AI-
Betroffenen in der bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 

• Keine Hypersensibilitäten und Schmerzen  
• Keine sozial beeinträchtigende Ästhetik  
• Geringe Ausprägung der Zahnhartsubstanzdefekte 
• Keine Funktionsverluste bzw. -einschränkungen  
• Normgerechte, alterstypische Kaufunktion und Okklusion 

Indikationen für direkte Restaurationen (Füllungstherapie) bei AI-Betroffenen in der 
bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 
 

• Hypersensibilitäten und Schmerzen 
• Schmelzdefekte 
• Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Moderate Dentinexposition mit geringen Zahnhartsubstanzverlusten  
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Tabelle 74  Fallberichte, die direkte Restaurationsformen (Füllungstherapie) bei Erwachsenen (>20. 
Lebensjahr) mit einer Amelogenesis imperfecta in der bleibenden Dentition beschrieben.  

Direkte Restauration  Referenzen  

Amalgam Seitenzähne - 

Komposit 

Seitenzähne (N=4) 
Ozturk et al. [2004]*, Akin et al. [2007]12Mon, 

Miloglu et al. [2009]12Mon, Roma et al. [2021]24Mon,  

Frontzähne (N=1) Miloglu et al. [2009]12Mon  

Komposit- 
Veneers 

Seitenzähne (N=1) Gerdolle et al. [2015]60Mon 

Frontzähne (N=4) 
Brignall et al. [2011]*, Gerdolle et al. [2015]60Mon, 

Naik und Bansal [2018]36Mon, Rizzo et al. 

[2019]24Mon 

Glasionomerzement Seitenzähne -  

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *keine Angabe 

 

6.7.7.4 Indirekte Restaurationen 

Indirekte Restaurationen an bleibenden Zähnen stellen eine anerkannte, evidenzbasierte, 
langfristige Versorgungsform an bleibenden Zähnen dar (siehe Kapitel 3.6). Im Rahmen der 
systematischen Literaturrecherche wurden 39 Fallberichte identifiziert, die über indirekte 
definitive Restaurationsformen bei Erwachsenen (>20 Jahre) von Seitenzähnen berichteten 
(Tabelle 32). Die definitive Versorgung von Frontzähnen wurde in 44 Fallberichte 
dokumentiert (Tabelle 33). Bei den Seitenzähnen dominierte die Versorgung mit 
Metallkeramik (25 Fallberichte) mit der längsten Verlaufsbeobachtung von 264 Monaten. 
Über den Einsatz von vollkeramischen Restaurationen bei der Versorgung von AI-betroffenen 
Seitenzähnen berichteten 13 Fallberichte mit der längsten Beobachtungszeit von 96 Monaten 
(Tabelle 75). In einem Fallbericht wurde die Eingliederung von Komposit-Kronen mit der 
CAD/CAM-Technik mit einer Verlaufsbeobachtung von 6 Monaten dargestellt [Saeidi Pour 
2015]. Mit einer Verlaufsbeobachtungszeit zwischen 6 und 36 Monaten fanden Goldkronen 
im Molarenbereich in 2 Fallberichten ihren Einsatz [Chan et al. 2011, Ergun et al. 2018]. Bei 
den indirekt gefertigten Einzelzahnrestaurationen an AI-betroffenen Frontzähnen dominierte 
in 23 Fallberichten die Metallkeramik, gefolgt von Versorgungen mit Vollkeramik-Kronen in 13 
Fallberichten und Vollkeramik-Veneers in 10 Fallberichte (Tabelle 76). Die längste 
Nachbeobachtungszeit betrug bei den Metallkeramik-Kronen 264 Monate [Mathews et al. 
2021], bei den Vollkeramik-Kronen 96 Monate [Bernal et al. 2022] und bei den Vollkeramik-
Veneers 72 Monate [Yip und Smales 2003]. 
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Tabelle 75  Fallberichte, die über indirekt gefertigte Einzelzahnkronen an AI-Zähnen im Seitenzahnbereich 
bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) berichten.  

Einzelzahnkronen an 
Seitenzähnen 

Referenzen  

Komposit (N=1) Saeidi Pour [2015]6Mon (CAD/CAM) 

Metallkronen mit 
Kunststoffverblendung  

- 

Metallkeramik (N=25) 

Akin et al. [2007]12Mon, Al-Salehi et al. [2007]36Mon, Arshad et al. 

[2019]60Mon, Canger et al. [2010]6Mon, Doruk et al. [2011]*, Ergun et al. 

[2018]36Mon, Ertas et al. [2020]12Mon, Farao und Roomaney [2022]*, 

Gokce et al. [2007]*, Kumar & Gupta [2009]*, Khodaeian et al. 

[2012]36Mon, Labidi [et al.2020]60Mon, Mathews et al. [2021]264Mon, Mete 

et al. [2012]3Mon, Miloglu et al. [2009]12Mon, Mori et al. [2019]96Mon, 

Naik und Bansal et al. [2018]36Mon, Ozturk et al. [2004]*, Patil & Patil 

[2014]12Mon, Rajesch et al. [2014]*, Ranganath et al. [2010]*, Roma 

[2021]24Mon, Sharma et al. [2021]*, Sholapurkar et al. [2008]12Mon, 

Sreedevi et al. [2014]96Mon, Toksavul et al. [2004]24Mon, Yip und Smales 

[2003]72Mon 

Vollkeramik (N=13) 

Al-Salehi et al. [2007]36Mon, Bernal et al. [2022]96Mon, Chan et al. 
[2011]6Mon, Dardawal et al. [2022]18Mon, Hahnel et al. [2014]*, 
Harryparsad et al. [2013]*, Leevaloj et al. [2017]60Mon, Leung et al. 
[2018]*, Mascarell et al. [2022]12Mon, Nazeer et al. [2020]*, Tang et al. 
[2020]24Mon,Tunkiwala &Vazifdar [2014]*, Yilmaz et al. [2014]12Mon 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: * keine Angabe  

  

Indikationen für indirekte Restaurationen an Seitenzähnen bei AI-Betroffenen in der 
bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 
 

• Hypersensibilitäten/Schmerzen 
• Schmelzdefekte 
• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Mehrflächige und ausgeprägte Dentinexposition mit Zahnhartsubstanzverlust  
• Bisssenkung  
• Herstellung einer stabilen Okklusion  

Indikationen für indirekte Restaurationen an Frontzähnen bei AI-Betroffenen in der 
bleibenden Dentition (Erwachsene >20Jahre): 
 

• Hypersensibilitäten/Schmerzen 
• Ästhetik im Frontzahnbereich 
• Schmelzdefekte 
• Ausgeprägte Schmelzabbrüche mit Dentinexposition 
• Ausgeprägte Dentinexposition mit Zahnhartsubstanzverlust  
• Vermeidung eines weiteren Zahnhartsubstanzverlustes 
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Tabelle 76  Fallberichte, die über indirekt gefertigte Einzelzahnkronen an AI-Zähnen im Frontzahnbereich 
bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) berichten. 

Einzelzahnkronen an 

Frontzähnen 
Referenzen  

Komposit (Veneer) (N=1) Yip & Smales [2003]72Mo 

Metallkeramik (N=23) 

Canger et al. [2010]6Mon, Doruk et al. [2011]*, Ergun et al. [2018]36Mon, 

Ertas et al. [2020]12Mon, Farao und Roomaney [2022]*, Gokce et al. 

[2007]*, Khodaeian et al. [2012]36Mon, Kumar & Gupta [2009]*, Labidi 

et al. [2020]60Mon, Mathews et al. [2021]264Mon, Mete et al. [2012]3Mon, 

Miloglu et al. [2009]12Mon, Mori et al. [2019]96Mon, Naik & Bansal 

[2018]36Mon, Patil & Patil [2014]12Mon, Rajesch et al. [2014]*, Ranganath 

et al. [2010]*, Roma et al. [2021]24Mon, Sharma et al. [2021]*, 

Sholapurkar et al. [2008]12Mon, Sreedevi et al. [2014]96Mon, Toksavul et 

al. [2004]24Mon, Yip und Smales [2003]72Mon 

Vollkeramik (Veneer) 
(N=10) 

Arshad et al. [2019]60Mon, Büchi et al. [2014]18Mon, Farao & Roomaney 

[2022]*, Gerdolle et al. [2015]60Mon, Khodaeian et al. [2012]36Mon, 

Leevaloj et al. [2017]60Mon, Leung et al. [2018]*, Ozturk et al. [2004]*, 

Saeidi Pour et al. [2015]6Mon, Yip & Smales [2003]72Mon 

Vollkeramik (Kronen) 
(N=13) 

Akin et al. [2007]12Mon, Al-Salehi et al. [2007]36Mon, Bernal et al. 

[2022]96Mon, Chan et al. [2011]6Mon, Dardawal et al. [2022]18Mon, Hahnel 

et al. [2014]*, Harryparsad et al. [2013]*, Leung et al. [2018]*, 

Mascarell et al. [2022]12Mon, Nazeer et al. [2020]*, Tang [et 

al.2020]24Mon, Tunkiwala & Vazifdar [2014)*, Yilmaz et al. [2014]12Mon 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: * keine Angabe 
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Abbildung 34  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche indirekt 
gefertigte Einzelzahnkronen an AI-Zähnen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 77  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen bei AI-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Zw
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te
 

Front- und  
Seitenzähne 

(R)CT 3 18 278 24-171 

Essentiell 
Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

Moderat  
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt  

Moderat 

⊕⊕⊕⊝ 

Seitenzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 38 40 547 0-264 
Moderat 

Abbildung 34 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt  

Frontzähne 

CS - - - - - - - - - 

CR 40 42 481 0-264 
Moderat 

Abbildung 34 
n.a. Moderat Niedrig Unentdeckt  

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.7.5 Kompensation von Zahnverlusten 

Insgesamt wurden 6 Fallberichte, die Zahnverluste von AI-betroffenen Zähnen und deren 
Folgebehandlungen darstellten, dokumentiert (Tabelle 78). Diese umfassten die 
Lückenversorgung mit temporären [Labidi et al. 2020] und definitiven herausnehmbaren [Patil 
und Patil 2014] Versorgungen. In 4 Fallberichten wurde der Zahnverlust mit Implantat-
getragenem Zahnersatz kompensiert (Tabelle 78), wobei die längste Verlaufsbeobachtung 96 
Monaten betrug. 

Tabelle 78  Fallberichte, die Folgebehandlungen aufgrund von Zahnverlusten bei AI-Betroffenen (>20. 
Lebensjahr) in der bleibenden Dentition beschrieben.  

Folgetherapie nach Zahnverlust Referenzen  

Temporäre herausnehmbare Versorgung Labidi et al. [2020]60Mno 

Definitive herausnehmbare Versorgung  Patil und Patil [2014]12Mon  

Implantat-getragener Zahnersatz  

Arshad et al. [2019]60Mon, Bernal et al. 

[2022]96Mon, Harryparsad et al. [2013]*, 

Yip und Smales [2003]72Mon 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *Keine Angabe 

 

6.7.7.6 Weitere zahnärztliche Versorgungsformen 

In zahlreichen Fallberichten wurde über weitere zahnärztliche Maßnahmen berichtet, die bei 
der Versorgung von AI-Betroffenen Erwachsenen durchgeführt und damit bedeutsam sind 
(Tabelle 79). Dabei ist anzumerken, dass es aufgrund der komplexen klinischen Symptomatik 
des Erkrankungsbildes Mehrfachnennungen bei den einzelnen Therapiemaßnahmen gibt. Die 
vollständige Versorgung der AI-betroffenen Dentition in Form der Full-Mouth-Rehabilitation 
wurde in insgesamt 34 Fallberichten dargestellt. Dies entspricht einem erwartbaren Vorgehen 
im Fall von generalisierten Befunden. Die berichtete Verlaufsbeobachtung belief sich auf 
maximal 96 Monate (Tabelle 79). Die Notwendigkeit von chirurgischen Maßnahmen wurde in 
18 Fallberichten dokumentiert, wobei diese in 16 Fällen eine Kronenverlängerung betraf 
(Tabelle 79). Weiterhin wurde die Notwendigkeit von Bisshebungen in 21 Fallberichten, und 
von endodontischen Maßnahmen in 16 Fallberichten, dokumentiert. Die Durchführung einer 
erforderlichen kieferorthopädischen Behandlung wurde in 7 Fallberichten beschrieben. Die 
Therapie unter Einbeziehung digitaler Fertigungstechnologien (CAD/CAM) wurde in 6 
Fallberichten dargestellt. Die Behandlung in Sedierung bzw. Allgemeinanästhesie wurde in 5 
Fallberichten ausgeführt (Tabelle 79). 
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Tabelle 79  Fallberichte, die weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte bei AI-
betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben.  

Weitere Versorgungsformen Referenzen  

Kieferorthopädie (N=7) 
Doruk et al. [2011]*, Hahnel et al. [2014]*, Khodaeian et al. 
[2012]36Mon, Kumar & Gupta [2009]*, Leung et al. [2018]*, Ozturk 
et al. [2004]*, Yilmaz et al. [2014]12Mon 

Kieferorthopädie und Chirurgie 
(Oralchirurgie und/oder Mund-, 
Kiefer-, Gesichtschirurgie) 
(N=4) 

Arshad et al. [2019]60Mon, Ertas et al. [2020]12Mon, Labidi et al. 
[2020]60Mon, Mori et al. [2019]96Mon 

Chirurgie (Oralchirurgie 
und/oder Mund-, Kiefer-, 
Gesichtschirurgie) (N=18) 

Akin et al. [2007]12Mon, Arshad et al. [2019]60Mon,, Bernal et al. 
[2022]96Mon, Dardawal et al. [2022]18Mon, Gerdolle et al. [2015]60Mon, 
Harryparsad et al. [2013]*, Khodaeian et al. [2012]36Mon, Mete et al. 
[2012]3Mon, Naik und Bansal [2018]36Mon, Nazeer et al. [2020]*, Patil 
und Patil [2014]12Mon, Ranganath et al. [2010]*, Sharma et al. 
[2021]*, Sreedevi et al. [2014]96Mon, Toksavul et al. [2004]24Mon, 
Tunkiwala & Vazifdar [2014)*, Yilmaz et al. [2014]12Mon, Yip und 
Smales [2003]72Mon) 

Full-Mouth-Rehabilitation 
(N=34) 

Akin et al. [2007]12Mon, Arshad et al. [2019]60Mon, Bernal et al. 
[2022]96Mon, Canger et al. [2010]6Mon, Chan et al. [2011]6Mon, 
Dardawal et al. [2022]18Mon, Doruk [2011]*, Ertas et al. [2020]12Mon, 
Farao und Roomaney [2022]*, Gerdolle et al. [2015]60Mon, Gokce et 
al. [2007]*, Hahnel et al. [2014]*, Harryparsad et al. [2013]*, 
Kumar & Gupta [2009]*, Labidi et al. [2020]60Mon, Leevaloj et al. 
[2017]60Mon, Leung et al. [2018]*, Mascarell et al. [2022]12Mon, 
Mathews et al. [2021]264Mon, Mete et al. [2012]3Mon, Mori et al. 
[2019]96Mon, Naik & Bansal [2018]36Mon, Nazeer et al. [2020]*, Patil 
und Patil [2014]12Mon, Rajesch et al. [2014]*, Roma et al. 
[2021]24Mon, Saeidi Pour et al. [2015]6Mon, Sharma et al. [2021]*, 
Sholapurkar et al. [2008]12Mon, Sreedevi et al. [2014]96Mon, Tang et 
al. [2020]24Mon, Toksavul et al. [2004]24Mon, Tunkiwala und Vazifdar 
[2014)*, Yilmaz et al. [2014]12Mon 

Bisshebung (N=21) 

Al-Salehi et al. [2007]36Mon, Canger et al. [2010]6Mon, Chan et al. 
[2011]6Mon, Ergun et al. [2018]36Mon, Farao und Roomaney [2022]*, 
Dardawal et al. [2022]18Mon, Gerdolle et al. [2015]60Mon, 
Harryparsad et al. [2013]*, Kumar und Gupta [2009]*, Labidi et al. 
[2020]60Mon, Mascarell et al. [2022]12Mon, Mete et al. [2012]3Mon, 
Patil und Patil [2014]12Mon, Rajesch et al. [2014]*, Saeidi Pour et al. 
[2015]6Mon, Sharma et al. [2021]*, Sholapurkar et al. [2008]12Mon, 
Sreedevi et al. [2014]96Mon, Tang et al. [2020]24Mon, Tunkiwala & 
Vazifdar [2014)*, Yip und Smales [2003]72Mon 

Reparatur (N=1) Bernal et al. [2022]96Mon 

Endodontische Maßnahmen 
(N=16) 

Arshad et al. [2019]60Mon, Bernal et al. [2022]96Mon, Doruk et al. 
[2011]*, Mete et al. [2012]3Mon, Mori et al. [2019]96Mon, Naik und 
Bansal [2018]36Mon, Nazeer et al. [2020]*, Patil und Patil 
[2014]12Mon, Rajesch et al. [2014]*, Ranganath et al. [2010]*, Roma 
et al. [2021]24Mon, Sholapurkar et al. [2008]12Mon, Sreedevi et al. 
[2014]96Mon, Tang et al. [2020]24Mon, Toksavul et al. [2004]24Mon, Yip 
und Smales [2003]72Mon 

Versorgungen unter 
Einbeziehung digitaler 
Fertigungstechnologien 
(CAD/CAM) 

Arshad et al. [2019]60Mon, Bernal et al. [2022]96Mon, Dardawal et al. 
[2022]18Mon, Hahnel et al. [2014]*, Saeidi Pour et al. [2015]6Mon, 
Tang et al. [2020]24Mon  
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(N=6) 

Sedierung/Allgemeinanästhesie 
(N=5) 

Arshad et al. [2019]60Mon, Ertas et al. [2020]12Mon, Harryparsad et al. 
[2013]*, Labidi et al. [2020]60Mon, Mori et al. [2019]96Mon  

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: *Keine Angabe  

 

 

Abbildung 35  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 
Begleitbehandlungen an AI-Zähnen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 80  Evidenztabelle zu Begleitbehandlungen bei AI-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Begleitbehandlungen  

Betrachteter Endpunkt: Verbesserung der Zahnstellung, Kieferrelation und Wachstumsunterstützung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Zw
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te
 

Kieferorthopädie  

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.1, 3.12; 
Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 7 7 7 0-36 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 35 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Kieferorthopädie und 
Chirurgie 
(Oralchirurgie 
und/oder Mund-, 
Kiefer-, 
Gesichtschirurgie) 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 4 4 12-96 wichtig 
Moderat 

Abbildung 35 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Chirurgie 
(Oralchirurgie 
und/oder Mund-, 
Kiefer-, 
Gesichtschirurgie) 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 18 18 18 0-96 wichtig 
Moderat 

Abbildung 35 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Sedierung/Allgemeina
nästhesie 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 5 5 0-96 
Begrenzte 
Bedeutung 

Hoch 
Abbildung 35 

n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 80  Fortsetzung. 

Versorgungsform: Begleitbehandlungen  

Betrachteter Endpunkt: Verbesserung der Zahnstellung, Kieferrelation und Wachstumsunterstützung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Full-Mouth-
Rehabilitation 

(R)CT 3 18 23 24-171 Wichtig 

Kapitel 3.7, 3.6, 
3.8, 3.10; 

Tabelle 6, Tabelle 
7, Tabelle 8, 
Tabelle 10 

Moderat  
(SIGN) 

Abbildung 26 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt 

Full-Mouth-

Rehabilitation: 

Niedrig 

⊕⊕⊝⊝ 

 

 

Bisshebung, 

Reparatur, 

Endodontie, digitale 

Fertigungstechnologie

n: 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 34 36 36 0-264 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 35 
n.a. Moderat Moderat Unentdeckt 

Bisshebung  

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 21 21 21 0-96 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 35 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Reparatur 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 96 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 35 
n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

Endodontische 
Maßnahmen 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 16 16 111 0-96 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 35 
n.a. Hoch Moderat Unentdeckt 

Versorgungen unter 
Einbeziehung digitaler 
Fertigungstechnologi
en 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 6 6 6 0-96 
Begrenzte 
Bedeutung 

Hoch 
Abbildung 35 

n.a. Hoch Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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6.7.8 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Betroffenen im 
bleibenden Gebiss (Erwachsene über 20 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums sind die 
genannten Therapiemaßnahmen in der Lage, AI-assoziierte Schmerzen und 
Hypersensibilitäten, Beeinträchtigungen der Ästhetik sowie Funktionseinschränkungen in 
Folge von Zahnhartsubstanzdefekten umfassend und nachhaltig zu behandeln. Dies 
signalisiert einen hohen gesundheitlichen Nutzen und Zugewinn von 
mundgesundheitsbezogener sowie sozialer Lebensqualität für AI-Betroffene.  

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten Behandlungsmaßnahmen handelt es 
sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für 
die spezifische Nutzung bei AI-Betroffenen liegen vorrangig Fallberichte über indirekte 
Versorgungsformen vor, mit unterschiedlich langen Beobachtungszeiten vor. Insgesamt 
wurden in den Fallberichten 1028 indirekte Versorgungen beschrieben, davon 547 an den 
Seitenzähnen und 481 an den Frontzähnen. Einige Berichte können als 
Langzeitbeobachtungen betrachtet werden, da eine Nachbeobachtungszeit von 60 bis 264 
Monaten erreicht wird. Die Evidenzqualität der Fallbericht über indirekte Restaurationen im 
Front- und Seitenzahngebiet wurde nach GRADE als moderat eingestuft. Die Evidenzqualität 
für die Begleittherapien hingegen als sehr niedrig. Für die Full-Mouth-Rehabilitation wurde 
das Evidenzniveau als niedrig beurteilt. Neben den Fallberichten liegen Studienergebnisse zu 
278 indirekten Restaurationen an von AI betroffenen Zähnen aus drei Publikationen vor [Klink 
et al. 2018, Lindunger & Smedberg 2005, Pousette Lundgren und Dahllöf 2014]. Das 
Verzerrungsrisiko (RoB) der klinischen Studien wurde nach SIGN als moderat (Abbildung 26) 
eingestuft. Systematische Reviews und Meta-Analysen lagen nicht vor. 
 

21. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Definitive, individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen 
sollen im bleibenden Gebiss eingesetzt werden, um 
Schmerzfreiheit, Ästhetik und eine normgerechte Funktion 
herzustellen. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel: Reduktion von Schmerz, Herstellung von 
Lebensqualität, Ästhetik und einer normgerechten Funktion. 

Evidenzquellen/Literatur:  
• Retrospektive klinische Studien: Klink et al. [2018], Lindunger & Smedberg [2005], 

Ohrvic & Hjortsjö [2019], Pousette Lundgren & Dahllöf [2014], Tabelle 53 
• Fallberichte: Tabelle 75, Tabelle 76  

Qualität der Evidenz (GRADE): Moderat ⊕⊕⊕⊝, Tabelle 77 

Abstimmungsergebnis:  
25x Zustimmung/ 1x Ablehnung/ Keine Enthaltung 
96 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 
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6.7.9 Adhäsive Befestigung zahnärztlicher Restaurationen 

Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -sichtung wurden 6 In-vitro-Studien 
identifiziert, die die Morphologie und unterschiedliche Vorgehensweisen im Behandlungs-
management von AI-betroffenen Zähnen untersuchten (Tabelle 81). Mit Ausnahme einer 
Studie, die Zähne mit einer hypoplastischen AI untersuchte [Yaman et al. 2014], verwandten 
alle übrigen In-vitro-Untersuchungen Zähne mit einer hypomineralisierten AI (Synonym: 
hyopokalzifizierte AI) als Untersuchungsgegenstand. Dabei fokussierten sich drei Studien auf 
die Beantwortung der Frage, ob eine Deproteinisierung des Schmelzes mit Natriumhypochlorit 
(NaOCl) beim Vorliegen einer hypomineralisierten AI zu einer Verbesserung der adhäsiven 
Haftung mit Füllungsmaterialien führt [Saroglu et al. 2006, Bayrak et al. 2019] indem das 
Ätzmuster signifikant verbessert wird, welches für einen guten Verbund mit adhäsiv-
verankerten Füllungsmaterialien erforderlich ist [Ahmed et al. 2019]. Darüber hinaus kommt 
eine Studie, die den Effekt der Deproteinisierung von NaOCl und Chlordioxid (ClO₂) verglich, 
zu dem Ergebnis, dass eine Deproteinisierung mit ClO₂ als effektive Möglichkeit zur Steigerung 
vom Dentinbonding an Milchzähnen mit hypomineralisierter AI betrachtet werden kann 
[Bayrak et al. 2019]. Im Gegensatz zu diesen positiv berichteten Effekten der 
Deproteinisierung mit NaOCl ermittelten Faria-e-Silva et al. [2011] keine Verbesserung der 
Haftfestigkeit. Weiterhin kommt eine Studie zu dem Schluss, dass eine zusätzliche 
Säurekonditionierung mit 37 %iger Phosphorsäure über 15 Sekunden nach der Applikation 
eines selbstätzenden Adhäsivs zu keiner Verbesserung der Haftfestigkeit am AI-betroffenen 
Dentin führt [Epasinghe und Yiu 2018]. Eine Vergleichsuntersuchung mit einem 
selbstätzenden Adhäsiv und einem Etch-&-Rinse-System bezüglich Zugfestigkeit am 
hypoplastischen AI-betroffenem Zahnschmelz ermittelte keine Unterschiede zwischen beiden 
Vorgehensweisen [Yaman et al. 2014]. 

Zusammenfassend kann aus diesen In-vitro-Studien geschlussfolgert werden, dass aufgrund 
der heterogenen Vorgehensweisen und der generellen Limitationen von In-vitro-Studien 
bislang keine robuste Empfehlung für die klinische Praxis der Versorgung von Zähnen mit einer 
hypomineralisierten AI mit adhäsiv verankerten Füllungsmaterialien gegeben werden kann. 
Mit Blick auf die klinische Praxis erscheint es bedeutsam, insbesondere 
hypomineralisierten/hypomaturierten/hypokalzifizierten Zahnschmelz vollständig zu 
entfernen, um mit dem freigelegten Dentin eine verlässliche Oberflächenstruktur zur 
adhäsiven Befestigung zahnärztlicher Restaurationen zu erhalten. 

6.8 Mundgesundheitsbezogene Lebensqualität von AI-Betroffenen 

Im Rahmen der Literaturrecherche und -sichtung wurden 7 Studien und eine systematische 
Übersichtsarbeit [Appelstrand et al. 2022] identifiziert, die die Ästhetik von AI-Betroffenen 
adressieren (Tabelle 82). Neben zwei Querschnittsstudien [Lyne et al. 2021, Pousette 
Lundgren et al. 2015] waren vier qualitative Studien [Alqadi und O’Connel 2018, Parekh et al. 
2014, Pousette Lundgren et al. 2016, Sneller et al. 2014] von denen eine das Fokusgruppen-
Design [Sneller et al. 2014] aufwies. Bei einer weiteren Studie handelte es sich um eine 
retrospektive Multi-Center-Studie [Lafferty et al. 2021], die die Belastungen von AI-
Betroffenen im Rahmen ihrer zahnärztlichen Behandlung analysierte. Darüber hinaus wurden 
zwei weitere Querschnittstudien [Coffield et al. 2005, Quandalle et al. 2020] berücksichtigt, 
die über Befragungen von AI-betroffenen Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen berichten. 

Im Ergebnis der systematischen Übersichtsarbeit, die 12 Studien mit patienten-berichteten 
Ergebniserfassungen (patient-reported outcome measures – PROMs) einschloss, wird 
festgestellt, dass die Sorgen der Patienten hinsichtlich der Ästhetik, Hypersensibilität und 
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Funktion ihrer Zähne einen wesentlichen Einfluss auf ihr Wohlbefinden und soziale 
Interaktionen im täglichen Leben haben [Appelstrand et al. 2022]. Besonders herausgestellt 
wird die Bedeutung einer frühzeitigen zahnärztlichen Behandlung, die die Ästhetik der 
Betroffenen verbessert. Die häufigsten Beschwerden, die AI-Betroffene in Interviews 
und/oder standardisierten Befragungen (u. a. OHIP-14, CPQ11-14, studien-basierter 
Fragebogen) berichteten, betrafen ihre beeinträchtigte Ästhetik, die Hypersensibilität der 
Zähne, ein geringeres Selbstvertrauen als gleichaltrige Gesunde sowie eine hohe emotionale 
und psychische Belastung (Tabelle 82).  

Aufgrund des Aussehens ihrer Zähne werden AI-betroffene Kinder und Jugendliche von 
Gleichaltrigen häufig gehänselt, was zur Vermeidung von Lächeln in der Öffentlichkeit und der 
Vermeidung sozialer Kontakte führt [Coffield et al. 2005, Parekh et al. 2014, Lyne et al. 2021]. 
Demgegenüber berichteten AI-Betroffene von einer Verbesserung ihrer 
mundgesundheitsbezogenen Lebensqualität nach restaurativer Therapie sowie der 
Verbesserung ihrer Ästhetik und psycho-sozialen Akzeptanz nach der Kronen-Therapie 
[Pousette Lundgren et al. 2015, Pousette Lundgren et al. 2016]. Eine Fokusgruppen-Diskussion 
kam interessanterweise zu dem Ergebnis, dass die Eltern von AI-betroffenen Kindern und 
Jugendlichen stärkere Bedenken bzgl. des Aussehens/Ästhetik hatten als die Betroffenen 
selbst [Sneller et al. 2014]. 

Die retrospektive Multi-Center-Studie kommt nach der Auswertung von 138 Akten von AI-
Patienten aus vier universitären kinderzahnärztlichen Zentren zu dem Schluss, dass die AI mit 
hohen Belastungen durch die spezialisierte zahnärztliche Behandlung für den Betroffenen und 
dessen Familie verbunden ist, da diese durchschnittlich 4,5 Zahnarztbesuche/Jahr über den 
Zeitraum von 5,8 Jahren wahrnehmen mussten, die Familien im Mittel 21,8 
Min/Zahnarztbesuch reisen mussten [Lafferty et al. 2021]. Darüber hinaus wird die Forderung 
erhoben, dass spezialisierte Zentren für die Bereitstellung einer umfassenden langzeitigen 
Betreuung von AI-Betroffenen erforderlich sind. 

Zusammenfassend lässt sich schlussfolgern, dass die AI die mundgesundheitsbezogene 
Lebensqualität der Betroffenen in unterschiedlichem Maß beeinträchtigt und eine ästhetisch-
funktionelle Rehabilitation einen deutlichen Zugewinn an Lebensqualität bedeutet. 
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Tabelle 81  In-vitro-Studien zur Morphologie und dem Behandlungsmanagement des AI-betroffenen Zahnschmelzes.  

Autor Studie Methode Ergebnisse 

Saroglu et al. 
[2006] 

Effect of 
deproteinization on 
composite bond 
strength in 
hypocalcified 
amelogenesis 
imperfecta 

• Beurteilung des Einflusses von Natriumhypochlorit (NaOCl) 
nach Schmelz- und Dentinkonditionierung von Milchzähnen mit 
hypomineralisierter AI auf die Haftfestigkeit von Komposit 

• 4 Gruppen: Experimentelle und Kontrollgruppe mit und ohne 
5 % NaOCl-Behandlung  
 

• Signifikant erhöhte Haftfestigkeit von Komposit am 
AI-betroffenem Schmelz nach Deproteinisierung mit 
NaOCl im Vergleich ohne NaOCl-Vorbehandlung 

• Schlussfolgerung 

• Steigerung vom Schmelzbonding am AI-
betroffenem Schmelz könnte der 
Deproteinisierung zugeschrieben werden 

• Einsatz der Deproteinisierung könnte die hohen 
Misserfolgsraten von adhäsiv befestigten 
Restaurationen bei der hypomineralisierte AI 
verringern 
 

Faria-e-Silva et al. 
[2011] 

Hardness and 
microshear bond 
strength to enamel 
and dentin of 
permanent teeth with 
hypocalcified 
amelogenesis 
imperfecta 

• Prüfung der Härte und Haftfestigkeit von Schmelz und Dentin 
bei hypomineralisierter AI sowie des Einflusses von 5 % 
Natriumhypochlorit (NaOCl) auf die Haftfestigkeit  

• Bewertung der Knoop Härte des Schmelzes von gesunden 
Molaren und Molaren mit hypomineralisierter AI  

• Mikroscherprüfung nach Zwei-Schritt-Schmelzkonditionierung 
(etch-and-rinse) und Applikation des Adhäsiv Single Bond 2 und 
Bondig von Komposit-Zylindern auf der Schmelzoberfläche 

• Durchführung der gleichen Prozedur mit darunterliegendem 
Dentin 

 

• Härte von gesundem Schmelz höher als vom AI-
betroffenem hypomineralisiertem Schmelz 

• Kein Unterschied im Härtegrad zwischen gesundem 
und AI-betroffenem hypomineralisiertem Dentin 

• Höhere Haftfestigkeit zum gesunden als zum AI-
betroffenen Schmelz 

• Höhere Dentin-Haftfestigkeit im Vergleich zum 
Schmelz 

• Deproteinisierung mit NaOCl beeinflusst die 
Haftfestigkeit nicht  

• Positive lineare Beziehung zwischen Schmelzhärte 
und Haftfestigkeit  

• Schlussfolgerung 

• Bonding am Schmelz und Dentin bei 
hypomineralisierte AI ist ein Problem 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 189 

Yaman et al. [2014] Microtensile bond 
strength to enamel 
affected by 
hypoplastic 
amelogenesis 
imperfecta 

• Prüfung der Zugfestigkeit (μTBS) von zwei selbstätzenden (SÄ) 
und einem Etch & Rins-(ER)-Adhäsiv-System am Schmelz bei 
hypoplastischer AI 

• Beurteilung des Ätzmusters der beiden Adhäsiv-Systeme 
mittels Rasterelektronenmikroskopie 

• Verwendung von 16 Molaren mit hypoplastischer AI zur 
Untersuchung der Zugfestigkeit 

• Verwendung von 16 gesunden Molaren zur Untersuchung der 
Zugfestigkeit 

• Rasterelektronenmikroskopische Untersuchung von je 2 
Molaren/Gruppe zur Beurteilung des Ätzmusters 

• Komposit-Applikation nach jeweiliger Schmelzkonditionierung 
r 

• Kein signifikante Unterschiede der Zugfestigkeit 
nach SÄ- und ER-Adhäsiven 

• Signifikante Unterschied zwischen der Zugfestigkeit 
von gesundem und hypoplastischen AI-Schmelz 

• Hypoplastischer AI-Schmelz weißt mildes intra- und 
inter-prismatisches Schmelzmuster nach ER auf, 
während nach SÄ-Primer eine leicht raue und rillige 
Oberfläche vorliegt  

• Schlussfolgerung 

• SÄ- und ER-Adhäsive weisen eine vergleichbare 
Zugfestigkeit am hypoplastischen Zahnschmelz 
auf 

Epasinghe und Yiu 
[2018] 

Effect of etching on 
bonding of a self-etch 
adhesive to dentine 
affected by 
amelogenesis 
imperfecta 

• Prüfung des Effektes einer zusätzlichen Säurekonditionierung 
auf die Haftfestigkeit eines selbstätzenden Adhäsivs am AI-
betroffenen Dentin  

• Koronale Dentin-Scheiben von bleibenden Molaren mit AI 

• Koronale Dentin-Scheiben von gesunden bleibenden Molaren  

• Kontrollgruppe: Applikation von Clearfil SE Bond auf die 
Dentinproben 

• Experimentalgruppe: Applikation von Clearfil SE Bond + 
Phosphorsäureätzung (34 %ig, 15 Sec) auf die Dentinproben 

• Prüfung der maximalen Haftfestigkeit bis zum Bruch 

• Dentin-Substrat und Ätzmodalität sowie ihre 
Interaktionen waren signifikant  

• Zusätzliche Phosphorsäureätzung hatte negativen 
Effekt auf die Haftfestigkeit von Clearfil SE Bond am 
normalen Dentin und zeigte keine signifikante 
Verbesserung am AI-betroffenem Dentin  

• Schlussfolgerung 

• Zusätzliche Säurekonditionierung vom 
selbstätzenden Adhäsiv verbessert nicht die 
Haftfestigkeit am AI-betroffenem Dentin 

Ahmed et al. [2019] Etching patterns of 
sodium hypochlorite 
pretreated 
hypocalcified 
amelogenesis 
imperfecta primary 
molars: SEM Study 

• Untersuchung des Ätzmusters der hypomineralisierten AI von 
Milchmolaren nach Phosphorsäurekonditionierung und 
Vorbehandlung mit 5,25 % Natriumhypochlorit (NaOCl) mittels 
Rasterelektronenmikroskopie 

• Zuordnung von je 10 Milchmolaren-Hälften mit 
hypomineralisierter AI zu Kontrollgruppe mit 
Phosphorsäureätzung (37 %, 15 Sec) und Studiengruppe mit 
NaOCl-Vorbehandlung (5,25 %, 60 Sec)  

• Nach Phosphorsäureätzung dominierte in 65,63% 
ein Typ III-Ätzmuster (Mix aus Typ I (Entfernung der 
Prismenzentren) und Typ II (Entfernung de 
Prismenperipherie) -Ätzmuster 

•  Nach NaOCl-Vorbehandlung signifikante Zunahme 
vom Typ I- und II-Ätzmuster (82,5 %) 

• Schlussfolgerung 

• Die NaOCl-Vorbehandlung vor Säurekonditio-
nierung von Milchzähnen mit hypomineralisierter 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 190 

 
 

• Rasterelektronische Betrachtung jeder Probe an 16 
unterschiedlichen Positionen und Beurteilung der 
Ätzmusterverteilung  

• 320 Mikrophotographien mit einer Vergrößerung von 1.500 
wurden mit spezieller Software betrachtet 

 

AI verbessert signifikant das Ätzmuster, welches 
für einen guten Verbund mit adhäsiv-verankerten 
Füllungsmaterialien erforderlich ist  

Bayrak et al. [2019] Effects of 
deproteinization on 
bond strength of 
composite to primary 
teeth affected by 
amelogenesis 

• Prüfung des Einflusses der Dentin-Deproteinisierung von 
Milchmolaren mit hypomineralisierter AI auf die Haftfestigkeit 
von Komposit  

• G1: Deproteinisierung von Dentinoberflächen von 
Milchmolaren mit hypomineralisierter AI mit Natrium-
hypochlorit (NaOCl) 

• G2: Deproteinisierung von Dentinoberflächen von 
Milchmolaren mit hypomineralisierter AI mit Chlordioxide 
(ClO₂) 

• G3: unbehandelte Kontrollgruppe 

• Prüfung der Haftfestigkeit mit Zugprüfung (μTBS) 

• Signifikant höhere Haftfestigkeit in G3 im Vergleich 
zu G1 und G2 

• Kein Unterschied in der Haftfestigkeit zwischen G3 
und G1 (NaOCl) 

• Signifikant höhere Haftfestigkeit in G2 (ClO₂) im 
Vergleich zu G1 und G3  

• Schlussfolgerung 
• Deproteinisierung mit ClO₂ kann als effektive 

Möglichkeit zur Steigerung vom Dentinbonding an 
Milchzähnen mit hypomineralisierter AI 
betrachtet werden 
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 Tabelle 82  Studien zur mundgesundheitsbezogenen Lebensqualität (Oral health-related quality of life -OHRQoL) von AI-Betroffenen und der Patientenperspektive. 

Autor Studie Land 
Studien-
design 

Alter  
in 

Jahren 

 

N 

AI-Subtypen OHRQoL-Erfassung 

HP HK HM 
HP/H

M 
 

Alqadi und 
O’Connel 
[2018] 

Parental perception of 
children affected by 
Amelogenesis 
imperfecta (AI) and 
Dentinogenesis 
imperfecta (DI): A 
qualitative study 

IRL 
Qualitative 

Studie 

Interview mit 
7 Müttern und 
6 Vätern von 
Kindern mit 
einer AI  

AI-Typ nicht spezifiziert 

Fokusgruppen-Interview mit Eltern mit AI-betroffenen Kindern im 
Milchgebiss:  

• Abweichung von weißer Zahnfarbe wird als sozialer Makel 
angesehen 

• Eltern vermeiden die Gabe von Eis/Süßigkeiten wegen 
Hypersensibilitäten oder aus Sorge um die Zähne 

• Eltern sind besorgt, dass die Kinder gehänselt werden, fühlen sich 
schuldig/verantwortlich für die Erkrankung 

• Eltern möchten vor dem Schuleintritt "normale" Zähne für ihre 
Kinder 

• Eltern berichten von häufigen Zahnarztbesuchen, schätzen die 
Beratung/Behandlung, haben Sorge, dass ITN für das Kind 
schädlich ist, haben das Gefühl, dass die Kinder viel durchmachen 

Lyne et al. 
[2021] 

Patient-reported 
outcome measure for 
children and young 
people with 
amelogenesis 
imperfecta. 
 

UK Querschnitt 5-17 60 21 9 16 18 

Befragung von AI-Betroffenen 

• Bericht über häufigere Hypersensibilität und/oder Schmerzen 

• Hauptbedenken: Negatives Aussehen und fehlendes 
Selbstvertrauen beim Lächeln 

• Bericht über Hänseleien durch Gleichaltrige  

Parekh et al. 
[2014] 

How do children with 
amelogenesis 
imperfecta feel about 
their teeth? 
 

UK 
Qualitative 

Studie 
10-16 40     

Befragung von AI-Betroffenen mit CPQ11-14
* vor/nach Therapie: 

• Geringes Selbstvertrauen korreliert mit hohen CPQ11-14-Scores 

• Hauptbedenken: Aussehen der Zähne, Angst zu Lächeln 

• Hypersensibilität der Zähne ist Hauptgrund für Behand-
lungsersuchen 

Pousette 
Lundgren et 
al. [2015] 

Oral health-related 
quality of life before 
and after crown 
therapy in young 
patients with 

S Querschnitt 6-25 69 33  36  

Befragung von AI-Betroffenen mit OHIP-14* vor/nach Therapie: 

• AI-Betroffene bewerten ihre OHRQoL niedriger als KG 

• Verbesserung der OHRQoL nach restaurativer Therapie 

• Verbesserung der Ästhetik und psychosozialen Akzeptanz nach 
Kronen-Therapie 
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amelogenesis 
imperfecta. 

Pousette 
Lundgren et 
al. [2016] 

Amelogenesis 
Imperfecta and early 
restorative crown 
therapy: An interview 
study with adolescents 
and young adults on 
their experiences. 

S 
Qualitative 

Studie 
16-23 7 2  3 2 

Interview mit AI-Betroffenen: 

• Schamgefühl aufgrund des Aussehens 

• Hypersensibilitäten und Zahnschmerzen sind große Probleme 

• Angst vor weiterer Zahnzerstörung 

• Resignationsgefühle 

• Verbesserung der Gebisssituation und Gefühl der Normalisierung 
nach Therapie 

• Reduktion der Schmerzen nach Kronen-Therapie 

Lafferty et al. 
[2021] 

The burden of dental 
care in Amelogenesis 
imperfecta paediatric 
patients in the UK NHS: 
a retrospective multi-
centre-study. 

UK 

Retro-
spektive 
Multi-

Center-
Studie 

Auswertung 
von 138 
Kranken- 
akten von AI-
Patienten 
von vier 
universitärenk
inderzahn-
ärztlichen 
Zentren 

AI-Typ nicht spezifiziert 

• Erste Überweisung der Patienten mit 7,7 Jahren (Spannweite: 1-
16 Jahre) 

• Familien müssen durchschnittlich 21,8 mi/Zahnarztbesuch reisen 
(Spannweite 0,2-286 mi)  

• Patienten nehmen Ø 4,5 Zahnarztbesuche/Jahr über den Zeitraum 
von 5,8 Jahren wahr  

• 65,2 % aller AI-Patienten wurden mit Lokalanästhesie, 27,5 % mit 
Sedierung und 31,9 % in Allgemeinanästhesie behandelt 

• Füllungen und Extraktionen waren gewöhnlich an vielen 
Zähnen/Patient erforderlich 

• Schlussfolgerung: 
• AI ist mit hohen Belastungen durch eine spezialisierte 

zahnärztliche Behandlung für den Patienten und dessen Familie 
verbunden 

• Spezialisierte Zentren sind für die Bereitstellung einer 
umfassenden langzeitigen Betreuung von AI-Patienten 
erforderlich 

Sneller et al. 
[2014] 

The impact of 
amelogenesis 
imperfecta and 
support needs of 
adolescents with AI 

UK 
Qualitative 

Studie 
11-16 4 3  1  

Fokusgruppen-Diskussion von AI-Betroffenen und ihren Eltern: 

• Eltern haben größere Bedenken bzgl. des Aussehens/Ästhetik als 
ihre betroffenen Kinder 
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and their parents: an 
exploratory study 

Coffield et al. 
[2005] 

The psychosocial 
impact of 
developmental dental 
defects in people with 
hereditary 
amelogenesis 
imperfecta. 

USA Querschnitt 16-82 30  17   

Befragung von AI-Betroffenen mit OHIP-14* vor/nach Therapie:  

• AI-Betroffene bewerten ihre OHRQoL niedriger als KG 

• Vermeidung sozialer Kontakte 

• Hohe emotionale und soziale Belastung 

• Hänseleien durch Gleichaltrige 

• Geringeres Selbstwertgefühl als Nicht-Betroffene  

Quandalle et 
al. [2020] 

Gingival inflammation, 
enamel defects, and 
tooth sensitivity in 
children with 
amelogenesis 
imperfecta: a case–
control study. 

F Querschnitt 5-17 42 14 14  14 

Befragung von AI-Betroffenen 

• Häufiger Hypersensibilität bei hypomineralisierter AI 

• Stärkere Hypersensibilität im Vergleich zur KG 

Appelstrand 
et al. [2022] 

Patient-reported outcome measures in individuals with amelogenesis imperfecta: a systematic review 

Anmerkungen: OHIP-14* (Oral Health Impact Profile) Fragebogen zur mundgesundheitsbezogenen Erfassung der Lebensqualität; CPQ11-14
* (Child Perceptions Questionnaire for children aged 11-14 years measure of oral-health-

related quality of life 
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6.9 Lücken in der gesetzlichen Krankenversicherung bei der 
Versorgung von AI-Betroffenen 

Die zahnärztliche Versorgung von AI-Betroffenen weist in Deutschland Barrieren auf obwohl 
die UN-Behindertenrechtskonvention zur Gleichstellung von Menschen mit besonderen 
Bedürfnissen darauf verweist, dass diesem Personenkreis ein erreichbares Höchstmaß an 
Gesundheit zusteht sowie der Zugang zu einer gesundheitlichen Rehabilitation zu 
gewährleisten ist [UN-Behindertenrechtskonvention]. Während der Zugang zu einer 
Gesundheitsversorgung in der Bundesrepublik Deutschland sichergestellt ist 
(https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html), gibt es keine Sonder- bzw. 
Ausnahmeregelungen zur umfangreichen Kostenübernahme und -erstattung im Fall von 
konservierenden Maßnahmen oder Zahnersatz für AI-Betroffene. Dies ist von immenser 
Bedeutung für die Betroffenen, da die Kosten zur Fertigung von direkten Restaurationen, 
Wurzelkanalbehandlungen bzw. Zahnersatz im Fall von generalisierten Befunden eine kaum 
oder nicht zumutbare Belastung darstellt. Da sowohl die Behandlungsrichtlinie 
(https://www.g-ba.de/richtlinien/32/) als auch die Zahnersatz-Richtlinie (https://www.g-
ba.de/richtlinien/26/) keine Ausnahmeindikationen für Betroffene von seltene Erkrankungen 
der Zähne – einschließlich AI – formuliert, ist dieser Personenkreis regelmäßig mit hohen 
Zahnersatzkosten konfrontiert. Ferner existieren auch keine Ausnahmeregelungen für die 
endodontische, restaurative oder (implantat)-prothetische Therapie von DI-Betroffenen. 
Somit muss dieser ohnehin benachteiligte Personenkreis den Differenzbetrag zwischen den 
Festzuschüssen der gesetzlichen Regelversorgung und den tatsächlichen Zahnersatzkosten 
selbst begleichen. Selbst dann, wenn die Zahnhartsubstanz-Störung und die häufig 
assoziierten Hypersensibilitäten/Schmerzen genetisch determiniert sind. Die 
Krankenversicherung unterscheidet in der Kostenübernahme nicht, ob die prothetische 
Versorgung aufgrund der (vermeidbaren) kariesbedingten Zerstörung der 
Zahnhartsubstanzen indiziert ist oder ob eine nicht vermeidbare genetische Grunderkrankung 
vorliegt und deshalb prothetische Versorgungen notwendig sind. Diese fehlende 
Berücksichtigung widerspricht dem Prinzip der Versorgungsgerechtigkeit.  

Die Situation wird für AI-Betroffene bzw. ihre Familien weiter verschärft, dass in der Regel eine 
generalisierte Problematik vorliegt, da nicht nur ein einzelner Zahn, sondern die gesamte 
Dentition betroffen ist. Darüber hinaus bleibt der Zugang zu modernen Versorgungsformen, 
die die orale Rehabilitation optimal und patientenzentriert ermöglichen können, oftmals 
aufgrund der notwendigen (hohen) Zuzahlungen verwehrt. Außerdem dürfen diese modernen 
Versorgungformen durch Zahnärzte bislang oft nur als außervertragliche Leistung erbracht 
werden. Im Fall der ersten definitiven Versorgung mit Zahnersatz am Ende des zweiten 
Lebensjahrzehnts sind daher Zuzahlungen seitens der Betroffenen im fünfstelligen Euro-
Bereich keine Seltenheit. Genauso müssen die üblichen Zuzahlungen für alle prothetischen 
Versorgungen im Kindes- und Jugendalter oder im späteren Erwachsenenalter nach den 
gleichen Grundsätzen wie bei allen anderen Versicherten erbracht werden, obwohl letztere 
primär keine gesundheitlichen Benachteiligungen aufweisen. Die Lücke in der GKV, dass 
Betroffene mit seltenen Erkrankungen der Zähne bzw. Zahnhartsubstanz aktuell keinen 
umfänglichen Zugang zu einer bestmöglichen, individualisierten zahnärztlichen Versorgung 
haben, ist aus medizin-ethischer Sicht kaum zu rechtfertigen [Whitehead et al. 1992]. Die 
Komplexität der individuellen Krankheitsausprägung einer AI erfordert einen 
niedrigschwelligen und lebenslangen Zugang zu zeitgemäßen diagnostischen, präventiven und 
rehabilitativen Gesundheitsleistungen. Damit sollen Benachteiligungen ausgeglichen sowie 
ein Höchstmaß an Teilhabe an allen Aspekten des Lebens erreicht und bewahrt werden. 

https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
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Es kann an dieser Stelle nur darauf hingewiesen werden, dass Versicherte, die einem 
Pflegegrad nach § 15 Elftes Buch Sozialgesetzbuch (SGB XI) zugeordnet sind oder 
Eingliederungshilfe nach § 99 Neuntes Buch Sozialgesetzgesetzbuch (SGB IX) erhalten, seit Juli 
2018 Anspruch auf spezifische Leistungen zur Verhütung von Zahnerkrankungen gemäß § 22a 
SGB V und seit Juli 2021 Anspruch auf eine modifizierte und speziell auf die Bedürfnisse dieser 
Versichertengruppe zugeschnittene Behandlungsstrecke zur Parodontitis-Behandlung haben. 
Jedoch ist aus der klinischen Erfahrung der Autorengruppe bekannt, dass maximal ein 
Bruchteil der Betroffenen mit AI (z.B. syndomale Form), gewiss aber nicht alle Betroffenen mit 
AI, zu einer der vorgenannten Personengruppen gehört bzw. gehören könnte. 

6.10 Informationsquellen für Betroffene 

Nach Kenntnis der Autorengruppe gibt es im deutschsprachigen Raum bislang keine 
Patientenorganisation von AI-Betroffenen. 

6.11 Wissenslücken  

Die systematische Recherche und Sichtung der verfügbaren Literatur zur zahnärztlichen 
Versorgung von AI-Betroffenen haben Wissenslücken offengelegt. Diese können wie folgt 
zusammengefasst werden: 
1. Obwohl eine begrenzte Anzahl klinischer Studien über die zahnärztliche Versorgung von 

Patienten mit AI identifiziert werden konnten, fokussieren diese Studien vorrangig auf 
vergleichende Untersuchungen zu unterschiedlichen Werkstoffen. Eine schwedische 
Forschergruppe beschreibt die vergleichbar hohen Erfolgsraten von Keramikkronen aus 
Zirkon vs. Lithium-Disilikat [Pousette-Lundgren et al. 2015 und 2018]. Ebenfalls konnte 
keine signifikante Überlegenheit von Nanohybrid- gegenüber Nanofil-Komposit 
Werkstoffen bei der direkten Restauration von AI-Zähnen nachgewiesen werden [Tekce 
et al. 2022a, 2022b]. Hingegen ist die Datenlage für vergleichende Studien von 
Versorgungsformen zwischen von AI Betroffenen und nicht von AI-Betroffenen äußerst 
dürftig. Lediglich eine Studie berichtet von höheren Erfolgsraten der Full-Mouth-
Rehabilitation mit Keramikkronen bei AI-Patienten im Vergleich zu Patienten mit 
Bruxismus [Klink et al. 2018]. Es besteht weiterer Forschungsbedarf, um die klinischen 
Erfolgsraten verschiedener Versorgungsformen bei AI-Betroffenen besser einschätzen zu 
können und vor diesem Hintergrund geeignete Therapiemaßnahmen abzuleiten. Hierbei 
sollte der Heterogenität der klinischen Erscheinungsform und Ausprägung der AI 
Rechnung getragen werden. Die Rekrutierung einer ausreichenden Anzahl von Patienten 
ist bei der Erforschung seltener Erkrankungen eine besondere Herausforderung. Um die 
notwendigen Fallzahlen für aussagekräftige Studienergebnisse zu erreichen, empfiehlt 
sich eine multizentrische bzw. internationale Zusammenarbeit. 

2. Die Literatur wird durch Fallberichte mit der Beschreibung von zahnärztlichen 
Versorgungen für einen Betroffenen dominiert. Obwohl die Machbarkeit verschiedenster 
zahnärztlicher Versorgungsformen exemplarisch gezeigt wurde, beschränkt sich die 
Generalisierbarkeit der jeweiligen Behandlungsergebnisse.  

3. Insbesondere in den Fallberichten wurden unterschiedlichste Beurteilungskriterien für 
ein und dieselbe Versorgungsform beschrieben. Diese Heterogenität erschwert die 
Vergleichbarkeit von Therapieergebnissen. 

4. Die weltweite Verteilung der Fallberichte und Studien verlangen bei der Beurteilung 
zahnärztlicher Versorgungsoptionen und deren Kosten die Berücksichtigung des 
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jeweiligen gesundheitspolitischen Systems. Daher erscheint die Forderung nach 
zahnärztlicher Versorgungsforschung für Patienten mit AI aus einem mit dem hiesigen 
vergleichbaren Versorgungskontext mehr als berechtigt. 

5. In begrenztem Maß sind in der Literatur (Studien und Fallberichte) Langzeitergebnisse 
nach restaurativer Therapie beschrieben, jedoch endet die Nachbeobachtungszeit häufig 
nach bis zu zwei Jahren. Die Datenlage zu den langfristigen Therapieergebnissen durch 
die verschiedenen Versorgungsformen sollte verbessert werden. 

6. Über die Auswirkungen von Therapie flankierenden Präventionsmaßnahmen ist in der 
Literatur sehr wenig und eher beiläufig berichtet. Gerade vor dem Hintergrund des 
Bestrebens nach einer möglichst langen Liegedauer der Restaurationen stellt sich die 
Frage nach dem Einfluss der etablierten oder intensivierten primären, sekundären und 
tertiären Präventionsmaßnahmen. 

7. Während die zahnärztliche Therapie von Zahnhartsubstanzdefekten im Versorgungsalltag 
auch durch die Einbeziehung moderner, digitaler Fertigungsverfahren geprägt ist, wurden 
diesbezüglich nur wenige Erfahrungen berichtet. 
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7 Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

7.1 Definition 

In der vorliegenden Leitlinie wird ausschließlich auf die am häufigsten vorkommende, 
angeborene Form der phosphopenischen Rachitis, die Hereditäre hypophosphatämische 
Rachitis (XLH), eingegangen. Diese Krankheit (Synonyme: Phosphatdiabetes, X-chromosomal-
dominante hypophosphatämische Rachitis, X-chromosomale Hypophosphatämie / X-linked 
hypophosphatemia, XLH) ist eine erbliche renale Phosphatverlusterkrankung. In älteren 
Publikationen findet sich für XLH die Bezeichnung Vitamin-D resistente Rachitis. Sie ist durch 
Hypophosphatämie, Rachitis, ein vermindertes Wachstum, Myopathie, Gelenkverschleiß, 
Enthesopathie, Hörverlust und Kraniosynostose gekennzeichnet [Hahn et al. 2019]. Ein 
weiteres Symptom der Erkrankung sind Störungen der Zahnhartgewebsbildung beider 
Dentitionen, wobei insbesondere das Dentin und aber auch das Zement und der Schmelz 
betroffen sind. 

 

Tabelle 83 Kurzcharakterisierung der Hereditären hypophosphatämischen Rachitis 

Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

X-chromosomal dominante hypophosphatämische Rachitis 
(X-linked hypophosphatemia, XLH) 

ICD-10-GM-2020 
E83.30 

Familiäre hypophosphatämische Rachitis 
Phosphatdiabetes 

ICD-11 
5C63.22 Hypophosphatämische Rachitis 

Orphanet-Nr. 89936 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/89936?name=89936&mode=orpha  

 

 

Tabelle 84 Klassifizierung der Hereditären hypophosphatämischen Rachitis nach Angaben aus der 
OMIM-Datenbank 
(https://www.omim.org/entry/307800?search=X%20linked%20hypophosphatemia&highligh
t=hypophosphatemia%20linked%20x) 

Location Phenotype 
Phenotype 

MIM 
number 

Inheritance 
Phenotype 
mapping 

key 
Gene/Locus 

Gene/Locus 
MIM 

number 

Xp22.11 
Hypophosphatemic rickets, 
X-linked dominant 

307800 XLD 3 PHEX 300550 

  

https://www.orpha.net/de/disease/detail/89936?name=89936&mode=orpha
https://www.omim.org/entry/307800?search=X%20linked%20hypophosphatemia&highlight=hypophosphatemia%20linked%20x
https://www.omim.org/entry/307800?search=X%20linked%20hypophosphatemia&highlight=hypophosphatemia%20linked%20x
https://www.omim.org/geneMap/X/115?start=-3&limit=10&highlight=115
https://www.omim.org/entry/307800
https://www.omim.org/entry/300550


S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 215 

7.2 Genetik und Pathophysiologie 

Besteht während des Wachstums aufgrund einer Stoffwechselstörung ein Mangel an Kalzium 
oder Phosphat, führt dieses skelettal zum Krankheitsbild der Rachitis. Während der 
Odontogenese resultieren aus dem Mangel persistierende Mineralisationsstörungen der 
Zahnhartgewebe. Es werden erworbene von vererbten sowie kalzipenische von 
phosphopenischen (hypophosphatämischen) Rachitisformen unterschieden. Kalzipenische 
Rachitisformen sind zumeist auf eine verminderte Vitamin D-Zufuhr zurückzuführen, können 
aber auch durch eine gestörte Vitamin D-Synthese oder -Wirkung verursacht werden. Eine 
phosphopenische Rachitis entwickelt sich aus einer gestörten Phosphatrückresorption im 
proximalen Nierentubulus [Schnabel 2020]. Normalerweise werden in den Nieren etwa 90 % 
des filtrierten Phosphats zurückgewonnen und dem Körper wieder zugeführt. Bei einer 
hereditären hypophosphatämischen Rachitis ist diese Rückgewinnung gestört, sodass 
Phosphat über die Nieren verloren wird. Die hypophosphatämische Rachitis umfasst zwei 
Erkrankungsformen: die „Fibroblast growth factor“ (Fibroblasten-Wachstumsfaktor, FGF) 23-
abhängigen Formen (die X-chromosomal dominante, die autosomal dominante und die 
autosomal rezessive hypophosphatämische Rachitis), die durch Mutationen in verschiedenen, 
die renale Phosphat-Rückresorption regulierenden Genen (PHEX, FGF23, DMP1, ENPP1) 
bedingt sind, und die FGF23-unabhängigen Formen, wie die Hereditäre hypophosphatämische 
Rachitis mit Hyperkalzurie und die X-gebundene rezessive hypophosphatämische Rachitis 
[Schnabel und Haffner 2005]. 

Das bei XLH beteiligte PHEX-Gen (Phosphat-regulierendes Gen mit Homologien zu 
Endopeptidasen) ist auf dem X-Chromosom lokalisiert (Genlokus Xp22.11). Es kodiert für eine 
mem-brangebundene Endopeptidase, die in Osteoblasten, Osteozyten und Odontoblasten 
gefunden wurde. Während PHEX-mRNA von Osteozyten und Odontoblasten stark exprimiert 
wird, wurde in Zementozyten nur eine geringe Expression gefunden wurde [Zhang et al. 2020]. 

Durch eine Mutation des PHEX-Gens resultiert weiterhin eine erhöhte Expression des im Blut 
zirkulierenden FGF23. FGF23 ist in den Nieren an der Regulation der Phosphatausscheidung 
sowie der Produktion von aktivem Vitamin D beteiligt. Durch den erhöhten FGF23-Spiegel 
wird vermehrt Phosphat ausgeschieden. Es resultiert eine Hypophosphatämie in Kombination 
mit einem Calcitriolmangel. Aufgrund des Erbgangs sind Jungen bei XLH zumeist schwerer 
betroffen als Mädchen [Murayama 2000]. 

PHEX fördert die Mineralisierung auf der Ebene der extrazellulären Matrix durch die Spaltung 
und Inaktivierung spezifischer SIBLING-Proteine und ihrer Peptide [Coyac und Hoac et al. 2018, 
Foster und Nociti et al. 2014, Whyte et al. 2020]. SIBLING-Proteine (kleine Integrin-bindende 
Liganden, N-verknüpfte Glykoproteine) bilden eine Gruppe von fünf Integrin-bindenden N-
gebundenen Glykoproteinen (Dentinmatrixprotein-1 (DMP1), sekretiertes Phosphoprotein-1 
(SPP1), auch Osteopontin (OPN) genannt, Integrin-bindendes Sialoprotein (IBSP), auch 
Knochensialoprotein (BSP) genannt, extrazelluläres Matrixphosphoglykoprotein (MEPE) und 
Dentin-Sialophosphoprotein (DSPP)). Jedes SIBLING-Protein hat mindestens ein "saures, serin- 
und asparaginsäure-reiches Motiv" (ASARM). Wenn sie phosphoryliert sind, binden sie freies 
Kalzium oder das Kalzium in Hydroxylapatit-Kristallen und regulieren, moduliert durch ihren 
Phosphorylierungsstatus, maßgeblich die Mineralisierung des Skeletts und der Zähne [Whyte 
et al. 2020]. DMP1 ist ein Promoter der Mineralisation, OPN und MEPE sind potente 
Inhibitoren [Coyac und Hoac et al. 2018, Foster et al. 2018, McKee et al. 2013, Salmon et al. 
2013, Salmon et al. 2014]. Die fehlende PHEX-Funktion führt in der Summe zu einer 
Anreicherung von Mineralisationsinhibitoren in der extrazellulären Matrix, wobei die ASARM-
Anreicherung wiederum die weitere Expression von MEPE fördert.  
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Bisher sind mehr als 600 Mutationen des PHEX-Gens bekannt, die zu einer Erhöhung des 
FGF23 und somit zu einer Hereditären hypophosphatämischen Rachitis führen [Hiort 2022]. 
Dieses erklärt die unterschiedlichen Phänotypen (Erscheinungsformen) der Erkrankung. 
Innerhalb einer Familie können bei einer Mutation verschiedene Ausprägungen der 
Erkrankung beobachtet werden. Die Mutation des PHEX–Gens korreliert nicht mit dem 
dentalen Phänotyp und der Schwere der Erkrankung [Baroncelli und Mora 2021]. Allerdings 
korreliert die Schwere der dentalen Manifestationen mit der Ausprägung der skelettalen 
Beteiligung [Baroncelli et al. 2021, Linglart et al.2014]. 

7.3 Epidemiologie 

XLH ist die häufigste angeborene Form der phosphopenischen Rachitis. Sie macht mehr als 
80 % der Fälle aus [Schnabel 2020]. Die Inzidenz wird mit 3,9 pro 100.000 Lebendgeburten 
und die Prävalenz mit 1,7 bis 4,8 pro 100.000 Personen (Kinder und Erwachsene) angegeben 
[Haffner 2019]. 

7.4 Diagnostik 

Laborchemische Veränderungen der XLH lassen sich oft schon in den ersten Lebensmonaten, 
nie aber unmittelbar nach der Geburt nachweisen. Bei ca. 70-80 % der Betroffenen ist die 
Erkrankung bereits in der Familie bekannt, bei ca. 20-30 % liegt eine negative 
Familienanamnese vor. Sind die Eltern von XLH betroffen, kann die Diagnose noch vor 
Symptommanifestation bereits in den ersten Lebenswochen laborchemisch und/oder 
genetisch gestellt werden. 

Wenn es bei Kleinkindern nach dem Beginn des freien Laufens im zweiten Lebensjahr zu einer 
zunehmenden Beinachsenfehlstellung in Form von X-Beinen (Genua valga) oder O-Beinen 
(Genua vara) kommt oder das Kind am Ende des zweiten Lebensjahres schmerzbedingt nicht 
gerne laufen möchte, kann dieses ein Anzeichen für XLH sein [AWMF S1-Leitlinie 174-008]. 
Pädiatrisch kann eine Blutuntersuchung veranlasst werden. Zeigt sich laborchemisch ein 
erniedrigter Serum-Phosphat-Wert (< 1 mmol/l) und ist der Marker für den Knochenumsatz, 
die alkalische Phosphatase, erhöht, sollten weitere Untersuchungen (Kinderendokrinologie 
oder Kindernephrologie) veranlasst werden. Die Erkrankung kann bei ca. 80 % der Betroffenen 
durch eine genetische Untersuchung gesichert werden. Dies sollte bei negativer 
Familienanamnese oder unklaren Befunden angestrebt werden. 

7.5 Auswirkungen auf die Mineralisation der Zahnhartgewebe 

7.5.1 Dentin 

Durch XLH wird die Mineralisation aller drei Zahnhartgewebe beeinflusst. Für die dentale 
Symptomatik sind hauptsächlich Mineralisationsstörungen des Dentins verantwortlich, die 
sich in einer ausgeprägten Hypomineralisation insbesondere des volumenmäßig größten 
Anteils, dem zirkumpulpalen Dentin, sowie dessen Hypoplasie mit daraus resultierenden 
vergrößerten Pulpalumina und extendierten Pulpaausläufern manifestieren [Alexander et al. 
2001, Beltes und Zachou 2012, Bradley et al. 2021, Chaussain-Miller et al. 2003, Clayton et al. 
2021, Coyac und Falgayrac et al. 2018, Cremonesi et al. 2014, und Nociti et al. 2014, Foster 
Page 2008, Gibson et al. 2022, Haffner et al. 2019, Lee 2021, Lee et al. 2017, Marin et al. 2021, 
Murayama et al. 2000, Neuhäuser et al. 2007, Soares et al. 2013, Souza et al. 2013, Su et al. 
2007]. 

Unter physiologischen Bedingungen stellt das Prädentin und das sich daran anschließende 
zirkumpulpale Dentin eine weitgehend homogen mineralisierte, annähernd geschlossene 
Schicht dar, die lediglich durch im Durchmesser wenige µm große Dentinkanälchen 
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durchzogen wird. Diese stehen untereinander nur in einem geringen Kontakt. Bei XLH 
unterbleibt während der Dentinmineralisation eine Verschmelzung von initialen 
Mineralisationszentren, den sogenannten Kalkosphäriten, so dass keine homogen 
mineralisierte Dentinschicht gebildet wird. Es verbleibt zwischen den nicht fusionierten 
Kalkosphäriten organische Matrix mit Tomessche Fasern der Odontoblasten ohne 
umhüllendes peritubuläres Dentin [Coyac und Falgayrac et al. 2018]. Dieses fehlgebildete 
Dentin wird als Interglobulardentin bezeichnet. Auch bei nicht an XLH leidenden Betroffenen 
wurde Interglobulardentin nachgewiesen [Jayawardena et al. 2009], allerdings in deutlich 
geringerem Ausmaß, so dass Interglobulardentin als charakteristisch für XLH angesehen 
werden kann. Das Interglobulardentin trägt dazu bei, dass das zur Mundhöhle exponierte oder 
kariöse Dentin deutlich schneller bis in tiefe, pulpaferne Schichten infiziert wird. 

Bei Zähnen der ersten Dentition ergab eine dreidimensionale Quantifizierung mittels 
Mikrocomputertomografie eine durchschnittlich 585-fache Zunahme des interglobulären 
Dentinvolumens im Vergleich zu Zähnen von gesunden Probanden, wobei große inter- und 
intraindividuelle Schwankungen beobachtet wurden [Clayton et al. 2021]. Die 
zweidimensionale, histologische Analyse zeigte bei diesen Zähnen eine 45-fach erhöhte Fläche 
des Interglobulärdentins und eine 8-fach erhöhte Prädentindicke [Clayton et al. 2021]. Diese 
negativen Auswirkungen von XLH auf die Dentindichte erstrecken sich sowohl auf das 
Manteldentin als auch auf das zirkumpulpale Dentin [Chavez et al. 2020]. 

Die mechanischen Eigenschaften des Dentins sind bei XLH reduziert. Die Knoop´sche 
Mikrohärte eines XLH-Molaren der ersten Dentition war im Vergleich zu einem 
entsprechenden Zahn eines nicht an XLH erkrankten Betroffenen im Bereich des 
Manteldentins und des zirkumpulpalen interglobulären Dentins etwa 25 % geringer, während 
sich die Schmelzhärte nicht unterschied [Carvalho et al. 2020]. Diese geringere Stabilität des 
Dentins könnte ein Grund dafür sein, dass der Schmelz, der bei Zähnen der ersten Dentition 
nur etwa halb so dick ist wie derjenige von Zähnen der zweiten Dentition, bei XLH unter 
funktioneller Belastung nachgibt und die Bildung von Mikrorissen induziert [Chaussain-Miller 
et al. 2007]. 

7.5.2 Schmelz 

Während bei Hyp-Mäusen, einem Mausmodell für XLH, die Schmelzdichte im Vergleich zu 
Kontrollen nicht beeinflusst aber das Volumen des Schmelzes signifikant reduziert war [Zhang 
et al. 2020], konnte bei einem Drittel menschlicher XLH-Zähne der ersten Dentition eine 
verminderte Schmelzdichte bei nicht reduzierten Schmelzdicke gefunden werden [Clayton et 
al. 2021]. Eine reduzierte Dichte aller drei Zahnhartgewebe (Schmelz, Dentin und Zement) von 
Zähnen der ersten Dentition wurde in anderen Studien beschrieben [Chavez et al. 2020, Foster 
und Ramnitz et al. 2014]. In vergleichenden Messungen der Mikrohärte konnte kein 
Unterschied zwischen Schmelz von XLH und Kontrollzähnen gefunden werden [Carvalho et al. 
2020]. 

Im Schmelz konnte histologisch eine irreguläre Struktur beobachtet werden. Nicht selten sind 
mikroskopisch Risse im Schmelz erkennbar [Hillmann und Geurtsen 1996]. Zu den 
beobachteten Schmelzdefekten gehören Mikrospalten mit bis zu 4 µm Breite, durch die 
Bakterien in den Zahn eindringen und zu Pulpaentzündungen führen können, sowie eine 
unregelmäßige Oberflächenstruktur, die eine Anlagerung von bakterieller Plaque begünstigt 
[Cremonesi et al. 2014, Hillmann et al. 1995, Hillmann und Geurtsen 1996]. Diese Risse können 
unter funktioneller Belastung entstanden und auf die weniger stabile Dentinschicht unterhalb 
des Schmelzes zurückzuführen sein [Chaussain-Miller et al. 2007, Goodman et al. 1998, Opsahl 
Vital 2012]. Da der Schmelz von Zähnen der ersten Dentition physiologisch geringer 
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mineralisiert ist als derjenige von Zähnen der zweiten Dentition und somit eine geringe Härte 
aufweist, ist ein Schmelzverlust durch Abnutzung (Nahrungsabrieb, antagonistische 
Zahnkontakte) aber auch durch Nahrung verursachte Säureeinwirkung (Erosion) bei diesen 
Zähnen in einem höheren Maß physiologisch als bei Zähnen der zweiten Dentition. Hierdurch 
kann bereits früh eine Dentinexposition erfolgen. 

7.5.3 Zement, Parodontium, Alveolarknochen 

Die Erkrankung hat auch Auswirkungen auf den Zahnhalteapparat. Eine verminderte Dicke der 
azellulären Zementschicht wurde tierexperimentell bei Hyp-Mäusen nachgewiesen [Biosse 
Duplan et al. 2017, Coyac und Falgayrac et al. 2017, Fong et al. 2009, Foster und Nociti et al. 
2014, Zhang et al. 2020]. Dort zeigte sich auch eine deutliche Reduktion der parodontalen 
Verankerungsfläche im Vergleich zu Wildtyp-Mäusen sowohl auf der Wurzeloberfläche (59 % 
vs. 94 %) als auch auf der knöchernen Fläche (41 % vs. 74 %) des Parodontiums [Coyac und 
Falgayrac et al. 2017]. Der Alveolarknochen wies bei Hyp-Mäusen aber auch bei XLH-
Betroffenen ein geringeres Knochenvolumen und weniger Trabekel auf [Coyac und Falgayrac 
et al. 2017]. Azelluläres und zelluläres Zement sowie Alveolarknochen von XLH-Betroffenen 
und Hyp-Mäusen zeigten eine signifikant reduzierte Mineralisation und Kristallinität sowie 
einen signifikant erhöhten Karbonatgehalt des Apatits [Coyac und Falgayrac et al. 2017]. Die 
Gesamtheit der Veränderungen von Zement und Alveolarknochen führten im Hyp-
Mausmodell zu einer hoch signifikant reduzierten statischen und dynamischen Stabilität des 
Parodonts [Zhang et al. 2020]. 

Bei Zähnen der ersten Dentition von XLH-Betroffenen ist die mittlere Dicke der azellulären 
Zementschicht um etwa 50 % verringert. Sharpeysche Fasern können bei besonders schwer 
erkrankten Betroffenen ungünstig ausgerichtet sein oder sogar fehlen [Clayton et al. 2021]. 
Auch Zähne der zweiten Dentition zeigten bei einem späten Therapiebeginn mit aktivem 
Vitamin D und Phosphat oder einer unzureichenden Supplementierung eine reduzierte Dicke 
a-zellulären Zements [Biosse Duplan et al. 2017]. Bei einem während der Kindheit gut 
eingestellten, konventionell behandelten XLH-Betroffenen wurde keine Zementhypoplasie 
gesehen. Daher wird angenommen, dass auch die Zementbildung durch die Phosphat- und 
Vitamin D-Supplementierung verbessert wird [Biosse Duplan et al. 2017, Chaussain-Miller et 
al. 2007]. 

Im Vergleich zu altersentsprechenden gesunden Probanden zeigten XLH-Betroffene eine 
deutlich höhere Parodontitisprävalenz (3,6 bis 7,3 % bei Gesunden im Vergleich zu 60 % bei 
an XLH-Erkrankten) [Ye et al. 2011].   
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Abbildung 36  Unentkalkter Dünnschliff, Molar der ersten Dentition (A. Lussi, Rhodamin-B-Färbung). Das 

zirkumpulpale Dentin ist als mindermineralisiertes, poröses Interglobulardentin erkennbar. 
Die peripher liegende, dünne Schicht des Manteldentins ist homogener mineralisiert. Die 
schwarzen Pfeile kennzeichnen Dentin, dass bis in die Höckerspitze ragt. 

 

 
Abbildung 37  Unentkalkter Dünnschliff, Frontzahn erste Dentition (G. Hillmann, Toluidinblaufärbung). Das 

Interglobulardentin ist nicht so deutlich ausgebildet, wie in Abbildung 36. Durch Schmelzrisse 
haben Bakterien die Schmelz-Dentingrenze erreicht und beginnen sich im Dentin 
auszubreiten. Die schwarzen Pfeile deuten auf den jeweiligen Beginn des Risses an der 
Schmelzoberfläche hin. 
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Abbildung 38  Orthopantomogrammaufnahme eines 6 Jahre 11 Monate alten Jungen mit XLH. Die weißen 
Kreise markieren ausgedehnte periapikale Entzündungen an kariesfreien Zähnen ohne 
vorangegangenes Trauma. 

 
 
Abbildung 39  Orthopantomogrammaufnahme eines 50 Jahre alten Patienten mit XLH. Acht Zähne sind 

bereits verlorengegangen, zehn Zähne haben eine endodontische Behandlung erfahren. Die 
weißen Pfeile deuten auf Wurzelresorptionen. Bei den Unterkiefereckzähnen und dem Zahn 
44 sind die extendierten Pulpalumina erkennbar. Die Zahnfilmaufnahmen zeigen die 
Wurzelresorption am Zahn 12 am Beginn (linke Aufnahme) und nach Abschluss (rechte 
Aufnahme) der endodontischen Therapie. Die Osteolyse hat sich deutlich verkleinert. 
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7.6 Dentale Symptome 

Die Tabelle 85 stellt die dentalen Symptome bei XLH in den jeweiligen Phasen der 
Gebissentwicklung bzw. den Altersgruppen innerhalb der inkludierten 20 Publikationen der 
Häufigkeit nach dar. 

 
Tabelle 85  Übersicht dokumentierter Symptome bzw. Befunde, welche für Betroffene mit XLH in den 

inkludierten Fallberichten (N=20) berichtet wurden. Anmerkung: Doppelnennungen sind 
möglich, da in einem Fallbericht mehrere Patienten aus unterschiedlichen Altersphasen 
dargestellt sein können. 

Symptomhäufigkeit in 
Fallberichten 

Erste 
Dentition 

(n=9) 

Wechselge
biss (n=10) 

Jugendl. 
Gebiss der 

zweiten 
Dentition 

(n=11) 

Adultes 
Gebiss 
(n=9) 

Total (N) 

Spontane Zahnabszesse/Fistel an 
kariesfreien Zähnen und ohne 
vorangegangenes Trauma 

7 7 9 8 31 

Große Pulpakammern 6 7 8 6 27 

Karies 3 7 6 5 21 

Extendierte Pulpahörner (bis 
Schmelz-Dentingrenze) 

4 4 6 6 20 

Schmerz 2 4 6 3 15 

Zahnlockerung 3 2 2 3 10 

Zahnverlust 2 1 2 4 9 

Wurzelresorption 1 2 2 3 8 

Fehlende oder kaum erkennbare 
Lamina dura 

2 1 2 2 7 

Kurze Wurzeln 1 1 3 2 7 

Kiefer Fehlstellung 1 2 2 1 6 

Parodontitis/CAL/ST 0 2 2 2 6 

Weite Wurzelkanäle 1 0 2 3 6 

Zahnunterzahl 1 1 2 1 5 

Gingivitis 0 1 3 1 5 

Tooth wear 1 1 2 1 5 

Hypoplastischer Kieferknochen 2 0 0 1 3 

Hypersensibilität 0 0 1 1 2 

Parodontitis/RAL 0 0 1 1 2 

LKG Spalte 0 0 1 1 2 

Verlagerte Zähne 1 1 0 0 2 

Funktionseinschränkung 0 0 0 1 1 

Mundhygiene defizitär 0 0 1 0 1 

Zahnformanomalie 1 0 0 0 1 

Impaktierte Zähne 0 1 0 0 1 
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Während einige, in den inkludierten Fallberichten und -serien häufig genannten Symptome 
und Befunde nicht zahnmedizinisch behandelt werden können (große Pulpakammern, 
extendierte Pulpahörner, fehlende oder kaum erkennbare Lamina dura, kurze Wurzeln oder 
weite Wurzelkanäle), können die nachstehend genannten therapierbaren Befunde als dentale 
Leitsymptome bei XLH angesehen werden. 

 

 

 

Für die Erstellung von Empfehlungen wurden weitere Publikationen eingeschlossen, in denen 
über dentale und orale Symptome bei Betroffenen mit XLH berichtet wurde. Diese 
Publikationen wurden als „Review“ [Linglart et al. 2014, Sabandal et al. 2015], „Evidence based 
Guideline“ [Haffner et al. 2019] und „Consensus statement/recommendations“ [González-
Lamuño et al. 2022, Munns et al.2023, Trombetti et al. 2022] klassifiziert. Die in diesen 
Publikationen beschriebenen klinischen Merkmale stimmen weitgehend mit den in Tabelle 85 
genannten Symptomen überein. 

Dentogene Entzündungen bzw. deren klinische Zeichen, wie Schmerzen, Schwellungen, Fistel, 
Abszess, Parodontitis apicalis und Zahnlockerungen wurden als häufigste Befunde und in allen 
Altersphasen dokumentiert [Alexander et al. 2001, Batra et al. 2006, Beltes und Zachou 2012, 
Bradley et al. 2021, Chaussain-Miller et al. 2003, Douyere et al. 2009, Foster Page 2008, Friberg 
2013, Gibson et al. 2022, James und Roudsari 2019, Lee 2021, Lee et al. 2017, Marin et al. 
2021, Murayama et al. 2000, Neuhäuser et al. 2007, Soares et al. 2013, Souza et al. 2013, Su 
et al. 2007]. Sie können in beiden Dentitionen an kariesfreien Zähnen und ohne 
vorangegangenes Trauma auftreten. Infektionen der Pulpa sind demnach das wesentliche 
dentale Kennzeichen von XLH. Dementsprechend waren endodontische Behandlungen bei 
Nachuntersuchungen von Patientenkollektiven mit hypophosphatämischer Rachitis deutlich 
häufig als bei altersentsprechenden, nicht an XLH leidenden Kontrollen [Andersen et al. 2012, 
Beck-Nielsen et al. 2010, Connor et al. 2015, Hillmann et al. 1995]. In einer Befragung von 232 
Erwachsenen berichten 72 % über Erfahrungen mit Wurzelkanalbehandlungen [Skrinar et al. 
2019]. Je jünger die Patienten beim Auftreten erster Pulpaentzündungen sind, umso 
gravierender sind in der Regel die dentalen und damit auch die skelettalen Manifestationen 
[Batra et al. 2006, Sabandal et al. 2015]. Um einen Zahnerhalt anzustreben, sind bei pulpalen 
Infektionen umfangreiche Behandlungen erforderlich. Verlaufen diese Behandlungen nicht 
erfolgreich, resultiert der Verlust des Zahnes mit zumeist einer Notwendigkeit, diesen Zahn zu 
ersetzen. 

In den inkludierten Fallberichten wurden kariöse Läsionen in allen Altersgruppen 
dokumentiert. Karies kann eine Ursache für dentogene Entzündungen darstellen. In der 
Literatur wird kontrovers beurteilt, ob durch XLH das Kariesrisiko erhöht ist. Während einige 

Als altersübergreifende (therapierbare) Leitsymptome der XLH gelten: 

• Zahnabszesse oder Fistel an kariesfreien Zähnen und ohne vorangegangenes 

Trauma 

• Karies 

• Schmerzen 

• Zahnlockerung 

• Zahnverlust 

welche sowohl in der ersten als auch in der zweiten Dentition auftreten. 
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Autorengruppen keine erhöhte Kariesanfälligkeit erkennen konnten, insbesondere wenn die 
Patienten seit ihrer frühen Kindheit mit einer konventionellen Substitutionstherapie 
behandelt worden waren [Chaussain-Miller et al. 2003, Baroncelli et al. 2006, Ye et al. 2011], 
beschreiben andere eine signifikant höhere Anzahl von kariösen, wegen Karies entfernten 
oder mit Füllungen oder Kronen versorgten Zähnen [Ito et al. 2022, Marin et al. 2021, Skrinar 
et al. 2019, Souza et al. 2010]. 

Zahnschmelz umgibt das bei XLH mehr oder minder mineralisierte Dentin. Fehlt diese 
schützende Schmelzschicht, können orale Bakterien entweder einen direkten Kontakt zu 
Pulpaausläufern erhalten, die bis an die Schmelz-Dentingrenze reichen, oder die nicht 
mineralisierten Interglobularräume des Dentins werden relativ rasch von Bakterien 
penetriert. Je länger eine Dentinexposition zur Mundhöhle besteht und je größer die Schicht 
Interglobulardentins ist, desto ausgeprägter ist die Infektion des Dentins. Erreichen die 
Bakterien oder deren Stoffwechselprodukte die Pulpa, führt dieses zu einer Pulpitis. Je älter 
Patienten sind, desto häufiger treten Zahnabszesse auf [Andersen et al. 2012]. Dieses legt 
nahe, dass funktionelle und pathologische Faktoren, die im Laufe des Lebens kumulieren, die 
Entzündung der Zähne verursachen. Zu den funktionellen Einflüssen gehört die Attrition 
(physiologischer Schmelzverlust durch antagonistischen Zahnkontakt) und die Bildung von 
Rissen oder Infraktionen im Schmelz. Pathologische Faktoren können ernährungsbedingt 
(Karies, Erosion), traumatisch (Trauma) oder funktionell (Bruxismus, Abfraktion) verursacht 
sein. Die am häufigsten von Entzündungen betroffenen Zähne sind Schneidezähne und 
Eckzähne, gefolgt von Molaren und Prämolaren. Die Reihenfolge der betroffenen Zähne wird 
nicht nur durch den Zeitpunkt des Durchbruchs, sondern auch durch die Geschwindigkeit des 
Verlusts der Schmelzschicht definiert. Es besteht ein eindeutiger Zusammenhang zwischen der 
Akkumulation von reparativem Dentin als Reaktion auf Abrasion und einer erhöhten 
Abrasionsrate, insbesondere im Frontzahnbereich [Sabandal et al. 2015]. 

Weiterhin wurde berichtet, dass die Mineralisierung von Zement und Alveolarknochen 
beeinträchtigt ist. Letztgenanntes zeigt sich zum Beispiel in einer fehlende oder kaum 
erkennbare Lamina dura [Al-Jundi et al. 2011, Beltes und Zachou 2012, Haffner et al. 2019, 
Sabandal et al. 2015, Soares et al. 2013, Souza et al. 2013, Su et al. 2007] und einer reduzierten 
Höhe oder Hypoplasie des Alveolarknochens [Haffner et al. 2019, Sabandal et al. 2015, Su et 
al. 2007]. 

Auf Röntgenaufnahmen von Betroffenen mit XLH sind häufig vergrößerte Pulpakammern 
sichtbar [Alexander et al. 2001, Beltes und Zachou 2012, Chaussain-Miller et al. 2003, 
Cremonesi et al. 2014, Foster Page 2008, Gibson et al. 2022, Lee 2021, Lee et al. 2017, Marin 
et al. 2021, Murayama et al. 2000, Neuhäuser et al. 2007, Soares et al. 2013, Souza et al. 2013, 
Su et al. 2007]. Die betroffenen Zähne sind durch eine dünne Schmelz- und Dentinschicht 
gekennzeichnet [Beltes und Zachou 2012, Gibson et al. 2022]. 

Ein weiteres charakteristisches Zeichen sind ausgeprägte Pulpahörner, die bis zur Schmelz-
Dentingrenze reichen können [Alexander et al. 2001, Beltes und Zachou 2012, Bradley et al. 
2021, Chaussain-Miller et al. 2003, Cremonesi et al. 2014, Hillmann et al. 1995, Lee 2021, Lee 
et al. 2017, Neuhäuser et al. 2007, Soares et al. 2013, Souza et al. 2013, Su et al. 2007, 
Trombetti et al. 2022]. Diese extendierten Ausläufer der Pulpa sind zumeist auf 
Röntgenaufnahmen nicht erkennbar. 

Weitere Befunde sind kurze Wurzeln [Beltes und Zachou 2012, Bradley et al. 2021, Lee 2021, 
Murayama et al. 2000, Sabandal et al. 2015, Su et al. 2007], Wurzelresorptionen [Batra et al. 
2006, Bradley et al. 2021, James und Roudsari 2019, Sabandal et al. 2015, Soares et al. 2013], 
weite Wurzelkanäle [Bradley et al. 2021, Lee et al. 2017, Souza et al. 2013] und ein verzögerter 
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Durchbruch der Zähne [Gibson et al. 2022] sowohl im Gebiss der ersten als auch der zweiten 
Dentition. 

7.7 Medizinische Therapie 

Lange Zeit war eine möglichst früh einsetzende, regelmäßige orale Gabe von Phosphat und 
aktivem Vitamin D die Standardbehandlung bei XLH. Die gleichzeitige Einnahme von aktivem 
Vitamin D verbessert die intestinale Kalziumabsorption und verhindert die Entwicklung eines 
sekundären Hyperparathyreoidismus, der bei einer alleinigen Phosphattherapie auftreten 
kann. Diese „konventionelle“ medikamentöse Therapie besteht aus mindestens 4 bis 6 über 
den Tag verteilten Gaben von Phosphat in Kombination mit aktivem Vitamin D. Mit der 
Kombinationstherapie wird versucht, das über die Nahrung zugeführte Phosphat vermehrt 
über den Darm aufzunehmen und in den Körper einzuschleusen [Schnabel und Haffner 2005]. 
Im Idealfall gelingt es, so viel Phosphat in das Skelettsystem zu transportieren, dass sich die 
Aktivität des Knochenumsatz-Wertes – der alkalischen Phosphatase im Serum – weitgehend 
normalisiert, der Knochen gut mineralisiert und damit stabil und belastbar wird, und sich das 
Wachstum verbessert. Je früher die Therapie eingeleitet wird, umso geringer ist das Risiko 
skelettaler Manifestationen. 

Größere Gaben von Phosphat können zu Durchfall, Bauchschmerzen und Erbrechen führen. 
Dieses kann Auswirkungen auf die Therapieadhärenz der Betroffenen haben. Die mehrmals 
tägliche orale Einnahme saurer Phosphatpräparate kann zu Erosion des Zahnschmelzes und 
dadurch im Laufe der Zeit zur Exposition von Dentin führen [Chavez et al. 2020]. 

Seit 2018 steht für Betroffene mit XLH mit dem röntgenologischen Nachweis einer 
Knochenerkrankung ab dem 2. Lebensjahr eine Therapie mit einem rekombinanten, 
vollständig humanen monoklonalen Immunglobulin G (IgG) 1-Antikörper zur Verfügung 

(Wirkstoff Burosumab: Crysvita, Kyowa Kirin GmbH, Düsseldorf). Burosumab bindet an 
FGF23 und blockiert dessen Aktivität. Dadurch wird die renale Phosphatausscheidung gesenkt 
und der Serum-Phosphat-Spiegel erhöht. Des Weiteren wird die Bildung von Vitamin D erhöht, 
sodass die intestinale Aufnahme von Phosphat und Kalzium verbessert wird [Rothenbuhler 
2020]. Das Medikament wird alle 2 bis 4 Wochen subkutan injiziert. 

Die Zahnkronen aller Zähne der ersten Dentition sind in der Regel bis zum 11. Lebensmonat 
mineralisiert. Bis zum 24. Lebensmonat ist die Mineralisation der Zahnkronen der 6-
Jahrmolaren und der Frontzähne der zweiten Dentition bereits weit fortgeschritten [Radlanski 
2011]. Liegt eine positive Familienanamnese vor, kann eine systemische Behandlung frühzeitig 
begonnen werden. Bei etwa einem Drittel der Betroffenen ist das jedoch nicht der Fall, so dass 
die Diagnostik meist zwischen dem 12. und 24. Lebensmonat oder sogar noch später in die 
Wege geleitet wird [Rothenbuhler et al. 2020]. Ein Therapiebeginn mit aktivem Vitamin D und 
Phosphat oder einem FGF23-Antikörper in diesem Zeitraum kann Mineralisationsdefekte an 
den Zähnen der ersten Dentition nicht vermeiden. Die Mineralisation von einigen Zähnen der 
zweiten Dentition lässt sich dadurch jedoch noch positiv beeinflussen [Batra et al. 2006, 
Opsahl Vital 2012, Sabandal et al. 2015]. Je früher eine medikamentöse Therapie begonnen 
wird, desto mehr Zähne der zweiten Dentition können von einer solchen Therapie profitieren 
[Haffner et al. 2019]. 

Eine möglichst frühzeitig einsetzende, ausreichend dosierte und kontinuierlich durchgeführte 
Gabe von aktivem Vitamin D und Phosphat verbessert die Dentinmineralisation wesentlich 
und verhindert eine Zementhypoplasie [Biosse Duplan 2017, Haffner et al. 2019, Linglart et al. 
2014, Rothenbuhler et al. 2020]. Eine systemische XLH-Therapie wäre daher unmittelbar ab 
der Geburt wünschenswert, da in diesem Zeitraum die Mineralisation der Zähne der zweiten 
Dentition einsetzt [Linglart et al. 2014]. Je früher mit der konventionellen Behandlung 
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während der Wachstumsphase begonnen und je länger dieses beigehalten wird, desto 
geringer ist die Inzidenz von Karies, Zahnabszessen und Parodontitis im Vergleich zu einem 
späten Behandlungsbeginn oder einer frühen Beendigung der Supplementierung [Biosse 
Duplan et al. 2017, Chaussain-Miller et al. 2003, Connor et al. 2015, González-Lamuño et al. 
2022, Haffner et al. 2019, Linglart et al. 2014, Marin et al. 2021, Trombetti et al. 2022]. 

Bislang sind nur wenige Studien publiziert, die die Auswirkungen von Burosumab auf die Zähne 
bzw. die dentalen Symptome untersuchen. Da eine Therapie mit Burosumab erst seit wenigen 
Jahren zur Verfügung steht, wurden alle Betroffenen, die in diesen Studien mit Burosumab 
behandelt wurden, zuvor seit der Diagnose ihrer Erkrankung konventionell mit aktivem 
Vitamin D und Phosphat therapiert [Brener et al. 2021, Gadion et al. 2022, Imel et al. 2019, 
Imel 2021, Ward et al. 2022]. 

Aufgrund des relativ hohen mittleren Alters der Studienpatienten (5,8  3,4 Jahre [Imel et al. 

2019, Imel 2021, Ward et al. 2022], 7,86  3,76 Jahre [Gadion et al. 2022], 8,8 ± 3,8 Jahre 
[Brener et al. 2021] und der verhältnismäßig kurzen Beobachtungsdauer (64 Wochen [Imel et 
al. 2019, Imel 2021, Ward et al. 2022], mindestens ein Jahr [Gadion et al. 2022], 3 Jahre [Brener 
et al. 2021]) ist es nur bedingt möglich, Unterschiede hinsichtlich des Auftretens von 
Zahnabszessen und Karies zwischen der konventionell und der in diesem Zeitraum mit 
Burosumab behandelten Gruppe auf den Einfluss von Burosumab zurückzuführen, da die 
strukturellen Veränderungen des Dentins an den Zähnen der ersten Dentition und den 
durchbrechenden Zähnen der zweiten Dentition bereits manifest waren. Insofern verwundert 
es nicht, dass in einer Studie Zahnabszesse in der mit Burosumab behandelten Gruppe sogar 
häufiger als unter konventioneller Therapie beobachtet wurden [Imel et al. 2019, Imel 2021, 
Ward et al. 2022], während andere Studien fanden, dass die durchschnittliche Anzahl der 
Zahnabszesse pro Monat in der Burosumab-Gruppe im Vergleich zur konventionell 
behandelten Gruppe [Gadion et al. 2022] oder im Vergleich zu der Zeit vor Beginn der 
Burosumab-Therapie signifikant reduziert war [Brener et al. 2021]. Erst bei einer 
Altersdifferenzierung (< bzw. > 5 Jahre) sind in einer Studie Unterschiede hinsichtlich des 
Symptoms Zahnabszesse erkennbar. Während bei den jüngeren Kindern in der Burosumab-
Gruppe keine Abszesse beobachtet wurden, wurden diese bei 25 % der weiterhin 
konventionell behandelten Kinder gesehen. Bei den älteren Kindern dreht sich dieses 
Verhältnis allerdings um (Burosumab: 53 %, konventionell: 0 %) [Ward et al. 2022]. Es bleiben 
die Ergebnisse von Studien abzuwarten, in denen die Kinder ausschließlich und ab einem 
möglichst frühen Zeitpunkt mit Burosumab behandelt wurden. 

An Hyp-Mäusen konnte gezeigt werden, dass weder eine Behandlung mit aktivem Vitamin D 
und Phosphat noch eine Behandlung mit Burosumab die Dentin- und Knochendefekte 
vollständig auf das Niveau von gesunden Mäusen reduziert. Keine der beiden Behandlungen 
normalisierte die Kronendentin-Dichte, das Pulpavolumen, die zelluläre Zementfläche, die 
Wurzeldentin-/Zement-Dichte und die veränderten Verteilungen von Knochensialoprotein 
und Osteopontin im Alveolarknochen. Signifikante Veränderungen im Vergleich zu Hyp-
Mäusen durch die beiden Therapieformen wurden für das Volumen des Kronendentins, die 
Dicke des Prädentins und die Organisation der Sharpeyschen Fasern im parodontalen 
Ligament gefunden. Von der konventionellen Therapie wurden jedoch nur die Dicke des 
Kronendentins und des azellulären Zementes, das Wurzeldentin-/Zement-Volumen, der 
Knochen-Volumenanteil, die Knochen-Mineraldichte und die Gewebe-Mineraldichte 
beeinflusst [Lira dos Santos et al. 2021]. 

Grundsätzlich darf bei einer FGF23-Antikörper-Therapie keine zusätzliche Supplementation 
erfolgen. 
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Bei allen Behandlungen, bei denen der Alveolarknochen beteiligt ist, ist eine begleitende 
systemische Behandlung zur Förderung der Knochenreaktion vorteilhaft. Hierzu gehören 
kieferorthopädische, parodontologische, chirurgische und implantologische Behandlungen. 
Eine bereits bestehende medikamentöse Therapie sollte beibehalten oder vor einer der 
genannten Behandlungen begonnen, während der Behandlungen beibehalten und darüber 
hinaus fortgeführt werden [Gonzáles-Lamuño et al. 2022, Haffner et al. 2019, Laurent et al. 
2021, Munns et al. 2023]. Eine solche adjuvante medikamentöse Behandlung fördert die 
Reaktion des Knochens und führt zu besseren Therapieergebnissen. 

7.8 Zahnärztliche Therapie 

In Tabelle 86 sind die in den eingeschlossenen Fallberichten (N=20) dargestellten 
Versorgungsformen bei Betroffenen mit XLH zusammengefasst. 

 

Tabelle 86  Übersicht dokumentierter Versorgungsformen, welche für Betroffene mit XLH in den 
inkludierten Fallberichten (N=20) berichtet wurden. Anmerkung: Doppelnennungen sind 
möglich, da in einem Fallbericht Patienten in unterschiedlichen Altersphasen dargestellt sein 
können. 

Symptomhäufigkeit in 
Fallberichten 

Erste 
Dentition 

(n=9) 

Wechselgebiss 
(n=10) 

Jugendl. 
Gebiss der 

zweiten 
Dentition 

(n=11) 

Adultes 
Gebiss 
(n=9) 

Total (N) 

Endodontie 5 7 9 7 28 

Interdisziplinäre Betreuung 4 7 9 6 26 

Extraktion 7 6 6 4 23 

Direkte Restauration 4 5 7 4 20 

Prävention 4 4 2 2 12 

Konfektionierte Kronen 3 5 2 0 10 

ITN/Sedierung 4 4 1 0 9 

Fissurenversiegelung 3 3 0 1 7 

Temp. herausnehmbar 1 1 2 3 7 

Implantat festsitzend 0 0 2 3 5 

Indirekte Restauration 0 0 2 2 4 

KFO einschl. Chirurgie 1 2 1 0 4 

Implantat herausnehmbar 0 0 1 2 3 

PAR nicht chirurgisch 0 1 1 1 3 

Knochenaugmentation 0 0 1 2 3 

Definitiv herausnehmbar 0 1 0 1 2 

PAR chirurgisch 0 0 1 1 2 

Interimstherapie 1 0 0 0 1 

 

Die Literaturrecherche ergab eine geringe Anzahl an Fallberichten und Fallserien, in denen 
Betroffene mit XLH zahnmedizinisch behandelt wurden. Von den 20 inkludierten 
Publikationen sind in Tabelle 87, Tabelle 95 und Tabelle 101 nur diejenigen aufgelistet, die 
eine operative Behandlung zur Wiederherstellung oder Aufrechterhaltung der Funktion 
angegeben haben. Die 20 Publikationen beschreiben Behandlungsmaßnahmen bei insgesamt 
37 Patienten (11 weiblich). In lediglich zwölf der 20 Publikation war eine 
Nachbeobachtungsdauer zu den jeweiligen Versorgungen aufgeführt.  
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Tabelle 87  Fallberichte, die Versorgungen bei Kindern (< 12. Lebensjahr) mit XLH beschrieben. 

Dentition Versorgungsart 
Anzahl 
Patienten 

Referenzen  

Erste 

Endodontie (keine Angabe über 
Füllmaterial) 

2 Douyere et al. [2009] 

Endodontie (Formokresol, ZOE 
und Iodoform-Paste)  

1 Souza et al. [2013]1 

Prophylaktische Pulpotomie 
(Formokresol) + Stahlkrone 

4 Shroff et al. [2002]5 

Pulpotomie + Stahlkrone 1 Foster Page [2008] 

prophylaktische Stahlkrone 1 Batra et al. [2006] 

Stahlkrone 1 Gibson et al. [2022] 

Platzhalter 1 Soares et al. [2013] 

Füllung (Komposit) 2 
Cremonesi et al. [2014], 
Gibson et al. [2022] 

Präventive Kompositfüllung 1 Douyere et al. [2009]2 

Füllung (Glasionomerzement) 1 Souza et al. [2013]1 

Festsitz. Lückenhalter 1 Souza et al. [2013]1 

Fissurenversiegelung  2 
Su et al. [2007], Soares et al. 
[2013] 

Wechselgebiss 
(Therapie an 
Zähnen der 
zweiten Dentition) 

Fissurenversiegelung 4 

Batra et al. [2006], 
Foster Page [2008], 
Douyere et al. [2009], 
Soares et al. [2013] 

Füllung (Komposit) 2 
Soares et al. [2013], 
Cremonesi et al. [2014] 

Endodontie (Apexifikation + 
Guttapercha) 

1 Lee [2021]4 

Kieferorthopädische Behandlung 1 Makrygiannakis et al. [2020]3 

Platzhalter 1 Soares et al. [2013] 

Zahnersatz (herausnehmbar) 1 Foster Page [2008] 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 6 Monate, 2 10 Monate, 3 19 Monate, 4 60 Monate, 5 25-66 Monate 

 
Weitere Behandlungen bei Kindern bis zum 12. Lebensjahr mit XLH (Patientenanzahl): 
• Extraktion (13) 
• Mundhygieneinstruktion, -maßnahmen (4) 
• Fluoridapplikation oder sonstige Remineralisation (2)  
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Abbildung 40  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Endodontie, direkte und indirekte Restaurationen, Platz- und Lückenhalter, 
Fissurenversiegelung, kieferorthopädische Behandlung und Zahnersatz bei Kindern 
(<12. Lebensjahr) mit XLH beschrieben. 
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Tabelle 88  Evidenztabelle zum Einsatz von endodontischen Therapiemaßnahmen im Gebiß der ersten und zweiten Dentition bei XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Endodontie 

Betrachteter Endpunkt: Prävention von Infektionen, Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
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e
 

Endodontie 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 3 6 0 - 6 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Prophylaktische 
Pulpotomie und 
Stahlkrone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 5 40 25 - 66 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Zw
ei

te
 

Endodontie 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 5 60 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 

  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 230 

Tabelle 89  Evidenztabelle zum Einsatz von konfektionierten Stahlkronen im Gebiß der ersten Dentition XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Konfektionierte Stahlkronen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Stahlkrone 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.4, 
Tabelle 3 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 0 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 90  Evidenztabelle zum Einsatz von Platz-/Lückenhaltern im Gebiß der ersten und zweiten Dentition bei XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Platz-/Lückenhalter 

Betrachteter Endpunkt: Platzerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

AAPD Guideline 
[2021] 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1  0 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Festsitzend (OK/UK) 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 6 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Zw
ei

te
 

Herausnehmbar 

(R)CT - - - - - 

AAPD Guideline 
[2021] 

- - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1  0 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 91  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen im Gebiß der ersten und zweiten Dentition bei XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion, Vermeidung Infektion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Kompositfüllung 

RCT - - - - - 

Kapitel 3.5, 
Tabelle 5 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 - 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Präventive 
Kompositfüllung 

RCT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 10 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Glasionomerzement-
füllung 

RCT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 6 
Begrenzte 
Bedeutung 

Hoch 
Abbildung 40 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 
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Kompositfüllung 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 4 4 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 92  Evidenztabelle zum Einsatz von Fissurenversiegelungen im Gebiß der ersten und zweiten Dentition bei XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Fissurenversiegelung 

Betrachteter Endpunkt: Prävention 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Fissurenversiegelung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.3, 
Tabelle 2 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 16 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Zw
ei

te
 

Fissurenversiegelung 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 4 16 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 93  Evidenztabelle zum Einsatz von kieferorthopädischer Behandlung bei XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Kieferorthopädische Behandlung 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer physiologischen Okklusion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Kieferorthopädische 
Behandlung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.12, 
Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 19 0 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 94  Evidenztabelle zum Einsatz von Zahnersatzmaßnahmen bei XLH-Betroffenen (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Herausnehmbarer 
Zahnersatz 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.9, 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 40 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 95  Fallberichte, welche Versorgungen bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. 
Lebensjahr) mit XLH beschrieben. 

Dentition Versorgungsart 
Anzahl 
Patienten 

Referenzen  

Jugendliches 
Gebiss der 
zweiten 
Dentition 

Endodontie 7 

Alexander et al. [2001]1, 
Beltes und Zachou [2012]2, 
Bradley et al. [2021]3, 
Murayama et al. [2000]4, 
Cremonesi et al. [2014], 
Gibson et al. [2022], 
Lee et al. [2017] 

Herausnehmbare Prothese 1 Al-Jundi et al. [2011] 

KFO 2 Gibson et al. [2022]2 

Implantate + 
Suprakonstruktion 

1 James und Roudsari [2019]5 

Füllung (Komposit) 1 Murayama et al. [2000]4 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 10 Monate, 2 24 Monate, 3 36 Monate, 4 96 Monate, 5 bis 123 Monate 

 

Weitere Behandlungen bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr) mit 
XLH (Patientenanzahl): 

• Extraktion (5) 
• Mundhygieneinstruktion, -maßnahmen (1) 

 

 
Abbildung 41  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Endodontie, herausnehmbaren Zahnersatz, kieferorthopädische Behandlung, direkte 
Restaurationen und Implantatversorgung bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 
20. Lebensjahr) mit XLH beschrieben. 
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Tabelle 96  Evidenztabelle zum Einsatz von endodontischen Therapiemaßnahmen bei XLH-Betroffenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Endodontie 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 7 7 32 10-96 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 41 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 97  Evidenztabelle zum Einsatz von Zahnersatzmaßnahmen bei XLH-Betroffenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Zahnersatz 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.9, 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 41 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 98  Evidenztabelle zum Einsatz von kieferorthopädischer Behandlung bei XLH-Betroffenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Kieferorthopädie 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer physiologischen Okklusion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Kapitel 3.12, 
Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 2 2 0-24 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 41 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 99  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen bei XLH-Betroffenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.5, 
Tabelle 5 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 96 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 41 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 100  Evidenztabelle zum Einsatz von Implantatversorgungen bei XLH-Betroffenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Implantatversorgung 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung von Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8, 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 5 21-123 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 41 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 101  Fallberichte, welche Versorgungen bei Erwachsenen (> 20. Lebensjahr) mit XLH beschrieben. 

Dentition Versorgungsart 
Anzahl 
Patienten 

Referenzen  

Adultes 
Gebiss 

Endodontie 3 
Bradley et al. [2021]2, 
Friberg [2013], 
Lee et al. [2017] 

Implantation (mit 
extendierter Einheilzeit) + 
Suprakonstruktion 

3 Friberg [2013]1 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 20-50 Monate, 2 54 Monate 

 

Weitere Behandlungen bei Erwachsenen (> 20. Lebensjahr) mit XLH (Patientenanzahl): 

• Extraktion (7) 

 

 
Abbildung 42  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Endodontie und Implantatversorgung bei Erwachsenen (> 20. Lebensjahr) mit XLH 
beschrieben. 
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Tabelle 102  Evidenztabelle zum Einsatz von endodontischen Therapiemaßnahmen bei XLH-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Endodontie 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse 

D
en

ti
ti

o
n

 Versorgungsform/ Typ 
D

es
ig

n
 

N
 S

tu
d

ie
n

 

N
 P

at
ie

n
te

n
 

N
 V

er
so

rg
u

n
ge

n
 

B
eo

b
ac

h
tu

n
gs

ze
it

 

(M
o

n
at

e)
 

K
lin

is
ch

e
 

R
el

ev
an

z1
 

Ev
id

en
z 

al
s 

St
an

d
ar

d
ve

rs
o

rg
u

n
g 

V
er

ze
rr

u
n

gs
ri

si
ko

2
 

In
ko

n
si

st
en

z2
 

In
d

ir
ek

th
e

it
2
 

U
n

ge
n

au
ig

ke
it

2
 

P
u

b
lik

at
io

n
sb

ia
s3

 

Evidenzqualität 

Zw
ei

te
 

Endodontie 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 12 0-54 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 42 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 103  Evidenztabelle zum Einsatz von Implantatversorgungen bei XLH-Betroffenen (12- bis einschließlich 20-Jährige). 

Versorgungsform: Implantatversorgung 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung von Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse 
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Implantat und 
Suprakonstruktion 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8, 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 
⊕⊝⊝⊝ CS - - - - - - - - - - 

CR 1 3 18 20-50 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 42 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Aufgrund der geringen Anzahl an Publikationen, der heterogenen Angaben in den 
Fallbeschreibungen und der sehr unterschiedlichen Nachbeobachtungsdauer ist es nicht bzw. 
kaum möglich, evidenzbasierte Empfehlungen für zahnmedizinische Therapien in bestimmten 
Phasen der Gebissentwicklung auszusprechen. Aufgrund der in den inkludierten Publikationen 
beschriebenen spezifischen dentalen Symptomatik bei XLH erscheint es naheliegend, dass 
bestimmte Therapien bevorzugt empfohlen werden können (Tabelle 104). 

 

Tabelle 104  Häufige, klinisch behandelbare Symptome bei XLH und vorgeschlagene Therapieoptionen in 
beiden Dentitionen.  

Häufige Symptome Therapieoptionen 
erste Dentition 

Therapieoptionen 
zweite Dentition 

spontane Zahnabszesse/Fistel 
an kariesfreien Zähnen 

Extraktion Endodontische Versorgung 

Schmerz (irreversible Pulpitis) 
 

Extraktion Endodontische Versorgung 

Karies Prävention, 
Fissurenversiegelung oder 
direkte Füllung 

Prävention, 
Fissurenversiegelung oder 
direkte Füllung 

Zahnlockerung Extraktion Extraktion oder Parodontitis-
Behandlung 

Zahnverlust ggf. Lückenhalter ggf. Zahnersatz 
ggf. Implantat 

 

Die Betreuung und zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit XLH ist komplex. Die 
fortwährende und altersübergreifende Herausforderung besteht in dem Erhalt einer 
gesunden Pulpa bzw. in der Vermeidung und Behandlung von Entzündungen der Zahnpulpa 
und des Zahnhalteapparates. Dies erfordert eine intensive zahnärztliche Betreuung, wobei 
wesentliche Therapieziele typischerweise in einem zahnmedizinisch interdisziplinär 
ausgerichteten Umfeld zu realisieren sind. 

7.8.1 Präventive Maßnahmen 

Um einem vorzeitigen Zahnverlust entgegenzuwirken, werden halbjährliche zahnärztliche 
Untersuchungen ab dem Durchbruch des ersten Zahns der ersten Dentition empfohlen 
[Gonzáles-Lamuño et al. 2022, Haffner et al. 2019, Munns et al. 2023, Opsahl Vital et al. 2012]. 

Infektionen der Pulpa können bei XLH sowohl symptomatisch als auch asymptomatisch 
verlaufen. Sobald der Patient altersbedingt zu einer entsprechenden Mitarbeit fähig ist, 
sollten daher regelmäßig Sensibilitätstests an allen Zähnen durchgeführt werden [Jafarzadeh 
und Abbott 2010, Sabandal et al. 2015]. 

Eine radiologische Diagnostik sollte veranlasst werden, wenn klinische Befunde für das 
Vorliegen einer irreversiblen Pulpitis oder Nekrose des pulpalen Gewebes sprechen, um bei 
periapikalen oder interradikulären Osteolysen eine endodontische Behandlung frühzeitig 
einleiten zu können [Haffner et al. 2019]. Nicht immer lassen sich feine Ausläufer der Pulpa im 
Bereich der Höckerspitzen oder Inzisalkanten, die bei XLH bis an die Schmelz-Dentin-Grenze 
reichen können, auf Röntgenaufnahmen erkennen [Schilke et al. 2022]. 

Bei Betroffenen mit XLH sollten alle prophylaktischen Maßnahmen ergriffen werden, die die 
schützende Schmelzschicht erhalten. Neben üblichen dentalen Befunden sollen bei den 
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zahnärztlichen Kontrollen freiliegende Dentinbereichen frühzeitig identifiziert werden. Diese 
Flächen sollten bakteriendicht verschlossen werden, um eine Infektion des fehlgebildeten 
Dentins zu verhindern [Douyere 2009, González-Lamuño et al. 2022]. Bei Kindern setzt diese 
Behandlungsmaßnahme die Fähigkeit zu einer ausreichenden Mitarbeit voraus. 

Eine gründliche tägliche Zahnpflege reduziert die Bakterienmenge in der Mundhöhle und auf 
der Zahnoberfläche. Da die Struktur des Zahns jedoch durch die Mindermineralisation von 
Schmelz und Dentin besonders anfällig für eine bakterielle Besiedlung ist, lassen sich durch 
Mundhygienemaßnahmen Infektionen der Pulpa nicht grundsätzlich ausschließen. 
Professionelle Zahnreinigung, Ernährungslenkung und die regelmäßige Applikation von 
Fluoridlack bei zahnärztlichen Kontrollen leisten weitere Beiträge, das Kariesrisiko zu senken 
und eine kariesbedingte Dentininfektion zu vermeiden [Linglart et al. 2014, Sabandal et al. 
2015, Schilke und Jablonski-Momeni 2023]. In den für die Leitlinie inkludierten Fallberichten 
wurden bei Betroffenen mit XLH in der ersten und zweiten Dentition kariöse Läsionen 
dokumentiert. Daher sollten alle Maßnahmen der häuslichen und praxisbasierten 
Kariesprävention in Betracht gezogen werden [S2k-Leitlinie 083-021]. 

Bei Erwachsenen sollte zweimal jährlich eine Bewertung des parodontalen Risikos erfolgen 
und, falls erforderlich, eine supra- und subgingivale Belagentfernung durchgeführt werden 
[Haffner et al. 2019]. 

Die dünne Schmelzschicht im Fundus von Fissuren und Grübchen der Zähne beider 
Dentitionen sollte mit einem fließfähigen Kompositmaterial abgedeckt werden, sobald eine 
akzeptable Trockenlegung der Flächen möglich ist [Cremonesi et al. 2014, Haffner et al. 2019]. 
Diese prophylaktische Füllungsapplikation muss bei den regelmäßigen Untersuchungen auf 
Randständigkeit kontrolliert und gegebenenfalls ergänzt werden. Werden kaubelastete 
Flächen mit einem fließfähigen Material abgedeckt, müssen diese Füllungen mehrmals, zum 
Beispiel in jährlichen Abständen, bis zur physiologischen Exfoliation des Zahnes kontrolliert 
und gegebenenfalls wiederholt werden, da fließfähige Füllungswerkstoffe relativ rasch 
abradieren oder partiell verloren gehen können [Linglart et al. 2014]. Durch diese Maßnahme 
konnten bei einem Patienten in einer Nachbeobachtungszeit von mehr als einem Jahr keine 
weiteren Pulpaentzündungen beobachtet werden [Batra et al. 2006, Douyere et al. 2009, 
Haffner et al. 2019]. 

Unphysiologische Belastungen der Kontaktflächen bei Bruxismus oder Suprakontakte von Re-
staurationen können Schmelzrisse induzieren. Daher sind Suprakontakte zu vermeiden. Eine 
harte, individuell angefertigte Okklusionsschiene, die die Okklusalflächen eines Kiefers 
vollständig bedeckt, kann in der zweiten Dentition ein direkter mechanischer Schutz sein und 
die Bruxismusaktivität und damit die Attrition verringern [Schilke et al. 2022, Schilke und 
Jablonski-Momeni 2023]. 

7.8.2 Konservierende restaurative Therapie 

Bakterien können sich bei einer kariösen Läsion, die das Interglobulardentin erreicht hat, 
wesentlich rascher ausbreiten und in pulpanahe Bereiche vordringen. Daher sollten kavitierte 
kariöse Läsionen bei XLH frühzeitig behandelt werden, um eine weitere Ausbreitung von 
Bakterien im Dentin zu unterbinden. 

Ist das Dentin im Bereich von Höckerspitzen oder Schneidekanten exponiert, sollte eine 
weitere Infektion des Dentins und ein weiterer Hartgewebeverlust mithilfe einer 
Füllungstherapie verhindert werden [Opsahl Vital et al. 2012, Sabandal et al. 2015]. 

Es gibt Hinweise, dass dicker Zahnschmelz widerstandsfähiger gegenüber Abrasion ist als 
dünner [Heintze et al. 2008]. Sobald der Zahnschmelz abradiert und das Dentin exponiert ist, 
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kommt es zu einer beschleunigten Progredienz des Hartgewebsverlustes, da Dentin im Drei-
Körper-Abrasionstest eine höhere Abnutzungsrate als Schmelz zeigt. Es ist daher wichtig, die 
Dentinwunde durch Füllungsmaterial abzudecken, um einem weiteren Dentinverlust 
entgegenzuwirken [Osiewicz et al. 2019], bei XLH-Betroffenen aber insbesondere, um eine 
Exposition von Pulpaausläufern und eine Infektion der Pulpa zu vermeiden. 

Im Bereich von Höckerspitzen und Inzisalkanten können extrem extendierte Pulpaausläufer 
vorhanden sein. Diese Pulpaausläufer können bei Präparationsmaßnahmen tangiert werden. 
Daher sollte in diesen Arealen zurückhalten präpariert werde. Bei einer Eröffnung der Pulpa 
sollte mit einer partiellen oder einer totalen Pulpotomie, eine Vitalität des Zahnes angestrebt 
werden. Reviews und Metaanalysen belegen einen guten Erfolg dieser Therapie bei 
jugendlichen und erwachsenen Betroffenen ohne XLH [Albaiti et al. 2022, Camoni et al. 2023, 
Leong et al. 2021, Lin et al. 2022]. Als Abdeckung der Pulpawunde zeigen Mineral Trioxid 
Aggregat und Kalziumsilikat-basierte Materialien bei nicht an XLH leidenden Betroffenen eine 
Erfolgsquote von 93 % nach mindestens 12 Monaten [Sabeti et al. 2021]. 

Aufgrund der atypischen Dentinbildung bei XLH (erhöhter organischer Anteil) kann der 
Haftverbund von adhäsiven Kompositrestaurationen am Zahn verringert sein. Bei der 
Füllungstherapie ist es wichtig, dass ein über den angrenzenden Schmelz vermittelter 
adhäsiver Verbund zwischen Zahnhartsubstanz und Füllungsmaterial und damit eine 
hermetische Abdeckung des Dentins erfolgt. Zum Schutz der Pulpa und deren extendierten 
Ausläufern sollten prolongierte Konditionierungszeiten oder die Verwendung von Total-Etch-
Systemen nicht angewendet [Sabandal et al. 2015], sondern selbstkonditionierende 
Adhäsivsysteme bevorzugt werden [Douyere et al. 2009]. 

Bei XLH wurde lange Zeit die präventive Versorgung mit konfektionierten Kronen empfohlen, 
um eine Pulpaentzündung bei Molaren der ersten Dentition zu vermeiden [Lee et al. 2017]. 
Da die Kronenpräparation die Kooperation des Kindes erfordert und zudem das Risiko besteht, 
die weit extendierten Pulpaausläufer zu tangieren, kann vorteilhafter die sogenannte Hall-
Technik zur Anwendung kommen, bei der konfektionierte Stahlkronen ohne vorherige 
Präparation des Zahns eingesetzt werden [Innes et al. 2015]. Es ist zu beachten, dass 
antagonistische Zähne entweder in der gleichen Behandlungssitzung oder nach einem kurzen 
Zeitabstand ebenfalls mit Kronen versorgt werden, da sonst durch die stabilen Stahlkronen 
weitere Schmelzrisse oder -verluste an antagonistischen Zähnen provoziert werden [Schilke 
et al. 2022, Schilke und Jablonski-Momeni 2023]. 

Bei Präparationen sollten oszillierende Instrumente zurückhaltend eingesetzt werden, um 
keine Schmelzrisse zu induzieren [Schilke et al. 2022, Schilke und Jablonski-Momeni 2023]. 

7.8.3 Prothetisch restaurative Therapie 

Dentale Restaurationen können den Schmelz des antagonistischen Zahns verstärkt 
beanspruchen, indem sie durch Suprakontakte zu einer Rissbildung führen oder ein 
beschleunigter Schmelzabrieb verursacht wird. 

Während früher hauptsächlich die Härte des Restaurationsmaterials für einen beschleunigten 
Schmelzverlust am antagonistischen Zahn verantwortlich gemacht wurde [Oh et al. 2002], 
deuten neuere Studien daraufhin, dass diese allein kein zuverlässiger Prädiktor ist. Ein 
übermäßiger Schmelzverlust scheint vielmehr mit weiteren Eigenschaften der Restauration 
(Material, Mikrostruktur und Rauigkeit) [Ghazal et al.2009, Koletsi et al. 2019, Miyazaki et 
al.2013, Oh et al. 2002] aber auch mit dessen funktioneller Beanspruchung (Okklusion und 
Artikulation) in Verbindung zu stehen [Oh et al. 2002]. 
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Metallische Werkstoffe sind weniger hart und duktiler als keramische Materialien [Branco et 
al. 2020]. Keramiken, insbesondere Verblendkeramiken, zeichnen sich durch eine hohe Härte 
aus [Gou et al. 2019, Lawson et al. 2014, Mundhe et al. 2015, Passos et al. 2014]. Bei 
Kompositen haben die Kohäsion der organischen Matrix, die Form, Härte und Menge der 
Füllstoffpartikel einen großen Einfluss auf den Zahnverschleiß [Pereira et al. 2019]. Okklusale 
Anpassungen einer Restauration führen zu einer rauen Oberfläche. Bei keramischen 
Werkstoffen wird durch das Einschleifen die Glasurschicht entfernt. Eine gute Politur glättet 
die Restaurationsoberfläche und trägt wesentlich zu einer geringeren Abnutzung am 
gegenüberliegenden Zahnschmelz bei. So führen sehr harte Materialien, wie z. B. Zirkonoxid, 
im Vergleich zu einer Schmelzoberfläche zu keinem erhöhten Verschleiß am antagonistischen 
Zahn, wenn die Re-staurationsoberfläche glasiert oder glattpoliert ist [Koletsi et al. 2019, 
Lawson et al. 2014, Miyazaki et al. 2013, Passos et al. 2014, Rosentritt et al. 2020]. Mehrere, 
über die Okklusalfläche verteilte Kontaktpunkte nehmen die einwirkenden funktionellen 
Kräfte besser auf als ein einzelner Kontakt oder wenige Kontaktpunkte [Oh et al. 2002]. 

Sind bei jüngeren Betroffenen ausgedehnte restaurative Maßnahmen bei vitalen Zähnen 
erforderlich, wird empfohlen, von vollkeramischen Kronen oder Verbund-Metall-
Keramikkronen zugunsten von Metallkronen, die einen geringeren Substanzabtrag erfordern, 
abzusehen. Durch vollkeramische okklusale Verblendschalen, die eine minimale Schichtstärke 
von 1 mm benötigen und adhäsiv über den Schmelz befestigt werden können, kann eine 
Rekonstruktion der Bisshöhe erreicht werden [Sabandal et al. 2015]. 

7.8.4 Endodontie 

Das primäre dentale Kennzeichnen von XLH sind Infektionen des Endodonts an scheinbar 
intakten, kariesfreien Zähnen ohne vorangegangenes Trauma [Haffner et al. 2019, Souza et al. 
2013]. Im fortgeschrittenen Stadium stellen sie sich klinisch als Fisteln im Bereich der Gingiva 
oder der beweglichen Schleimhaut oder als intra- oder extraorale Schwellungen dar. 
Radiologisch imponieren sie durch mehr oder weniger ausgedehnte periapikale oder 
interradikuläre Radioluzenzen. Die dentalen und skelettalen Manifestationen sind meist umso 
schwerwiegender, je jünger die Betroffenen beim Auftreten erster Pulpaentzündungen sind 
[Batra et al. 2006, Sabandal et al. 2015]. Bei Kindern und Jugendlichen scheinen häufig 
Frontzähne betroffen zu sein, während bei Erwachsenen der relative Anteil von Prämolaren 
und Molaren zunimmt [Andersen et al. 2012, Baroncelli et al. 2021, Sabandal et al. 2015, 
Schnabel 2020]. Bei XLH-Betroffenen, die früh und bis in das Erwachsenenalter mit aktivem 
Vitamin D und Phosphat behandelt wurden, konnten deutlich weniger Zahnabszesse 
gefunden werden als bei einem späten Behandlungsbeginn oder einer frühen Beendigung der 
Supplementierung [Connor et al. 2015]. 

Die Prognose von endodontischen Behandlungen bei XLH wird unterschiedlich beurteilt. 
Einige Autoren berichten selbst bei Zähnen mit nicht abgeschlossenem Wurzelwachstum von 
einer guten Prognose [Sabandal et al. 2015], andere sehen die Erfolgsaussichten limitiert 
[Seow 1991]. Diese unterschiedliche Einschätzung dürfte auf zwei Faktoren beruhen: dem 
Ausmaß der Infektion des Endodonts und des umgebenden Dentins sowie dem Alter des 
Patienten. 

Die Indikationen für eine Wurzelkanalbehandlung im Gebiss der ersten Dentition sind 
restriktiv, da apikale und interradikuläre Entzündungen sowie physiologische Resorptionen 
mit Eröffnung des radikulären Pulpakavums Kontraindikationen darstellen. Diese Befunde 
bergen ein Risiko für Exazerbationen, rezidivierende Abszedierungen, Fistelbildung und die 
Entstehung von Strukturanomalien (Turnerzähnen) an Ersatzzähnen. Studien zeigen einen 
guten Outcome von Pulpektomien im Gebiss der ersten Dentition bei nicht an XLH leidenden 
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Kindern [American Academy of Pediatric Dentistry 2023, Coll und Dhar et al. 2020, Coll und 
Vargas et al. 2020, Smaïl-Faugeron et al. 2018]. Diese Behandlungsmaßnahmen setzen jedoch 
eine ausreichende Kooperationsfähigkeit des Kindes voraus. Je jünger die Kinder sind, desto 
geringer ist die Fähigkeit zu einer adäquaten Mitarbeit gegeben. Wird der Versuch eines 
Zahnerhalts dennoch angestrebt, sind diese Behandlungen bei jungen Kindern häufig nur 
unter Sedierung oder in Narkose durchzuführen. Durch die Struktur des Dentins bei XLH muss 
mit einem hohen Infektionsgrad gerechnet werden. Dieses dürfte die Prognose einer 
Wurzelkanalbehandlung im Gebiss der ersten Dentition bei XLH im Vergleich zu den 
genannten Studien verschlechtern, so dass Wiederholungsbehandlungen nicht 
auszuschließen sind. Häufig ist bei Vorliegen der genannten Befunde eine Extraktion die 
Therapie der Wahl [Opsahl Vital et al. 2012, Kühnisch et al. 2011]. Da auch Zahnentfernungen 
junge Patienten sehr belasten, werden diese zumeist unter sedierenden Maßnahmen oder 
Narkose durchgeführt [Batra et al. 2006, Foster Page 2008, Gibson et al. 2022, Neuhäuser et 
al. 2007, Shroff et al. 2002]. Die Schmerz- oder Entzündungsursache lässt sich durch die 
Zahnentfernung zuverlässig beseitigen. 

Um bei XLH einen Verlust von Zähnen der ersten Dentition durch endodontische Misserfolge 
zu vermeiden, wurden in Fallberichten präventiv Pulpotomien oder Pulpektomien an Zähnen 
durchgeführt [Shroff et al. 2002, Souza et al. 2013]. Bei 22 von 29 pulpotomierten Zähnen 
zeigte sich innerhalb einer Nachbeobachtungsdauer von 25 bis 66 Monaten ein klinischer 
Misserfolg [Shroff et al. 2022]. Daher kann eine solche Behandlungsmaßnahme, die mit einer 
hohen Belastung des jungen Patienten verbunden ist, nicht empfohlen werden. Die Indikation 
für Lückenhalter ist individuell zu treffen und unabhängig von der Diagnose XLH. 

Im Gebiss der zweiten Dentition sollte endodontischen Behandlungen der Vorzug gegenüber 
einer Zahnentfernung mit nachfolgendem prothetischen oder implantologischen Ersatz 
gegeben werden [Haffner et al. 2019]. Da der große Anteil von Interglobulardentin dazu 
beitragen kann, dass das Dentin bis in tiefe, pulpaferne Schichten infiziert wird, ist der Erfolg 
einer Wurzelkanalbehandlung möglicherweise schwerer zu erreichen [Sabandal et al. 2015]. 
Intensive chemische Aufbereitung sowie wiederholte desinfizierende medikamentöse 
Einlagen können die Reduktion der bakeriellen Infektion unterstützen und zu einem Erfolg der 
Wurzelkanalbehandlung beitragen. Durch eine möglichst kompakte Wurzelkanalfüllung (zum 
Beispiel mit thermoplastischen Fülltechniken) und unter Verwendung eines unlöslichen 
Sealers (zum Beispiel eines Epoxidharzes) sollte eine Reinfektion des Endodonts aus dem 
angrenzenden Dentin vermeiden werden [Sabandal et al. 2015]. Bioaktive 
Kalziumsilikatzemente können auch hier verwendet werden. Ist eine Wurzelspitzenresektion 
indiziert, sollte neben einem retrograden Verschluss des Wurzelkanals ein flächiges Abdecken 
der Resektionsfläche mit einem biokompatiblen Material erfolgen, um eine Ausbreitung von 
Bakterien aus diesen Dentinbereichen zu vermeiden. Hierfür scheinen bioaktive 
Kalziumsilikatzemente ebenfalls geeignet zu sein. Aufgrund der kurzen Wurzeln, die bei XHL 
beschrieben werden, sollte die Arbeitslänge exakt ermittelt werden, vorzugsweise mittels 
endometrischer Messung [Sabandal et al. 2015]. Regelmäßige Nachkontrollen sollten bis zur 
Ausheilung der periradikulären Entzündung geplant werden. Neben der Aufbereitung des 
Wurzelkanals, einer adäquaten und ausgiebigen Spülung und intrakanalären Füllungen kann 
auch das Einbringen eines apikalen Mineral-Trioxid-Aggregat-Plugs vor der Obturation 
erforderlich werden [Sabandal et al. 2015]. 

7.8.5 Kieferorthopädische Therapie 

Bei Betroffenen mit XLH wurden eine verzögerte Zahnentwicklung, ein anormales 
Eruptionsmuster, eine erhöhte Häufigkeit spezifischer Zahnfehlstellungen und impaktierte 
oder dystope Oberkiefer-Eckzähne beschrieben [Al-Jundi und Hazza’a 2010, Al-Jundi et al. 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 250 

2011, Haffner et al. 2019, Hillmann et al. 1995, Kawakami et al. 1997, Seow et al. 1984]. Daher 
können kieferorthopädische Behandlungen indiziert sein. Eine kieferorthopädische 
Behandlung führt zu einer Bewegung der Zähne und einem umfassenden Umbau des 
Alveolarknochens. Ohne eine medikamentöse Unterstützung werden die Ergebnisse einer 
kieferorthopädischen Behandlung als nicht vorhersehbar beschrieben. Um den 
Knochenstoffwechsel zu unterstützen wird empfohlen, adjuvant eine medikamentöse 
Therapie durchzuführen [González-Lamuño et al. 2022, Haffner et al. 2019, Opsahl Vital et al. 
2012]. Über den Erfolg einer kieferorthopädischen Behandlung unter FGF23-Antikörper-
Therapie liegen aktuell keine Langzeitergebnisse vor. Um diesen Umbauprozessen mehr Zeit 
einzuräumen, wird empfohlen, bei XLH-Betroffenen Zahnbewegungen mit möglichst geringen 
Kräften durchzuführen. Dieses kann die Behandlungsdauer verlängern. 

Über eine erfolgreiche kieferorthopädische Behandlung mit festsitzenden Apparaturen eines 
XLH-Betroffenen, der ausreichend medikamentös supplementiert wurde, wurde berichtet 
[Makrygiannakis et al. 2020]. Auf der anderen Seite liegt ein Fallbericht eines XLH-Betroffenen 
vor, der mit einer herausnehmbaren funktionskieferorthopädischen Apparatur behandelt 
wurde, die über Auflagen auf den Okklusalflächen der ersten Molaren abgestützt war. Im 
Laufe der Behandlung entwickelte der Patient an diesen Zähnen Pulpainfektionen. Die 
Autoren führten diese auf zu große, traumatische Kräfte zurück, die über die Apparatur auf 
die Zähne einwirkten [Lee et al. 2017]. Durch die Metallauflagen der Apparatur könnten 
jedoch auch Schmelzrisse provoziert oder ein partieller Schmelzverlust abrasiv verursacht 
worden sein. Daher sollten metallische Auflagen, die okkusal mit den antagonistischen Zähnen 
interferieren, vermieden werden. Dieses gilt in gleicher Weise für Klammerverankerungen an 
herausnehmbaren Lückenhaltern. 

7.8.6 Parodontitistherapie 

Ein Vergleich des parodontalen Status von Erwachsenen mit XLH zu einer gesunden 
Kontrollgruppe zeigte eine erhöhte Prävalenz von Parodontitis [Biosse Duplan et al. 2017, 
Linglart et al. 2014, Ye et al. 2011]. Daher wird beschrieben, dass das Risiko einer Parodontitis 
bereits bei jungen Erwachsenen mit XLH erhöht ist. Dieses begünstigt einen frühen 
Zahnverlust mit funktionellen und ästhetischen Folgen [González-Lamuño et al. 2022, Haffner 
et al. 2019, Linglart et al. 2014, Sabandal et al. 2015, Trombetti et al. 2022]. Eine aktuelle 
Studie konnte in einem Vergleich zwischen gesunden Erwachsenen und an XLH leidenden 
Patienten, die seit der Dia-gnose konventionell mit aktivem Vitamin D und Phosphat 
behandelt wurden, allerdings keine erhöhte Parodontitisprävalenz feststellen [Larsson et al. 
2023]. 

Auch bei Betroffenen mit XLH nimmt die Häufigkeit und der Schweregrad von 
Parodontalerkrankungen mit dem Alter zu. Eine regelmäßige parodontale Risikobewertung 
wird bei Erwachsenen empfohlen [González-Lamuño et al. 2022]. Das Parodontitisrisiko wird 
durch eine früh beginnende, kontinuierliche systemische Gabe von Vitamin D und Phosphat 
während der Kindheit reduziert. Wird diese Supplementierung im Erwachsenenalter 
fortgesetzt, verbessert es die parodontale Gesundheit zusätzlich [Biosse Duplan et al. 2017, 
Haffner et al. 2019]. 

Allgemein kann die Parodontitistherapie nach den gleichen Konzepten wie bei Betroffenen 
ohne XLH durchgeführt werden [Haffner et al. 2019]. Die Behandlung einer Parodontitis oder 
einer Periimplantitis sollte darauf abzielen, die Entzündung und parodontale oder 
periimplantäre Taschen zu verringern. Die Therapie soll entsprechend den AWMF Leitlinien 
erfolgen [S3-Leitlinie 083-023, S3-Leitlinie 083-043, S3-Leitlinie 083-056]. Es ist zu beachten, 
dass bei einer unregelmäßigen Einnahme von Vitamin D-Analogen und Phosphat die 
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Betroffenen schlechter auf eine Parodontitistherapie ansprechen [Biosse Duplan et al. 2017]. 
Daher sollte die Möglichkeit der Wiederaufnahme oder des Beginns einer konventionellen 
medizinischen Behandlung bei einer Parodontitistherapie in Betracht gezogen werden 
[Haffner et al. 2019]. Klinische Studien zur Wirkung von Burosumab hinsichtlich einer 
Reduktion des Parodontitisrisikos oder zum Erfolg einer Parodontitistherapie liegen aktuell 
nicht vor. 

Wie bei der Schmelzpräparation sollten zur Entfernung mineralisierter Beläge möglichst keine 
oszillierenden Instrumente verwendet werden, da diese Schmelzrisse induzieren können. 
Plastische parodontalchirurgische Eingriffe sind bei XLH möglich [James und Roudsari 2019]. 

7.8.7 Zahnimplantate 

Die hohe Rate an endodontischen Infektionen, periapikalen oder –radikulären Osteolysen und 
deren Behandlungen birgt ein erhöhtes Risiko für einen Zahnverlust. Einige Autoren berichten 
im Zusammenhang mit endodontischen Infektionen von externen Wurzelresorptionen [Batra 
et al. 2006, Bradley et al. 2021, James und Roudsari 2019, Soares et al. 2013] (Abbildung 39). 
Diese stellen ein weiteres Risiko für einen Zahnverlust dar. In einigen Fallberichten werden 
kurze Wurzeln beschrieben [Beltes und Zachou 2012, Bradley et al. 2021, Lee 2021, Murayama 
et al. 2000, Su et al. 2007]. Ein parodontaler Attachmentverlust führt bei solchen Zähnen 
früher zu einer Lockerung und unter Umständen zu einem Zahnverlust. 

Als Regelversorgung für zahnbegrenzte Lücken steht als festsitzender Zahnersatz die 
Brückenversorgung zur Verfügung. Das Vorkommen von sehr ausgedehnten Pulpakammern 
oder extendierten Pulpahörner setzt der Versorgung von zahnbegrenzten Lücken mit einer 
Brücke Grenzen. Die Präparation der Pfeilerzähne für die Aufnahme einer Brücke gefährdet 
bei XLH die Vitalität der Pulpa. Daher wurde relativ früh implantatgetragener Einzelzahnersatz 
in Erwägung gezogen. Über 3,5 Jahre Nachbeobachtungsdauer nach Knochenaugmentation 
und Implantation wurde bereits 1998 berichtet [Resnick 1998]. Fallberichte mit längeren 
Nachbeobachtungszeiten von über 5 [Friberg 2013] bis zu mehr als 10 Jahren [James und 
Roudsari 2019] folgten. Allerdings gibt es auch Berichte über Misserfolge [Ito et al. 2022, Lee 
et al. 2017]. In einer Befragung von 232 Erwachsenen berichten 9,5 % von einem 
Implantatverlust [Skrinar et al. 2019]. 

In allen Publikationen, die über dentale Implantate bei XLH berichten, wird nachdrücklich 
empfohlen, aufgrund der geringeren Knochenumsatzrate adjuvant eine systemische 
Supplementation mit aktivem Vitamin D und Phosphat durchzuführen. Eine bereits 
bestehende konventionelle Therapie, die den Knochenstoffwechsel unterstützt, sollte 
beibehalten bleiben oder eine Supplementierung drei bis sechs Monate vor der Implantation 
begonnen und nach Implantation weitere sechs Monate fortgeführt werden. Die Einheildauer 
sollte auf sechs bis zu 13 Monate verlängert werden [Friberg 2013, González-Lamuño et al. 
2022, Haffner et al. 2019]. Werden eine simultane konventionelle Supplementierung und eine 
längere Einheilungszeit nicht eingehalten, ist eine geringere Erfolgsrate als bei 
Kontrollpatienten zu erwarten [Haffner et al. 2019]. Während der Zeit der Implantation sollten 
die Kalzium- und Phosphatkonzentrationen im Blut überwacht werden [Lee et al. 2017, 
Haffner et al. 2019]. 

Die Ergebnisse einer klinischen Studie, die sich zum Ziel gesetzt hat, das Implantatüberleben 
und die -stabilität nach 24 Monaten bei XLH zu untersuchen, liegen derzeit noch nicht vor 
[Biosse Duplan 2019]. 
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Ähnlich wie bei anderen zahnmedizinischen Behandlungen lassen sich hinsichtlich der 
Implantatversorgung keine abschließenden Aussagen bezüglich der Auswirkungen einer 
FGF23-Antikörpertherapie treffen. 

7.9 Mundgesundheitsbezogene Lebensqualität 

Die erheblich reduzierte mundgesundheitsbezogene Lebensqualität bei XLH resultiert aus 
häufigen, mit Schmerzen einhergehenden Pulpaentzündungen, Abszess- oder Fistelbildung, 
wiederholten und umfangreichen Behandlungen ab der frühen Kindheit, Zahnverlust mit 
entsprechenden funktionellen und ästhetischen Folgen sowie unter Umständen hohen Kosten 
für Zahnersatz [Giannini et al.2021, Gjørup et. al. 2021, Ferizović et al.2020, Hanisch et al. 
2019, Ito et al. 2022, Lo et al. 2020, Seefried et al. 2021, Skrinar et al. 2019, Trombetti et al. 
2022]. 

209 Erwachsene und 86 Kinder und Jugendlichen mit XLH bzw. deren Eltern wurden nach den 
wesentlichen klinischen Anzeichen und Symptomen ihrer Erkrankung befragt. Nach 
skelettalen Krankheitszeichen und nach Schmerzen werden dentale Probleme bis zum 
30. Lebensjahr am dritthäufigsten und in höheren Lebensalter nach dem Symptom Steifheit 
an vierten Stelle genannt [Cheung et al. 2021]. 

Zu einem ähnlichen Ergebnis kommen auch Hahn et al. [2019] in ihrer Befragung von 
Patienten. Bei der Nennung der häufigsten Symptome werden Zahnschäden bereits an dritter 
Stelle genannt, gefolgt von Gelenkverschleiß und Kieferproblemen. Lediglich Kleinwüchsigkeit 
und Achsenabweichung werden häufiger erwähnt. Bei der Beurteilung der Belastung durch 
ihre Erkrankungssymptome empfinden die Betroffenen sonstige Komorbiditäten, 
Achsenabweichung, Zahnschäden und Gelenkverschleiß als besonders belastend [Hahn et al. 
2019]. 

In der zurzeit größten Studie zur Lebensqualität von erwachsenen XLH-Betroffenen (232 
Patienten, mittleres Alter: 45,6 Jahre, 76 % weiblich) und Eltern betroffener Kinder (90 Kinder, 
mittleres Alter: 9,1 Jahre, 56 % weiblich) berichteten 51 % der Kinder und 82 % der 
Erwachsenen von Zahnabszessen. Bei 24 % der Kinder und 52 % der Erwachsenen wurden 
übermäßig viele Kavitäten beschrieben. Bei 17 % der Kinder und 72 % der Erwachsenen 
erfolgten Wurzelkanalbehandlungen. 9 % der Erwachsenen berichteten über einen Misserfolg 
von Zahnimplantaten [Skrinar et al. 2019]. 

Die mundgesundheitsbezogene Lebensqualität wird durch den Oral Health Impact Profile 
(OHIP)-14-Score ermittelt. Die OHIP-14-Scores von 43 XLH-Betroffenen ergaben deutlich 
schlechtere Werte als in der Allgemeinbevölkerung in Deutschland. Insgesamt beschrieben 
77,5 % der Teilnehmer orale Symptome, wie zum Beispiel Zahnmineralisationsstörungen, 
Abszess- oder Fistelbildung, Dysgnathie und temporomandibuläre Dysfunktion. Der erhöhte 
Bedarf an endodontischen Behandlungen korreliert mit dem steigenden Alter der von XLH 
betroffenen Patienten. Dieses deutet auf einen Zusammenhang zwischen Attrition und 
Pulpaentzündungen hin [Hanisch et al. 2019]. 

In einer weiteren Studie wurden die Angaben zur mundgesundheitsbezogenen Lebensqualität 
von 35 XHL-Betroffenen denen von 73 Betroffenen mit Osteogenesis imperfecta (OI, Typ I (56 
Patienten), Typ III-IV (17 Patienten)) gegenübergestellt. Erwachsene mit XLH zeigten eine 
schlechtere mundgesundheitsbezogene Lebensqualität als Erwachsene mit OI. Auswirkungen 
zeigten sich insbesondere bei den Angaben zu funktioneller Einschränkung, psychischen 
Beschwerden und körperlicher Behinderung. Die reduzierte mundgesundheitsbezogene 
Lebensqualität wird auf die hohe Anzahl endodontisch behandelter Zähne zurückgeführt 
[Gjørup et al. 2021]. 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 253 

In Befragungen berichten XLH-Betroffene ebenfalls über eine verminderte 
mundgesundheitsbezogene Lebensqualität durch ihre Erkrankung und beklagen mangelndes 
Wissen bei zahnmedizinischen Fachpersonal über die Besonderheiten ihrer Erkrankung, 
woraus sich mitunter sehr chaotische Versorgungswege ergeben [Klein 2019, Nguyen et al. 
2022]. 

Zusammenfassend kann geschlossen werden, dass die dentalen Auswirkungen von XLH einen 
nicht unwesentlichen Anteil an der beeinträchtigten Lebensqualität der betroffenen Patienten 
ausmachen. 

7.10 Schlüsselfrage zur zahnärztlichen Versorgung von Betroffenen mit 
XLH 

Als altersgruppenübergreifende Schlüsselfrage für XLH wurde formuliert: 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 
altersgerechten, indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden 

Therapie von Betroffenen mit einer Hereditären hypophosphatämischen Rachitis 
(XLH) sein?“ 

 

 

7.11 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von XLH-
Betroffenen 

7.11.1 Altersunabhängige Handlungsempfehlung  

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Basierend auf der vorhandenen Literatur sind die genannten Diagnostik- und 
Therapiemaßnahmen geeignet, die durch XLH-bedingten Zahnhartsubstanzveränderungen 
frühzeitig zu erkennen und die Ausbreitung von Infektionen zu minimieren. Dies signalisiert 
einen hohen Nutzen für XLH-Betroffene. Die Infektionsreduktion kann durch minimal-
invasiven Maßnahmen durch Abdecken des Dentins erreicht werden. Beim Vorliegen von 
kariösen Läsionen sollen restaurative Maßnahmen frühzeitig zum Einsatz kommen, um durch 
zahnsubstanzschonendes Vorgehen eine iatrogene Schädigung der Pulpa zu vermeiden. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten diagnostischen Maßnahmen handelt 
es sich um etablierte und anerkannte Verfahren. Für die spezifische Nutzung bei XLH-
Betroffenen liegen konsentierte Empfehlungen vor [Haffner et al. 2019, González-Lamuño et 
al. 2022, Munns et al. 2023]. Für die beiden konsensbasierten Empfehlungen ist der 
Evidenzgrad sehr niedrig, da nur Einzelfallberichte ohne lange Nachbeobachtungszeit 
vorliegen. Klinischen Studien oder darauf aufbauende systematische Reviews/ Meta-Analysen 
sind nicht vorhanden. 
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22. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Bei den zahnärztlichen Untersuchungen in halbjährlichen 
Abständen ab dem ersten Zahndurchbruch soll auf Symptome 
von Pulpaentzündungen oder –nekrosen, wie Schmerzen, 
Farbveränderungen, Fisteln, Schwellungen oder Abszesse, an 
kariesfreien Zähnen ohne vorangegangenes Trauma geachtet 
werden. Die Diagnostik ist ggf. durch Sensibilitätstests und 
durch Röntgenaufnahmen zu erweitern. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Prävention von Infektionen, Zahnüberleben 

Evidenzquellen/ Literatur: 
• Kapitel 7.6 
• Halbjährliche Untersuchungen [Haffner et al. 2019 - Note C, mäßige Empfehlung; 

González-Lamuño et al. 2022 - Note C, mäßige Empfehlung; Munns et al. 2023 
(Statement 7 - 11) - GRADE Evidenzrating hoch] 

• zu diagnostischen Maßnahmen: [Haffner et al. 2019 - Note B, schwache 
Empfehlung; González-Lamuño et al. 2022 - Grade B, schwache Empfehlung] 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⨁⨁⊝/ Moderat 

Abstimmungsergebnis: 
22x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 2x Enthaltungen, davon 
eine Enthaltung wegen Interessenkonflikt) 
100% Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 

 

23. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Um eine Infektion der Pulpa und einen weiteren 
Substanzverlust zu vermeiden, soll exponiertes koronales 
Dentin adhäsiv abgedeckt und sollen kariöse Läsionen 
frühzeitig therapiert werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnüberleben, Funktionserhalt 

Evidenzquellen/ Literatur: Expertenkonsens, Fallbericht: [Douyere 2009], Kapitel 7.8.1 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis: 
19x Zustimmung/ 1x Ablehnung/ 4x Enthaltung, davon eine 
Enthaltung wegen Interessenkonflikt 
95 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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24. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Zahnhartsubstanzabtragende Maßnahmen (Präparationen) 
sollen wenig invasiv erfolgen, um das Risiko zu minimieren, 
extendierte Pulpaausläufer oder große Pulpalumina zu 
eröffnen. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnüberleben, Funktionserhalt 

Evidenzquellen/ Literatur: Expertenkonsens, Kapitel 7.8.2 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis:  
22x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 3x Enthaltung, davon eine 
Enthaltung wegen Interessenkonflikt 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 

 

7.11.2 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von XLH-Betroffenen im 
Milch- und Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Basierend auf der vorhandenen Literatur ist die genannte 
Therapiemaßnahme in der ersten Dentition geeignet, bei XLH-Betroffenen eine 
Schmerzreduktion zu erzielen. Dies stellt einen hohen Nutzen für XLH-Betroffene dar. Durch 
den Verlust der Zähne der ersten Dentition können relevante Funktionen des orofazialen 
Systems beeinträchtig werden. Diese können teilweise durch platzerhaltende Maßnahmen 
kompensiert werden. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei der betrachteten Therapiemaßnahme handelt es sich 
um ein etabliertes und anerkanntes Verfahren im Gebiss der ersten Dentition. Für die 
spezifische Nutzung bei XLH-Betroffenen liegen konsentierte Empfehlungen vor (Kühnisch et 
al. 2011, Kapitel 7.8.4). Der Evidenzgrad der Empfehlung ist sehr niedrig, da nur einzelne 
Fallberichte vorliegen. Klinischen Studien oder darauf aufbauende systematische Reviews/ 
Meta-Analysen sind nicht vorhanden. 
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25. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

In der ersten Dentition sollen bei hereditärer 
hypophosphatämischer Rachitis (X-chromosomaler 
Hypophosphatämie, XLH) avitale, fistelnde, mit einer apikalen 
Parodontitis behaftete oder gelockerte und Schmerzen 
verursachende Zähne extrahiert werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Schmerzreduktion 

Evidenzquellen/ Literatur: Expertenkonsens; 
• Endodontie im Milchgebiss. Wissenschaftliche Mitteilung der Deutschen 

Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ) und der Deutschen Gesellschaft für 
Zahnerhaltung (DGZ) [Kühnisch et al. 2011] 

• Kapitel 7.8.3 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis: 
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung, davon eine 
Enthaltung wegen Interessenkonflikt 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 

7.11.3 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von XLH-Betroffenen im 
jugendlich-bleibenden (Jugendliche und junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre) und 
adulten Gebiss (Erwachsene über ~20 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Basierend auf der vorhandenen Literatur ist die genannte 
Therapiemaßnahme in der zweiten Dentition geeignet, bei XLH-Betroffenen einen Zahn- und 
Funktionserhalt anzustreben. Dies stellt einen hohen Nutzen für XLH-Betroffene dar. Durch 
den Erhalt der Zähne können relevante Funktionen des orofazialen Systems aufrechterhalten 
werden. Dadurch können zeit- und kostenintensive Zahnersatzmaßnahmen vermieden 
werden. Sollte ein Zahnerhalt durch endodontische Maßnahmen nicht erreicht werden 
können, können dennoch prothetische und/oder implantologische Maßnahmen 
herangezogen werden, um die verlorengegangene Funktion wiederherzustellen. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei der betrachteten Therapiemaßnahme handelt es sich 
um ein etabliertes und anerkanntes Verfahren. Für die spezifische Nutzung bei XLH-
Betroffenen liegt eine konsentierte Empfehlung vor (Kapitel 7.8.3). Der Evidenzgrad der 
Empfehlung ist sehr niedrig, da nur einzelne Fallberichte vorliegen. Klinischen Studien oder 
darauf aufbauende systematische Reviews/ Meta-Analysen sind nicht vorhanden. 
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26. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

In der zweiten Dentition sollten avitale Zähne bei Patienten 
mit XLH endodontisch behandelt werden, um den Zahnerhalt 
anzustreben. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnüberleben, Funktionserhalt 

Evidenzquellen/ Literatur: Kapitel 7.8.4 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⊕⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis: 
19x Zustimmung/ 1x Ablehnung/ 3x Enthaltung, davon eine 
Enthaltung wegen Interessenkonflikt 
95 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 

7.12 Lücken in der gesetzlichen Krankenversicherung bei der 
Versorgung von XLH-Betroffenen 

Die zahnärztliche Versorgung von XLH-Betroffenen weist in Deutschland Barrieren auf. Dies 
ist insofern bemerkenswert, da die UN-Behindertenrechtskonvention zur Gleichstellung von 
Menschen mit besonderen Bedürfnissen darauf verweist, dass diesem Personenkreis ein 
erreichbares Höchstmaß an Gesundheit zusteht sowie der Zugang zu einer gesundheitlichen 
Rehabilitation zu gewährleisten ist [UN-Behindertenrechtskonvention]. 

Während der Zugang zu einer Gesundheitsversorgung in der Bundesrepublik Deutschland 
sichergestellt ist, sieht das Sozialgesetzbuch (SGB) V lediglich Anspruch auf spezifische 
Leistungen zur Verhütung von Zahnerkrankungen gemäß § 22a SGB V (seit Juli 2018) und seit 
Juli 2021 Anspruch auf eine modifizierte Behandlungsstrecke zur Parodontitis-Behandlung 
vor. Zudem gelten diese Regelungen nur für Versicherte, die einem Pflegegrad nach § 15 Elftes 
Buch Sozialgesetzbuch (SGB XI) zugeordnet sind oder Eingliederungshilfe nach § 99 Neuntes 
Buch Sozialgesetzbuch (SGB IX) erhalten. Jedoch ist aus der klinischen Erfahrung der 
Autorengruppe bekannt, dass nur ein Teil der Patienten, gewiss aber nicht alle Patienten, mit 
XLH zu einer der vorgenannten Personengruppen gehört bzw. gehören könnte. 

Basierend auf den klinischen beschriebenen Befunden ist die endodontische Versorgung von 
Patienten mit XLH eine sehr häufig beschriebene Therapienotwendigkeit. Um einen Erhalt von 
Zähnen, die durch XLH kompromittiert sind, anzustreben, sollten die Kosten für 
endodontischen Maßnahmen, die außerhalb des Abschnitts B III Nr. 9 Satz 2 der „Richtlinie 
des Gemeinsamen Bundesausschusses für eine ausreichende, zweckmäßige und 
wirtschaftliche vertragszahnärztliche Versorgung (Behandlungsrichtlinie)“ liegen (siehe 
Abbildung 39), ebenfalls übernommen werden. 

In Abschnitt B VII Satz 4 der „Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses für eine 
ausreichende, zweckmäßige und wirtschaftliche vertragszahnärztliche Versorgung 
(Behandlungsrichtlinie)“ werden Ausnahmeindikationen für implantologische Leistungen 
aufgeführt. XLH wird an dieser Stelle nicht genannt. Die vorliegenden Fallberichte und 
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Übersichtsarbeiten zeigen, dass der Verlust von mehreren Zähnen der zweiten Dentition bei 
durch XLH betroffene Patienten häufig vorkommt (siehe Abbildung 39) und die Patienten stark 
belastet. Durch die strukturellen Veränderungen des Dentins kann eine bakterielle Infektion 
bereits so weit ausgebreitet sein, dass eine Wurzelkanalbehandlung den Zahn nicht erhalten 
kann. In diesen Fällen sollten bei dieser seltenen Erkrankung die Kosten für implantologische 
Leistungen von den Krankenkassen übernommen werden. Bei zahnbegrenzten Lücken kann 
dadurch das Beschleifen der die Lücke begrenzenden Zähne zur Aufnahme eines festsitzenden 
Zahnersatzes vermeiden werden, was bei XLH-Patiente aufgrund von extrem extendierten 
Pulpaausläufern immer mit dem Risiko einer Pulpaexposition einhergeht. 

Hinsichtlich einer prothetischen Versorgung sieht das Sozialgesetzbuch keine 
Ausnahmeregelungen für die Therapie von Betroffenen mit seltenen, genetisch bedingten 
Erkrankungen der Zähne – einschließlich der XLH – vor. D.h., dieser ohnehin benachteiligte 
Personenkreis muss – wie alle anderen Versicherten auch – den Differenzbetrag zwischen den 
Festzuschüssen der gesetzlichen Regelversorgung und den tatsächlichen Zahnersatzkosten 
selbst begleichen. Selbst dann, wenn die Zahnhartsubstanz-Störung und der damit 
einhergehende frühzeitige Zahnverlust genetisch determiniert ist. Diese Situation wird für die 
Betroffenen bzw. ihre Familien weiter dadurch verschärft, dass in der Regel eine generalisierte 
Problematik vorliegt, weil eben nicht nur ein einzelner Zahn, sondern die gesamte Dentition 
betroffen ist. Darüber hinaus bleibt der Zugang zu modernen Versorgungsformen, die die 
orale Rehabilitation optimal und patientenzentriert ermöglichen können, oftmals aufgrund 
der notwendigen (hohen) Zuzahlungen verwehrt. Außerdem dürfen diese modernen 
Versorgungformen durch Zahnärzte bislang oft nur als außervertragliche Leistung erbracht 
werden. Im Fall der ersten definitiven Versorgung mit Zahnersatz am Ende des zweiten 
Lebensjahrzehnts sind daher Zuzahlungen seitens der Betroffenen im fünfstelligen Euro-
Bereich keine Seltenheit. Genauso müssen die üblichen Zuzahlungen für alle prothetischen 
Versorgungen im Kindes- und Jugendalter oder im späteren Erwachsenenalter nach den 
gleichen Grundsätzen wie bei allen anderen Versicherten erbracht werden, obwohl letztere 
primär keine gesundheitlichen Benachteiligungen aufweisen. Die Lücke in der GKV, dass 
Betroffene mit seltenen Erkrankungen der Zähne bzw. Zahnhartsubstanz aktuell keinen 
umfänglichen Zugang zu einer bestmöglichen, individualisierten zahnärztlichen Versorgung 
haben, ist aus medizinethischer Sicht kaum zu rechtfertigen [Whitehead et al. 1992]. Die 
Komplexität der individuellen Krankheitsausprägung einer XLH erfordert einen 
niedrigschwelligen und lebenslangen Zugang zu zeitgemäßen diagnostischen, präventiven und 
rehabilitativen Gesundheitsleistungen. Damit sollen Benachteiligungen ausgeglichen sowie 
ein Höchstmaß an Teilhabe an allen Aspekten des Lebens erreicht und bewahrt werden. 

7.13 Wissenslücken  

Die systematische Recherche und Sichtung der verfügbaren Literatur zur zahnärztlichen 
Versorgung von XLH-Betroffenen haben Wissenslücken offengelegt. Diese können wie folgt 
zusammengefasst werden: 
1. Prospektive randomisierte klinische Studien wurden nicht identifiziert. Einerseits wäre 

dies sicherlich wünschenswert, andererseits ist aus wissenschaftlicher Sicht auf die 
Schwierigkeiten bei der Umsetzung von klinischen Studien im Fall von seltenen 
Erkrankungen zu verweisen. Insbesondere die sehr niedrige Anzahl von Betroffenen ist 
selbst bei einem multizentrischen Studienansatz mit extrem langen Rekrutierungszeiten 
verbunden. Als zusätzliches Erschwernis gilt die heterogene klinische Ausprägung der 
Erkrankung trotz gleicher Diagnose. Dies führt dazu, dass möglicherweise kaum 
vergleichbare Ausgangssituationen im Rahmen von klinischen Studien rekrutiert werden 
und demzufolge inkonsistente Ergebnisse publiziert werden. Vor diesem Hintergrund sind 
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klinische Studien als nahezu kaum realisierbar zu beurteilen. Mit dem Fehlen von 
klinischen Studien sind Meta-Analysen zu relevanten klinischen Fragestellungen 
gleichfalls nicht durchführbar bzw. erwartbar. 

2. Die Literatur besteht überwiegend aus Fallberichten oder Fallserien mit der Beschreibung 
von wenigen Betroffenen. Obwohl die Machbarkeit verschiedenster zahnärztlicher 
Versorgungsformen exemplarisch gezeigt wurde, geht dies zwangsläufig mit einer sehr 
niedrigen Evidenzlage einher und beschränkt die Generalisierbarkeit von Empfehlungen. 
Nichtsdestotrotz signalisieren die bei XLH beschriebenen klinischen Befunde, dass 
bestimmte Therapiebedarfe besonders häufig sind. 

3. Die weltweit identifizierten Fallberichte beschreiben die Therapie in Relation zu den 
verfügbaren Ressourcen in dem jeweiligen Gesundheitssystem. Dies führt 
möglicherweise zu Verzerrungen bei der Darstellung der Therapieoptionen. Daher 
erscheint die Forderung zur Fallpublikation aus dem hiesigen Versorgungskontext mehr 
als berechtigt. 

4. Die Publikation von Fallberichten nimmt mit zunehmendem Patientenalter ab. Gerade mit 
Blick auf die bedeutsame, definitive Therapie in der bleibenden Dentition fehlen damit 
langfristig dokumentierte Erfahrungen in der Literatur. 

5. In der Leitlinie wurde die Literaturrecherche auf XLH limitiert. Es gibt eine sehr geringe 
Anzahl von Publikationen zu dentalen Veränderungen und Versorgungen von Patienten, 
die an anderen Rachitisformen leiden. Da diese Erkrankungen deutlich weniger prävalent 
sind als XLH, besteht der Wunsch, dass zukünftig vermehrt Fallberichte zu diesen 
Erkrankungen publiziert werden. 
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8 Hypophosphatasie (HPP) 

8.1 Definition 

Die Hypophosphatasie (Phosphoethanolaminurie, hypophosphatasia, HPP) ist eine erbliche 
Erkrankung, die durch eine erniedrigte Aktivität der gewebeunspezifischen alkalischen 
Phosphatase (tissue non specific alkaline phosphatase, TNSALP) gekennzeichnet ist. Sie wurde 
erstmals 1948 von Rathbun beschrieben [Rathbun 1948]. Daher findet sich in älteren 
Publikationen die Bezeichnung Rathbun-Syndrom oder – nach Beschreibern der infantilen HPP 
- Nierhoff-Hübner-Syndrom. Sowohl die reduzierte Aktivität der TNSALP als auch die 
Akkumulation von Substraten kann zu Symptomen an verschiedenen Organen führen. Daher 
gilt HPP als Multisystemerkrankung. Neben Knochen und Zähnen können Symptome an 
Muskeln, Gelenken, Sehnen, Nieren, Gastrointestinaltrakt, Herz, Lunge und ZNS in 
Erscheinung treten [S2k-Leitlinie 027-073, Beer et al. 2021, Seefried 2021]. 

 

Tabelle 105 Kurzcharakterisierung der Hypophosphatasie 

Hypophosphatasie (HPP) 

Hypophosphatasia, Rathbun-Syndrom, Phosphoethanolaminurie 

ICD-10-GM-2020 
E83.3 

ICD-11 
5C64.3 

Orphanet-Nr. 436 (Hypophosphatasie) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/436?name=436&mode=orpha  

Orphanet-Nr. 247623 (Hypophosphatasie, letale perinatale) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247623?name=247623&mode=orpha 

Orphanet-Nr. 247638 (Hypophosphatasie, benigne pränatale) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247638?name=247638&mode=orpha  

Orphanet-Nr. 247651 (Hypophosphatasie, infantile) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247651?name=247651&mode=orpha  

Orphanet-Nr. 247667 (Hypophosphatasie mit Beginn im Kindesalter) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247667?name=247667&mode=orpha  

Orphanet-Nr. 247676 (Hypophosphatasie des Erwachsenen) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247676?name=247676&mode=orpha  

Orphanet-Nr. 247685 (Odontohypophosphatasie) 
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247685?name=247685&mode=orpha  

 

 

  

https://www.orpha.net/de/disease/detail/436?name=436&mode=orpha
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247623?name=247623&mode=orpha
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247638?name=247638&mode=orpha
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247651?name=247651&mode=orpha
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247667?name=247667&mode=orpha
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247676?name=247676&mode=orpha
https://www.orpha.net/de/disease/detail/247685?name=247685&mode=orpha
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Tabelle 106 Klassifizierung der Hypophosphatasie nach Angaben aus der OMIM-Datenbank 
(https://www.omim.org/search?index=entry&start=1&limit=10&sort=score+desc%2C+prefix_
sort+desc&search=hypophosphatasia). 

 Location 
Phenotype 

MIM number 
Inheritance 

Phenotype 
mapping key 

Gene/ 
Locus 

Gene/Locus 
MIM number 

1p36.12 
Hypophosphatasia, 
infantile 

241500 AR 3 ALPL 171760 

1p36.12 
Hypophosphatasia, 
childhood 

241510 AR 3 ALPL 171760 

1p36.12 
Hypophosphatasia, 
adult 

146300 AD, AR 3 ALPL 171760 

1p36.12 
Odontohypophos-
phatasia 

146300 AD, AR 3 ALPL 171760 

 

8.2 Genetik und Pathophysiologie 

Bei HPP zeigt das mutierte ALPL-Gen, welches auf Chromosom 1p36.12 lokalisiert ist, eine 
oder zwei loss-of-function Mutationen. Die Vererbung kann sowohl autosomal dominant als 
auch autosomal rezessiv erfolgen. Schwere Verläufe, die meist frühkindlich manifest werden, 
folgen zumeist einer autosomal rezessiven Vererbung. Mildere Verläufe werden eher bei 
einem autosomal dominanten Erbgang beschrieben. Bislang wurden mehr als 400 Mutationen 
identifiziert, die für die außergewöhnlich große klinische Heterogenität von HPP 
verantwortlich sind [Farman et al. 2024]. 

Die TNSALP ist ein membrangebundenes Enzym. Es wurde in Leber, Nieren, Gehirn sowie bei 
Osteoblasten, Chondrozyten, Ameloblasten, Odontoblasten und Zementoblasten gefunden. 
Das Enzym wurde auf den Matrixvesikeln von Osteoblasten und Chondrozyten nachgewiesen. 
Die Funktion von TNSALP außerhalb der mineralisierenden Gewebe ist weitgehend 
unbekannt. Das Enzym desphosphoryliert anorganisches Pyrophosphat, welches zum Beispiel 
dem Energiestoffwechsel entstammt, zu anorganischem Phosphat, das für die Mineralisation 
essentiell benötigt wird. Es initiiert damit den Prozess der Mineralisierung der extrazellulären 
Matrix [Linglart und Biosse-Duplan 2016, Millán 2013]. Das akkumulierende anorganische 
Pyrophosphat und auch Osteopontin, das ebenfalls ein Substrat der TNSALP ist, sind potente 
Mineralisationsinhibitoren. Weitere Substrate sind eine Vielzahl von phosphorylierten 
Proteinen und proteolytischen Polypeptiden [Bowden und Foster 2018, Linglart und Biosse-
Duplan 2016, Millán 2013]. 

Zwischen Geno- und Phänotyp kann bei HPP nur eine schwache Korrelation bestehen. So 
können innerhalb einer Familie unterschiedliche HPP-Formen beobachtet werden. Ebenso 
können bei einer milden HPP-Form, wie der Odonto-HPP, unter Umständen mehr Zähne 
vorzeitig verloren gehen als bei einer schweren Form der Erkrankung, die eine skelettale 
Beteilung aufweist. Die Schwere des Phänotyps korreliert jedoch mit der geringen Aktivität 
der TNSALP [Reibel et al. 2009]. 
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8.3 Epidemiologie 

Derzeit werden sechs Subtypen der HPP nach dem Alter des Patienten bei Diagnosestellung 
und der Schwere des Verlaufs unterschieden: perinatale Form, perinatal benigne Form, 
infantile Form, kindliche oder juvenile Form, adulte Form und Odonto-HPP [Mornet 2018]. 

Die perinatale Form wird bereits intrauterin oder perinatal manifest. Sie ist durch schwere 
Skeletthypomineralisation, Lungenhypoplasie und Krampfanfälle gekennzeichnet. Die 
perinatal benigne Form tritt innerhalb des gleichen Zeitraums auf und zeigt vorgeburtliche 
Knochendeformitäten, die sich spontan nach der Geburt verbessern. Bei Manifestation erster 
Symptome in den ersten sechs Lebensmonate wird die Erkrankung als infantile HPP-Form 
bezeichnet. Hier bestehen schwere Hypomineralisationen des Skeletts, Kraniosynostosen, 
Nephrokalzinosen, Muskelhypotonie und ein vorzeitiger Verlust von Zähnen der ersten 
Dentition. Nach dem sechsten Lebensmonat spricht man von kindlicher oder juveniler HPP. 
Charakteristische Symptome dieser Form sind rachitisähnliche Hypomineralisation des 
Skeletts, reduzierte Körpergröße, verzögerte motorische Entwicklung, Muskelhypotonie, 
Knochenschmerzen und ebenfalls ein vorzeitiger Verlust von Zähnen der ersten Dentition. 
Wird die Diagnose aufgrund erster Manifestationen erst im Erwachsenenalter gestellt, wird 
die Erkrankung als adulte HPP bezeichnet. Muskel-, Gelenk- und Knochenschmerzen, 
Stressfrakturen, Frakturheilungsstörungen, Chondrokalzinose, Nephrokalzinose, 
Kopfschmerzen und frühzeitiger Zahnverlust werden angegeben. Viele der genannten 
Symptome werden anderen, häufigeren Erkrankungen zugeordnet und mitunter jahrelang 
entsprechend behandelt, so dass die Diagnose einer adulten HPP nicht selten erst spät gestellt 
wird [Högler et al. 2019]. Es wird beschrieben, dass die Odonto-HPP, die keine 
Skelettsymptome zeigt, sich in einem vorzeitigen Zahnverlust manifestiert und in jedem Alter 
in Erscheinung treten kann [Schilke und Schlagenhauf 2018, Schmidt et al. 2016]. 

Die Prävalenz der Erkrankung wurde lange Zeit mit 1:100.000 angegeben [Mornet 2007]. 
Neuere Untersuchungen zeigen jedoch, dass es einen deutlichen Unterschied in der Häufigkeit 
schwerer und milder HPP-Formen gibt. Während die Prävalenz in Europa für schwere 
Verlaufsformen, wie perinatale und infantile HPP, mit 1:300.000 kalkuliert wird, werden 
moderate Ausprägungen, wie einige infantile, kindliche und einige adulte Formen, mit einer 
Prävalenz von 1:2.430 und milde Formen (einige adulte HPP-Ausprägungen und Odonto-HPP) 
mit 1:508 berechnet [Mornet et al. 2021]. Werden laborchemische Daten von Erwachsenen 
hinsichtlich einer erniedrigten TNSALP-Aktivität und parallel vorliegenden erhöhten Pyridoxal-
5‘-Phosphatwerten gescreent, liegt bei 0,52 % ein positives Ergebnis vor, so dass die Häufigkeit 
von milden HPP-Formen sogar noch häufiger (1:192) sein könnte [Schmidt et al. 2021]. Die 
Handlungsempfehlung 27 wird als Expertenkonsens durch die dargestellten Prävalenzdaten 
gestützt. 

8.4 Diagnostik 

Die Diagnostik der HPP erfolgt anhand der klinischen Symptomatik, laborchemischer Analysen 
und gegebenenfalls radiologischer Bildgebung. Eine genetische Untersuchung kann die 
Diagnosefindung komplettieren. Laborchemisch imponiert die deutlich reduzierte Aktivität 
der alkalischen Phosphatase im Serum. Um andere Ursachen einer reduzierten alkalischen 
Phosphataseaktivität auszuschließen, kann eine Erhöhung von Pyridoxal-5'-Phosphat im 
Serum und von Phosphoethanolamin im Urin sinnvoll sein [Nunes 2022]. Bei der Beurteilung 
der Aktivität der alkalischen Phosphatase sind altersentsprechende Normwerte zu 
berücksichtigen. Bei Laborbefunden, die sich im Grenzbereich der jeweiligen Referenzwerte 
bewegen, sollte eine genetische Diagnostik in Erwägung gezogen werden. 
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8.5 Auswirkungen auf die Mineralisation der Zahnhartgewebe 

8.5.1 Schmelz 

Die Literaturangaben zu Auswirkungen von HPP auf den Zahnschmelz sind heterogen. Sie 
werden als Bildungsstörungen des Gewebes, Hypomineralisation, Hypoplasie, Dysplasie oder 
Schmelzdefekt beschrieben. Diese Vielfalt dürfte unter anderem auf die große Anzahl an 
Mutationen, aber auch auf die unterschiedliche Qualität der Befunde zurückgeführt werden 
können. In tierexperimentellen Studien zeigten histologische, Mikro-CT- und 
rasterelektronenmikroskopische Analysen eine verringerte Mineralisierung und eine gestörte 
Organisation des Schmelzaufbaus. Diese Auswirkungen können durch eine frühzeitig 
einsetzende Enzymersatztherapie vermieden werden [Yadav et al. 2012]. 

Ähnliche Befunde, wie sie in Abbildung 44 und Abbildung 45 dargestellt sind, werden ebenso 
von anderen Arbeitsgruppen angegeben [Bağiş et al. 2008, Heß und Stoelzel 2022, Kiselnikova 
et al. 2020, Okawa et al. 2020, Okawa et al. 2021, Bloch-Zupan und Vaysse 2017, Bowden und 
Foster 2019, Hu et al. 2000, Okawa und Miura et al. 2017, Okawa und Kokomoto et al. 2017, 
Okawa et al. 2018, Okawa und Nakano 2022, Reibel et al. 2009, Wang et al. 2016, Wei et al. 
2010]. 

Bei milden Ausprägungen von HPP sind die Eigenschaften von Schmelz im Vergleich zu 
Kontrollzähnen nicht oder nicht wesentlich verändert [Chavez et al. 2020, Kramer et al. 2021]. 
Betroffene mit gravierenden HPP-Symptomen, wie sie bei perinataler, infantiler und kindlicher 
HPP beobachtet werden, und die in der Regel auch ausgeprägte skelettale Befunde haben, 
können deutliche strukturelle Schmelzveränderungen und auch morphologische Merkmale 
der Zahnkronen aufweisen. Diese Formveränderungen betreffen zumeist die Zähne der 
zweiten Dentition und zeigen sich in einer gedrungenen Kronenform und zervikalen 
Konstriktionen (Abbildung 46) [Feeney et al. 2018, Hughes et al. 2017, Kiselnikova et al. 2020, 
Bloch-Zupan und Vaysse 2017, Linglart und Biosse-Duplan 2016, Okawa und Nakano 2022, 
Reibel et al. 2009]. 

8.5.2 Dentin 

In HPP-Mausmodellen wurde festgestellt, dass neben dem Manteldentin auch das 
zirkumpulpale Dentin hypomineralisiert ist [Chavez et al. 2020, Kramer et al. 2021.]. Mikro-
CT-Untersuchungen an exfoliierten menschlichen Zähnen der ersten Dentition zeigten jedoch 
keine Dichteunterschiede bei Schmelz und Dentin im Vergleich zu Kontrollen. Lediglich die 
Dichte des Manteldentins war um etwa 10 % reduziert [Kramer et al. 2021]. 

8.5.3 Zement, Parodontium 

Das Wurzelzement ist das knochenähnlichste Gewebe des Zahnes. Es ist bei HPP das am 
stärksten betroffene Gewebe. Histologisch konnte eine Hypo- oder Aplasie des azellulären 
Wurzelzements nachgewiesen werden [Chavez et al. 2020, Foster und Nociti et al. 2014, 
Sarwary und Schilke 2004]. Bei einer schweren Beteiligung des Zements ist der parodontale 
Faserapparat ungenügend ausgebildet und kann partiell sogar komplett fehlen. Ohne eine 
stabile parodontale Verankerung während des Zahndurchbruchs in die Mundhöhle wird das 
Wurzelwachstum unter funktioneller Belastung beeinträchtigt, so dass kurze Wurzeln 
resultieren. Bei einem direkten Kontakt zwischen Dentin und Knochen kann es zu 
Wurzelresorptionen kommen. Dies kann zu einer weiteren Verkürzung oder zu einer 
Auflösung der Wurzel oder zu einer Ankylose des Zahnes führen [Hamada et al. 2020]. 
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Abbildung 43  Ansicht der Frontzähne eines 2 Jahre 2 Monate alten Jungen mit kindlicher HPP. Die Zähne 71 

und 81 sind vier Monate zuvor spontan exfoliiert. Die vorhandenen Schneidezähne zeigen 
eine Lockerung: 52 und 62 Grad I, 51 Grad II, 61, 72 und 82 Grad III. Die marginale Gingiva ist 
lediglich vestibulär der Zähne 72 und 82 entzündlich gerötet. Die Unterkiefereckzähne sind 
noch nicht durchgebrochen. Die Diagnosestellung der Erkrankung wurde aufgrund des 
vorzeitigen Zahnverlusts veranlasst und erfolgte durch laborchemische Analytik und 
nachfolgender genetischer Untersuchung. 

 
Abbildung 44  Ansicht der Frontzähne einer 19 Jahre 10 Monate alten weiblichen Patientin mit infantiler 

HPP. Der Zahnschmelz sämtlicher Zähne ist rau und weist, verteilt über die Oberfläche aller 
Zähne, zahlreiche Grübchen auf. Die Farbe der Zahnkronen erscheint gelblich als Resultat 
eines dünnen Schmelzmantels. Die Inzisalkanten der Oberkiefer-Schneidezähne zeigen einen 
Substanzverlust. 
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Abbildung 45 Aufsicht auf die Unterkieferzähne der Patientin aus Abbildung 44. Der unregelmäßige raue 

Zahnschmelz liegt auch an den Seitenzähnen vor, partiell ist Dentin exponiert. Die Zahnkronen 
aller Prämolaren und zweiten Molaren sind dysplastisch. 

 
Abbildung 46  Ausschnitt aus einer Orthopantomogrammaufnahme der Patientin von Abbildung 45 

im Alter von 20 Jahren und 8 Monaten. Sämtliche Seitenzähne zeigen einen dünnen 
Schmelzmantel. Die Kronen der Zähne sind in der Höhe reduziert und bauchig. Die 
Zähne 18, 17, 38, 37,47 und 48 haben eine auffallend große Pulpakammer. 
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8.6 Dentale Symptome 

Die Tabelle 107 stellt die dentalen Symptome bei HPP in den jeweiligen Phasen der 
Gebissentwicklung bzw. den Altersgruppen innerhalb der inkludierten 20 Publikationen der 
Häufigkeit nach dar. 

 

Tabelle 107  Übersicht dokumentierter Symptome bzw. Befunde, welche für Betroffene mit HPP in den 
inkludierten Fallberichten (N=20) berichtet wurden. Anmerkung: Doppelnennungen sind 
möglich, da in einem Fallbericht mehrere Patienten aus unterschiedlichen Altersphasen 
dargestellt sein können. 

Symptomhäufigkeit 
in Fallberichten 

Erste 
Dentition 

(n=12) 

Wechselg
ebiss 
(n=5) 

Jugendl. 
Gebiss der 

zweiten 
Dentition 

(n=5) 

Adultes 
Gebiss 
(n=5) 

Total 

Zahnverlust 12 5 4 5 26 

Zahnlockerung 11 5 4 4 24 

Vergrößerte Pulpakammern 9 3 5 3 20 

Schmelzbildungsstörung (-
hypoplasie, -dysplasie, -
hypomineralisation) 

4 4 3 2 13 

Knochenverlust/-atrophie 3 3 4 1 11 

Vergrößerte Wurzelkanäle 4 1 2 2 9 

Reduz. 
Wurzelwachstum/unvollständige 
Wurzelentwicklung/kurze/dünne 
Wurzeln 

2 2 3 1 8 

Gingivitis 2 3 3 0 8 

Parodontitis/CAL/ST 1 3 2 2 8 

Karies 2 1 2 2 7 

Zahnformanomalie 3 1 1 0 5 

Wurzelresorption 3 0 0 1 4 

Gestörte 
Zementbildung/fehlendes Zement 

1 1 2 0 4 

Funktionseinschränkung 1 0 1 1 3 

Dentindysplasie/-
hypomineralisation 

1 1 1 0 3 

Zahnfehlstellung 1 1 1 0 3 

Reduzierte Ästhetik 0 0 2 1 3 

Parodontitis/BOP 1 1 1 0 3 

Parodontitis/RAL 1 0 1 1 3 

Reduzierte Lebensqualität 1 0 1 0 2 

Zahnunterzahl 0 1 1 0 2 

Mundhygiene defizitär 1 0 0 1 2 

Abszess/Fistel/apikalePA 1 0 0 1 2 

Bisssenkung 0 1 1 0 2 

Schmerz 0 0 0 1 1 

Taurodontismus 1 0 0 0 1 

Impaktierte Zähne 0 0 1 0 1 
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Während einige, in den inkludierten Fallberichten und -serien häufig genannten Symptome 
und Befunde nicht zahnmedizinisch behandelt werden können (vergrößerte Pulpakammern, 
vergrößerte Wurzelkanäle, reduziertes Wurzelwachstum/unvollständige Wurzelentwicklung, 
kurze/dünne Wurzeln), können die therapierbaren Befunde als dentale Leitsymptome bei HPP 
angesehen werden. Primäres Leitsymptom aller HPP-Formen mit einem Krankheitsbeginn im 
Kindesalter ist ein vorzeitiger Verlust von Zähnen der ersten Dentition, der mit einer 
zunehmenden Lockerung des Zahnes ohne traumatisches Ereignis und ohne ausgeprägte 
Anzeichen einer parodontalen Entzündung einhergeht [Hughes et al. 2017]. Der Zahnverlust 
startet zumeist im Alter von ein bis vier Jahren mit den mittleren Schneidezähnen, wobei der 
Unterkiefer häufiger als der Oberkiefer betroffen ist [Bloch-Zupan 2016, Okawa und Nakano 
2022, Schilke und Schlagenhauf 2018]. Es wurde auch über Zahnverlust in der zweiten 
Dentition berichtet [Okawa et al. 2017]. 

Das in den inkludierten Publikationen relativ häufig beschriebene Symptom Knochenverlust 
bzw. Knochenatrophie wird an dieser Stelle nicht als Leitsymptom aufgeführt. Wie aus Tabelle 
107 ersichtlich wird es zumeist im Gebiss der ersten Dentition, dem Wechselgebiss und dem 
jugendlichen Gebiss der zweiten Dentition beschrieben. In den Fallberichten wurde der 
Befund Knochenverlust anhand einer einzelnen Röntgenaufnahme gestellt. Radiologische 
Voraufnahmen liegen selten bei Betroffenen in diesem Alter vor. Ohne einen Vergleich zu 
Röntgenaufnahmen eines früheren Zeitpunktes, ist ein Verlust an Knochen nicht beurteilbar. 
Insofern könnte am ehesten von einem reduzierten Niveau des alveolären Attachments 
gesprochen werden. Hingegen beschreibt eine Fall-Kontroll-Studie bei erwachsenen HPP-
Betroffenen, die zwei mutierte Genvarianten aufweisen, eine erhöhte Rate an schweren 
parodontalen Erkrankungen [Weider et al. 2022, Jockel-Schneider und Schlagenhauf 2023]. 

 

 
 

8.7 Medizinische Therapie 

Bis zu der Zulassung eines Enzymersatzpräparats konnte HPP ausschließlich symptomatisch 
behandelt werden. Seit 2015 ist europaweit eine Enzymersatztherapie zugelassen. Der 

Wirkstoff Asfotase alfa (Strensiq, Alexion Pharma Germany GmbH, München) ist ein 
humanes rekombinantes TNSALP-Deca-Aspartat-Fusionsprotein. Das Medikament ist indiziert 
als Langzeit-Enzymersatztherapie bei Patienten, bei denen die Hypophosphatasie im Kindes- 
und Jugendalter aufgetreten ist, um die Knochenmanifestationen der Krankheit zu behandeln. 
Asfotase alfa wird sechsmal pro Woche in einer Dosis von 1 mg/kg Körpergewicht oder dreimal 
pro Woche in einer Dosis von 2 mg/kg Körpergewicht subkutan injiziert. Da die anzuwendende 
Menge vom Körpergewicht abhängt, ist eine Dosisanpassung, insbesondere bei Kindern im 
Wachstum, erforderlich. Tierexperimentelle histologische Untersuchungen, aber auch erste 

Als altersübergreifende (therapierbare) Leitsymptome der HPP gelten  

• Zahnverlust 
• Zahnlockerung 
• Schmelzbildungsstörung (-hypoplasie, -dysplasie, -hypomineralisation) 
• Gingivitis 
• Parodontitis/ (CAL/ST) 
• Karies 
• Zahnformanomalien 

welche sowohl in der ersten als auch in der zweiten Dentition auftreten. 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 276 

klinische Beobachtungen deuten darauf hin, dass diejenigen Zähne, deren Mineralisation zu 
Beginn der Enzymersatztherapie noch nicht abgeschlossen ist, deutlich von dieser Behandlung 
profitieren [Kiselnikova et al. 2020, McKee et al. 2011, Okawa et al. 2020, Okawa et al. 2021, 
Schroth et al. 2021, Yadav et al. 2012]. 

8.8 Zahnärztliche Therapie 

Von den inkludierten 20 Publikationen sind zwei Diagnostikstudien [Feghali und Barakat 2013, 
Okawa et al. 2021], eine Studie untersucht die Auswirkungen einer Enzymersatztherapie auf 
die Zahngesundheit [Schroth et al. 2021], in einer Studie wurde keine Versorgung 
durchgeführt [Sarwary und Schilke 2004]. Eine weitere Publikation ist eine Fall-Kontroll-Studie 
[Weider et al. 2022]. Diese fünf Publikationen beschreiben keine Versorgungsmaßnahmen. In 
Tabelle 108 sind die in den eingeschlossenen Fallberichten (N=15) dargestellten 
Versorgungsformen bei HPP-Betroffenen zusammengefasst. 

 

Tabelle 108  Übersicht dokumentierter Versorgungsformen, welche für Betroffene mit einer 
Hypophosphatasie in den inkludierten Fallberichten (N=15) berichtet wurden. Anmerkung: 
Doppelnennungen sind möglich, da in einem Fallbericht Patienten in unterschiedlichen 
Altersphasen dargestellt sein können. 

Häufigkeit der 
Versorgungsformen in 

Fallberichten 

Erste 
Dentition 

(n=12) 

Wechselgebi
ss (n=5) 

Jugendl. 
Gebiss der 

zweiten 
Dentition 

(n=5) 

Adultes 
Gebiss (n=5) 

Total 

Prävention 6 3 3 2 14 
Temp. herausnehmbar 4 2 2 0 8 
Extraktion 3 1 1 3 8 
Interdisziplinäre Betreuung 3 2 1 1 7 
Endodontie 1 1 3 1 6 
Direkte Restauration 3 1 1 0 5 
Indirekte Restauration 1 1 2 1 5 
Fissurenversiegelung 1 1 1 0 3 
Konfektionierte Kronen 1 1 1 0 3 
Implantat festsitzend 0 0 0 2 3 
Definitiv herausnehmbar 1 0 1 1 3 
PAR nicht chirurgisch 0 1 1 1 3 
Keine Versorgung 1 0 0 0 1 
Knochenaugmentation 0 0 0 1 1 
ITN/Sedierung 1 0 0 0 1 

 

Damit ergab die Literaturrecherche eine geringe Anzahl an Fallberichten, in denen Patienten 
mit HPP zahnmedizinisch behandelt wurden. Es wurden 15 Publikationen mit lediglich jeweils 
einem Patienten identifiziert. Acht dieser 15 Patienten waren weiblich. Von den insgesamt 20 
inkludierten Publikationen sind in Tabelle 109, Tabelle 117 und Tabelle 122 nur diejenigen mit 
der Anzahl der Patienten und der Art der Versorgung aufgelistet, die eine invasive Behandlung 
zur Wiederherstellung oder Aufrechterhaltung der Funktion angegeben haben. Da in dem 
Fallbericht von Feeney et al. [2018] lediglich präventive Maßnahmen zur Anwendung kamen, 
ist auch dieser nicht in der Tabelle 109, Tabelle 117 und Tabelle 122 inkludiert. 
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Vier Patienten wurde die Diagnose infantile HPP, jeweils zwei Patienten kindliche HPP oder 
Odonto-HPP und zwei weiteren Patienten Odonto-/kindliche HPP oder Odonto-/infantile HPP 
zugeordnet. Bei fünf Patienten wurde die HPP-Form nicht angegeben. 

In lediglich vier der 15 Publikation war eine Nachbeobachtungsdauer zu den jeweiligen 
Versorgungen aufgeführt. 

 

Tabelle 109  Fallberichte, welche Versorgungen bei Kindern (bis zum 12. Lebensjahr) mit HPP 
beschrieben. 

Dentition 
HPP-
Form 

Versorgungsart 
Anzahl 
Patienten 

Referenzen 

Erste 

infantile 
Glasionomerzement-
Fülllungen (wegen 
Schmelzhypoplasie) 

1 Hayashi-Sakai [2016]1 

Odonto- 
Kompositfüllung (wegen 
Karies) 

1 Hamada et al. [2021] 

kindliche 
Kariesbehandlung (nicht 
näher definiert) 

1 Hughes et al. [2017] 

Erste und 
Wechsel-
gebiss 

infantile, 
kindliche, 
Odonto- 

klammerverankerter, 
herausnehmbarer Platzhalter 

5 

Hamada et al. [2021]2, 
Hughes et al. [2017], 
Kiselnikova et al. [2020], 
Okawa et al. [2020), Winter 
et al. (2018]3 

infantile, 
kindliche 

Parodontitistherapie 
(nicht chirurgisch) 

3 
Heß und Stoelzel [2022]4, 
Kadota et al. [2022], Okawa 
et al. [2020] 

Wechsel-
gebiss 
(Therapie an 
Zähnen der 
zweiten Denti-
tion) 

infantile Wurzelkanalbehandlung 1 Heß und Stoelzel [2022] 

infantile 
konfektionierte Stahlkronen 
(wegen Schmelzhypoplasie) 

1 Kiselnikova et al. [2020] 

infantile 
kieferorthopädische 
Behandlung 

1 Heß und Stoelzel [2022] 

infantile keramische Teilkronen 1 Heß und Stoelzel [2022] 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 24 Monate, 2 61 - 73 Monate, 3 2 - 11 Monate, 4 96; k.A. = keine Angabe 

 

Weitere Behandlungen bei Kindern (bis zum 12. Lebensjahr) mit HPP (Patientenanzahl): 

• Enzymersatztherapie (Asfotase alfa) (4) 
• Mundhygieneinstruktion, -maßnahme (4) 
• Ernährungsberatung (2) 
• Extraktion (2) 
• Logopädie (2) 
• Fluoridapplikation (1) 
• Mundschutz (1) 
• Kieferorthopädische Überwachung (1) 
• Therapie mit Wachstumshormon (1) 
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Abbildung 47  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche direkte 

Restaurationen, Platzhalter, Parodontitistherapie (nicht chirurgisch), 
Wurzelkanalbehandlung, kieferorthopädische Behandlung und indirekte Restaurationen bei 
Kindern (<12. Lebensjahr) mit HPP beschrieben. 
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Tabelle 110  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restaurationen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e
 

Glasionomerzement-
Fülllungen 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 5.5, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 8 24 
begrenzte 
Bedeutung  

Hoch 
Abbildung 47 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kompositfüllung 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 47 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 111  Evidenztabelle zum Einsatz von Platzhaltern bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Platzhalter 

Betrachteter Endpunkt: Platzerhalt, Verbesserung der Sprache 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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 Klammerverankerter, 

herausnehmbarer 
Platzhalter (OK/ UK) 

(R)CT - - - - - 

AAPD Guideline 
[2021] 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 5 5 10 2 - 73 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 47 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 112  Evidenztabelle zum Einsatz von nicht chirurgischer Parodontitistherapie bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Parodontitistherapie (nicht chirurgisch) 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt, Wiederherstellung der parodontalen Gesundheit 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e
 

Parodontitistherapie 
(nicht chirurgisch) 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.11, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 13 0 - 96 
begrenzte 
Bedeutung 

Hoch 
Abbildung 47 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 113  Evidenztabelle zum Einsatz von Wurzelkanalbehandlung bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Wurzelkanalbehandlung 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 3 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 47 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 114  Evidenztabelle zum Einsatz von kieferorthopädischer Behandlung bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Kieferorthopädische Behandlung 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer physiologischen Okklusion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Behandlung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.12, 
Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 0 Wichtig 
Hoch 

Abbildung 47 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 115  Evidenztabelle zum Einsatz von konfektionierten Stahlkronen in der zweiten Dentition bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Konfektionierten Stahlkronen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Konfektionierte 
Stahlkronen 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.4, 
Tabelle 3 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 4 0 wichtig  
Hoch 

Abbildung 47 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 116  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen in der zweiten Dentition bei HPP-Betroffenen (bis zum 12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restaurationen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Keramische 
Teilkronen 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 47 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 117  Fallberichte, welche Versorgungen bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. 
Lebensjahr) mit HPP beschrieben. 

Dentition 
HPP-
Form 

Versorgungsart 
Anzahl 
Patienten 

Referenzen 

Jugendliches 
Gebiss der 
zweiten 
Dentition 

k.A. 
Parodontitistherapie 
(nicht chirurgisch) 

1 Grewal und Gupta [2012] 

k.A. Wurzelkanalbehandlung 2 
Grewal und Gupta [2012], 
Suvarna et al. [2014] 

k.A. 
Herausnehmbarer 
teleskopierender Zahnersatz 
(OK), Modellguss (UK) 

1 Grewal und Gupta [2012] 

k.A. 
Herausnehmbarer Interims-
Zahnersatz (OK und UK) 

1 Suvarna et al. [2014] 

k.A. VMK-Brücke 1 Suvarna et al. [2014] 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
keine Angaben; k.A. = keine Angabe; OK = Oberkiefer, UK = Unterkiefer 

 

Weitere Behandlungen bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr) mit 
HPP (Patientenanzahl): 

• Extraktion von Wurzelresten (1) 

 

 

 
Abbildung 48  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Parodontitistherapie (nicht chirurgisch), Wurzelkanalbehandlung, indirekte Restaurationen 
oder herausnehmbaren Zahnersatz bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 
20. Lebensjahr) mit HPP beschrieben. 
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Tabelle 118  Evidenztabelle zum Einsatz von nicht chirurgischer Parodontitistherapie bei HPP-Betroffenen (12- bis einschließlich 20-Jährige). 

Versorgungsform: Parodontitistherapie (nicht chirurgisch) 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt, Wiederherstellung der parodontalen Gesundheit 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  

D
en

ti
ti

o
n

 Versorgungsform/ Typ 
D

es
ig

n
 

N
 S

tu
d

ie
n

 

N
 P

at
ie

n
te

n
 

N
 V

er
so

rg
u

n
ge

n
 

B
eo

b
ac

h
tu

n
gs

ze
it

 

(M
o

n
at

e)
 

K
lin

is
ch

e
 

R
el

ev
an

z1
 

Ev
id

en
z 

al
s 

St
an

d
ar

d
ve

rs
o

rg
u

n
g 

V
er

ze
rr

u
n

gs
ri

si
ko

2
 

In
ko

n
si

st
en

z2
 

In
d

ir
ek

th
e

it
2

 

U
n

ge
n

au
ig

ke
it

2
 

P
u

b
lik

at
io

n
sb

ia
s3

 

Evidenzqualität 
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Parodontitistherapie 
(nicht chirurgisch) 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.11, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 48 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 119  Evidenztabelle zum Einsatz von Wurzelkanalbehandlung bei HPP-Betroffenen (12- bis einschließlich 20-Jährige). 

Versorgungsform: Wurzelkanalbehandlung 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Wurzelkanalbehandlu
ng 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 6 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 48 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 120  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen bei HPP-Betroffenen (12- bis einschließlich 20-Jährige). 

Versorgungsform: Indirekte Restaurationen 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung von Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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VMK-Brücke 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 48 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 121  Evidenztabelle zum Einsatz von herausnehmbaren Zahnersatz bei HPP-Betroffenen (12- bis einschließlich 20-Jährige). 

Versorgungsform: Herausnehmbarer Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der Funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Herausnehmbarer 
teleskopierender 
Zahnersatz (OK), 
Modellguss (UK) 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.10, 
Tabelle 10 

 
und 

 
Kapitel 3.9, 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 48 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Herausnehmbarer 
Interims-Zahnersatz 
(OK und UK) 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 0 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 48 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 122  Fallberichte, welche Versorgungen bei Erwachsenen (> 20. Lebensjahr) mit HPP beschrieben. 

Dentition HPP-Form Versorgungsart 
Anzahl 
Patienten 

Referenzen 

adultes 
Gebiss 

k.A. 
Parodontitistherapie 
(nicht chirurgisch) 

1 Bağiş et al. [2008]1 

Odonto- Wurzelkanalbehandlung 1 Wang et al. [2016]2 

k.A. VMK-Kronen und -Brücken 1 Bağiş et al. [2008]3 

k.A. 
Implantate mit 
festsitzendem Zahnersatz 

2 
Lynch et al. [2009]4, Yang 
et al. [2021]5 

Angaben zur Verlaufsbeobachtung: 
1 10 Monate, 2 21 Monate, 3 4 Monate, 4 72-144 Monate, 5 > 84 Monate; k.A. = keine Angabe 

 

Weitere Behandlungen bei Erwachsenen (> 20. Lebensjahr) mit HPP (Patientenanzahl): 

• Extraktionen von Wurzelresten oder aufgrund erhöhter Mobilität (3) 
• Mundhygieneinstruktion (1) 

 

 

 
Abbildung 49  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Parodontitistherapie (nicht chirurgisch), Wurzelkanalbehandlung, indirekte Re-staurationen 
oder Implantate mit festsitzendem Zahnersatz bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) mit HPP 
beschrieben. 
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Tabelle 123  Evidenztabelle zum Einsatz von Parodontitistherapie bei HPP-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Parodontitistherapie (nicht chirurgisch) 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung der parodontalen Gesundheit, Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Parodontitistherapie 
(nicht chirurgisch) 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.11, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 10 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 49 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 124  Evidenztabelle zum Einsatz von Wurzelkanalbehandlung bei HPP-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Wurzelkanalbehandlung 

Betrachteter Endpunkt: Zahnerhalt 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Wurzelkanalbehandlu
ng 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 5 21 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 49 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 125  Evidenztabelle zum Einsatz von indirekten Restaurationen bei HPP-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Indirekte Restaurationen 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung von Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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VMK-Kronen und 
-Brücken 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6, 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 23 4 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 49 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 126  Evidenztabelle zum Einsatz von Implantatversorgungen bei HPP-Betroffenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Implantate mit festsitzendem Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Wiederherstellung von Zahnform/-funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Implantate mit 
festsitzendem 
Zahnersatz 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8, 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 23 72 - 144 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 49 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Aufgrund der geringen Anzahl Publikationen, der heterogenen Angaben in den 
Fallbeschreibungen und der sehr unterschiedlichen Nachbeobachtungsdauer ist es nicht bzw. 
kaum möglich, evidenzbasierte Empfehlungen für zahnmedizinische Therapien in bestimmten 
Phasen der Gebissentwicklung auszusprechen. Aufgrund der in den inkludierten Publikationen 
beschriebenen spezifischen dentalen Symptomatik bei HPP erscheint es sinnvoll, dass 
bestimmte Therapien bevorzugt empfohlen werden können (Tabelle 127). 

 

Tabelle 127  Häufige, klinisch behandelbare Symptome bei HPP und vorgeschlagene Therapieoptionen in 
beiden Dentitionen 

Häufige Symptome 
Therapieoptionen 

erste Dentition 
Therapieoptionen 
zweite Dentition 

Zahnverlust ggf. Zahnersatz ggf. Zahnersatz 
Zahnlockerung Extraktion Parodontitistherapie 
Schmelzbildungsstörung, 
Zahnformanomalie 

direkte od. indirekte 
Restauration 

direkte od. indirekte 
Restauration 

Gingivitis Prävention Prävention 
Parodontitis - Parodontitistherapie 
Karies Prävention, 

Fissurenversiegelung oder 
direkte Restauration 

Prävention, 
Fissurenversiegelung oder 
direkte Restauration 

 

8.8.1 Präventive Maßnahmen 

Die Ursache des vorzeitigen Zahnverlustes kann durch zahnmedizinische 
Behandlungsmaßnahmen nicht präventiv angegangen werden. Allgemeine 
Präventionsmaßnahmen, wie regelmäßige professionelle Zahnreinigungen, 
Fluoridlackapplikationen und Fissuren- und Grübchenversiegelungen können auch bei HPP in 
allen Gebissphasen zur Anwendung kommen, um das Kariesrisiko zu senken (Tabelle 108). Von 
einer Arbeitsgruppe wird empfohlen, zum Schutz der durchbrechenden Frontzähne, deren 
Wurzel noch nicht vollständig entwickelt sind, bei Kontaktsportarten einen Sport-Mundschutz 
tragen zu lassen [Kadota et al. 2022]. Zähne der ersten Dentition mit einem erhöhten 
Lockerungsgrad sollten durch Mundhygienemaßnahmen so lange wie möglich erhalten 
werden, bis sie durch Zähne der zweiten Dentition ersetzt werden [Michigami et al.2020]. 
Verursachen sie unter funktioneller Belastung Schmerzen oder besteht das Risiko einer 
Aspiration, sollen diese Zähne jedoch entfernt werden. 

8.8.2 Konservierend-restaurative Therape 

Bei der invasiven Kariestherapie oder bei Präparationsmaßnahmen sollte die Größe der 
Pulpakammer beachtet werden. 

Raue Schmelzoberflächen begünstigen die Anlagerung von bakteriellen Belägen und 
erschweren die Zahnreinigung. Dünner oder partiell fehlender Zahnschmelz erhöht das 
Kariesrisiko und kann zu einer Hypersensibilität der Zähne beitragen. Plastische adhäsiv 
verankerte Füllungsmaterialien können zur Versorgung dieser Zähne eingesetzt werden. Bei 
ausgeprägten Struktur- oder Formveränderungen der Zahnkronen, wie sie in Kapitel 8.5.1 
beschrieben und in der Abbildung 44 bis Abbildung 46 dargestellt sind, soll eine Versorgung 
entsprechend den Handlungsempfehlungen 13, 15 und 16 sowie 18 – 21 (Kapitel 6.7.4, 6.7.6 
und 6.7.8), wie sie für Amelogenesis imperfecta beschrieben sind, vorgenommen werden. 
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8.8.3 Prothetische Therapie 

Im Gebiss der ersten Dentition können konfektionierte Kronen zur Rekonstruktion der 
Zahnkrone eingesetzt werden [Kiselnikova et al. 2020, Okawa und Nakano 2022]. 

Die Versorgung mit herausnehmbaren Lückenhaltern bzw. Kinderprothesen bei HPP wird in der 
Literatur kontrovers beurteilt. In einigen Fallberichten wurden Kinderprothesen eingesetzt 
oder empfohlen [Hamada et al. 2021, Hughes et al. 2017, Kiselnikova et al. 2020, Michigami et 
al. 2020, Okawa und Nakano 2022, Winter et al. 2018], um einem Platzverlust für die 
Ersatzzähne vorzubeugen und den jungen Patienten funktionell und ästhetisch zu 
rehabilitieren. Eine solche Versorgung setzt die Mitarbeit des Patienten und der Eltern voraus. 
Aufgrund der unsicheren parodontalen Prognose der verbleibenden Zähne der ersten Dentition 
haben sich andere Behandler gegen eine solche Versorgung entschieden [Heß und Stoelzel 
2022, Sarwary und Schilke 2004]. Der herausnehmbare Zahnersatz wird über Klammern an den 
verbliebenen Zähnen verankert. Bei Belastung des Zahnersatzes tragen diese Zähne zusätzlich 
die Kaulast der zu ersetzenden Zähne. Ist das parodontale Attachment derjenigen Zähne, die 
der Verankerung dienen, ebenfalls durch HPP beeinträchtigt, besteht das Risiko, dass diese 
Zähne gelockert werden und ebenfalls vorzeitig verloren gehen. 

Hinsichtlich einer Versorgung mit Zahnersatz in der zweiten Dentition bestehen bei HPP keine 
Einschränkungen. In den drei inkludierten Fallberichten wurde zum Ersatz mehrerer Zähne 
zweimal ein herausnehmbarer und einmal ein festsitzender Zahnersatz eingesetzt [Bağiş et al. 
2008, Grewal und Gupta 2012, Suvarna et al. 2014]. Ein Zahn wurde mit einer Teilkrone versorgt 
[Heß und Stoelzel 2022]. Die kurze Nachbeobachtungsdauer lässt jedoch keine Rückschlüsse 
für eine Empfehlung zu. 

8.8.4 Kieferorthopädische Therapie 

Ein vorzeitiger Zahnverlust kann die Entwicklung eines kieferorthopädischen 
Behandlungsbedarfes fördern [Bloch-Zupan und Vaysse 2017]. Dennoch wurden in den 
inkludierten Fallberichten keine kieferorthopädischen Behandlungen beschrieben. 

Ohne eine Enzymersatztherapie sollte eine kieferorthopädische Behandlung mit reduzierten 
Kräften und einer verlängerten Behandlungsdauer geplant werden, um den Umbauprozessen 
des Alveolarfortsatzes mehr Zeit einzuräumen [Okawa und Nakano 2022]. Findet eine 
Behandlung mit Asfotase alfa ab dem Beginn der Wurzelentwicklung der Zähne der zweiten 
Dentition statt, kann derzeit davon ausgegangen werden, dass sich der Zahnhalteapparat 
dieser Zähne physiologisch entwickelt. Demzufolge wären bei einer kieferorthopädischen 
Therapie keine Einschränkungen zu erwarten. 

8.8.5 Parodontitistherapie 

Studien zum Erfolg von Parodontitisbehandlungen bei HPP liegen nicht vor. Bei einer 
Parodontitis sollte die Behandlung nach den ensprechenden parodontologischen S3-Leitlinien 
erfolgen [S3-Leitlinien 083-043, S3-Leitlinie 083-054]. 

8.8.6 Zahnimplantate 

Nur wenige Fallberichte beschreiben die Möglichkeiten der Versorgung mit Zahnimplantaten 
bei HPP. Yang et al. berichten über eine siebenjährige Nachbeobachtungsdauer bei einer 
jungen HPP-Patientin mit 16 Implantaten. In dieser Zeit erfolgte kein Implantatverlust. Diese 
Patientin erhielt keine Enzymersatztherapie und hatte eine Aktivität der TNSAPL von 5 IU/l 
(Referenzbereich: 34-135 IU/l) [Yang et al. 2021]. Lynch et al. dokumentieren eine Versorgung 
mit 7 Implantaten, ebenfalls ohne adjuvante Enzymersatztherapie; während der 
Nachbeobachtungszeit musste ein primär nicht korrekt positioniertes Implantat entfernt 
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werden [Lynch et al. 2009]. Die Knochenstruktur des Implantatlagers ist abhängig von der 
Schwere der Hypophosphatasie sowie einer Behandlung mit Asfotase alfa. 

8.9 Mundgesundheitsbezogene Lebensqualität 

Derzeit ist keine Studie publiziert, die die mundgesundheitsbezogene Lebensqualität von HPP-
Betroffenen untersucht hat. 

8.10 Schlüsselfrage zur zahnärztlichen Versorgung von HPP-Betroffenen 

Als altersgruppenübergreifende Schlüsselfrage für HPP wurde formuliert: 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

altersgerechten, indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden 

Therapie von Betroffenen mit einer Hypophosphatasie sein?“ 
 

 

8.11 Empfehlungen/Schlüsselempfehlungen zur zahnärztlichen 
Versorgung von HPP-Betroffenen 

8.11.1 Altersunabhängige Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von HPP-
Betroffenen 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden der 
Intervention: Basierend auf der vorhandenen Literatur ist die konsentierte Empfehlung 
geeignet, das Vorliegen einer HPP frühzeitig zu verifizieren. Betroffene ohne auffällige 
systemische Befunde einer HPP können dadurch identifiziert und ggf. einer systemischen 
Therapie zugeführt werden. Dies kann einen hohen Nutzen für die Betroffenen darstellen. Für 
die Betroffenen ist die Diagnostik mit einem Zeitaufwand und einer Blutentnahme verbunden. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Die Empfehlung basiert auf einem starken Expertenkonsens. 
Die labordiagnostische Untersuchung ist ein etabliertes und anerkanntes Verfahren zum 
Screening auf HPP (Kapitel 8.4). 

27. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Bei vorzeitigem Zahnverlust ohne erkennbare Ursache, 
insbesondere in der ersten Dentition, soll eine ärztliche 
Hypophosphatasie-Diagnostik veranlasst werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Frühzeitige Diagnostik 

Evidenzquellen/ Literatur: Expertenkonsens; Kapitel 8.4 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis: 
22x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung, davon eine 
Enthaltung wegen Interessenkonflikt 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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8.11.2 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von HPP-Betroffenen im 
Milch- und Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden der 
Intervention: Basierend auf der vorhandenen Literatur ist die genannte Therapiemaßnahme in 
der ersten Dentition geeignet, bei HPP-Betroffenen eine Schmerzreduktion zu erzielen. Dies 
stellt einen hohen Nutzen für HPP-Betroffene dar. Durch den Verlust der Zähne der ersten 
Dentition können relevante Funktionen des orofazialen Systems beeinträchtig werden. Diese 
können teilweise durch platzerhaltende Maßnahmen kompensiert werden. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei der betrachteten Therapiemaßnahme handelt es sich um 
ein etabliertes und anerkanntes Verfahren im Gebiss der ersten Dentition. Für die spezifische 
Nutzung bei HPP-Betroffenen liegt eine konsentierte Empfehlung vor [Kühnisch et al. 2011]. 
Klinischen Studien oder darauf aufbauende systematische Reviews/ Meta-Analysen sind nicht 
vorhanden. 

 

28. Konsensbasierte Empfehlung (2024 neu) 

In der ersten Dentition sollen bei Hypophosphatasie gelockerte 
Zähne, die Schmerzen verursachen, extrahiert werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Schmerzreduktion, Prävention von Infektionen 

Evidenzquellen/ Literatur: Expertenkonsens; 
Wissenschaftliche Mitteilung der Deutschen Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ) 
und der Deutschen Gesellschaft für Zahnerhaltung (DGZ): Endodontie im Milchgebiss. 
[Kühnisch et al. 2011] 

Qualität der Evidenz (GRADE): Nicht anwendbar. 

Abstimmungsergebnis:  
21x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 2x Enthaltung, davon eine 
Enthaltung wegen Interessenkonflikt) 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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8.12 Lücken in der gesetzlichen Krankenversicherung bei der Versorgung 
von HPP-Betroffenen 

Die zahnärztliche Versorgung von HPP-Betroffenen mit ausgeprägten morphologischen 
Veränderungen der Zahnkronen und strukturellen Veränderungen des Zahnschmelzes weist in 
Deutschland Barrieren auf. Dies ist insofern bemerkenswert, da die UN-
Behindertenrechtskonvention zur Gleichstellung von Menschen mit besonderen Bedürfnissen 
darauf verweist, dass diesem Personenkreis ein erreichbares Höchstmaß an Gesundheit zusteht 
sowie der Zugang zu einer gesundheitlichen Rehabilitation zu gewährleisten ist [UN-
Behindertenrechtskonvention]. 

Während der Zugang zu einer Gesundheitsversorgung in der Bundesrepublik Deutschland 
sichergestellt ist, sieht das Sozialgesetzbuch (SGB) V lediglich Anspruch auf spezifische 
Leistungen zur Verhütung von Zahnerkrankungen gemäß § 22a SGB V (seit Juli 2018) und seit 
Juli 2021 Anspruch auf eine modifizierte Behandlungsstrecke zur Parodontitis-Behandlung vor. 
Zudem gelten diese Regelungen nur für Versicherte, die einem Pflegegrad nach § 15 Elftes Buch 
Sozialgesetzbuch (SGB XI) zugeordnet sind oder Eingliederungshilfe nach § 99 Neuntes Buch 
Sozialgesetzbuch (SGB IX) erhalten. Jedoch ist aus der klinischen Erfahrung der Autorengruppe 
bekannt, dass nur ein Teil der Patienten, gewiss aber nicht alle Patienten, mit HPP zu einer der 
vorgenannten Personengruppen gehört bzw. gehören könnte. 

Während der Zugang zur Gesundheitsversorgung einschließlich der zahnärztlichen Versorgung 
in der Bundesrepublik Deutschland sichergestellt ist, sehen das Sozialgesetzbuch (SGB) V und 
die „Richtlinie des Gemeinsamen Bundesauschusses für eine ausreichende, zweckmäßige und 
wirtschaftliche vertragszahnärztliche Versorgung (Behandlungsrichtlinie)“ jedoch keine 
Ausnahmeregelungen insbesondere für die prothetische Therapie von Betroffenen mit 
seltenen, genetisch bedingten Erkrankungen der Zähne – einschließlich der HPP – vor. D.h., 
dieser ohnehin benachteiligte Personenkreis muss – wie alle anderen Versicherten auch – den 
Differenzbetrag zwischen den Festzuschüssen der gesetzlichen Regelversorgung und den 
tatsächlichen Zahnersatzkosten selbst begleichen. Selbst dann, wenn die Zahnhartsubstanz-
Störung und der damit einhergehende frühzeitige Zahnverlust genetisch determiniert ist. Diese 
Situation wird für die Betroffenen bzw. ihre Familien weiter verschärft, dass in der Regel eine 
generalisierte Problematik vorliegt, weil eben nicht nur ein einzelner Zahn, sondern die 
gesamte Dentition betroffen ist. Darüber hinaus bleibt der Zugang zu modernen 
Versorgungsformen, die die orale Rehabilitation optimal und patientenzentriert ermöglichen 
können, oftmals aufgrund der notwendigen (hohen) Zuzahlungen verwehrt. Außerdem dürfen 
diese modernen Versorgungformen durch Zahnärzte bislang oft nur als außervertragliche 
Leistung erbracht werden. Im Fall der ersten definitiven Versorgung mit Zahnersatz am Ende 
des zweiten Lebensjahrzehnts sind daher Zuzahlungen seitens der Betroffenen im fünfstelligen 
Euro-Bereich keine Seltenheit. Genauso müssen die üblichen Zuzahlungen für alle 
prothetischen Versorgungen im Kindes- und Jugendalter oder im späteren Erwachsenenalter 
nach den gleichen Grundsätzen wie bei allen anderen Versicherten erbracht werden, obwohl 
letztere primär keine gesundheitlichen Benachteiligungen aufweisen. Die Lücke in der GKV, 
dass Betroffene mit seltenen Erkrankungen der Zähne bzw. Zahnhartsubstanz aktuell keinen 
umfänglichen Zugang zu einer bestmöglichen, individualisierten zahnärztlichen Versorgung 
haben, ist aus medizinethischer Sicht kaum zu rechtfertigen [Whitehead et al. 1992]. Die 
Komplexität der individuellen Krankheitsausprägung einer HPP erfordert einen 
niedrigschwelligen und lebenslangen Zugang zu zeitgemäßen diagnostischen, präventiven und 
rehabilitativen Gesundheitsleistungen. Damit sollen Benachteiligungen ausgeglichen sowie ein 
Höchstmaß an Teilhabe an allen Aspekten des Lebens erreicht und bewahrt werden. 
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8.13 Wissenslücken  

Die systematische Recherche und Sichtung der verfügbaren Literatur zur zahnärztlichen 
Versorgung von HPP-Betroffenen haben Wissenslücken offengelegt. Diese können wie folgt 
zusammengefasst werden: 
1. Prospektive randomisierte klinische Studien wurden nicht identifiziert. Einerseits wäre dies 

sicherlich wünschenswert, andererseits ist aus wissenschaftlicher Sicht auf die 
Schwierigkeiten bei der Umsetzung von klinischen Studien im Fall von seltenen 
Erkrankungen zu verweisen. Insbesondere die sehr niedrige Anzahl von Betroffenen ist 
selbst bei einem multizentrischen Studienansatz mit extrem langen Rekrutierungszeiten 
verbunden. Als zusätzliches Erschwernis gilt die heterogene klinische Ausprägung der 
Erkrankung trotz gleicher Diagnose. Dies führt dazu, dass möglicherweise kaum 
vergleichbare Ausgangssituationen im Rahmen von klinischen Studien rekrutiert werden 
und demzufolge inkonsistente Ergebnisse publiziert werden. Vor diesem Hintergrund sind 
klinische Studien als nahezu kaum realisierbar zu beurteilen. Mit dem Fehlen von klinischen 
Studien sind Meta-Analysen zu relevanten klinischen Fragestellungen gleichfalls nicht 
durchführbar bzw. erwartbar. 

2. Die Literatur besteht überwiegend aus Fallberichten oder Fallserien mit der Beschreibung 
von wenigen Betroffenen. Obwohl die Machbarkeit verschiedenster zahnärztlichen 
Versorgungsformen exemplarisch gezeigt wurde, geht dies zwangsläufig mit einer sehr 
niedrigen Evidenzlage einher und beschränkt die Generalisierbarkeit von Empfehlungen. 
Nichtsdestotrotz signalisieren die bei HPP beschriebenen klinischen Befunde, dass 
bestimmte Therapiebedarfe besonders häufig sind. 

3. Die weltweit identifizierten Fallberichte beschreiben die Therapie in Relation zu den 
verfügbaren Ressourcen in dem jeweiligen Gesundheitssystem. Dies führt möglicherweise 
zu Verzerrungen bei der Darstellung der Therapieoptionen. Daher erscheint die Forderung 
zur Fallpublikation aus dem hiesigen Versorgungskontext mehr als berechtigt. 

4. Die Publikation von Fallberichten nimmt mit zunehmendem Patientenalter ab. Gerade mit 
Blick auf die bedeutsame, definitive Therapie in der bleibenden Dentition fehlen damit 
langfristig dokumentierte Erfahrungen in der Literatur. 

5. Während die zahnärztliche Therapie von Zahnhartsubstanzdefekten im Versorgungsalltag 
durch die Einbeziehung moderner Restaurationsverfahren geprägt ist, z. B. digitale 
Fertigungsprozesse, konnte dieser Trend bei der Versorgung von HPP-Betroffenen bislang 
nur bedingt beobachtet werden. 

6. Die Angaben in den Fallberichten entbehrten bisweilen einer Nennung der HPP-Formen 
der Patienten. Insofern wäre es wünschenswert, wenn die dentalen klinischen Symptome 
dieser seltenen Erkrankungen ausnahmslos immer zusammen mit dem HPP-Typ 
beschrieben werden, um Charakteristika von Subtypen herausarbeiten zu können. 

7. Es gibt Anzeichen dafür, dass HPP die Entwicklung von Parodontitis erhöhen könnte. 
Hierfür wären Studien mit einer größeren adulten HPP-Patientenkohorte notwendig, um 
einen solchen Zusammenhang belegen oder widerlegen zu können. 
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9 Oligodontie und Ektodermale Dysplasie 

9.1 Definition 

Unter einer Oligodontie wird eine Zahnunterzahl von mindestens sechs Zahnanlagen 
verstanden [Brook 1974]. Das Fehlen aller Zahnanlagen wird als Anodontie bezeichnet [Schalk-
van der Weide Y 1992]. Oligodontien können ohne oder mit syndromaler Assoziation auftreten 
(Tabelle 128, Tabelle 129). 

9.1.1 Non-syndromale/isolierte Oligodontie 

Eine Oligodontie kann ohne syndomale Grunderkrankung auftreten. Daher wird sie als non-
syndomale bzw. isolierte Oligodontie bezeichnet. 

 

Tabelle 128  Kurzcharakteristik der non-syndromalen Oligodontie. 

Non-syndromale Oligodontie 

>6 fehlende Zahnanlagen 

ICD-10-GM-2020 
K00.0 Anodontie, Inkl.: Hypodontie, Oligodontie 

ICD-11 
LA30.2 Oligodontie 

Orphanet-Nr.: 99798 
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=99798  

 

9.1.2 Ektodermale Dysplasie 

Die Ektodermale Dysplasie (ED) beschreibt eine stetig wachsende heterogene Gruppe von 49 
[Peschel et al. 2022] seltenen Hauterkrankungen mit bekannter Genetik, welche die 
Entwicklung von Geweben aus dem Ektoderm – u. a. Nägel (Onchyodysplasie), Schweißdrüsen 
(Hypo-/Anhidrose), Haare (Hypotrichose) und Zähne (Oligo-/Anodontie) – in unterschiedlicher 
Ausprägung betreffen [Wright et al. 2019]. Ebenso können Speichel-, Talg-, Brustdrüsen und 
Wimperndrüsen mit betroffen sein. Nicht bei allen Formen der Ektodermalen Dysplasien 
kommen diese Leitsymptome gleichermaßen vor. Im zahnärztlichen Versorgungskontext sind 
insbesondere die Erkrankungsformen der ED relevant, die mit einer ausgeprägten Oligodontie 
assoziiert sind. 

  

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=99798
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Tabelle 129 Kurzcharakteristik der Ektodermalen Dysplasie. 

Ektodermale Dysplasie 

> 120 erbliche Erkrankungen mit Entwicklungsstörungen ektodermaler Gewebe  

ICD-10-GM-2020 
Q82.4 Ektodermale Dysplasie (anhidrotisch) 

Q82.8 Sonstige näher bezeichnete angeborene Fehlbildungen der Haut 

ICD-11 
LD27.0 Ectodermal dysplasia syndromes 

Orphanet-Nr.: 79373 
https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=79373https://www.orpha.net/consor/cgi-

bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=49042 
 

9.2 Genetik und Pathophysiologie  

Die Zahnentwicklung ist genetisch determiniert und findet ab der 7. Fetalwoche statt. Die 
Zähne entwickeln sich aus dem Epithel der Mundoberfläche (Ektoderm) und dem 
darunterliegenden Mesenchym (Mesoderm). Wichtigster Mechanismus zur Regulierung dieses 
Entwicklungsprozesses ist die Kommunikation zwischen Epithel- und Mesenchymgewebe. 
Diese Interaktionen werden durch Signalmoleküle vermittelt, die von verschiedenen Genen 
exprimiert werden. Mutationen in den für die Odontogenese relevanten Genen führen zur 
Störung der Signalkommunikation zwischen Ekto- und Mesoderm, was zu unterschiedlichen 
Lokalisationen (Frontzahn-, Seitenzahngebiet) und Ausprägungen von Zahnnichtanlagen 
(einzelne Nichtanlagen, Oligodontie, Anodontie) führt. 

9.2.1 Non-syndromale/isolierte Oligodontie 

Neben der ED sind weitere, non-syndormale Oligodontie-Formen bekannt (MIM #106600, 
#150400, #313500, #604625, #610926, #616724, #617073). Meist fehlen Prämolaren oder 
seitlichen Schneidezähne des Oberkiefers; selten sind die zweiten Molaren, Eckzähne und 
mittleren maxillären Inzisiven aplastisch. Es ist genetisch determiniert, welche Zähne fehlen. 
Auffällig ist dabei die Expressionsvariabilität, die zu einer veränderten Regulierung der 
Gebissanlage und Zahnentwicklung führt. Ausschlaggebend sind hierbei Mutationen der 
divergenten Homeobox-Gene (MSX1 und PAX9), die für Transkriptionsfaktoren kodieren. 

9.2.2 Ektodermale Dypslasie 

Beim syndom-assoziierten Vorkommen der Oligodontie wurden drei größere von Mutationen 
betroffene Gengruppen identifiziert. Zum einen die EDA-Gene (EDA, EDAR, EDARADD), die vor 
allem bei hypo- und anhidrotischen Formen der ED beteiligt sind, die TP63-assoziierten Formen 
und Wnt10a-assoziierte Ausprägungen mit relevanter orofaziale Mitbeteiligung. Sie werden im 
ICD-10-GM-2020 mit der Nummer Q82.4 geführt und in der OMIM-Datenbank wie folgt weiter 
differenziert: Hypo- oder anhidrotischen Formen (u. a. MIM #305100), TP63-assoziierte 
Formen (u. a. MIM #129400, #604292, #106260, #103285, #603543) und Wnt10a-assoziierte 
Odonto-Onycho-Dermal Dysplasia (MIM #257980). 

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=79373
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=79373
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=49042
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=DE&Expert=49042
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9.3 Klinisches Erscheinungsbild (Genotyp/Phänotyp) 

Während bei non-syndromalen Formen der Oligodontie kaum weitere extraorale 
Begleitsymptome auftreten, ist das klinische Erscheinungsbild (Phänotyp) der ED vielfältig und 
komplex. Dabei sind die Leitsymptome, wie Hypo-/Atrichose (verminderter Haarwuchs), Hypo-
/Anhidrose (verminderte Schweißdrüsen und Schwitzen/Wärmeregulation), Oligo-/Anodontie 
(fehlende oder verminderte Zahnzahl) sowie Onchyodysplasie (Nagelveränderung) je nach 
genetischem Hintergrund (Genotyp) unterschiedlich ausgeprägt (Tabelle 130). 

9.3.1 Extraorale Symptomatik 

Typische Gesichtsmerkmale der Hypohidrotische Ektodermale Dysplasie (HED) sind eine 
vorgewölbte Stirn mit Sattelnase, schütteres, meist gering pigmentiertes Deckhaar, dünne 
Augenbrauen und Wimpern, sowie einer verringerten Höhe des unteren Gesichtsdrittels. Die 
Haut ist meist dünn und trocken und neigt zu Ekzemen und kann unter den Augen zu Falten 
und eine charakteristische periorbitale Hyperpigmentierung aufweisen. Insbesondere bei der 
HED können potenziell lebensbedrohliche Hyperthermie-Episoden auftreten. Die Augen und 
Nasenschleimhäute sind meist trocken. Während bei der AD- und AR-Form Geschlechter in 
gleicher Weise betroffen sind, ist die Ausprägung bei der XLHED beim männlichen Geschlecht 
klinisch deutlich ausgeprägter als die der Überträgerinnen, wobei auch diese Symptome einer 
hypohidrotischen Ektodermalen Dysplasie, aufweisen können. 

Namensgebend für die Ektrodaktylie - ektodermale Dysplasie - Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte 
(EEC) - Form sind die vorliegenden Syndaktylien (Hände/Füße) sowie Lippenspalte mit oder 
ohne Gaumenspalte. Typische Merkmale der Ektodermalen Dysplasie stellen eine trockene, 
fragile Haut sowie feine Haare und spärlicher Augenbrauenwuchs dar. Ebenso können 
Nageldysplasien sowie eine Hypoplasie der exokrinen Drüsen vorliegen. Schwerhörigkeit sowie 
Augensymptome mit u. a. Defekt des Tränenganges und Lichtüberempfindlichkeit und 
weiteren Symptomen können vorliegen. 

Beim Ankyloblepharon- ektodermale Defekte- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte- Syndrom (AEC) 
stehen neben dem Vorliegen einer Spalte insbesondere Hauterosionen der Kopfhaut als 
Leitsymptom, die in Folge zu einer Alopezie führen können im Vordergrund. Das eigentliche 
Haar ist fein, drahtig und nicht biegsam. Nageldysplasien sowie palmoplantare Keratosen sind 
möglich. Ebenso wie beim EEC-Syndrom können Syndaktilien sowie Veränderungen im Bereich 
der Augen und des Hörens vorliegen. 

Wnt10a-assoziierte Formen (OODD) weisen generell weniger ausgeprägte extraorale 
Symptome auf, können jedoch palmoplantare Keratosen oder Hypotrichosen und 
Nageldysplasien zeigen. 

Fotomaterial zu den unterschiedlichen extraoralen Erscheinungsformen kann eingesehen 
werden unter: www.nfed.org; www.ektodermale-dysplasie.de 
 

https://www.nfed.org/
https://www.ektodermale-dysplasie.de/
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Tabelle 130  Übersicht von Genotyp mit phänotypischen Merkmalen für Oligodontie-assoziierte Formen der ektodermalen Dysplasie sowie non-syndromalen Oligodontien nach 
de La Dure-Molla et al. 2019 und Peschel et al. 2022. 

 
ICD-10-
GM-2023 

MIM 
Nummer 

Orphanet 
Gen- 
lokalisation 

Gen ICD-11 Orale Merkmale Sonstige Merkmale 

EKTODERMALE DYSPLASIEN 

Hypohidrotische/Anhydrotische Ektodermale Dysplasien 

X-chromosomale HED 
 
Christ-Siemens-Tourraine- 
Syndrom 

Q82.4 #305100 99798 Xq13.1 EDA LD27.02 • Oligodontie/Anodontie 

• Unterkiefer > Oberkiefer 

• Hypoplasie Kieferknochen 

• Hypohidrose 

• Hypotrichose 

• Onchyodysplasie 

Autosomal dominante ED 
10 A und B 

Q82.4 #129490 1810 2q13 EDAR LD27.02 • Oligodontie beider Dentitionen • Hypohidrose 

• Hypotrichose 

• Onchyodysplasie 

Autosomal rezessive ED10 
A und B 

Q82.4 #224900 238468 
 

2q13 
 

EDAR LD27.02 • Oligodontie beider Dentitionen • Hypohidrose 

• Hypotrichose 

• Onchyodysplasie 

Autosomal dominante ED 
11 A und B 

Q82.4 #614940 - 1q42.3-q43 EDARADD LD27.02 • Olidodontie beider Dentitionen • Hypohidrose 

• Hypotrichose 

Autosomal rezessive ED 11 
A und B 

Q82.4 #614941 - 1q42.3-q43 EDARADD LD27.02 • Oligodontie beider Dentitionen • Hypohidrose 

• Hypotrichose 

Tp63-assoziierte Formen 

AEC 
(Ankyloblepharon-
Ectodermal- Clefting) 
 
Hay-Wells Syndrom 
Rapp-Hodgkin Syndrom 

Q82.4 #106260 
(Hay-Wells) 
 
#129400 
(Rapp-
Hodgkin) 

1071 
 
 
3022 

3q28 
 
 
3q28 

TP63 LD27.0Y • Oligodontie beider Dentitionen 

• Strukturstörungen der 
Zahnhartsubstanz 

• Lippen- Kiefer- Gaumenspalte 

• Ankyloblepharon 

• Hypotrichose 

• Hypohidrose 

• Onchyodysplasie 

• Aplasie der Tränengänge 

• Kopfhautläsion/Alopezie 

• Hypospadie 

• Ektrodaktylie/Syndaktilie 

EEC 
(Ectrodactily-Ectodermal-
Clefting) 
 
EEC 1 
EEC 3 

Q82.4 #129900 
(EEC 1) 
 
#604292 
(EEC 3) 

1896 7q11.2-q21.3 
 
3q28 
 

TP63 LD27.0Y • Hypo/Oligodontie 

• Mikrodontie 

• Lippen-Kiefer- Gaumenspalte 

• Störung der Zahnhartsubstanz  

• Ektrodaktylie/Syndaktilie 

• Aplasie der Tränengänge 

• Lichtempfindlichkeit 

• Hypotrichose 

• Schwerhörigkeit 

• Fehlbildungen Urogenitaltrakt 

• exokrine/endokrine Drüsen 

ADULT Q87.2 #103285 978 3q28 
 

TP63 LD27.0Y • Oligodontie • Ektrodaktylie 

• Nageldysplasie 
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(Acro-Dermato-Ungual-
Lacrimal-Dental) 

• Hypotrichose 

• Obstruktion der Tränengänge 

• Konjunktivitis & Blepharitis 

• Hypo-/Aplasie Brust 

• Hyperpigmentierung 

LMS 
(Limb-Mammary-Syndrom) 

Q82.4 #603543 69085 3q27 
 

TP63 LD27.0Y • Oligodontie 

• Gaumenspalte 

• Hypotrichose 

• Hypohidrose 

• Onchyodysplasie 

• Hypo- /Aplasie Brust 

• Tränengangatresie/-aplasie 

Ektodermale Dysplasie 12 Q82.4 # 617337 - 1p36.11 KDF1 LD27.0Y • Oligodontie 
 

• Hypohidrose 

• Keratosis pilaris 

Wnt10A-assoziierte Formen 

OODD 
(Odonto-onycho-dermal 
dysplasia) 

Q82.4 #257980 2721 2q35 Wnt10A LD27.0Y • Persistenz erste Denititon 

• Nichtanlage aller Bleibenden 

• Taurodontismus 

• Mikrodontie (1. Dentition) 

• Palmoplantare Keratose 

• Hypotrichose 

• Hypohidrose 

• Onchyodysplasie 

Schöpf-Schulz-Passarge-
Syndrom 

Q82.8 #224750 50944 2q35 Wnt10A LD27.0Y • Oligodontie • Palmoplantare Keratose 

• Hypotrichose 

• Hypohidrose 

• Lidzysten 

Ektodermale Dysplasie 13 Q82.8 #609898 - 22q12.1 KREMEN1 LD27.0Y • Oligodontie • Hypotrichose 

• Typische Gesichtsdysmorphie 

Weitere Formen der Ektodermalen Dysplasie 

IP 
(Incontinetia pigmenti) 

Q82.3 #308300 464 Xq28 IKBKG LD27.00 • Oligodontie • Kleinwuchs 

• Katarakt/ Mikrophtalmie 

• Brustaplasie 

• Onchyodysplasie 

• Hypohidrose 

• Hypotrichose 

NON- SYNROMALE OLIGODONTIE 

 K00.0 #106600 99798 4p16.2 MSX1 LA30.2 • Oligodontie (*mit/ohne LKGS) Nicht anwendbar 
 #150400 2q35 Wnt10A 

#604625 14q13.3 PAX9 

#313500 Xq13.1 EDA 

#610926 10q11.2-q21  

#616724 12p13.2 LRP6 

#617073 12q13.12 Wnt10B 
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9.3.2 Orale und dentale Symptomatik 

Durch das Vorliegen einer ausgeprägten Oligodontie kommt es zu einer verminderten Ästhetik 
und Funktion sowie zu einem tiefen Biss mit meist Protrusion des Unterkiefers und verkürztem 
unteren Gesichtsdrittel. Durch die fehlende Dentition können sowohl die Bisshebungsphasen 
der ersten als auch der zweiten Dentition betroffen sein. 

Insbesondere sind die Formen der HED am Stärksten von einer Zahnunterzahl betroffen, häufig 
sind deutlich mehr als die Hälfte aller bleibenden Zähne nicht angelegt [Bergendal 2010; 
Abbildung 50]. Meist fehlen im Unterkiefer mehr Zähne als im Oberkiefer, die Zähne brechen 
zu irregulären Durchbruchszeiten durch und können eine mikrodonte (Molaren) oder konische 
(Inzisivi) Form aufweisen. Zahnverlagerungen, insbesondere der Eckzähne sind möglich. Durch 
das Fehlen der Unterkieferzähne kann es zu einer Wachstumshemmung des Oberkiefers 
kommen, häufig ist die Bisslage progen. Insgesamt weisen zahnlose Kieferabschnitte eine 
Hypoplasie des Kieferknochens mit spitzen, schmalen Kieferkämmen auf, die lediglich wenig 
befestigte Gingiva aufweisen (Abbildung 50). Die Schleimhäute können durch einen 
verminderten Speichelfluss besonders fragil sein (Abbildung 50). 

Besondere Versorgungsbedarfe ergeben sich für Formen der ED, die neben einer ausgeprägten 
Zahnminderzahl, veränderter Zahnform aber auch einer zusätzlichen Störung der 
Zahnhartsubstanz und/oder begleitenden Lippen- Kiefer- Gaumenspalte einhergehen 
(EEC/AEC, Abbildung 51). Insbesondere sind Wnt10a-assoziierte Formen durch eine 
Mikrodontie des (meist vollständigen) Milchgebisses mit einer vollständigen Aplasie aller 
bleibenden Zähne gekennzeichnet, hier ist insbesondere die starke Abnutzung der Milchzähne 
im späteren Milchgebiss sowie die fehlende Bisshebung therapeutisch relevant (Abbildung 52). 

 

 

Abbildung 50  Klinisches (a) und röntgenologisches Bild (b) eines 5-jährigen Kindes mit XLHED. 
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Abbildung 51  Kombination aus Zahnnichtanlagen, Gaumenspalte und Hartsubstanzbildungsstörungen in der 
ersten und zweiten Dentition bei einer TP63-assoziierten Ektodermalen Dysplasie. 

 

Abbildung 52  Nichtanlagen aller bleibenden Zähne bei vorliegender Wnt10a-assoziierten Oligodontie. 

 

Abbildung 53 Orthopantommogram bei Oligodontie mit Nichtanlage aller zweiten Prämolaren und der beiden 
oberen, seitlichen Schneidezähne. 
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Tabelle 131  Übersicht dokumentierter Symptome bzw. Befunde, welche für Betroffene mit einer Oligodontie 

in den inkludierten Fallberichten (N=162) und Fallserien (N=6) berichtet wurden. Anmerkung: 
Doppelnennungen sind möglich, da in einem Fallbericht mehrere Patienten aus unterschiedlichen 
Altersphasen dargestellt sein können. 

Symptomhäufigkeit  
in Fallberichten 

Milchgebis
s  

(N=46) 

Wechselgebiss  
(N=73) 

Jugendlich-
bleibendes 

Gebiss  
(N=62) 

Bleibendes 
Gebiss 
(N=36) 

Oligodontie 36 67 55 36 
Zahnformanomalien 23 51 34 15 
Zahnunterzahl 25 46 36 24 
Funktionseinschränkung 29 42 35 28 
Bisssenkung 16 29 26 16 
Hypoplastischer Kieferknochen 14 29 26 20 
Reduzierte Lebensqualität 22 27 24 24 
Reduzierte Ästhetik  8 20 19 19 
Anodontie 17 20 10 8 
Kieferfehlstellung 8 16 15 8 
Karies 3 15 11 7 
Defizitäre Mundhygiene  2 11 5 8 
Gingivitis - 9 3 5 
Zahnfehlstellung 4 8 7 3 
Schmerz 1 5 1 3 
Abweichung Zahndurchbruch 2 5 4 1 
Hyposalivation 5 4 2 4 
Abnutzung (tooth wear) - 4 7 5 
LKG-Spalte 2 4 1 - 
Verlagerte Zähne 2 4 2 2 
Taurodontismus 1 3 3 - 
Zahnverlust 1 3 3 1 
Zahnlockerung - 3 1 - 
Impaktierte Zähne - 3 1 1 
Abszess/Fistel/apikale 
Parodontitis 

- 2 1 - 

Wurzel-Anomalie - 2 - - 
Hypersensibilität - 1 - - 
Zahnüberzahl - 1 1 - 
Pulpa-Anomalie - 1 - - 
Parodontitis/Furkationsbefall - 1 1 2 
Pulpaobliteration - - - - 
Resorption - - 1 1 
TMD - - - - 
Parodontitis/CAL/ST - - 1 - 
Parodontitis/BOP - - - - 
Parodontitis/RAL - - - - 
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Neben der vorangegangenen empirischen Beschreibung der klinischen Symptome und 
Befunde wurden im Rahmen der Literaturrecherche und -sichtung relevante zahnärztliche 
Symptome anhand der inkludierten Fallberichte (Studientyp: Fallberichte, N=162, Fallserien, 
N=6) systematisch dokumentiert. Tabelle 131 stellt dazu einen Überblick bereit, welche die 
Symptome in den jeweiligen Phasen der Gebissentwicklung bzw. den Altersgruppen der 
Häufigkeit nach listet. 

 

 

9.4 Epidemiologie 

Die Häufigkeit der HED wird mit etwa 1:15.000 angegeben, wobei die XLHED mit einer 
Häufigkeit von etwa 1:50.000 bis 1:100.000 seltener auftritt. Weitere Formen der ED sind 
hingegen sehr viel seltener (<1:1.000.000). Die Prävalenz der non-syndromalen/isolierten 
Oligodontie wird zwischen 1/625 und 1/1.250 angeben. 

9.5 Diagnostik 

9.5.1 Oligodontie 

Ein Verdacht auf Vorliegen einer Oligodontie wird zunächst im Rahmen der klinischen 
Untersuchung festgestellt und durch die Anfertigung einer röntgenologischen Bildgebung 
(Orthopantomogramm) bestätigt. Die Erstdiagnose wird daher typischerweise im Kindesalter, 
spätestens jedoch im Jugendalter gestellt. Bei Verdacht des Vorliegens einer möglichen 
syndromalen Assoziation (seltene Erkrankung), insbesondere auch einer Form der 
Ektodermalen Dyspalsie (ED) (siehe Tabelle 130), sollte eine Beratung im Rahmen einer 

Als altersübergreifende Leitsymptome der Oligodontie gelten 

• Zahnminderzahl von ≥ 6 bleibenden Zahnanlagen 

• Zapfenförmige Zahnanlagen 

• Mikrodontie 

• Bissenkung 

• Hypoplasie des Kieferknochens 

• Eingeschränkte Funktion und Ästhetik 

welche generalisiert in der primären und bleibenden Dentition auftreten können. 
 

Im Rahmen einer Ektodermalen Dysplasie können je nach Erkrankungsbild folgende 

zusätzliche orale Begleitsymptome auftreten: 

• Irreguläre Zahndurchbruchszeiten 

• Zahnverlagerungen 

• Hyposalivation mit fragilen Schleimhäuten 

• Strukturstörungen der Zahnhartsubstanz 

• Lippen-Kiefer-Gaumenspalten 

• Anodontie einer oder beider Kiefer 

Je nach Ausprägung der Oligodontie können die Behandlungsbedarfe in den 
unterschiedlichen Gebissphasen variieren. Nicht in allen Fällen muss bereits im 
Milchgebiss mit einer Therapie begonnen werden. 
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humangenetischen Sprechstunde empfohlen werden, um die klinische Diagnose durch eine 
genetische Untersuchung zu sichern. 

9.5.1.1 Altersgruppe 3-6 Jahre 

Bei ausgeprägter Oligodontie beider Dentitionen sowie möglicher zusätzlicher Symptome 
(Ektodermale Dysplasie) wird diese Diagnose bereits im Milchgebiss gestellt. Dabei gelten 
insbesondere ein verspäteter und nur vereinzelter Zahndurchbruch (verminderte Zahnanzahl) 
als klinische Indikatoren. Gegebenenfalls wird auch eine veränderte Zahnform (Mikrodontie) 
beobachtet. Zahn(anlagen)lose Abschnitte des Kiefers zeigen dabei einen hypoplastischen 
Kieferknochen mit spitzen und schmalen Kieferkämmen. Die bewegliche Gingiva setzt in diesen 
Bereichen bereits fast am Kieferkamm an. Häufig wird die Verdachtsdiagnose bereits in sehr 
jungem Alter, etwa ab dem Alter von einem Jahr gestellt. 

Als ergänzende Röntgendiagnostik wird in der Regel ein Orthopantomogramm herangezogen. 
Dieses wird meist in Zusammenhang mit der ersten prothetischen Planung im Milchgebiss, 
etwa ab dem späteren Kindergartenalter erstellt, um Mehrfachaufnahmen zu vermeiden und 
eine Planungsgenauigkeit hinsichtlich durchbrechender Zähne zu erhalten. Dabei ist zu 
bedenken, dass erst ab dem Alter von sechs bis acht Jahren auch die Krypten der 2. Molaren 
sichtbar sind. 

9.5.1.2 Kinder und Jugendliche 

Sind primär die Zahnanlagen der zweiten Dentition fehlend, so wird eine Verdachtsdiagnose 
häufig erst ab Beginn des Zahnwechsels formuliert. Ein verzögerter Zahndurchbruch, Persistenz 
von Milchzähnen, Zapfenzähne, Hypotrophie des Alveolarknochens und Diastemata sind 
klinische Symptome, die auf das Vorliegen einer Oligodontie hinweisen können. Insbesondere 
der ausbleibende Durchbruch der seitlichen oberen Schneidezähne führt ab dem Alter von 
etwa acht bis neun Jahren zu einer indizierten Röntgendiagnostik. Dabei sollten 
Einzelzahnbilder bei begründetem Verdacht von Zahnnichtanlagen durch ein 
Orthopantomogramm ergänzt werden. 

9.5.1.3 Erwachsene 

Aufgrund der ausgeprägten Symptomatik ist zu diesem Zeitpunkt meist eine Diagnose gestellt. 

9.5.2 Ektodermale Dysplasie 

Der Zeitpunkt der Diagnosestellung einer Ektodermalen Dysplasie ist häufig durch die 
Ausprägung klinischer Symptome geprägt. Bereits intrauterin ist mit einer 
Ultraschalluntersuchung eine Darstellung der Zahnanlagen, bzw. das Vorliegen von Lippen-
Kiefer-Gaumenspalten im dritten Trimenon meist darstellbar [Loozen et al. 2015; Hammersen 
et al. 2019]. 

9.5.2.1 Hypohidrotische Ektodermale Dysplasie (HED) 

Eine Verdachtsdiagnose im Neugeborenenalter wird meist aufgrund physiognomischer und 
dermaler Besonderheiten, meist trockene und fragile Haut, gestellt. Ist die Diagnose noch nicht 
bekannt, so fallen Säuglinge und Kleinkinder insbesondere bei Vorliegen einer ausgeprägten 
Hypohidrose durch Hyperthermie-Episoden bei Anstrengung, engem Körperkontakt oder 
hohen Außentemperaturen auf. Fehlende Schweißdrüsen werden durch eine Hautbiopsie oder 
nicht-invasiv durch konfokale Mikroskopie oder Graphitabdrücke ("Schweißtest") der Füße 
oder Hände nachgewiesen. Die Funktionsfähigkeit der Drüsen kann durch die Quantifizierung 
der Pilokarpin-induzierten Schweißproduktion untersucht werden. Dünnes, spärliches 
Deckhaar wie das Fehlen der Augenbrauen aber auch der verzögerte oder ausbleibende 
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Zahndurchbruch ab dem Alter von acht bis zehn Monaten sind ergänzende Begleitsymptome, 
die eine Diagnose erhärten können. Die definitive Diagnose erfolgt anhand einer genetischen 
Untersuchung. Als Differentialdiagnosen sind andere Formen der Ektodermalen Dysplasie wie 
die odonto-onycho-dermale Dysplasie (OODD) aber auch bestimmte Formen der Ichthyose 
möglich. 

9.5.2.2 Ectrodactyly-Ectodermal dysplasia-Cleft lip/palate-(EEC) Syndrom 

Leitsymptome des EEC-Syndroms sind Ektrodaktylie und Syndaktylie der Hände und Füße, 
Lippenspalte mit oder ohne Gaumenspalte und Anomalien verschiedener ektodermaler 
Strukturen einschließlich der Haut (hypopigmentierte trockene Haut, Hyperkeratose, 
Hautatrophie), der Haare (feine und spärliche Haare und Augenbrauen), der Zähne (kleine, 
fehlende oder dysplastische Zähne), der Nägel (Nageldystrophie) und der exokrinen Drüsen 
(verminderte oder fehlende Sekretion der Schweiß-, Talg- und Speicheldrüsen). Bereits vor 
oder zum Zeitpunkt der Geburt führen diese zu einer klinischen Diagnosestellung in 
Kombination mit einer Röntgenuntersuchung der Gliedmaßen und des Kiefers sowie, in 
Abhängigkeit von den assoziierten Fehlbildungen, die Ultraschalluntersuchung der Nieren und 
die Hautbiopsie. Durch genetische Untersuchung kann die Diagnose gesichert werden. 

9.5.2.3 Anyloblepharon Ectrodactily Clefting (AEC) Syndrom 

Eine geschlossene Lidspalte, Lippen/Gaumenspalte sowie das Vorliegen einer Ectrodactylie bei 
Geburt sind Leitsymptome, die eine Verdachtsdiagnose eines AEC-Syndroms nahelegen. Das 
AEC-Syndrom wird im Allgemeinen durch klinische Merkmale (insbesondere Kopfhaut-
Erosionen) sowie durch die Lokalisation der TP63-Mutationen von allelischen Erkrankungen, 
wie dem ADULT, EEC oder Limb-Marmary-Syndrom unterschieden. Eine Licht- oder 
Rastermikroskopie der Haare in Kombination mit einem Gentest kann die Diagnose sichern. 

Differentialdiagnose: Zu den Differentialdiagnosen gehören Epidermolysis bullosa simplex, 
Verhornungsstörungen, CHAND-Syndrom und die hypohidrotische ektodermale Dysplasie 
(HED). 

9.5.2.4 Wnt10A-assoziierte Formen 

Bei Personen mit einer WNT10A-assoziierten Mutation weisen Zahnanlagen der ersten 
Dentition auf, ggf. sogar vollständig, jedoch keine Anlagen der zweiten Dentition. Die 
Milchzähne sind dabei mikrodont. Eine Verdachtsdiagnose erfolgt daher häufig zunächst 
klinisch und röntgenologisch bei ausbleibendem Zahnwechsel, so dass meist erst in diesem 
Alter die Diagnose genetisch gesichert wird. 

9.6 Medizinische Therapie der Oligodontie 

9.6.1 Ektodermale Dysplasie 

Eine ursächliche Therapie der Ektodermalen Dysplasie (ED) existiert nicht, jedoch stehen, je 
nach Komplexizität der Erkrankung, gute symptomatische multi- und interdisziplinäre 
Therapiemöglichkeiten zur Verfügung. Die folgenden Fachdisziplinen sind dafür primäre 
Ansprechpartner (Abbildung 54). 
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Abbildung 54  Die medizinische Versorgung von Patienten mit Ektodermaler Dysplasie erfolgt 
interprofessionell und interdisziplinär und umfasst ein Team unterschiedlichster medizinischer 
und therapeutischer Fachgebiete. 

 

9.6.2 Non-syndromale Oligodontie 

Eine ursächliche Therapie einer non-syndromalen Oligodontie ist bisher nicht möglich. 
 

9.7 Zahnärztliche Therapie der Oligodontie 

Das Hauptziel bei der zahnärztlichen Versorgung von Oligodontie-Betroffenen ist die 
bestmögliche Herstellung von Funktion und Ästhetik zu erreichen, welche gleichermaßen einer 
sozialen Stigmatisierung und negativen psychosozialen Entwicklung entgegenwirken. Dafür ist 
ein vor ausschauendes und langfristig angelegtes, interdisziplinäres und ggf. auch 
intersektorales Gesamtkonzept erforderlich. Dabei dient die Primärversorgung bei Kindern und 
Jugendlichen zur Sicherung der Funktion und letztendlich auch als Vorbereitung für eine 
defintive Versorgung nach Abschluss des Kieferwachstums. 

In den ersten beiden Lebensjahrzehnten findet die Versorgung häufig mit herausnehmbarem 
Zahnersatz statt (Tabelle 133). Parallel dazu sind oftmals Zahnumformungen, 
kieferorthopädische Behandlungsmaßnahmen zur Positionierung von Zähnen im Vorfeld der 
definitiven prothetischen Versorgung erforderlich. Erst mit dem Ausgang des zweiten 
Lebensjahrzehnts kann die definitive prothetische Versorgung erfolgen. Diese schließt in der 
Regel (implantat)prothetische Versorgungsmaßnahmen inkl. Knochenaugmentation ein, um 
eine festsitzende oder herausnehmbare prothetische Versorgung zu ermöglichen. 

Einzelne Formen der Ektodermalen Dysplasie können mit Immundefekten einhergehen, die bei 
der Planung und Therapie besondere allgemeinmedizinische Berücksichtigung finden (ggf. 
Rücksprache mit Fachärzten). 
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9.7.1 Schlüsselfrage zur zahnärztlichen Versorgung von Oligodontie-Betroffenen 

Wie bereits im Methodenteil ausgeführt, folgt die Erstellung leitlinien-basierter 
Therapieempfehlungen der Beantwortung einer oder mehrerer Schlüsselfragen, welche im 
Rahmen der Auftaktkonferenz durch die gesamte Arbeitsgruppe diskutiert und konsentiert 
wurde. Die übergeordnete Schlüsselfrage wurde für die Oligodontie/Ektodermalen Dysplasie 
angepasst und soll im nachfolgenden Text altersgruppen-spezifisch formuliert werden. 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

altersgerechten, indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden 

Therapie von Betroffenen mit einer Oligodontie sein?“ 

 

Für die Altersgruppe der Kinder und Jugendlichen gibt die Tabelle 133 einen Überblick zu den 
dokumentierten Versorgungsformen für das Vorliegen einer Oligodontie. Insgesamt wurden 
für alle Altersgruppen 162 Fallberichte und sechs Fallserien recherchiert (Tabelle 132), davon 
84 Fallberichte und fünf Fallserien mit Nachuntersuchungszeit. 

 

Tabelle 132  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 
von Oligodontie Betroffenen dokumentierten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=162) 
Ja 84 

Nein 78 

Fallserien (N=6) 
Ja 

Nein 

5 

1 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 
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Tabelle 133  Übersicht dokumentierter Versorgungsformen, welche für Betroffene mit einer isolierten oder 
syndrom-assoziierten Oligodontie in den inkludierten Fallberichten (N=162) und Fallserien (N=6) 
berichtet wurden. Anmerkung: Doppelnennungen sind möglich, da in einem Fallbericht mehrere 
Patienten aus unterschiedlichen Altersphasen dargestellt sein können. 

Häufigkeit von 
Versorgungsformen in 

Fallberichten 

Milchgebiss 
(N=46) 

Wechselgebi
ss 

(N=73) 

Jugendlich-
bleib. Gebiss 

(N=62) 

Bleibendes 
Gebiss 
(N=36) 

Temporär herausnehmbarer 
Zahnersatz 

40 56 21 9 

Interimstherapie 14 26 10 7 

Direkte Restauration 12 23 9 3 

KFO einschließlich Chirurgie 7 21 25 14 

Full-Mouth-Rehabilitation 9 20 19 16 

Prävention 9 18 13 3 

Komposit-Veneering 7 18 4 1 

Implantat-getragener 
herausnehmbarer Zahnersatz 

4 18 15 14 

Interdisziplinäre Betreuung 8 16 17 13 

Definitiv herausnehmbarer 
Zahnersatz 

3 14 22 12 

Extraktion 1 12 16 12 

Bisshebung 7 12 15 6 

Implantat-getragener festsitzender 
Zahnersatz 

4 10 19 17 

Indirekte Restauration 1 8 11 10 

Konfektionierte Kronen 2 5 4 1 

Reparatur 5 5 4 3 

Endodontie 4 4 6 4 

Knochenaugmentation - 4 15 11 

Allgemeinanästhesie/Sedierung 5 5 8 10 

Fissurenversiegelung 1 3 - - 

Keine Versorgung - 2 2 1 

Digital hergestellter, festsitzender 
Zahnersatz 

- 1 4 2 

PAR/Nicht chirurgische Therapie - 1 2 - 

PAR/Chirurgische Therapie - 1 2 1 

Digital hergestellter, herausnehmb. 
Zahnersatz/Schiene 

- - 2 1 

Veneers - - - - 

PAR/Antibiotika-Therapie - - - 1 

Bleaching - - - - 
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9.8 Altersgruppenübergreifende Therapiekonzepte 

9.8.1 Interdisziplinarität 

Die Auswertung der eingeschlossenen Fallbeschreibungen zeigt, dass die Interdiszplinarität in 
allen Altersgruppen, insbesondere ab dem 6. Lebensjahr häufig beschrieben ist. Dabei sind alle 
Disziplinen der Zahnmedizin in die Therapie mit eingebunden (Abbildung 54, Tabelle 133). Dies 
ist kongruent mit den Empfehlungen früherer Arbeitsgruppen [Hobkirk et al. 2006; Klineberg 
et al. 2013a; Klineberg et al. 2013b]. Dabei kommt der den kindlichen Patienten versorgenden 
Zahnmedizin häufig die Rolle des Koordinators zu [Nunn et al. 2003]. 

9.8.2 Kooperationsfähigkeit 

Die Versorgung ab dem Kleinkindalter mit Kinderprothesen ist fast immer aufgrund des 
umfangreichen Symptomenkomplexes aufwändig und erfolgt in mehreren Schritten. Aufgrund 
der sehr zierlichen und schmalen und spitzen Kieferkämme ist eine Situationsabformung 
zunächst mit der Anfertigung individueller Abdrucklöffel verbunden, bevor eine 
Präzisionsabformung und orientierende Festlegung der späteren Bisshöhe/Kieferrelation 
mittels Bisswällen erfolgen kann. Im Falle einer Anodontie sollte zudem auf eine sorgfältige 
Abformung der angrenzenden Weichteile geachtet werden. Hier sind insbesondere tief 
inserierende Bänder und eine nahe dem Kieferkamm ansetzende bewegliche Gingiva genannt. 

Daher ist der Erstversorgung mit Kinderprothesen ein intensiver Vertrauensaufbau und ein 
sorgfältiges und kindgerechtes Heranführen an die geplante Behandlung voranzustellen. 
Zudem zeigt die klinische Erfahrung, dass die Kooperationsbereitschaft während des 
Herstellungsprozesses einen Indikator für die Akzeptanz der angefertigten Prothesen darstellt. 

9.8.3 Prävention 

9.8.3.1 Ursächliche Prävention der Oligodontie 

Eine ursächliche Prävention der Oligodontie ist bisher nicht möglich. Der Erfolg intrauteriner 
therapeutischer Ansätze mit Fc-EDA bei pränatal bekannter XHLED (x-chromosomaler 
Hypohidrotischer Ektodermaler Dyspalsie) blieben bisher hinsichtlich fehlender Zahnanlagen 
verhalten [Körber et al. 2020]. 

9.8.3.2 Prävention Knochenverlust 

Grundsätzlich ist der Erhalt der vorhandenen Zahnanlagen für einen Erhalt des Kieferknochens 
Voraussetzung. Daher sind die Zahnanlagen so lange wie möglich, mindestens jedoch bis zur 
definitiven Versorgung, die idealerweise nach Abschluss des Kieferwachstums erfolgen soll, zu 
erhalten. 

9.8.3.3 Kariesprävention /Prävention von Zahnverlust 

In den identifizierten Fallberichten wird über Karies und kariesbedingte Zahnverluste (Tabelle 
131) berichtet. Insbesondere bei Ektodermalen Dysplasien können in Abhängigkeit des 
Phänotyps erkrankungs-assoziierte Kariesrisikofaktoren wie reduzierter Speichelfluss, Lippen–
Kiefer-Gaumenspalten und generalisierte Hartsubstanzstörungen der Zähne vorliegen, die eine 
risikobasierte Kariesprävention indizieren. 

Daher steht eine kontinuierliche, therapiebegleitende, kariespräventive Betreuung von 
Kindern und Jugendlichen mit einer Oligodontie außer Frage und wurde in Fallberichten auch 
dokumentiert (Tabelle 133). Dies stellt sicher, dass die ohnehin nachteilige Gebisssituation 
aufgrund der Oligodontie nicht durch andere Pathologien weiter negativ beeinflusst wird. 
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9.8.4 Behandlung in Allgemeinanästhesie 

Die Behandlung in Allgemeinanästhesie sollte unumgänglichen, notwendigen schmerzhaften 
und die Kooperationsfähigkeit übersteigenden Eingriffe vorbehalten sein. Diese können z. B. 
eine umfangreiche zahnerhaltend-chirurgische Maßnahmen, wie etwa zur Kariestherapie oder 
Versorgung strukturgestörter Zähne darstellen. Ebenso wird bei den eingeschlossenen 
Fallberichten von Behandlungen unter Allgemeinanästhesie/Sedierung für die Insertion von 
Implantaten und Onplants bei Kindern unter 12 Jahren unter Allgemeinanästhesie/Sedierung 
berichtet (Tabelle 133). 

Im Erwachsenenalter kann im Rahmen einer kieferorthopädisch-chirurgischen aber auch 
implantologischen Behandlung eine Behandlung unter Sedierung oder Allgemeinanästhesie 
indiziert sein, wie in den untersuchten Fallberichten bestätigt (Tabelle 133). Diese 
Behandlungen sollten dabei im Einklang mit den dafür geltenden aktuellen AWMF-Leitlinien 
stehen. 

9.9 Zahnärztliche Therapie der Oligodontie im Milch- und 
Wechselgebiss (Kinder bis 12 Jahre) 

Das folgende Kapitel befasst sich mit der zahnärztlichen Versorgung von Kindern, welche von 
einer Oligodontie/Ektodermalen Dysplasie betroffen sind. Die altersgruppen-spezifische 
Schlüsselfrage lautet: 

 

 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von Kindern 

(<12. Lebensjahr) mit einer Oligodontie sein?“ 
 

 

Insgesamt wurden für diese Altersgruppe 97 Fallberichte und fünf Fallserien, von denen 
lediglich 54 Fallberichte und vier Fallserien eine Nachbeobachtungszeit aufwiesen recherchiert 
(Tabelle 134). Eine detaillierte Übersicht zu den gefundenen Versorgungsformen ist der Tabelle 
135 zu entnehmen. 

 

Tabelle 134  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 
Kindern mit Oligodontie dokumentierten (<12.Lebensjahr). 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=97) 
Ja 54 

Nein 43 

Fallserien (N=5) 
Ja 4 

Nein 1 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 
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Tabelle 135  Fallberichte, die zahnärztliche Versorgungsformen bei Kindern mit Oligodontie (<12. Lebensjahr) 
beschrieben. 

Versorgungsform Referenzen 

Kinderprothese 

Teilprothese (N=32) 

Azarbayjani et al. [2021]2 Jahre; Bergendal et al. [2015]22 

Jahre; Bhargava et al. 2010a; Celli et al. [2018]10 Jahre; Cassol 
et al. [2019]1 Jahr; Dalben et al. [2012]a; Dall`Oca et al. 
[2008]10 Jahre; El Osta [2011]15 Jahre; Filius et al. [2014]8 Jahre; 
Fraiz et al. [2014]11 Jahre; Hsieh et al. [2018]13 Jahre; Idowu 
et al. [2019]a; Ioannidou-Marathiotou et al. [2010]8 Jahre; 
Kayalvizhi & Neeraja [2009]1 Jahr; Kilic et al. [2017]6 Jahre; 
Khan et al. [2010]a; Kratochvilova et al. [2022]2 Jahre; 
Lexner & Almer [2009]16 Jahre; Maroulakos et al. [2015]3 

Jahre; Mello et al. [2015]a; Montanari et al. [2012]>5 Jahre; 
Moses et al. [2013]10 Jahre; Omondi et al. [2019]a ; Ou-
Yang et al. [2019]3 Jahre; Pinto et al. [2012]a; Rathee et al. 
[2016]5 Jahre; Seremidi et al. [2022]2 Jahre; Singer et al. 
[2012]20 Jahre; Toomarian et al. [2014]2 Jahre; Torres et al. 
[2019]a; Tosun & Elbay [2009]1 Jahr; Trivedi et al. [2013]a 

Totalprothese 
(N=21) 

Bani et al. [2010]a; Bhalla et al. [2012]5 Jahre; Bhargava et 
al. [2010]a; Bidra et al. [2010]a; de Castro et al. [2021]18 

Jahre; Dall`Oca et al. [2008]10 Jahre; Derbanne et al. [2010]3 

Jahre; Ghosh et al. [2021]1 Jahr; Ioannidou-Marathiotou et 

al. [201]8 Jahre; Khan et al. [2010]a; Khazaie et al. [2010]5 

Jahre; Kratochvilova et al. [2022]2 Jahre; Ladda et al. [2013]a; 
Ohno et al. [2000]a; Oishi et al. [2021]14 Monate; Omondi et 
al. [2019]a; Pinto et al. [2012]a; Rathee et al. [2016]5 Jahre; 
Seremidi et al. [2022]2 Jahre; Trivedi et al. [2013]a; Vieira 
et al. [2007]1 Jahr 

Deckprothese (N=8) 

Bhargava et al. [2010]a; Bidra et al. [2010]a; Cetiner et al. 
[2001]9 Jahre; Cezária Triches et al. [2017]4 Jahre; Kramer et 
al. [2007]2 Jahre; Maroulakos et al. [2015]3 Jahre; Oishi et al. 
[2021]14 Monate; Zarkovic Gjurin et al. [2020]2 Jahre 

Herausnehmbarer 

Zahnersatz 

Modellgussprothese 
(N= 1) 

Seremidi et al. [2022]2 Jahre 

Kombiniertes KFO-
Gerät mit 
Frontzahnersatz* 
(N=2) 

Ierardo et al. [2019]2 Jahre; Celli et al. [2018]10 Jahre 

Tiefziehschiene mit 
Zähnen* (N=1) 

Levy-Bercowski et al. [2018]a 

Festsitzender  

Zahnersatz 

Transpalatinalbogen 
mit Zahnersatz 
("Nanceappliance") 
(N=3) 

AlNuaimi & Mansoor [2019]a; Celli et al. [2018]10 Jahre; 
Ou-Yang et al. [2019]3 Jahre 

Krone* (N=2) 
Ioannidou-Marathiotou et al. [2010]8 Jahre; Alcan et al. 
[2006]6 Jahre  

Brücke (N=3) 
AlNuaimi & Mansoor [2019]a; El Osta et al. [2011]15 Jahre; 
Torres et al. [2019]a 

aNachbeobachtungszeit <1 Jahr; * >6 J; ** Versorgung ED bedingt 
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Tabelle 135  Fortsetzung. 

Versorgungsform Referenzen 

Direkte 

Restauration 

Kompositaufbauten 
Frontzähne (N=15) 

Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Fraiz et al. [2014]11 Jahre; 
Ierardo et al. [2019]2 Jahre; Ioannidou-Marathiotou et 
al. [2010]8 Jahre; Kayalvizhi & Neeraja [2009]1 Jahr; 
Khazaie et al. [2010]5 Jahre; Lexner & Almer [2009]16 

Jahre; Maroulakos et al. [2015]3 Jahre; Mello et al. 
[2015]a; Omondi et al. [2019]3 Monate; Seremidi et al. 
[2022]2 Jahre; Toomarian et al. [2014]2 Jahre; Torres et 
al. [2019]a; Tosun & Elbay [2009]1 Jahr; Trivedi et al. 
[2013]a 

Konf. Edelstahlkrone 
Front/Milchmolar** 
(N=3) 

Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Fitzgerald et al. [2011]2 

Jahre; Ou-Yang et al. [2019]3 Jahre 

Konf. Edelstahlkrone 
bleibender Prä-
/Molar** (N=2) 

Azarbayjani et al. [2021]22 Jahre; Ou-Yang et al. [2019]3 

Jahre 

Implantat 

Prothese (N=11) 

Becktor et al. [2001]12 Jahre; Bergendal et al. [2015]22 

Jahre; Bulut et al. [2010]1 Jahr; Cezária Triches et al. 
[2017]4 Jahre; Filius et al. [2014]8 Jahre; Heuberer et al. 
[2012]10 Jahre; Kilic et al. [2017]6 Jahre; Kramer et al. 
[2007]2 Jahre; Mello et al. [2015]a; Toomarian et al. 
[2014]2 Jahre; Zarkovic Gjurin et al. [2020]2 Jahre 

Brücke (N=1) Becktor et al. [2001]12 Jahre 

Krone (N=2) Alcan et al. [2006]6 Jahre; Artopoulou et al. [2009]a 

Begleitende 

Behandlung 

KFO-Behandlung 
(N=6) 

Celli et al. [2018]10 Jahre; Fraiz et al. [2014]11 Jahre, 
Ierardo et al. [2019]2 Jahre; Ioannidou-Marathiotou et 
al. [2010]8 Jahre; Lexner & Almer [2009]16 Jahre; Nojima 
et al. [2016]10 Jahre 

Endodontie 
"Pfeilerzähne" (N=3) 

Bidra et al. [2010]a; Maroulakos et al. [2015]3 Jahre; 
Tosun & Elbay [2009]1 Jahr 

a Nachbeobachtungszeit <1 J; * >6 J; ** Versorgung ED bedingt 

  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 324 

 

Abbildung 55  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, 
welche die zahnärztliche Versorgungsformen bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. 
Lebensjahr) beschrieben. 
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Tabelle 136  Evidenztabelle zum Einsatz von Kinderprothesen bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Kinderprothese 

Betrachteter Endpunkt: Ersatz bei Zahnnichtanlagen 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

W
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Teilprothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.9 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS 3 3/4 3 60-180 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 29 30 55 1-240 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Totalprothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 21 23 56 1-120 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Deckprothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 8 8 10 1-108 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 137  Evidenztabelle zum Einsatz von herausnhehmbarem Zahnersatz bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Herausnehmbarer Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Ersatz bei Zahnnichtanlagen 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Modellgussprothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.10 
Tabelle 10 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 24 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kombiniertes KFO-
Gerät mit 
Frontzahnersatz 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 3 120 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Tiefziehschiene mit 
Zähnen 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 1 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 138  Evidenztabelle zum Einsatz von festsitzendem Zahnersatz bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Festsitzender Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer normgerechten Zahnfunktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Transpalatinalbogen 
mit Zahnersatz 
("Nanceappliance") 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 4 6 6-120 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Krone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 6 72-96 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Brücke 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 3 6-180 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 139  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Umformung der Frontzähne mit Komposit, Herstellung einer normgerechten Zahnfunktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Kompositaufbauten 
Frontzähne  

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.4 
Tabelle 3, 
Kapitel 3.5 
Tabelle 5 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 15 15 39 1-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Konf. Edelstahlkrone 
Frontzähne/Milchmol
ar  

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 4 11 1-264 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch unentdeckt 

Konf. Edelstahlkrone 
bleibender Prä-
/Molar 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 3 9 36-264- Wichtig 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 140  Evidenztabelle zum Einsatz von Implantaten bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Implantat 

Betrachteter Endpunkt: Versorgung mit Implantaten 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Prothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS 2 (3/4;6/7) 10 6-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 8 8 9 6-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Brücke 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 144 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Krone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 9 6-72 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Implantat 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS 3 
13; (4/5; 
6/8; 3/4)  

24; 6 
Onplants 

96-120 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 58 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 11 11 39 6-264 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 58 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 141  Evidenztabelle zur begleitenden Behandlung bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Begleitende Behandlung 

Betrachteter Endpunkt: Optimierung der Kieferrelation, Zahnstellung und -verteilung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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s KFO-Behandlung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7, 

Kapitel 3.12, 
Tabelle 12 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 5 5 24-132 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 55 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Endodontie 
„Pfeilerzähne“ 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 6 3-36 
Begrenzte 
Bedeutung 

Moderat 
Abbildung 55 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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9.9.1 Temporärer herausnehmbarer Zahnersatz/Kinderprothesen 

9.9.1.1 Erstversorgung 

Die Anfertigung von Kinderprothesen stellt im Kindergartenalter, spätestens vor der 
Einschulung meist die erste umfangreichere Behandlung dar. Diese kann mit einer plastischen 
Umformung von zapfenförmigen Zähnen kombiniert sein. Der Ersatz der fehlenden Zähne und 
Optimierung der Kieferrelation kann einen wichtigen Beitrag zu einer positiven 
psychoemotionalen Entwicklung und sozialen Integration der Kinder leisten. Vor allem die 
Verbesserung der Sprache spielt spätestens im Vorschulalter eine entscheidende Rolle. Die 
identifizierten Fallberichte geben zudem Hinweise auf den Zeitpunkt der erstmaligen 
Anfertigung (Abbildung 56). 

 

 

 

 

Abbildung 56  Dokumentierte Erstversorgungen mit Kinderprothesen. Ab dem Alter von 2 Jahren wird in den 
eingeschlossenen Fallberichten über eine Erstversorgung mit Kinderprothesen berichtet. 
Besonders häufig werden Kinder im Kindergartenalter (3 Jahre), bzw. Vorschulalter/Schulalter 
(5-6 Jahre) mit Zahnersatz versorgt. 
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Indikationen für eine temporäre Versorgung mit herausnehmbarem Kinderprothesen 
bei Oligodontiebetroffenen im Kindesalter bis 12 Jahre: 
 
A Teilprothesen 

• Multiple Nichtanlagen der ersten Dentition 

• Multiple Nichtanlagen der zweiten Dentition 
 

B Totalprothesen 

• Anodontie einer oder beider Kiefer 
 

C Deckprothesen 

• Ungünstige Zahnverteilung (z. B. ausschließlich Inzisiven vorhanden) 

• Schmale, kurze oder sehr konische Kronen mit kurzen Wurzeln 
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9.9.1.2 Erneuerung von Kinderprothesen 

Kinderprothesen bedürfen einer regelmässigen Kontrolle hinsichtlicher ihrer 
Funktionstüchtigkeit und Passung in der Dentition. Aus den eingeschlossenen Fallberichten 
kann nur in etwa abgeschätzt werden in welchem Abstand eine Neuanfertigung notwendig 
wurde (Tabelle 142). Die Kontrolle sollte bedarfsgerecht, mindestens jedoch dem gesetztlich 
vorgesehenen Intervall von zweimal jährlich erfolgen. Während intensiver Wachstumsphasen 
oder im Zahnwechsel soll eine Kontrolle jedoch deutlich engmaschiger erfolgen. 

 

Tabelle 142  Übersicht der Fallberichte, welche Prothesenerneuerungen dokumentierten. 

Referenzen 
Erstanfertigung 

(Alter in Jahren) 

Erneuerung 

(Alter in Jahren) 

Mittlere 

Nutzungszeit (Jahre) 

Bhalla et al. [2012] 5 8; 10 2,5 

Dall`Oca et al. [2008] 3 5; 8; 10 2,3 

de Castro et al. [2021] 3 4; 5; 7; 9; 12; 16; 21 2,5 

Fraiz et al. [2014] 3 9; 14 5,5 

Hsieh et al. [2018] 5 

5 

8; 15 

10; 14; 18 

5 

4 

Ioannidou-Marathiotou et 

al. [2010] 

6 8;11;15;16; 2 

Khazaie et al. [2010] 6 9 3 

Lexner et Almer [2009] 4 

1,5 

4 

4 

2 

2 

8; 14 

10; 15 

13; 16 

8; 13; 16 

9 

8 

5 

7 

6 

3,6 

7 

6 

Maroulakos et al. [2015] 2,5 6 3,5 

Moses et al. [2013] 6 8 2 

Ou-Yang et al. [2019]* 3 

3 

6 

6 

3 

3 

Rathee et al. [2016] 6 9 3 

Vieira et al. [2007] 6 7 1 

Durchschnittliche Prothesen-Tragedauer in Jahren (Median) - *Eineiige Zwillinge  3,25 
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Abbildung 57  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, 
welche Prothesenerneuerungen dokumentierten. 
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Tabelle 143  Evidenztabelle zur Prothesenerneuerung bei von Oligodontie betroffenen Kindern (<12. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Prothesenerneuerung 

Betrachteter Endpunkt: Anpassung der Kinderprothese 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
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e/
 

Zw
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Prothesenerneuer
ung 

(R)CT - - - - - 

Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS 1 6 17 72-162 Wichtig 

Moderat 
Abbildung 57 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 12 14 44 12-192 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 57 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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9.9.2 Direkte Restaurationen/Compositveneering 

Non-syndromale Oligodontien können z. B. mikrodonte, insbesondere zapfenförmige laterale 
Inzisiven ein- oder beidseitig aufweisen. Insbesondere bei einer ED-assoziierten Oligodontie 
(HED) kann das Auftreten zapfenförmiger zentraler Oberkieferinzisiven sehr markant sein. Die 
Umformung der Zahnkronen mittels direkter Kompositrestaurationen dieser Zähne folgt dem 
Wunsch nach einer weniger auffälligen Ästhetik und wird meist im Rahmen der Erstversorgung 
mit Kinderprothesen, bzw. bei Vorhandenen Nachfolgern nochmals nach dem Zahnwechsel 
durchgeführt. Die Nachfolgeinzisiven zeigen dabei häufig eine weniger zapfenförmige Form, 
zeichnen sich jedoch häufig durch schmälere, geringförmig inzisal zulaufende Zahnkronen mit 
stark ausgeprägten Mamelons aus. Im Rahmen von Wnt10a-assoziierten Formen fallen die 
Milchinzisiven häufig durch eine mikrodonte Form auf und können ebenfalls, nach ästhetischen 
Bedürfnissen mit Komposit angepasst werden. 

 

 
 

Im Rahmen der TP63-assoziierten ED-Formen treten neben der Mikrodontie auch 
Strukturstörungen der Zahnhartsubstanz ähnlich der Amelogenesis imperfecta auf. Diese 
stellen eine weitere Indikation für die Verwendung direkter Restaurationsformen dar. Im 
kaulasttragenden Bereich der Molaren werden auch einige wenige Berichte zu Versorgung von 
Molaren der ersten oder zweiten Dentition mit konfektionierten Edelstahlkronen gefunden. 
Die Versorgungsempfehlungen für Zähne von TP63-assoziierten ED-Formen sind dabei analog 
zu den Empfehlungen bei Amelogenesis imperfecta zu betrachten (siehe Kapitel 6). 

9.9.3 Kieferorthopädische Versorgung einschließlich Chirurgie 

In einer Vielzahl an Fallberichten wird über kieferorthopädische Therapiemaßnahmen im 
Milch- und Wechselgebiss berichtet (Tabelle 135). In dieser Altersgruppe handelt es sich dabei 
vornehmlich um kieferorthopädische Therapien mit den folgenden Indikationen: 

 

 
 

Indikationen für eine direkte Restauration/Kompositverneering der Schneidezähne 
bei Oligodontie-Betroffenen im Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Zapfenförmige Frontzähne 
• Mikrodonte Frontzähne 
• Störung der Hartsubstanzstruktur (Schmelz) 

Indikationen für eine Kieferorthopädische Therapie bei Oligodontie-Betroffenen im 
Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Behandlung im Zusammenhang mit prothetischer (interimistischer) 
Versorgung bei 

o Diastema 
o verlagerten Zähne 

• Bisshebung im Zahnwechsel 
• Transversale Erweiterung (Oberkiefer, insbesondere LKG-Spalte, Angle Kl. III) 
• Sonstige Zahn- und Kieferfehlstellungen 
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9.9.4 Bisshebung 

Je nach Ausprägung der Oligodontie kann dies in den Wachstumsphasen zu einer fehlenden 
Bisshebung führen. Diese fehlende physiologische Bisshebung im Wachstum sollte 
kompensiert werden, um dem intra- und extraoralen Wachstum so gut wie möglich zu folgen 
und die Voraussetzung für eine spätere, definitive Versorgung zu optimieren (Tabelle 133). Bei 
fehlender Abstützung in der Stützzone wird dies im Milchgebiss in der Regel durch die 
Versorgung mit Kinderprothesen erreicht. Um eine Infraokklusion durchbrechender bleibender 
Zähne zu vermeiden, sollten die Kinderprothesen im weiteren Verlauf entsprechend auch in 
ihrer vertikalen Dimension angepasst werden. Sind Milchzähne vorhanden, jedoch keine 
bleibenden Molaren, so sollte der Biss über die Erhöhung der Milchmolaren erfolgen, hierzu 
stehen konfektionierte Kronen, aber auch direkte oder indirekte individuelle Lösungen zur 
Verfügung und sind patientenabhängig zu wählen. Die fehlende Bisshebung bei Nichtanlage 
weiterer Molaren wird analog behandelt. 

 

 
 

9.9.5 Implantatversorgung im Wachstum 

Die Verwendung von Implantaten für die Verbesserung von herausnehmbarem Zahnersatz in 
der Wachstumsphase, insbesondere bei anodonten (Unter-)kiefern stellt eine 
Ausnahmeindikation dar und sollte immer unter deutlicher Abwägung des Nutzens gegenüber 
den bekannten Risiken und Aufwand hinsichtlich der komplex-aufwändigen Behandlung unter 
Allgemeinanästhesie, der Wachstumshemmung, vorzeitigem, bei kindlichen Patienten 
berichteten Implantatverlust abgewogen und in Kongruenz mit geltenden implantologischen 
Leitlinien durchgeführt werden. 

Insbesondere bei Patienten mit Ektodermaler Dysplasie ist die Versorgung des Unterkiefers mit 
2 interforaminalen Einzelimplantaten, die nicht miteinander verbunden sind, eine Option, um 
den Prothesenhalt zu verbessern oder gar erst zu ermöglichen. Ziel der Behandlung ist in 
diesem Fällen eine Bisshebung und Optimierung der Kaufunktion zu erreichen, was mit einer 
verbesserten Ästhetik einhergeht. Eine beschriebene Sonderform nichtknochengetragener 
Implantate ist die Insertion von sogenannten "Onplants" im Oberkiefer, die zur Verbesserung 
des Oberkieferprothesenhalts verwendet werden (Tabelle 144). 

  

Indikationen für eine Versorgung der Molaren mit konfektionieren Kronen bei 
Oligodontie-Betroffenen im Kindesalter bis 12 Jahre: 

• Störung der Hartsubstanzstruktur (Schmelz) 
• Bisshebung 
• Begleitende Kariestherapiemaßnahme 
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Tabelle 144  Auflistung der berichteten Fälle, bei denen eine prothetische Versorgung auf Implantatbasis vor 
dem 12.Lebensjahr durchgeführt wurde. 

Alter Anzahl Lokalisation Beobachtungszeit Verlust Referenz 

4 J 4 UK 75 M - Alcan et al. [2006] 

4 J 3 UK 24 M - Toomarian et al. [2014] 

5 J 2 UK unbek. 1 Bergendal et al. [2008]c 

6 J 4 UK unbek. 3 Bergendal et al. [2008]c 

6 J 2 UK unbek. 0 Bergendal et al. [2008]c 

6 J 2 UK 12 M 0 Heuberer et al. [2012]d 

6 J 2 UK 264 M - Bergendal et al. [2015] 

6 J 2 UK 72 M 0 Kilic et al. [2017] 

6 J 2 UK 40 M - Filius et al. [2014]**** 

8 J 2 UK 100 M - Filius et al. [2014]**** 

8 J 2 UK 39 M - Filius et al. [2014]**** 

8 J 2 UK unbek. 2 Bergendal et al. [2008]c 

8 J 4/4 UK/OK 144 M - Becktor et al. [2001]x 

8 J 4 UK 48 M - Cezária Triches et al. [2017] 

8 J 2 UK 24 M - Žarković Gjurin et al. [2020] 

8 J 2 UK 24 M - Kramer et al. [2007] 

9 J 2 UK 6 M - Mello et al. [2015] 

10 J 2 UK 12 M 0 Heuberer et al. [2012]d 

10 J 4 UK 60 M 0 Heuberer et al. [2012]d 

10 J 5 UK 6 M - Artopoulou et al. [2009] 

11 J 2a OK 72 M 0 Heuberer et al. [2012]d 

11 J 2a OK 50 M 1 Heuberer et al. [2012]d 

11 J 2a OK 85 M - Heuberer et al. [2012]d 

11 J 7 UK 240 M - Singer et al. [2012] 

anicht knochengetragen (Onplant); bVersorgung erfolgte erst mit 12 J; c CS N=4 (N=1 >11J); dCS N=5 (N=2 >11J); ****CS N=3 (N=1 >11J); 

xweitere Implantation >11J 
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Abbildung 58  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, 
welche eine prothetische Versorgung auf Implantatbasis vor dem 12. Lebensjahr beschrieben. 

 

9.10 Zahnärztliche Therapie der Oligodontie im jugendlich-bleibenden 
Gebiss (Jugendliche und junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre) 

Für die Altersphase der 12- bis 20-Jährigen ist das nicht abgeschlossene Körper- und 
Kieferwachstum kennzeichnend, welches sich bis zum 20. Lebensjahr und darüber hinaus 
weiter fortsetzt. D.h. in dieser Altersphase sind Maßnahmen umzusetzen, welche auf eine 
normgerechte Kiefer- und Gebissentwicklung abzielen. Es ist darauf aufmerksam zu machen, 
dass definitiver Zahnersatz kooperationsbedingt, noch nicht immer umsetzbar ist und 
prothetischer Zahnersatz immer im Kontext einer möglichen Wachstumshemmung zu 
beurteilen ist. Weiterhin ist in diesem Alter der Übergang von der ersten zur zweiten Dentition 
fast abgeschlossen, wobei bei Patienten mit Oligodontie bzw. Ektodermaler Dysplasie in 
Abhängigkeit der Ausprägung noch mehr oder weniger Milchzähne vorhanden sein können. 
Diese Altersphase ist daher von überbrückenden Maßnahmen gekennzeichnet, welche aber 
darauf abzielen, die definitive prothetische Therapie jenseits des 20. Lebensjahres 
vorzubereiten. Das folgende Kapitel befasst sich mit der zahnärztlichen Versorgung von 
Jugendlichen bzw. jungen Erwachsenen (Altersphase: 12 bis einschließlich 20 Jahre), welche 
von einer Oligodontie/Ektodermalen Dysplasie betroffen sind. Die altersgruppen-spezifische 
Schlüsselfrage lautet daher: 

  

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Alcan et al. (2006)

Artopoulou et al. (20 09)

Becktor et al. (2001)

Bergendal et al. (2008)

Bergendal et al. (2015)

Cezária Triches et al. (2017)

Filius  et al. (2014)

Heuberer et al. (2012)

Kramer (2007)

Kilic et al. (2017)

Mello et al. (2015)

Singer et al. (2 012)

Toomarian et al. (20 14)

Zarkovic Gjurin et al. (2020)

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von 

Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12. bis einschließlich 20. Lebensjahr) mit 

einer Oligodontie sein?“ 
 

 

In der beschriebenen Altersgruppe steht zunehmend die interdisziplinäre Betreuung durch 
Kinder- und Jugendzahnmedizin, Kieferorthopädie, zahnärztliche Prothetik und Oral- bzw. 
Mund-Kiefer-Gesichtschirurgie im Vordergrund. Mit Beginn der zweiten Wechselgebissphase 
sollte die Planung einer langfristigen prothetischen Versorgung vorbereitet werden, wobei 
definitiver Zahnersatz erst mit Abschluss des Kieferwachstums hergestellt werden sollte. 
Neben der Kieferhypoplasie kann auch eine Hyposalivation die Adaptation an einen Zahnersatz 
erschweren. 

Für diese Altersgruppe konnten im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -
sichtung insgesamt 59 Fallberichte identifiziert werden (Tabelle 145), welche den 
Einschlusskriterien entsprachen. Eine detaillierte Übersicht zu den gefundenen 
Versorgungsformen kann Tabelle 146 entnommen werden. 

 

Tabelle 145  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 
Oligodontie dokumentierten (12. bis 20. Lebensjahr). 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=59) 
Ja 32 

Nein 27 

Fallserien (N=3) 
Ja 

Nein 

3 

0 
Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 
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Tabelle 146  Fallberichte, die zahnärztliche Versorgungsformen bei Oligodontie betroffenen Jugendlichen und 
jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr) beschrieben. 

Versorgungsform Referenzen 

Herausnehmbarer 
Zahnersatz 

Teilprothese (N=3) 
Cetiner et al. [2001]1 Jahr; Nandini et al. [2012]a; 
Pettit et al. [2010]6 Jahre 

Modellgussprothese (N=6) 

Gueth et al. [2011]1,5 Jahre; Ioannidou-Marathiotou 
et al. [2010]8 Jahre; Kaushik et al. [2021]3 Jahre; Mira et 
al. [2020] 1 Jahr; Nojima et al. [2016]6 Jahre; Singer et 
al. [2012]20 Jahre 

Totalprothese (N=4) 
Cetiner et al. [2001]1 Jahr; de Castro et al. [2021]18 

Jahre; Filius et al. [2014]8 Jahre; Ioannidou-
Marathiotou et al. [2010]8 Jahre 

Kombinierte Arbeit (N=1) Singer et al. [2012]20 Jahre 

Geschiebeprothese (N=2) 
Kaushik et al. [2021]3 Jahre; Sadashiva et al. [2013]6 

Jahre 

Deckprothese (N=2) Bulut et al. [2010]1 Jahr; Sadashiva et al. [2013]6 Jahre 

Festsitzender 
Zahnersatz 

Brücke (N=4) 
El Osta [2011]15 Jahre; Kaushik et al. [2021]3 Jahre; 
Kratochvilova et al. [2022]2 Jahre; Singer et al. 
[2012]20 Jahre 

Krone (N=7) 

Ioannidou-Marathiotou et al. [2010]8 Jahre; Kaushik 
et al. [2021]3 Jahre; Kratochvilova et al. [2022]2 Jahre; 
Li et al. [2011]1 Jahr; Nandini et al. [2012]a; Nojima et 
al. [2016]6 Jahre; Singer et al. [2012]20 Jahre 

Langzeitprovisoriu
m 

Klammerprothese (N=2) El Osta [2011]15 Jahre; Sadashiva et al. [2013]6 Jahre 

Brücke(N=2) El Osta [2011]15 Jahre; Gueth et al. [2011]1,5 Jahre 

Krone (N=2) Gueth et al. [2011]1,5 Jahre; Bergendal et al. [2015] 22 Jahre 

Direkte 
Restauration 

Frontzahnumformung (N=3) 
Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Fraiz et al. [2014]11 Jah-

re; Pettit et al. [2010]6 Jahre 

Kompositveneer (N=1) Gueth et al. [2011]1,5 Jahre 

Konfektionierte 
Edelstahlkronen (N=3) 

Cetiner et al. [2001]1 Jahr; Cogulu et al. [2008]1 Jahr; 
Pettit et al. [2010]6 Jahre 

Implantat 

Provisorische Versorgung 
(N=2) 

Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Singer et al. [2012]20 

Jahre 

Prothese (N=6) 

Bulut et al. [2010]1 Jahr; Filius et al. [2014]8 Jahre; 
Heuberer et al. [2012]3,5 Jahre; Huang et al. [2014]20 

Jahre; Kirmeier et al. [2009]1 Jahr; Sun et al. [2020]10 

Jahre 

Brücke (N=11) 

Balaji et al. [2015]1 Jahr; Bayat et al. [2011]2 Jahre; 
Becktor et al. [2001]22 Jahre; Bergendal et al. [2015]22 

Jahre; Huang et al. [2014]20 Jahre; Katz et al. [2020]4 

Jahre; Kutkut et al. [2015]1 Jahr; Li et al. [2011]1 Jahr; 
Sinada et al. [2022]2 Jahre; Singer et al. [2012]20 Jahre; 
Van Sickels et al. [2010]2 Jahre 

Krone (N=2) 
Kratochvilova et al. [2022]2 Jahre; Balaji et al. [2015]1 

Jahr 

Kombinierter Zahnersatz 
(N=4) 

Li et al. [2011]1 Jahr; Sclar et al. [2009]a; Sinada et al. 
[2022]2 Jahre; Singer et al. [2012]20 Jahre 
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Tabelle 146  Fortsetzung. 

Versorgungsform Referenzen 

Begleitende 
Behandlung 

Präprothetische Sanierung 
(N=10) 

Balaji et al. [2015]1 Jahr; Cogulu et al. [2008]1 Jahr; 
Kaushik et al. [2021]3 Jahre; Kirmeier et al. [2009]1 

Jahr; Kutkut et al. [2015]1 Jahr; Sun et al. [2020]10 Jahre; 
Van Sickels et al. [2010]2 Jahre; Sinada et al. [2022]2 

Jahre; Mira et al. [2020]1 Jahre; Sclar et al. [2009]a 

KFO-Behandlung (N=15) 

Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Celli et al. [2018]10 

Jahre; Cetiner et al. [2001]1 Jahr; Cogulu et al. [2008]1 

Jahr; El Osta [2011]15 Jahre; Fraiz et al. [2014]11 Jahre; 
Gueth et al. [2011]1,5 Jahre; Ioannidou-Marathiotou 
et al. [2010]8 Jahre; Kratochvilova et al. [2022]2 Jahre; 
Nojima et al. [2016]6 Jahre ; Sclar et al. [2009]a; 
Singer et al. [2012]20 Jahre; Sun et al. [2020]10 Jahre; 
Van Sickels et al. [2010]2 Jahre; Wimalarathna et al. 
[2020]5 Jahre 

Knochenaugmentation (N=9) 

Balaji et al. [2015]1 Jahr; Bayat et al. [2011]2 Jahre; 
Huang et al. [2014]20 Jahre; Kratochvilova et al. 
[2022]2 Jahre; Li et al. [2011]1 Jahr; Sclar et al. [2009]a; 
Sinada et al. [2022]2 Jahre; Sun et al. [2020]10 Jahre; 
Van Sickels et al. [2010]2 Jahre 

a Nachbeobachtungszeit <1 J 
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Abbildung 59  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, 
welche die zahnärztliche Versorgungsformen bei Oligodontie betroffenen Jugendlichen und 
jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr) beschrieben. 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Balaji et al. (2015)

Bayat et al. (2011)

Becktor et al. (2001)

Bergendal et al. (2015)

Bulut et al. (2 010)

Celli et al. (2018)

Cetiner et al. (2001)

Cogulu & Ertugrul (2008)

de Castro et al. (2021)

El Osta Chaiban & Chaiban (201 1)

Filius  et al. (2014)

Fraiz et al. (2 014)

Gueth et al. (2011 )

Heuberer et al. (2012)

Huang & Driscoll (2014)

Ioannidou-Marathiotou et al. (2010)

Kaush ik et al. (2021)

Kirmeier et al. (2009)

Kutkut et al. (2015)

Kratochvilova et al. (20 22)

Katz et al. (2020)

Li et al. (20 11)

Mira et al. (2 020)

Nandini (2013)

Nojima et al. (2017)

Pettit & Campbell (2010)

Sadashiva et al. (201 3)

Sclar et al. (2009)

Sinada & Wang (2022)

Sun et al. (2021 )

Singer et al. (2 012)

Van Sickels et al. (2010)

Wimalarathna et al. (2020)

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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Tabelle 147  Evidenztabelle zum Einsatz von herausnehmbarem Zahnersatz bei von Oligodontie betroffenen Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Herausnehmbarer Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Ersatz bei Zahnnichtanlagen 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Teilprothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.10 
Tabelle 10 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 7 1-60 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Modellgussprothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 6 6 9 1-240 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Totalprothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS 1 
1 

(1/4) 
1 84 Wichtig 

Moderat 
Abbildung 59 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 3 3 8 12-192 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kombinierte Arbeit 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1 240 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 147  Fortsetzung 

Versorgungsform: Herausnehmbarer Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Ersatz bei Zahnnichtanlagen 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Geschiebeprothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.10 
Tabelle 10 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 3 36-72 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Deckprothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 12-72 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 148  Evidenztabelle zum Einsatz von festsitzendem Zahnersatz bei von Oligodontie betroffenen Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Festsitzender Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer normgerechten Zahnfunktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  

D
en

ti
ti

o
n

 

Versorgungsform/ Typ 

D
es

ig
n

 

N
 S

tu
d

ie
n

 

N
 P

at
ie

n
te

n
 

N
 V

er
so

rg
u

n
ge

n
 

B
eo

b
ac

h
tu

n
gs

ze
it

 

(M
o

n
at

e)
 

K
lin

is
ch

e
 

R
el

ev
an

z1
 

Ev
id

en
z 

al
s 

St
an

d
ar

d
ve

rs
o

rg
u

n
g 

V
er

ze
rr

u
n

gs
ri

si
ko

2
 

In
ko

n
si

st
en

z2
 

In
d

ir
ek

th
e

it
2

 

U
n

ge
n

au
ig

ke
it

2
 

P
u

b
lik

at
io

n
sb

ia
s3

 

Evidenzqualität 

Zw
ei

te
 

Brücke 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS     - - - - - - 

CR 4 4 6 18-180 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Krone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS     - - - - - - 

CR 7 7 18 1-240 Wichtig 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 149  Evidenztabelle zum Einsatz von Langzeitprovisorien bei von Oligodontie betroffenen Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Langzeitprovisorium 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer normgerechten Zahnfunktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Klammerprothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.9 
Tabelle 9 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 72-180 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Brücke 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 18-180 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kronen 

(R)CT - - - - -  - - - - 

CS - - - - -  - - - - 

CR 2 2 2 18-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 150  Evidenztabelle zum Einsatz von direkten Restaurationen bei von Oligodontie betroffenen Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Direkte Restauration 

Betrachteter Endpunkt: Umformung der Frontzähne mit Komposit, Herstellung einer normgerechten Zahnfunktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Frontzahnumformung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.4 
Tabelle 3, 
Kapitel 3.5 
Tabelle 5 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 10 72-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kompositveneer 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 18 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Konfektionierte 
Edelstahlkronen 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 3 12-72 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 151  Evidenztabelle zum Einsatz von Implantaten bei von Oligodontie betroffenen Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Implantat 

Betrachteter Endpunkt: Versorgung mit Implantaten 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Provisorische 
Versorgung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 240-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Prothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS 2 
3 

(2/7; 1/4) 
3 42-84  

Moderat 
Abbildung 59 

n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 3 4 7 12-240 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Brücke 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 11 11 30 12-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Krone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 10 12-24  
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

CR 17 18 167 9-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 151  Fortsetzung 

Versorgungsform: Implantat 

Betrachteter Endpunkt: Versorgung mit Implantaten 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Kombinierter 
Zahnersatz 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 3 3 4 9-72 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Implantat 

(R)CT      - - - - - 

CS 4 

16 
(1/5;13/1

4; 2/7; 
1/4) 

8/4 
onplants/

13 n.a. 
42-84 Essentiell 

Moderat 
Abbildung 60 

- - - - 

CR 17 18 167 9-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 60 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 152  Evidenztabelle zur begleitenden Behandlung bei von Oligodontie betroffenen Jugendlichen und jungen Erwachsenen (12. bis 20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Begleitende Behandlung 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer normgerechten Funktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 
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Präprothetische 
Sanierung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7 

 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 10 10 71 3-36 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

KFO-Behandlung 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 15 18 18 12-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Knochenaugmentatio
n 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 9 9 12 3-240 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 59 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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9.10.1 Herausnehmbare Versorgung 

Die Versorgung großer Lücken kann im jugendlich-bleibenden Gebiss durch die Anfertigung von 
herausnehmbarem Zahnersatz erfolgen. Ab dem Jugendalter spielt die Ästhetik eine wichtige 
Rolle für eine positive psychosoziale Entwicklung. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche konnte für die Oligodontie-Betroffenen in der Altersgruppe der 12- bis 20-
Jährigen einige Fallberichte dokumentiert werden, welche herausnehmbaren Zahnersatz als 
langfristige Versorgung beschreiben (Tabelle 146). Dabei konnten neben Modellgussprothesen 
[Gueth et al. 2011; Ioannidou-Marathiotou et al. 2010; Kaushik et al. 2021; Mira et al. 2020; 
Nojima et al. 2016; Singer et al. 2012] vor allem Teilprothesen [Cetiner et al. 2001; Nandini et 
al. 2012; Pettit et al. 2010] als häufigste Form des herausnehmbaren Zahnersatzes festgestellt 
werden. Deckprothesen, Geschiebeprothesen und kombinierte Versorgungen wurden weitaus 
weniger berichtet (Tabelle 146). Grundsätzlich ist die regelmäßige Kontrolle aller Arten des 
herausnehmbaren Zahnersatzes unabdingbar, um Anpassungen durchzuführen, welche eine 
Wachstumshemmung vermeiden. 

Für vollständig oder teilweise unbezahnte Kiefer wurden herausnehmbare Totalprothesen 
[Cetiner et al. 2001; de Castro et al. 2021; Filius et al. 2014; Ioannidou-Marathiotou et al. 2010] 
als Versorgung der Wahl beschrieben. 

9.10.2 Festsitzende Versorgung 

Der festsitzende Zahnersatz spielt im jugendlichen Gebiss eine untergeordnete Rolle. Das 
Indikationsspektrum ist sehr begrenzt und beschreibt vor allem Einzelzahnkronen, welche zur 
Umformung mikrodonter oder konischer Frontzähne angefertigt werden [Bergendal et al. 
2015; Fraiz et al. 2014; Pettit et al. 2010]. Es konnte keine Literatur identifiziert werden, in der 
festsitzende Versorgungen zur Rehabilitation des gesamten Gebisses im jugendlichen Alter 
angefertigt wurden. Der einzige Bericht beschreibt einen 19-jährigen, der eine full-mouth 
Brückenversorgung erhalten hat [Kaushik et al. 2021]. 

9.10.3 Interimstherapie 

Klammerprothesen gelten bei ausgeprägter Oligodontie und Ektodermaler Dysplasie im 
Jugendalter als bewährte Versorgungen zur Überbrückung bis zur definitiven Versorgung [Filius 
et al. 2016; Ioannidou-Marathiotou et al. 2010; Sadashiva et al. 2013]. Bei kleineren Lücken 
können als langzeitprovisorische Versorgungen minimalinvasive Brücken zum Ersatz einzelner 
Zähne angefertigt werden [Gueth et al. 2011]. Als innovativer Ansatz stehen auch digital 
gefertigte, zahnfarbene Polycarbonat-Schienen für Patienten mit ausgeprägter Oligodontie als 
Alternative zu konventionellem Interimsersatz zur Verfügung [Liebermann et al. 2021]. 

9.10.4 Präprothetische Versorgung (Extraktion) 

In der Altergruppe der 12- bis 20-Jährigen wurde im Rahmen komplexer langfristiger 
prothetischer bzw. implantat-prothetischer Versorgungen über die Extraktion von Zähnen 
berichtet. Bei fünf jungen Erwachsenen wurden Milchzähne vor der Implantation zur 
Optimierung der Implantatverteilung entfernt [Balaji et al. 2015, Sun et al. 2020, Van Sickels et 
al. 2010, Sinada et al. 2022, Kirmeier et al. 2014]. In acht Fällen wurden jugendliche Milchzähne 
aufgrund von Karies oder parodontalem Knochenverlust entfernt [Becktor et al. 2001, El Osta 
2011, Kaushik et al. 2021, Katz et al. 2020, Mira et al. 2020, Pettit et al. 2010, Huang et al. 2014, 
Cogulu et al. 2008]. 

Der Erhalt gesunder Milchzähne hat bei Oligodontie-Betroffenen hohe Priorität. Die 
Zahnentfernung sollte daher nur durchgeführt werden, wenn ein Zahnerhalt nicht möglich ist 
oder die Notwendigkeit der Extraktion für ein langfristiges und nachhaltiges 
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Behandlungskonzept wichtig ist. Dies geschieht dann meist vor Implantatinsertion im Rahmen 
der definitiven Versorgung nach Abschluss des Wachstums [Kirmeier et al. 2012]. 

9.10.5 Implantatversorgung und Knochenaugmentation 

Die zahnärztliche Versorgung mit Implantaten im wachsenden Organismus ist vielfach 
diskutiert und beschrieben [Mishra et al. 2013, Mankani et al. 2014, Wang et al. 2016, Schnabl 
et al. 2018]. Die Besonderheit der Implantation im Jugendalter besteht darin, dass Implantate 
ankylosieren und daher zu einer Wachstumshemmung im Insertionsgebiet führen, die klinisch 
in einer Infraokklusion resultieren können. Eine vorzeitige Implantation vor Abschluss des 
Wachstums muss daher gut abgewogen und meist interdisziplinär geplant werden. Dabei sind 
vor allem eine kieferorthopädisch, oral-/kieferchirurgische und prothetische Kooperation mit 
entsprechend kieferorthopädisch/-(oral)chirurgischer Vorbehandlung von Bedeutung. 
Erscheint eine Versorgung anderweitig als mit Unterstützung durch knochengetragene 
Implantate nicht möglich, so ist insbesondere die psychoemotionale Entwicklung der 
Jugendlichen zu berücksichtigen – so steht doch ab dem Jugendalter ein möglichst "normales" 
und weitläufig akzeptiertes Erscheinungsbild im Vordergrund für eine psychosoziale 
Integration und Entwicklung in dieser Lebensphase. 

Daher sollte stets individuell abgewogen werden, ob eine Implantation bereits in diesem Alter 
erfolgen sollte, wenn durch konventionellen Zahnersatz keine ausreichende funktionelle und 
optische Rehabilitation erfolgen kann. In aller Regel wird eine Implantation aber, mit 
Ausnahme der Unterkieferfront, erst nach Abschluss des Kieferwachstums in Erwägung 
gezogen. 

Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche konnten 18 Fallberichte und 4 Fallserien mit 
35 Probanden evaluiert werden, welche eine Implantatversorgung in der Altersgruppe der 12- 
bis 20-Jährigen beschreiben. Dabei fiel jedoch auf, dass die meisten Probanden (N=27) eine 
Implantation ab dem Alter von 15 Jahren erhalten haben, wohingegen nur einzelne Fälle (N=8) 
zwischen dem 12. und 14. Lebensjahr aufgefunden wurden [Bergendal et al. 2008; Sweeney et 
al. 2005; Bulut et al. 2010; Heuberer et al. 2012; Filius, et al. 2014; Giray et al. 2003]. In diesem 
Alter dominieren typischerweise jeweils zwei Unterkieferimplantate, bzw. Oberkiefer 
Onplants, wie bereits für die Altersgruppe bis 12 Jahre berichtet (vgl. Tabelle 144), während ab 
dem Alter von 15 Jahren die Anzahl der Implantate deutlich ansteigt und auch zunehmend 
maxilläre Implantationen durchgeführt wurden (Tabelle 153) [Bohner et al. 2022]. 

Die Versorgung der Implantate erfolgte mehrheitlich durch festsitzenden Zahnersatz (Brücken, 
„fixed dentures“) und implantat-getragene Prothesen (Tabelle 146). Vereinzelt wurden 
kombinierter Zahnersatz [Li et al. 2011; Sclar et al. 2009; Sinada et al. 2022; Singer et al. 2012] 
und auch Einzelimplantate mit Kronen [Kratochvilova et al. 2022] beschrieben. Es ist davon 
auszugehen, dass trotz klarer Beschränkungen der Implantation im wachsenden Organismus, 
die Vielzahl berichteter Implantationen in der Altersgruppe der 12- bis 20-Jährigen darauf 
zurückzuführen ist, dass diese Fälle einen höheren Stellenwert haben als die 
Standardversorgung mit herausnehmbarem Zahnersatz etc. Dadurch kann davon ausgegangen 
werden, dass diese gegenüber "Standardversorgungen" etwa mit herausnehmbaren Prothesen 
deutliche häufiger berichtet werden (Tabelle 153). 
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Tabelle 153  Auflistung der berichteten Fälle, bei denen eine prothetische Versorgung auf Implantatbasis im 
Alter von 12- 20 Jahren durchgeführt wurde. 

Alter Anzahl Lokalisation Beobachtungszeit Verlust Referenz 

12 J 4 UK unbek. 3 Bergendal et al. [2008 

12 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

12 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

12 J 2 UK 12 M - Bulut et al. [2010] 

12 J 2a OK 60 M - Heuberer et al. [2012] 

14 J 2a OK 42 M - Heuberer et al. [2012] 

13 J**** 2 UK 82 M - Filius et al. [2014] 

14 J 3 UK 24 M - Giray et al. [2003] 

15 J 6 OK/UK 240 M 2x (20J,26J) Huang et al. [2014] 

15 J 2 OK 24 M - Kratochvilova et al. [2022] 

15 J 8/6 OK/UK 25 M - Van Sickels et al. [2010] 

15 J 2/4 OK/UK 24 M - Sinada et al. [2022] 

16 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [200]5***** 

16 J 4/4 OK/UK 120 M 1 [21 J] Sun et al. [2020] 

17 J - OK/UKb Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

17 J 6/10 OK/UK 12 M - Balaji et al. [2015] 

18 J 8/6 OK/UK 12 M - Kutkut et al. [2015] 

18 J 8/6 OK/UK 12 M - Kirmeier et al. [2014]*** 

18 J 8/6 OK/UK 12 M - Kirmeier et al. [2014]*** 

18 J 8/8 OK/UK 12 M - Rad et al. [2007] 

18 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

18 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

18 J - OK/UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

18 J - OK/UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

18 J 7/7 OK/UK 24 M - Bayat et al. [2011] 

19 J* 2 UK 264 M - Bergendal et al. [2015] 

19 J** 4 OK 264 M 1x [9 J] Becktor et al. [2001] 

19 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

19 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

19 J 4/6 OK/UK 9 M - Sclar et al. [2009] 

19 J 6/4 OK/UK 12 M - Li et al. [2011] 

20 J 6/6 OK/UK 48 M - Katz et al. [2020] 

20 J - OK/UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

20 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

20 J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. [2005]***** 

anicht knochengetragen (Onplant), *Erstimplantation 6 J; ** Erstimplantation 8 J; *** eineiige Zwillinge; **** CS N=4 (N=3 <12J);***** CS 
mit 14 Pat. (N=1 >20J); bmit 18 UK 
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Abbildung 60  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, 
welche eine prothetische Versorgung auf Implantatbasis im Alter von 12-20 Jahren 
beschrieben. 

 

9.10.6 Kieferorthopädische Versorgung einschließlich Chirurgie 

Ab dem jugendlich-bleibenden Gebiss ist die Versorgung der Patienten mittels 
kieferorthopädischer und/oder chirurgischer Therapie vordergründig. Bei jüngeren 
Jugendlichen können in Abhängigkeit vom Wachstum noch funktionskieferorthopädische 
Geräte zur Wachstumssteuerung eingesetzt werden. 

Die Behebung des für Oligodontie typischen Tief- und Deckbisses, sowie die Lückenöffnung 
oder der Lückenschluss sind wesentliche Therapieziele. Meist werden hierzu festsitzende 
kieferorthopädische Geräte eingesetzt. Ein weiterer kieferorthopädischer 
Behandlungsschwerpunkt bei Betroffenen mit ED ist die Einordnung von verlagerten Zähnen. 
Die Einstellung einer stabilen Okklusion mittels kieferorthopädischer Geräte ist vor allem bei 
unzureichender Verzahnung anzustreben. 

Im Rahmen der Literaturrecherche konnte bestätigt werden, dass es viele Berichte zur 
kieferorthopädischen Versorgung im jugendlichen Gebiss gibt (Tabelle 146). Grundsätzlich 
sollte eine kieferorthopädische Therapie immer direkt an die prothetische Versorgung 
angegliedert werden. 

Ab dem Jugendalter wurden vermehrt kombiniert kieferorthopädisch-kieferchirurgische 
Therapien berichtet, bei der umfangreiche Operationen (Umstellungs-, bzw. 
Distraktionsosteotomien) inbegriffen waren [Sun et al. 2020, Van Sickels et al. 2010, Li et al. 
2011], welche vor allem zur Vorbereitung einer Implantatversorgung durchgeführt worden. 
Weiterhin wurden 10 Fallberichte eruiert, welche eine präimplantologische 
Knochenaugmentation beschreiben (Tabelle 146). 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Balaji et al. (2015)

Bayat et al. (2011)

Becktor et al. (2001)

Bergendal et al. (2008)

Bergendal et al. (2015)

Bulut et al. (2010)

Filius  et al. (2014)

Giray et al. (2003 )

Heuberer et al. (2012)

Huang & Driscoll (2014)

Kirmeier et al. (2009)

Kutkut et al. (2015)

Kratochvilova et al. (20 22)

Katz et al. (2020)

Li et al. (20 11)

Rad et al. (2007)

Sclar et al. (2009)

Sinada & Wang (2022)

Sun et al. (2021 )

Sweeney et al. (2005)

Van Sickels et al. (2010)

Nein Unklar Ja Nicht anwendbar
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9.10.7 Weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte 

Mit dem Abschluss des Körper- und Kieferwachstums stellt sich im jungen Erwachsenenalter 
verstärkt die Frage nach der definitiven Versorgung, welche sich nicht mehr nur auf die 
funktionellen Aspekte wie Kaufunktion oder Sicherung der Bisshöhe fokussiert, sondern auch 
die Ästhetik in den Vordergrund rückt, um eine optimale psychosoziale Integration der 
Heranwachsenden in die Gesellschaft zu gewährleisten. Eine interdisziplinäre Betreuung und 
Planung der Versorgung wird also zunehmend notwendig (Tabelle 133). 

Bei Oligodontie-Betroffenen ist die kontinuierliche, kariespräventive zahnärztliche Betreuung 
unabdingbar, welche therapiebegleitend durchgeführt werden sollte (Tabelle 133). 

Weitere zahnärztliche Versorgungsformen bei Jugendlichen und jüngeren Erwachsenen (12- 
bis einschließlich 20-Jährige) sind in Tabelle 133 angegeben. 

9.11 Zahnärztliche Therapie der Oligodontie im bleibenden Gebiss 
(Erwachsene) 

Das folgende Kapitel befasst sich mit der zahnärztlichen Versorgung von Erwachsenen, welche 
von einer Oligodontie betroffen sind. Die altersgruppen-spezifische Schlüsselfrage lautet: 

 

 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden Therapie von 

Erwachsenen (>20. Lebensjahr) mit einer Oligodontie sein?“ 
 

 

Insgesamt wurden für diese Altersgruppe 35 Fallberichte, von denen lediglich 20 Fallberichte 
eine Nachbeobachtungszeit aufwiesen und eine Fallserie recherchiert (Tabelle 154). Für die 
Altersgruppe der Erwachsenen gibt die Tabelle 155 einen Überblick zu den dokumentierten 
Versorgungsformen. 

 

Tabelle 154  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 
Oligodontie Betroffenen dokumentierten (>20. Lebensjahr). 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=35) 
Ja 20 

Nein 15 

Fallserien (N=1) 
Ja 

Nein 

1 

0 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 
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Tabelle 155  Fallberichte, die weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte bei von 
Oligodontie betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben. 

Versorgungsform Referenzen 

Herausnehmbare
r Zahnersatz 

Totalprothese (N=1) de Castro et al. [2021]18 Jahre 

Teilprothese (N=2) Cetiner et al. [2001]1 Jahr; Lamazza et al. [2009]3 Jahre 

Festsitzender 
Zahnersatz 

Brücke (n=2) Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Cetiner et al. [2001]1 Jahr 

Krone (n=2) Cetiner et al. [2001]1 Jahr; Huang et al. [2014]20 Jahre 

Implantat 

Prothese (N=5) 
Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Huang et al. [2014]20 

Jahre; Rajan et al. [2015]3 Jahre; Singer et al. [2012]20 

Jahre; Sun et al. [2021]10 Jahre 

Brücke (N=11) 

Bergendal et al. [2015]22 Jahre; D'Ambrosio et al. 
[2011]a; Katz et al. [2020]4 Jahre; Lamazza et al. [2009]3 

Jahre; Maiorana et al. [2017]a; Odin et al. [2015]3 Jahre; 
Pombo Castro et al. [2013]2 Jahre; Revanappa et al. 
[2016]a; Sadashiva et al. [2013]6 Jahre; Singer et al. 
[2012]20 Jahre; Stern et al. [2014]3 Jahre 

Krone (N=1) Martinho et al. [2019]4,5 Jahre 

Kombinierter Zahnersatz 
(N=1) 

Koyuncuoglu et al. [2014]2 Jahre 

Begleitende 
Behandlung 

Präprothetische 
Sanierung (N=5) 

Maiorana et al. [2017]1 Jahr; Odin et al. [2015]3 Jahre; 
Revanappa et al. [2016]a; Stern et al. [2014]3 Jahre; Sun 
et al. [2021]10 Jahre 

Knochenaugmentation 
(N=4) 

Lamazza et al. [2009]3 Jahre; Maiorana et al. [2017]1 

Jahr; Pombo Castro et al. [2013]2 Jahre Sun et al. [2021] 

10 Jahre 

Kieferorthopädie/ 
Chirurgische Distraktion 
(N=4) 

Bergendal et al. [2015]22 Jahre; Lamazza et al. [2009]3 

Jahre; Li et al. [2011]a; Martinho et al. [2019]4,5 Jahre 

a Nachbeobachtungszeit <1 J 
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Abbildung 61  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, 
welche die weitere zahnärztliche Versorgungsformen und Versorgungsaspekte bei von 
Oligodontie betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr) beschrieben. 

 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%
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Tabelle 156  Evidenztabelle zum Einsatz von herausnehmbarem Zahnersatz bei von Oligodontie betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Herausnehmbarer Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Ersatz bei Zahnnichtanlagen 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Totalprothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.10 
Tabelle 10 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 216 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Teilprothese 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 12-36 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 157  Evidenztabelle zum Einsatz von festsitzendem Zahnersatz bei von Oligodontie betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Festsitzender Zahnersatz 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer normgerechten Zahnfunktion 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Brücke 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.6 
Tabelle 6 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 2 12-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Krone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 2 2 4 12-240 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 158  Evidenztabelle zum Einsatz von Implantaten bei von Oligodontie betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Implantat 

Betrachteter Endpunkt: Definitive Versorgung nach Abschluss des Wachstums 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  

D
en

ti
ti

o
n

 

Versorgungsform/ Typ 

D
es

ig
n

 

N
 S

tu
d

ie
n

 

N
 P

at
ie

n
te

n
 

N
 V

er
so

rg
u

n
ge

n
 

B
eo

b
ac

h
tu

n
gs

ze
it

 

(M
o

n
at

e)
 

K
lin

is
ch

e
 

R
el

ev
an

z1
 

Ev
id

en
z 

al
s 

St
an

d
ar

d
ve

rs
o

rg
u

n
g 

V
er

ze
rr

u
n

gs
ri

si
ko

2
 

In
ko

n
si

st
en

z2
 

In
d

ir
ek

th
e

it
2

 

U
n

ge
n

au
ig

ke
it

2
 

P
u

b
lik

at
io

n
sb

ia
s3

 

Evidenzqualität 

Zw
ei

te
 

Prothese 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.8 
Tabelle 8 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 5 10 3-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Brücke 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 11 11 18 24-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Krone 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 54 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kombinierter 
Zahnersatz 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 2 24 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Implantat 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 14 14 101 3-52 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 62 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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Tabelle 159  Evidenztabelle zur begleitenden Behandlung bei von Oligodontie betroffenen Erwachsenen (>20. Lebensjahr). 

Versorgungsform: Begleitende Behandlung 

Betrachteter Endpunkt: Optimierung der Kieferrelation, Zahnstellung und -verteilung 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Präprothetische 
Sanierung 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.7, 
Tabelle 7, 

 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 5 5 24 3-120 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Knochenaugmentatio
n 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 4 6 12-120 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

Kieferorthopädie/Chir
urgische Distraktion 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 4 4 3-264 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 61 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

1begrenzte Bedeutung/ wichtig/ essentiell, 2niedrig/ moderat/ hoch/ n.a. (nicht anwendbar), 3unentdeckt/ stark vermutet 
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9.11.1 Definitiv herausnehmbarer Zahnersatz 

Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche wurden insgesamt 3 Fallberichte 
identifiziert, welche über definitiv herausnehmbaren Zahnersatz bei Erwachsenen (>20 Jahre) 
in Form von Total- bzw. Teilprothesen berichteten (Tabelle 155). 

9.11.2 Implantatversorgung 

Implantat-getragende definitive Versorgungen stellen bei Erwachsenen (>20. Lebensjahr) die 
häufigste Versorgungsform zum Ersatz der Zahn-Nichtanlagen dar. Implantat-getragene 
Prothesen wurden insbesondere bei ausgeprägten Oligodontien bzw. anodonten Patienten 
angefertigt. Häufiger wurden Fallberichte zu „fixed implant-supported prothesis“ bzw. „fixed 
dentures“ berichtet, die klinisch implantat-getragenen Brückenversorgungen entsprachen. In 
einem Fallbericht wurde eine Full-mouth rehabilitation mittels kombiniertem zahn- und 
implantat-getragenem Ersatz dokumentiert (Tabelle 155, Tabelle 160). 

 

Tabelle 160  Auflistung der berichteten Fälle, bei denen eine Prothetische Versorgung auf Grundlage von 
Implantaten bereits ab dem Alter von 20 Jahren durchgeführt wurde. 

***** CS mit 14 Pat. (N=1 >20J) 

 

  

Alter Anzahl Lokalisation Bebachtungszeit Verlust Referenz 

20 J 6/6 OK/UK] 42 M - Katz et al. [2020] 

21 J 3/3 OK/UK 6 M - Sadashiva et al. [2013] 

21 J 2 OK 6 M - Revanappa et al. [2016] 

21J - UK Ø 40 M ∑ 7 Sweeney et al. 2005***** 

22 J 2 UK 24 M - Koyuncuoglu et al. [2014] 

25 J 8/7 OK/UK 36 M - Odin et al. [2015] 

26 J 4/4 OK/UK 36 M  Rajan et al. [2015] 

26 J 3 OK 52 M 1 [26 J] Martinho et al. [2019] 

27 J 5/6 OK/UK 24 M - Pombo Castro et al. [2013] 

30 J 4 UK 36 M - Lamazza et al. [2009] 

31 J 8/6 OK/UK 36 M - Stern et al. [2014] 

31 J 4/4 OK/UK 36 M 1 [36 J] Sun et al. [2021] 

35 J 6/4 OK/UK 12 M - Maiorana et al. [2017] 

55 J 6 OK 3 M - D'Ambrosio et al. [2011] 
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Abbildung 62  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte und -serien, eine 
prothetische Versorgung auf Grundlage von Implantaten bereits ab dem Alter von 20 Jahren 
beschrieben. 

 

9.11.3 Begleitende Behandlung (KFO/Chirurgie/Präprothetik) 

Präprothetische Maßnahmen wie z. B. Zahnextraktionen sind bei unzureichender 
Pfeilerwertigkeit von Milchzähnen im Erwachsenenalter erforderlich. Kieferorthopädische 
Behandlungen mit festsitzenden Apparaturen (Multiband) ist zur Optimierung der Position von 
Pfeilerzähnen indiziert. Zudem sind umfangreiche präprothetisch-chirurgische Maßnahmen 
wie Sinuslift und Knochenaugmentationsverfahren im Ober- und Unterkiefer (Inlay-
/Onlaytransplantate) erforderlich, um insbesondere bei ED-Betroffenen eine ausreichende 
Knochenbasis zur Implantatverankerung herzustellen. Überdies wird über Fälle von 
durchgeführter Distraktionsosteogense berichtet (Tabelle 155). 

9.12 Lebensqualität 

Studien zur mundgesundheitsbezogenen Lebensqualität belegen, dass Patienten mit 
Oligodontie insbesondere hinsichtlich funktioneller und ästhetischer Faktoren eingeschränkt 
sind [Aarts et al. 2023; Locker et al. 2010; Wong et al. 2006]. Dabei hängt die 
Selbstwahrnehmung der betroffenen Patienten im Wesentlichen vom Patientenalter und der 
Anzahl der agenetischen Zähne ab. Insbesondere Jugendliche fühlen sich aufgrund der 
Zahnminderzahl sozial benachteiligt. Mit zunehmender Anzahl der fehlenden Zähne werden 
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ebenfalls stärkere Einschränkungen beim Essen angeben, was die Bedeutung der funktionellen 
(Re-) Habilitation unterstreicht [Aarts et al. 2023]. 

9.13 Gesetzliche Regelungen zur zahnärztlichen Versorgung 

Die Ektodermale Dysplasie wurde vom G-BA gemäß Paragraf 92 Absatz 1 des SGB V als 
angeborene Fehlbildung und somit als seltene Ausnahmeindikationen anerkannt, bei der ein 
Anspruch auf implantologische Leistungen einschließlich der Suprakonstruktionen im Rahmen 
einer zahnmedizinischen Gesamtbehandlung gemäß Paragraf 28 Absatz 2 Satz 9 SGB V als 
Sachleistung besteht. Hierfür ist die genetische Abklärung des genauen Krankheitsbildes bei 
Patienten mit Oligodontie wichtig. 

9.14 Informationsquellen für Betroffene 

Wissenschaftliche Datenbanken/Netzwerke 
www.orpha.net 
https://rarediseases.org/rare-diseases/ectodermal-dysplasias/ 
https://medlineplus.gov/ency/article/001469.htm 
https://ern-skin.eu/ 

Patientengruppen 
Überregional/International 
https://www.rareconnect.org/de/community/ektodermales-dysplasie-
syndrom/members#organizations 
http://www.eurordis.org 
National 
Deutschland: Selbsthilfesgruppe Ektodermale Dysplasie (https://www.ektodermale-
dysplasie.de/) 
http://www.achse-online.de 
Großbritannien: https://edsociety.co.uk/what-is-ed/ 
USA: National Foundation for Ectodermal Dysplasia (https://www.nfed.org) 
Österreich: http://www.prorare-austria.org 

9.15 Weitere syndromale/seltene Erkrankungen mit Oligodontie 

Weitere syndromale oder genetische Erkrankungen, die mit einer Oligodontie 
vergesellschaftet seien können, sind in Kapitel 3.3.7 (Search String) gelistet. 

9.16 Schlüsselempfehlungen 

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden 
der Intervention: Unter Berücksichtigung des jeweiligen Indikationsspektrums in den jeweiligen 
Altersgruppen sind die genannten Therapiemaßnahmen in der Lage, fehlende Zähne zu 
ersetzen bzw. die Zahnform und Funktion mikrodonter Zähne verlässlich herzustellen. Dies 
geht mit einem hohen Nutzen für die Betroffenen einher. Die restaurativen Maßnahmen 
erfordern typischerweise keine invasive Präparation der Zahnhartsubstanz. Demgegenüber 
stellt die Implantattherapie eine invasive Versorgungsmaßnahme dar, da das Implantat im 
Knochen eingesetzt wird. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten Behandlungsmaßnahmen handelt es 
sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche Therapiemaßnahmen (siehe Kapitel 3). Für die 
spezifische Nutzung bei Oligodontie-Betroffenen liegen Fallberichte mit unterschiedlichen 
Beobachtungszeiten vor, welche ein sehr niedriges Evidenzniveau nach GRADE signalisieren. 

http://www.eurordis.org/
http://www.achse-online.de/
http://www.prorare-austria.org/
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Klinische Studien oder darauf aufbauende Systematische Reviews/ Meta-Analysen liegen nicht 
vor. 

9.16.1 Handlungsempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von Oligodontie-Betroffenen 
im Milch- und Wechselgebiss (bis zu einem Alter von 12 Jahren) 

 

29. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Kinderprothesen sollten bei Kindern mit einer Oligo-/Anodontie 
im Milch- und Wechselgebiss zur Herstellung bzw. 
Aufrechterhaltung von Funktion und Ästhetik angefertigt werden, 
sobald eine ausreichende Kooperationsfähigkeit gegeben ist. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Ersatz bei Zahnnichtanlagen, Versorgung mit Kinderprothesen/ 
Zeitpunkt der Erstversorgung 

Evidenzquelle: Tabelle 135 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis: 
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke  

Starker 
Konsens 

 

30. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Kinderprothesen sollen im Hinblick auf ihre wachstumsbedingte 
Passung, Funktion und Ästhetik regelmäßig im Rahmen der 
zahnärztlichen Vorsorge- bzw. Kontrolluntersuchungen überprüft, 
ggf. angepasst oder neu angefertigt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt/Behandlungsziel: Anpassung der Kinderprothese 

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 135, Tabelle 142 

Qualität der Evidenz (GRADE): Expertenempfehlung; ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
25x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

Die Kontrolle und Anpassung von Kinderprothese soll mindestens im Abstand der gesetzlich 
vorgesehenen halbjährlichen Vorsorgeuntersuchungen – bei Bedarf auch enmaschiger – 
erfolgen. Dies kann insbesondere im Rahmen von Wachstumsschüben oder 
Zahndurchbruchsphasen notwendig sein. 
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31. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Direkte Kompositrestaurationen sollten zur Umformung 
mikrodonter Frontzähne eingesetzt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Umformung der Frontzähne mit Komposit. 

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 135 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

Eine medizinische Indikation für eine Umformung der Zähne ist insbesondere bei einer sehr 
spitze Ausprägung der mikrodonten Zapfenzähne gegeben, da von diesen eine erhöhte 
Verletzungsgefahr für die Weichteile ausgehen kann. Jedoch muss immer eine Nutzen-Risiko-
Abwägung erfolgen, z. B. können bei einer ausschließlich für diese Behandlung vorgesehene 
Allgemeinanästhesie die Risiken den Nutzen überwiegen. 

 

9.16.2 Empfehlungen/Schlüsselempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von 
Oligodontie-Betroffenen im jugendlich-bleibenden Gebiss (Jugendliche und junge 
Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre) 

Bei der Therapieplanung sollten die Wünsche der Jugendlichen und jungen Erwachsenen 
berücksichtigt und gleichzeitig langfristige Therapieoptionen offengehalten werden, 
insbesondere um nachteilige Effekte durch eine vorzeitige definitive Therapie vor 
Abschluss/Stagnation des Wachstums vorzubeugen. 

 

32. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

A. Die Therapie des jugendlich-bleibenden Gebisses sollte bei 
Betroffenen mit Oligodontie so erfolgen, dass nach Abschluss des 
Wachstums ein möglichst breites Spektrum an definitiven 
Versorgungsformen angeboten und umgesetzt werden können. 
B. Bereits im jugendlich-bleibenden Gebiss sollte eine funktionell 
hochwertige Versorgung von hoher sozialer Akzeptanz erfolgen. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Herstellung einer normgerechten Funktionsfähigkeit sowie 
Ästhetik im jugendlich-bleibenden Gebiss  

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 146 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 
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A. Abstimmungsergebnis: 
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 
B. Abstimmungsergebnis:  
25x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

9.16.3 Empfehlungen/Schlüsselempfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung von 
Oligodontie-Betroffenen im bleibenden Gebiss (Erwachsene über 20 Jahre*) 

 

33. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Eine individuelle, umfassende prothetische und/oder implantat-
prothetische Versorgung von Betroffenen mit Oligodontie soll zur 
Herstellung von Funktion und Ästhetik als definitive 
Versorgung/Therapie durchgeführt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Definitve Versorgung (*nach Abschluss des Wachstums) 

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 155 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis: 
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

34. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Eine kieferorthopädische und/oder chirurgische Therapie sollte 
indikationsgerecht zur Optimierung der Kieferrelation, 
Zahnstellung und -verteilung für die Aufnahme der prothetischen 
und/ oder implantat-prothetischen Versorgung durchgeführt 
werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Optimierung der Kieferrelation, Zahnstellung und -verteilung 

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 135, Tabelle 146, Tabelle 155 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis: 
23x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 1x Enthaltung 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 
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35. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Eine Versorgung mit Implantaten soll entsprechend der S3-
Leitlinie „Zahnimplantatversorgungen bei multiplen 
Zahnnichtanlagen und Syndromen“ (AWMF-Registernummer 083-
024) erfolgen. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Versorgung mit Implantaten 

Evidenzquellen/Literatur: Tabelle 135, Tabelle 144, Tabelle 146, Tabelle 153, Tabelle 155, 
Tabelle 160; AWMF-S3-Leitlinie „Zahnimplantatversorgungen bei multiplen 
Zahnnichtanlagen und Syndromen“ (AWMF-Registernummer 083-024) 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
23x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

9.17 Lücken in der gesetzlichen Krankenversicherung bei der Versorgung 
von Oligodontie/ED-Betroffenen 

Von einer (non-)syndromal bedingten Oligodontie Betroffene weisen gegenüber Menschen 
mit einem normentwickelten Gebiss weitreichende funktionelle und ästhetische 
Einschränkungen auf. So kann durch die Minderzahl der Zähne 
 

• das Abbeißen und Kauen (Mastikation) erschwert sein,  

• ebenso kann die dentale (Mikrodontie, Zapfenzähne, Lückengebiss) aber auch 
extraorale Ästhetik (verkürztes unteres Gesichtsdrittel) eingeschränkt sein. 

 
Weiterhin treten bei einigen Formen der Ektodermalen Dysplasie zusätzlich zur 
Zahnminderzahl 
 

• Hartsubstanzstörungen, die eine erhöhte Anfälligkeit gegenüber Schädigungen durch 
normale Nutzung sowie auch Karies aufweisen, 

• sowie auch in speziellen Fällen Lippen-Kiefer-Gaumenspalten auf. 
 
Die Nachteile bestehen ein Leben lang und bedürfen einer 
 

• lebenslangen 

• interdisziplinären 

• und komplexen 
 
zahnärztlichen Therapie, um für die Betroffenen den erkrankungsspezifischen 
Nachteilsausgleich zu schaffen (UN-BRK §25, SGB V). 
 
Hinsichtlich der Versorgungsgerechtigkeit ist der Zugang zu einer dentalen Versorgung für 
Betroffene mit ektodermaler Dysplasie möglich - jedoch sind auch die in der Leitlinie 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024


S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 369 

identifizierten Versorgungsformen trotz besonderer Berücksichtigung der Grunderkrankung 
nicht vollständig kostenfrei in allen Lebensphasen zugänglich. 
 

• Herstellung von Kinderprothesen 

• Kompositumformungen von Zapfenzähnen 

• Klebebrücken 

• begleitende Kieferorthopädie 

• umfangreiche Knochenaugmentation und implantatprothetische Versorgung 

• individuelle festsitzende und herausnehmbare prothetische Versorgungen 

• lebenslange präventivzahnärztliche Begleitung 
 

Während der Zugang für ED-Betroffene zur Gesundheitsversorgung in der Bundesrepublik 
Deutschland sichergestellt ist (https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html), gibt es 
keine Sonder- bzw. Ausnahmeregelungen zur umfangreichen Kostenübernahme und -
erstattung im Fall von Zahnersatz. Dies ist von immenser Bedeutung für die Betroffenen, da die 
Kosten zur Fertigung von Zahnersatz im Fall von generalisierten Befunden eine kaum oder nicht 
zumutbare Belastung darstellt. Da sowohl die Behandlungsrichtlinie (https://www.g-
ba.de/richtlinien/32/) als auch die Zahnersatz-Richtlinie (https://www.g-ba.de/richtlinien/26/) 
keine umfassenden Ausnahmeindikationen für Betroffene von seltene Erkrankungen der 
Zähne – einschließlich ED – formuliert, ist dieser Personenkreis regelmäßig mit hohen 
Zahnersatzkosten konfrontiert. An dieser Stelle sei ergänzt, dass für Betroffene „angeborener 
Fehlbildungen des Kiefers (Lippen-, Kiefer-, Gaumenspalten, ektodermale Dysplasien)“ 
Ausnahmeindikationen für Implantate und Suprakonstruktionen beschlossen wurden (siehe 
Behandlungsrichtlinie: https://www.g-ba.de/richtlinien/32/). Allerdings muss hier betont 
werden, dass aufgrund der individuellen Situation in diesem Patientenkreis diese 
Versorgungsform nicht immer indiziert und umsetzbar ist. 

9.18 Wissenslücken  

Die beschriebenen Versorgungsarten für die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit 
einer (non-)syndromalen Oligodontie basieren fast ausschließlich auf internationalen 
Fallberichten. 
Folgende Defizite konnten dabei identifiziert werden. 
 
1. Aufgrund der hohen Anzahl von Fallberichten konnten insbesondere für von non- 

/syndromaler Oligodontie betroffener Kinder, Jugendlicher und junger Erwachsener ein 
internationaler Konsens hinsichtlich üblicher Versorgungsformen gefunden werden. 

2. Die hohe Anzahl an Fallberichten über Versorgungen mit Implantaten im Wachstum 
gegenüber prothetischen "Standardversorgungen" zeigt zwar die Bandbreite möglicher 
Behandlungsformen auf, ist jedoch mit hoher Wahrscheinlichkeit hinsichtlich der 
Häufigkeit der tatsächlich durchgeführten Versorgungen nicht repräsentativ (Reporting 
Bias). 

3. Hinsichtlich der Versorgung von Erwachsenen gibt es deutlich weniger Fallberichte 
(Reporting Bias). 

4. Qualitativ hochwertige, genaue und auch hinsichtlich klinischer Parameter standardisierte 
Fallberichte fehlen um eine Vergleichbarkeit der Fallberichte, insbesondere des Outcomes 
zu erreichen. Insgesamt war die Qualität der Fallberichte gering. 

5. Langzeitberichte, insbesondere auch über nachteilige Auswirkungen der beschriebenen 
Therapieformen sind selten oder fehlen vollständig. 

https://www.gesetze-im-internet.de/sgb_5/__28.html
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
https://www.g-ba.de/richtlinien/26/
https://www.g-ba.de/richtlinien/32/
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6. Die Perspektive der Versorgten selber wurde selten berichtet und spiegelte häufig die 
Meinung der Eltern oder der Autorengruppe wider. 

7. Breit angelegte prospektive klinische Studien, die standardisiert Aufschluss über die 
positiven, bzw. negativen medizinischen und subjektiven Effekte beschriebener 
Versorgungsformen geben können, wurden nicht identifiziert. 
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10 Parodontitis als Manifestation einer seltenen Erkrankung 

10.1 Definition 

10.1.1 Parodontitis 

Die Parodontitis ist eine prävalente und multifaktorielle Erkrankung, die durch eine chronisch-
entzündliche Destruktion des Parodonts (Zahnhalteapparates) gekennzeichnet ist und 
unbehandelt zum Zahnverlust führen kann. Das aktuelle Pathogenesekonzept der Parodontitis 
wird als „polymikrobielles Synergie- und Dysbiose-Modell" bezeichnet. Es besagt, dass 
Parodontitis bei immunologisch/ strukturell anfälligen Personen durch Veränderungen in der 
Zusammensetzung des oralen Mikrobioms entsteht und nicht auf einzelne oder einige wenige 
Bakterienarten zurückzuführen ist [Hajishengallis 2020]. Bei der Dysbiose führt eine gestörte 
Homöostase zwischen Wirt und den Mikroorganismen zu einer dysregulierten Entzündung, die 
bei der Parodontitis hauptsächlich die Gewebeschäden verursacht. Destruktive Entzündungen 
und Dysbiose bilden eine sich selbst erhaltende Vorwärtsschleife, die der Chronizität der 
Parodontitis zugrunde liegt. Neutrophile Granulozyten sind durch die Freisetzung 
entzündlicher und toxischer Moleküle (z. B. reaktive Sauerstoffspezies) oder 
bindegewebsabbauender Metalloproteinasen für einen wesentlichen Teil der entzündlichen 
Gewebedestruktion verantwortlich [Hernandez et al. 2010]; ihre Anzahl korreliert positiv mit 
dem Schweregrad der Parodontitis [Lee et al. 1995]. 

Die primären klinischen Zeichen der Erkrankung sind (I) der Verlust von parodontalem 
Stützgewebe, messbar durch den klinischen Attachmentverlust, (II) der röntgenologisch 
darstellbare Knochenverlust, (III) die parodontale Taschenbildung, sowie (IV) die 
Blutungsneigung der Gingiva [Papapanou et al. 2018]. Die Ätiologie ist multifaktoriell und durch 
komplexe Wechselwirkungen zwischen verschiedenen pathogenetischen Umweltfaktoren - 
wie zum Beispiel Rauch-, Stress-, Ernährungsverhalten, Diabetes - und genetischen Faktoren 
gekennzeichnet, deren Kombination die Variabilität des Ausbruchs, des Verlaufs und des 
Schweregrads der Erkrankung bestimmen. Genetische Prädisposition bedeutet in diesem 
Zusammenhang, dass eine Person eine konstitutionelle Anfälligkeit für die Entwicklung einer 
Parodontitis hat, die sich erst in Verbindung mit anderen pathogenen Faktoren manifestiert 
[Schaefer 2018]. Das bedeutet, dass nicht alle Personen, die die genetischen Risikofaktoren in 
sich tragen, die Krankheit entwickeln. 

 

 
 

10.1.2 Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung 

Im Gegensatz zur prävalenten, multifaktoriellen Parodontitis im Erwachsenenalter gibt es eine 
Reihe seltener Syndrome, die unabhängig von anderen Risikofaktoren bei den betroffenen 
Personen mit einer schweren parodontalen Destruktion einhergehen und sich meistens bereits 
früh im Leben manifestieren. Diese werden in der aktuellen Klassifikation der 
Parodontalerkrankungen als „Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung“ 

Für die allgemeine Parodontitis bedeutet genetische Prädisposition, dass eine Person 
eine genetische Anfälligkeit für die Entwicklung der Krankheit hat, aber es bedeutet nicht, 

dass eine Person, die eine solche genetische Veranlagung hat, dazu bestimmt ist, die 
Krankheit zu entwickeln. Die Entwicklung des Phänotyps der Krankheit hängt weitgehend 

von der Umwelt und dem Lebensstil einer Person ab [Schaefer 2018]. 
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kategorisiert [Caton et al. 2018]. Die Diagnose lautet Parodontitis als Manifestation der 
spezifischen Krankheit [Jepsen et al. 2018]. 

 

 

 

10.1.3 Systemerkrankungen mit Auswirkungen auf das Parodont 

Verschiedene systemische Erkrankungen können die strukturelle Integrität des 
Zahnhalteapparats unabhängig von der biofilminduzierten entzündlichen Zerstörung 
beeinträchtigen [Jepsen et al. 2018]. Dazu zählen seltene genetische Erkrankungen wie zum 
Beispiel die Hypophosphatasie (HPP, MIM #146300, #241500, #241510, Kapitel 8), das Coffin-
Lowry-Syndrom (MIM #303600) oder auch neoplastische Erkrankungen, wie das 
Plattenepithelkarzinom. Bei der HPP oder dem Coffin-Lowry-Syndrom können eine 
entwicklungsbedingte Hypoplasie des Wurzelzements und ein Mangel an parodontalen Fasern 
zum frühen Verlust von Milch- und bleibenden Zähnen führen. Auch Osteolyse-Syndrome wie 
die zystische Angiomatose des Knochens, die familiäre expansile Osteolyse oder das Hadju-
Cheney-Syndrom können mit einem frühem Zahnverlust einhergehen. Der 
Alveolarknochenverlust wird in diesen Fällen nicht durch eine biofilminduzierte Parodontitis 
verursacht, sondern durch Osteolyse. Auch neoplastische Syndrome wie die Langerhans-Zell-
Histiozytose zählen zu dieser Gruppe von Krankheiten. 

Erkrankungen der Kategorie „Systemerkrankungen mit Auswirkungen auf das Parodont“ 
werden in dieser Leitlinie – mit Ausnahme der HPP – nicht behandelt, da diese sehr selten 
vorkommen und die zahnmedizinische Therapie abhängig von der Therapie der 
Grunderkrankung ist. 

 

 

 

10.1.4 Unklare Zuordnung 

Für manche Syndrome ist die Zuordnung zu einer der beiden zuvor genannten Kategorien nicht 
eindeutig möglich. Das trifft zum Beispiel auf das Kindler-Syndrom zu, einer spezifischen Form 
der Epidermolysis bullosa, die durch Mutationen im FERMT1-Gen, das unter anderem auch als 
KIND1-Gen bezeichnet wird, verursacht wird. Das Protein Kindlin-1 wird in basalen 
Keratinozyten der Epidermis, des Verdauungstraktes, und der urogenitalen, respiratorischen 
und parodontalen Gewebe exprimiert und verbindet das Aktin-Zytoskelett mit der 
extrazellulären Ma-trix [Has et al. 2011]. Die inflammatorische parodontale Destruktion wird 
wahrscheinlich durch die reduzierte Adhäsion der epithelialen Zellen zur Zahnoberfläche 
begünstigt.  

  

Für die Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung besteht eine 
hohe Genotyp-Phänotyp-Korrelation. Das bedeutet, dass (fast) alle Betroffenen eine 

Parodontitis entwickeln, unabhängig von anderen Risikofaktoren. 

Bei (seltenen) Systemerkrankung mit Auswirkungen auf das Parodont wird die 
strukturelle Integrität des Parodonts unabhängig von einer biofilminduzierten 

entzündlichen Destruktion beeinträchtigt [Jepsen et al. 2018]. 
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10.2 Genetik und Pathophysiologie 

Der Großteil der seltenen systemischen Erkrankungen, die mit einer Parodontitis einhergehen, 
ist den monogenen primären Immundefizienzen (engl.: primary immune deficiency, PID) 
zuzuordnen. Diese sind eine Gruppe genetisch heterogener Erkrankungen, die die anatomische 
Struktur, Reifung, Differenzierung und Funktion von Organen und Zellen des Immunsystems 
beeinträchtigen. Sie manifestieren sich mit einer erhöhten Anfälligkeit für Infektionen, 
Autoimmunität, autoinflammatorischen Erkrankungen, Allergien und/oder Malignität. Sie 
werden typischerweise durch pathogene Veränderungen (im medizinischen deutschen 
Sprachgebrauch subsumiert unter dem Begriff „Mutationen“) in einzelnen Genen (monogen) 
verursacht. Abhängig von der Funktion des betroffenen Gens oder Proteins oder funktionellem 
Mutationseffekt bestehen unterschiedliche Vererbungsmuster [Tangye et al. 2020, Bousfiha et 
al. 2022]. Die Häufigkeit der primären Immundefizienzen variiert je nach geografischer Region, 
ethnischen Faktoren, und Geschlecht. Die mittlere Prävalenz diagnostizierter 
Immundefizienzen wird auf 1:2000 bei Kindern und 1:1200 bei Menschen aller Altersgruppen 
geschätzt [Szczawinska-Poplonyk et al. 2009]. 

10.2.1 Primäre Immundefizienzen (PID) 

Primäre Immundefizienzen (sie auch Leitlinie: 
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/112-001) können sich im oralen Bereich mit 
rezidivierenden aphthösen Stomatitiden, rekurrentem Herpes, oropharyngealer Candidiasis, 
Ulzerationen und bakteriellen Infektionen manifestieren [Szczawinska-Poplonyk et al. 2009]. 
Letztere führen häufig zu einer früh einsetzenden und rapide voranschreitenden Gingivitis und 
Parodontitis. Für eine Zusammenfassung der oralen Manifestationen von primären 
Immundefizienzen siehe [Szczawinska-Poplonyk et al. 2009, Spodzieja and Olczak-Kowalczyk 
2022, Jung et al. 2020, Halai et al. 2020, Peacock et al. 2017]. Es ist davon auszugehen, dass 
weit mehr als die in Tabelle 161 aufgelisteten primären Immundefizienzen mit einer 
inflammatorischen parodontalen Destruktion einhergehen. Berichte darüber sind allerdings 
spärlich oder fehlen.  

In der Gruppe der monogenen primären Immundefizienzen gehen insbesondere die 
angeborenen Störungen der Zahl und/oder Funktion der neutrophilen Granulozyten mit einer 
altersuntypischen parodontalen Destruktion einher (Abbildung 63). Dazu zählen die zyklische 
Neutropenie (MIM #202700, Häufigkeit ~1:250.000), die schwere kongenitale Neutropenie 
(SCN, MIM #202700, 610738, Häufigkeit 1-2:1.000.000) oder das Papillon-Lefèvre-Syndrom 
(PLS, MIM #245000, Häufigkeit 1-4:1.000.000). Bei den schweren kongenitalen Neutropenien 
(Mutationen u. a. im ELANE- oder HAX1-Gen) liegt ein Mangel an neutrophilen Granulozyten 
vor. Eine reduzierte Funktion neutrophiler Granulozyten liegt beim Papillon-Lefèvre-Syndrom 
vor, in dem eine Mutation im Cathepsin-C-Gen zu einer Störung der Immunabwehr im 
Parodontium führt. Ein frühzeitiger Verlust von Milch- und bleibenden Zähnen ist typisch 
(Abbildung 64).  

Das Hermansky-Pudlak-Syndrom sowie das Chediak-Higashi-Syndrom beruhen auf 
Funktionsstörungen von Lysosomen-assoziierten Organellen (lysosome-related organelles, 
LRO), spezialisierten zellulären Strukturen, welche für die normale Funktion u. a. von 
verschiedenen Immunzellen notwendig sind. Die parodontale Destruktion beim parodontalen 
Ehlers-Danlos-Syndrom verursacht durch aktivierende Mutationen in den 
Komplementproteinen C1r und C1s ist vermutlich nicht durch eine gestörte Immunantwort, 
sondern eher durch die Kollagenasefunktion von aktiviertem C1s erklärlich.  

 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/112-001
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Abbildung 63  12-jähriger Patient mit schwerer kongenitaler Neutropenie (severe congenital neutropenia; 
SCN) ohne G-CSF-Therapie und ohne zahnmedizinische Behandlung. Zustand nach spontanem 
Verlust von Zahn 41 bei einem generalisierten, parodontalen Knochenabbau. 

 

 

 

Abbildung 64  11-jährige Patientin mit Papillon-Lefèvre-Syndrom mit den Leitsymptomen einer schweren 
parodontalen Destruktion im Kindesalter und palmoplantaren Hyperkeratosen. 

 

 

  

Abbildung 65  23-jährige Patientin mit parodontalem Ehlers-Danlos-Syndrom mit den Leitsymptomen einer 
schweren parodontalen Destruktion im jugendlichen Alter, Fehlen der befestigten Gingiva 
und gingivalen Rezessionen sowie Hämosiderin-Einlagerungen an den Schienbeinen. Weitere 
orale Symptome sind Pfahlwurzeln oder Taurodontismus der Oberkiefermolaren und 
Wurzelhypoplasien der Prämolaren (Zahn 25). 
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10.2.2 Hypoplasminogenämie 

Die autosomal-rezessive schwere Hypoplasminogenämie, auch Plasminogen-Mangel Typ 1 
oder Plasminogendefizienz genannt (MIM #217090), ist nicht den primären Immundefizienzen 
zuzuordnen. Sie wird durch homozygote oder compound heterozygote Mutationen im Gen, 
das für Plasminogen (PLG) kodiert, verursacht. Plasminogen ist nicht nur ein 
Komplementinhibitor, sondern auch ein proteolytischer Faktor mit breitem Spektrum, der die 
extrazellulären Matrixproteine, z. B. Laminin, Fibronektin und Proteoglykane, abbaut oder 
indirekt latente Metalloproteinasen aktiviert [Barthel et al. 2012]. Der Plasminogenmangel ist 
daher mit massiven Fibrinablagerungen in den Schleimhäuten verbunden, was zur 
sogenannten "holzigen" Konjunktivitis (80 % der Patienten), einer „holzigen“ Gingivitis (34 %) 
und/oder einer „holzigen“ Parodontitis (engl.: ligneous periodontitis) führt, die durch eine 
ausgedehnte generalisierte parodontale Zerstörung in Verbindung mit einer 
pseudomembranösen Zahnfleischwucherungen gekennzeichnet ist [Gunhan et al. 1999, 
MacPherson et al. 2020, Kurtulus Waschulewski et al. 2016, Sivolella et al. 2012, Gunhan et al. 
2012, Schuster et al. 2007]. 

10.2.3 Weitere Krankheitsbilder 

Tabelle 161 beinhaltet eine Auflistung der in die Literatursuche zur Leitlinie inkludierten 
seltenen Erkrankungen, die mit der Manifestation einer Parodontitis einhergehen. Diese 
basiert auf der 2019 publizierten „Standardterminologie für die Zähne und Klassifizierung 
genetischer Zahnstörungen“ [de la Dure-Molla et al. 2019] und der aktuellen Klassifikation der 
Parodontalerkrankungen [Albandar et al. 2018, Jepsen et al. 2018]. Alle gelisteten 
Zustandsbilder gehen (unbehandelt) mit einer gravierenden Entzündungsneigung des 
Parodonts und einem frühen und schweren parodontalen Attachmentverlust und damit 
Zahnverlust im Kindes- oder frühen Erwachsenenalters einher. Auslöser der 
hyperinflammatorischen Reaktion und Destruktion ist der dentale Biofilm. 
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Tabelle 161  Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung. Die in der Liste angeführten Erkrankungen werden in der medizinischen Fachliteratur mit der 
Manifestation einer Parodontitis beschrieben und wurden in die Literatursuche der aktuellen Leitlinie inkludiert [Ziaei et al. 2021, Lima et al. 2020]. 

Erkrankung 
ICD-10-

GM-2023 
MIM 

Nummer 
Gen 

Weitere orale 
Manifestationen 

Nicht-orale Charakteristika 

Primäre Immundefizienzen  

Angeborene Störungen der Zahl und/oder Funktion der neutrophilen Granulozyten 

Schwere kongenitale 
Neutropenie, zyklische 
Neutropenie 

D70 

#202700 
#610738 
#612541 
#615285 
#617014 
#619813 
#618752 
#613107 
#616022 

ELANE 
HAX1 
G6PC3 
VPS45 
CSF3R 
CLPB 
SRP54 
GFI1 
JAGN1 

Ulzerationen, 
Zahnfleischentzünd
ungen 

Wiederkehrendes Fieber, chronische und 
schwere Infektionen der Atemwege (Rachen, 
Nasennebenhöhlen, Lunge) sowie Leber und 
Weichteile, die in unregelmäßigen Abständen 
auftreten. Attenuierte Form: zyklische 
Neutropenie und ggf. Reduktion anderer 
Blutzellen alle 3 (2-4) Wochen, ggf. mit 
Infektionen. 

Glykogenspeicherkrankheit 
1b 

E74 

#232220 SLC37A4 
Ulzerationen, 
Zahnfleischentzünd
ungen 

Rezidivierende Hypoglykämien und andere 
Stoffwechselveränderungen, 
Glykogenspeicherung (Hepatomegalie), 
Wachstumsstörung, Neutropenie, 
rezidivierende Infektionen 

Cohen-Syndrom Q87 

#216550 VPS13B 

unspezifisch 

Gedeihstörung, später Stammfettleibigkeit, 
Hypotonie, Entwicklungsstörung, 
Mikrozephalie, Retinopathie, 
Gelenkhypermobilität, Neutropenie, 
charakteristische Gesichtszüge 

Chronisch granulomatöse 
Erkrankung 

C96 

#306400 
#613960 
 

CYBB  
NCF4 
 unspezifisch 

wiederkehrende Infektionen, 
Lymphadenopathie, entzündliche 
Darmerkrankungen, granulomatöse Kolitis, 
Fieber, Hautinfektionen, Osteomyelitis, 
Abszesse 

https://www.icd-code.de/suche/icd/code/D70.-.html?sp=Sschwere+kongenitale+Neutropenie
https://www.omim.org/entry/610738
https://www.omim.org/entry/612541
https://www.omim.org/entry/615285
https://www.omim.org/entry/617014
https://www.omim.org/entry/619813
https://www.omim.org/entry/618752
https://www.omim.org/entry/613107
https://www.omim.org/entry/616022
https://www.omim.org/entry/232220
https://www.omim.org/entry/216550
https://www.omim.org/entry/306400
https://www.omim.org/entry/613960
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Shwachman-Diamond-
Syndrom 

Q87 

#260400 
#617941 

SBDS 
EFL1 
SBDS 
SRP54 

Hochgewölbter 
Gaumen 

Exokrine Pankreasinsuffizienz mit 
Malabsorption und Gedeihstörung, 
Neutropenie und andere Zytopenien, 
knöcherne metaphysäre Dysostose 

Barth-Syndrom 
E71 

#302060 TAZ 
Ulzerationen 

Kardiomyopathie, Neutropenie und 
assoziierte Infektionen, Myopathie, 
Wachstumsverzögerung 

Papillon-Lefèvre-Syndrom, 
Haim-Munk-Syndrom 

Q82.8 
#245000 
#245010 

CTSC 
keine 

Palmoplantare Hyperkeratose, Furunkulose, 
Pyodermie, Leberabszess, Pneumonie  

Leukozytenadhäsionsdefizien
z 

D84 

#600065 
#605881 
#607901 

ITGB2 
SLC35C1 
FERMT3 

Ulzerationen, 
Zahnfleischentzünd
ungen 

Verzögerte Nabelschnurablösung, 
Hautgeschwüre, Leukozytose; z.T. 
Wachstumsverzögerung, 
Entwicklungsverzögerung, Blutungsneigung,  

Wiskott-Aldrich-Syndrom D82 

#300392 WAS 
Ulzerationen, 
Zahnfleischentzünd
ungen 

Thrombozytopenie, Ekzeme, rezidivierende 
bakterielle/virale Infektionen, blutiger 
Durchfall, Lymphome, 
Autoimmunerkrankungen, IgA-Nephropathie 

Störungen von Proteinen des Komplementsystems 

Parodontales Ehlers-Danlos-
Syndrom Typ 1, Typ 2 

Q79 
#130080 
#617174 

C1R 
C1S 

Fehlen der 
befestigten 
Gingiva, gingivale 
Rezessionen 
 

Variable Bindegewebemanifestationen, 
Hypermobilität, prätibiale 
Hämosiderineinlagerungen 

Hereditäres Angioödem (C1 
Inhibitor Defizienz) 
 

D84 #106100 C1INH 

Akute Episoden 
von 
Zahnfleischödeme
n 

Angioödematöse Attacken werden durch 
Traumata, Infektionen oder Stress ausgelöst 

  

https://www.omim.org/entry/617941
https://www.omim.org/entry/302060
https://www.omim.org/entry/106100
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Andere Störungen des Immunsystems  

Hermansky-Pudlak-Syndrom E70 

#203300 
#608233 
#614072 
#614073 
#614074 
#614075 
#614076 
#614077 
#614171 
#617050 
#619172 

HPS1 
AP3B1 
HPS3 
HPS4 
HPS5 
HPS6 
DTNBP1 
BLOC1S3 
BLOC1S6 
AP3D1 
BLOC1S5 

keine okulokutaner Albinismus, Blutungsneigung 

Chédiak-Higashi-Syndrom E70 #214500 LYST  keine 
Partieller Albinismus, rezidivierende 
Infektionen, Neutropenie, Blutungsneigung, 
progressive neurologische Dysfunktion 

Autoinflammatorische Erkrankungen 

Singleton-Merten-Syndrom  Q78 #182250 IFIH1 

verzögerte 
Milchzahn-
Exfoliation und 
Eruption der 
bleibenden Zähne, 
verkürzte 
Zahnwurzeln, 
Wurzelresorptione
n  

Verkalkungen der Aorta, der Aorten- und 
Mitralklappen, Osteoporose 

Genodermatosen 

Kindler Epidermolysis bullosa Q81 #173650 FERMT1 
Fragilität der 
Mukosa 

traumabedingte Blasenbildung, 
Hautatrophie, Photosensitivität, 
Hyperkeratose der Hand- und Fußsohlen, 
Pseudosyndaktylie 

 

https://www.omim.org/entry/203300
https://www.omim.org/entry/608233
https://www.omim.org/entry/614072
https://www.omim.org/entry/614073
https://www.omim.org/entry/614074
https://www.omim.org/entry/614075
https://www.omim.org/entry/614076
https://www.omim.org/entry/614077
https://www.omim.org/entry/614171
https://www.omim.org/entry/617050
https://www.omim.org/entry/214500
https://www.omim.org/entry/173650
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10.3 Klinisches Erscheinungsbild und Leitsymptome 

Leitsymptom der Parodontitiden als Manifestation seltener Systemerkrankung ist die 
parodontale Destruktion (meist) im Kindes- oder Jugendalter. Das klinische Erscheinungsbild 
der parodontalen Destruktion unterscheidet sich mit einzelnen Ausnahmen nicht von der 
Parodontitis im Allgemeinen, außer dass sich diese bereits im Kindes- oder Jugendalter 
manifestiert und typischerweise rasch voranschreitet. Der Verlust des parodontalen 
Attachments wird als klinischer Attachmentverlust (clinical attachment loss, CAL) mit einer 
Parodontalsonde in Bezug auf die Schmelz-Zement-Grenze diagnostiziert [Tonetti et al. 2018]. 

 

 

 

10.4 Parodontale Diagnostik und Klassifikation 

Die parodontale Diagnosestellung folgt der Klassifikation der parodontalen und 
periimplantären Erkrankungen und Zustände und basiert auf den klassischen klinischen und 
radiologischen Untersuchungen [Caton et al. 2018, Tonetti et al. 2018]. Eine umfassende 
parodontologische Diagnostik ist speziell bei Betroffenen mit einer Parodontitis als 
Manifestation einer Systemerkrankung unerlässlich, da sie Grundlage für die Diagnosestellung 
und Behandlungsplanung ist.  

10.4.1 Besonderheiten der Anamnese 

Liegt der Verdacht auf eine Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung vor, muss 
in der Anamnese speziell darauf eingegangen werden. 

1. Familienanamnese: Leiden weitere Familienmitglieder an einer Parodontitis, die bereits 
in jungen Jahren diagnostiziert wurde? 

2. Parodontale Anamnese: 
i. In welchem Alter wurde die Parodontitis zum ersten Mal diagnostiziert? 

ii. Zahnverlust aufgrund von Parodontitis? Alter bei Zahnverlust 
iii. Sind Milchzähne vorzeitig ausgefallen (mit intakter Wurzel)? 
iv. Allgemeine parodontale Risikofaktoren 

3. Weitere orale Manifestationen (Entzündungen, Pilzerkrankungen, Zahnlockerungen, 
Schmerzen) 

4. Häusliche Mundhygiene 

Entsprechend der aktuellen Klassifikation der Parodontalerkrankungen sind Betroffene 
ein Parodontitisfall wenn: 

 
interdentaler CAL an ≥ 2 nicht benachbarten Zähnen ODER bukkaler/ oraler CAL ≥ 3 mm 

mit Taschenbildung > 3 mm an ≥ 2 Zähnen vorliegt 
UND 

der beobachtete Attachmentverlust nicht auf andere Ursachen zurückgeführt werden 
kann (z. B. Gingivarezession; zervikale Zahnkaries; das Vorhandensein von CAL auf dem 
distalen Aspekt eines zweiten Molaren und in Verbindung mit einer Fehlstellung oder 
Extraktion eines dritten Molaren; eine endodontische Läsion, die durch das marginale 

Parodontium fistelt; das Auftreten einer vertikalen Wurzelfraktur) [Tonetti et al. 2018]. 
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5. Allgemeinmedizinische Auffälligkeiten, die ein Hinweis auf eine syndromale Erkrankung 
sein können (Entzündungen, Abszessbildungen, häufiges Fieber, Knochenbrüche, 
Gelenkschmerzen, auffallend schnelle Hämatombildung, Besonderheiten der Haut und 
Schleimhäute etc.) 

10.4.2 Klinische und radiologische Diagnostik 

Die allgemeingültigen Grundlagen der klinischen und radiologischen parodontalen Diagnostik 
können in einschlägigen Lehrbüchern oder bei Salvi et al. 2023 im Detail nachgelesen werden, 
und werden hier nur in aller Kürze zusammengefasst [Salvi 2023]. 

Extraorale Befunde. Die extraorale Untersuchung umfasst die Beurteilung von Haut, Gesicht, 
Lymphknoten, Körper- und Atemgeruch sowie Gelenken und Muskeln der Kopf- und 
Halsregion. Die Palpation der zervikalen Lymphknoten wird empfohlen, um mögliche 
Lymphadenopathien festzustellen. Zusätzlich soll bei Verdacht auf eine seltene 
Systemerkrankung auf die Physiognomie geachtet, Haut, Haare, Fingernägel und Gelenke 
beurteilt und die in der Anamnese erwähnten Besonderheiten verifiziert werden. Die typischen 
Syndrome, bei denen die Erstdiagnose durch Zahnärzte gestellt wird, sind das Papillon-Lefevre 
Syndrom, das klinisch durch die Kombination aus palmoplantaren Hyperkeratosen und einer 
kindlichen Parodontitis diagnostiziert wird, und das parodontale Ehlers-Danlos Syndroms, bei 
dem bei zirka 80 % der Betroffenen persistierende bräunliche oder bläuliche 
Hämosiderineinlagerungen an den Schienbeinen und bei knapp 50 % der Betroffenen 
hypermobile Gelenke (speziell der Finger) und atrophe Narbenbildung auftreten. 

Parodontalstatus. Der Parodontalstatus ist das wichtigste Diagnoseinstrument für die 
unmittelbare Beurteilung des Ausmaßes und Schweregrades der Erkrankung. Auch die 
periimplantäre Sondierung ist ein "Muss" für die Langzeitüberwachung von Implantaten [Salvi 
2023]. 

• Sondierungstiefen (6-Punktmessung) 
• Blutung auf Sondieren (6-Punktmessung) 
• Klinisches Attachmentlevel (6-Punktmessung) 
• Zahnbeweglichkeit  
• Furkationsbeteiligung 

 

Weitere intraorale Befunde: 

• Inspektionsbefund der Gingiva (Form, Farbe, Verlauf, Konsistenz, Oberfläche) 
• Plaqueindex  
• Statische und dynamische Okklusion 

 
Radiologische Diagnostik. Eine Schichtaufnahme, wie z. B. die Panoramaschichtaufnahme 
(PSA), von guter Qualität erlaubt eine hinreichend gute Darstellung der parodontalen 
Knochendestruktion. Aufgrund der höheren Detailgenauigkeit und Auflösung ist ein 
Röntgenstatus in Rechtwinkeltechnik allerdings vorteilhaft.  

Mikrobiologische Diagnostik. Das aktuelle Pathogenesekonzepte der Parodontalerkrankungen 
besagt, dass Parodontitis bei anfälligen Personen durch Veränderungen in der 
Zusammensetzung des oralen Mikrobioms entsteht und nicht auf einzelne oder einige wenige 
Bakterienarten zurückzuführen ist [Hajishengallis 2020], weshalb die mikrobiologische 
Diagnostik bei Parodontitis in den letzten Jahren immer mehr an Bedeutung verloren hat [Pretzl 
2019; Jockel-Schneider 2018]. Die Beobachtung, dass das Vorkommen von Aggregatibacter 
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actinomycetemcomitans im subgingivalen Biofilm eine bedeutsame Rolle in der Pathegenese 
der PLS-Parodontitis und seine Suppression unter die Nachweisgrenzein bei deren Therapie 
spielt, lässt den Nachweis dieses Bakterium vor Therapie sinnvoll erscheinen [Nickles 2013]. 

10.4.3 Weitere diagnostische Untersuchungen 

Die Diagnose der Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung wird auf Basis der 
Systemerkrankung gestellt. Bei den primären Immundefizienzen imponieren die systemischen 
Manifestationen der Erkrankungen, so dass die allgemein-medizinischen Diagnose bereits 
bekannt ist, wenn Betroffene zur zahnärztlichen Therapie kommen. Ausnahmen stellen seltene 
Erkrankungen dar, bei denen die parodontalen und oralen Symptome als 
Hauptmanifestationen imponieren, wie zum Beispiel beim Papillon-Lefèvre-Syndrom, dem 
parodontalen Ehlers-Danlos-Syndrom oder der Hypoplasminogenämie.  

Prinzipiell ist bei jedem Kind, Jugendlichen oder jungen Erwachsenen mit parodontalen 
Destruktionen die Verdachts- bzw. Arbeitsdiagnose „Parodontitis als Manifestation einer 
Systemerkrankung“ in Betracht zu ziehen. Dieser zahnärztlichen Verdachts- bzw. 
Arbeitsdiagnose muss nachgegangen werden. Mit Blick auf einen möglichen, wenn nicht sogar 
wahrscheinlichen genetischen Hintergrund sollte eine Vorstellung auf einer humangenetischen 
Ambulanz veranlasst werden. Eine Zuweisung zur Pädiatrie, Dermatologie (und ggf. 
Opthalmologie bei V.a. Hypoplasminogenämie) soll erfolgen, um die notwendigen 
Laboruntersuchungen zu veranlassen (siehe auch Kapitel 4.4). 

Fällt die humangenetische Untersuchung negativ aus, kann es sich speziell bei Adoleszenten 
oder jungen Erwachsenen auch um eine schnell fortschreitende multifaktorielle Parodontitis 
handeln (ehemals aggressive Parodontitis), die mit einer Prävalenz von 0,1 % bei Kaukasiern 
und bis zu 2,6 % in Populationen afrikanischer/ hispanischer Herkunft wahrscheinlicher ist als 
eine Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung [Alrayyes and Hart 2011, Jenkins 
and Papapanou 2001, Califano et al. 2003]. 

10.4.4 Differentialdiagnostik 

10.4.4.1 Multifaktorielle Parodontitis 

Die Prävalenz der Parodontitis wird bei Erwachsenen auf etwa 62 % geschätzt [Trindade et al. 
2023]. Dabei ist die schwere Parodontitis mit 23,6 % die sechsthäufigste Erkrankung weltweit 
[Kassebaum et al. 2014]. Parodontitis-Betroffene sind typischerweise über 30 Jahre alt, und das 
Ausmaß der Knochenzerstörung steht im Einklang mit dem Vorhandensein von ätiologischen 
Faktoren wie Plaque und Zahnstein und lokalen bzw. extrinsischen Risikofaktoren wie zum 
Beispiel Rauchen, emotionaler Stress oder Diabetes. Bei Kindern und Jugendlichen ist die 
parodontale Diagnose eine Herausforderung. Eine beginnende multifaktorielle Parodontitis 
muss von seltenen meist monogenen Syndromen und von anderen Erkrankungen, die die 
parodontalen Stützstrukturen beeinträchtigen können, unterschieden werden. Die beginnende 
multifaktorielle Parodontitis schreitet meistens langsam voran, sie ist im bleibenden Gebiss der 
meisten Teenagerpopulationen üblich und steht in ursächlichem Zusammenhang mit dem 
Vorhandensein lokaler Risikofaktoren. In der Regel wird nur ein geringer Verlust des 
parodontalen Attachments festgestellt. Bei einer Untergruppe ansonsten gesunder 
Jugendlicher (0,1 % bei Kaukasiern in Nord- und Mitteleuropa, 0,2 % bis 0,5 % in den USA bis 
zu 2,6 % in Populationen afrikanischer Herkunft) kann die multifaktorielle Parodontitis schnell 
fortschreiten [Alrayyes and Hart 2011, Jenkins and Papapanou 2001, Califano et al. 2003]; sie 
wurde in früheren Klassifikationen als früh einsetzende oder aggressive Parodontitis 
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bezeichnet und kann lokal oder generalisiert auftreten. Je jünger das Alter der Betroffenen bei 
Erstdiagnose desto größer wird der ätiologische Anteil genetischer Faktoren eingeschätzt. 

10.4.4.2 Systemerkrankungen mit Auswirkungen auf das Parodont als anatomische 
Struktur 

Seltene genetische Erkrankungen, die eine neoplastische Proliferation unterschiedlicher 
Zelltypen verursachen, präsentieren sich als alveoläre Osteolyse, die eine lokalisierte 
Parodontitis imitiert. Als Beispiel sei die Neurofibromatose Typ 1 (MIM #162200) (Von-
Recklinghausen-Krankheit) genannt, eine autosomal-dominante neurokutane Störung, die das 
Zellwachstum von neuronalem Gewebe beeinflusst. Sie wird durch heterozygote Mutationen 
im NF1-Gen verursacht. Zu den typischen Hautmerkmalen gehört die Entwicklung von 
dermalen Neurofibromen. Orale plexiforme Neurofibrome können auch in den Alveolarkamm 
eindringen und eine lokalisierte Parodontitis imitieren [Javed et al. 2014] (Abbildung 66). Auch 
die Langerhans-Zell-Histiozytose ist eine gutartige, aber lokal zerstörerische Entität, bei der es 
sich um eine echte neoplastische Proliferation unreifer myeloider dendritischer Zellen aus dem 
Knochenmark handelt. Sie präsentiert sich als schmerzhafte erythematöse Schwellung mit 
Zahnbeweglichkeit, in einigen Fällen begleitet von nicht heilenden gingivalen Ulzera und Fieber. 
In 40 % der Fälle ist die Mandibula betroffen [Chugh et al. 2021]. Aus radiologischer Sicht wurde 
eine Ähnlichkeit der Knochenläsionen mit einem breiten Spektrum von Krankheiten 
beschrieben, wie z. B. odontogenen Zysten, bestimmten gutartigen und bösartigen Tumoren, 
periapikalen Läsionen und parodontalem Knochenverlust [Difloe-Geisert et al. 2021]. 

 

 
 

Abbildung 66  36-jähriger Patient mit Neurofibromatose Typ 1 und intraalveolären Neurofibromen in den 
Regionen 14, 38, 41 und 46. 

 

Osteolyse-Syndrome wie familiäre expansile Osteolyse (MIM #174810) oder die Gorham-Stout-
Krankheit (MIM #123880) sind seltene Erkrankung, die durch eine fortschreitende 
Knochendestruktion gekennzeichnet sind. Die Beteiligung des Kiefers ist mit lockeren Zähnen, 
dem Gefühl, dass die Zähne beim Zubeißen wackeln, Okklusionsstörungen, Spontanfrakturen 
und Gesichtsdeformitäten verbunden [Jagtap et al. 2019, Thompson und Patrawala 2021, Liu 
et al. 2017, Jagtap et al. 2020]. 

10.5 Ergebnisse der systematischen Literatursuche 

10.5.1 Inkludierte Publikationen mit Parodontaltherapie 

Insgesamt wurden 30 Fallberichte und Fallserien inkludiert, die über die parodontale Therapie 
von Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankungen (exklusive 
Hypoplasminogenämie) berichteten. Für eine Fallserie mit n = 35 waren die Einzeldaten der 
inkludierten Individuen trotz versuchter Kontaktaufnahme mit der Autorengruppe nicht 
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verfügbar [Ullbro et al. 2005]. Innerhalb der inkludierten Fallserien wurden weitere acht 
Individuen aufgrund fehlender klinischer Follow-up-Daten, zu kurzem Follow-up-Intervall von 
< 3 Jahren bzw. einer anderen dentalen Diagnose als „Parodontitis“ exkludiert. Insgesamt 
wurden die Daten von 42 Betroffenen ausgewertet. Die Charakteristika der inkludierten 
Individuen sind in Tabelle 163 abgebildet. 

10.5.1.1 Systemische Therapie 

Berichte über eine systemische Therapie der Grunderkrankung im Rahmen der 
Parodontaltherapie lagen ausschließlich für Fallberichte mit der Diagnose Neutropenie vor. 6/8 
inkludierten Individuen mit zyklischer oder schwerer kongenitaler Neutropenie erhielten eine 
systemische Therapie mit G-CSF (granulocyte colony stimulating factor), ein Individuum erhielt 
keine Therapie, für ein weiteres Individuum fehlten die Angaben. Angaben für die Häufigkeit 
der Kontrollen der systemischen Therapie bzw. der Höhe der Dosierung von G-CSF wurden 
nicht gemacht. Für zwei Betroffene aus einem Fallbericht wird explizit die Verbesserung des 
parodontalen Status nach Beginn der systemischen Therapie mit G-CSF hervorgehoben 
[Carlsson et al. 2006a]. 

 

Tabelle 162  Systemische Therapie bei schwerer kongenitaler oder zyklischer Neutropenie mit G-CSF. 
Aufgrund der geringen Fallzahl war keine statistische Analyse der Zahnverlustrate zwischen Individuen mit 
versus ohne systemische Therapie mit G-CSF möglich. Für zwei Betroffene aus einem Fallbericht wird explizit die 
Verbesserung des parodontalen Status nach Beginn der systemischen Therapie mit G-CSF hervorgehoben 
[Carlsson et al. 2006a]. 

Publikation 
(Erstautor, Jahr) 

Systemische Diagnose 
systemische 

Therapie 
Zahnverlustrat

e 

Anzahl verlorener 
Zähne während 

Follow-up 

Carlsson et al. 2006 
Schwere kongenitale 
Neutropenie 

G-CSF 0.7 15 

Carlsson et al. 2006b 
Schwere kongenitale 
Neutropenie 

G-CSF 0.0 0 

da Fonseca et al. 2000  Zyklische Neutropenie G-CSF 2.3 28 

Defraia et al. 2001 
Schwere kongenitale 
Neutropenie 

Keine Angaben 2.3 25 

Fernandes et al. 2016 
Schwere kongenitale 
Neutropenie 

G-CSF 0.0 0 

Lao et al. 2022 Zyklische Neutropenie Keine 0.0 0 

Lu et al. 2012 Zyklische Neutropenie G-CSF 3.0 12 

Nakai et al. 2003 Zyklische Neutropenie G-CSF 0.0 0 
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Tabelle 163  Systematische Literatursuche. Anzahl der inkludierten Individuen je Syndrom. Quantitative Variablen sind als Median (Minimum – Maximum) gegeben. 
Quellenangaben in Klammern verweisen auf Doppelberichte einzelner Individuen zu verschiedenen Zeitpunkten der Therapie bzw. des Follow-ups.  

Diagnose Anzahl 
Alter 

(Jahre) 

Geschlecht 
(weiblich/ 
männlich) 

Follow-up 
(Jahre) 

Referenzen 

PRIMÄRE IMMUNDEFIZIENZEN 

Angeborene Störungen der Zahl und/oder Funktion der neutrophilen Granulozyten 

Schwere kongenitale Neutropenie 4 5 (4-8) 4/0 13 (10-21) 
Carlsson et al. 2006b, Defraia und Marinelli 2001, Fernandes et al. 2016, 
Carlsson und Fasth 2001 

Zyklische Neutropenie 4 7 (2-12) 4/0 5 (4-12) 
da Fonesca und Fontes 2000, Lu und Meng 2012, Nakai et al. 2003, Lao et 
al. 2022 

Glykogenspeicherkrankheit 1b 0 - - - - 

Cohen-Syndrom 0 - - - - 

Chronisch granulomatöse Erkrankung 0 - - - - 

Shwachman-Diamond-Syndrom 0 - - - - 

Barth-Syndrom 0 - - - - 

Papillon-Lefèvre-Syndrom 29 8 (2-14) 16/13 11 (3-33) 

AlSarheed und Al-Sehaibany 2015, De Vree et al. 2000, Eickholz et al. 2001, 
Lundgren und Renvert 2004, Pimentel et al. 2012, de Freitas et al. 2007, 
Gungor et al. 2017, Toygar et al. 2007, Umlauft et al. 2021, Schacher et al. 
2006, Wiebe et al. 2001 

Haim-Munk-Syndrom 0 - - - - 

Leukozytenadhäsions-syndrom 1 10 1/0 5 Dababneh et al. 2008 

Wiskott-Aldrich-Syndrom 0 - - - - 

Störungen von Proteinen des Komplementsystems 

parodontales Ehlers-Danlos-Syndrom 1 16 1/0 26 Rinner et al. 2018 
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Hereditäres Angioödem (C1 Inhibitor 
Defizienz) 

0 - - - - 

Andere Störungen des Immunsystems 

Hermansky-Pudlak-Syndrom 0 - - - - 

Chediak-Higashi-Syndrom 2 
12 (12-

12) 
2/0 9 Bailleul-Forestrier et al. 2008, Shibutani et al. 2000 

Autoinflammatorische Erkrankungen 

Singleton-Merten-Syndrom Typ 1 0 - - - - 

Genodermatosen 

Kindler Epidermolysis bullosa 1 16 1/0 12 Wiebe et al. 2008 
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Tabelle 164  Fallberichte, welche eine systemische Therapie mit G-CSF bei schwerer kongenitaler oder 
zyklischer Neutropenie zusätzlich zur Parodontaltherapie beschrieben. 

Dentition  Systemische Therapie Referenzen  

Erste G-CSF 
Carlsson et al. 2006b; da Fonseca et al. 
2000; Fernandes et al. 2016; Lu & Meng 
2012;  

Wechselgebiss G-CSF Nakai et al. 2003;  

 

 

 
Abbildung 67  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche eine 

systemische Therapie mit G-CSF zusätzlich zur Parodontaltherapie beschrieben. 
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Tabelle 165  Evidenztabelle zur systemischen Therapie mit G-CSF bei zyklischer oder schwerer kongenitaler Neutropenie. 

Versorgungsform: Systemische Therapie mit G-CSF 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate während dem Follow-up (≥ 3 Jahre) 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e
 

G-CSF 

(R)CT - - - - - 

- 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS - - - - - - - - - - 

CR 4 5 5  Essentiell 
Hoch 

Abbildung 67 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 
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G-CSF 

(R)CT - - - - - - - - - - 

CS - - - - - - - - - - 

CR 1 1 1  Essentiell 
Hoch 

Abbildung 67 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 
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10.5.2 Zahnärztliche Parodontaltherapie 

10.5.2.1 Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung 
im Milch- oder Wechselgebiss (< 12 Jahre) 

Für die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen Erkrankung liegen keine 
prospektiven klinischen Studien vor. Demgegenüber finden sich in der Literatur 22 Fallberichte 
bzw. -serien, die Parodontaltherapie bei unter 12-Jährigen beschrieben (Tabelle 166). Die 
altersgruppen-spezifische Schlüsselfrage lautet: 

 
 

„Welche parodontale Therapie ist altersgerecht, 

indikationsgerecht und langfristig erfolgversprechend bei Kindern unter 12 Jahren 

mit einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung?“   

 

 

Tabelle 166  Fallberichte, welche Parodontaltherapie bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 

Dentition  Parodontaltherapie Referenzen  

Erste 

 

Mundhygieneinstruktionen; 

Subgingivales Debridement mit/ 

ohne Antibiose; Extraktionen; 

Unterstützende 

Parodontaltherapie 

Carlsson and Fasth 2001; Carlsson et al. 
2006b; da Fonseca et al. 2000; De Vree 
et al. 2000; Fernandes et al. 2016; Lu et 
al. 2012; Lundgren et al. 2004; Nickels et 
al. 2011; Nickles et al. 2013; Schacher et 
al. 2006; Toygar et al. 2007; Umlauft et 
al. 2020; Wiebe et al. 2001; 

Wechselgebiss 

Mundhygieneinstruktionen; 

Subgingivales Debridement mit/ 

ohne Antibiose; Extraktionen; 

Unterstützende 

Parodontaltherapie 

Al Shared et al. 2015; Dababneh et al. 
2008; de Freitas et al. 2008; De Vree et 
al. 2000; Defraia et al. 2001; Eickholz et 
al. 2001; Lundgren et al. 2004; Lux et al. 
2005; Nakai et al. 2003; Nickles et al. 
2013; Pimentel et al. 2012; 
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Tabelle 167  Evidenztabelle zur Parodontaltherapie bei Kindern <12 Jahre. 

Versorgungsform: Parodontaltherapie 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate während dem Follow-up (≥ 3 Jahre) 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Evidenzqualität 

Er
st

e
 

Parodontaltherapie 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.11, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 

CS 2 7 7 3 - 33 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 68 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 

CR 10 10 10 4 - 21 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 68 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 

W
ec

h
se

lg

eb
is

s 

Parodontaltherapie (R)CT - - - - - - - - - - 

CS 2 10 10 3 - 24 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 68 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 

CR 9 7 7 3 - 17 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 68 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 
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Abbildung 68  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Parodontaltherapie bei Kindern (<12. Lebensjahr) beschrieben. 

 

10.5.3 Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung im 
jugendlich-bleibenden Gebiss (Jugendliche und junge Erwachsene/ 12 bis ~20 Jahre) 

Kennzeichnend für die Altersphase der 12 bis ~20-Jährigen ist, dass die vorhandenen 
Milchzähne verloren gegangen sind, alle bleibenden Zähne durchgebrochen sind sowie das 
Körper- und Kieferwachstum sich bis zum Ende des zweiten Lebensjahrzehnts weiter fortsetzt. 
D.h. in dieser Altersphase sind Maßnahmen umzusetzen, welche auf eine normgerechte 
Gebissentwicklung abzielen und parodontal-bedingte Zahnverluste bleibender Zähne 
möglichst präventiv abfedern. Umgekehrt ist darauf aufmerksam zu machen, dass die 
Compliance kooperationsbedingt noch nicht immer gegeben ist. Die altersgruppen-spezifische 
Schlüsselfrage lautet: 

 
 

„Welche parodontale Therapie ist altersgerecht, 

indikationsgerecht und langfristig erfolgversprechend bei Jugendlichen und 

jüngeren Erwachsenen mit einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen 

Systemerkrankung?“  

 

 

Für diese Altersgruppe konnten im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -
sichtung insgesamt 9 Fallberichte/-serien identifiziert werden (Tabelle 168), welche den 
Einschlusskriterien entsprachen.  
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Tabelle 168  Fallberichte, welche Parodontaltherapie bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (≥ 12. 
Lebensjahr) beschrieben. 

Dentition  Parodontaltherapie Referenzen  

Zweite  

Mundhygieneinstruktionen; 

Subgingivales Debridement mit/ 

ohne Antibiose; Extraktionen; 

Unterstützende 

Parodontaltherapie 

Bailleul-Forestier et al. 2008; Gungor et al. 
2017; Lao et al. 2022; Lundgren et al. 
2004; Nickels et al. 2013; Pimentel et al. 
2012; Rinner et al. 2019; Shibutani et al. 
2000; Wiebe et al. 2008 

 

 

 
Abbildung 69  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

Parodontaltherapie bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen (≥ 12. Lebensjahr) 
beschrieben. 

 

10.5.3.1 Durchgeführte Parodontaltherapie: Zusammenfassung der Ergebnisse 

Systemerkrankung wurden unabhängig von ihrem Alter bei Behandlungsbeginn entsprechend 
der AWMF S3-Leitlinie behandelt (Abbildung 69). Die Art der Parodontaltherapie unterschied 
sich nicht statistisch signifikant zwischen der Therapie von bleibenden Zähnen und dem Milch- 
inklusive Wechselgebiss (Tabelle 166, Abbildung 68). Die Anzahl der initial extrahierten Zähne 
war in der Gruppe mit Milch-/Wechselgebiss statistisch signifikant höher als in der Gruppe mit 
bleibender Dentition (p = 0,04). Aufgrund fehlender Daten konnte nicht evaluiert werden, ob 
die Endpunkte der Parodontaltherapie (Sondierungstiefen ≤ 4mm bzw. 5mm ohne Blutung auf 
Sondierung) vor Therapiestufe 4 erreicht wurden.  
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Tabelle 169  Evidenztabelle zur Parodontaltherapie bei Jugendlichen und jungen Erwachsenen ≥ 12 Jahren. 

Versorgungsform: Parodontaltherapie 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate während dem Follow-up (≥ 3 Jahre) 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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Parodontaltherapie 

(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.11, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS 2 2 2 3 - 24 Essentiell 

Moderat 
Abbildung 69 

n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 

CR 7 7 7 3 - 26 Essentiell 
Moderat 

Abbildung 69 
n.a. n.a. Moderat Unentdeckt 
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Abbildung 70  Die Behandlungsstrecke der AWMF S3-Leitlinie zur Behandlung von Parodontitis ist als 

ein therapeutischer aufeinander aufbauender Stufenplan konzipiert. Grundsätzlich 
durchlaufen alle Parodontitispatienten die Stufen 1, 2 und 4, die man auch unter den 
Schlagwörtern „Biofilm-Management“ und „Kontrolle der Risikofaktoren“ zusammenfassen 
kann. Die Stufe 3 der weiterführenden Therapie erfolgt bei den Patienten, die bei der 
Reevaluation noch Resttaschen aufweisen, und daher eine wiederholte subgingivale 
Instrumentierung mit oder ohne Adjuvantien oder eine Parodontalchirurgie erhalten. Als 
therapeutische Endpunkte wurden Sondierungstiefen ≤ 4mm festgelegt bzw. 
Sondierungstiefen von 5 mm ohne Blutung auf Sondierung (BOP). Diese soll erreicht werden, 
bevor Parodontitispatienten in die Stufe 4, die unterstützende Parodontitistherapie (UPT) 
überführt werden. 

 
 

 
Abbildung 71  Zusammenfassende Darstellung der durchgeführten parodontaltherapeutischen 

Maßnahmen bei den inkludierten Betroffenen mit einer Parodontitis als Manifestation einer 
seltenen Erkrankung entsprechend der AWMF S3-Leitlinie zur Behandlung von Parodontitis. 
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Tabelle 170  Vergleich der durchgeführten Parodontaltherapie abhängig der Dentition. Die Art der 
Parodontaltherapie unterschied sich nicht statistisch signifikant zwischen der Therapie von 
bleibenden Zähnen und dem Milch- inklusive Wechselgebiss. Ein statistisch signifikanter 
Unterschied zwischen diesen beiden Gruppen bestand im Alter der inkludierten Indiviuden, 
wobei auch in der Gruppe der bleibenden Zähne Individuen < 12 Jahre inkludiert wurden, 
wenn zu diesem Zeitpunkt bereits alle Milchzähne verloren gegangen waren oder extrahiert 
wurden und somit nur bleibende Zähne parodontalbehandelt wurden. 

Parodontaltherapie Bleibende Zähne 
Milchzähne / 

Wechselgebiss 

Anzahl an Individuen 22 20 

Baseline Daten   

     Alter bei Therapiebeginn; Jahre 11 (6-26)* 5 (2-11)* 

     Follow-up; Jahre 4 (3-26) 13 (3-33) 

     Maximale Sondierungstiefen; mm  9 (3-12) 7 (5-13) 

     Maximaler Knochenverlust; % 78 (20-100) 70 (50-100) 

Stufe 1     

     Instruktion (ja/nein/k.A.) 20/0/2 16/0/4 

     Chlorhexidin Mundspüllösung (ja/nein/k.A.) 14/7/1 13/3/4 

Stufe 2     

     Scaling/Rootplaning (ja/nein/k.A.) 21/0/1 17/1/2 

    Adjuvante systemische Antibiotikagabe (ja/nein/k.A.) 20/2 15/4/1 

Stufe 3   

     chirurgische PA-Therapie (ja/nein/k.A.) 2/18/2 1/12/7 

Stufe 4     

     Unterstützende Parodontaltherapie (ja/nein) 22/0 18/2 

initiale Extraktion von Zähnen 2 (0-8)* 11 (0-2)* 

Zahnverlustrate (bleibende Zähne) 0.15 (0-4) 0.75 (0-3) 

* p < 0.05; k.A., keine Angaben; mm, Millimeter 

 

10.5.3.2 Erste Therapiestufe 

Laut den AWMF S3-Leitlinien zur Therapie der Parodontitis bezweckt die erste Therapiestufe, 
auf eine Veränderung des Verhaltens einzuwirken, indem der/die Betroffene motiviert wird, 
Maßnahmen zur Entfernung des supragingivalen Biofilms zu ergreifen [Deutsche Gesellschaft 
für Parodontologie 2020].  

Statistische Analyse der inkludierten Fälle mit Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Erkrankung: 36 der 42 inkludierten Betroffenen mit Parodontitis als Manifestation einer 
Systemerkrankung erhielten wiederholte Mundhygieneinstruktion im Sinne der ersten 
Therapiestufe (für sechs Patienten lagen keine Angaben vor). 27 der inkludierten Fälle 
erhielten eine Chlorhexidin-Mundspülung während der parodontalen Therapie. In der von uns 
durchgeführten statistischen Analyse verwendeten Individuen der Gruppe mit niedriger 
Zahnverlustrate statistisch signifikant häufiger adjuvante Chlorhexidinspülungen zum 
chemischen Biofilm-Management als Individuen der Gruppe mit hoher Zahnverlustrate (p = 
0,016) (Tabelle 171). 
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Ergänzende Anmerkungen zur Therapie der Parodontitis als Manifestation einer 
Systemerkrankung: Wie bereits für andere Krankheitsbilder ausgeführt, ist die kindliche 
Altersphase neben den kontinuierlichen, physiologischen Veränderungen in der ersten 
Dentition und dem Zuwachs bleibender Zähne durch eine zunehmende Kooperationsfähigkeit 
mit steigendem Alter gekennzeichnet. Die Kooperationsfähigkeit und -bereitschaft des Kindes 
beeinflussen nicht nur die ambulant umsetzbaren Maßnahmen, sondern auch die Qualität des 
häuslichen Biofilm-Managements. Entsprechend dem Alter der Betroffenen sollen die 
Erziehungsberechtigten in die Mundhygieneinstruktion mit einbezogen werden. Dabei sollen 
altersgerechte Methoden, eventuell unter Einbeziehung kinderzahnärztlicher Spezialisten, 
gewählt werden.  

Die Transitionsphase, in der sich die Jugendlichen von der Kindheit zur Erwachsenenzeit 
entwickeln, kann eine Zeit der Herausforderungen bei der Einhaltung einer angemessenen 
Mundhygiene sein. Es ist wichtig, den Übergang von der elterlichen Verantwortung zur 
eigenständigen Pflege zu unterstützen. In Kombination mit emotionalen Schwankungen als 
normale Erscheinung sowie dem Wunsch nach zunehmender Autonomie führt die 
Abhängigkeit von einer Krankheit beziehungsweise deren Therapie häufig zu 
vorübergehender Ablehnung der Behandlung [Rutishauser 2013], was speziell für die 
Compliance während der unterstützenden Parodontaltherapie eine Herausforderung 
darstellt. 

Zusätzlich kann die häusliche Mundhygiene aufgrund anderer oraler Symptome wie Aphthen 
oder Ulzerationen während neutropenischer Phasen deutlich erschwert werden. 

10.5.3.3 Zweite Therapiestufe 

Die zweite Therapiestufe (ursachenbezogene Therapie) zielt auf die Kontrolle 
(Reduktion/Elimination) des subgingivalen Biofilms und Zahnsteins ab (subgingivale 
Instrumentierung) [Deutsche Gesellschaft für Parodontologie 2020]. 

Zur adjuvanten Verwendung bestimmter systemischer Antibiotika stellt die AWMF S3-Leitlinie 
zur Therapie der Parodontitis fest, dass sie für bestimmte Patientengruppen (z. B. 
generalisierte Parodontitis Stadium III bei jungen Erwachsenen) erwogen werden kann 
(Unterstützende Literatur [Teughels et al. 2020]). Diese Leitliniengruppe betont, dass die für 
eine adjuvante Antibiotikatherapie in Frage kommenden Patientenfälle jüngeren Alters in der 
Regel durch eine rasche Progressionsrate – oft in Abwesenheit von modifizierbaren 
Risikofaktoren – gekennzeichnet sind. Das ist für Betroffene mit einer Parodontitis als 
Manifestation einer seltenen Erkrankung zutreffend. 

Bei der Wahl des Antibiotikums werden laut der Metaanalyse von Theugels et al. [2020] die 
besten Ergebnisse bei der Kombination von Amoxicillin und Metronidazol beobachtet, gefolgt 
von Metronidazol allein und Azithromycin [Teughels et al. 2020]. Die adjuvante systemische 
Antibiotikagabe führte zu einem zusätzlichen Prozentsatz von Taschenschließungen 
(Reduktion von ST ≥ 4mm auf ST ≤ 3mm) 6 und 12 Monaten nach Parodontaltherapie. Bei der 
Einzelbewertung der antimikrobiellen Mittel hatte bei Patienten mit aggressiver Parodontitis 
nur die Kombination von Amoxicillin und Metronidazol einen positiven Einfluss auf den 
prozentualen Taschenverschluss nach 6 und 12 Monaten. Der zusätzliche Prozentsatz an 
Taschenverschluß im Vergleich zur subgingivalen Instrumentierung ohne adjuvante Antibiose 
nach 12 Monaten Follow-up war im Mittel 14,5 % (95 % CI [−17,8; −11,1]). Bei Penicillin-
Allergie und/oder Arzneimittelexanthem ist die alleinige Gabe von Metronidazol empfohlen. 
Azithromycin ist in Deutschland für Infektion im Kopf-Halsbereich nicht zugelassen. 
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Statistische Analyse der inkludierten Fälle mit Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Erkrankung: 41 der 42 inkludierten Betroffenen mit Parodontitis als Manifestation einer 
Systemerkrankung erhielten subgingivales Debridement mit (n = 34) oder ohne (n = 7) 
adjuvante Antibiotikagabe. Bei 8 von 42 Individuen wurde die zahnmedizinische Therapie in 
Allgemeinnarkose durchgeführt. Metronidazol plus Amoxicillin für 1 bis 2 Wochen war das am 
häufigsten verwendete Antibiotika-Regime (26 Individuen), neun dieser 26 Betroffenen 
erhielten in Folge Langzeit-Antibiose mit Tetrazyklin für 1,5 Jahre [Lundgren and Renvert 
2004]. Weiters verwendet wurden Amoxicillin mit/ohne Clavulansäure (n = 2), Metronidazol 
(n = 1), Tetrazyklin als alleinige Therapie (n = 2), und Minocyclin lokal (n = 3). 

Die inkludierten Fallberichte zur Therapie der Parodontitis bei seltenen Systemerkrankungen 
lassen keine spezifische Empfehlung für oder gegen eine adjuvante Antibiotikagabe bzw. zur 
Auswahl eines Antibiotikums oder einer Antibiotikakombination zu. In der von uns 
durchgeführten statistischen Analyse zwischen Gruppe 1 mit Zahnverlustraten ≤ 0,1 Zähne pro 
Jahr und Zahnverlustrate > 0,1 Zähne pro Jahr (Median 1,1; Range 0,2 - 3) nach mindestens 
drei Jahren Follow-up bestand kein statistisch signifikanter Unterschied in Bezug auf die 
adjuvante Antibiotikagabe. Ein statistischer Fehler 2. Art muss aufgrund der geringen Fallzahl 
als möglich erachtet werden, da nur 7 Individuen keine adjuvante Antibiotikagabe erhalten 
haben. 

Die Autoren von 10 inkludierten Individuen konkludieren, dass der Suppression von 
Aggregatibacter actinomycetemcomitans unter die Nachweisgrenze eine entscheidende Rolle 
bei der Therapie der Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung zukommt. Das 
betrifft Immundefizienzen mit reduzierter/ fehlender Verfügbarkeit/ Wirkung von Cathelicidin 
(LL-37), wie zum Beispiel beim Papillon-Lefèvre-Syndrom, dem Haim-Munk-Syndrom und den 
schweren chronischen Neutropenien. Das antimikrobielle Peptid LL-37 wird von Neutrophilen 
und Epithelzellen produziert und hat neben seinen antimikrobiellen Eigenschaften gegen 
grampositive als auch gegen gramnegative Bakterien, einschließlich parodontaler 
Krankheitserreger wie Aggregatibacter actinomycetemcomitans und Porphyromonas 
gingivalis, auch modulierende Wirkung auf das angeborene Immunsystem [Nilsson 2020]. 
Patienten mit schwerer kongenitaler Neutropenie fehlt LL-37 im Plasma, Speichel und 
Neutrophilen, auch wenn sie mit rekombinantem Granulozyten-Kolonie-stimulierendem 
Faktor (G-CSF) behandelt werden, bzw. weisen es nur in sehr geringen Konzentrationen auf 
[Nilsson 2020]. Beim Papillon-Lefèvre-Syndrom führt die fehlende Aktivierung der Protease 3 
durch dysfunktionales Cathepsin C zu einem Defizit von LL-37 in der Gingiva [Eick et al. 2014]. 

Ergänzende Anmerkungen zur Therapie der Parodontitis als Manifestation einer 
Systemerkrankung: Bei mangelnder Kooperationsfähigket kann die zweite Therapiestufe 
unter Allgemeinnarkose/ Sedierung erfolgen. Ein Autor warnt vor den systemischen 
Nebenwirkungen einer Vollnarkose (Senkung der bei Neutropenien ohnehin schon niedrigen 
Neutrophilenzahl), weshalb die Narkosetauglichkeit der Betroffenen geprüft werden muss. 
Eine adjuvante Antibiose kann indiziert sein. 

10.5.3.4 Dritte Therapiestufe 

Die dritte Therapiestufe zielt auf die Behandlung der Bereiche der Dentition ab, welche nicht 
adäquat auf die zweite Therapiestufe reagiert haben (tiefe parodontale Taschen ≥ 6 mm) und 
kann folgende Interventionen umfassen: wiederholte subgingivale Instrumentierung 
mit/ohne adjuvante Therapien oder Parodontalchirurgie (Zugangslappen, resektive 
Parodontalchirurgie, regenerative Parodontalchirurgie) [Deutsche Gesellschaft für 
Parodontologie 2020]. Moderate Resttaschen (Sondierungstiefen 4 und 5 mm) werden durch 
wiederholte subgingivale Instrumentierung während der unterstützenden 
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Parodontaltherapie (UPT; Therapiestufe 4) beherrscht [Deutsche Gesellschaft für 
Parodontologie 2020]. 

Statistische Analyse der inkludierten Fälle mit Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Erkrankung: Therapiestufe 3 inkludierte ggf. eine wiederholte subgingivale Instrumentierung 
mit/ohne adjuvanter Antibiotikagabe, teilweise Wiederholung der Antibiose bis zur 
Suppression von Aggregatibacter actinomycetemcomitans unter die Nachweisgrenze (n = 6). 
Bei zwei der inkludierten Individuen wurde eine parodontalchirurgische Intervention 
durchgeführt. 

10.5.3.5 Vierte Therapiestufe 

Die vierte Therapiestufe, die unterstützende Parodontaltherapie (UPT) zielt darauf ab, bei 
allen behandelten Parodontitispatienten parodontale Stabilität aufrechtzuerhalten; abhängig 
vom gingivalen und parodontalen Status werden dabei präventive und therapeutische 
Interventionen aus den Therapiestufen 1 und 2 kombiniert [Deutsche Gesellschaft für 
Parodontologie 2020]. 

Statistische Analyse der inkludierten Fälle mit Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Erkrankung: Eine unterstützende Parodontaltherapie wurde in 40 der 42 Fällen durchgeführt. 
In den inkludierten Fallberichten und -serien betrug das Recallintervall im Median 3 Monate 
(Bandbreite 1 - 12 Monate).  

10.5.3.6 Weitere Maßnahmen 

Extraktionen können in jeder dieser Therapiestufen in Betracht gezogen werden, wenn die 
Prognose der betroffenen Zähne hoffnungslos ist [Deutsche Gesellschaft für Parodontologie 
2020]. 

Statistische Analyse der inkludierten Fälle mit Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Erkrankung: Bei 22 von 42 inkludierten Individuen wurden während der ersten beiden 
Therapiestufen im Mittel 4,1 (1 – 28) Zähne extrahiert. 

10.5.3.7 Erfolgsraten 

Der Erfolg der Parodontaltherapie wurde an der Zahnverlustrate pro Jahr während des Follow-
ups gemessen. Je erfolgreicher die Therapie, desto weniger Zähne gehen während des Follow-
ups verloren. Die Individuen wurden je nach Zahnverlustrate pro Jahr in zwei Gruppen 
unterteilt, Gruppe 1 mit Zahnverlustraten ≤ 0,1 Zähne pro Jahr und Zahnverlustrate > 0,1 
Zähne pro Jahr (Median 1,1; Range 0,2 -3; Tabelle 171). Die beiden Gruppen unterschieden 
sich statistisch signifikant in ihrer Nachbeobachtungszeit (Follow-up), Gruppe 1 mit einem 
Median von 5 Jahren (Ränge 3 – 11) versus Gruppe 2 mit einem Median von 15 Jahren (Ränge 
4 – 33) (Mann-Whitney-U Test, p = 0,005). Die beiden Gruppen unterschieden sich darüber 
hinaus in Therapiestufe 4 hinsichtlich der Compliance zu den Recall-Terminen bzw. der 
häuslichen Mundhygiene. Für Fälle der Gruppe 1 wurde statistisch signifikant häufiger eine 
gute Compliance genannt als für Fälle der Gruppe 2 (p = 0,007). Ein weiterer statistisch 
signifikanter Unterschied bestand bei der Verwendung adjuvanter Chlorhexidinspülungen 
zum chemischen Biofilm-Management (p = 0,016). Kein statistisch signifikanter Unterschied 
bestand hinsichtlich adjuvanter Antibiose, UPT-Intervall oder Geschlecht. 
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Tabelle 171  Klinische Charakteristika und Behandlungsstrategien. Die Individuen wurden je nach 
Zahnverlustrate pro Jahr in zwei Gruppen unterteilt, Gruppe 1 mit Zahnverlustraten ≤ 0,1 
Zähne pro Jahr und Zahnverlustrate > 0,1 Zähne pro Jahr (Median 1,1; Range 0,2 -3). 

 

Zahnverlustrate  

≤ 0.1/ Jahr 

Zahnverlustrate  

>0.1/ Jahr 

Quantitative Variablen Median (min-max) Median (min-max) 

Alter zum Zeitpunkt des parodontalen 
Behandlungsbeginns (J) 

8 (3-26) 8 (2-22) 

Follow-up (J) 5 (3-17) * 12.5 (3-33) * 

Maximale Sondierungstiefe vor Therapie (mm) 8 (5-13) 7 (3-11) 

Maximale Sondierungstiefe Follow-up (mm) 5 (3-10) 5.5 (3-9) 

Maximaler radiologischer Knochenverlust Follow-up (%)  37.5 (0-85) 80 (30-100) 

Zahnverlust während Follow-up 0 (0-2) * 13.5 (3-28) * 

Anzahl extrahierter Zähne während Therapiestufen 1 – 3 3 (0-18) 2 (0-20) 

Intervall der unterstützenden Parodontaltherapie - 
Therapiestufe 4 (Monate) 

3 (1-12) 3 (1-12) 

Qualitative Variablen Anzahl Anzahl 

Geschlecht; männlich/ weiblich 11/ 9 18/ 4 

Milchzähne/ Bleibende Zähne 9/ 11 11/ 11 

Instruktion; ja/ nein/ k.A. 20/ 0/ 0 16/ 0/ 6 

Häusliche Anwendung von Chlorhexidindiglukonat; ja/ 
nein/ k.A. 

16/ 4/ 0 * 10/ 7/ 5 * 

Antibiose; ja/ nein/ k.A. 19/ 1/ 0 16/ 5/ 1 

chirurgische Therapie; ja/ nein/ k.A. 0/ 16/ 4 2/ 15/ 5 

Compliance während Follow-up; gut/ schlecht/ variabel 10/ 2/ 6* 3/ 9/ 6* 

Aggregatibacter actinomycetemcomitans; ja/ nein/ k.A. 6/ 2/ 12 8/ 3/ 11 

Abkürzungen: J, Jahre; min, Minimum; max, Maximum; k.A., keine Angaben; # Bias und keine 
Statistik aufgrund unvollständiger Daten; * p < 0.05. 

 

10.6 Implantologische Therapie bei Erwachsenen mit einer Parodontitis 
als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung 

Aufgrund des frühen Zahnverlustes durch die frühe und schwere Parodontalerkrankung, spielt 
die implantologische Therapie bei Betroffenen mit einer Parodontitis als Manifestation einer 
seltenen Systemerkrankung eine zentrale Rolle. Die Schlüsselfrage lautet: 

 

„Ist die implantologische Therapie langfristig erfolgversprechend bei Betroffenen 

einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung?“ 
 

 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Langfassung Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK 405 

Für diese Indikation konnten im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -sichtung 
insgesamt acht Fallberichte identifiziert werden (Tabelle 172), welche den Einschlusskriterien 
entsprachen. Innerhalb von 3 Fallserien wurden 3 weitere Individuen aufgrund von fehlenden 
Follow-up Daten oder Follow-up < 3 Jahre exkludiert. Die inkludierten Studien berichten in 
Summe über 109 Implantate bei 12 Betroffenen mit den systemischen Diagnosen Papillon-
Lefèvre-Syndrom (n = 5) [Senel et al. 2012, Ullbro et al. 2000, Nickles et al. 2013], parodontales 
Ehlers-Danlos-Syndrom (n = 3) [Rinner et al. 2018], Chediak-Higashi-Syndrom (n = 1) [Alzoubi 
et al. 2016], Leukozytenadhäsionssyndrom (n = 1) [Abu Karaky et al. 2017], zyklische 
Neutropenie (n = 1) [Block et al. 2015] und Hadju-Cheney Syndrom (n = 1) [Dokou et al. 2016]. 

Ein systematischer Review aus 2020 hat den Erfolg von Implantat-Therapie bei Papillon-
Lefèvre-Syndrom untersucht [Atarbashi-Moghadam et al. 2020]. In diese Arbeit wurden 11 
Artikel mit 15 Fallberichten, in denen 136 Implantate eingesetzt wurden, inkludiert. Da es kein 
unteres Limit für Follow-up gab, wurde der systematische Review in der aktuellen Guideline 
nicht berücksichtigt, alle dort inkludierten Fälle mit ≥ 3 Jahren Follow-up wurden aber auch in 
die aktuelle Auswertung inkludiert. 

 

Tabelle 172  Fallberichte, welche eine implantologische Therapie bei Betroffenen mit einer Parodontitis als 
Manifestation einer seltenen Systemerkrankung beschrieben. 

Dentition  Implantologische Therapie Referenzen  

Zweite 

Implantation im Ober- und/ oder 

Unterkiefer mit herausnehmbarer 

oder festsitzender 

Suprakonstruktion 

Alzoubi et al. 2016; Block et al. 2015; 
Dokou et al. 2016; Karaky et al. 2017; 
Rinner et al. 2019; Senel et al. 2012; 
Nickels et al. 2013; Ullbro et al. 2000; 
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Tabelle 173  Evidenztabelle zur implantologischen Therapie bei Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung. 

Versorgungsform: Implantologische Therapie 

Betrachteter Endpunkt: Implantatverlustrate während dem Follow-up (≥ 3 Jahre) 

Bewertung: Zusammenfassung der Ergebnisse Klinische Relevanz Qualitätseinschätzung nach GRADE  
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(R)CT - - - - - 

Kapitel 3.11, 
Tabelle 11 

- - - - - 

Sehr niedrig 

⊕⊝⊝⊝ 
CS - - - - - - - - - - 

CR 8 12 109 3 - 8 Essentiell 
Hoch 

Abbildung 72 
n.a. n.a. Hoch Unentdeckt 

 
Tabelle 174  Inkludierte Fälle mit Implantat-Therapie nach Zahnverlust aufgrund einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung. 22 % der Implantate 
waren nach einem Median von 4,8 Jahren Follow-up nicht mehr in situ, 4 von 12 inkludierten Individuen hatten alle Implantate ohne radiologischen Knochenverlust in situ, Der 
periimplantäre Knochenverlust wurde durch die publizierten Röntgenbilder beurteilt bzw. von den Autoren berichtet. Häufigkeiten sind in Median (Minimum – Maximum) 
gegeben. 

Diagnose Individuen (N) Alter (J) Follow-up (J) 
Implantate (N) Knochen- 

verlust (N) 

Implantatverlust 

UK OK Implantate (N) Prozent 

Papillon-Lefevre-Syndrom 5 19 (18-25) 4 (3-8) 6 (4-10) 6 (6-10) 3 1 (0-15) 8 % (0-75) 

Parodontales EDS 3 40 (24-45) 7 (5-8) 4 (4-4) 6 (6-6) 3 0 (0-4) 0 % (0-100) 

Chediak-Higashi 1 25 5 4 4 0 0 --- 

Zyklische Neutropenie 1 59 3 5 6 0 0 --- 

Hadju Cheney 1 22 5 0 1 0 0 --- 

Leukozytenadhäsionssyndrom 1 24 4 4 6 1 0 --- 

SUMME 12 24 (18-59) 4.8 (3-8) 58 51 7/12 24 22.0 % 
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Abbildung 72  Einschätzung des Verzerrungsrisikos (engl.: Risk of Bias, RoB) für Fallberichte, welche 

implantologische Therapie bei Betroffenen mit einer Parodontitis als Manifestation einer 
seltenen Systemerkrankung beschrieben. 

 

Im Oberkiefer wurden in Summe 51 Implantate gesetzt, bei der Suprakonstruktion handelte es 
sich in 6 Fällen um eine Implantat-gestützte herausnehmbare Prothese (Overdenture), in 2 
Fällen um eine festsitzende Brückenkonstruktion. Im Unterkiefer wurden in Summe 58 
Implantate gesetzt, bei der Suprakonstruktion handelte es sich in 6 Fällen um eine Implantat-
gestützte herausnehmbare Prothese (Overdenture), in 5 Fällen um eine festsitzende 
Brückenkonstruktion. Das Alter bei Implantation betrug im Median 28 Jahre (Range 18 – 59 
Jahre). Nach einem Follow-up von Median 5 Jahren (Range 3 – 8 Jahre) gingen 22 % der 
Implantate verloren, wobei nur 4 der 12 inkludierten Individuen diese Implantatverluste 
verzeichneten. Bei 7 von 11 der inkludierten Individuen wurde eine Periimplantitis 
(radiologischer Knochenverlust) diagnostiziert. Nur 4 von 12 inkludierten Individuen hatten alle 
Implantate ohne radiologischen Knochenverlust in situ, was einer Erfolgsrate von 33 % 
entspricht. 

Aufgrund der geringen Fallzahl wurde eine rein deskriptive Datenanalyse durchgeführt. 

10.7 Handlungsempfehlungen zur Versorgung von Betroffenen mit einer 
Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung  

Begründung des Empfehlungsgrades mit Darlegung der Abwägung von Nutzen und Schaden der 
Interventionen: Eine stringent durchgeführte Parodontaltherapie ist die einzige bekannte 
Therapie zum möglichen Erhalt der Zähne. Eine alternative Therapie zur konventionellen 
Parodontaltherapie ist nicht bekannt. Die inkludierten Fallberichte/-serien berichteten nicht 
über potenzielle Schäden/Nebenwirkungen, jedoch können die häufigen Termine und das 
wiederholte Biofilmmanagement für die Betroffenen und die Betreuungspersonen emotional 
belastend sein. Der zahnerhaltende Nutzen der Parodontaltherapie steht bei mangelnder 
Kooperationsbereitschaft ggf. dem Risiko bei Bedarf einer Intubationsnarkose entgegen. 

Die systemische Gabe von Metronidazol plus Amoxicillin war in der berichteten Kohorte auch 
bei den unter 12-Jährigen (25 von 35) die am häufigsten verwendete adjuvante 
Antibiotikatherapie. Während diese Kombination auch in der allgemeinen Parodontitis-
relevanten Literatur die größten Effekte auf die klinischen Ergebnisse aufweist, ist sie auch mit 
den häufigsten Nebenwirkungen verbunden. Globale Bedenken bezüglich der übermäßigen 
Anwendung von Antibiotika und der Entwicklung von Antibiotikaresistenzen sind bei dieser 
kleinen Patientengruppe mit seltenen Erkrankungen weniger relevant. Systemische 
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Antibiotikagaben haben jedoch lang andauernde Auswirkungen auf das fäkale Mikrobiom 
gezeigt – einschließlich einer vermehrten Expression von Genen, die mit Antibiotikaresistenz 
assoziiert sind. 

Chlorhexidinpräparate sind bei Wunden und Ulzerationen kontraindiziert, da sie die 
Wundheilung hemmen. Zusätzlich können Reizungen (Irritationen) der Mundschleimhaut, 
bräunliche Verfärbung der Zunge und der Zähne, kurzfristiges Taubheitsgefühl der Zunge und 
eine Beeinträchtigung der Geschmackswahrnehmung auftreten, weshalb bei längerer 
Anwendung (> 2 Wochen) von Chlorhexidin die Konzentration gesenkt werden sollte. Es ist zu 
beachten, dass manche der Mundspüllösungen Alkohol enthalten. 

Die Nutzen-Schadens-Abwägung und Indikation zu einer systemischen oder anderweitigen 
medizinischen Therapie der Grunderkrankung muss von Ärzten der jeweiligen medizinischen 
Fachdisziplin erfolgen. 

Darlegung der Evidenzgrundlage: Bei den betrachteten parodontalen Behandlungen handelt es 
sich um etablierte und anerkannte zahnärztliche Therapien (siehe Kapitel 3). Für die spezifische 
Nutzung bei Betroffenen mit einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung liegen Fallberichte mit unterschiedlichen Beobachtungszeiten vor 
(mindestens aber 3 Jahre), welche ein sehr niedriges Evidenzniveau nach GRADE signalisieren. 
Klinische Studien oder darauf aufbauende Systematische Reviews/ Meta-Analysen liegen nicht 
vor. 
 

36. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung soll bei entsprechender Indikation durch eine 
systemische Therapie der Grunderkrankung begleitet werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate 

Evidenzquellen/ Literatur: Expertenkonsens; Tabelle 162 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig  

Abstimmungsergebnis:  
24x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung  
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

Ergänzende Anmerkungen. Speziell bei den Immundefizienzen scheint die systemische 
Therapie entscheidenden Einfluss auf die Erfolgsrate der PA-Therapie zu haben. Bei schweren 
Neutropenien kann je nach Schweregrad der Neutropenie und der Infektionsanamnese eine 
Therapie mit dem Granulozytenkolonie-stimulierenden Faktor (G-CSF) indiziert sein. Durch 
Erreichen der angestrebten, konstant hohen Neutrophilenzahl kann eine Parodontitis als 
Manifestation der Erkrankung oftmals verhindert oder zumindest deutlich verzögert werden. 
Eine unregelmäßige Verabreichung oder eine fehlende Anpassung der G-CSF-Dosis an das 
Körpergewicht führen zu einer parodontalen Destruktion. Sprechen Betroffene nicht auf eine 
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G-CSF-Behandlung an, gilt die hämatopoetische Stammzelltransplantation derzeit als einzige 
Behandlungsmöglichkeit [Skokowa et al. 2007]. 

Je nach seltener Erkrankung sind weitere Organe oder Funktionskreisläufe zusätzlich zur 
Mundhöhle betroffen (siehe Kapitel 10.5). Aufgabe der behandelnden Zahnärzte ist, die 
Zuweisung zur weiteren medizinischen Diagnostik und Therapie zu veranlassen (z. B.: 
Humangenetik, Pädiatrie, Internistische Medizin), wenn dies nicht schon vor der 
zahnmedizinischen Befundung erfolgt ist. Weiters gehört zur Aufgabe der behandelnden 
Zahnärzte, in regelmäßigen Abständen (typischerweise einmal jährlich) die Adhärenz der 
Patienten zur systemischen medizinischen Therapie anamnestisch zu erfassen und die 
Patienten ggf. neuerlich zuzuweisen. 

 

37. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung soll entsprechend der AWMF S3-Leitlinien „Die 
Behandlung von Parodontitis Stadium I bis III“ (083-043) sowie „Die 
Behandlung von Parodontitis Stadium IV“ (083-056) erfolgen. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate nach ≥ 3 Jahren Follow-up 

Evidenzquellen/ Literatur: Tabelle 170; Sanz et al. 2020; AWMF-Registernummer 083-043 
(S3) 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig  

Abstimmungsergebnis:  
23x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung 
100 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

Ergänzende Anmerkungen zur zahnärztlichen Therapie. Für diese Empfehlung wurde der 
stärkste Empfehlungsgrad gewählt, da die Parodontaltherapie die einzige Möglichkeit ist, den 
Zahn zu erhalten. Eine unterlassene Parodontaltherapie führt zu Zahnverlust und Zahnlosigkeit 
in jungen Jahren [Kapferer et al. 2016, Pradeep und Pai 2008, Pietrokovski et al. 2008]. 

Primäre Ziele der parodontalen Therapie bei Betroffenen mit einer Parodontitis als 
Manifestation einer Systemerkrankung sind (I) der Erhalt der bleibenden Zähne und (II) der 
Erhalt des parodontalen Attachments der bleibenden Zähne. Sekundäre Therapieziele im 
Milch- und Wechselgebiss sind der Erhalt der Milchzähne für eine physiologische Gebiss- und 
Kieferentwicklung, die Steigerung der mundgesundheitsbezogenen Lebensqualität, 
Sprachentwicklung, Kaufähigkeit und sozialen Entwicklung. 

Abhängig vom gingivalen und parodontalen Status sollen wiederholte Motivation und 
Instruktion in die häusliche Mundhygiene engmaschig durchgeführt werden, entsprechend 
dem Alter der Betroffenen ggf. unter Einbeziehung der Erziehungsberechtigten. Die häusliche 
Mundhygiene kann aufgrund anderer oraler Symptome wie Aphthen oder Ulzerationen 
während neutropenischer Phasen deutlich erschwert werden. Bei mangelnder 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
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Kooperationsfähigkeit können einzelne Therapiestufen wie zum Beispiel die subgingivale 
Instrumentierung unter Allgemeinnarkose/ Sedierung erfolgen.  

 

38. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung kann eine adjuvante Antibiotika-Gabe im 
zeitlichen Zusammenhang mit der subgingivalen Instrumentierung 
einschließen (erste Wahl: Amoxicillin und Metronidazol). 

Empfehlungsgrad 

⇔ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate nach ≥ 3 Jahren Follow-up 

Evidenzquellen/ Literatur: Tabelle 171; Teughels et al. 2020; Sanz et al. 2020; AWMF-
Registernummer 083-043 (S3) 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
23x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ Keine Enthaltung  
100% Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

In der Konsensuskonferenz gab es eine Diskussion zum Empfehlungsgrad „kann“ oder „sollte“. 
Auch wenn in der AWMF-Registernummer 083-043 (S3) zur adjuvanten Verwendung 
bestimmter systemischer Antibiotika für die Behandlung der Parodontitis im Allgemeinen eine 
„kann“-Empfehlung ausgesprochen wurde, haben Individuen mit einer Parodontitis als 
Manifestation bestimmter seltener Systemerkrankung aufgrund der immunologischen 
Kompromittierung eine stärkere Indikation für eine adjuvante Antibiose. So wird zum Beispiel 
beim Papillon-Lefèvre Syndrom die Eradizierung des Aggregatibacter actinomycetemcomitans 
als grundlegend für den parodontalen Therapieerfolg diskutiert. Im Gegensatz dazu kann bei 
anderen seltenen Erkrankungen wie zum Beispiel dem parodontalen Ehlers-Danlos Syndrom, 
die parodontale Therapie primär ohne adjuvante Antibiose erfolgen. Die Evidenz zur 
adjuvanten Antibiose bei der Parodontaltherapie für die einzelnen seltenen Erkrankungen ist 
sehr niedrig, dies trifft vor allem auf die Kontrolltherapie (PA-Therapie ohne adjuvante 
Antibiose) zu. 

Bei der Wahl des Antibiotikums werden für die Parodontitis im Allgemeinen laut der 
Metaanalyse von Theugels et al. 2020 die besten Ergebnisse bei der Kombination von 
Amoxicillin und Metronidazol beobachtet, gefolgt von Metronidazol allein und Azithromycin 
[Teughels et al. 2020], letzteres ist in Deutschland für Infektionen im Kopf-Halsbereich nicht 
zugelassen. 

  

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
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39. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Bei Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung soll ein striktes häusliches und professionelles 
Biofilm-Management umgesetzt werden; ggf. unter Einsatz von 
Antiseptika, z. B. Chlorhexidin. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate nach ≥ 3 Jahren Follow-up 

Evidenzquellen/ Literatur: Tabelle 171; Sanz et al. 2020; AWMF-Registernummer 083-043 
(S3); AWMF-Registernummer 083-022 (S3) 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
21x Zustimmung/ Keine Ablehnung/ 2x Enthaltung davon eine 
Enthaltung aufgrund Interessenskonflikt 
100 % Konsensstärke (ohne Enthaltungen) 

Starker 
Konsens 

 

Ergänzende Anmerkungen. Für einen adjuvanten Einsatz von Antiseptika spricht ggf. die 
altersbedingt eingeschränkte Compliance zur häuslichen Mundhygiene bzw. Limitationen 
durch orale Ulzerationen. Gegen den adjuvanten Einsatz von Antiseptika können ein 
ausgezeichnetes mechanisches Biofilm-Management sprechen. Bei mangelnder Spülfähigkeit 
kann auf Chlorhexidin-Sprays oder auch Gele zurückgegriffen werden. 

 

40. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung sollte sich in der ersten Dentition nicht von der 
Therapie in der zweiten Dentition unterscheiden. 

Empfehlungsgrad 

⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Zahnverlustrate nach ≥ 3 Jahren Follow-up 

Evidenzquellen/ Literatur: Tabelle 170 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
22x Zustimmung/ 1x Ablehnung/ Keine Enthaltung 
96 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 
In der Konsensuskonferenz gab es eine längere Diskussion zum Empfehlungsgrad (soll oder 
sollte). Dabei wurde diskutiert, dass es immer Ziel sein soll, die gleiche Parodontaltherapie bei 
Milchzähnen wie bei bleibenden Zähnen durchzuführen. Allerdings wird dies aufgrund der 
mangelnden Kooperationsfähigkeit von Kindern nicht immer möglich sein. Einzelne 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-022
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Therapiestufen wie das subgingivale Debridement müssen ggf. in Allgemeinanästhesie 
(Intubationsnarkose) erfolgen. Die Kooperationsfähigkeit und -bereitschaft des Kindes 
beeinflussen nicht nur die ambulant umsetzbaren Maßnahmen, sondern auch die Qualität des 
häuslichen Biofilm-Managements. Mangelnde Kooperationsfähigkeit kann zu einem 
schlechteren parodontalen Therapieergebnis und vermehrten Extraktionen von Milchzähnen 
führen. 

 

41. Evidenzbasierte Empfehlung (2024 neu) 

Betroffene mit einer schweren Parodontitis als Manifestation einer 
seltenen Systemerkrankung sollen über das erhöhte Risiko eines 
Implantat-Misserfolgs aufgeklärt werden. 

Empfehlungsgrad 

⇑⇑ 

Betrachteter Endpunkt: Erfolgsrate nach ≥ 3 Jahren Follow-up 

Evidenzquellen/ Literatur: Tabelle 174; Herrera et al. 2022; AWMF-Registernummer 083-
056 (S3) 

Qualität der Evidenz (GRADE): ⨁⊝⊝⊝/ Sehr niedrig 

Abstimmungsergebnis:  
23x Zustimmung/ 1x Ablehnung/ Keine Enthaltung 
96 % Konsensstärke 

Starker 
Konsens 

 

10.8 Wissenslücken 

Die systematische Recherche und Sichtung der verfügbaren Literatur zur zahnärztlichen 
Versorgung von Betroffenen mit einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen 
Systemerkrankung hat Wissenslücken offengelegt. Diese können wie folgt zusammengefasst 
werden: 
1. Klinische Kohortenstudien wurden nicht identifiziert. Die Durchführung klinischer Studien 

bei Betroffenen mit seltenen Erkrankungen ist aufgrund der sehr niedrigen Anzahl von 
Betroffenen selbst bei einem multizentrischen Studienansatz logistisch schwierig und mit 
extrem langen Rekrutierungsphasen verbunden. Als zusätzliches Erschwernis gilt die 
heterogene klinische Ausprägung trotz gleicher Diagnose, wobei bei der Parodontitis als 
Manifestation seltener Systemerkrankungen zusätzlich noch unterschiedliche 
Systemerkrankungen zugrunde liegen können, sodass kaum vergleichbare 
Ausgangssituationen vorliegen. Vor diesem Hintergrund sind klinische Studien als schwer 
realisierbar zu beurteilen.  

2. Die Literatur wird ausschließlich durch Fallberichte mit der Beschreibung einzelner 
Betroffener dominiert. Obwohl der mögliche Erfolg der Parodontaltherapie durch 
Fallberichte belegt ist, geht dies zwangsläufig mit einer sehr niedrigen Evidenzlage einher 
und beschränkt die Generalisierbarkeit von Empfehlungen.  

3. Die Publikationen mit Fallberichten ≥ 5 Jahren Follow-up ist verschwindend klein, weshalb 
für die aktuelle Leitlinie das Mindest-Follow-up auf 3 Jahre heruntergesetzt wurde. Es fehlt 
damit eine belastbare Evidenz über den Langzeiterfolg der Parodontaltherapie in dieser 
Patientengruppe. 

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-043
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4. Die Publikation von Fallberichten nimmt mit zunehmendem Lebensalter ab, sodass nur 
einzelne Fallberichte über die Therapie einer Parodontitis als Manifestation einer 
Systemerkrankung im Erwachsenenalter vorliegen. Gerade mit Blick auf die bedeutsame, 
definitive Therapie in der bleibenden Dentition fehlen langfristig dokumentierte 
Erfahrungen in der Literatur. 

5. Die wissenschaftliche Grundlage zur implantologischen Therapie bei Patient:innen mit 
einer Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung ist äußerst schlecht und 
besteht aus wenigen Fallberichten einer heterogenen Patientengruppe. 

Gesetzliche Regelungen zur zahnärztlichen Versorgung: 
Seit Juli 2021 haben Versicherte, die einem Pflegegrad nach § 15 Elftes Buch 
Sozialgesetzbuch (SGB XI) zugeordnet sind oder Eingliederungshilfe nach § 99 Neuntes 
Buch Sozialgesetzgesetzbuch (SGB IX) erhalten, Anspruch auf eine modifizierte und speziell 
auf die Bedürfnisse dieser Versichertengruppe zugeschnittene Behandlungsstrecke zur 
Parodontitis-Behandlung. Dieser sog. modifizierte Weg stellt sich als niedrigschwellige 
Option ohne Antrags- und Genehmigungsverfahren dar, sodass die Durchführung der 
Parodontitis-Therapie als vertragszahnärztliche Entscheidung der Krankenkasse lediglich 
anzuzeigen ist. Neben der Zugehörigkeit zur o.g. vulnerablen Gruppe (Pflegegrad nach § 15 
SGB Xi oder Eingliederungshilfe nach § 99 SGB IX) muss auch eine der nachfolgend 
genannten Aspekte greifen: 
 

A) die Fähigkeit zur Aufrechterhaltung der Mundhygiene ist seitens des Patienten nicht 
oder nur eingeschränkt gegeben, 

oder  
B.) es bedarf einer Behandlung in Allgemeinnarkose, 

oder  
C.) die Kooperationsfähigkeit seitens des Patienten ist nicht oder nur eingeschränkt 
gegeben. 
Weitere Informationen sind u.a. nachzulesen unter: 
- https://par-richtlinie.de/vulnerable-patienten/ 
- https://www.dgzmb.de/documents/2104999/78577240/PAR-

Behandlung+bei+%C2%A722a+Versicherten+25-04-22.pdf/03eba78d-15bb-41c4-
b430-2601101f5cd2 

- https://www.g-ba.de/downloads/17-98-4557/2018-06-05_G-
BA_Patienteninformation_Mundgesundheit_bf.pdf 

- https://www.g-ba.de/downloads/17-98-4609/2018-08-03_G-
BA_Patienteninformation_Mundgesundheit_Leichte_Sprache_bf.pdf 

Die Durchführung der modifizierten Behandlungsstrecke fällt nicht unter die Einschränkungen 
in der Budgetierung, die sich durch das GKV-Finanzstabilisierungsgesetz für die Kalenderjahre 
2023 und 2024 ergeben haben. 
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11 Abkürzungsverzeichnis/Glossar 

 

AI Amelogenesis imperfecta 

AWMF Arbeitsgemeinschaft der wissenschaftlich-medizinischen Fachgesellschaften  

DGCZ Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde e.V. 

DGKiZ Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin e.V. 

DGPro Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien e.V. 

DGZMK Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde ( 

DI Dentinogenesis imperfecta 

ED Ektodermale Dysplasie 

GfH Deutsche Gesellschaft für Humangenetik 

GKV Gesetzliche Krankenversicherung 

HPP Hypophosphatasie 

MIM Katalogzuordnung für ein Mendelsches Merkmal in der OMIM-Datenbank 

OI Osteogenesis imperfecta 

OMIM 
Online Mendelian Inheritance in Man. Medizinische Online-Datenbank 
menschlicher Gene sowie genetischer Phänotypen und Erkrankungen. 

PD Phosphatdiabetes (Synonym für XLH) 

XLH 
X-chromosomal dominante hypophosphatämische Rachitis, Hereditäre 
hypophosphatämische Rachitis 
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12 Informationen zu dieser Leitlinie 

12.1 Federführende Fachgesellschaften und Autoren 

Die Erstellung dieser Leitlinie erfolgte unter Federführung der nachgenannten 
Fachgesellschaften.  

• Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin e.V. (DGKiZ) 

• Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien (DGPro) 

• Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 

• Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH) 

• Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK) 
 
Die Autorengruppe ist repräsentativ aufgestellt, da die maßgeblich an der Diagnostik und 
Therapie beteiligten Fachbereiche – Kinderzahnmedizin, Präventivzahnmedizin, 
Zahnerhaltung, restaurativen Zahnmedizin, zahnärztliche Prothetik, Parodontologie und 
Humangenetik – der Kernarbeitsgruppe angehören (Tabelle 175). Weiterhin sei erwähnt, dass 
etliche federführende Autoren projektdienliche Forschungsschwerpunkte aufweisen und 
mehrheitlich in spezialisierten, universitären Abteilungen tätig sind, die die zahnärztliche 
Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen sicherstellen. Damit liegt eine 
umfangreiche, klinische Expertise vor, um alle anspruchsvollen Fragen zur zahnärztlichen 
Versorgung kompetent für den hiesigen Versorgungskontext darstellen zu können. 

Neben den in der Tabelle 175 genannten Autoren hat an der Erstellung der vorliegenden 
Leitlinie maßgeblich Helena Dujic mitgewirkt. 

Aus der Autorengruppe waren Prof. Dr. Jan Kühnisch (Projektleitung und Koordinator), Prof. Dr. 
Roswitha Heinrich-Weltzien (Autor), Julia Timpel (Autor), Prof. Dr. Ines Kapferer-Seebacher 
(Autor) stimmberechtigt. Die Diskussion und Konsentierung dieses Vorgehens erfolgte im 
Rahmen der initialen Leitlinienkonferenz. 

12.2 Ko-Autoren bzw. stimmberechtigte Vertreter 

Darüber hinaus wurde die Repräsentativität der Leitliniengruppe sichergestellt, indem neben 
den federführenden Personen bzw. Fachgesellschaften insgesamt weitere 31 
wissenschaftlichen Fachgesellschaften, Arbeitsgemeinschaften oder Berufsverbände an dem 
Arbeits- und Konsensusprozess teilgenommen haben und jeweils einen stimmberechtigten 
Vertreter mandatierten. Die jeweiligen Interessenbekundungen wurden als Letter of Intent 
(LoI) hinterlegt. Insgesamt haben sich an der Leitlinienentwicklung die nachstehenden 
Fachgesellschaften, Arbeitsgemeinschaften oder Berufsverbände beteiligt (Tabelle 176). 
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Tabelle 175  Übersicht der federführenden Autorgruppe. 

Name Institution Telefon, Fax, E-Mail 

Projektleitung 

Jan Kühnisch, Prof. 
Dr. 

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnerhaltung & 

Parodontologie (LMU-ZE) 

Fon: 089 440059343 
Fax: 089 440059349 
Jan.Kuehnisch@med.uni-muenchen.de 

Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ)/AWMF-Mitglied 

Katharina Bücher, PD 
Dr.  

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnerhaltung & 

Parodontologie (LMU-ZE) 

Fon: 089 440059348 
Fax: 089 440059349 
Katharina.Buecher@med.uni-muenchen.de 

Julia Timpel, Dr. 
Universitätsklinikum Carl Gustav 

Carus Dresden, Poliklinik für 
Zahnerhaltung (UKD-ZE) 

Fon: 0351 4585411 
Julia.Timpel@uniklinikum-dresden.de  

Susann Hertel, Dr. 
Fon: 0351 4583724/2016 
Fax: 0351 4585303 
susann.hertel@uniklinikum-dresden.de  

Peter Schmidt, PD Dr.  
Universität Witten/Herdecke, 

Abteilung f. Behinderten-orientierte 
Zahnmedizin (UWH-BOZ) 

Fon: 02302 926655 
Fax: 02302 926681 
Peter.Schmidt@uni-wh.de 

Ina Schüler, PD Dr. Universitätsklinikum Jena, Poliklinik 
f. Kieferorthopädie, Sektion f. 

Präventive ZHK u. KinderZHK (UKJ-
KZHK) 

Fon: 03641 9323624 
Fax: 03641 9323622 
Ina.Schueler@med.uni-jena.de  
roswitha.heinrichweltzien@gmail.com 

Roswitha Heinrich-
Weltzien, Prof. Dr. 

Anahita Jablonski-
Momeni, Prof. Dr.  

Phillips-Universität Marburg/ 
Fachbereich Medizin/ MZ f. ZMK/ 

Kieferorthopädie (PUM-Kfo) 

Fon: 06421 5863221 
momeni@staff.uni-marburg.de 

Reinhard Schilke, Dr. 
Med. HS Hannover, Klinik für 

Zahnerhaltung, Parodontologie 
und Präventive ZHK (MHH-ZE)  

Fon: 0511 5324818 
Fax: 0511 5324811 
schilke.reinhard@mh-hannover.de  

Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin u. Biomaterialien (DGPro)/AWMF-Mitglied 

Anja Liebermann, 
Prof. Dr. 

Universitätsklinikum Köln, 
Poliklinik für Zahnärztliche 

Prothetik (UK-Pro) 

Fon: 221 478-96746 
Fax: 221 478-96756 

Anja.Liebermann@uk-koeln.de 

Daniel Edelhoff, 
Prof. Dr.  

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnärztliche 

Prothetik (LMU-Pro) 

Fon: 089 4400-59501  
Fax: 089 4400-59502 
Daniel.Edelhoff@med.uni-muenchen.de 

Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 

Jan-Frederik Güth, 
Prof. Dr.  

Goethe-Universität Frankfurt, 
Poliklinik f. Zahnärztlich Prothetik 

(GUF-Pro) 

Fon: 069 6301-5640 
gueth@med.uni-frankfurt.de 

Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH)/AWMF-Mitglied 

Johannes Zschocke, 
Prof. Dr. Dr. 

Medizinische Universität 
Innsbruck, Institut für 

Humangenetik (MUI-IHG) 

Fon: +43 512-9003-70501 
Fax: +43 512-9003-73510 
Johannes.Zschocke@i-med.ac.at  

Ines Kapferer-
Seebacher, Prof. Dr. 

Universitätsklinik für 
Zahnerhaltung und 

Parodontologie, Medizinische 
Universität Innsbruck 

ines.kapferer@i-med.ac.at  
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Tabelle 176  Übersicht aller Ko-Autoren 

No. Fachgesellschaft/Verband/Organisation Mandatsträger 

1 
Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ, AWMF-
Mitglied) PD Dr. Ina Schüler 

2 
Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und 
Biomaterialien (DGPro, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Daniel Edelhoff 

3 
Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde 
(DGCZ, kein AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Jan-Frederik Gueth 

4 Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Johannes Zschocke 

5 
Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde 
(DGZMK, AWMF-Mitglied) 

Dr. Julia Winter 

6 
Arbeitsgemeinschaft Pädiatrische Immunologie (API, AWMF-
Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. med. Fabian Hauck 

7 
Deutsche Gesellschaft für Implantologie im Zahn-, Mund- und 
Kieferbereich (DGI, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. Henrik Terheyden 

8 
Deutsche Gesellschaft für Kieferorthopädie (DGKFO, AWMF-
Mitglied) Prof. Dr. Dr. Collin Jacobs 

9 
Deutsche Gesellschaft für Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ, 
AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Helge Hebestreit 

10 
Deutsche Gesellschaft für Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie 
(DGMKG, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. Sven Otto 

11 Deutsche Gesellschaft für Osteologie (DGO, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Ralf Oheim 

12 
Deutsche Gesellschaft für Pädiatrische Radiologie (GPR, AWMF-
Mitglied) 

Prof. Dr. Hans-Joachim Mentzel 

13 
Deutsche Gesellschaft für Parodontologie (DG PARO, AWMF-
Mitglied) 

Prof. Dr.Peter Eickholz 

14 
Deutsche Gesellschaft für zahnärztliche Implantologie im Zahn- 
und Kieferbereich (DGZI, AWMF-Mitglied) 

Dr. Arzu Tuna 

15 Deutsche Gesellschaft für Zahnerhaltung (DGZ, AWMF-Mitglied) Dr. Reinhard Schilke 

16 Gesellschaft für Neuropädiatrie (GNP, AWMF-Mitglied) PD Dr. Heike Kölbel 

17 
Deutsche Gesellschaft für Zahnmedizin f. Menschen mit 
Behinderungen i. d. DGZMK (DGZMB) 

PD Dr. Peter Schmidt 

18 Arbeitsgemeinschaft für Oral- und Kieferchirurgie (AGOKi) Dr. Dr. Andreas Schön 

19 Berufsverband deutscher Oralchirurgen (BDO) PD Dr. Frank Strietzel 

20 
Bundesverband der implantologisch tätigen Zahnärzte in 
Deutschland (BDIZ EDI) 

Prof. Dr. Jörg Neugebauer 

21 Bundesverband der Kinderzahnärzte (BuKiZ) Dr. Monika Prinz-Kattinger 

22 Berufsverband der Kinder- und Jugendärzt*innen (BVKJ) Dr. Burkhard Lawrenz 

23 
Bundesverband d. Zahnärztinnen und Zahnärzte d. Öffentlichen 
Gesundheitsdienstes (BZÖG) 

Dr. Silke Riemer 

24 Deutsche Gesellschaft für Ästhetische Zahnmedizin (DGÄZ) Prof. Dr. Dr. Dr. Robert Sader 

25 
Deutsche Gesellschaft für Endodontologie und zahnärztliche 
Traumatologie (DGET) 

Prof. Dr. Anahita Jablonski-
Momeni 

26 Deutsche Gesellschaft für Laserzahnheilkunde (DGL) 
Dr. M.Sc. M.Sc. Gabriele Schindler-
Hultzsch 

27 Deutsche Gesellschaft für Präventivzahnmedizin (DGPZM) Prof. Dr. Jochen Jackowski 

28 
Deutsche Gesellschaft für Restaurative und Regenerative 
Zahnerhaltung (DGR2Z) 

PD Dr. Widbiller 

29 
European Reference Network on Rare Craniofacial Anomalies and 
ENT Disorders (ERN Cranio) 

Prof. Dr. Dr. Siegmar Reinert  

30 Freier Verband Deutscher Zahnärzte (FVDZ) PD Dr. Thomas Wolf 

31 Verband medizinischer Fachberufe (VMF) 
Marion Schellmann,  
Sylvia Gabel 
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12.3 Patientenvertreter 

Die Mitwirkung von Selbsthilfegruppen, Patientenorganisationen und Patientennetzwerken 
war ausdrücklich erwünscht. Mit dem Ziel, eine möglichst umfangreiche 
Betroffenenperspektive zu entwickeln, wurden Patientenvertreter-Organisationen identifiziert 
und eingeladen. Die Einladungen an die Patientenvertreter wurden mit dem Projektstart 
ausgesprochen. Insgesamt haben sich an der Leitlinienentwicklung die nachstehenden 
Patientenorganisationen beteiligt: 

1. Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta Betroffene e.V., Claudia Finis 
2. Ektodermale Dysplasie e.V., Andrea Burk 
3. Elterninitiative Apert-Syndrom und verwandte Fehlbildungen e.V., Sandra Mösche 
4. Hypophosphatasie Deutschland e.V., Gerald Brandt (Vertretung: Michael Burkart, Anja Citrich) 
5. Phosphatdiabetes e.V., Martha Kirchhoff, Jana Bombosch 

 

Die Teilnahme an dem Leitlinienprozess konnten nicht ermöglichen: ACHSE e.V. (Allianz 
Chronischer Seltener Erkrankungen), Nationales Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen (NAMSE), Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e.V., Deutsche 
Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e.V. und Angeborene-Bindegewebs-Erkrankungen e.V. 

  

https://www.hpp-ev.de/
https://www.dsai.de/
https://www.dsai.de/
http://www.angeborene-bindegewebserkrankungen.de/
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13 Redaktionelle Unabhängigkeit 

Für die vorliegende S3-Leitlinie wurde mit dem damaligen Arbeitstitel „VerSeErZ – Versorgung 
Seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ am 12. Januar 2021 unter Leitung von 
Prof. Dr. Jan Kühnisch ein Antrag auf Förderung aus Mitteln des Innovationsfonds zur Förderung 
von Versorgungsforschung (§ 92a Absatz 2 Satz 4 zweite Alternative SGB V) mit dem 
Förderkennzeichen 01VSF21007 erfolgreich gestellt. Die Erstellung der vorliegenden Leitlinie 
erfolgte unabhängig von der finanzierenden Stelle. Eine Beeinflussung der Entwicklergruppe 
durch Finanzierer/Unterstützer oder externe Personen/Interessengruppen hat nicht 
stattgefunden. Zur Sicherstellung der Unabhängigkeit der gesamten Arbeitsgruppe wurden vor 
Tätigkeitsbeginn sekundäre Interessen identifiziert. Die Projektleitung und alle federführenden 
Autoren haben ihre Interessenerklärungen im Portal „Interessenerklärung Online“ der AWMF 
bereits mit der Antragstellung auf finanzielle Unterstützung bis Dezember 2020 hinterlegt. Eine 
unabhängige Sichtung bzw. Fremdbewertung erfolgte durch Frau Prof. Bekes (DGKiZ) und Prof. 
Wiltfang (DGZMK) im Dezember 2020. Alle weiteren Ko-Autoren und Patientenvertreter 
hinterlegten ihre Interessenerklärungen im AWMF-Portal in der Phase der Konstitution der 
Arbeitsgruppe bis Ende 2021. Die Koordination erfolgte durch das Leitlinienbüro der DGZMK. 
Die Erklärungen wurden nachfolgend durch Prof. Heinrich-Weltzien und Prof. Kühnisch 
evaluiert. Sekundäre Interessen wurden nicht identifiziert; d.h., alle Teilnehmer des nominalen 
Gruppenprozesses waren abstimmungsberechtigt. Die Zusammenfassung der 
Interessenerklärungen aller Autoren, Ko-Autoren und Patientenvertreter ist im Leitlinienreport 
hinterlegt. 
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Weiterführende Informationen zu dieser Leitlinie finden Sie im Leitlinienreport und 
Evidenzbericht. 

 

Jahr der Ersterstellung:    2024 
Version:      1.0 
Gültig von:      30. Juni 2024 
Gültig bis:      29. Juni 2029 
 

 

 

Autorisiert für elektronische Publikation: AWMF online 
 

Die AWMF erfasst und publiziert die Leitlinien der Fachgesellschaften mit 
größtmöglicher Sorgfalt - dennoch kann die AWMF für die Richtigkeit des Inhalts 

keine Verantwortung übernehmen. Insbesondere bei Dosierungsangaben 
sind stets die Angaben der Hersteller zu beachten! 



 

S3-Leitlinie (Patienten-Leitlinie) 

Versorgung seltener, genetisch bedingter 

Erkrankungen der Zähne 
AWMF-Registernummer: 083-048 

Gültigkeit vom 30. Juni 2024 bis 29. Juni 2029 

 

Die Patienten-Leitlinie ist eine laienverständliche Darstellung der 

wissenschaftlichen S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch 

bedingter Erkrankungen der Zähne “ für Betroffene, Angehörige 

und nahestehende Personen. 

Das dieser Veröffentlichung zugrundeliegende 
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Federführende Fachgesellschaften: 
Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin e.V. (DGKiZ) 
Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien (DGPro) 
Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 
Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH) 
Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK) 
 

Beteiligung weiterer AWMF-Fachgesellschaften: 
Arbeitsgemeinschaft Pädiatrische Immunologie (API) 
Deutsche Gesellschaft für Implantologie im Zahn-, Mund- u. Kieferbereich (DGI) 
Deutsche Gesellschaft für Kieferorthopädie (DGKFO) 
Deutsche Gesellschaft für Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ) 
Deutsche Gesellschaft für Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie (DGMKG) 
Deutsche Gesellschaft für Osteologie (DGO) 
Gesellschaft für Pädiatrische Radiologie (GPR) 
Deutsche Gesellschaft für Parodontologie (DG PARO) 
Deutsche Gesellschaft für zahnärztliche Implantologie im Zahn- u. Kieferbereich (DGZI) 
Deutsche Gesellschaft für Zahnerhaltung (DGZ) 
Gesellschaft für Neuropädiatrie (GNP) 
 

Beteiligung weiterer Fachgesellschaften/Organisationen: 
Deutsche Gesellschaft für Zahnmedizin f. Menschen mit Behinderung oder besonderem 

medizinischen Unterstützungsbedarf i. d. DGZMK (DGZMB) 
Arbeitsgemeinschaft für Oral- und Kieferchirurgie (AGOKi) 
Berufsverband deutscher Oralchirurgen (BDO) 
Bundesverband der implantologisch tätigen Zahnärzte in Deutschland (BDIZ EDI),  
Bundesverband der Kinderzahnärzte (BuKiZ) 
Berufsverband der Kinder- und Jugendärzt*innen (BVKJ) 
Bundesverband d. Zahnärztinnen und Zahnärzte d. Öffentlichen Gesundheitsdienstes (BZÖG) 
Deutsche Gesellschaft für Ästhetische Zahnmedizin (DGÄZ) 
Deutsche Gesellschaft für Endodontologie und zahnärztliche Traumatologie (DGET) 
Deutsche Gesellschaft für Laserzahnheilkunde (DGL) 
Deutsche Gesellschaft für Präventivzahnmedizin (DGPZM) 
Deutsche Gesellschaft für Restaurative und Regenerative Zahnerhaltung (DGR2Z) 
European Reference Network on Rare Craniofacial Anomalies and ENT Disorders (ERN Cranio) 
Freier Verband Deutscher Zahnärzte (FVDZ) 
Verband medizinischer Fachberufe (VMF) 

 
Beteiligung von Patientenorganisationen: 

Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta Betroffene e.V. 
Ektodermale Dysplasie e.V. 
Elterninitiative Apert-Syndrom und verwandte Fehlbildungen e.V. 
Hypophosphatasie Deutschland e.V. 
Phosphatdiabetes e.V. 

 
Koordination: 

Prof. Dr. Jan Kühnisch 
Prof. Dr. Roswitha Heinrich-Weltzien (Stellvertretung) 
 

  

https://www.hpp-ev.de/
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Autoren (in alphabetischer Reihenfolge): 
PD Dr. Katharina Bücher 
Dr. Helena Dujic 
Prof. Dr. Daniel Edelhoff (DGPro) 
Prof. Dr. Jan-Frederik Gueth (DGCZ) 
Dr. Susann Hertel 
Prof. Dr. Anahita Jablonski-Momeni (DGET) 
Prof. Dr. Ines Kapferer-Seebacher 
Prof. Dr. Jan Kühnisch 
Prof. Dr. Anja Liebermann 
Prof. Dr. Roswitha Heinrich-Weltzien (Stellvertretung) 
Dr. Reinhard Schilke (DGZ) 
PD Dr. Peter Schmidt (DGZMB) 
PD Dr. Ina Schüler (DGKiZ) 
Dr. Julia Timpel 
Prof. Dr. Johannes Zschocke (GfH) 
 

Ko-Autoren (in alphabetischer Reihenfolge): 
Jana Bombosch („Phosphatdiabetes e.V.“) 
Gerald Brandt („Hypophosphatasie Deutschland e.V.“, (Vertretung: Michael Burkart, Anja Citrich) 
Andrea Burk („Ektodermale Dysplasie e.V.“) 
Prof. Dr. Dr. Collin Jacobs (DGKFO) 
Prof. Dr. Peter Eickholz (DG PARO) 
Claudia Finis (Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta Betroffene e.V.) 
Marion Schellmann, Sylvia Gabel (VMF) 
Prof Dr. Dr. med. Fabian Hauck (API) 
Prof. Dr. Helge Hebestreit (DGKJ) 
Prof. Dr. Jochen Jackowski (DGPZM) 
Martha Kirchhoff („Phosphatdiabetes e.V.“) 
PD Dr. Heike Kölbel (GNP) 
Dr. Burkhard Lawrenz (BVKJ) 
Prof. Dr. Hans-Joachim Mentzel (GPR) 
Sandra Mösche (Elterninitiative Apert-Syndrom und verwandte Fehlbildungen e.V.) 
PD Dr. Jörg Neugebauer (BDIZ EDI) 
Prof. Dr. Ralf Oheim (DGO) 
Prof. Dr. Dr. Sven Otto (DGMKG) 
Dr. Monika Prinz-Kattinger (BuKiZ) 
Dr. Silke Riemer (BZÖG) 
Prof. Dr. Dr. Dr. Robert Sader (DGÄZ) 
Dr. M.Sc. M.Sc. Gabriele Schindler-Hultzsch (DGL) 
Dr. Dr. Andreas Schön (AGOKi) 
Prof. Dr. Dr. Siegmar Reinert (ERN Cranio) 
PD Dr. Frank Strietzel (BDO) 
Prof. Dr. Dr. Henrik Terheyden (DGI) 
Prof. Dr. Regina Trollmann (GNP) 
Dr. Arzu Tuna (DGZI) 
PD Dr. Widbiller (DGR2Z) 
Dr. Julia Winter (DGZMK) 
PD Dr. Thomas Wolf (FVDZ) 
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Methodik: 

Dr. Monika Nothacker (AWMF) 
Dr. Anke Weber (DGZMK) 
Dr. Birgit Marré (DGZMK) 
 

Moderation: 
Dr. Monika Nothacker (AWMF) 
 
 
 

Jahr der Ersterstellung:    2024 
Vorliegende Aktualisierung/ Stand:   30. Juni 2024 
Version:      1.0 
Gültig bis:      29. Juni 2029 
 
  

Die "Leitlinien" der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften sind 
systematisch entwickelte Hilfen für Ärzte/ Zahnärzte zur Entscheidungsfindung in 
spezifischen Situationen. Sie beruhen auf aktuellen wissenschaftlichen Erkenntnissen 
und in der Praxis bewährten Verfahren und sorgen für mehr Sicherheit in der Medizin, 
sollen aber auch ökonomische Aspekte berücksichtigen. Die "Leitlinien" sind für 
Ärzte/ Zahnärzte rechtlich nicht bindend und haben daher weder 
haftungsbegründende noch haftungsbefreiende Wirkung. 

Leitlinien unterliegen einer ständigen Qualitätskontrolle, spätestens alle 5 Jahre ist 
ein Abgleich der neuen Erkenntnisse mit den formulierten Handlungsempfehlungen 
erforderlich. Die aktuelle Version einer Leitlinie finden Sie immer auf den Seiten der 
DGZMK (www.dgzmk.de) oder der AWMF (www.awmf.org). Sofern Sie die 
vorliegende Leitlinie nicht auf einer der beiden genannten Webseiten 
heruntergeladen haben, sollten Sie dort nochmals prüfen, ob es ggf. eine aktuellere 
Version gibt. 
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An die Betroffenen von seltenen Zahnerkrankungen 

Die vorliegende Patienten-Leitlinie basiert auf der erstmalig erstellten wissenschaftlichen S3-

Leitlinie zur „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“. Dabei 

wurden aus der Vielzahl von mehr als 400 seltenen Zahnerkrankungen fünf Erkrankungen 

ausgewählt, mit denen der Zahnarzt am häufigsten im klinischen Alltag konfrontiert ist. Dies 

betrifft die genetisch bedingten Erkrankungen des Zahnschmelzes (Amelogenesis imperfecta 

AI), des Dentins (Dentinogenesis imperfecta, DI), die Entzündungen des Zahnnervs (Pulpa) 

an scheinbar gesunden Zähnen bei einer hereditären hypophosphatämischen Rachitis 

(Synonyme: X-chromosomale Hypophosphatämie, X-linked hypophosphatemia, XLH), den 

vorzeitigen Verlust von Zähnen beim Vorliegen einer Hypophosphatasie (HPP) und die 

multiplen Nichtanlagen von Zähnen (Oligodontie) bei Betroffenen von einer Ektodermalen 

Dysplasie (ED). Da Kinder, Jugendliche und Erwachsene von diesen seltenen genetisch 

bedingten Zahnerkrankungen gleichermaßen betroffen sind, bedarf es aufgrund der 

anatomischen und wachstumsbedingten Besonderheiten  

• im Kindesalter (Milchgebiss),  

• im Schulalter (Wechselgebiss),  

• im jungen Erwachsenenalter (jugendlich bleibendes Gebiss) und  

• im Erwachsenenalter (bleibendes Gebiss) 

der besonderen Berücksichtigung alters- und gebissspezifischer Aspekte bei der 

zahnärztlichen Versorgung dieser Patientengruppe. Folgerichtig reflektieren die konsens- 

und evidenzbasierten Handlungsempfehlungen den gegenwärtigen Wissenstand zur 

Diagnostik und Behandlung von Betroffenen in den altersspezifischen Gebissphasen. 

 

Mit dieser Patienten-Leitlinie möchten wir Sie  

• über den aktuellen Wissensstand zur Erkennung und Behandlung von seltenen 

Erkrankungen der Zähne informieren,  

• unterstützen, im Gespräch mit Ihren Zahnärzten oder Ärzten die „richtigen“ Fragen zu 

stellen,  

• ermutigen, anstehende Entscheidungen zur Behandlung nach einer fundierten Beratung 

mit Fachleuten gemeinsam zu treffen, 

• über die Möglichkeiten zur Kostenerstattung durch die gesetzliche Krankenversicherung 

(GKV) beraten und 

• auf mögliche Beratungs- und Hilfsangebote hinweisen.  

 

Wenn bei der Lektüre dieser Patienten-Leitlinie Fragen offenbleiben, möchten wir Sie bitten, 

das Beratungsgespräch mit einem Zahnarzt oder Arzt Ihres Vertrauens zu suchen. 
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Warum gibt es diese Patienten-Leitlinie? 

Diese Patienten-Leitlinie ist die allgemeinverständliche Darstellung der wissenschaftlichen 

Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“. Sie richtet sich 

an Menschen, die an einer seltenen Zahnerkrankung leiden, an ihre Familien und Angehörige 

sowie an alle an der Betreuung dieser Betroffenen beteiligten (Fach)Zahnärzte und Ärzte. 

Menschen mit einer seltenen Erkrankung der Zähne sollen immer nach dem aktuellen 

Wissensstand behandelt werden. Dabei stellt die zahnärztliche Versorgung für die 

Betroffenen und für das zahnmedizinische Fachpersonal sowie Ärzte häufig eine große 

Herausforderung dar.  

 

Ursache für das Auftreten von seltenen Erkrankungen der Zähne sind Veränderungen in 

Genen, die an der Bildung von Zahnschmelz und Dentin sowie dem Zahnhalteapparat 

beteiligt sind. Die Erkrankung kann als isoliertes zahnärztliches Symptom auftreten oder 

Bestandteil eines Erkrankungskomplexes – eines Syndroms – sein. Ein wichtiges 

Leitsymptom von seltenen, genetisch bedingten Erkrankungen der Zähne ist das gleichzeitige 

Auftreten an allen Milch- und bleibenden Zähnen. Die Erkrankung geht mit gravierenden 

Funktionseinschränkungen oder -störungen einher und führt zu einer Beeinträchtigung der 

Lebensqualität von Betroffenen.  

 

Die zahnärztliche Versorgung dieser Patientengruppen bedarf einer lebenslangen, 

präventiven, zahnerhaltenden und/oder rehabilitativen Betreuung. In der Regel gehen die 

zahnärztlichen Behandlungsbedarfe weit über die von Gesunden hinaus. Dies erfordert die 

Zusammenarbeit verschiedener Fachdisziplinen von der Kindheit bis ins Erwachsenenalter. 

Da in der zahnärztlichen Ausbildung nur Grundzüge der Diagnostik und Behandlung von 

seltenen Zahnerkrankungen vermittelt werden, ist die Erstellung dieser Leitlinie mehr als 

überfällig. Darüber hinaus gibt es im deutschen Versorgungskontext bislang keine 

abgestimmten Diagnostik- und Therapiekonzepte für seltene Zahnerkrankungen, so dass mit 

der Abfassung der Leitlinie die zahnärztliche Versorgung dieser Patientengruppen verbessert 

werden soll. 

 

Für die Erstellung der wissenschaftlichen Leitlinie haben die beteiligten Experten 

Informationen aus weltweit veröffentlichten Studien und Fallberichten sorgfältig 

ausgewertet. Die Patientenleitlinie fasst damit den aktuellen Wissensstand zur Thematik 

zusammen. Soweit möglich wird allgemeinverständlich erklärt, wie Zahnärzte und Ärzte eine 

seltene Erkrankung der Zähne erkennen und welche zahnmedizinischen Behandlungs-

möglichkeiten es gibt. Versorgungsformen mit einem nachweisbaren Nutzen für Betroffene 

wurden in die Langfassung der wissenschaftlichen Leitlinie und in diese Patientenleitlinie als 

Handlungs- und Therapieempfehlungen aufgenommen. Die Unterschiede in der Behandlung 

ergeben sich wachstumsbedingt für das Milch-, Wechsel- und bleibende Gebiss.  

 

Zusammenfassend lässt sich feststellen, dass die Leitlinie auf eine Anhebung der 

Versorgungs- und Lebensqualität von Betroffenen mit seltenen, genetisch bedingten 

Erkrankungen der Zähne abzielt. Damit sollen bestehende gesundheitliche 
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Benachteiligungen minimiert werden. Dies impliziert, dass bestehende Barrieren in der 

zahnärztlichen Versorgung abgebaut werden, da es für Betroffenen von seltenen, 

genetisch bedingten Erkrankungen der Zähne keine Ausnahmeregelungen zur Versorgung 

mit Zahnersatz gibt. Aus medizinethischer Sicht gelingt erst dann eine bestmögliche, 

individualisierte zahnärztliche Versorgung. Die 41 Empfehlungen aus der 

wissenschaftlichen Leitlinie wurden im Originaltext übernommen. Sie finden diese am Ende 

der Patienten-Leitlinie. 

 

 

Auswahl der seltenen Zahnerkrankungen für diese Leitlinie 

In der Zahnmedizin sind mehr als 400 seltene Erkrankungen der Zähne bekannt, die isoliert 

oder in Verbindung mit einer Systemerkrankung bzw. Syndroms auftreten können. Aufgrund 

dieser Vielzahl von Erkrankungen war eine Priorisierung auf die am häufigsten auftretenden 

erforderlich. Die federführenden Autoren haben nach eingehender Beratung in der 

Expertengruppe entschieden, in der wissenschaftlichen Leitlinie die folgenden Erkrankungen 

prioritär zu bearbeiten: 

 

Dentinogenesis imperfecta (AI) Genetische Strukturstörung des Dentins  

Amelogenesis imperfecta (DI)  Genetische Strukturstörung des Zahnschmelzes 

Hereditäre hypophosphatämische 

Rachitis (XLH) 

Genetisch bedingte renale 

Phosphatverlusterkrankung 

Hypophosphatasie (HPP) 

 

Genetische bedingte Stoffwechselerkrankung – 

Phosphatase-Mangel  

Oligodontie und Ektodermale 

Dysplasie (ED)  

Oligodontie: Anomalie der Zahnentwicklung mit 6 

und mehr fehlenden Zähnen 

Ektodermale Dysplasie: seltene genetische 

Hauterkrankung, die häufig mit einer 

Zahnunterzahl (Oligodontie) vergesellschaftet ist 

Seltene parodontale Erkrankungen 

Seltene Erkrankungen des Zahnhalteapparates, z. 

B. primäre Immundefizienz (PID), Papillon-

Lefèvre-Syndrom (PLS)  
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Klinisches Erscheinungsbild, Häufigkeit, Diagnostik und Therapie 

Dentinogenesis imperfecta (DI) 

Klinisches Erscheinungsbild. Die DI ist eine genetische Erkrankung der Zähne, die entweder 

isoliert oder in Verbindung mit der sogenannten Glasknochenkrankheit (Osteogenesis 

imperfecta) auftreten kann. Ursache der DI sind Mutationen in zwei Genen, die eine wichtige 

regulatorische Funktion bei der regelrechten Dentinbildung besitzen. Klinische 

Leitsymptome sind sowohl im Milch- als auch im bleibenden Gebiss die ästhetisch 

beeinträchtigende, bläulich-gräuliche bis bräunlich-bernsteinähnliche Dentinfärbung und 

die rasch eintretende Schmelzverluste bzw. Abnutzungen durch die Kaufunktion. Dabei 

wird das strukturgeschädigte Dentin freigelegt, was zu einer weiteren Abnutzung der 

Zahnkronen führt. Dies führt zu einer Reduktion der Bisshöhe (Bisssenkung) und geht mit 

Funktionsverlust der Zähne einher. Diese Folgen sind an den Milchzähnen im Vergleich zu 

den bleibenden Zähnen vielfach stärker ausgeprägt. Die Bisssenkung erfordert eine 

konservierende, kieferorthopädische bzw. prothetische Korrektur, die für den Behandler 

schwierig umzusetzen ist. Nicht erhaltungsfähige Zähne müssen in der Regel entfernt 

werden, da Wurzelkanalbehandlungen aufgrund der Verkalkung der Pulpa oft nicht 

durchgeführt werden können. Sowohl die Abnutzungen der Zähne als auch Zahnverluste 

erfordern Zahnersatzmaßnahmen. Die folgenden klinischen Bilder dienen der 

Veranschaulichung des Krankheitsbildes im Milch- und bleibenden Gebiss. 

 

  
Gebiss einer 3-Jährigen mit DI im Milchgebiss. Die meisten Milchzähne sind bis auf das Zahnfleischniveau abge-

nutzt, was zu einer Beeinträchtigung von Kaufunktion, Ästhetik und Lebensqualität führte.  
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Gebiss einer 18-Jährigen mit DI. Die bernsteinfarbenen Zähne weisen eine mehr oder weniger deutliche 

Abnutzung der Zahnhartsubstanz auf. Die Patientin fühlte sich in ihrer Gebissfunktion, Ästhetik und Lebens-

qualität deutlich eingeschränkt. 

 

Häufigkeit. Die DI gehört zu den häufiger anzutreffenden seltenen Zahnerkrankungen. Bei 

den DI-Formen ohne Mitbeteiligung des Knochens wird eine Häufigkeit von etwa 1:6-8.000 

angenommen. Für DI-Formen mit dem gleichzeitigen Vorliegen einer Osteogenesis 

imperfecta wird die Häufigkeit auf 1:10-20.000 geschätzt. Die klinische Erkennung einer DI 

ist für den erfahrenen Zahnarzt eine Blickdiagnose anhand der aufgezeigten Leitsymptome. 

Im Röntgenbild sind die Verkalkungen in der Pulpa und Normabweichungen von der Kronen- 

und Wurzelform charakteristisch. Eine Abgrenzung der DI muss zur Amelogenesis imperfecta 

(AI, siehe nachfolgenden Abschnitt) sowie zu anderen Zahnhartsubstanzdefekten, z. B. der 

Karies, Erosionen oder Abrasionen, erfolgen. Dies gelingt in der Regel einfach, da in letzteren 

Fällen nur einzelnen Zähne betroffen sind. 

 

Diagnostik. Als altersübergreifende Leitsymptome der DI gelten sowohl im Milch- als auch 

bleibenden Gebiss eine beeinträchtigte Ästhetik, eine schnelle Abnutzung der Zähne, 

Bisssenkungen und Pulpaverkalkungen. Bei Verdacht einer genetisch bedingten Erkrankung 

soll bei der DI eine sorgfältige Familienanamnese erhoben werden. Bestenfalls kann anhand 

des klinischen Erscheinungsbildes ein sogenannter Stammbaum erstellt werden, der neben 

den Kindern, die Eltern- und Großelterngeneration und deren Abkömmlinge umfasst. Wenn 
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bislang niemand aus der Familie an einer DI erkrankt ist/war, sollte auch an das Auftreten 

von Neumutationen gedacht werden. Aus heutiger Sicht sollte die zahnärztliche Diagnostik 

durch eine genetische Untersuchung ergänzt werden. Im Rahmen der genetischen 

Untersuchung könnten auch leichte Formen einer Osteogenesis imperfecta aufgedeckt 

werden. Betroffenen sollte eine genetische Beratung angeboten werden bzw. diese selbst 

wahrnehmen. Die Identifizierung des verursachenden Gens lässt Schlüsse über die klinische 

Ausprägung der Erkrankung und ihrer Prognose zu. Die Kenntnis dieser Information 

beeinflusst möglicherweise auch die Therapiewahl. 

 

Therapie. Die Betreuung und zahnärztliche Versorgung von DI-Betroffenen ist langwierig und 

erfordert eine indikationsgerechte Therapiewahl, die auf die alters- und gebissbezogenen 

Besonderheiten des Kindes, Jugendlichen und jungen Erwachsenen abgestimmt sein muss. 

Darauf aufbauend erfolgt die endgültige Versorgung mit definitivem Zahnersatz im 

erwachsenen, bleibenden Gebiss. Das altersübergreifende Behandlungsziel besteht in dem 

Erhalt bzw. in der Herstellung einer normgerechten Bisshöhe, die – ohne Therapie – 

aufgrund der stetigen Schmelz- und Dentinabbrüche einer fortwährenden Abnutzung 

ausgesetzt ist. Dies erfordert eine intensive, lebenslange zahnärztliche Betreuung in einem 

interdisziplinär ausgerichteten Therapiekonzept, das Zahnärzte, Kieferorthopäden und 

Prothetiker einschließt. Darüber hinaus ist der erreichte Versorgungszustand zu erhalten und 

im Fall von Restaurations- oder Zahnverlusten indikationsgerecht auszugleichen. 

 

Die Handlungsempfehlungen für die altersbezogenen Versorgungen von DI-Betroffenen 

umfassen die Empfehlungsnummern 5 bis 12 am Ende dieses Dokumentes. 

 

 

Amelogenesis imperfecta (AI) 

Klinisches Erscheinungsbild. Die AI ist eine genetische Erkrankung des Zahnschmelzes, bei der 

die Funktionsfähigkeit der schmelzbildenden Zellen (Ameloblasten) betroffen ist. Die AI kann 

isoliert oder mit einer Begleiterkrankung (syndrom-assoziierte AI) auftreten. Generell sind 

bei der AI alle Zähne im Milch- und bleibenden Gebiss gleichermaßen betroffen. Klinisches 

Leitsymptom ist die ästhetisch beeinträchtigende weißlich-gelblich bis hin zu bräunlich-

brauner Zahnfarbe. Die Zahnfarbe kann in Abhängigkeit von der zugrunde liegenden 

genetischen Störung stark variieren. Weiterhin gehören eine Überempfindlichkeit der 

Zähne, Kieferfehlstellungen, Zahnformveränderungen und Abnutzungen der Zahnkrone, 

die mit einer Bisssenkung und Funktionsbeeinträchtigungen einhergehen können, zum 

Krankheitsbild. 

 

Am häufigsten kommend isolierte AI-Formen vor, welche keine weiteren Symptome an 

anderen Organen aufweisen. In dieser Gruppe sind bislang Mutationen in mindestens 18 

Genen bekannt. Die syndrom-assoziierten AI-Formen treten deutlich seltener in der 

Bevölkerung auf. Im Schrifttum wurden bis heute Mutationen in 8 Genen berichtet, die die 

Schmelzbildung gravierend beeinträchtigen und in Verbindung mit einer Begleiterkrankung 
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auftreten. Stellvertretend sollen an dieser Stelle das Schmelz-Nieren-Syndrom, die 

junktionale Epidermolysis bullosa oder das Kohlschütter-Tönz-Syndrom erwähnt werden.  

 

Das klinische Erscheinungsbild der AI ist variabel, da die Schmelzfarbe, Schmelzoberfläche 

und -härte in Abhängigkeit von der jeweiligen Mutation variiert. Äußere Pigment- und 

Zahnsteinablagerungen resultieren oftmals aus der Überempfindlichkeit der Zähne und der 

damit begrenzten Mundhygienefähigkeit der Zähne. Die Schmelzhärte variiert zwischen 

einer normalen Härte bis hin zu einer weichen Konsistenz. Ein verzögerter oder untypischer 

Zahndurchbruch, nicht durchgebrochene Zähne, Zahnunterzahl, Pulpaverkalkungen, offener 

Biss und Zahnfleischerkrankungen sind häufige Begleitsymptome. Herauszustellen ist, dass 

viele AI-Betroffene über Überempfindlichkeiten und Schmerzen ihrer Zähne beim Essen und 

Zähneputzen klagen, was auf den veränderten bzw. fehlenden Zahnschmelz zurückzuführen 

ist. Dies führt zu einer ausgeprägten Zahnfleischentzündung (Gingivitis) und 

Zahnsteinbildung, die ebenfalls charakteristisch für die Erkrankung sind. Dies darf zu keiner 

Stigmatisierung der Betroffenen führen. Aufgrund der unterschiedlichen Störungen in der 

Zahnschmelzbildung (Amelogenese) zeigen sich typische Charakteristika bei den drei AI-

Haupttypen. 

 

Hypoplastische Amelogenesis imperfecta  

Die hypoplastische AI ist durch einen reduzierten oder gänzlich fehlenden Zahnschmelz 

gekennzeichnet. Während der Schmelzentwicklung (Amelogenese) ist die Sekretion der 

Schmelzmatrixproteine gestört. Die Mineralisation des vorhandenen Schmelzes ist hingegen 

normal. Klinisch und röntgenologisch werden fehlende Kontakte zwischen den Zähnen 

beobachtet. Aufgrund des durchscheinenden oder freigelegten Dentins sind die Zähne in 

Abhängigkeit von der Schmelzdicke gelb bis leicht bräunlich. Die Zahnoberfläche ist 

gewöhnlich rau; sie kann Rillen und Grübchen aufweisen. Weiterhin äußern Betroffene eine 

thermische Überempfindlichkeit ihrer Zähne. Die hypoplastische AI ist mit 61% der am 

häufigsten vorkommende AI-Typ. 
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Klinisches Erscheinungsbild einer 11-Jährigen mit einer hypoplastischen AI ohne Begleiterkrankungen (non-

syndromale bzw. isolierte AI). Charakteristisch sind die fehlenden Zahnkontakte aufgrund der sehr dünnen 

Schmelzschicht. In der Röntgenübersichtsaufnahme ist kein Zahnschmelz erkennbar. Die genetische Unter-

suchung ergab eine Mutation im ENAM-Gen. 
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Hypomaturierte Amelogenesis imperfecta  

Die hypomaturierte AI zeichnet sich durch eine gestörte Mineralisation der normal 

gebildeten Schmelzmatrix aus. Die Dicke der Schmelzschicht ist im Regelfall normal. 

Aufgrund der weichen Schmelzkonsistenz treten häufig frühzeitige Schmelzeinbrüche bzw. 

funktionsbedingte Schmelzverlust auf. Die Zahnfarbe variiert von weißlich-opak marmoriert 

bis gelblich-braun. Weiterhin kann die Zahnfarbe durch Einlagerungen von Farbpigmenten 

aus der Nahrung beeinträchtigt sein. Die Häufigkeit dieser AI-Form wird mit 32% aller AI-

Formen beziffert. 

 

 

  

  
Gebiss einer 8-Jährigen mit einer hypomaturierter AI im frühen Wechselgebiss. Die Schmelzfarbe ist weißlich-

opak marmoriert. Die Frontzähne weisen Schmelzeinbrüche mit einer Dentinfreilegung auf. Zahlreiche 

Milchzähne sind bereits vorzeitig verloren gegangen. Die ersten bleibenden Backenzähne wurden großflächig 

mit Amalgamfüllungen versorgt.  

 

Hypomineralisierte Amelogenesis imperfecta  

Die hypomineralisierte AI wird durch die qualitativ gestörte Mindermineralisation der 

Schmelzmatrix bei einer normalen Schmelzstärke verursacht. Aufgrund der ausgeprägten 

Schmelzhypomineralisation kann der Schmelz im Röntgenbild nicht vom Dentin abgegrenzt 

werden. Der Schmelz ist oft von einer käseartigen Konsistenz, so dass es zu einem raschen 

Schmelzverlust mit einer Bisssenkung kommt. Als weitere Leitsymptome bei dieser AI-Form 

gelten eine dunkelgelb bis braun Zahnfarbe, Zahnfleischentzündungen, ausgeprägte 

Zahnbeläge, Zahnsteinbildungen bzw. Pigmentauflagerungen sowie eine erhöhte 

Temperaturempfindlichkeit. Am stärksten belasten Betroffene die dauerhaften Schmerzen 

beim Kauen und Zähneputzen sowie die erhebliche ästhetische Beeinträchtigung durch die 
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verfärbten Zähne. Die Schmerzen verhindern auch eine normale Kaufunktion und 

Mundhygiene. Karies und Zahnfleischentzündungen (Gingivitis) können eine direkte Folge 

der schmerzhaften Zähne sein. Zahnbelag- und Zahnsteinanlagerungen werden zudem durch 

die raue Oberflächenbeschaffenheit der Zähne begünstigt. Diese Begleitbefunde, die die 

Krankheitslast der AI-Betroffenen verschlimmern, tragen zusätzlich zu einer weiteren 

Beeinträchtigung ihrer Lebensqualität bei. 

 

 
Gebiss eines 7-Jährigen mit hypomineralisierter AI. In der Frontalansicht wird aufgrund der Ablagerungen von 

Zahnbelägen auf den Frontzähnen und der starken Zahnfleischentzündung die vorliegende AI maskiert. Die 

Übersichten der Kiefer illustrieren den vollständigen Schmelzverlust an den Kau- und Glattflächen aller dunkel-

braun verfärbten Milch- und bleibenden Zähne. Weiterhin ist an allen Zähnen ein ausgeprägter sogenannter 

Black-stain-Befall (Schwarzfärbung) zu beobachten. Die genetische Untersuchung ergab eine Mutation im 

WDR72-Gen. 
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Häufigkeit. Angaben zur Häufigkeit der isolierten AI auf Bevölkerungsebene sind im 

Schrifttum begrenzt. Die wenigen Berichte weisen eine Variationsbreite zwischen 1,4:1.000, 

1:4.000 bis 1:8000 auf. Demgegenüber fehlen Angaben zur Häufigkeit der syndromalen AI in 

der internationalen Literatur.  

 

Diagnostik. Die zahnärztliche Diagnose der AI erfolgt anhand des klinischen 

Erscheinungsbildes als Blickdiagnostik. Insbesondere die Tatsache, dass alle Milch- und 

bleibenden Zähne gleichermaßen betroffen sind, unterstützt die klinische Diagnosestellung. 

Als altersübergreifende Leitsymptome der AI, die an allen Milch- und bleibenden Zähnen 

auftreten, gelten die deutlich beeinträchtigte Ästhetik, Überempfindlichkeiten, Schmerzen, 

Kieferfehlstellungen, Zahnformanomalien und eine rasche Abnutzung der Zähne mit der 

verbundenen Bisssenkung. Die Abgrenzung der AI von anderen Schmelzstrukturstörungen 

(u.a. der Dentalfluorose, Molaren-Inzisiven-Hypomineralisation) ist in der Regel einfach, da 

diese erworbenen Schmelzstrukturstörungen nur einzelne Zähne oder Zahngruppen in 

einem bestimmten Entwicklungszeitfenster betreffen und nie an allen Zähnen im Milch- und 

bleibenden Gebiss vorkommen. Die Abgrenzung zur Dentinogenesis imperfecta (DI) gelingt 

anhand der Merkmale Farbe, Abnutzung und Oberflächenbeschaffenheit des Zahnes. 

Darüber hinaus können erworbene Zahnhartsubstanzdefekte, wie z. B. Karies, Erosionen und 

Abrasionen in fortgeschrittenen Stadien das klinische Erscheinungsbild der AI maskieren. Bei 

frühzeitiger Vorstellung der Betroffenen beim Zahnarzt ist jedoch das Risiko zusätzlicher 

Erkrankungen der Zähne eingrenzbar, da diese vermieden werden können. 

 

Eine sorgfältige Familienanamnese, welche die Erfassung des Krankheitsbildes in der Eltern- 

und Großelterngeneration sowie im erweiterten familiären Umfeld umfasst, dient der 

Erstellung eines Familien-Stammbaumes. Aus heutiger Sicht sollten die Anamnese und 

zahnärztliche Diagnostik durch eine genetische Untersuchung ergänzt werden, um die 

verursachenden genetischen Veränderungen einzugrenzen. Dies ermöglicht eine sorgfältige 

genetische Beratung von Betroffenen und hilft die Behandlung zu verbessern sowie die 

Entdeckung unbekannter Gene und Krankheitsbilder unterstützen. 

 

Therapie. Eine ursächliche Therapie der AI ist gegenwärtig nicht möglich. Daher konzentriert 

sich die Versorgung im Wesentlichen auf die symptombasierte Behandlung der Zähne. Die 

Betreuung von AI-Betroffenen ist komplex und erfordert eine indikationsgerechte alters- 

und gebissphasenbezogene zahnärztliche Versorgung der Kinder, Jugendlichen und jungen 

Erwachsenen mit einer individualisierten Auswahl der Therapiemittel. Die langfristige bzw. 

definitive Versorgung sollte möglichst frühzeitig im jugendlich-bleibenden Gebiss begonnen 

werden. Eine altersübergreifende Herausforderung besteht in der Herstellung von 

Schmerzfreiheit, einer sozial akzeptablen Ästhetik und dem Erhalt bzw. der Herstellung einer 

normgerechten Okklusion. Dies setzt eine langfristig ausgerichtete zahnärztliche Betreuung 

voraus. Die Wiederherstellung einer funktional und ästhetisch zufriedenstellenden 

Gesamtgebisssituation erfordert in der Regel eine interdisziplinäre Behandlungsstrategie, 
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die Zahnärzte, Kieferorthopäden, Mund-, Kiefer-, Gesichts- bzw. Oralchirurgen und 

Prothetiker in den ersten zwei bis drei Lebensjahrzehnten einbezieht.  

 

Die Handlungsempfehlungen für die altersbezogenen Versorgungen von AI-Betroffenen 

umfassen die Empfehlungsnummern 13 bis 21 am Ende dieses Dokumentes. 

 

 

Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

Klinisches Erscheinungsbild. Die hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) ist die 

häufigste Form der Phosphat-Mangel-Rachitis. Daher wird nur diese in der vorliegenden 

Leitlinie betrachtet. Synonyme der Erkrankung sind Phosphatdiabetes, X-chromosomal-

dominante hypophosphatämische Rachitis, X-chromosomale Hypophosphatämie. Früher 

wurde die XLH auch Vitamin-D resistente Rachitis genannt.  

Die Erkrankung wird durch Mutationen in dem Phosphat-regulierenden Gen (PHEX-Gen) 

verursacht, von dem bislang etwa 300 Mutationen bekannt sind. Diese führen zu 

unterschiedlichen Erscheinungsbildern und Ausprägungen der XLH. Während des 

Wachstums bedingt ein Kalzium- oder Phosphatmangel in Folge der Stoffwechselstörung das 

Krankheitsbild der Rachitis und führt zu einer unzureichenden Mineralisation des Skeletts. 

Weiterhin führt dieser Mangel zu Mineralisationstörungen der Zahnhartgewebe während 

der Zahnentwicklung. 

Bei der XLH geht Phosphat über die Nieren verloren, was zu einem Phosphatverlust 

(Hypophosphatämie) führt. Daher ist der Phosphatspiegel im Blut erniedrigt (Hypo-

phosphatämie). In der Folge treten ungenügende Knochenverkalkungen (Rachitis), ein 

vermindertes Körperwachstum, Muskelerkrankungen, Gelenkverschleiß, krankhafte 

Störungen gelenknaher Sehnenansätze, Hörverluste und/ oder eine frühzeitige 

Verknöcherung von Schädelnähten auf. Ein weiteres Symptom sind Störungen in der 

Mineralisation von Zähnen. Dabei ist vordergründig das Dentin betroffen. Es können aber 

auch der Wurzelzement und der Zahnschmelz in der Struktur verändert sein.  

 

Häufigkeit. Die XLH ist die häufigste angeborene Form der phosphopenischen Rachitis. Im 

Schrifttum wird eine Häufigkeit von 3,9:100.000 Lebendgeburten und von 1,7-4,8:100.000 

bei Kindern und Erwachsenen berichtet. 

 

Diagnostik. Anhand von Blutuntersuchungen kann in den ersten Lebensmonaten die XLH 

diagnostiziert werden. Sind die Eltern von XLH betroffen, kann die Diagnose noch vor einer 

Symptommanifestation bereits in den ersten Lebenswochen durch Laboruntersuchungen 

gestellt werden. Hinweise auf das Vorliegen einer XLH sind bei Kleinkindern auftretende 

Beinachsenfehlstellungen (X- oder O-Beine) zu Beginn des freien Laufens oder 

schmerzbedingte Laufbeeinträchtigungen mit etwa zwei Jahren. In diesen Fällen sollte der 

Kinderarzt eine Blutuntersuchung veranlassen. Bei einem erniedrigten Serum-Phosphat-

Wert (< 1 mmol/l) und erhöhtem Wert für die alkalische Phosphatase sollten weitere 

Untersuchungen erfolgen. Bei ca. 80 % der Betroffenen kann die XLH durch eine genetische 
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Untersuchung gesichert werden. Diese sollte bei einer negativen Familienanamnese oder 

unklaren Befunden angestrebt werden. 

 

Durch die XLH wird die Mineralisation von Schmelz, Dentin und Zahnzement beeinflusst. Für 

die Zahnsymptomatik sind jedoch die Mineralisationsstörungen des Dentins im Wesent-

lichen verantwortlich. Neben der ausgeprägten Mindermineralisation des Dentins sind eine 

reduzierte Dentindicke und vergrößerte Zahnpulpen mit weit ins Dentin reichenden 

Pulpaausläufern typische Merkmale der Zähne von XLH-Betroffenen. Sie sind letztlich auch 

dafür verantwortlich, dass es bei einem Schmelzverlust rasch zu bakteriellen Infektionen der 

Pulpa (Zahnnerv) mit Zahnabszessen oder Fistelbildungen sowohl an den Milch- als auch 

bleibenden Zähnen kommen kann. Weiterhin begünstigen mikroskopisch feine Risse und 

eine verminderte Schmelzdichte den raschen Schmelzverlust und die bakterielle Infektion. 

Aufgrund der schnelleren Abnutzung treten Entzündungen an Milchzähnen häufiger auf als 

an bleibenden Zähnen. Krankheitsbedingte Veränderungen treten bei XLH-Betroffenen auch 

am Zahnhalteapparat auf. So ist das Zahnzement in der Regel weniger strukturiert und dick. 

Dies könnte auch das häufige Auftreten von Entzündungen des Zahnhalteapparates erklären. 

 

Als altersübergreifende Leitsymptome einer XLH treten neben den Zahnabszessen und 

Fisteln an kariesfreien Zähnen, Schmerzen, Zahnlockerungen und Zahnverluste an Milch- 

und bleibenden Zähnen auf.  

 

 
Röntgenübersichtsaufnahme eines 7-Jährigen mit XLH. Die weißen Kreise markieren ausgedehnte 

Entzündungen im Wurzelbereich an kariesfreien gesunden Milchbackenzähnen. 
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Therapie. Die Behandlung der Wahl ist bei Milchzähnen mit vorliegender Schmerzsympto-

matik in der Regel die Zahnentfernung (Extraktion), während bei bleibenden Zähnen der 

Zahnerhalt mit einer Wurzelkanalbehandlung angestrebt werden sollte. Um den aufgezeig-

ten Infektionsprozess zu verhindern, sollte bei einem Schmelzverlust oder bei einer 

vorliegenden Karies eine alsbaldige Versorgung des Zahnes erfolgen.  

 

Die Handlungsempfehlungen für die altersbezogenen Versorgungen von XLH-Betroffenen 

umfassen die Empfehlungsnummern 22 bis 26 am Ende dieses Dokumentes. 

 

 

Hypophosphatasie (HPP) 

Klinisches Erscheinungsbild. Die Hypophosphatasie (HPP) ist eine genetisch bedingte 

Erkrankung, die durch eine erniedrigte Produktion der alkalischen Phosphatase gekenn-

zeichnet ist. Die alkalische Phosphatase wird für den Aufbau von Zähnen und Knochen 

benötigt, hat aber auch Funktionen in anderen Geweben und kann im Blut gemessen 

werden. Wenn diese fehlt, treten Symptome auch an Muskeln, Gelenken, Sehnen, Nieren, 

Herz, Lunge, Verdauungstrakt und Nervensystem auf. Die HPP gilt daher als Multisystem-

erkrankung. Bislang wurden mehr als 400 Mutationen des verursachenden ALPL-Gens 

identifiziert, die letztlich auch für die große Variabilität des klinischen Erscheinungsbildes der 

HPP verantwortlich sind. Derzeit werden 6 HPP-Subtypen anhand des Patientenalters und 

der Schwere des Verlaufs unterschieden: Neugeborenen-Typ (perinatale Form), gutartiger 

Neugeborenen-Typ (perinatal benigne Form), Säuglings-typ (infantile Form), kindlicher oder 

jugendlicher Typ (kindliche oder juvenile Form), Erwachsenen-Typ (adulte Form) und reiner 

Zahn-Typ (Odonto-HPP). Erste zahnbezogene Symptome in Form eines vorzeitigen Verlustes 

von Milchzähnen finden sich bei der infantilen HPP und der kindlichen oder juvenilen HPP. 

Sie sind in der Regel mit einem verminderten Kalkgehalt des Skelettes, Verkalkungen der 

Schädelnähte und Nieren, einer verminderten Körpergröße, verzögerten 

Bewegungsentwicklung, Muskelschwäche und Knochenschmerzen vergesellschaftet. Bei der 

adulten HPP im Erwachsenenalter wird der frühzeitige Zahnverlust nicht regelmäßig 

beschrieben, während Muskel-, Gelenk- und Knochenschmerzen, Verkalkungen der Niere, 

Pseudogicht, Stressfrakturen und Frakturheilungsstörungen berichtet werden. Die Odonto-

HPP, die keine Skelettsymptome aufweist, kann in jedem Alter mit dem Leitsymptom eines 

vorzeitigen Zahnverlustes auftreten. Als weitere altersübergreifende Leitsymptome der 

HPP gelten Zahnlockerungen, Schmelzbildungsstörungen, Zahnformveränderungen, 

Entzündungen des Zahnfleisches und des Zahnhalteapparates. 

 

Häufigkeit. Die HPP-Häufigkeit von schweren Verlaufsformen, wie der perinatalen und 

infantilen HPP wird in Europa mit 1:300.000 angegeben. Weniger schwere Ausprägungen - 

einige infantile, kindliche und adulte Formen - werden mit einer Häufigkeit von 1:2.430 

beziffert. Für milde Formen - einige adulte HPP-Ausprägungen und die Odonto-HPP – wird 

eine Häufigkeit von 1:508 berichtet. Unter Berücksichtigung von laborchemischen Daten bei 

Erwachsenen wird sogar von einer Häufigkeit milder HPP-Formen von 1:192 ausgegangen. 
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Diagnostik. Die Diagnostik der HPP erfolgt anhand der klinischen Symptomatik und 

Blutuntersuchungen (erniedrigte Aktivität der alkalischen Phosphatase bei erhöhten Werten 

von deren Substraten). Darüber hinaus kann eine genetische Untersuchung die Diagnose-

findung untermauern. Eine sorgfältige Familienanamnese, die die Erfassung des 

Krankheitsbildes in der Eltern- und Großelterngeneration sowie im erweiterten familiären 

Umfeld umfasst, ist Voraussetzung für die genetische Diagnostik, die bestenfalls die 

Erstellung eines mehrere Generationen umfassenden Stammbaumes einschließt. Aus 

heutiger Sicht sollte die Diagnostik durch eine genetische Untersuchung ergänzt werden, die 

die Identifikation der verursachenden Mutation des betreffenden Gens anstrebt. Die genaue 

molekulare Charakterisierung der genetischen Krankheitsursache ist nicht nur für die 

genetische Beratung Betroffener notwendig, sondern beeinflusst ggf. auch die Behandlung 

und kann die Entdeckung neuer Gene und Krankheitsbilder unterstützen. 

 

Bei der laborchemischen Analyse imponiert die deutlich reduzierte Aktivität der alkalischen 

Phosphatase im Blutserum. Bei der Beurteilung ihrer Aktivität sind altersentsprechende 

Normwerte zu berücksichtigen. Bei Laborbefunden, die sich im Grenzbereich der jeweiligen 

Referenzwerte bewegen, sollte eine genetische Diagnostik erwogen werden. Die 

Auswirkungen einer HPP auf den Zahnschmelz zeigen sich in Form von Schmelzbildungs-

störungen, wobei fehlender Schmelz (Hypoplasie) charakteristisch ist. Weiterhin können 

Formveränderungen der Zähne, vorrangig der bleibenden Zähne, auftreten. Das 

Wurzelzement, die knochenähnlichste Struktur des Zahnes, ist bei der HPP das am stärksten 

betroffene Gewebe. Es kann sowohl unterentwickelt als auch ganz fehlend sein. Bei einer 

schweren Beteiligung des Zements ist der parodontale Faserapparat ungenügend 

ausgebildet oder kann partiell sogar komplett fehlen. Ohne eine stabile Verankerung des 

Zahnes während des Zahndurchbruchs wird das Wurzelwachstum unter funktioneller 

Belastung beeinträchtigt, so dass sich nur kurze Wurzeln ausbilden.  

 

 
Gebiss eines 2-Jährigen mit kindlicher HPP und vorzeitigem Verlust der unteren mittleren Schneidezähne. Die 

oberen und unteren seitlichen Schneidzähne sind gelockert. Die HPP-Diagnose erfolgte aufgrund des 

vorzeitigen Zahnverlusts sowie von Blutuntersuchungen.  
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Gebiss einer 20-Jährigen mit infantiler HPP. Der Zahnschmelz der Zähne ist rau und weist zahlreiche Grübchen 

auf der gesamten Oberfläche auf. Die gelblich-bräunliche Zahnfarbe resultiert aus dem dünnen Schmelzmantel. 

An den oberen Schneidezähnen ist bereits ein Schmelzverlust eingetreten. In der Röntgenübersichtsaufnahme 

lässt sich lediglich eine dünne Schmelzschicht erkennen. 

 

Bei einem vorzeitigen Zahnverlust ohne erkennbare Ursachen, insbesondere im Milchgebiss, 

sollte der Zahnarzt eine ärztliche HPP-Diagnostik veranlassen. Im Milchgebiss sollen 

gelockerte und Schmerzen verursachende Zähne entfernt werden.  

 

Die Handlungsempfehlungen für die altersbezogenen Versorgungen von HPP-Betroffenen 

umfassen die Empfehlungsnummern 27 und 28 am Ende dieses Dokumentes.  
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Oligodontie und Ektodermale Dysplasie (ED) 

Oligodontie. Unter einer Oligodontie wird eine Zahnunterzahl von mindestens 6 bleibenden 

Zahnanlagen verstanden. Das Fehlen aller Zahnanlagen wird als Anodontie bezeichnet. Die 

Oligodontie kann mit Ektodermaler Dysplasie oder ohne eine Grunderkrankung auftreten. 

Diese wird dann non-syndromale bzw. isolierte Oligodontie genannt. Am häufigsten fehlen 

die kleinen bleibenden Backenzähne (Prämolaren) oder die seitlichen Schneidezähne des 

Oberkiefers. Die Zahnanlagen der zweiten bleibenden Backenzähne (Molaren), Eckzähne 

und mittleren oberen Schneidezähne sind seltener betroffen. Ursächlich für die Erkrankung 

sind verschiedene Genmutationen.  

 

Ektodermale Dysplasie (ED). Die Ektodermale Dysplasie (ED) ist eine seltene, genetisch 

bedingte Hauterkrankung, die häufig mit einer Zahnunterzahl (Oligodontie) vergesellschaftet 

ist. Bei dieser Gruppe von Erkrankungen verläuft die Entwicklung von Geweben aus dem 

Ektoderm nicht regelrecht. U.a. können Nägel (Nagelanomalien), Schweißdrüsen 

(verminderte oder fehlende Schweißabsonderung), Haare (Haarfehlbildungen), Augen 

(trockene Augen sowie Lichtempfindlichkeit), Nase (Ozäna) und Zähne (Oligo-/Anodontie) in 

unterschiedlicher Ausprägung betroffen sein. Ebenso können Speichel-, Talg-, Brust- und 

Wimperndrüsen Fehlbildungen aufweisen. Nicht bei allen ED-Formen kommen diese 

Leitsymptome gleichermaßen vor. Im zahnärztlichen Versorgungskontext sind insbesondere 

die Erkrankungsformen der ED relevant, die mit einer ausgeprägten Oligodontie auftreten.  

 

Klinisches Erscheinungsbild. Das Vorliegen einer Oligodontie geht in der Regel mit einer 

beeinträchtigten Ästhetik und Funktion sowie einem tiefen Biss, der Vorverlagerung des 

Unterkiefers und einem verkürztem unteren Gesichtsdrittel einher. Die ED-Formen mit einer 

verminderten Schweißsekretion (hypohidrotische ED) sind am häufigsten von einer 

Zahnunterzahl betroffen. Dabei sind oftmals mehr als die Hälfte aller Zähne nicht angelegt. 

Meist fehlen im Unterkiefer mehr Zähne als im Oberkiefer. Die Zähne brechen zu irregulären 

Zeiten durch und können eine kleine (mikrodonte Seitenzähne) oder spitze Form (konische 

Frontzähne) aufweisen. Zahnverlagerungen, insbesondere der Eckzähne, sind möglich. 

Neben der ausgeprägten Zahnunterzahl treten bei einigen ED-Formen zusätzlich Störungen 

der Zahnhartsubstanz auf. Weiterhin haben einige Betroffene eine Lippen-Kiefer-Gaumen-

spalte. Bei ED-Formen, die durch eine Mutation des Wnt10a-Gens verursacht werden, sind 

die Milchzähne des meist vollständigen Milchgebisses klein, gleichzeitig fehlen jedoch alle 

bleibenden Zähne. Dies führt insbesondere im Wechsel- und bleibenden Gebiss zu 

Problemen und einem hohen Therapiebedarf.  

 

Als altersübergreifende Leitsymptome der Oligodontie gelten im Milch- und bleibenden 

Gebiss die Zahnminderzahl von ≥6 Zahnanlagen, zapfenförmige Zahnanlagen, kleine Zähne 

(Mikrodontie), Bisssenkung, Unterentwicklung des Kieferknochens sowie eine einge-

schränkte Funktion und Ästhetik. Bei einer ED können je nach Erkrankungsbild zusätzliche 

orale Begleitsymptome wie irreguläre Zahndurchbruchszeiten, Zahnverlagerungen, 

reduzierte Speichelproduktion mit fragilen Schleimhäuten, Strukturstörungen der 

Zahnhartsubstanz, Lippen-Kiefer-Gaumenspalten sowie eine Anodontie in einem oder 
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beiden Kiefern auftreten. Je nach Ausprägung der Oligodontie können die Behand-

lungsbedarfe in den unterschiedlichen Gebissphasen variieren. Nicht in allen Fällen muss 

bereits im Milchgebiss mit einer Therapie begonnen werden. 

 

Gebisssituation eines 5-jährigen Kindes mit einer ektodermalen Dysplasie. Die durchgebrochenen Zähne sind 

klein und zapfenförmig. In der Röntgenübersichtsaufnahme sind insgesamt nur acht Zähne im Oberkiefer 

erkennbar. 

 

Nichtanlage aller bleibenden Zähne bei einer Wnt10a-assoziierten Oligodontie. 

Röntgenübersichtsaufnahme einer Oligodontie mit Nichtanlage aller zweiten 

kleinen Backenzähnen (Prä Röntgenübersichtsaufnahme einer Oligodontie mit 

Nichtanlage aller zweiten kleinen Backenzähnen (Prämolaren) und den 

persistierenden 2. Milchbackenzähnen sowie fehlenden oberen, seitlichen 

Schneidezähne bei einem Jugendlichen. 

  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“/ Patienten-Leitlinie Juni 2024 
 

23 
 

Diagnostik. Der Verdacht auf Vorliegen einer Oligodontie wird zuerst in der klinischen Unter-

suchung des Betroffenen gestellt und oftmals durch die Anfertigung einer Röntgenübersicht-

saufnahme bestätigt. Die Erstdiagnose wird daher im Kindesalter, spätestens jedoch im 

Jugendalter gestellt. Beim Vorliegen einer möglichen syndromalen Erkrankung, insbe-

sondere einer ED-Form, wird eine humangenetische Beratung empfohlen, um die klinische 

Diagnose durch eine genetische Untersuchung zu sichern.  

 

Therapie. Eine ursächliche Behandlung der Oligodontie und ED ist nicht möglich. Es stehen 

jedoch, je nach Komplexität der Erkrankung, gute symptomatische multi- und inter-

disziplinäre Therapiemöglichkeiten zur Verfügung, wobei die in der Abbildung dargestellten 

Fachdisziplinen bei einer ED als wichtige Ansprechpartner gelten. 

 

 

Das Hauptziel bei der zahnärztlichen Versorgung von Patienten mit Oligodontie ist die 

bestmögliche Herstellung der Funktion und Ästhetik, die gleichermaßen einer sozialen 

Stigmatisierung und negativen psychosozialen Entwicklung entgegenwirkt. Dafür ist ein 

vorausschauendes und langfristig angelegtes, interdisziplinäres und ggf. auch intersektorales 

Gesamtkonzept erforderlich. Die Primärversorgung bei Kindern und Jugendlichen zur 

Sicherung der Funktion ist letztendlich auch Vorbereitung für eine langfristige Versorgung 

nach Abschluss des Kieferwachstums. In den ersten beiden Lebensjahrzehnten findet die 

Versorgung häufig mit herausnehmbarem Zahnersatz statt. Parallel dazu sind oftmals 

Zahnumformungen und kieferorthopädische Behandlungsmaßnahmen zur Positionierung 

von Zähnen im Vorfeld der definitiven prothetischen Versorgung erforderlich. Erst mit dem 

Ausgang des 2. Lebensjahrzehnts kann die definitive prothetische Versorgung erfolgen. 

Diese schließt in der Regel (implantat)prothetische Behandlungsmaßnahmen einschließlich 

eines Aufbaus der Kieferknochen ein, um eine festsitzende oder herausnehmbare 

prothetische Versorgung zu ermöglichen. 
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Die Handlungsempfehlungen für die altersbezogenen Versorgungen von Betroffenen mit 

einer Oligodontie und/oder Ektodermalen Dysplasie umfassen die Empfehlungsnummern 

29 bis 35 am Ende dieses Dokumentes. 

 

 

Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung 

Klinisches Erscheinungsbild. Die Parodontitis ist im Allgemeinen eine bei Erwachsenen 

häufige Erkrankung, die durch eine chronisch-entzündliche Zerstörung des Zahnhalte-

apparates (Parodonts) gekennzeichnet ist. Unbehandelt sind Zahnverluste wahrscheinlich. 

Die klinischen Krankheitszeichen sind der im Röntgenbild sichtbare Knochenverlust, die 

parodontale Taschenbildung sowie die Blutungsneigung des Zahnfleisches (Gingiva). Die 

Erkrankungsursache ist meist multifaktoriell und durch Wechselwirkungen zwischen 

verschiedenen Verhaltens- und Risikofaktoren – wie zum Beispiel Rauchen, Stress, 

Ernährungsverhalten oder Diabetes – und genetischen Faktoren gekennzeichnet. Ihre 

Kombination bestimmt den Ausbruch, Verlauf und Schweregrad der Erkrankung. Die 

Entwicklung der Erkrankung hängt jedoch wesentlich von dem Lebensstil einer Person und 

weniger von den genetischen Risikofaktoren ab. 

 

Im Gegensatz zur häufig vorkommenden Parodontitis bei Erwachsenen gibt es eine Reihe 

seltener Systemerkrankungen, die unabhängig vom Lebensstil und Risikofaktoren zu einer 

schweren Zerstörung des Zahnhalteapparates bereits im Kindes- und Jugendalter führen. 

Diese werden als „Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung“ bezeichnet. Das 

klinische Erscheinungsbild unterscheidet sich mit einzelnen Ausnahmen nicht von der 

Parodontitis im Allgemeinen, außer dass sie bereits im Kindes- oder Jugendalter auftritt und 

typischerweise rasch voranschreitet.  

 

Der Großteil der seltenen systemischen Erkrankungen, die mit einer Parodontitis einher-

gehen, sind genetisch bedingte Erkrankungen des Immunsystems, bei der eine Immun-

schwäche bzw. Immundefekt (primäre Immundefizienz, PID) vorliegt. Sie gehen mit einer 

erhöhten Anfälligkeit für Infektionen, Autoimmunerkrankungen und Allergien einher, und 

werden durch Mutationen in einzelnen Genen (monogen) verursacht. Die Häufigkeit der PID 

variiert je nach geografischer Region, ethnischen Faktoren und Geschlecht. Sie wird bei 

Kindern mit 1:2.000 und bei Menschen aller Altersgruppen mit 1:1.200 geschätzt. 

 

Die PID zeigen sich in der Mundhöhle in Form von wiederkehrenden aphthösen Entzün-

dungen der Mundschleimhaut (Stomatitis), Herpes, Pilzerkrankungen, Ulzerationen und 

bakteriellen Infektionen. Letztere führen häufig zu einer früh einsetzenden und rasch 

voranschreitenden Entzündung vom Zahnfleisch (Gingivitis) und Zahnhalteapparat (Paro-

dontitis). In der Langfassung der wissenschaftlichen Leitlinie sind neun PID aufgelistet, die 

eine entzündliche Zerstörung des Zahnhalteapparates auslösen. Typische Krankheitsbilder 

aus der Gruppe der PDI sind die zyklische Neutropenie (Häufigkeit ~1:250.000), die schwere 

kongenitale Neutropenie (Häufigkeit 1-2:1.000.000) oder das Papillon-Lefèvre-Syndrom 

(Häufigkeit 1-4:1.000.000). Alle diese Erkrankungen gehen mit einer angeborenen Störung 
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der Zahl und/oder Funktion der neutrophilen Granulozyten (spezialisierte Immunzellen) und 

mit einer altersuntypischen Zerstörung des Zahnhalteapparates einher. Ein frühzeitiger 

Verlust von Milch- und bleibenden Zähnen ist typisch für diese Erkrankungen. 

 

Leitsymptom der Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung ist die 

entzündliche Zerstörung des Zahnhalteapparates (meist) im Kindes- oder Jugendalter. 

 

 
Röntgenübersichtsaufnahme eines 12-Jährigen mit schwerer angeborener Neutropenie (Verminderung der 

neutrophilen Abwehrzellen im Blut) ohne zahnärztliche Behandlung. Generalisierter starker Knochenabbau 

und Verlust eines unteren Schneidezahnes. 

 

 
Röntgenübersichtsaufnahme einer 11-Jährigen mit Papillon-Lefèvre-Syndrom mit den Leitsymptomen einer 

schweren Zerstörung des Zahnhalteapparates im Kindesalter und ausgeprägter Hornhautbildung an den 

Händen und Füßen (palmoplantare Hyperkeratose). 

 

Diagnostik. Eine umfassende Diagnostik ist bei Betroffenen mit einer Parodontitis als Mani-

festation einer Systemerkrankung unerlässlich, da sie Grundlage für die Diagnosestellung 

und Behandlungsplanung ist. Dabei wird in der Familienanamnese vor allem nach dem 

Krankheitsbild bei anderen Familienmitgliedern gefragt. Bei der parodontalen Anamnese 

interessiert vorrangig, wann Milch- und/oder bleibende Zähne verlorengegangen sind. 

Darüber hinaus ist die Erfassung von allgemeinmedizinischen Auffälligkeiten wie Entzün-

dungen, Abszessbildungen, häufiges Fieber, Knochenbrüche, Gelenkschmerzen, auffallend 

schnelle Hämatombildung, Besonderheiten der Haut und Schleimhäute etc., die ein Hinweis 
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auf eine syndromale Erkrankung sein können, von besonderem Interesse. Die Erfragung der 

Mundhygienegewohnheiten der Betroffenen ist selbstredend. 

 

Die äußerliche Untersuchung umfasst die Beurteilung von Haut, Gesicht, Lymphknoten, 

Körper- und Atemgeruch sowie Gelenken und Muskeln der Kopf- und Halsregion. Die 

typischen Syndrome, bei denen die Erstdiagnose durch den Zahnarzt gestellt wird, sind das 

Papillon-Lefèvre-Syndrom, das klinisch oftmals durch die Kombination der Hand-Fuß-

Verhornungen (palmoplantare Hyperkeratosen) und kindlicher Parodontitis zu erfassen ist, 

und das parodontale Ehlers-Danlos-Syndroms, bei dem zusätzlich zur früh auftretenden 

Parodontitis bei etwa 80 % der Betroffenen persistierende bräunliche oder bläuliche 

Hämosiderin-Einlagerungen an den Schienbeinen und bei knapp 50 % der Betroffenen 

hypermobile Gelenke (speziell der Finger) sowie atrophe Narbenbildung auftreten. 

 

Die Erfassung des Gesundheitszustandes des Zahnhalteapparates (Parodontalstatus) ist das 

wichtigste Diagnoseinstrument für die Beurteilung des Ausmaßes und Schweregrades der 

Erkrankung, die wesentlich von einer Röntgenaufnahme gestützt wird. Darüber hinaus kann 

bei manchen Krankheitsbildern eine ergänzende mikrobiologische Diagnostik im Hinblick auf 

die erfolgende Behandlung sinnvoll sein. 

 

Grundsätzlich wird die Diagnose der Parodontitis als Manifestation einer Systemerkrankung 

auf Basis der Systemerkrankung gestellt. Bei den PID stehen häufig die systemischen 

Erkrankungszeichen im Vordergrund, so dass die allgemeinmedizinische Diagnose unter 

Umständen bereits bekannt ist, wenn sich Betroffene beim Zahnarzt vorstellen. Ausnahmen 

stellen seltene Erkrankungen dar, bei denen die parodontalen und oralen Symptome als 

Hauptmanifestationen (z.B. Papillon-Lefèvre-Syndrom, parodontalen Ehlers-Danlos-

Syndrom) imponieren.  

 

Prinzipiell ist bei jedem Kind, Jugendlichen oder sehr jungen Erwachsenen mit parodontalen 

Destruktionen die Verdachtsdiagnose „Parodontitis als Manifestation einer System-

erkrankung“ in Betracht zu ziehen. Je jünger die Betroffenen bei der Erstdiagnose sind, desto 

höher ist die Wahrscheinlichkeit, dass genetische Faktoren für die Erkrankung verantwortlich 

sind. Bei diesen Betroffenen sollte auch eine Überweisung zum Kinder- oder Hausarzt 

erfolgen, damit gezielte Laboruntersuchungen veranlasst werden. Mit Blick auf einen 

möglichen genetischen Hintergrund sollte eine Vorstellung in einer humangenetischen 

Ambulanz veranlasst werden. Fällt die humangenetische Untersuchung negativ aus, könnte 

es sich bei Jugendlichen oder jungen Erwachsenen auch um eine schnell fortschreitende 

multifaktorielle Parodontitis handeln, die in diesen Fällen wahrscheinlicher ist als eine 

Parodontitis in Folge einer Systemerkrankung.  

 

Therapie. Primäre Ziele der Behandlung von Betroffenen mit einer Parodontitis als 

Manifestation einer Systemerkrankung sind der Erhalt bleibender Zähne und des Zahnhalte-

apparates der bleibenden Zähne. Sekundäre Therapieziele im Milch- und Wechselgebiss sind 

der Erhalt der Milchzähne für eine physiologische Gebiss- und Kieferentwicklung, die 
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Verbesserung der mundgesundheitsbezogenen Lebensqualität, Sprachentwicklung, 

Kaufähigkeit und sozialen Entwicklung. 

 

Die zahnärztliche Betreuung und Behandlung von Betroffenen folgt grundsätzlich der S3-

Leitlinie zur Therapie der Parodontitis, die in der 1. Therapiestufe auf eine Veränderung des 

Verhaltens ausgerichtet ist, indem Betroffene motiviert werden, eine optimale Entfernung 

der Zahnbeläge durchzuführen. Dabei beeinflussen die Kooperationsfähigkeit und -

bereitschaft des Kindes die Qualität der häuslichen Mundhygiene. Zur Unterstützung des 

Kindes sollen daher die Erziehungsberechtigten in die Mundhygieneinstruktion einbezogen 

werden. Darüber hinaus ist eine regelmäßige, gute professionelle Unterstützung durch das 

zahnmedizinische Personal zur Aufrechterhaltung einer bestmöglichen Mundhygiene 

erforderlich. Die 2. Therapiestufe ist eine ursachenbezogene Behandlung, die mit einer 

instrumentellen Entfernung von bakteriellen Belägen (Biofilm) und Zahnstein in den 

Zahnfleischtaschen erfolgt. Dabei kann eine begleitende Gabe von Antibiotika im 

Zusammenhang mit der instrumentellen Behandlung der Zahnfleischtaschen erwogen 

werden. Die Antibiotika der ersten Wahl sind Amoxicillin und Metronidazol. Die 3. 

Therapiestufe zielt auf die Behandlung von Zahnfleischtaschen ab, die sich nach der 2. 

Therapiestufe noch nicht ausreichend verbessert haben (Resttaschen ≥ 6 mm), so dass eine 

wiederholte instrumentelle Taschenbehandlung mit/ohne Antibiotika-Gabe oder eine 

chirurgische Behandlung erforderlich ist. Die 4. Therapiestufe, die unterstützende 

Parodontaltherapie (UPT), zielt darauf ab, bei allen behandelten Patienten die Stabilität des 

Zahnhalteapparates aufrechtzuerhalten. Dabei werden in Abhängigkeit vom Zahnfleisch- 

und Zahnhalteapparat-Zustand präventive und therapeutische Behandlungen der 1. und 2. 

Therapiestufen kombiniert.  

 

Wird bei Betroffenen nach dem Zahnverlust eine Versorgung mit Implantat-getragenem 

Zahnersatz geplant, soll das Risiko eines Implantat-Misserfolges berücksichtigt werden.  

 

Generell soll bei den Erkrankungen des Zahnhalteapparates als Manifestation einer seltenen 

Erkrankung die systemische Behandlung der Grunderkrankung durch die jeweiligen 

medizinischen Fachdisziplinen begleitet werden.  

 

Die Handlungsempfehlungen für die altersbezogenen Versorgungen von Betroffenen mit 

einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung umfassen die 

Empfehlungsnummern 36 bis 41 am Ende dieses Dokumentes. 
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Konsentierte Empfehlungen zur Versorgung von seltenen 

Erkrankungen der Zähne 

 

Übergeordnete Empfehlungen für alle seltenen Erkrankungen der Zähne 

Empfehlung 

Evidenz-

grad 

(GRADE) 

Empfeh-

lungsgrad 

1. Seltene Erkrankungen der Zähne können Teil einer 

Systemerkrankung sein. Die Diagnose und lebenslange 

Betreuung von Betroffenen sind komplex. Diese sollen mit 

interdisziplinärer sowie bei Bedarf interprofessioneller 

Beteiligung durchgeführt und frühzeitig begonnen werden. 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 

2. Bei klinisch-röntgenologischem Verdacht auf eine 

genetische Ursache einer seltenen Erkrankung der Zähne sollte 

– in der Regel in Kombination mit der klinischen Vorstellung in 

einer genetischen Praxis bzw. Ambulanz – eine 

humangenetische Diagnostik erfolgen. 

Experten-

konsens 
⇑ 

3. Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne sollen 

lebenslang risiko-orientiert intensivprophylaktisch betreut 

werden, um eine bestmögliche Mundgesundheit zu erhalten. 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 

4. Für Betroffene mit umfangreichen Therapiebedarfen 

kann eine Zahnsanierung in Allgemeinanästhesie (z. B. 

Sedierung, Intubationsnarkose) erfolgen, wenn eine Behand-

lung anderweitig nicht möglich ist. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇔ 

 

Handlungsempfehlungen bei einer Dentinogenesis imperfecta (DI) 

5. Direkte Restaurationen und konfektionierte 

Edelstahlkronen sollen im Milch- und Wechselgebiss eingesetzt 

werden, um DI-assoziierten Zahnhartsubstanzverlusten 

präventiv entgegenzuwirken, diese zu kompensieren und/oder 

die Bisshöhe wiederherzustellen. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

6. Im Fall einer Bisssenkung soll die Bisshöhe an den 

Milchmolaren mit konfektionierten Edelstahlkronen und an 

ersten bleibenden Molaren mit konfektionierten 

Edelstahlkronen oder individuell gefertigten, indirekten 

Einzelzahnrestaurationen wiederhergestellt werden. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

7. Infolge einer Milchzahnextraktion sollten 

lückenerhaltende bzw. interims-prothetische Maßnahmen 

ergriffen werden, um die Kaufunktion wiederherzustellen, die 

Dentition abzustützen und wachstumsbedingten 

Zahnwanderungen präventiv entgegenzuwirken. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑ 
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8. Direkte Restaurationen und individuell gefertigte, 

indirekte Einzelzahnkronen sollen im jugendlich-bleibenden 

Gebiss eingesetzt werden, um DI-assoziierten 

Zahnhartsubstanzverlusten präventiv entgegenzuwirken, diese 

zu kompensieren und/oder die Bisshöhe zu stabilisieren bzw. 

wiederherzustellen. Indirekte Einzelzahnkronen sind 

Bestandteil einer langfristig ausgerichteten 

Betreuungsstrategie. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

9. Die definitive Versorgung soll beginnend im jugendlich-

bleibenden Gebiss mit dem Therapiekonzept der Full-Mouth-

Rehabilitation umgesetzt werden. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

10. Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen 

im Seitenzahngebiet der erwachsenen bleibenden Dentition 

eingesetzt werden, um einem kontinuierlichen DI-assoziierten 

Zahnhartsubstanzverlust präventiv entgegenzuwirken, die 

Bisshöhe zu stabilisieren bzw. wiederherzustellen sowie die 

Langlebigkeit von Frontzahnrestaurationen zu gewährleisten. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

11. Direkte und individuell gefertigte, indirekte 

Einzelzahnkronen sollen im Frontzahngebiet der erwachsenen 

bleibenden Dentition eingesetzt werden, um DI-assoziierte 

Zahnhartsubstanzverluste zu kompensieren. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

12. Festsitzende, implantat-prothetische oder 

herausnehmbare prothetische Versorgungen sollen in der 

erwachsenen bleibenden Dentition eingesetzt werden, um DI-

assoziierte Zahnverluste zu kompensieren bzw. zu vermeiden, 

die Okklusion und Kaufunktion zu stabilisieren und 

wiederherzustellen. 

⨁⊝⊝⊝ /  

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

 

Handlungsempfehlungen bei einer Amelogenesis imperfecta (AI) 

13. Direkte Restaurationen sollen mit oder ohne 

Formhilfen im Front- und Seitenzahngebiet des Milch- und 

Wechselgebisses zur Herstellung von Schmerzfreiheit, 

Funktion und Ästhetik eingesetzt werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 

Niedrig 
⇑⇑ 

14. Konfektionierte Edelstahlkronen sollen an 

Milchmolaren zur Herstellung der Zahnform und Okklusion 

frühzeitig eingesetzt werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 

Niedrig 
⇑⇑ 

15. Konfektionierte Edelstahlkronen bzw. individuell 

gefertigte, indirekte Einzelzahnrestaurationen sollten an den 

bleibenden Molaren zur Herstellung der Zahnform und 

Okklusion frühzeitig eingesetzt werden 

⊕⊕⊝⊝ / 

Niedrig 
⇑ 

16. Individuell gefertigte, indirekte 

Einzelzahnrestaurationen sollten bereits im Wechselgebiss an 

⊕⊕⊝⊝ / 

Niedrig 
⇑ 
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bleibenden Frontzähnen zur Herstellung von Schmerzfreiheit, 

Ästhetik und normgerechter Funktion eingesetzt werden. 

17. Kieferorthopädische bzw. kieferorthopädisch-

chirurgische Korrekturen von Zahn- und Kieferfehlstellungen 

sollten indikationsgerecht begonnen werden. 

⊕⊝⊝⊝/ 

Sehr niedrig 
⇑ 

18. Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen 

bevorzugt neben direkten Restaurationen zur langfristigen 

Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und einer 

normgerechten Funktion indikationsgerecht eingesetzt 

werden. 

⨁⨁⨁⊝ / 

Moderat 
⇑⇑ 

19. Individuell gefertigte, indirekte Einzelzahnkronen sollen 

bereits frühzeitig im jugendlich-bleibenden Gebiss nach 

Zahndurchbruch und bedarfsgerechter Bisslageumstellung zur 

Herstellung von Schmerzfreiheit, Ästhetik und normgerechter 

Funktion erfolgen. Dies ist Bestandteil einer langfristig 

ausgerichteten interdisziplinären Betreuungsstrategie. 

⊕⊕⊝⊝ / 

Niedrig 
⇑⇑ 

20. Die definitive Versorgung soll beginnend im jugendlich-

bleibenden Gebiss mit dem Therapiekonzept der Full-Mouth-

Rehabilitation umgesetzt werden. 

⊕⊕⊝⊝ / 

Niedrig 
⇑⇑ 

21. Definitive, individuell gefertigte, indirekte 

Einzelzahnkronen sollen im bleibenden Gebiss eingesetzt 

werden, um Schmerzfreiheit, Ästhetik und eine normgerechte 

Funktion herzustellen. 

⨁⨁⨁⊝ / 

Moderat 
⇑⇑ 

 

Handlungsempfehlungen bei einer Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

22. Bei den zahnärztlichen Untersuchungen in 

halbjährlichen Abständen ab dem ersten Zahndurchbruch soll 

auf Symptome von Pulpaentzündungen oder -nekrosen, wie 

Schmerzen, Farbveränderungen, Fisteln, Schwellungen oder 

Abszesse, an kariesfreien Zähnen ohne vorangegangenes 

Trauma geachtet werden. Die Diagnostik ist ggf. durch 

Sensibilitätstests und durch Röntgenaufnahmen zu erweitern. 

⨁⨁⨁⊝ / 

Moderat 
⇑⇑ 

23. Um eine Infektion der Pulpa und einen weiteren 

Substanzverlust zu vermeiden, soll exponiertes koronales 

Dentin adhäsiv abgedeckt und sollen kariöse Läsionen 

frühzeitig therapiert werden. 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 

24. Zahnhartsubstanzabtragende Maßnahmen 

(Präparationen) sollen wenig invasiv erfolgen, um das Risiko zu 

minimieren, extendierte Pulpaausläufer oder große 

Pulpalumina zu eröffnen. 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 

25. In der ersten Dentition sollen bei hereditärer 

hypophosphatämischer Rachitis (X-chromosomaler 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 
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Hypophosphatämie, XLH) avitale, fistelnde, mit einer apikalen 

Parodontitis behaftete oder gelockerte und Schmerzen 

verursachende Zähne extrahiert werden. 

26. In der zweiten Dentition sollten avitale Zähne bei 

Patienten mit XLH endodontisch behandelt werden, um den 

Zahnerhalt anzustreben. 

⊕⊝⊝⊝/ 

Sehr niedrig 
⇑ 

 

Handlungsempfehlungen bei einer Hypophosphatasie (HPP) 

27. Bei vorzeitigem Zahnverlust ohne erkennbare Ursache, 

insbesondere in der ersten Dentition, soll eine ärztliche 

Hypophosphatasie-Diagnostik veranlasst werden. 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 

28. In der ersten Dentition sollen bei Hypophosphatasie 

gelockerte Zähne, die Schmerzen verursachen, extrahiert 

werden. 

Experten-

konsens 
⇑⇑ 

 

Handlungsempfehlungen bei einer Oligodontie und Ektodermalen Dysplasie (ED) 

29. Kinderprothesen sollten bei Kindern mit einer Oligo-

/Anodontie im Milch- und Wechselgebiss zur Herstellung bzw. 

Aufrechterhaltung von Funktion und Ästhetik angefertigt 

werden, sobald eine ausreichende Kooperationsfähigkeit 

gegeben ist. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑ 

30. Kinderprothesen sollen im Hinblick auf ihre 

wachstumsbedingte Passung, Funktion und Ästhetik 

regelmäßig im Rahmen der zahnärztlichen Vorsorge- bzw. 

Kontrolluntersuchungen überprüft, ggf. angepasst oder neu 

angefertigt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

31. Direkte Kompositrestaurationen sollten zur 

Umformung mikrodonter Frontzähne eingesetzt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑ 

32. A. Die Therapie des jugendlich-bleibenden Gebisses 

sollte bei Betroffenen mit Oligodontie so erfolgen, dass nach 

Abschluss des Wachstums ein möglichst breites Spektrum an 

definitiven Versorgungsformen angeboten und umgesetzt 

werden können. 

B. Bereits im jugendlich-bleibenden Gebiss sollte eine 

funktionell hochwertige Versorgung von hoher sozialer 

Akzeptanz erfolgen. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑ 

33. Eine individuelle, umfassende prothetische und/oder 

implantat-prothetische Versorgung von Betroffenen mit 

Oligodontie soll zur Herstellung von Funktion und Ästhetik als 

definitive Versorgung/ Therapie durchgeführt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 
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34. Eine kieferorthopädische und/oder chirurgische 

Therapie sollte indikationsgerecht zur Optimierung der 

Kieferrelation, Zahnstellung und -verteilung für die Aufnahme 

der prothetischen und/ oder implantat-prothetischen 

Versorgung durchgeführt werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑ 

35. Eine Versorgung mit Implantaten soll entsprechend der 

S3-Leitlinie „Zahnimplantatversorgungen bei multiplen 

Zahnnichtanlagen und Syndromen“ (AWMF-Registernummer 

083-024) erfolgen. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

 

Handlungsempfehlungen bei einer Parodontitis als Manifestation einer seltenen 

Systemerkrankung 

36. Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer 

seltenen Systemerkrankung soll bei entsprechender Indikation 

durch eine systemische Therapie der Grunderkrankung 

begleitet werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

37. Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer 

seltenen Systemerkrankung soll entsprechend der AWMF S3-

Leitlinien „Die Behandlung von Parodontitis Stadium I bis III“ 

(083-043) sowie „Die Behandlung von Parodontitis Stadium IV“ 

(083-056) erfolgen. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

38. Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer 

seltenen Systemerkrankung kann eine adjuvante Antibiotika-

Gabe im zeitlichen Zusammenhang mit der subgingivalen 

Instrumentierung einschließen (erste Wahl: Amoxicillin und 

Metronidazol). 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇔ 

39. Bei Parodontitis als Manifestation einer seltenen 

Systemerkrankung soll ein striktes häusliches und 

professionelles Biofilm-Management umgesetzt werden; ggf. 

unter Einsatz von Antiseptika, z. B. Chlorhexidin. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

40. Die Therapie der Parodontitis als Manifestation einer 

seltenen Systemerkrankung sollte sich in der ersten Dentition 

nicht von der Therapie in der zweiten Dentition unterscheiden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑ 

41. Betroffene mit einer schweren Parodontitis als 

Manifestation einer seltenen Systemerkrankung sollen über 

das erhöhte Risiko eines Implantat-Misserfolgs aufgeklärt 

werden. 

⨁⊝⊝⊝ / 

Sehr niedrig 
⇑⇑ 

 

 

  

https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/083-024
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Abkürzungsverzeichnis und Glossar 

Abrasion  Funktionelle Abnutzung der Zahnhartsubstanz  

AI 
Amelogenesis imperfecta – Genetisch bedingte Erkrankung, welche 
zu einer Strukturstörung bzw. Fehlbildung des Zahnschmelzes führt 

Amelogenese Bildung des Zahnschmelzes 

Ameloblast  Schmelzbildende Zelle 

Aplasie 
Vollständiges Fehlen eines Gewebes, Organteils oder Organs. Es 
resultiert eine Funktionsminderung oder Funktionsausfall 

DI 
Dentinogenesis imperfecta – Genetisch bedingte Erkrankung, welche 
zu einer Strukturstörung bzw. Fehlbildung des Dentins (Zahnbein) 
führt 

Ektoderm Inneres Keimblatt, das in der Entwicklung des Embryos entsteht.  

ED 
Ektodermale Dysplasie – genetisch bedingte Hauterkrankung, die 
häufig mit einer Zahnunterzahl (Oligodontie) vergesellschaftet 

Genetik 

Wissenschaft, welche sich mit den Gesetzmäßigkeiten und 
Grundlagen der Ausbildung von erblichen Merkmalen und der 
Weitergabe von Erbanlagen (Genen) an die nächste Generation 
beschäftigt 

Gingiva Zahnfleisch 

Gingivitis 
Entzündung des Zahnfleisches, die mit Zahnfleischblutungen 
einhergeht 

Granulozyten 
Spezialisierte Immunzellen, die einen großen Teil der weißen 
Blutkörperchen (Leukozyten) ausmachen. Sie sind Teil der zellulären 
Immunabwehr 

HPP 
Hypophosphatasie – genetisch bedingte Stoffwechselerkrankung, die 
durch einen Mangel des Enzyms Phosphatase gekennzeichnet ist 

Hypohidrose/ 
hypohidrotisch 

Abnorm verminderte Schweißsekretion 

Hypomineralisation Mindermineralisation 

Hypoplasie/ 
hypoplastisch 

Unterentwicklung eines Gewebes, Organteils oder Organs. Es 
resultiert eine Funktionsminderung oder Funktionsausfall. 

Mikrodontie Zu kleine Zahnform 

Molaren/ 
Milchmolaren 

Große Backenzähne/ kleine Backenzähne 

Oligodontie Anomalie der Zahnentwicklung mit 6 und mehr fehlenden Zähnen 

Osteogenesis 
imperfecta (OI) 

Genetisch bedingte Erkrankung, die die Knochenbildung stört. Sie 
geht mit einer hohen Frakturgefahr der Knochen einher und wird 
daher auch als Glasknochenkrankheit bezeichnet. 

Parodont/ 
Zahnhalteapparat 

Funktionelle Einheit aus Zahnfleisch, Zahnzement, Zahnfach und 
Wurzelhaut, die den Zahn im Kieferknochen verankert 
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Parodontitis 
Entzündung des Zahnhalteapparates, die u. a. mit der Bildung von 
Zahnfleischtaschen, kalkigen Ablagerungen auf der Zahnwurzel und 
einem Knochenbau verbunden ist 

PID Primäre Immundefizienz 

PD Phosphatdiabetes (Synonym für XLH) 

Pulpa 
Auch Zahnnerv genannt. Die Pulpa enthält Blutgefäße und Nerven 
und wird von den Zahnhartsubstanzen (Dentin und Schmelz) 
umschlossen 

Syndrom 
Gruppe von Symptomen, Anomalien oder Befunden, die in der Regel 
durch die gleiche Ursache bedingt sind und immer oder häufig 
zusammen auftreten 

XLH 
X-chromosomal dominante hypophosphatämische Rachitis, 
Hereditäre hypophosphatämische Rachitis - Genetisch bedingte 
Erkrankung, welche zu einem Phosphatverlust führt 

Zahnhartsubstanz  
Bezeichnung für die mineralisierten harten Gewebe des Zahnes – 
Zahnschmelz, Dentin und Wurzelzement 

Zahnstatus/ 
Parodontalstatus 

Zustand des Gebisses beziehungsweise des Zahnhalteapparates 
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Redaktionelle Unabhängigkeit 

Für die vorliegende S3-Leitlinie wurde mit dem damaligen Arbeitstitel „VerSeErZ – Versorgung 

Seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ am 12. Januar 2021 unter Leitung von Prof. 

Dr. Jan Kühnisch ein Antrag auf Förderung aus Mitteln des Innovationsfonds zur Förderung von 

Versorgungsforschung (§ 92a Absatz 2 Satz 4 zweite Alternative SGB V) mit dem Förderkennzeichen 

01VSF21007 erfolgreich gestellt. Die Erstellung der vorliegenden Leitlinie erfolgte unabhängig von 

der finanzierenden Stelle. Eine Beeinflussung der Entwicklergruppe durch Finanzierer/Unterstützer 

oder externe Personen/Interessengruppen hat nicht stattgefunden. Zur Sicherstellung der 

Unabhängigkeit der gesamten Arbeitsgruppe wurden vor Tätigkeitsbeginn sekundäre Interessen 

identifiziert. Die Projektleitung und alle federführenden Autoren haben ihre Interessenerklärungen 

im Portal „Interessenerklärung Online“ der AWMF bereits mit der Antragstellung auf finanzielle 

Unterstützung bis Dezember 2020 hinterlegt. Eine unabhängige Sichtung bzw. Fremdbewertung 

erfolgte durch Frau Prof. Bekes (DGKiZ) und Prof. Wiltfang (DGZMK) im Dezember 2020. Alle weiteren 

Ko-Autoren und Patientenvertreter hinterlegten ihre Interessenerklärungen im AWMF-Portal in der 

Phase der Konstitution der Arbeitsgruppe bis Ende 2021. Die Koordination erfolgte durch das 

Leitlinienbüro der DGZMK. Die Erklärungen wurden nachfolgend durch Prof. Heinrich-Weltzien und 

Prof. Kühnisch evaluiert. Sekundäre Interessen wurden nicht identifiziert; d.h., alle Teilnehmer des 

nominalen Gruppenprozesses waren abstimmungsberechtigt. Die Zusammenfassung der 

Interessenerklärungen aller Autoren, Ko-Autoren und Patientenvertreter ist im Leitlinienreport 

hinterlegt. 
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Impressum 

Die Patientenleitlinie wurde durch Prof. Roswitha Heinrich-Weltzien und Prof. Jan Kühnisch 

erstellt und in der Arbeitsgruppe „Seltene Erkrankungen der Zähne“ kontinuierlich 

abgestimmt. 

 

Unterstützung durch die Patientenorganisationen: 

An der Erstellung der Patientenleitlinie haben insbesondere mitgewirkt: 

 

Ektodermale Dysplasie e.V.   

 Andrea Burk 
Landhausweg 3 
72631 Aichtal 
Email: andrea[at]ektodermale.dysplasie.de 
Telefon: 07127 96 96 91 
Web: www.ektodermale-dysplasie.de 

  

Phosphatdiabetes e.V. 
 

 

 Martha Kirchhoff 
Im Rosengarten 3 
59556 Lippstadt 
Email: info[at]phosphatdiabetes.de 
Telefon: 0152 53068335 
Web: www.phosphatdiabetes.de 

 

  

Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta (Glasknochen) Betroffene e.V. 
 

 
 Frau Dipl. Psych. Claudia Finis 

Geschäftsstelle 
Bei den Mühren 82 
20457 Hamburg 
Email: info[at]oi-gesellschaft.de 
Telefon: 040 69087-200 
Web: www.oi-gesellschaft.de  

 

 

  

http://www.ektodermale-dysplasie.de/
http://www.phosphatdiabetes.de/
http://www.oi-gesellschaft.de/
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Bildnachweis 

Die Abbildungen zu den seltenen Zahnerkrankungen wurden von den verantwortlichen 

Autoren für die jeweiligen Krankheitsbilder in der wissenschaftlichen Leitlinie zur Verfügung 

gestellt. 

• Dentinogenesis imperfecta: Prof. Dr. Jan Kühnisch 

• Amelogenesis imperfecta: Prof. Dr. Jan Kühnisch und Prof. Dr. Roswitha Heinrich-

Weltzien 

• Hereditäre hypophosphatämische Rachitis: Dr. Reinhard Schilke 

• Hypophosphatasie: Dr. Reinhard Schilke 

• Oligodontie und Ektodermale Dysplasie: PD Dr. Katharina Bücher und Dr. Susann Hertel 

• Parodontitis als Manifestation einer seltenen Systemerkrankung: Prof. Dr. Ines Kapferer-

Seebacher und Dr. Reinhard Schilke 
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Die "Leitlinien" der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften sind systematisch 

entwickelte Hilfen für Ärzte/ Zahnärzte zur Entscheidungsfindung in spezifischen Situationen. 

Sie beruhen auf aktuellen wissenschaftlichen Erkenntnissen und in der Praxis bewährten 

Verfahren und sorgen für mehr Sicherheit in der Medizin, sollen aber auch ökonomische Aspekte 

berücksichtigen. Die "Leitlinien" sind für Ärzte/ Zahnärzte rechtlich nicht bindend und haben 

daher weder haftungsbegründende noch haftungsbefreiende Wirkung. 

Leitlinien unterliegen einer ständigen Qualitätskontrolle, spätestens alle 5 Jahre ist ein Abgleich 

der neuen Erkenntnisse mit den formulierten Handlungsempfehlungen erforderlich. Die 

aktuelle Version einer Leitlinie finden Sie immer auf den Seiten der DGZMK (www.dgzmk.de) 

oder der AWMF (www.awmf.org). Sofern Sie die vorliegende Leitlinie nicht auf einer der beiden 

genannten Webseiten heruntergeladen haben, sollten Sie dort nochmals prüfen, ob es ggf. eine 

aktuellere Version gibt. 
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1 Evidenzbericht 

1.1 Zusammenfassende Übersicht 

 

Tabelle 1  Übersicht der schrittweisen Einschlussergebnisse aus der Literaturrecherche und -sichtung in 
Relation zu den seltenen Erkrankungen der Zähne. 

 

MEDLINE-
/Embase-

/Handrecherch
e 

Nach Enfernung 
Duplikate 

Nach Abstrakt-
Sichtung  

Nach Volltext-
Sichtung und 

Recherche 

Amelogenesis 
imperfecta (AI) 

887/932/2 1.068 217 192 

Dentinogenesis 
imperfecta (DI) 

433/448/3 530 155 84 

Hereditäre 
hypophosphatämische 
Rachitis (XLH) 

383/927/1 973 38 20 

Hypophosphatasie 
(HPP) 

319/657/2 684 28 20 

Ektodermale Dysplasie 
(ED) 

1.547/1.152/6 1.385 366 242 

Parodontitis als 
Manifestation einer 
seltenen Erkrankung 

599/782/35 1.000 236 38 

Summe 4.168//4.898/49 5.640 1.040 596 
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1.2 Dentinogenesis imperfecta (DI) 

1.2.1 Suchstrategie 

In einem initialen Arbeitsschritt wurde ein PICOS-Entwurf erstellt, erprobt und ausführlich 
diskutiert. Mit der Inaugenscheinnahme der identifizierten Literaturstellen wurde jedoch 
deutlich, dass die Berichterstattung methodischer Details insbesondere in den Abstracts 
heterogen ist und damit ein Auffinden aller relevanten Literaturstellen als fraglich beurteilt 
wurde. Daher wurde im Fall der DI entschieden, den PICOS-basierten Suchansatz zugunsten 
eines einfachen und übergreifenden Schlagwortes bzw. MESH-Terms („Dentinogenesis 
imperfecta“) zu verlassen. Dies erfolgte auch vor dem Hintergrund, dass die DI eine 
zahnspezifische Erkrankung ist und nur im Fall einer Osteogenesis imperfecta mit 
Dentinogenesis imperfecta Überschneidungen zu erwarten waren. Als nachteilig war für den 
vereinfachten Suchansatz zu bewerten, dass die Trefferanzahl ansteigt und im Zuge der 
manuellen Literatursichtung ein erhöhter Bereinigungsaufwand erwartbar war. Einzelne 
Aspekte bzw. Fragestellungen wurden gezielt nachrecherchiert. 

Bei der DI handelt es sich um eine seltene Erkrankung der Zähne, weshalb Informationen zur 
zahnärztlichen Versorgung sich ausschließlich aus Fallberichten entnehmen lassen (Abbildung 
1). Die geringe Anzahl von Betroffenen lassen eine realistische Planung und Durchführung 
klinischer Studien selbst im Rahmen multizentrischer Vorhaben kaum zu. Dies begründet die 
Dominanz der Primärliteratur durch Fallberichte und das Fehlen klinischer Studien (Abbildung 
1). 

1.2.2 Ergebnisse aus der Literaturrecherche 

Systematische Übersichtsarbeiten/Meta-Analysen. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche konnten keine systematischen Übersichtsarbeiten bzw. Meta-Analysen mit 
einem Bezug zur zahnärztlichen Versorgung von DI-Betroffenen identifiziert werden. Lediglich 
ein Scoping Review [Garrocho-Rangel et al. 2019] sammelte systematische Informationen zu 
kinderzahnmedizinischen Aspekten bei der Betreuung von Betroffenen mit einer DI/Shields-
Typ II. 

Empfehlungen (inter)nationaler Fachgesellschaften, Gruppierungen oder Gremien. Bislang 
existieren auf nationaler und europäischer Ebene nahezu keine von Experten erarbeitete 
Therapie-Leitlinien, Guidelines oder Guidances zum klinischen Management der DI. Lediglich 
die amerikanische Fachgesellschaft für Kinderzahnmedizin (American Academy of Pediatric 
Dentistry,   AAPD) hat grobe Handlungsempfehlungen zum Vorgehen bei genetisch bedingten 
Strukturstörungen der Zahnhartsubstanz verfasst [AAPD 2016]. 

(Randomisierte) Klinische Studien zu zahnärztlichen Versorgungsformen. Im Rahmen der 
systematischen Literaturrecherche konnten keine randomisierten klinischen Studien, keine 
klinisch kontrollierten Studien oder klinische Studien mit einem Bezug zur zahnärztlichen 
Versorgung von DI-Betroffenen identifiziert werden. 

Darstellung zahnärztlicher Versorgungsformen/-konzepte anhand von Fallberichten (Case 
reports). Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -sichtung konnten insgesamt 
55 Fallberichte identifiziert werden, welche den Einschlusskriterien entsprachen (Tabelle 2, 
Abbildung 1). Davon wiesen 34 Berichte Verlaufsbeobachtungen auf (Tabelle 2). Die Tabelle 3 
dokumentiert die regionale Herkunft der verfügbaren Berichte im Überblick. Fallserien mit 
einer Darstellung von mehr als drei Betroffenen konnten nicht identifiziert werden. 
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Abbildung 1  Flowchart der systematischen Literaturrecherche zur zahnärztlichen Versorgung von DI-

Betroffenen. 
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Tabelle 2  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 

DI-Betroffenen dokumentierten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=55) Ja 34 
Nein 21 

Fallserien (N=0) 
Ja - 

Nein - 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 

 

 

Tabelle 3  Gliederung der inkludierten DI-Fallberichte nach regionaler Herkunft. 

 Kontinent  Land 

Fallberichte (N=55) 

Europa 
(N=23) 

Deutschland (N=8), UK (N=4), Frankreich 
(N=3), Italien (N=2), Griechenland (N=1), 

Kroatien (N=1), Russland (N=1), Spanien (N=1), 
Türkei (N=1), Schweden (N=1) 

Amerika 
(N=13) 

USA (N=7), Brasilien (N=4), Kanada (N=1), 
Trinidad und Tobago (N=1) 

Asien 
(N=17) 

Indien (N=7), Iran (N=3), Saudi-Arabien (N=2), 
China (N=2), Taiwan (N=2), Südkorea (N=1),  

Afrika, Australien 
(N=2) 

Südafrika (N=1), Australien (N=1) 
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Tabelle 4  Übersicht von DI-Fallberichten, welche Versorgungsformen beschrieben, deren Einsatz im 
hiesigen Versorgungskontext kritisch zu hinterfragen ist und daher wahrscheinlich nicht zum 
Einsatz kommen. 

Versorgungsform Referenz 

Verwendung von unverblendeten, konfektionierten 
Edelstahlkronen an Milchfrontzähnen. Eine 
Verblendung mit Komposit erfolgte nachträglich. 

Muhney und Campbell [2007] 

Belassen und Dekoronation/Glättung von 
Wurzelresten und anschließende Versorgung mit einer 
Deckprothese (Overdenture)  

Shetty et al. [2007] 

Belassen und Dekoronation/Glättung von 
Wurzelresten und anschließende Versorgung mit einer 
Deckprothese (Overdenture)  

Rafeek et al. [2013] 

Deckprothese (Overdenture) im Milchgebiss nach 
Extraktion bzw. Glättung von Wurzelresten  

Syriac et al. [2017] 

Deckprothese (Overdenture) im Wechselgebiss  Millet et al. [2020] 

Extraktion aller natürlichen Zähne und Ersatz durch 
Implantat-getragene Brücken im Ober- und 
Unterkiefer  

Azpiazo-Flores et al. [2022] 

 

1.2.3 Einschätzung des Verzerrungsrisikos (RoB) 

Qualitätsbewertung der eingeschlossenen Publikationen. Fallberichte, welche zumindest 
teilweise Versorgungskonzepte aufwiesen, welche für den hiesigen Versorgungskontext 
zumindest kritisch hinterfragt werden sollten, wenn nicht sogar abzulehnen sind, wurden in der 
Tabelle 4 zusammengefasst. Darüber hinaus dokumentiert die Abbildung 2 die Ergebnisse aus 
der methodischen Qualitätsbewertung für alle inkludierten Fallberichte. Anhand der grafischen 
Aufarbeitung kann geschlussfolgert werden, dass die Qualität der Fallberichte als heterogen 
einzustufen ist und ein qualitativ hochwertiges Reporting für zukünftige Veröffentlichungen zu 
fordern ist. 
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Abbildung 2  Qualitative Beurteilung der inkludierten Fallberichte (DI) unter Zuhilfenahme der Kriterien nach Moga et al. [2012].  
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1.3 Amelogenesis imperfecta (AI) 

1.3.1 Suchstrategie 

In einem initialen Arbeitsschritt wurde ein PICOS-Entwurf durch die Arbeitsgruppe vorbereitet, 
erprobt und ausführlich diskutiert. Mit der Sichtung der identifizierten Literaturstellen wurde 
jedoch deutlich, dass die Berichterstattung methodischer Details in den Abstracts als sehr 
heterogen beurteilt werden musste, und damit das Auffinden aller relevanten Literaturstellen als 
fraglich beurteilt wurde. Daher wurde im Fall der AI entschieden, den PICOS-basierten Suchansatz 
zugunsten eines einfachen und übergreifenden Schlagwortes bzw. MESH-Term („Amelogenesis 
imperfecta“) zu verlassen. Dies erfolgte auch vor dem Hintergrund, dass die AI eine 
zahnspezifische Erkrankung ist. Nachteilig für den vereinfachten Suchansatz war die Zunahme der 
Trefferanzahl und der im Zuge der manuellen Literatursichtung erwartbare erhöhte 
Bereinigungsaufwand. Der Suchzeitraum wurde von Januar 2000 bis Dezember 2022 festgelegt, 
wobei das Publikationsjahr 2022 im Februar 2023 nachrecherchiert wurde. 

1.3.2 Ergebnisse der Literaturrecherche 

Bei Verwendung des MESH-Terms („Amelogenesis imperfecta“) resultierten aus der PubMed-
Suche 887 und aus der EMBASE-Suche 932 Treffer; weitere zwei Literaturquellen wurden in Zuge 
der Handrecherche aufgefunden (Abbildung 3). Von den 1821 Literaturstellen waren 753 
Duplikate. Nach Ausschluss nicht relevanter Studien (N=851) wurden 217 Publikationen einem 
Volltextscreening unterzogen; 25 Publikationen wurden aufgrund fehlender Relevanz 
ausgeschlossen. Insgesamt wurden 162 Publikationen, die zahnärztliche 
Versorgungsmaßnahmen beschreiben, identifiziert; 30 Publikationen berichteten über keine 
zahnmedizinischen Interventionen. 

Systematische Übersichtsarbeiten/Meta-Analysen. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche konnten zwei Übersichtsarbeiten mit Bezug zur zahnärztlichen Versorgung bei 
AI-Betroffenen identifiziert werden [Dashash et al. 2013, Strauch und Hahnel 2018]. Weiterhin 
wurden zwei Übersichtsarbeiten aufgefunden, die typische orale und oro-faziale Symptome der 
AI sowie deren Wahrnehmung durch die Betroffenen und deren Umfeld systematisieren [Poulsen 
et al. 2008; Appelstrand et al. 2022] (Abbildung 3). 

Empfehlungen (inter)nationaler Fachgesellschaften, Gruppierungen oder Gremien. Bislang 
existiert auf internationaler Ebene lediglich eine Handlungsempfehlung (Guideline) von der 
amerikanischen Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (American Academy of Pediatric Dentistry, 
AAPD) zum klinischen Management und Vorgehen bei genetisch bedingten Strukturstörungen 
der Zahnhartsubstanz, die die AI einschließt [AAPD 2016]. 

(Randomisierte) Klinische Studien zu zahnärztlichen Versorgungsformen. Im Rahmen der 
systematischen Literaturrecherche konnten 14 (randomisierte) klinische (kontrollierte) Studien 
mit Bezug zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Betroffenen identifiziert werden (Abbildung 3). 

Darstellung zahnärztlicher Versorgungsformen/-konzepte anhand von Fallberichten (Case 
reports) und Fallserien (Case series). Die systematische Literaturrecherche ergab insgesamt 144 
Fallberichte und zwei Fallserien, die den Einschlusskriterien entsprachen. Weiterhin wurden zwei 
Fallserien identifiziert, die über die zahnärztliche Versorgung von AI-Betroffenen in 
unterschiedlichen Gebissentwicklungsphasen berichteten. In weiteren neun Berichten wurden 
klinische AI-Fälle ohne zahnärztliche Interventionen beschrieben. 
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Abbildung 3  Flowchart der systematischen Literaturrecherche zur zahnärztlichen Versorgung von AI-

Betroffenen. 
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Die Gründe für den Ausschluss von 28 Literaturquellen nach Beurteilung der Volltexte wurden in 
Tabelle 5 zusammengefasst. In einem Fall war kein Volltext erhältlich. Sechs Artikel waren keine 
vollwertigen Publikationen, drei Artikel wiesen keinen Bezug zur Thematik auf, ein Artikel war 
nicht englischsprachig verfasst. Zwei Artikel berichteten von Patienten mit einer anderen 
Diagnose als AI und in 14 Publikationen wurden syndromale Erkrankungen beschrieben, die eine 
AI als Komorbidität aufwiesen. 

 

Tabelle 5  Übersicht und Gründe, die zum Ausschluss von Literaturquellen im Rahmen der Literatur-
recherche zur zahnärztlichen Versorgung von AI-Betroffenen führten. 

 
Autor  
[Jahr] 

Titel Grund 

1 
Ajlan  
[2015] 

Congenital adreanal hyperplasia with localized 
aggressive periodontitis and amelogenesis 
imperfecta. 

Kein Bezug 
zum Thema 

2 
Arsan et al. 
[2014] 

Amelogenesis imperfecta: Report of 3 cases. 
Keine 
vollwertige 
Publikation 

3 
Ashkenazi & 
Sarnat [2001] 

Microabrasion of teeth with discoloration 
resembling hypomaturation enamel defects: four-
year follow up. 

Kein Bezug 
zum Thema 

4 
da Cunha 
Coelho et al. 
[2019] 

Dental hypomineralization treatment: A systematic 
review 

Kein Bezug 
zum Thema 

5 
Hali & Nahvi 
[2016] 

Hypoplastic amelogenesis imperfecta: A case 
repor.t 

Andere 
Sprache 

6 
Hassib et al. 
[2019] 

Amelogenesis imperfecta as a pathognomonic oral 
finding in enamel renal syndrome. 

Keine 
vollwertige 
Publikation 

7 
Hoods-
Moonsammy 
et al. [2012] 

Prosthodontic management of patients with 
amelogenesis imperfecta. 

Keine 
vollwertige 
Publikation 

8 
Keenan 
[2014] 

No trial evidence for restorative interventions in 
children and adolescents with amelogenesis 
imperfecta. 

Keine 
vollwertige 
Publikation 

9 Kinzer [2010] 

COMMENTARY. A multidisciplinary approach to the 
functional and esthetic rehabilitation of 
amelogenesis imperfecta and open bite deformity: 
a case report. 

Keine 
vollwertige 
Publikation 

10 
Krieger et al. 
[2009] 

Failures and complications in patients with birth 
defects restored with dental prostheses and single 
crowns and/or implants 

Kein Bezug 
zum Thema 

11 Oblak [2021] 
Prosthodontic teeth reconstruction in children and 
adolescents. 

Keine 
vollwertige 
Publikation 

12 
Oliva et al. 
[2010] 

Full-mouth oral rehabilitation in a titanium allergy 
patient using zirconium oxide dental implants and 

Diagnose nicht 
zutreffend 
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zirconium oxide restorations. A case report from an 
ongoing clinical study. 

13 
Nathwani & 
Kelleher 
[2010]  

Minimally destructive management of 
amelogenesis imperfecta and hypodontia with 
bleaching and bonding. 

Diagnose nicht 
zutreffend 

14 
Wood et al. 
[2022] 

Patient-reported outcome measures for children 
and adolescents having dental bleaching in the 
UK 

Kein Volltext 

15 
Ashkenazi et 
al. [2014] 

Nephrocalcinosis associated with continuous 
enamel hypoplasia and severe alveolar bone loss: 
a case report and literature review 

Syndrom 

16 
Bonnet et al. 
[2020] 

"Isolated" Amelogenesis Imperfecta Associated 
with DLX3 Mutation: A Clinical Case 

Syndrom 

17 
Costa et al. 
[2017] 

Enamel Renal Syndrome: A Case History Report Syndrom 

18 
De La Pena & 
Valea [2011] 

Treatment of enamel hypoplasia in a patient with 
Usher syndrome 

Syndrom 

198 
Debnath et al. 
[2019] 

Enamel renal gingival syndrome: A rare case 
report 

Syndrom 

20 
Jensen ED 
[2021] 

Generalised hypomineralisation of enamel in 
oculodentodigital dysplasia: comprehensive 
dental management of a case 

Syndrom 

21 
Kostoulas et 
al. [2005] 

Functional and esthetic rehabilitation in 
amelogenesis imperfecta with all-ceramic 
restorations: a case report 

Syndrom 

22 
Kulkarni et al. 
[2021] 

Dental management of a pediatric patient with 
Kohlschutter-Tonz syndrome: A case report 

Syndrom 

23 
Manoj et al. 
[2019] 

Association of enamel-renal syndrome with 
sialolith: A rare entity 

Syndrom 

24 
Mauprivez 
[2018] 

Prosthetic Rehabilitation of a Patient with Rare 
and Severe Enamel Renal Syndrome 

Syndrom 

25 
Misgar et al. 
[2017] 

Amelogenesis Imperfecta with Distal Renal 
Tubular Acidosis: A Novel Syndrome? 

Syndrom 

26 
Morrier et al. 
[2008] 

A clinical and histological study of dental defects 
in a 10-year-old girl with pseudoxanthoma 
elasticum and amelogenesis imperfecta 

Syndrom 

27 
Nadaf et al. 
[2022] 

Amelogenesis Imperfecta and Distal Renal 
Tubular Acidosis: A Case Report 

Syndrom 

28 
Poornima et 
al. [2013] 

Amelogenesis imperfecta with bilateral 
nephrocalcinosis 

Syndrom 

 

Die Übersicht zur dokumentierten Nachbeobachtung der zahnärztlichen Versorgungen bei AI-
Betroffenen in den eingeschlossenen Studien, Fallberichten und -serien wird in Tabelle 6 
zusammengefasst. Dabei geben 100 von 144 Fallberichten eine Nachbeobachtungszeit an; bei 
den Fallserien und klinischen Follow-Up-Studien ist dies bei allen Publikationen der Fall. 
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Tabelle 6  Übersicht zur Nachbeobachtung der inkludierten Studien, Fallberichte und -serien, welche 
zahnärztliche Versorgungen bei AI-Betroffenen dokumentierten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl N (%) 

Klinische Studien 
(N=15) 

Ja 15 (100 %) 

Nein 0 

Fallberichte  
(N=144) 

Ja 102 (70,9 %) 

Nein 42 (29,1 %) 

Fallserien  
(N=2) 

Ja 2 (100,0 %) 

Nein 0 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 

 

Tabelle 7  Übersicht zur regionalen Herkunft der in den Studien, Fallberichten und -serien dargestellten AI-
Betroffenen. 

 Kontinent  Land 

Klinische Studien 
(N=15) 

Europa 
Deutschland (N=1); Norwegen (N=2); 
Schweden (N=4), Serbien (N=1); Türkei (N=5); 
UK (N=1) 

Amerika USA (N=1) 

Fallberichte  
(N=144) 

Europa 
 

Deutschland (N=10), Frankreich (N=8), Italien 
(N=4), Österreich (N=1), Rumänien (N=1), 
Schweiz (N=4), Serbien (N=1), Slowakei (N=1) 
Spanien (N=2), Türkei (N=23), Tschechien 
(N=1), UK (N=6), 

Amerika 
 

Brasilien (N=17), Kolumbien (N=1), USA (N=10) 

Asien  
 

China (N=3), Hong Kong (N=3), Indien (N=26), 
Israel (N=2), Iran (N=6), Japan (N=1), Korea 
(N=1), Libanon (N=1), Malaysia (N=1), Nepal 
(N=1), Pakistan (N=1), Saudi-Arabien (N=2), 
Thailand (N=1) 

Afrika, Australien 
Südafrika (N=2), Tunesien (N=1), Australien 
(N=1); Neuseeland (N=1) 

Fallserien  
(N=2) 

Europa Deutschland (N=1) 

Amerika USA (N=1) 
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Angaben zur regionalen Herkunft der AI-Betroffenen in den Studien, Fallberichten und -serien 
können der Tabelle 7 entnommen werden. Bei den Fallberichten dominieren Berichte aus Europa 
(N=60), gefolgt von Asien (N=49), Amerika (N=28) und Afrika/Australien (N=5). Die klinischen 
Studien berichten mehrheitlich über Betroffene aus Europa (N=14). Die Fallserien stammen 
jeweils eine aus Amerika und eine aus Europa. 

Zwei systematische Übersichtarbeiten, davon ein Cochrane-Review [Dashash et al. 2013], die 
über die zahnärztliche Versorgung von AI-Betroffenen berichten, wurden inkludiert (Tabelle 8). 

 

Tabelle 8  Übersicht der systematischen Übersichtarbeiten zu zahnärztlichen Interventionen bei AI 
Betroffenen. 

N Autoren [Jahr] Titel 

1 
Dashash et al. 
[2013] 

Interventions for the restorative care of amelogenesis imperfecta in 
children and adolescents 

2 
Strauch und 
Hähnel [2018] 

Restorative Treatment in Patients with Amelogenesis Imperfecta: A 
Review 

 

Die inkludierten klinischen (Beobachtungs)Studien, die über zahnärztliche Interventionen zur AI 
berichten, werden in der Tabelle 9 zusammengefasst. Vorrangig werden Therapieergebnisse nach 
längeren Beobachtungszeiten evaluiert. Die meisten klinischen Studien (n=4) wurden von der 
Arbeitsgruppe um Pousette-Lundgren aus Schweden durchgeführt.  

 

Tabelle 9  Übersicht der inkludierten klinischen (Beobachtungs-)Studien über zahnärztliche Interventionen 
bei AI-Betroffenen. 

N 
Autoren 
[Jahr] 

Land Titel 

1 Ceyhan et al. 
[2019] 

Türkei A long-term clinical study on individuals with 
amelogenesis imperfecta 

2 Chen et al. 
[2013] 

Taiwan Assessment of restorative treatment of patients with 
amelogenesis imperfecta 

3 Klink et al. 
[2018] 

Deutschland Complete rehabilitation of compromised full 
dentitions with adhesively bonded all-ceramic single-
tooth restorations: Long-term outcome in patients 
with and without amelogenesis imperfecta 

4 Koruyucu et 
al. [2014] 

Türkei Clinical findings and long-term managements of 
patients with amelogenesis imperfecta 

5 Lafferty et 
al. [2021] 

UK The burden of dental care in Amelogenesis 
Imperfecta paediatric patients in the UK NHS: a 
retrospective, multi-centred analysis 

6 Markovic et 
al. [2010] 

Serbien Case series: clinical findings and oral rehabilitation of 
patients with amelogenesis imperfecta 
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7 Pousett-
Lundgen et 
al. [2021] 

Norwegen Cost analysis of prosthetic rehabilitation in young 
patients with Amelogenesis imperfecta 

8 Lindunger & 
Smedberg 
[2005] 

Schweden A retrospective study of the prosthodontic 
management of patients with amelogenesis 
imperfecta 

9 Lundgren et 
al. [2018] 

Schweden Crown therapy in young individuals with 
amelogenesis imperfecta: Long term follow-up of a 
randomized controlled trial 

10 Ohrvik & 
Hjortsjö 
[2020] 

Norwegen Retrospective study of patients with amelogenesis 
imperfecta treated with different bonded restoration 
techniques 

11 Pousette 
Lundgren 
[2015] 

Schweden A Randomized Controlled Trial of Crown Therapy in 
Young Individuals with Amelogenesis Imperfecta 

12 Pousette 
Lundgren & 
Dahllöf 
[2014] 

Schweden Outcome of restorative treatment in young patients 
with amelogenesis imperfecta. a cross-sectional, 
retrospective study 

13 Sönmez et 
al. [2009] 

Türkei Clinical success of deproteinization in hypocalcified 
amelogenesis imperfecta 

14 Tekce et al. 
[2022] 

Türkei Clinical Performance of Direct Posterior Composite 
Restorations in Patients with Amelogenesis 
Imperfecta 

15 Tekce et al. 
[2022] 

Türkei Clinical Performance of Direct Composite Restorations 
in Patients with Amelogenesis Imperfecta - Anterior 
Restorations 

 

In der Tabelle 10 werden die eingeschlossenen Studien aufgelistet, die zwar nicht direkt über die 
Durchführung oder Erfolgsraten zahnärztlicher Interventionen berichten jedoch wichtige 
Informationen über die mundgesundheitsbezogene Lebensqualität von AI-Betroffenen vor und 
nach der zahnärztlichen Versorgung [Alqadi & O’Connel 2018, Pousette-Lundgren et al. 2015, 
Appelstrand et al. 2022, Pousette Lundgren et al. 2016, Lyne et al. 2021, Parekh et al. 2014, Sneller 
et al. 2014] und über diagnostische Besonderheiten der Erkrankung [Adorno-Farias et al. 2019, 
Quandalle et al. 2020, Pavlic et al. 2011] liefern. Darüber hinaus finden sich hier In-vitro-Studien 
zur Morphologie verschiedener restaurativer Vorbehandlungsverfahren bzw. zum Verbund von 
adhäsiven Füllungsmaterialien mit dem strukturgestörten Zahnschmelz [Faria-e-Silva et al. 2011, 
Epasinghe & Yiu 2018, Bayrak et al. 2019, Saroglu et al. 2006, Yaman et al. 2014]. 
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Tabelle 10  Übersicht der inkludierten Studien ohne zahnärztliche Interventionen zur AI. 

Autoren [Jahr]  Land Titel 

Systematische Übersichten und Empfehlungen der Fachgesellschaften 

Poulsen et al. [2008] Dänemark 
Amelogenesis imperfecta - a systematic literature 
review of associated dental and oro-facial abnormalities 
and their impact on patients 

Appelstrand et al. 
[2022]l 

Schweden 
Patient-reported outcome measures in individuals with 
amelogenesis imperfecta: a systematic review 

American Academy 
of Pediatric 
Dentistry [2013] 

USA 
Guideline on dental management of heritable dental 
developmental anomalies 

Diagnostikstudie  

Kirzioglu et al. 
[2009] 

Türkei 
The relationship of amelogenesis imperfecta and 
nephrocalcinosis syndrome 

Pavlic et al. [2011] Slowenien 
Craniofacial characteristics and genotypes of 
amelogenesis imperfecta patients 

Adorno-Farias et al. 
[2019] 

Chile 
Diversity of clinical, radiographic and genealogical 
findings in 41 families with amelogenesis imperfecta 

Quandalle et al. 
[2020] 

Frankreich 
Gingival inflammation, enamel defects, and tooth 
sensitivity in children with amelogenesis imperfecta: a 
case-control study 

Studien zur (mundgesundheitsbezogenen) Lebensqualität und Patientenperspektive 

Alqadi & O’Connel 
[2018] 

Irland 
Parental perception of children affected by 
Amelogenesis imperfecta (AI) and Dentinogenesis 
imperfecta (DI): A qualitative study 

Pousette-Lundgren 
et al. [2015] 

Norwegen 
Oral health-related quality of life before and after 
crown therapy in young patients with amelogenesis 
imperfecta 

Pousette Lundgren 
et al. [2016] 

Schweden 
Amelogenesis imperfecta and early restorative crown 
therapy: An interview study with adolescents and young 
adults on their experiences 

Lyne A, et al. [2021] UK 
Patient-reported outcome measure for children and 
young people with amelogenesis imperfecta. 

Parekh et al. [2014] UK 
How do children with amelogenesis imperfecta feel 
about their teeth? 

Sneller et al. [2014] UK 
The impact of amelogenesis imperfecta and support 
needs of adolescents with AI and their parents: an 
exploratory study 

In-vitro-Studien zu Morphologie und Behandlungsmanagement des AI-Schmelzes 

Saroglu et al. [2006] Türkei 
Effect of deproteinization on composite bond strength 
in hypocalcified amelogenesis imperfecta 

Faria-e-Silva et al. 
[2011] 

Brasilien 
Hardness and microshear bond strength to enamel and 
dentin of permanent teeth with hypocalcified 
amelogenesis imperfecta 
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Yaman et al. [2014] Türkei 
Microtensile bond strength to enamel affected by 
hypoplastic amelogenesis imperfecta 

Epasinghe & Yiu 
[2018] 

Hongkong 
Effect of etching on bonding of a self-etch adhesive to 
dentine affected by amelogenesis imperfecta 

Ahmed et al. [2019] Ägypten 
Etching patterns of sodium hypochlorite pretreated 
hypocalcified amelogenesis imperfecta primary molars: 
SEM Study 

Bayrak et al. [2019] Türkei 
Effects of deproteinization on bond strength of 
composite to primary teeth affected by amelogenesis 

 

1.3.3 Einschätzung des Verzerrungsrisikos (RoB) 

Die Ergebnisse der qualitativen Beurteilung der inkludierten Fallberichte und Studien, die nach 
den Empfehlungen von Moga et al. [2012] erfolgten, sind in der Abbildung 4 dargestellt. Es traten 
in der Berichterstattung häufig Mängel auf, insbesondere mit Bezug auf die Angabe von 
Interessenkonflikten, Informationen zur Finanzierung und zur Einhaltung von ethischen 
Standards. Weiterhin waren Mängel bei der objektiven Erfassung der 
Mundgesundheitsparameter zur Erfassung der Versorgungsoutcomes durch fehlenden Gebrauch 
gängiger Indizes offensichtlich. In diesen Fällen erfolgten summative oder subjektive 
Einschätzungen der Versorgungsoutcomes. 
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Abbildung 4 Qualitative Beurteilung der inkludierten Fallberichte und -serien (AI) unter Zuhilfenahme der 

Kriterien nach Moga et al. [2012].  
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1.4 Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 

1.4.1 Suchstrategie 

Mit Blick auf die Variabilität in der Bezeichnung der Erkrankung wurden die existenten Synonyme 
in der Suche mit aufgenommen (Tabelle 11). Auch im Fall der XLH wurde entschieden, den PICOS-
basierten Suchansatz zugunsten der übergeordneten Schlagworte bzw. MESH-Terms zu 
verlassen. Für die systematische Literaturrecherche wurden die englischen Suchtermini und 
Synonyme für XLH inkludiert (Tabelle 11). Der Zeitraum für die Suche war für die Kalenderjahre 
2000 bis 2021 August 2022. Im März 2023 fand eine Recherche für das Kalenderjahr 2022 statt.  

 

Tabelle 11  Systematische Literaturrecherche (XLH). 

Search number Query 

1 hypophosphatemic rickets 

2 hypophosphataemic rickets 

3 hypophosphatemic vitamin D-resistant rickets 

4 hypophosphataemic vitamin D-resistant rickets 

5 familial hypophosphatemic rickets 

6 familial hypophosphataemic rickets 

7 familial hypophosphatemic vitamin D-resistant rickets 

8 familial hypophosphataemic vitamin D-resistant rickets 

9 hereditary hypophosphatemic rickets 

10 hereditary hypophosphataemic rickets 

11 X-linked hypophosphatemia 

12 X-linked hypophosphataemia 

13 X-linked hypophosphatemic rickets 

14 X-linked hypophosphataemic rickets 

15 
(#1 OR #2) OR (#3 OR #4) OR (#5 OR #6) OR (#7 OR #8) OR (#9 OR #10) 
OR (#11 OR #12) OR (#13 OR #14) 

16 hereditary vitamin D-resistant rickets 

17 XLH 

18 XLHR 

19 vitamin D-resistant rickets 

20 #15 OR #16 OR #17 OR #18 OR #19 

21 #20 AND (dent* OR tooth OR teeth OR periodont*) 

 

Zusätzlich erfolgte im März 2023 eine Handrecherche in deutschsprachigen Zeitschriften (z. B. 
Deutsche Zahnärztliche Zeitschrift, Oralprophylaxe & Kinderzahnheilkunde) für den Zeitraum 
2000 - 2022. Im Rahmen der Literaturrecherche und -sichtung wurden relevante zahnärztlich 
Symptome und zahnmedizinische Behandlungen anhand der inkludierten Fallberichte (N=20) 
systematisch dokumentiert. 

 
  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzbericht Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK XXIII 

 

1.4.2 Ergebnisse der Literaturrecherche 

Systematische Übersichtsarbeiten/Meta-Analysen. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche konnten keine systematischen Übersichtsarbeiten bzw. Meta-Analysen mit 
einem Bezug zur zahnärztlichen Versorgung von Patienten mit XLH identifiziert werden. 

Empfehlungen (inter)nationaler Fachgesellschaften, Gruppierungen oder Gremien. Bislang 
existieren auf nationaler und europäischer Ebene keine durch die entsprechenden 
Fachgesellschaften erarbeiteten vollumfänglichen zahnärztlichen Therapieleitlinien. 

Allerdings liegen drei konsens- bzw. evidenzbasierte Empfehlungen von ausgewiesenen 
internationalen Expertengruppen zur Diagnostik und Therapie von XLH vor [Haffner et al. 2019, 
González-Lamuño et al. 2022, Munns et al. 2023]. Diese enthalten unter anderem auch 
Empfehlungen zur zahnärztlichen Versorgung. 

(Randomisierte) Klinische Studien zu zahnärztlichen Versorgungsformen. Im Rahmen der 
systematischen Literaturrecherche konnten keine randomisierten klinischen identifiziert werden. 

Darstellung zahnärztlicher Versorgungsformen/-konzepte anhand von Fallberichten (Case 
reports). Insgesamt konnten 18 Fallberichte und 2 Fallserien identifiziert werden, welche den 
Einschlusskriterien entsprachen (Tabelle 12). Davon wiesen 16 Fallberichte 
Verlaufsbeobachtungen mit insgesamt 20 Patienten auf (Tabelle 12). Beide Fallserien wiesen bei 
insgesamt 6 Patienten Verlaufskontrollen auf. Tabelle 13 dokumentiert die regionale Herkunft 
der verfügbaren Berichte im Überblick. 
 
Tabelle 12  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 

XLH-Betroffenen dokumentierten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=18) 
Ja 16 

Nein 2 

Fallserien (N=2) 
Ja 

Nein 

2 

- 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von > 3 Betroffenen 
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Tabelle 13  Gliederung der inkludierten XLH-Fallberichte nach regionaler Herkunft. 

 Kontinent  Land 

Fallberichte (N=18) 

Europa 
(N=9) 

Deutschland (N=1), Frankreich (N=1), 
Griechenland (N=1), Großbritannien (N=4), 

Italien (N=1), Schweden (N=1) 

Amerika 
(N=1) 

Brasilien (N=1) 

Asien 
(N=6) 

China (N=1), Japan (N=1), Jordanien (N=1), 
Südkorea (N=2), Vereinigte Arabische Emirate 

(N=1) 

Afrika, Australien 
(N=2) 

 
Australien (N=1),  

Neuseeland (N=1),  
 

Fallserien (N=2) 
Amerika 

(N=2) 
USA (N=1), Brasilien (N=1) 
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Abbildung 5  Fließdiagramm zur schrittweisen Literatursuche und -auswahl für zahnärztliche 

Versorgungsstudien bei XLH für den Zeitraum 2000-2022. 

  

Abbildung Fließdiagramm zur schrittweisen Literatursuche und –auswahl für 

zahnärztliche Versorgungsstudien bei XLH für den Zeitraum 2000-2022. 
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1.4.3 Einschätzung des Verzerrungsrisikos (RoB) 

Qualitätsbewertung der eingeschlossenen Publikationen. Abbildung 6 zeigt die Ergebnisse aus 
der methodischen Qualitätsbewertung für alle inkludierten Fallberichte. Anhand der grafischen 
Aufarbeitung kann geschlussfolgert werden, dass die Qualität der Fallberichte als heterogen 
einzustufen ist und ein qualitativ hochwertiges Reporting für zukünftige Veröffentlichungen 
erforderlich ist. 

 

Abbildung 6  Qualitative Beurteilung der inkludierten Fallberichte und -serien (XLH) unter Zuhilfenahme der 
Kriterien nach Moga et al. [2012]. 
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1.5 Hypophosphatasie (HPP) 

1.5.1 Suchstrategie 

Im Fall der Hypophosphatasie wurde gleichfalls in der Erprobungsphase entschieden, eine PICOS-
basierte Literatursuche zugunsten übergeordneter Schlagworte bzw. MESH-Terms zu verlassen. 
Für die Suche wurden verschiedene Bezeichnungen der HPP verwendet (Tabelle 14). Für die 
systematische Literaturrecherche wurden die englischen Suchtermini und Synonyme für 
„Hypophosphatasie“ inkludiert (Tabelle 14). Der Zeitraum für die Suche war für die Kalenderjahre 
2000 bis 2021 August 2022. Im März 2023 fand eine Recherche für das Kalenderjahr 2022 statt. 

 

Tabelle 14  Systematische Literaturrecherche (HPP) 

Search number Query 

1 hypophosphatasia 

2 "Hypophosphatasia"[Mesh] 

3 hypophosphatasia OR (Rathbun syndrome) 

4 
hypophosphatasia OR (Rathbun syndrome) OR (dent* OR tooth OR 
teeth OR periodont*) 

5 
hypophosphatasia OR (Rathbun syndrome) AND (dent* OR tooth OR 
teeth OR periodont*) 

 

Zusätzlich erfolgte im März 2023 eine Handrecherche in deutschsprachigen Zeitschriften (z. B. 
Deutsche Zahnärztliche Zeitschrift, Oralprophylaxe & Kinderzahnheilkunde) für den Zeitraum 
2000-2022. Im Rahmen der Literaturrecherche und -sichtung wurden relevante zahnärztliche 
Symptome und zahnmedizinische Behandlungen anhand der inkludierten Fallberichte (N=20) 
systematisch dokumentiert. 

1.5.2 Ergebnisse der Literaturrecherche 

Systematische Übersichtsarbeiten/Meta-Analysen. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche konnten keine systematischen Übersichtsarbeiten bzw. Meta-Analysen mit 
einem Bezug zur zahnärztlichen Versorgung von Patienten mit HPP identifiziert werden. 

Empfehlungen (inter)nationaler Fachgesellschaften, Gruppierungen oder Gremien. Bislang 
existieren auf nationaler und europäischer Ebene keine durch die entsprechenden 
Fachgesellschaften erarbeiteten vollumfänglichen zahnärztlichen Therapieleitlinien. 

(Randomisierte) Klinische Studien zu zahnärztlichen Versorgungsformen. Im Rahmen der 
systematischen Literaturrecherche konnten keine randomisierten klinischen Studien identifiziert 
werden. 

Darstellung zahnärztlicher Versorgungsformen/-konzepte anhand von Fallberichten (Case 
reports). Neben einer Fall-Kohorten-Studie konnten insgesamt 16 Fallberichte und 3 Fallserien 
identifiziert werden, welche den Einschlusskriterien entsprachen (Abbildung 7, Tabelle 15). 
Davon wiesen 8 Fallberichte Verlaufsbeobachtungen bei jeweils einem Patienten auf (Tabelle 15). 
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Alle 3 Fallserien wiesen Verlaufskontrollen bei insgesamt 15 Patienten auf. Tabelle 16 
dokumentiert die regionale Herkunft der verfügbaren Berichte im Überblick. 

 

Tabelle 15  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 
HPP-Betroffenen dokumentierten. Nicht aufgeführt ist eine Fall-Kontroll-Studie. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=16) 
Ja 8 

Nein 8 

Fallserien (N=3) 
Ja 

Nein 

3 

- 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von > 3 Betroffenen 

 

Tabelle 16  Gliederung der inkludierten HPP-Publikationen nach regionaler Herkunft. 

 Kontinent  Land 

Fallberichte (N=16) 

Europa 
(N=6) 

Deutschland (N=3), Großbritannien (N=1), 
Irland (N=1), Türkei (N=1) 

Amerika 
(N=1) 

USA (N=1) 

Asien 
(N=9) 

China (N=2), Indien (N=2), Japan (N=5) 

Fallserien (N=3) 

Europa 
(N=2) 

Großbritannien (N=1), Russland (N=1) 

Amerika 
(N=1) 

 
Kanada (N=1) 

 

 

  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzbericht Stand: Juni 2024 

© DGKIZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK XXIX 

 

1.5.3 Ergebnisse der Literaturrecherche 

 
Abbildung 7  Fließdiagramm zur schrittweisen Literatursuche und -auswahl für zahnärztliche 

Versorgungsstudien bei HPP für den Zeitraum 2000-2022. 
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Literatur-stellen nach der 
Beurteilung von Titel und 
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• wrong study design (N=48) 
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• wrong language (N=36) 

• cell or in vitro study (N=36) 

• wrong publication year (N=6) 

Ausschluss nach Beurteilung des 
Volltextes und Literaturbewertungs-
bogens (N=8) 
 
Gründe für Ausschluss: 

• keine vollwertige Publikation(N=2) 

• kein Volltext erhältlich (N=0) 

• andere Sprache (N=0) 

• kein Bezug zum Thema (N=1) 

• keine Humanstudie (N=0) 

• Diagnose nicht zutreffend (N=0) 

• keine zahnärztliche Intervention 

berichtet (N=4) 

• Fall doppelt publiziert (N=1) 

Eingeschlossene Publikationen 

 
(N=20) zahnmed. Interventionen 
(MOGA) + Fall-Kontroll-Studie 

978 Literaturstellen mit 

294 Duplikaten 

 

(N=684) 

Angeforderte und beurteilte Volltexte 

 

(N=28) 

Search 

Screening 

Zusätzliche Literaturstellen aus 

anderen Quellen, z. B. Handsuche 
 

(N= 2) 

Literaturstellen aus den 

Datenbankabfragen 

 

PubMed-Suche (N=319) 
EMBASE-Suche (N=657) 

Eligibility 

Inclusion 
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1.5.4 Einschätzung des Verzerrungsrisikos (RoB) 

Qualitätsbewertung der eingeschlossenen Publikationen. Abbildung 8 zeigt die Ergebnisse aus 
der methodischen Qualitätsbewertung für alle inkludierten Fallberichte und -serien. Anhand der 
grafischen Aufarbeitung kann geschlussfolgert werden, dass die Qualität der Fallberichte und -
serien als heterogen einzustufen ist und ein qualitativ hochwertiges Reporting für zukünftige 
Veröffentlichungen erforderlich ist. 

 

 
Abbildung 8  Qualitative Beurteilung der inkludierten Fallberichte und -serien (HPP) unter Zuhilfenahme der 

Kriterien nach Moga et al. [2012]. 
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1.6 Ektodermale Dysplasie (ED) einschließlich Oligodontie 

1.6.1 Suchstrategie 

Aufgrund der Leitsymptomatik- und damit versorgungsorientierten Struktur der Leitlinie wurden 
zunächst auf Grundlage der Arbeit von de La Dure-Molla et al. 2019 seltene Erkrankungen mit 
assoziierter Oligodontie identifiziert. Die hohe Anzahl seltener Erkrankungen aus dem 
Formenkreis der Ektodermalen Dysplasien (ED) ergab, dass ein Suchstring für die ED-assoziierten 
Patientengruppen (Tabelle 17) und ein separater für alle übrigen seltenen Erkrankungen mit 
assoziierter Oligodontie erstellt wurde (Tabelle 18). Die Suchergebnisse wurden im Anschluss zu 
einer gemeinsamen Literaturdatenbank zusammengefasst und gemeinsam innerhalb der 
Arbeitsgruppe "Oligodontie" bewertet. 

 

Tabelle 17  Genutzte Suchbegriffe im Fall der Ektodermalen Dysplasie (ED). Aufgrund der raschen 
Fortentwicklung im Bereich der Genetik ist diese Suche möglicherweise nicht vollständig. 

Search Query 

1 
„oligodontia" [All fields] OR "hypodontia" OR "anodontia" OR "tooth aplasia" OR 
"dental aplasia" OR "tooth agenesis" OR "dental agenesis" OR "teeth 
agenesis"[All fields] 

2 (rare disease) OR (orphan disease) 

3 (ectodermal dysplasia [MeSH Terms]) OR (ectodermal dysplasia) 

4 (SCHOPF-SCHULZ-PASSARGE SYNDROME) OR (Eccrine tumors ectodermal 
dysplasia) 

5 (ODONTOONYCHODERMAL DYSPLASIA) OR (OODD) OR (Wnt10A) 

6 TOOTH AGENESIS, SELECTIVE, X-LINKED, 1 

7 (ECTODERMAL DYSPLASIA 1, HYPOHIDROTIC, X-LINKED) OR (XHED) 

8 OLIGODONTIA-COLORECTAL CANCER SYNDROME 

9 WITKOP SYNDROME 

10 (ELLIS-VAN CREVELD SYNDROME) OR (Chondroectodermal dysplasia) 

11 TOOTH AGENESIS, SELECTIVE, 9 

12 ECTODERMAL DYSPLASIA 8, HAIR/TOOTH/NAIL TYPE 

13 ECTODERMAL DYSPLASIA 13, HAIR/TOOTH TYPE 

14 CLEFT LIP/PALATE-ECTODERMAL DYSPLASIA SYNDROME 

15 (Ectodermal Dysplasia) AND (autosomal recessive) 

16 (Ectodermal Dysplasia) AND (autosomal dominant) 

17 ectodermal dysplasia, ectrodactyly and macular dystrophy 

18 (ECTRODACTYLY, ECTODERMAL DYSPLASIA, AND CLEFT LIP/PALATE SYNDROME 3) 
OR (EEC3) 

19 RAPP-HODGKIN SYNDROME 

20 ANKYLOBLEPHARON-ECTODERMAL DEFECTS-CLEFT LIP/PALATE 

21 Hay-Wells-Syndrome 

22 LIMB-MAMMARY SYNDROME 

23 (Anhidrotic ectodermal dysplasia, immunodeficiency) OR (Ectodermal dysplasia, 
hypohydrotic, immunodeficiency) 
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Tabelle 18  Genutzte Suchbegriffe im Fall der Oligodontie als Manifestation einer anderen seltenen 
Erkrankung.  

24 Incontinentia pigmenti[MeSH Terms] 

25 (ECTRODACTYLY, ECTODERMAL DYSPLASIA, AND CLEFT LIP/PALATE SYNDROME 1) 
OR (EEC1) 

26 (ECTODERMAL DYSPLASIA, FACIAL DYSMORPHISM, ACRAL, OCULAR, BRAIN 
ANOMALIES) OR (RHOA-related mosaic ectodermal dysplasia) 

27 Cranioectodermal dysplasia 1 

28 (OTODENTAL DYSPLASIA OTODENTAL SYNDROME WITH COLOBOMA) OR 
(Otodental dysplasia chromosome deletion syndrome) 

29 Scalp-ear-nipple syndrome 

30 ROTHMUND-THOMSON SYNDROME, TYPE 2 

31 

(#3) OR (#4) OR (#5) OR (#6) OR (#7) OR (#8) OR (#9) OR (#10) OR (#11) OR (#12) 
OR (#13) OR (#14) OR (#15) OR (#16) OR (#17) OR (#18) OR (#19) OR (#20#) OR 
(#21) OR (#22) OR (#23) OR (#24) OR (#25) OR (#26) OR (#27) OR (#28) OR (#29) 
OR (#30) 

32 (#1) AND (#31) 

33 

Therapy: denture* OR prosthetic* OR stainless steel crowns OR dental 
restoration* OR acetal bridge* OR acetal denture* OR crowns OR dental 
treatment OR "dental care" OR "dental management" OR "dental procedure" OR 
prosthetic* OR prosthodontic* 

34 (#32) AND (#33) AND t=2000-2021//t=2022 

Search Query 

1 „oligodontia" [All fields] OR "hypodontia" OR "anodontia" OR "tooth aplasia" OR "dental 
aplasia" OR "tooth agenesis" OR "dental agenesis" OR "teeth agenesis" [All fields] 

2 „rare diseases"[MeSH terms] 

3 "rare disease*"[All Fields] or "rare disorder*"[All Fields] or "orphan disease*"[All Fields] or 
"orphan disorder*"[All Fields]) 

4 Leukodystrophy or HLD7 OR 4H syndrome OR Wiedemann-Rautenstrauch syndrome OR 
Neonatal progeroid syndrome OR POLR3A OR LEUKOENCEPHALOPATHY OR ADDH 

5 "HLD8"[All Fields] OR „Dentoleukoencephalopathy“ 

6 HYPOGONADOTROPIC HYPOGONADISM 2 OR HH2 OR KALLMANN SYNDROME 2 OR AL2 

7 "Microphthalmia, syndromic 2"[All Fields] or "MCOPS2"[All Fields] or "Lenz 
microphthalmia" or „Oculofaciocardiodental syndrome" OR OFCD SYNDROME OR MAA2 

8 
OROFACIODIGITAL SYNDROME 1 OR ORAL-FACIAL-DIGITAL SYNDROME, Type 1 OR OFD1 
OR Orofaciodigital syndrom 1 OR ORAL-FACIAL-DIGITAL SYNDROME OR OFDI OR OFDSI OR 
Oral-facial-digital syndrome type 1 OR Papillon-Léage-Psaume syndrome 

9 VAN DER WOUDE SYNDROME 2 OR VWS2 

10 
OCULODENTODIGITAL DYSPLASIA OR ODDD OR ODD SYNDROME OR 
OCULODENTOOSSEOUS DYSPLASIA OR ODOD OR OCULODENTODIGITAL DYSPLASIA OR 
Meyer-Schwickerath syndrome OR ODDD syndrome OR Oculodentoosseous dysplasia 

11 KABUKI SYNDROME 2 
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1.6.2 Ergebnisse der Literaturrecherche 

Systematische Übersichtsarbeiten/Meta-Analysen. Im Rahmen der systematischen 
Literaturrecherche konnten keine systematischen Übersichtsarbeiten bzw. Meta-Analysen mit 
einem Bezug zur zahnärztlichen Versorgung von Patienten mit einer Oligodontie identifiziert 
werden. 

Empfehlungen (inter)nationaler Fachgesellschaften, Gruppierungen oder Gremien. Bislang 
existieren auf nationaler und europäischer Ebene keine durch die entsprechenden 
Fachgesellschaften erarbeiteten vollumfänglichen zahnärztlichen Therapieleitlinien. Aktuell liegt 
aus dem Teilversorgungsbereich Implantologie eine AWMF-Leitlinie zur Überarbeitung vor, die 
sich mit der Implantatversorgung bei Zahnminderzahl und Syndromen befasst [S3-Leitlinie 
Zahnimplantatversorgungen bei multiplen Zahnnichtanlagen und Syndromen, Registernummer: 
083-024]. 

Aus dem Jahr 2013 existiert zudem eine konsensbasierte Empfehlung einer ausgewiesenen 
internationalen Expertengruppe [Klineberg et al. 2013a; Klineberg et al. 2013b]. 

(Randomisierte) Klinische Studien zu zahnärztlichen Versorgungsformen. Im Rahmen der 
systematischen Literaturrecherche konnten keine randomisierten klinischen Studien und 
lediglich eine klinisch kontrollierte Studie oder klinische Studien mit einem Bezug zur 
zahnärztlichen Versorgung von Patienten mit einer Oligodontie identifiziert werden. 

Darstellung zahnärztlicher Versorgungsformen/-konzepte anhand von Fallberichten (Case 
reports). Im Rahmen der systematischen Literaturrecherche und -sichtung konnten insgesamt 
162 Fallberichte identifiziert werden, welche den Einschlusskriterien entsprachen (Abbildung 9, 

12 
WILLIAMS-BEUREN SYNDROME OR WBS OR CHROMOSOME 7q11.23 DELETION 
SYNDROME OR WMS OR WS OR Deletion 7q11.23 OR Monosomy 7q11.23 OR Williams 
syndrome 

13 COFFIN-LOWRY SYNDROME OR CLS 

14 ("LOW DENSITY LIPOPROTEIN RECEPTOR-RELATED PROTEIN 6"[All Fields] or " LRP6"[All 
Fields]) 

15 „COLORECTAL CANCER"[All Fields] or „CRC"[All Fields] or „Oligodontia-colorectal cancer“ 

16 (“selective tooth agenesis”) 

17 "Tooth agenesis, selective, X- linked 1"[All Fields] 

18 tooth agenesis, selective, 1 AND orofacial cleft 

19 Tooth agenesis, selective, 2 

20 Tooth agenesis, selective, 3 

21 Tooth agenesis, selective, 4 

22 Tooth agenesis, selective, 5 

23 Tooth agenesis, selective, 7 

24 
#2 OR #3 OR #4 OR #5 OR #6 OR #7 OR #8 OR #9 OR #10 OR #11 OR #12 OR #13 OR #14 
OR #15 OR #16 OR #17 OR #18 OR #19 OR #20 OR #21 OR #22 OR #23 

25 #1 AND #24 

26 
Therapy: denture* OR prosthetic* OR stainless steel crowns OR dental restoration* OR 
acetal bridge* OR acetal denture* OR crowns OR dental treatment OR "dental care" OR 
"dental management" OR "dental procedure" OR prosthetic* OR prosthodontic* 

27 #26 AND #27 AND t=2000-2021//t=2022 
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Tabelle 19). Davon wiesen 84 Berichte Verlaufsbeobachtungen auf (Tabelle 19). Lediglich sechs 
Fallserien mit einer Anzahl von mehr als drei Betroffenen wurden gefunden, wovon fünf eine 
Verlaufskontrolle aufwiesen. Tabelle 20 dokumentiert die regionale Herkunft der verfügbaren 
Berichte im Überblick. 
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Abbildung 9  Fließdiagramm zur schrittweisen Literatursuche und -auswahl für zahnärztliche 

Versorgungsstudien bei Oligodontie/ED 2000-2022.  
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• Keine zahnärztliche Diagnostik oder 

Intervention berichtet (N=30) 
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(N=21) 

• Diagnose nicht zutreffend (N=7) 
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• Andere Sprache (N=4) 

• Keine Humanstudie (N=1) 
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(N=36) 
* Doppelung möglich.  
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(N= 366) 
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• Fallserien (N=6) 
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Intervention (N=67) 

• Reviews (N=14) 

• Guidelines (N=1) 

• CCT (N=1) 

• Genetik-Studien (N=2) 

• Patientenperspektive (N=1) 

• Diagnostikstudien (N=40) 

• Longitudinalstudie (N=1) 
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Tabelle 19  Übersicht zu den inkludierten Fallberichten und -serien, welche zahnärztliche Versorgungen bei 

ED-Betroffenen dokumentierten. 

Studientyp Nachbeobachtung Anzahl (N) 

Fallberichte (N=162) 
Ja 84 

Nein 78 

Fallserien (N=6) 
Ja 

Nein 

5 

1 

Fallbericht – Darstellung von 1 bis 3 Betroffenen, Fallserie - Darstellung von >3 Betroffenen 
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Tabelle 20  Gliederung der inkludierten ED-Fallberichte nach regionaler Herkunft. 

 Kontinent  Land 

Fallberichte (N=162) 

Europa 
(N=57) 

Deutschland (N=8), Frankreich (N=3), Irland 
(N=1), Italien (N=11), Griechenland (N=3), 
Großbritannien (N=2), Österreich (N=2), 

Portugal (N=1), Rumänien (N=1), Schweden 
(N=3), Schweiz (N=2), Slowenien (N=1), 

Spanien (N=3), Türkei (N=15), Ungarn (N=1) 

Amerika 
(N=42) 

USA (N=26), Brasilien (N=15), Kanada (N=1) 

Asien 
(N=57) 

Indien (N=33), Iran (N=5), Japan (N=4), Saudi-
Arabien (N=2), China (N=4), Pakistan (N=2), 
Bangladesch (N=1); Nepal (N=1), Sri Lanka 
(N=1), Syrien (N=1); Vereinigte Arabische 

Emirate (N=1), Taiwan (N=1), Libanon (N=1) 

Afrika, Australien 
(N=6) 

 
Nigeria (N=2), Südafrika (N=1), 

 Australien (N=1),  
Kenia (N=1),  

Marokko (N=1) 
 

Fallserien (N=6) 

Europa 
(N=4) 

Niederlande (N=1), Dänemark (N=1), Italien 
(N=1), Österreich (N=1) 

Asien 
(N=1) 

Indien (N=1) 

Afrika, 
Australien 

(N=1) 

 
Australien (N=1) 

 
 

 
 

1.6.3 Einschätzung des Verzerrungsrisikos (RoB) 

Qualitätsbewertung der eingeschlossenen Publikationen. Abbildung 10 zeigt die Ergebnisse aus 
der methodischen Qualitätsbewertung für alle inkludierten Fallberichte. Anhand der grafischen 
Aufarbeitung kann geschlussfolgert werden, dass die Qualität der Fallberichte als heterogen 
einzustufen ist und ein qualitativ hochwertiges Reporting für zukünftige Veröffentlichungen zu 
fordern ist. 
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Abbildung 10  Qualitative Beurteilung der inkludierten Fallberichte und -serien (ED) unter Zuhilfenahme der 

Kriterien nach Moga et al. [2012]. Fortsetzung nächste Seite.   
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1.7 Seltene parodontale Erkrankungen 

1.7.1 Suchstrategie 

Zusätzlich zu den englischen Suchbegriffen und Synonymen für „Parodontitis“ und „seltene 
Erkrankungen“ wurden die Namen und Synonyme seltener Erkrankungen, die sich 
bekannterweise mit Parodontitis manifestieren, inkludiert. Die Selektion der in die Suchstrategie 
inkludierten seltenen Erkrankungen (Tabelle 21) basiert auf der aktuellen Klassifikation der 
parodontalen und peri-implantären Erkrankungen von 2017 [Albandar, Susin and Hughes 2018, 
Jepsen et al. 2018] und den „Elements of morphology: Standard terminology for the teeth and 
classifying genetic dental disorders“ [de La Dure-Molla et al. 2019]. Synonyme wurden 
entsprechend www.omim.org eingefügt. 

 

Tabelle 21  Genutzte Suchbegriffe im Fall seltener parodontaler Erkrankungen. 

Search Query 

1 „Periodontitis“[MeSH terms] 

2 (“periodontitis”[All fields] OR "periodontal disease*"[All fields] OR “periodontitides"[All 
Fields])  

3 (“periodontics"[All Fields] OR "periodontics"[MeSH Terms] OR "periodontic"[All Fields] 
OR "periodontal"[All Fields] OR "periodontally"[All Fields] OR "periodontically"[All 
Fields]) 

4 #1 OR #2 OR #3 

5 „rare diseases"[MeSH terms] 

6 ("rare disease*"[All Fields] or "rare disorder*"[All Fields] or "orphan disease*"[All 
Fields] or "orphan disorder*"[All Fields]) 

7 ("papillon lefevre"[All Fields] or "haim munk"[All Fields]) 

8 ("severe congenital neutropenia"[All Fields] OR "severe chronic neutropenia"[All Fields] 
OR "cyclic neutropenia"[All Fields] OR "familial neutropenia"[All Fields] OR "kostmann 
syndrome"[All Fields]) 

9 ("chronic granulomatous disease"[All Fields] or "congenital dysphagocytosis"[All Fields] 
or "fatal granulomatous disease"[All Fields]) 

10 ("cohen syndrome"[All Fields]) 

11 ("shwachman diamond syndrome"[All Fields] OR "shwachman bodian syndrome"[All 
Fields] or "pancreatic insufficiency and bone marrow dysfunction"[All Fields]) 

12 ("barth syndrome"[All Fields] or "cardioskeletal myopathy with neutropenia and 
abnormal mitochondria"[All Fields] or "methylglutaconic aciduria"[All Fields]) 

13 ("leukocyte adhesion deficiency"[All Fields] or "rambam hasharon syndrome"[All 
Fields] or "congenital disorder of glycosylation"[All Fields]) 

14 ("wiskott aldrich syndrome"[All Fields] or "aldrich syndrome"[All Fields] or "eczema 
thrombocytopenia immunodeficiency syndrome"[All Fields] or "immunodeficiency 
2"[All Fields] or "wip deficiency"[All Fields]) 

15 („chédiak higashi syndrome"[All Fields]) 

16 ("glycogen storage disease type 1b"[All Fields] or "glucose-6-phosphate transport 
defect"[All Fields]) 

17 ("singleton merten syndrome"[All Fields]) 

18 ("Hajdu cheney"[All Fields]) 

http://www.omim.org/
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19 ("hereditary angioedema"[All fields]) 

20 ("kindler syndrome"[All Fields] or "hereditary acrokeratotic poikiloderma"[All Fields] or 
"congenital poikiloderma with bullae"[All fields]) 

21 ("ehlers danlos syndrome"[All fields]) 

22 ("plasminogen deficiency"[All Fields] or "ligneous conjunctivitis"[All Fields] or 
"dysplasminogenemia"[All fields]) 

23 #5 OR #6 OR #7 OR #8 OR #9 OR #10 OR #11 OR #12 OR #13 OR #14 OR #15 OR #16 OR 
#17 OR #18 OR #19 OR #20 OR #21 OR #22 

24 #4 AND #23 
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Tabelle 22  Ein- und Ausschlusskriterien im Fall seltener parodontaler Erkrankungen. 

 Inklusion Exklusion 

Studiendesign Klinische Interventionsstudie Tierversuchsstudie, in vitro Studie, Review, 
Poster, Letter, Abstract, Buchkapitel 

Diagnose Parodontitis als Manifestation 
einer Systemerkrankung 

Seltene Systemerkrankung ohne 
Parodontitis-Manifestation (z. B. 
hypermobiles Ehlers-Danlos Syndrom) 
Seltene Systemerkrankungen mit 
Auswirkungen auf das Parodont (z. B. 
Langerhanszellhistiozytose) 
Systemische Diagnose nicht korrekt 

Intervention Parodontaltherapie 
Implantologische Therapie 

Keine zahnmedizinische Therapie 
Andere zahnmedizinische Therapie  
(z. B.: prothetische Rehabilitation; 
Abszesseröffnung; Extraktion; 
angioödematöse Attacke nach zahnmed. 
Therapie) 

Outcome Zahnverlust nach ≥ 3 Jahren 
Follow-up  
(Röntgenbild oder klinischer 
Befund vorhanden) 

Zahnverlust nicht evaluierbar  
(weder Röntgenbild noch klinischer Befund 
vorhanden; schlechte Qualität der Befunde) 
Follow-up < 3 Jahre bzw. kein Follow-up 

 

Das Mindest-Follow-up Intervall für die aktuelle Literaturanalyse wurde anfangs in Kongruenz mit 
der parodontalen Literatur auf 5 Jahre festgesetzt, da dies eine umfassende Beurteilung der 
Langzeitstabilität der parodontalen Gesundheit und der langfristigen Effektivität der 
durchgeführten Maßnahmen ermöglicht [Machtei 1997, Cruz et al. 2021, Hu et al. 2020, Baumer 
et al. 2018]. Aufgrund der dadurch geringen Anzahl an inkludierbaren Individuen (n = 36) wurde 
das Mindest-Follow-up Intervall jedoch auf 3 Jahre gesenkt.  
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1.7.2 Ergebnisse der Literaturrecherche 

 

 
Abbildung 11  Fließdiagramm zur schrittweisen Literatursuche und -auswahl für zahnärztliche 

Versorgungsstudien zur Parodontitis als Manifestation von seltenen Systemerkrankungen. 

 
  

 

Ausschluss nicht relevanter 
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von Titel und Abstrakt 

(N=764)  
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• Duplikate (N=26) 

• Studiendesign (N=450) 

• Andere Sprache (N=40) 

• Keine Systemerkrankung mit der 

Manifestation Pardontitis (N=243) 

• Anderes Publikationsjahr (N=5) 
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Die "Leitlinien" der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften sind systematisch 

entwickelte Hilfen für Ärzte/ Zahnärzte zur Entscheidungsfindung in spezifischen Situationen. 

Sie beruhen auf aktuellen wissenschaftlichen Erkenntnissen und in der Praxis bewährten 

Verfahren und sorgen für mehr Sicherheit in der Medizin, sollen aber auch ökonomische Aspekte 

berücksichtigen. Die "Leitlinien" sind für Ärzte/ Zahnärzte rechtlich nicht bindend und haben 

daher weder haftungsbegründende noch haftungsbefreiende Wirkung. 

Leitlinien unterliegen einer ständigen Qualitätskontrolle, spätestens alle 5 Jahre ist ein Abgleich 

der neuen Erkenntnisse mit den formulierten Handlungsempfehlungen erforderlich. Die 

aktuelle Version einer Leitlinie finden Sie immer auf den Seiten der DGZMK (www.dgzmk.de) 

oder der AWMF (www.awmf.org). Sofern Sie die vorliegende Leitlinie nicht auf einer der beiden 

genannten Webseiten heruntergeladen haben, sollten Sie dort nochmals prüfen, ob es ggf. eine 

aktuellere Version gibt. 
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1   Evidenzreport 

1.1 Art der Leitlinie 

Bei der vorliegenden Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der 
Zähne“ (AMWF Registernummer 084/048) handelt es sich aktuell um die Neuentwicklung einer 
S3-Leitlinie (Zeitraum von 2021 bis 2024) gemäß dem AWMF-Regelwerk [AWMF 2023]. Die 
Leitlinie wird turnusmäßig nach 5 Jahren einer inhaltlichen Revision unterzogen werden, um 
anhand des dann aktuellen Standes der Evidenzlage Ergänzungen und ggf. Neubestimmungen 
vorzunehmen. Die S3-Leitlinie stellt ein evidenz- und konsensbasiertes Instrument dar und soll 
die Diagnostik und zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit einer seltenen Erkrankung 
der Zähne verbessern, indem alle Anwender- und Interessengruppen bei der 
Informationsbeschaffung und Entscheidungsfindung unterstützt werden. Die Leitlinie zielt 
darauf ab, ein angemessenes und wissenschaftlich begründetes Vorgehen zu ermöglichen. 

Die Leitlinie soll neben dem Beitrag für eine angemessene Gesundheitsversorgung auch die 
Basis für eine individuell zugeschnittene, qualitativ hochwertige präventive Versorgung bieten, 
welche mit Blick auf die genetischen Ursachen von seltenen Erkrankungen der Zähne allerdings 
nur auf der Ebene der Sekundär- und Tertiärprävention erbracht werden kann und 
optimalerweise mit einer Abmilderung der Ausprägung und Vermeidung bekannter 
Folgestände einhergeht. Eine primär-präventive Betreuung ist nicht möglich, da die zugrunde 
liegenden genetischen Ursachen der Erkrankungen gegenwärtig nicht beeinflussbar sind. D.h. 
das Auftreten von seltenen Erkrankungen der Zähne in der Bevölkerung kann weder verhindert 
noch gesenkt werden. 

Die vorliegende S3-Leitlinie „Seltene Erkrankungen der Zähne“ wird voraussichtlich im Jahr 
2029 einer turnusmäßigen inhaltlichen Revision unterzogen, um anhand des dann aktuellen 
Standes der Evidenzlage Ergänzungen und eine Neubestimmung vorzunehmen. 

1.2 Begründung des Leitlinienthemas 

Die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne stellt die 
Betroffenen, ihre Familien sowie alle an der Betreuung dieser Patientengruppe beteiligten 
(Fach)Zahnärzte und Ärzte vor große Herausforderungen. Dies ist vorrangig in der Ausprägung 
und dem Umfang der klinischen Befunde begründet, welche typischerweise die 
Milchzahndentition sowie das bleibende Gebiss umfassen und oftmals mit gravierenden 
Funktionsstörungen einhergehen. Das Spektrum klinischer Befunde reicht dabei vom Fehlen 
des schützenden Zahnschmelzes bei der Amelogenesis imperfecta, über eine rasche Abnutzung 
der Zahnkronen im Fall einer Dentinogenesis imperfecta, schmerzhaften Entzündungen des 
Zahnnervs bei einer hereditären hypophosphatämischen Rachitis, dem vorzeitigen Verlust von 
Zähnen beim Vorliegen einer Hypophosphatasie, rasch fortschreitender Parodontitis bei einer 
Reihe seltener Syndrome bis hin zu multiplen Nichtanlagen von Zähnen bei Betroffenen von 
einer ektodermalen Dysplasie. Als ursächlich für das Auftreten von seltenen Erkrankungen der 
Zähne gelten genetische Normabweichungen, die mit einer Funktionseinschränkung oder dem 
Funktionsverlust des kodierten Proteins einhergehen. Dabei können entweder Gene betroffen 
sein, die an der Bildung der Zahnhartsubstanz direkt beteiligt sind und mit einer alleinigen 
zahnärztlichen Symptomatik einhergehen, oder es liegt ein Syndrom vor, bei welchem die 
Zähne Bestandteil des Erkrankungskomplexes sind, wie z. B. bei der ektodermalen Dysplasie 
oder den primären Immundefekten. Da die zahnärztliche Versorgung dieser Patientengruppen 
als komplex zu beurteilen ist, im Regelfall einer interdisziplinären Ausrichtung bedarf und in der 
zahnärztlichen Ausbildung allenfalls Grundzüge der Diagnostik und Therapie vermittelbar sind, 
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erscheint die Erstellung einer Leitlinie zu dieser Thematik mehr als gerechtfertigt. Zudem ist 
herauszustellen, dass seltene Erkrankungen der Zähne bzw. des Parodonts nahezu 
ausnahmslos von Kindheit an einer lebenslangen, präventiven, zahnerhaltenden und/oder 
rehabilitativen zahnmedizinischen Betreuung bedürfen, welche zudem weit über den üblichen 
Therapieumfängen liegen und oft von unterschiedlichen Fachdisziplinen erbracht werden. 
Auch ist darauf zu verweisen, dass aktuell keine abgestimmten Diagnostik- und 
Therapiekonzepte für den deutschen Versorgungskontext vorliegen, weshalb die Abfassung 
und Konsentierung einer Leitlinie die zahnärztliche Versorgung dieser Patientengruppen 
grundsätzlich verbessern soll. 

1.3 Priorisierung der zu bearbeitenden seltenen Erkrankungen 

In der Zahnmedizin sind eine Vielzahl an seltenen Erkrankungen unter Mitbeteiligung der 
Zahnhartsubstanz (Schmelz, Dentin) bzw. des Zahnhalteapparates (Parodont, Alevolarknochen) 
beschrieben [de La Dure-Molla et al. 2019]. De La Dure-Molla et al. [2019] bezifferte die Zahl 
bekannter Erkrankungen auf 408. Unter Berücksichtigung dieser Größenordnung wird deutlich, 
dass eine vollständige Bearbeitung seltener Erkrankungen der Zähne in einer Leitlinie nicht 
möglich ist, weshalb Priorisierungen unumgänglich waren. Daher bestand eine erste Aufgabe 
darin, häufige Zustandsbilder unter den seltenen Erkrankungen zu identifizieren, damit diese 
in der Leitlinie priorisiert bearbeitet werden. Dazu wurde im Anschluss an die Konstitution der 
Autorengruppe eine empirische Umfrage unter den federführenden Autoren initiiert. Jeder 
Autor (Tabelle 1) wurde gebeten, die Häufigkeit selbst beobachteter Fälle unter 
Berücksichtigung der Leitsymptome „Zahnhartsubstanz-Störung an allen Zähnen beider 
Dentitionen“, „Zahnunterzahl/Oligodontie“ und „Atypischer Zahnverlust von Milch-
/bleibenden Zähnen“ zu schätzen. Die genannten Häufigkeiten wurden summarisch 
zusammengefasst und in der Abbildung 1, Abbildung 2 und Abbildung 3 als Balkendiagramm 
dargestellt. Im Ergebnis der autoren-internen Umfrage erfolgte die Diskussion und Festlegung 
auf die nachgenannten Erkrankungen: 

• Amelogenesis imperfecta (AI) 
• Dentinogenesis imperfecta (DI) 
• Hereditäre hypophosphatämische Rachitis (XLH) 
• Ektodermale Dysplasie (ED) einschl. Oligodontie 
• Hypophosphatasie (HPP) 
• Seltene, parodontale Erkrankungen, z. B. primäre Immundefizienzen (PID) und Papillon-

Lefèvre-Syndrom (PLS) 
 

Anzumerken ist an dieser Stelle, dass die gewählten Erkrankungen nicht nur als offensichtlich 
häufige Entitäten zu verstehen sind, sondern auch etliche Geno-/Phänotypen aufweisen und 
demzufolge mit heterogenen klinischen Ausprägungen und letztlich Therapiebedarfen 
einhergehen. 
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Abbildung 1 Die Grafik illustriert die summarische Häufigkeit beobachteter Fälle in der Autorengruppe für 

das Symptom „Zahnhartsubstanz-Störung an allen Zähnen beider Dentitionen“. Die Angaben 
aus der autoren-internen Umfrage sind als empirische Schätzung zu verstehen. 

 

 

 
Abbildung 2  Die Grafik illustriert die summarische Häufigkeit beobachteter Fälle in der Autorengruppe für 

das Symptom „Zahnunterzahl/Oligodontie“. Die Angaben aus der autoren-internen Umfrage 
sind als empirische Schätzung zu verstehen. 
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Abbildung 3  Die Grafik illustriert die summarische Häufigkeit beobachteter Fälle in der Autorengruppe für 

das Symptom „Atypischer Zahnverlust von Milch-/bleibenden Zähnen“. Die Angaben aus der 
autoren-internen Umfrage sind als empirische Schätzung zu verstehen. 

 

1.4 Perspektive der Betroffenen  

An die Erstellung der S3-Leitlinie zur zahnärztlichen Versorgung von seltenen Erkrankungen ist 
die Erwartung geknüpft, die Bereitstellung von Handlungsempfehlungen in der Breite zu 
verbessern, da nicht alle Betroffenen an spezialisierten Einrichtungen betreut werden. In 
diesem Zusammenhang sollen konsensbasierte Handlungsempfehlungen dazu beitragen, 
Versorgungsabläufe und -korridore zu definieren. Aus Sicht der Betroffenen wird formuliert, 
dass mit der Verfügbarkeit einer Leitlinie insbesondere zahnmedizinische Informationen 
zielgruppengerecht bereitgestellt werden, um existente Unsicherheiten zu adressieren. Damit 
soll den belastenden, gesundheitlichen und emotionalen Einschränkungen konstruktiv 
entgegengewirkt werden. Zudem ist anzumerken, dass die Wissensvermittlung der Thematik 
im Zahnmedizinstudium aufgrund von Priorisierungen zukünftig nur punktuell gelingen wird. 
Die Thematik ist in der neuen Approbationsordnung für Zahnärzte nur an einer Stelle erwähnt 
und im „Nationalen, kompetenzbasierten Lernzielkatalog Zahnmedizin“ (NKLZ) gleichfalls nur 
marginal abgebildet. Daher erscheint es von hoher Relevanz, das Themenfeld allen Lehrenden 
und Lernenden lehrplanunabhängig zur Verfügung zu stellen. Die Verfügbarkeit einer S3-
Leitlinie würde die Bedeutung der Thematik aufwerten, und einen signifikanten Beitrag zur 
Verbesserung der Versorgung leisten. Zusammenfassend ist auszuführen, dass mit der S3-
Leitlinie die Versorgungsstrategien erstmals und umfassend für den hiesigen 
Versorgungskontext beschrieben werden. Weiterhin sollen anzustrebende Qualitätsstandards 
definiert und diese Informationen Betroffenen, Zahnärzten und Interessierten zugänglich 
gemacht werden. 

1.5 Zielsetzungen der Leitlinie 

Mit Blick auf die zuvor beschriebenen Informationslücken verfolgte die vorliegende S3-Leitlinie 
die folgenden Zielstellungen. 

1. Die leitsymptom-orientierte Systematisierung und Darstellung von seltenen 
Erkrankungen mit einem dentalen Bezug stellte das erste Hauptziel dar. Damit sollte es 
gelingen, die Vielfalt der Zustandsbilder zu bündeln und aufwendige Leitlinienprozesse 
für jede einzelne der seltenen Erkrankungen der Zähne zu vermeiden. 
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2. Das zweite Hauptziel war, die relevanten zahnärztlichen Versorgungsformen in Relation 
zu den Erkrankungen bzw. Leitsymptomen zu identifizieren. Diese müssen wiederum in 
Abhängigkeit von den Phasen der Gebissentwicklung und im Zusammenhang mit ihrer 
Umsetzbarkeit beim kindlichen, jugendlichen und adulten Patienten erörtert werden. 

3. Eng mit der Identifikation einer optimalen zahnärztlichen Versorgung ist das dritte 
Hauptziel verbunden. Hierbei sollten die Möglichkeiten neuer, restaurativer 
Versorgungsansätze bewertet werden, welche sich insbesondere aus der Verfügbarkeit 
von digitalen Technologien (3D-Scans von Kiefer und Gesicht, virtuelle Rekonstruktion 
von Zähnen und Okklusion, individualisierte CAD/CAM-Fertigung von temporär zu 
tragenden Schienen und von definitivem Zahnersatz) ergeben. Hypothetisch war zu 
erwarten, dass gerade Betroffene von seltenen Erkrankungen der Zähne, welche 
typischerweise mit einer generalisierten Ausprägung in der primären und bleibenden 
Dentition einhergehen, profitieren können. 

4. Das vierte Hauptziel lag in der Identifizierung vorhandener Wissenslücken bei der 
Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne. Diese Lücken sollten 
im Ergebnis der Literaturrecherche, der Literatursichtung und während der 
Konsensabstimmung dokumentiert werden. 

 

1.6 Adressaten der Leitlinie 

Als Adressaten der vorliegenden Leitlinie gelten Betroffene von seltenen Erkrankungen der 
Zähne. Als vordergründige Anwendergruppe der Leitlinie sind Zahnärzte, Fachzahnärzte, das 
zahnmedizinische Fachpersonal sowie Angehörige der Gesundheitsberufe zu nennen, welche 
an der Diagnostik und Versorgung der genannten Betroffenengruppe beteiligt sind. Dazu zählen 
z.B. Kinder- und Jugendärzte und Fachärzte. Des Weiteren sollen Hausärzte, Gutachter oder 
Mitarbeiter von Krankenkassen bzw. Krankenversicherern nicht unerwähnt bleiben, für welche 
das vorliegende Dokument gleichfalls als Informationsquelle und Entscheidungshilfe dienen 
kann. 

1.7 Ausnahmen von der Leitlinie 

Die Leitlinie gilt nicht für Betroffene von prävalenten Erkrankungen der Zähne, z. B. Karies oder 
Parodontitis. Dies schließt gleichfalls andere erworbene Zahnhartsubstanzdefekte, wie z. B. 
Erosionen, Abrasionen oder Bruxismus mit ein. Charakteristisches Merkmal ist, dass die 
genannten Pathologien keinen genetischen Hintergrund aufweisen und demzufolge von der 
Patientenzielgruppe abzugrenzen sind. 

1.8 Patientenzielgruppe 

Als Betroffene sind Kinder, Jugendliche und Erwachsene zu definieren, bei welchen eine seltene 
Erkrankung der Zähne diagnostiziert wurde. Als wesentliches Merkmal ist zu definieren, dass 
Betroffene von seltenen Erkrankungen genetische Veränderungen (Mutationen) im Vergleich 
zu Nicht-Betroffenen aufweisen, welche mit Veränderungen an den Zähnen bzw. dem 
Zahnhalteapparat verbunden sind. Die Leitlinie gilt für Betroffene ohne bzw. mit Syndromen 
bzw. Komorbiditäten. Die Leitlinie soll Betroffenen bzw. Eltern/sorgeberechtigten Personen als 
Orientierungs- und Entscheidungshilfe dienen. 

1.9 Versorgungsbereich 

Die Leitlinie erstreckt sich ausschließlich auf den Versorgungsbereich der primär-
zahnärztlichen, ambulanten Versorgung.  
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1.10 Weitere Dokumente zu dieser Leitlinie 

Die vorliegende Leitlinie besteht aus den nachstehenden Dokumenten: 
• Langfassung 
• Leitlinienreport 
• Evidenzbericht 
• Patienteninformation 

1.11 Verbindungen zu anderen Leitlinien 

Die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen seltener Erkrankungen der Zähne beruht auf der 
indikationsgerechten Nutzung etablierter zahnärztlicher Versorgungsformen. Diese sind in der 
Langfassung der Leitlinie zusammengefasst und verweisen insbesondere auf nationale 
Leitlinien als hochwertige Evidenzquellen aus der verfügbaren, internationalen Literatur. 
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standardisierten Abfrage 
Tabelle 1  Übersicht der federführenden Autorgruppe. 

Name Institution Telefon, Fax, E-Mail 

Projektleitung 

Jan Kühnisch, Prof. 
Dr. 

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnerhaltung & 

Parodontologie (LMU-ZE) 

Fon: 089 440059343 
Fax: 089 440059349 
Jan.Kuehnisch@med.uni-muenchen.de 

Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ)/AWMF-Mitglied 

Katharina Bücher, PD 
Dr.  

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnerhaltung & 

Parodontologie (LMU-ZE) 

Fon: 089 440059348 
Fax: 089 440059349 
Katharina.Buecher@med.uni-muenchen.de 

Julia Timpel, Dr. 
Universitätsklinikum Carl Gustav 

Carus Dresden, Poliklinik für 
Zahnerhaltung (UKD-ZE) 

Fon: 0351 4585411 
Julia.Timpel@uniklinikum-dresden.de  

Susann Hertel, Dr. 
Fon: 0351 4583724/2016 
Fax: 0351 4585303 
susann.hertel@uniklinikum-dresden.de  

Peter Schmidt, PD Dr.  
Universität Witten/Herdecke, 

Abteilung f. Behinderten-orientierte 
Zahnmedizin (UWH-BOZ) 

Fon: 02302 926655 
Fax: 02302 926681 
Peter.Schmidt@uni-wh.de 

Ina Schüler, PD Dr. Universitätsklinikum Jena, Poliklinik 
f. Kieferorthopädie, Sektion f. 

Präventive ZHK u. KinderZHK (UKJ-
KZHK) 

Fon: 03641 9323624 
Fax: 03641 9323622 
Ina.Schueler@med.uni-jena.de  
roswitha.heinrichweltzien@gmail.com 

Roswitha Heinrich-
Weltzien, Prof. Dr. 

Anahita Jablonski-
Momeni, Prof. Dr.  

Phillips-Universität Marburg/ 
Fachbereich Medizin/ MZ f. ZMK/ 

Kieferorthopädie (PUM-Kfo) 

Fon: 06421 5863221 
momeni@staff.uni-marburg.de 

Reinhard Schilke, Dr. 

Med. HS Hannover, Klinik für 
Zahnerhaltung, Parodontologie 

und Präventivzahnmedizin (MHH-
ZE)  

Fon: 0511 5324818 
Fax: 0511 5324811 
schilke.reinhard@mh-hannover.de  

Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin u. Biomaterialien (DGPro)/AWMF-Mitglied 

Anja Liebermann, 
Prof. Dr. 

Universitätsklinikum Köln, 
Poliklinik für Zahnärztliche 

Prothetik (UK-Pro) 

Fon: 221 478-96746 
Fax: 221 478-96756 

Anja.Liebermann@uk-koeln.de 

Daniel Edelhoff, 
Prof. Dr.  

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnärztliche 

Prothetik (LMU-Pro) 

Fon: 089 4400-59501  
Fax: 089 4400-59502 
Daniel.Edelhoff@med.uni-muenchen.de 

Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 

Jan-Frederik Güth, 
Prof. Dr.  

Goethe-Universität Frankfurt, 
Poliklinik f. Zahnärztlich Prothetik 

(GUF-Pro) 

Fon: 069 6301-5640 
gueth@med.uni-frankfurt.de 

Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH)/AWMF-Mitglied 

Johannes Zschocke, 
Prof. Dr. Dr. 

Medizinische Universität 
Innsbruck, Institut für 

Humangenetik (MUI-IHG) 

Fon: +43 512-9003-70501 
Fax: +43 512-9003-73510 
Johannes.Zschocke@i-med.ac.at  

Ines Kapferer-
Seebacher, Prof. Dr. 

Universitätsklinik für 
Zahnerhaltung und 

Parodontologie, Medizinische 
Universität Innsbruck 

ines.kapferer@i-med.ac.at  
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2 Zusammensetzung der Leitliniengruppe 

2.1 Federführende Autoren 

Die Autorengruppe ist repräsentativ aufgestellt, da die maßgeblich an der Diagnostik und 
Therapie beteiligten Fachbereiche – Kinderzahnmedizin, Präventivzahnmedizin, 
Zahnerhaltung, restaurative Zahnmedizin, zahnärztliche Prothetik, Parodontologie und 
Humangenetik – der Kernarbeitsgruppe angehören (Tabelle 1). Weiterhin sei erwähnt, dass 
etliche federführende Autoren projektdienliche Forschungsschwerpunkte aufweisen und 
mehrheitlich in spezialisierten, universitären Abteilungen tätig sind, welche die zahnärztliche 
Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen oftmals sicherstellen. Damit liegt eine 
umfangreiche, klinische Expertise vor, um alle anspruchsvollen Fragen zur zahnärztlichen 
Versorgung kompetent für den hiesigen Versorgungskontext darstellen zu können. Neben den 
in der Tabelle 1 genannten Autoren hat an der Erstellung der vorliegenden Leitlinie maßgeblich 
Helena Dujic mitgewirkt. 

Aus der Autorengruppe waren Prof. Dr. Jan Kühnisch (Projektleitung und Koordinator), Prof. Dr. 
Roswitha Heinrich-Weltzien (Autor), Julia Timpel (Autor), Prof. Dr. Ines Kapferer-Seebacher 
(Autor) stimmberechtigt. Die Diskussion und Konsentierung dieses Vorgehens erfolgte im 
Rahmen der initialen Leitlinienkonferenz. 

2.2 Ko-Autoren bzw. stimmberechtigte Vertreter 

Darüber hinaus wurde die Repräsentativität der Leitliniengruppe sichergestellt, indem neben 
den federführenden Personen bzw. Fachgesellschaften insgesamt weitere 31 
wissenschaftlichen Fachgesellschaften, Arbeitsgemeinschaften oder Berufsverbände an dem 
Arbeits- und Konsensusprozess teilgenommen haben und jeweils einen stimmberechtigten 
Vertreter mandatierten. Die jeweiligen Interessenbekundungen wurden als Letter of Intent 
(LoI) hinterlegt. Insgesamt haben sich an der Leitlinienentwicklung die nachstehenden 
Fachgesellschaften, Arbeitsgemeinschaften oder Berufsverbände beteiligt (Tabelle 2). 

 

Tabelle 2  Übersicht aller Ko-Autoren. 

No. Fachgesellschaft/Verband/Organisation Mandatsträger 

1 
Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ, AWMF-
Mitglied) 

PD Dr. Ina Schüler 

2 
Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und 
Biomaterialien (DGPro, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Daniel Edelhoff 

3 
Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde 
(DGCZ, kein AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Jan-Frederik Gueth 

4 Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Johannes Zschocke 

5 
Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde 
(DGZMK, AWMF-Mitglied) 

Dr. Julia Winter 

6 
Arbeitsgemeinschaft Pädiatrische Immunologie (API, AWMF-
Mitglied) 

Prof Dr. Dr. med. Fabian Hauck 

7 
Deutsche Gesellschaft für Implantologie im Zahn-, Mund- und 
Kieferbereich (DGI, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. Henrik Terheyden 

8 
Deutsche Gesellschaft für Kieferorthopädie (DGKFO, AWMF-
Mitglied) Prof. Dr. Dr.  Collin Jacobs 

9 
Deutsche Gesellschaft für Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ, 
AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Helge Hebestreit 
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10 
Deutsche Gesellschaft für Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie 
(DGMKG, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. Sven Otto 

11 Deutsche Gesellschaft für Osteologie (DGO, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Ralf Oheim 

12 Gesellschaft für Pädiatrische Radiologie (GPR, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Hans-Joachim Mentzel 

13 
Deutsche Gesellschaft für Parodontologie (DG PARO, AWMF-
Mitglied) 

Prof. Dr.Peter Eickholz 

14 
Deutsche Gesellschaft für zahnärztliche Implantologie im Zahn- 
und Kieferbereich (DGZI, AWMF-Mitglied) 

Dr. Arzu Tuna 

15 Deutsche Gesellschaft für Zahnerhaltung (DGZ, AWMF-Mitglied) Dr. Reinhard Schilke 

16 Gesellschaft für Neuropädiatrie (GNP, AWMF-Mitglied) PD Dr. Heike Kölbel 

17 
Deutsche Gesellschaft für Zahnmedizin f. Menschen mit 
Behinderungen i. d. DGZMK (DGZMB) 

PD Dr. Peter Schmidt 

18 Arbeitsgemeinschaft für Oral- und Kieferchirurgie (AGOKi) Dr. Dr. Andreas Schön 

19 Berufsverband deutscher Oralchirurgen (BDO) PD Dr. Frank Strietzel 

20 
Bundesverband der implantologisch tätigen Zahnärzte in 
Deutschland (BDIZ EDI) 

Prof. Dr. Jörg Neugebauer 

21 Bundesverband der Kinderzahnärzte (BuKiZ) Dr. Monika Prinz-Kattinger 

22 Berufsverband der Kinder- und Jugendärzt*innen (BVKJ) Dr. Burkhard Lawrenz 

23 
Bundesverband d. Zahnärztinnen und Zahnärzte d. Öffentlichen 
Gesundheitsdienstes (BZÖG) 

Dr. Silke Riemer 

24 Deutsche Gesellschaft für Ästhetische Zahnmedizin (DGÄZ) Prof. Dr. Dr. Dr. Robert Sader 

25 
Deutsche Gesellschaft für Endodontologie und zahnärztliche 
Traumatologie (DGET) 

Prof. Dr. Anahita Jablonski-
Momeni 

26 Deutsche Gesellschaft für Laserzahnheilkunde (DGL) 
Dr. M.Sc. M.Sc. Gabriele Schindler-
Hultzsch 

27 Deutsche Gesellschaft für Präventivzahnmedizin (DGPZM) Prof. Dr. Jochen Jackowski 

28 
Deutsche Gesellschaft für Restaurative und Regenerative 
Zahnerhaltung (DGR2Z) 

PD Dr. Widbiller 

29 
European Reference Network on Rare Craniofacial Anomalies and 
ENT Disorders (ERN Cranio) 

Prof. Dr. Dr. Siegmar Reinert 

30 Freier Verband Deutscher Zahnärzte (FVDZ) PD Dr. Thomas Wolf 

31 Verband medizinischer Fachberufe (VMF) 
Marion Schellmann,  
Sylvia Gabel 

 

Die Deutsche Gesellschaft für Alterszahnmedizin (DGAZ) wurde mehrfach angefragt, hat sich 
jedoch nicht zurückgemeldet und war daher an der Erarbeitung der Leitlinie nicht beteiligt. 

2.3 Patientenvertreter 

Die Mitwirkung von Selbsthilfegruppen, Patientenorganisationen und Patientennetzwerken 
war ausdrücklich erwünscht. Mit dem Ziel, eine möglichst umfangreiche 
Betroffenenperspektive zu entwickeln, wurden Patientenvertreter-Organisationen identifiziert 
und eingeladen. Die Einladungen an die Patientenvertreter wurden mit dem Projektstart 
ausgesprochen. Insgesamt haben sich an der Leitlinienentwicklung die nachstehenden 
Patientenvertretungen beteiligt: 

1. Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta Betroffene e.V., Claudia Finis 
2. Ektodermale Dysplasie e.V., Andrea Burk 
3. Elterninitiative Apert-Syndrom und verwandte Fehlbildungen e.V., Sandra Mösche 
4. Phosphatdiabetes e.V., Martha Kirchhoff, Jana Bombosch 
5. Hypophosphatasie Deutschland e.V.“, Gerald Brandt (Vertretung: Michael Burkart, 

Anja Citrich) 

https://www.hpp-ev.de/
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Die Teilnahme an dem Leitlinienprozess konnten nicht ermöglichen: ACHSE e.V. (Allianz 
Chronischer Seltener Erkrankungen), Nationales Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen (NAMSE), Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e.V., Deutsche 
Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e.V. und Angeborene-Bindegewebs-Erkrankungen e.V..  

https://www.dsai.de/
https://www.dsai.de/
http://www.angeborene-bindegewebserkrankungen.de/
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3 Leitlinienentwicklung von 2020 bis 2024 

3.1 Konstitution und Zusammensetzung der Autorengruppe 

Im Frühjahr 2020 wurde durch die AWMF angekündigt, dass ein zukünftiger Fokus auf die 
Entwicklung medizinischer Leitlinien für das Management von seltenen Erkrankungen gelegt 
werden soll, um die Versorgung vulnerabler Patientengruppen zu verbessern. Zudem wurde in 
Aussicht gestellt, dass über den Innovationsfond des G-BA eine finanzielle Unterstützung der 
Leitlinienarbeit ermöglicht werden soll – erste Förderwelle medizinischer Leitlinien. Im 
Anschluss an die Veröffentlichung der Förderkriterien für medizinische Leitlinien durch den G-
BA wurden die Hochschullehrer aus dem Fachbereich Kinderzahnmedizin über den Vorstand 
der Deutschen Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ) auf die Ausschreibung aufmerksam 
gemacht und gleichzeitig angefragt, wer an einer Mitarbeit Interesse hat. Parallel dazu wurden 
Fachgesellschaften kontaktiert, welche gleichfalls an der zahnärztlichen Versorgung von 
Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne unmittelbar beteiligt sind. Dazu gehörten 
die Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien (DGPro), Deutsche 
Gesellschaft für Parodontologie (DG Paro) und Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH). 
Im Ergebnis konstituierte sich die Autorengruppe, welche maßgeblich für die Federführung und 
Umsetzung aller folgenden Arbeitsschritte verantwortlich zeichnete. 

Die Arbeitsgruppe zur vorliegenden Leitlinie setzt sich aus Autoren, Ko-Autoren, 
Patientenvertretern und der Moderatorin, Frau Dr. Nothacker (AWMF-IMWi), zusammen. Die 
gesamte Arbeitsgruppe wurde organisatorisch durch Frau Dr. Weber und Dr. Birgit Marré, 
Leitlinienbeauftragte der DGZMK, unterstützt. 

 
Tabelle 3  Gantt-Diagramm für das S3-Leitlinienprojekt. 

 Projektzeitraum 

 2021 2022 2023 2024 

Aufgaben Q1 Q2 Q3 Q4 Q1 Q2 Q3 Q4 Q1 Q2 Q3 Q4 Q1 Q2 Q3 Q4 

Regelmäßige AG-Treffen   x x x x x x x x x x x x x x x 

Projektantrag beim G-BA x x x              

Projektstart, Organisation & methodische 
Vorbereitung 

   x x x           

Erstellung Schlüsselfragen (PICOS)    x x x           

Erste Leitlinienkonferenz      x           

Systematische Literaturrecherche, Sichtung 
& Bewertung 

     x x x x x x x     

Erarbeitung der Leitlinientexte inklusive 
Empfehlungen 

        x x x x x x   

Zweite Leitlinienkonferenz (Konsens)            x x    

Finalisierung der Langfassung & 
Methodenreport 

           x x x   

Erstellung der Patientenleitlinie              x   

Abstimmungsprozess bei den 
Fachgesellschaften 

             x   

Einreichung und Veröffentlichung der 
Leitlinie bei der AWMF 

             x   

Disseminierung der Leitlinie               x x 
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3.2 Hauptarbeitsphase 

Die Hauptarbeitsphase lag zwischen dem 1. Januar 2022 und dem 30. Juni 2024. Die Übersicht 
zu den geplanten und erreichten Meilensteinen können der Tabelle 3 entnommen werden. Die 
Meilensteinplanung beruhte auf den erforderlichen Arbeitsschritten bei der 
Leitlinienentwicklung [AWMF 2023] sowie den organisatorischen Rahmenbedingungen. Die 
Autorengruppe traf sich in dieser Zeit regelmäßig – mitunter wöchentlich – per ZOOM, um die 
notwendigen Priorisierungen, die inhaltliche Ausgestaltung und Strukturierung, die Methodik, 
die Ergebnisse der Literaturrecherche zu besprechen. 

3.3 Auftaktkonferenz 

Grundsätzlich folgte die Leitlinienentwicklung der üblichen Zeitschiene, welche im Anschluss 
an die Konstitution der Arbeitsgruppe eine methodisch obligatorisch durchzuführende, initiale 
Leitlinienkonferenz vorschreibt. Während dieser Konferenz sollen alle organisatorischen und 
thematischen Aspekte, die Schüsselfragen als auch die Strategien zur Literatursuche und 
Evidenzfindung abgestimmt werden. Die Auftaktkonferenz fand am 31. Mai 2022 in München 
in der Zahnklinik statt, zu welcher alle mitarbeitenden bzw. stimmberechtigen Autoren, Ko-
Autoren und Patientenvertreter eingeladen waren. Moderiert wurde die Veranstaltung durch 
Frau Dr. Nothacker von der AWMF. 

3.4 Informierende Online-Konferenzen 

Mit zunehmenden Projektfortschritt wurde die gesamte Arbeitsgruppe über den jeweilige 
Arbeitsstand zu verschiedenen Themen informiert. Zudem waren inhaltliche Diskussionen und 
Abstimmungen ausdrücklich erwünscht. Die Termine der Informationsveranstaltungen wurden 
vorab bekannt gegeben und anschließend als Online-Konferenz abgehalten. 

• 27. Juni 2023 Methodik 
• 28. Juni 2023 Dentinogenesis imperfecta 
• 23. Oktober 2023 Parodontologie 
• 7. November 2023 Ektodermale Dysplasie 
• 9. November 2023 XLH/HPP 
• 13. November 2023 Amelogenesis imperfecta 

3.5 Konsensuskonferenzen 

Die strukturierte Konsensusfindung erfolgte im Rahmen von mehreren Online-
Konsensuskonferenzen nach NIH Typ unter neutraler Moderation durch Frau Dr. Nothacker 
(AWMF-zertifizierte Leitlinienberaterin). Hierbei wurde jede Empfehlung vorgestellt, final 
diskutiert, ggf. modifiziert und bezüglich der Evidenz- und Empfehlungsstärke abgestimmt. Die 
Konferenzen fanden an folgenden Terminen statt: 

• 4. Dezember 2023  
• 10. Januar 2024 
• 24. Januar 2024 
• 5. Februar 2024 
• 6. Februar 2024 
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4 Methodik der vorliegenden S3-Leitlinie 

Die Methodik zur Erstellung dieser Leitlinie richtet sich nach dem AWMF-Regelwerk (Version 
2.1 vom 05.09.2023) [AWMF 2023].  

4.1 Schlüsselfrage der Leitlinie 

Die Erstellung evidenzbasierter Therapieempfehlungen folgt der Beantwortung einer 
Schlüsselfrage, welche im Rahmen der Auftaktkonferenz mit der gesamten Arbeitsgruppe 
diskutiert und konsentiert wurde. Die konsentierte Schlüsselfrage, welche für die einzelnen, 
seltenen Erkrankungen der Zähne modifiziert werden muss, lautet wie folgt: 

 
 

„Welche zahnärztlichen Versorgungsformen sollen Bestandteil einer 

altersgerechten, indikationsgerechten und langfristig erfolgversprechenden 

Therapie von Betroffenen mit einer seltenen Erkrankung der Zähne sein?“ 
 

 

Alle nachfolgenden Arbeitsschritte wurden für die einzelnen seltenen Erkrankungen in den 
jeweiligen Arbeitsgruppen parallel organisiert, um diese essentiellen Arbeitsschritte 
zeiteffektiv umzusetzen. Alle Ergebnisse, Tabellen, Abbildungen, Texte und Empfehlungen 
wurden zuerst in der jeweiligen Arbeitsgruppe und dann in der gesamten Autorengruppe 
abgestimmt. Erst danach erfolgte die Kommunikation in die gesamte Arbeitsgruppe bestehend 
aus Autoren und Ko-Autoren. 

4.2 Systematische Literaturrecherche 

4.2.1 PICOS-Methodik 

Für die Zusammenstellung eines geeigneten Suchterms hat sich die PICOS-Methodik bewährt 
[AWMF 2023]. Die Methodik beruht darauf, dass für insgesamt fünf Kernbereiche einzelne 
Suchbegriffe für die konsentierte Schlüsselfrage identifiziert werden. 

• Patientengruppe – Welche Patientengruppen bzw. Populationen einschließlich 
Subgruppen sind zu berücksichtigen? 

• Intervention. - Welche Versorgungsform(en) sind zu betrachten? 
• Comparison (Vergleichsintervention). – Mit welcher Vergleichs- bzw. 

Kontrollintervention ist die eigentliche Intervention zu vergleichen? 
• Outcome (Ergebnisparameter). – Welche ergebnisrelevanten Endpunkte sind von 

Bedeutung und werden zur Erfolgsbeurteilung herangezogen? 
• Studientyp bzw. Setting. – Mit welchen Studientypen einschließlich 

Nachbeobachtungszeit kann die Schlüsselfrage beantwortet werden? 

4.2.1.1 Patientengruppe 

Wie im Kapitel 1.3 ausgeführt erfolgte eine Priorisierung auf die dort genannten seltenen 
Erkrankungen der Zähne. Demgegenüber erfolgte keine Einschränkung bezüglich des Alters. 
Dies begründete sich darin, dass die Nutzung zahnärztlicher Versorgungsformen zwischen den 
Phasen der Gebissentwicklung und damit zwischen den Altersgruppen deutlich variieren. 
Hierbei können die folgenden Entwicklungsphasen differenziert werden: 

• Heranwachsende Milchzahndentition (Alter ~½ Jahr bis ~2½ Jahre) 
• Vollständige Milchzahndentition (Alter ~2½ Jahre bis ~6 Jahre) 
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• Erste Wechselgebissphase (Alter ~6 Jahre bis ~8 Jahre) 
• Zweite Wechselgebissphase (Alter ~8 Jahre bis ~12 Jahre) 
• Jugendlich-bleibende Dentition (Alter ~12 Jahre bis ~20 Jahre) 
• Bleibende Dentition (Alter >20 Jahre) 

 

Tabelle 4  Dentitions- bzw. Altersbezug zu typischen, zahnärztlichen Versorgungsformen. 

Phasen der  
Gebissentwicklung 

Zahnärztliche Versorgungsformen 

Zahnhartsubstanz-Störung Zahnverlust & Oligodontie 

Milch- und Wechselgebiss 
bis ~12. Lebensjahr 

Direkte Restaurationen und 
konfektionierte Kronen am 
Milchzahn, ggf. definitive 
Überkronung bleibender Zähne, 
kieferorthopädische Therapie 

Herausnehmbarer Zahnersatz, 
Parodontaltherapie, 
kieferorthopädische Therapie 

Jugendlich-bleibendes Gebiss 
~12. bis ~20. Lebensjahr 

Direkte Restaurationen und ggf. 
definitive Überkronung bleibender 
Zähne, kieferorthopädische 
Therapie 

Herausnehmbarer Zahnersatz, 
kieferorthopädische Therapie, 
Parodontaltherapie 

Adultes bleibendes Gebiss 
>20. Lebensjahr 

Definitive Therapie nach Abschluss des Wachstums 

Einzelzahnkronen, Teilkronen, ggf. 
Brückenversorgungen, Veneers, 
Onlays 

Festsitzender und/oder 
herausnehmbarer Zahnersatz, 
Parodontaltherapie 

 

Sowohl aus klinisch-praktischer Sicht als auch unter Einbeziehung der Leitlinienentwickler-
Perspektive erscheint es akzeptabel, lediglich drei Altersphasen zu betrachten (Tabelle 4). Die 
begründet sich vordergründig darin, dass das klinische Management in diesen Altersphasen 
viele Gemeinsamkeiten aufweist und zwischen den Altersphasen mitunter jedoch deutliche 
Unterschiede bestehen. Gleichfalls werden mit diesem Vorgehen Redundanzen vermieden. 

4.2.1.2 Intervention bzw. zahnärztliche Versorgungsformen 

Zentrales Anliegen der S3-Leitlinie war die Evidenzaufarbeitung und -darstellung für die 
verschiedenen diagnostischen und therapeutischen Vorgehensweisen bei den adressierten 
seltenen, genetisch bedingten Erkrankungen der Zähne. Folgende zahnärztliche Maßnahmen 
wurden dabei als relevant angesehen: 

• Prävention, z. B. Fluoridierungen, häusliche und professionelle Zahnreinigung, Fissuren- 
und Grübchenversiegelung 

• Konfektionierte Kronen 
• Direkte Restaurationen (Füllungstherapie) 
• Indirekte Restaurationen einschließlich digital gefertigten Zahnersatzes (Kronen und 

Brücken) 
• Endodontie 
• Zahnersatz durch Implantate 
• Herausnehmbarer Interimszahnersatz 
• Herausnehmbarer Zahnersatz 
• Parodontitis-Therapie 
• Kieferorthopädische Therapie 
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Initiale Recherchen zeigten bereits ein typisches Muster, welches von Fallberichten, kleinen 
Fallserien und Experten-Empfehlungen dominiert wird. Dies erfordert letztlich eine kritische 
Bewertung und Einordnung der Literatur durch die Arbeitsgruppe in Relation zu den 
Versorgungsmöglichkeiten in der gesetzlichen Krankenversicherung. 

4.2.1.3 Comparison bzw. Vergleichstherapie 

Mit Blick auf das rare Vorkommen von seltenen Erkrankungen der Zähne war zu erwarten, dass 
vergleichende klinische Studien weitgehend fehlen. Daher wurde konsentiert, diesen Teil der 
PICOS-Frage nicht zu adressieren. Sollten dennoch vergleichende Studien durchgeführt worden 
sein, so wurden diese anhand der zahnärztlichen Intervention sicher identifizierbar. 

4.2.1.4 Outcome bzw. Endpunkte 

Das Ergebnis der zahnärztlichen Therapie sollte optimalerweise anhand von messbaren 
Parametern bzw. Endpunkten dokumentiert werden, welche im Rahmen von klinischen 
Untersuchungen valide erfassbar sind. Dazu zählen beispielsweise: 

• Sicherung des Zahnüberlebens 
• Verbesserung der Kaufunktion bzw. Okklusion 
• Restaurationsüberleben bzw. Funktionsfähigkeit des eingesetzten Zahnersatzes 
• Beseitigung bzw. Linderung von Schmerzen oder Hypersensitivitäten  
• Verbesserung des ästhetischen Erscheinungsbildes der Zähne bzw. Dentition 
• Beeinflussung der Lebensqualität 

 
Mit Blick auf das rare Vorkommen von seltenen Erkrankungen der Zähne sollten Fallberichte 
bzw. -serien (auch ohne Verlaufskontrolle) ohne Nachkontrollen keinesfalls vernachlässigt 
werden. Daher wurden im vorliegenden Leitlinienprojekt Literaturstellen, welche lediglich die 
Realisierung einer zahnärztichen Therapie beschrieben, nicht ausgeschlossen. 

4.2.1.5 Studientyp 

Die systematische Literatursuche wurde bezüglich der Studientypen nicht eingeschränkt und 
umfasste sowohl primäre und sekundäre Literaturquellen. Mit Blick auf die Thematik der 
seltenen Erkrankungen der Zähne war zu erwarten, dass die Literaturrecherche Fallberichte 
und Fallserien einschließen musste, um die individuelle Versorgungsvielfalt abzubilden. 
Nichtsdestotrotz umfasste die Literatursuche alle Studientypen. 

 

Primärliteratur: 
• Randomisierte, klinische Studien (engl. randomized clinical trials, RCT) 
• Klinisch kontrollierte Studien (engl. controlled clinical trials, CCT) 
• Klinische Studien (engl. clinical trials, CT) 
• Fallberichte (≤3 Patientenfälle; engl. case reports, CR) 
• Fallserien (>4 Patientenfäölle; engl. case series, CS) zu zahnärztlichen 

Versorgungsformen 
  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK V 

 

Sekundärliteratur: 
• Systematische Reviews und Meta-Analysen (engl. systematical reviews and meta-

analysis, SR/MA) 
• Systematische Reviews (engl. systematical reviews, SR) 
• Narrative Reviews (engl. narrative reviews, SR) 
• Umbrella-Reviews (engl. narrative reviews, UR) 
• Expertenempfehlungen mit bereits aufgearbeiteter Literatur (engl. expert 

recommendations, guidelines, ER) 
• Expertenempfehlungen auf empirischer Basis (engl. guidances) 

4.2.2 Zeitintervall der Literatursuche 

Der Suchzeitraum wurde von Januar 2000 bis Dezember 2022 festgelegt, wobei das 
Publikationsjahr 2022 im Februar 2023 nachrecherchiert wurde. 

4.2.3 Literaturdatenbanken 

Die Evidenzbasierung der Leitlinie beruht auf einer systematischen Literaturrecherche in 
einschlägigen Datenbanken für o.g. Zeitraum. Dazu wurden aus den erkrankungsspezifischen 
Schlüsselfragen suchtaugliche, PICOS-basierte Formeln generiert, welche zur systematischen 
Recherche in den bibliografischen Datenbanken Medline und EMBASE genutzt werden. 
Zusätzlich erfolgte unter Berücksichtigung des hiesigen Versorgungskontextes eine 
Handrecherche deutschsprachiger, zahnärztlicher Zeitschriften (Deutsche Zahnärztliche 
Zeitschrift und Oralprophylaxe & Kinderzahnheilkunde), da diese aufgrund einer fehlenden 
Datenbank-Listung online nicht auffindbar sind. 

4.3 Sichtung und Bewertung aller identifizierten Literaturstellen 

Im Rahmen der ersten systematischen Literatursichtung wurden zunächst alle elektronischen 
Suchergebnisse aus der Literaturrecherche in MEDLINE und EMBASE erkrankungsbezogen in 
die webbasierte App „Rayyan“ überführt [https://www.rayyan.ai, Ouzzani et al. 2016]. Die 
Webanwendung ermöglichte zuerst die automatisierte Beseitigung von Dopplungen aus den 
beiden separat durchgeführten Recherchen. Im zweiten Schritt erfolgte ein systematisches 
Titel- und Abstrakt-Screening, um jede aufgefundene Literaturstelle einzeln zu sichten und 
dann ein- bzw. auszuschließen. Hierbei kamen die primären Ein- und Ausschlusskriterien zur 
Anwendung, wie z. B. andere Sprache (kein Englisch oder Deutsch), kein Volltext verfügbar oder 
Tierversuchsstudie berücksichtigt (Tabelle 5). Konnte keine eindeutige Entscheidung zum Ein- 
oder Ausschluss getroffen werden, so erfolgte an dieser Stelle der Einschluss, um die 
Entscheidung dann später anhand des recherchierten Volltextes zu treffen. 

Alle recherchierten Volltexte wurden einer systematischen und ausführlichen Sichtung und 
Bewertung unterzogen. Von übergeordneter Bedeutung war dabei die Frage, ob es sich bei der 
vorliegenden Publikation um einen einschlussfähigen Beitrag entsprechend den zuvor 
genannten Kriterien handelt (Tabelle 5). Erwähnenswert ist an dieser Stelle, dass in einigen 
Publikationen die gestellte Diagnose einer seltenen Erkrankung der Zähne nicht mit 
erwartbaren Zustandsbild übereinstimmte und damit als inkorrekt zu beurteilen war. Dies 
konnte typischerweise anhand der klinischen und röntgenologischen Bilder abgeglichen 
werden. Um Verzerrungen bei der Dateninterpretation zu vermeiden, wurden diese Berichte 
von weiteren Betrachtungen ausgeschlossen. Wenn im Rahmen der gründlichen 
Literatursichtung zumindest ein Ausschlusskriterium identifiziert wurde, dann erfolgte zu 
diesem Zeitpunkt der Ausschluss der Publikation. Anderenfalls wurde die Literaturstelle einer 
gründlichen inhaltlichen Sichtung unterzogen. Hier wurden in einem ersten Schritt alle 

https://www.rayyan.ai/
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zahnärztlich relevanten Informationen strukturiert mit Hilfe eines in der Autorengruppe 
erstellten, erprobten und konsentierten Dokumentationsbogens (Abbildung 4) erfasst: 

• Typ der seltenen Erkrankung der Zähne 
• Berichtete Altersgruppe(n) 
• Studientyp 
• Berichtete orale bzw. dentale Symptome vor Therapiebeginn 
• Berichtete Therapiemaßnahmen 
• Berichtete Ergebnisse 

 

Tabelle 5  Ein- und Ausschlusskriterien, welche im Rahmen der initialen Literatursichtung von Bedeutung 
waren. 

Einschlusskriterien Ausschlusskriterien 

Humanstudie Keine Humanstudie, z. B. Tierversuchsstudie 

Beschreibung von zumindest einer 
zahnärztlichen Intervention 

Beschreibung keiner zahnärztlichen 
Intervention(en) 

Korrekte Diagnose einer seltenen 
Erkrankung der Zähne 

Gestellte Diagnose offensichtlich inkorrekt 

Publikation in englischer oder deutscher 
Sprache 

Publikation nicht in englischer oder 
deutscher Sprache 

Vollwertiger Artikel 
Kein vollwertiger Artikel, z. B. 
Kongressbeitrag, Poster oder 
Kurzpräsentation 

Volltext bibliografisch recherchierbar 
Kein Volltext bibliografisch recherchierbar, 
Abstractband o. ä. 

 

Im zweiten Schritt wurden sämtliche Fallberichte und -serien mit einer zahnärztlichen 
Intervention einer qualitativen Bewertung unterzogen. Hierzu wurden die von Moga et al. 
[2012] formulierten Kriterien herangezogen, übersetzt und die methodischen Fragestellungen 
für den spezifischen Kontext der zahnärztlichen Versorgung seltener, genetisch bedingter 
Erkrankungen der Zähne modifiziert (Abbildung 4). 

Der erwähnte Dokumentationsbogen (Abbildung 4) lag primär in Papierform vor. Im Anschluss 
an die Konsentierung durch die Arbeitsgruppe wurde eine digitale Eingabemaske (Epidata 
Software, Version 4.6.0.6, Odense, Dänemark; www.epidata.dk) erstellt, so dass sämtliche 
Informationen aus der Literaturrecherche den jeweiligen Arbeitsgruppen datenbankbasiert zur 
Verfügung standen. Die EpiData-Datenbank konnte anschließend in eine Excel-Tabelle 
exportiert werden. Damit gelang es, schnell und effektiv Daten zu filtern, mit dem Ziel, die 
Schlüsselfragen literaturbasiert zu beantworten. 

http://www.epidata.dk/
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Abbildung 4  2-seitiger Bewertungsbogen zur standardisierten Beurteilung aller inkludierten Volltexte. 

Seite 2 ist auf der Folgeseite wiedergegeben.  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK Y 

 

 
  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK Z 

 

 

Abbildung 5  Methoden-Checkliste nach SIGN für klinische Studien (Fortsetzung nächste Seite) 
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4.4 Bewertung des Verzerrungsrisikos (Risk of Bias, RoB) 

Für die standardisierte Bewertung der methodischen Studienqualität bzw. der Einschätzung 
des Risk-of-Bias liegen vielfältige Empfehlungen vor. Im vorliegenden Leitlinienprojekt sollten 
Übersichtsarbeiten und klinische Studien auf Grundlage der SIGN-Empfehlungen beurteilt 
werden. Die einschlägigen Checklisten sind im Originalwortlaut über die Webseite des Scottish 
Intercollegiate Guidelines Network (SIGN) downloadbar (https://www.sign.ac.uk/what-we-
do/methodology/checklists/). Die deutsch-sprachigen Übersetzungen wurden 
freundlicherweise von der AWMF zur Verfügung gestellt (Abbildung 5). Da in dem vorliegenden 
Leitlinienprojekt nur eine kleine Anzahl an klinischen Studien identifiziert werden konnte, 
betraf dies lediglich eine kleine Anzahl an Literaturstellen. Die methodische Qualität von 
Fallberichte und -serien wurde entsprechend dem Vorschlag von Moga et al. [2012] bewertet. 
Hierzu wurden die einzelnen methodischen Fragestellungen übersetzt und in den spezifischen 
Kontext der zahnärztlichen Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne 
gesetzt (Abbildung 4). Die Erprobung, Optimierung und abschließende Konsentierung der 
Fragen erfolgte in der Autorengruppen zwischen Juni und Dezember 2022. Wie bereits zuvor 
erwähnt, wurde die Qualitätsbewertung für Fallberichte und -serien in den 
Dokumentationsbogen für die standardisierte Bewertung aller inkludierten Volltexte integriert 
und somit systematisch für jeden einzelnen Volltext erfasst. 

4.5 Nutzen-Schaden-Abwägung 

In der Langfassung werden konsistent der gesundheitliche Nutzen als auch potenzielle 
Schäden, Nebenwirkungen (adverse events) und Risiken zu den relevanten Versorgungsformen 
dargelegt. Ausführungen dazu finden sich in direkter Nachbarschaft zu den formulierten 
Handlungsempfehlungen. 

4.6 Beurteilung der Evidenzqualität nach GRADE 

Die gefundenen Literaturstellen wurden in zwei Screening-Durchgängen gesichtet und 
hinsichtlich der methodischen Qualität bewertet. Um die Evidenzqualität zu bestimmen, wurde 
eine systematische Bewertung nach der GRADE-Methodik (Grading of Recommendations, 
Assessment, Development and Evaluation) vorgenommen [Schünemann et al. 2013]. Für die 
jeweilige Versorgungsform wurde zunächst die klinische Relevanz für den betrachteten 
Endpunkt anhand der vorhandenen Evidenz in der zahnärztlichen Regelversorgung (siehe 
Langfassung) bzw. der klinischen Erfahrung bestimmt. Hier erfolgte eine Differenzierung in die 
Kategorien „essentiell“, „wichtig“ oder von „begrenzter Bedeutung“. Entsprechend der GRADE-
Methodik sind für die Bewertung der Evidenzqualität weitere Kriterien zu berücksichtigen:  

• Verzerrungsrisiko (engl. risk of bias) 
• Ungenauigkeit (engl. imprecision) 
• Indirektheit (engl. indirectness) 
• Inkonsistenz (engl. inconsistency) 
• Publikationsbias (engl. publication bias) 

 
Verzerrungsrisiko. Bei der Bewertung des Verzerrungsrisikos werden Einschränkungen bei der 
Planung und Durchführung von Studien berücksichtigt. Im Rahmen dieses Leitlinienprojektes 
wurde die methodische Qualitätsbewertung (Kapitel 4.4) für die Einschätzung des 
Verzerrungsrisikos bei Fallberichten und -serien herangezogen. Bei der Beurteilung ist eine 
Abstufung in die Kategorien „niedrig“ (engl. not serious), „moderat“ (engl. serious) oder „hoch“ 
(engl. very serious) vorzunehmen. 

https://www.sign.ac.uk/what-we-do/methodology/checklists/
https://www.sign.ac.uk/what-we-do/methodology/checklists/
https://gdt.gradepro.org/app/handbook/handbook.html
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Inkonsistenz. Unter Inkonsistenz wird eine unerklärliche Heterogenität der Ergebnisse bzw. der 
Effektgröße zusammengefasst. Kriterien für eine Herabstufung wegen Inkonsistenz können bei 
großer Varianz der Punktschätzungen zwischen den Studien bzw. bei minimaler oder keiner 
Überlappung der Konfidenzintervalle erfüllt sein. Für die auf Fallberichten und -serien 
basierende Evidenz wurde die Bewertung der Inkonsistenz aufgrund fehlender Metaanalysen 
als nicht anwendbar gekennzeichnet. Bei der Beurteilung ist eine Abstufung in die Kategorien 
„niedrig“ (engl. not serious), „moderat“ (engl. serious) oder „hoch“ (engl. very serious) 
vorzunehmen. 

Indirektheit. Um die (In)Direktheit der Evidenz bewerten zu können, wurde überprüft, ob in 
den Fallberichten und -serien die berichtete Intervention angemessen beschrieben wurde und 
ob die Ergebnisse objektiv berichtet wurden. Allgemein mangelte es an objektiven Outcome-
Berichten und die Indirektheit wurde als nicht anwendbar für Fallberichte und -serien 
bezeichnet. Bei der Beurteilung ist eine Abstufung in die Kategorien „niedrig“ (engl. not 
serious), „moderat“ (engl. serious) oder „hoch“ (engl. very serious) vorzunehmen. 

Ungenauigkeit. Nach GRADE werden die Ergebnisse als ungenau bezeichnet, wenn die Studien 
relativ wenige Patienten und Ereignisse beschreiben und somit ein breites Konfidenzintervall 
aufweisen. Da die Ergebnisse der Fallberichte und -serien mit Interventionen, welche bei der 
Bewertung der Evidenz berücksichtigt wurden, aufgrund der geringen Patientenzahl im 
Allgemeinen als ungenau gelten, wurde das Kriterium Ungenauigkeit durchweg als hoch 
eingestuft. Bei der Beurteilung ist eine Abstufung in die Kategorien „niedrig“ (engl. not serious), 
„moderat“ (engl. serious) oder „hoch“ (engl. very serious) vorzunehmen. 

Publikationsbias. Publikationsbias ist eine gezielte Unter- oder Überschätzung der 
zugrundeliegenden nützlichen oder schädlichen Wirkung aufgrund der selektiven 
Veröffentlichung von Studien. Der Publikationsbias kann entweder als unentdeckt (engl. 
undetected) oder als stark vermutet (engl. strongly suspected) bewertet werden. 

Lagen Limitierungen bezüglich des Verzerrungsrisikos, der Ungenauigkeit, der Indirektheit, der 
Inkonsistenz oder ein Publikationsbias vor, führte dies zur Abwertung in der Evidenzqualität - 
in der Regel um eine Evidenzstufe. Umgekehrt, wäre es auch möglich eine Aufwertung 
vorzunehmen, wenn z. B. die Versorgungsform einen substanziellen Effekt aufweist.  

Nach der Erstellung von Ergebnistabellen wurde anhand dieser die Evidenzqualität in der 
Gesamtheit für die jeweilige Versorgungsform nach GRADE bewertet. Dieser Arbeitsschritt 
berücksichtigte mögliche Verzerrungspotentiale bzw. Limitationen der Einzelstudien, 
Indirektheit, Heterogenität bzw. Inkonsistenzen, mangelnde Präzision und den Verdacht bzw. 
Nachweis von Publikationsbias. Die Qualitätsbeurteilung erfolgte nach der vorgegebenen 
GRADE-Graduierung (Tabelle 6). Mit Blick auf die Dominanz von Fallberichten und -serien ist 
auf die fundamentale Feststellung aus dem GRADE-Handbuch zu verweisen, dass diese 
aufgrund ihrer typischen Einschränkungen, wie z. B. fehlende Kontrollgruppen, 
Verzerrungsrisiko und fehlender Nachweis der Wirksamkeit als Informationsquellen von 
geringer Qualität eingestuft werden müssen.  

Auf Grundlage der dokumentierten Evidenz bzw. den zugrunde liegenden Volltexten wurden in 
der Arbeitsgruppe für die jeweiligen Schlüsselfragen Empfehlungen erarbeitet. Nach 
Abstimmung und Konsensfindung in der Arbeitsgruppe wurden die Empfehlungen in der 
Leitlinienkonferenz durch die gesamte Leitliniengruppe abgestimmt.  

https://gdt.gradepro.org/app/handbook/handbook.html
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Tabelle 6  Qualitätbeurteilung nach GRADE. 

 

4.7 Formulierung der Empfehlungsstärke 

Die Formulierung der Empfehlungsstärke ist Bestandteil des strukturierten Leitlinienprozesses. 
Grundsätzlich ist herauszustellen, dass sich der Grad der Empfehlungsstärke oftmals an der 
Festlegung der Evidenzqualität orientiert [AWMF 2023]. Von diesem Vorgehen kann jedoch 
unter Hinzuziehung anderer Variablen, z. B. klinischer Einfluss der Versorgung, abgewichen 
werden. In der vorliegenden Leitlinie kommen die auch von der AWMF empfohlenen Kriterien 
zum Einsatz (Tabelle 7). 

 

Tabelle 7  Formulierung der Empfehlungsstärke. 

  

Evidenzqualität Beschreibung 

Hoch ⊕⊕⊕⊕ 
Es ist sehr sicher, dass der wahre Effekt nahe bei dem 
Effektschätzer liegt. 

Moderat ⊕⊕⊕⊝ 

Es liegt viel Vertrauen in den Effektschätzer vor, d.h. der 
wahre Effekt liegt wahrscheinlich nahe bei dem 
Effektschätzer. Es besteht jedoch die Möglichkeit, dass 
dieser relevant verschieden ist. 

Niedrig ⊕⊕⊝⊝ 
Das Vertrauen in den Effektschätzer ist begrenzt. Der 
wahre Effekt kann durchaus deutlich vom Effektschätzer 
anweichen. 

Sehr niedrig ⊕⊝⊝⊝ 
Es gibt nur sehr wenig Vertrauen in den Effektschätzer, 
d.h. der wahre Effekt ist wahrscheinlich relevant 
verschieden vom Effektschätzer. 

Empfehlungsgrad 
Positiv- 

Formulierung 
Negativ- 

Formulierung 
Symbol 

Stark soll/ wir empfehlen 
soll nicht/ wir empfehlen 

nicht 
⇑⇑ 

Moderat sollte/ wir schlagen vor 
sollte nicht/ wir schlagen 

nicht vor 
⇑ 

Offen 
kann/ kann erwogen 

werden 
kann verzichtet werden ⇔ 
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4.8 Darstellung der Konsensstärke 

Alle Handlungsempfehlungen und deren Hintergrund wurden im Vorfeld der 
Konsensuskonferenz allen Teilnehmer schriftlich zugänglich gemacht, im Rahmen der 
Konsensuskonferenzen nochmals vorgestellt und anschließend in der gesamten 
Leitliniengruppe unter Moderation von Frau Dr. Nothacker (AWMF) ausführlich diskutiert. 
Dabei handelte es sich um einen strukturierten Prozess mit einem standardisierten Prozedere: 

• Präsentation der zu konsentierenden Empfehlung 
• Diskussion und Festlegung des Empfehlungstextes und Empfehlungsgrades unter 

Berücksichtigung von Alternativvorschlägen aus der Leitliniengruppe 
• Abstimmung über jede Empfehlung und Dokumentation des Abstimmungsergebnisses 

 

Das beschriebene Vorgehen führte zur Präzisierung des vorgeschlagenen Textes und zur 
endgültigen Festlegung der Empfehlungsstärke. Mit der Festlegung des finalen Textes für jede 
Handlungsempfehlung erfolgte dann die Abstimmung darüber. Die Konsensstärke wurde 
gemäß dem Regelwerk der AWMF [2023] – wie in der Tabelle 8 dargestellt – klassifiziert. Für 
die Berechnung der Konsensstärke wurde die Gesamtanzahl der anwesenden Leitlinienautoren 
abzüglich der Enthaltungen in Relation zu der Anzahl der Zustimmungen gesetzt. 

 

Tabelle 8  Klassifikation der AWMF zur Konsensstärke. 

Die vorliegende Leitlinie enthält 8 konsensbasierte (19,5%) und 33 evidenzbasierte 
Empfehlungen (80,5%). 

 

4.9 Barrierenanalyse, Verbreitung und Implementierung 

Für die Verbreitung und Implementierung von Leitlinien ist es erforderlich, potenziell 
förderliche und hinderliche Faktoren zu kennen und zu bewerten (Barrierenanalyse). Diese 
kann für verschiedene Bereiche vorgenommen werden: die Anwender, die Patienten, die 
ausbildenden Einrichtungen (Universitäten), die Fachgesellschaften sowie die Versicherer. 

Betroffene. Patienten haben ein hohes Interesse an einer ausgezeichneten Zahn- und 
Mundgesundheit. Dieses Bedürfnis ist verbunden mit dem Wunsch, aufwendige restaurative 
Therapiemaßnahmen zu vermeiden. Dieser Anspruch ist im Fall von seltenen Erkrankungen der 
Zähne allerdings nicht zu realisieren, da ausgeprägte zahnärztliche Befunde bereits mit dem 
Zahndurchbruch vorliegen oder sich in einem jungen Lebensalter der Patienten entwickeln und 
demzufolge bereits frühzeitig, umfassende konservierende und/ oder prothetische 
Therapiemaßnahmen indiziert sind. Dieses Erfordernis besteht lebenslang fort und wird 

Starker Konsens Zustimmung von > 95 % der Teilnehmer 

Konsens  Zustimmung von >75 bis 95 % der Teilnehmer 

Mehrheitliche Zustimmung Zustimmung von > 50 bis 75 % der Teilnehmer 

Keine mehrheitliche Zustimmung Zustimmung von < 50 % der Teilnehmer 
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möglicherweise noch dadurch verstärkt, dass die Überlebensrate betroffener Zähne im 
Vergleich zum regulär strukturierten Zahn möglicherweise deutlich reduziert ist. 

Wesentliches Merkmal des deutschen Gesundheitssystems ist, dass der Patient über ein hohes 
Maß an Selbstbestimmung verfügt. Dieses prägt auch das Inanspruchnahmeverhalten von 
zahnärztlichen Diagnostik-, Präventions- und – sofern notwendig – Therapiemaßnahmen. Dies 
erfordert die detaillierte Kenntnis bei Betroffenen über mögliche Versorgungsmöglichkeiten, 
deren Nutzen, potenzielle Risiken als auch ein objektives Beurteilungsvermögen über deren 
korrekten Einsatz. Dies trifft insbesondere auch für seltene Erkrankungen der Zähne zu. 

Da seltene Erkrankungen der Zähne sich bereits im Kleinkindalter manifestieren, sind die Eltern 
bzw. Sorgeberechtigten die Entscheidungsträger bei der Inanspruchnahme von Diagnostik- und 
Therapiemaßnahmen. Typischerweise ist eine Konsensfindung im Informations- und 
Aufklärungsgespräch zwischen Zahnarzt und Eltern möglich, wobei mit Blick auf die gesamte 
Situation diese Gespräche sehr umfänglich und zeitintensiv sind. Unter Berücksichtigung der 
zunehmenden Informationsbeschaffung und -bereitstellung im Internet sind für Patienten die 
Inhalte der Leitlinie online verfügbar zu machen. 

Anwender. Die zahnärztliche Versorgung der Bevölkerung wird durch die Zahnärzteschaft 
sichergestellt. Die Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der Zähne stellt 
aufgrund der generalisierten Ausprägung vom ersten Zahndurchbruch an eine kontinuierliche 
Herausforderung dar. Dies begründet sich darin, dass verlässliche Versorgungslösungen im 
Milch- und Wechselgebiss nur schwer – mitunter nur unter Allgemeinanästhesie – umgesetzt 
werden können. Des Weiteren sind etliche Materialien, z. B. Adhäsivsysteme oder 
Kompositwerkstoffe, für den Einsatz am strukturveränderten Zahn nicht erwähnt. 

Ausbildung. Die Darstellung der Diagnostik und Versorgung von seltenen Erkrankungen der 
Zähne gehört aufgrund des dafür erforderlichen Spezialisierungsgrades nicht zum 
obligatorischen Bestandteil der zahnärztlichen Ausbildung. Aufgrund der Seltenheit der 
Problematik ist deren Betrachtung in der postgradualen Ausbildung zudem selten. Eine 
profunde theoretisch-praktische Wissensvermittlung ist damit nicht als gesichert an den 
Hochschulen anzusehen. Daher erscheint die Formulierung von evidenzbasierten 
Empfehlungen dringend angeraten, um Informationslücken zu schließen. 

Fachgesellschaften. Als fördernde Organisationen sind die initiierenden Fachgesellschaften zu 
nennen, deren vordringliches Interesse in der Sicherstellung einer zeitgemäßen und 
qualitätsorientierten Betreuung von Kindern, Jugendlichen und Erwachsenen mit seltenen 
Erkrankungen der Zähne liegt. 

Versicherer. Die zahnärztliche Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen der 
Zähne ist im Leistungskatalog der gesetzlichen Krankenkassen (BEMA) bzw. in der 
Gebührenordnung für Zahnärzte (GOZ) nur bedingt abgebildet. Hier stehen zwar 
Versorgungsmaßnahmen zur Verfügung, welche jedoch in der Ausführung und dem Umfang 
deutlich schwieriger zu bewerten sind im Vergleich zur Kariestherapie. Aus Sicht der 
Versicherer ist ein indikationsgerechter Einsatz der notwendigen Versorgungsmaßnahmen zu 
fordern. 
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5 Verabschiedung 

5.1 Verabschiedung durch die Vorstände der herausgebenden 
Fachgesellschaften/ Organisationen 

Die Vorstände der beteiligten Fachgesellschaften und Organisationen stimmten der Leitlinie in 
der vorliegenden Form bis 3. Juni 2024 zu. Gewünschte redaktionelle Änderungen wurden in 
die Leitlinie eingefügt. Anschließend stimmten die Vorstände der federführenden 
Fachgesellschaften der Leitlinie in der vorliegenden Form bis 28. Juni 2024 zu. 

5.2 Konsultationsphase der Leitlinie 

Die S3-Leitlinie wurde im Anschluss an die Konsentierung, Finalisierung und Verabschiedung 
durch die Leitliniengruppe und Fachgesellschaften in einer vierwöchigen Konsultationsphase 
vom 16.09.2024 bis zum 14.10.2024 offengelegt, bei dem die Langfassung und der (vorläufige) 
Leitlinienreport, der Evidenzbericht und die Patientenleitlinie auf den Internetseiten der 
DGZMK und der beteiligten Fachgesellschaften und Organisationen inkl. 
Patientenorganisationen, sowie auf der Internetseite der AWMF eingesehen und kommentiert 
werden konnten. Im gleichen Zeitraum wurde die Langfassung der Leitlinie mit der 
Aufforderung der Kommentierung per Mail über einen Verteiler an die Mitglieder der DGZMK 
versandt. 

Es gingen vier kommentierte Rückläufe ein, von denen zwei redaktioneller Art waren, denen 
entsprochen wurde, ein Rücklauf drückte Zustimmung aus. 

Ein weiterer Rücklauf enthielt Vorschläge zur Erweiterung der Leitlinie um Hinweise auf dentale 
oder orale Manifestationen im Rahmen seltenen genetischen Erkrankungen mit spezifischen 
Immundefekten: 

• Kongenitale Neutropenie: orale Ulzerationen, schwere Peridontitis, manche 
Formen mit syndromaler Fazies 

• Leukozytenadhäsionsdefekte: Ulzerationen, Peridontitis, Gingivitis 

• ORAI1- und STIM1-Defizienz: ausgeprägte Zahnschmelzdefekte, ektodermale 
Dysplasie 

• Papillon-Lefèvre-Syndrom (PLS): Schwere parodontale Destruktionen im Milch- 
und bleibenden Gebiss 

• NEMO-Defekt (NF-κB Essential Modulator): Hypodontie, Konische Zähne, 
ektodermale Dysplasie 

• STAT1 GOF (Gain-of-Function) Erkrankung: orale Aphten, orale mukosale 
Candidiasis 

• Hyper IgE Syndrom: fehlendes Ausfallen der Milchzähne, doppelte Zahnreihen 

• NFkB1 Defizienz: orale Ulzerationen 

Da dies eine erneute Literaturrecherche, -auswertung und Textabstimmung sowie 
Konsentierung erfordern würde, wurde dieser Vorschlag für das in fünf Jahren erfolgende 
Update der Leitlinie registriert. 
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6 Redaktionelle Unabhängigkeit 

6.1 Finanzierung der Leitlinie 

Für die vorliegende S3-Leitlinie wurde mit dem damaligen Arbeitstitel „VerSeErZ – Versorgung 
Seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ am 12. Januar 2021 unter Leitung von 
Prof. Dr. Jan Kühnisch ein Antrag auf Förderung aus Mitteln des Innovationsfonds zur Förderung 
von Versorgungsforschung (§ 92a Absatz 2 Satz 4 zweite Alternative SGB V) mit dem 
Förderkennzeichen 01VSF21007 erfolgreich gestellt. Die Erstellung der vorliegenden Leitlinie 
erfolgte unabhängig von der finanzierenden Stelle. Eine Beeinflussung der Entwicklergruppe 
durch Finanzierer/Unterstützer oder externe Personen/Interessengruppen hat nicht 
stattgefunden. Zur Sicherstellung der Unabhängigkeit der gesamten Arbeitsgruppe wurden vor 
Tätigkeitsbeginn sekundäre Interessen identifiziert. Die Projektleitung und alle federführenden 
Autoren haben ihre Interessenerklärungen im Portal „Interessenerklärung Online“ der AWMF 
bereits mit der Antragstellung auf finanzielle Unterstützung bis Dezember 2020 hinterlegt. Eine 
unabhängige Sichtung bzw. Fremdbewertung erfolgte durch Frau Prof. Bekes (DGKiZ) und Prof. 
Wiltfang (DGZMK) im Dezember 2020. Alle weiteren Ko-Autoren und Patientenvertreter 
hinterlegten ihre Interessenerklärungen im AWMF-Portal in der Phase der Konstitution der 
Arbeitsgruppe bis Ende 2021. Die Koordination erfolgte durch das Leitlinienbüro der DGZMK. 
Die Erklärungen wurden nachfolgend durch Prof. Heinrich-Weltzien und Prof. Kühnisch 
evaluiert. Sekundäre Interessen wurden nicht identifiziert; d.h., alle Teilnehmer des nominalen 
Gruppenprozesses waren abstimmungsberechtigt. Die Zusammenfassung der 
Interessenerklärungen aller Autoren, Ko-Autoren und Patientenvertreter ist im Evidenzreport 
hinterlegt. 

 

6.2 Darlegung von und Umgang mit Interessenkonflikten 

Die Erstellung der vorliegenden Leitlinie erfolgte unabhängig von der finanzierenden Stelle. 
Eine Beeinflussung der Entwicklergruppe durch Finanzierer/Unterstützer oder externe 
Personen/Interessengruppen hat nicht stattgefunden. Zur Sicherstellung der Unabhängigkeit 
der gesamten Arbeitsgruppe wurden vor Tätigkeitsbeginn sekundäre Interessen identifiziert. 
Die Projektleitung und alle federführenden Autoren haben ihre Interessenerklärungen im 
Portal „Interessenerklärung Online“ der AWMF bereits mit der Antragstellung auf finanzielle 
Unterstützung bis Dezember 2020 hinterlegt. Eine unabhängige Sichtung bzw. 
Fremdbewertung erfolgte durch Frau Prof. Bekes (DGKiZ) und Prof. Wiltfang (DGZMK) im 
Dezember 2020. Alle weiteren Ko-Autoren und Patientenvertreter hinterlegten ihre 
Interessenerklärungen im AWMF-Portal in der Phase der Konstitution der Arbeitsgruppe bis 
Ende 2021. Die Koordination erfolgte durch das Leitlinienbüro der DGZMK. Die Erklärungen 
wurden nachfolgend durch Prof. Heinrich-Weltzien und Prof. Kühnisch anhand der Kriterien in 
Tabelle 9 evaluiert. Sekundäre Interessen wurden nicht identifiziert; d.h., alle Teilnehmer des 
nominalen Gruppenprozesses waren abstimmungsberechtigt. Die Zusammenfassung der 
Interessenerklärungen aller Autoren, Ko-Autoren und Patientenvertreter ist im Evidenzreport 
hinterlegt. 
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Tabelle 9  Graduierung der Interessenkonflikte (IK). 

Graduierung  Kriterien, unter der Voraussetzung der Themenrelevanz 

Kein IK 

• Mitglied von in Zusammenhang mit der Leitlinienentwicklung relevanten Fachgesellschaften/ 
Berufsverbänden, Mandatsträger im Rahmen der Leitlinienentwicklung 

• unbezahlte Vortrags-/oder Schulungstätigkeit 

• unbezahlte Autoren-/oder Coautorenschaft 

• Vortrags-/oder Schulungstätigkeit (für eine wissenschaftliche Fachgesellschaft, KZV/ZÄ-
Kammern, Veranstaltungen mit nicht-kommerziellem Hintergrund, gemeinnützige 
Veranstaltungen etc.) 

• Berater-/Gutachtertätigkeit (für eine wissenschaftliche Fachgesellschaft, KZV/ZÄ-Kammern, 
Vergabe öffentlicher Fördergelder) 

Konsequenz: Keine 

Geringer IK 

• Berater-/Gutachtertätigkeit für ein kommerzielles Journal mit erheblichen Einnahmen 

• Referenten- oder Schulungstätigkeit, Messestandbetreuung etc. (im Auftrag eines 
Unternehmens der Gesundheitswirtschaft, industrieller Interessensverbände, kommerziell 
orientierter Auftragsinstitute oder einer Versicherung) in den letzten 5 Jahren 

• Bezahlte Autoren-/oder Coautorenschaft mit geringen Einnahmen 

• Finanzielle Zuwendungen (Drittmittel) für Forschungsvorhaben oder klinischen Studien oder 
direkte Finanzierung von Mitarbeitern der Einrichtung aus öffentlichen Mitteln oder 
unterstützt durch eine wissenschaftliche Fachgesellschaft 

Konsequenz: Einschränkung der Leitungsfunktionen 

Moderater IK 

• Berater-/Gutachtertätigkeit für Unternehmen der Gesundheitswirtschaft, industrielle 
Interessensverbände, kommerziell orientierte Auftragsinstitute oder eine Versicherung) 

• Mitarbeit in einem Wissenschaftlichen Beirat (advisory board) eines Unternehmens der 
Gesundheitswirtschaft (z. B. Arzneimittelindustrie, Medizinproduktindustrie), eines 
kommerziell orientierten Auftragsinstituts oder einer Versicherung 

• Referenten- oder Schulungstätigkeit, Messestandbetreuung etc. (im Auftrag eines 
Unternehmens der Gesundheitswirtschaft, industrieller Interessensverbände, kommerziell 

orientierter Auftragsinstitute oder einer Versicherung) 5 Jahre 

• Bezahlte Autoren-/oder Coautorenschaft mit erheblichen Einnahmen im Auftrag eines 
Unternehmens der Gesundheitswirtschaft, eines kommerziell orientierten Auftragsinstituts 
oder einer Versicherung  

• Finanzielle Zuwendungen (Drittmittel) für Forschungsvorhaben oder klinische Studien oder 
direkte Finanzierung von Mitarbeitern der Einrichtung von Seiten eines Unternehmens der 
Gesundheitswirtschaft, eines kommerziell orientierten Auftragsinstituts oder einer 
Versicherung 

• Persönliche Beziehungen zu einem Vertretungsberechtigten eines Unternehmens der 
Gesundheitswirtschaft 

• Akademische (z. B. Zugehörigkeit zu bestimmten „Schulen“), wissenschaftliche oder 
persönliche Interessen, die mögliche Konflikte begründen konnten (z. B. „einseitige“ 
Forschung) 

Konsequenz: Stimmenthaltung bei einzelnen Abstimmungen 

Hoher IK 

• Eigentümerinteressen an Arzneimitteln/Medizinprodukten (z. B. Patent, Urheberrecht, 
Verkaufslizenz), Besitz von Geschäftsanteilen, Aktien mit Beteiligung von Unternehmen der 
Gesundheitswirtschaft. 

• Eigentümerinteressen an kommerziellen Fortbildungsinstituten mit themenrelevantem 
Fortbildungsangebot 

Konsequenz: Keine Beteiligung am Abstimmungsprozess, nur schriftliche 
Stellungnahmen 
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Im Folgenden sind die Interessenerklärungen als tabellarische Zusammenfassung dargestellt sowie die Ergebnisse der 
Interessenkonfliktbewertung und Maßnahmen, die nach Diskussion der Sachverhalte von der der LL-Gruppe beschlossen und im 
Rahmen der Konsensuskonferenz umgesetzt wurden.  
Leitlinienkoordination: Weber, Anke; Kühnisch, Jan 
Leitlinie: Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne 
Registernummer: 083-048 
 
Tabelle 10  Tabelle zur Erklärung von Interessen und Umgang mit Interessenkonflikten 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Bala, Kenan Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein COI: keine: keine 

Bombosch, 

Jana 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: Mitglied bei der 

Patientenorganisation, 

Phosphatdiabetes e.V. 

COI: keine: keine 

Brandt, Gerald Alexion 

Pharma 

Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: Hypophosphatasie 

Deutschland e.V., 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Themenbezogener 

Patientenvertreter G-BA (für 

Hypophosphatasie) 

COI: keine: keine 

Burk, Andrea Nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: SHG Ektodermale 

Dysplasie e.V.  

Erstkontaktstelle  

Mitgliederbetreuung  

Erstellen der ed-Zeitschrift  

Verwaltung 

COI: keine: keine 

PD Dr. Bücher, 

Katharina 

nein nein nein nein nein nein Mitglied: Wissenschaftlicher Beirat   

Selbsthilfegruppe Ektodermale 

Dysplasie - keinerlei finanzielle 

Zuwendung, Mitglied: 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Arbeitsgemeinschaft für 

Zahnmedizin für Menschen mit 

Behinderungen und besonderem 

Unterstützungsbedarf (AGZMB)  

Wissenschaftlicher Beirat, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Kinderzahnheilkunde, Klinische 

Tätigkeit: Zahnärztliche 

Versorgung von Kindern mit 

Grunderkrankungen und 

Behinderungen sind Teil des 

Klinikalltages-   

kein finanzielles Interesse 

(Beamtin), Beteiligung an Fort-

/Ausbildung: nein, Persönliche 

Beziehung: nein 

Dujic, Helena Keine Tätigkeit 

als Beraterin 

und/oder 

Gutachterin.  

Keine Mitarbeit in 

einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board). 

Keine 

Vortrags-/oder 

Schulungstäti

gkeit. 

Keine 

Autoren-

/oder Co-

Autorensch

aft. 

Keine 

Forschungsvorhabe

n/Durchführung 

klinischer Studien. 

Keine 

Eigentümerinteres

sen (Patent, 

Urheberrecht, 

Aktienbesitz). 

Mitglied: Keine Mitgliedschaft / 

Funktion in Interessenverbänden. 

, Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Künstliche Intelligenz und ZÄ 

Diagnostik (Promotionsstudium 

seit März 2021), Klinische 

Tätigkeit: Keine Schwerpunkte 

klinischer Tätigkeiten., 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Keine federführende Beteiligung 

an 

Fortbildungen/Ausbildungsinstit

uten. , Persönliche Beziehung: 

Keine persönlichen Beziehungen 

(als Partnerin oder Verwandte 1. 

Grades) zu einer Vertretung eines 

Unternehmens der 

Gesundheitswirtschaft. 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Edelhoff, 

keine DGPro Wissenschaftli

che. 

s. Pubmed 

und 

Durchführung 

klinischer Studien 

Komet Dental Mitglied: Beirat DGPro 

(Zahnärztliche Prothetik), EAED 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Daniel Beratertätigkeit Fachgesellscha

ften DGPro, 

APW, 

Zahnärzte-

kammern, MSc 

Programm der 

Universität 

Greifswald, 

private 

Fortbildungsin

stitute etc. 

Publikationsl

iste, 

Buchbeiträg

e mit 

Springer, 

Thieme und 

Quintessenz

verlag 

mit 3M, Ivoclar 

Vivadent 

(Ästhetische Zahnheilkunde), 

AAED (Ästhetische 

Zahnheilkunde), ICD (Allgemeine 

Zahnheilkunde), ADT (Präsident 

seit 2016, Dentale Technologie), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Zahnärztliche Prothetik, Klinische 

Tätigkeit: Zahnärztliche Prothetik, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Modulprovider für Fortbildungen 

wissenschaftlicher 

Fachgesellschaften wie APW, 

DGPro, EAO, DGCZ und 

Zahnärztekammern, Persönliche 

Beziehung: Keine 

Prof. Dr. 

Eickholz, Peter 

KZBV, KZBV, 

DG PARO 

Quintessenz Verlag, 

Berlin, Boehringer 

Ingelheim, CP GABA 

Kulzer GmbH, 

ITI/Straumann 

GmbH, 

Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Parodontologi

e, 

Fortbildungs-

akademie 

Zahnmedizin 

Hessen, 

Philips, 

Akademie 

Praxis und 

Wissenschaft 

der APW, KZV 

Hessen, 

Dresden 

International 

University, 

Frankfurter 

Quintessenz 

Verlag, 

Berlin, 

Baden-

Württember

gisches 

Zahnärztebl

att 

Innovationsfonds Roche, Novartis, 

Deutsche 

Apotheker- und 

ärztebank, Sandoz 

Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Zahn-, Mund- und 

Kieferheilkunde (DGZMK)  

- Deutsche Gesellschaft 

für Parodontologie (DG PARO); 

Präsident 01/2014 bis 04/2016  

- Deutsche Gesellschaft 

für Zahnerhaltungskunde (DGZ)  

- Arbeitsgemeinschaft für 

Grundlagenforschung in der 

Deutschen Gesellschaft für Zahn-, 

Mund- und Kieferheilkunde (AfG)  

- Neue Arbeitsgruppe 

Parodontologie (NAgP)  

- International Association 

for Dental Research (IADR)  

- Periodontal Research 

Group in der International 

Association for Dental Research  

- American Academy of 

Periodontology (AAP)  

- Vereinigung der 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Studiengruppe 

für 

Parodontologi

e und 

Implantologie, 

Zahnärztekam

mer Schleswig-

Holstein, 

Zahnärztekam

mer 

Niedersachsen

, Ärztekammer 

des 

Saarlandes, 

Abt. Zahnärzt, 

Bergischen 

Zahnärzteverei

n, 

Zahnärztekam

mer 

Mecklenburg-

Vorpommern 

und 

Mecklenburg-

Vorpommer‘sc

he 

Gesellschaft 

für Zahn-, 

Mund- und 

Kieferheilkund

e, Zahnärzte 

für Zahnärzte 

(ZfZ), 

Westfälische 

Gesellschaft 

für ZMK-

Heilkunde, 

Deutsche 

Zahnärztliche 

Hochschullehrer für Zahn-, Mund- 

und Kieferheilkunde (VHZMK), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Parodontologie: regenerative 

Parodontitistherapie, Therapie 

von Furkationsdefekten, 

Langzeitergebnisse nach 

Parodontitistherapie und Einfluss 

von Risikofaktoren, Parodontitis 

und andere Erkrankungen, 

Klinische Tätigkeit: Systematische 

Parodontitistherapie 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Philipp-Pfaff-

Gesellschaft, 

Fortbildungsfo

rum (FFZ) 

Zahnärzte, 

BDDH, 

Europerio 10, 

Online-

Seminar der 

praxisDienste, 

Institut für 

Weiterbildung, 

9th 

International 

Summer 

School of 

Periodontolog

y and 

Implantology, 

Forum für 

Innovative 

Zahnmedizin 

e.V. (FIZ), 

Akademie für 

zahnärztliche 

Fortbildung 

Karlsruhe, 6th 

Cairo 

International 

Dental 

Congress, 

Bezirkszahnär

ztekammer 

Koblenz, 

Institut für 

Angewandte 

Immunologie, 

NAgP, Neue 

Gruppe, 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Tierzahnheilku

nde in der 

Deutschen 

Veterinärmedi

zinischen 

Gesellschaft 

Dipl.Psych. 

Finis, Claudia 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Osteogenesis Imperfecta 

Betroffene (DOIG); 

Vorstandsmitglied NRW; 

Gesundheitspolitisch Beauftragte 

des Bundesverbands 

COI: keine: keine 

Gabel, Sylvia Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein COI: keine: keine 

Prof. Dr. Güth, 

Jan-Frederik 

Nein 3shape Mediengruppe 

Oberfranken 

(MGO-Verlag), 

Master 

Prothetik der 

Universität 

Greifswald, 3M 

Deutschland, 

Quintessenz / 

Merz GmbH, 

APW, DGI ( 

Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Implantologie)

, IFZ 

Fortbildungen, 

Becht 

3M 

Deutschland

, Prodente, 

Pluradent 

SIRONA DENTAL 

SYSTEMS, SIRONA 

DENTAL SYSTEMS, 

SHERA GmbH, 

KULZER GmbH, 

3shape, Align 

Technologies, 3M , 

Land Bayern: ZD.B, 

DGZMK, BEGO, 

Ignident 

Nein Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Implantologie (DGI)  

, Mitglied: Arbeitsgemeinschaft 

Dentale Technologie - ADT - 

(stellvertretender Präsident)  

, Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Prothetik und Biomaterialien - 

DGPro  

, Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Copmputergestützte 

Zahnmedizin (Mitglied des 

Vorstandes), Mitglied: Mitglied 

der Deutschen Gesellschaft für 

Ästhetischen Zahnmedizin 

(DGAEZ), Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Digitaler Workflow, 

Digitale Abformung, festsitzender 

und herausnehmbarer 

COI: keine: keine 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK PP 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Management, 

Ivoclar 

Vivadent, 

Studiengruppe 

Restaurative, 

Akademie für 

Zahnärztliche 

Fortbildung 

KA, Universität 

Greifswald 

Master, DGCZ, 

Amann 

Girrbach, 

FAZH der 

LZKH, 

Crocodile, 

DGPro, 

CAMLOG, 

Straumann, ITI 

Studyclubs 

z.B. Bern, 

Bayreuth, 

Puchheim, 

Herrenberg 

Zahnersatz, Implantatplanung  

, Klinische Tätigkeit: Digitale 

Zahnheilkunde in der 

herausnehmbaren und 

festsitzenden Prothetik, 

Implantatprothetik., Beteiligung 

an Fort-/Ausbildung: Siehe auch 

Vortragstätigkeit: Curriculum 

Implantatprothetik und CAD/CAM 

(teamwork media), DGI-Curricula, 

APW Curricula, Persönliche 

Beziehung: NEIN 

Prof. Dr. Dr. 

med. Hauck, 

Fabian 

Octapharma, 

Takeda 

Takeda CSL Behring, 

Takeda, 

Octapharma, 

Biotest 

Nein Nein Nein Mitglied: Mitglied in der 

Arbeitsgemeinschaft Pädiatrische 

Immunologie, Mitglied: European 

Society for Immunodeficiencies, 

Mitglied: Clinical Immunology 

Society, Mitglied: Gesellschaft für 

Pädiatrische Onkologie und 

Hämatologie, Mitglied: Deutsche 

Gesellschaft für 

Neugeborenenscreening, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Immundefekte, zahlreiche 

wissenschaftliche Publikationen., 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Klinische Tätigkeit: 

Immundefekte, zahlreiche 

Patientenversorgungen 

Prof. Dr. 

Hebestreit, 

Helge 

Nein Nein Springer-

Verlag, Takeda 

Nein Vertex 

Pharmaceuticals, 

Innovationsfond des 

G-BA, Bayerisches 

Staatsministerium 

für Wissenschaft 

und Kunst, 

Bayerisches 

Staatsministerium 

für Wissenschaft 

und Kunst, 

Bundesministerium 

für Bildung und 

Forschung 

Nein Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Kinder- und Jugendmedizin, 

Sprecher der Kommission Seltene 

Erkrankungen (seit 2019), 

Mitglied: Sprecher der 

Arbeitsgemeinschaft der Zentren 

für Seltene Erkrankungen , 

Mitglied: Koordinator des 

Deutschen Referenznetzwerks 

CRANIO-Net, Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Körperliche Aktivität 

und Sport bei Gesunden und 

chronisch Kranken, 

Leistungsdiagnostik, 

Mukoviszidose, 

Versorgungsforschung bei 

Seltenen Erkrankungen, Klinische 

Tätigkeit: Mukoviszidose, 

Kinderpneumologie, Seltene 

Erkrankungen, Beteiligung an 

Fort-/Ausbildung: Würzburger 

Mukoviszidosefortbildung, 

Nationale Konferenz Seltene 

Erkrankungen, Treffen des 

CRANIO-Net, Persönliche 

Beziehung: entfällt 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Heinrich-

Weltzien, 

Roswitha 

Nein Nein APW,EAFZ, 

Landeszahnär

ztekammer 

Sachsen 

Curriculum 

Kinder- und 

Jugendzahnme

Nein Nein Nein Wissenschaftliche Tätigkeit: R. 

Heinrich-Weltzien, S.Baum, S. 

Bertzbach,  

J. Kühnisch, J. Hentschel. 

Genetische Grundlagen der 

Amelogenesis imperfecta � Wie 

korreliert der Phänotyp mit dem 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

dizin Genotyp? Quintessenz 

2015;66(4):1�14  

, Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Betreuende Hochschullehrerin der 

Dissertation:  

Baum S. Genetische Grundlagen 

der  

Amelogenesis imperfecta � 

Mutations-frequenzen und 

Genotyp-Phänotyp-  

Korrelationen. Jena: Med. Diss., 

2014, Wissenschaftliche Tätigkeit: 

J. Hentschel, D. Tatun, D 

Parkhomchuk, I. Kurth, B. 

Schimmel, R. Heinrich-Weltzien, S. 

Bertzbach, H. Peters, Ch. Beetz. 

Identification of the first multi-

exonic WDR72 deletion in 

isolated amelogenesis  

imperfecta, and generation of a 

WDR72-specific copy number 

screening tool. 

doi.org/10.1016/j.gene.2016.05.

040, Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Heinrich-Weltzien R, Baum S, 

Bertzbach S, Erlecke J, Hentschel 

J. Amelogenesis imperfecta ? Eine 

Genotyp-Phänotyp-Studie. 

Oralprophylaxe  

Kinderzahnheilkunde 2016;38:1-

8, Klinische Tätigkeit: 

Zahnärztliche Betreuung von 

Kindern und Jugendlichen mit 

genetischen bedingten sowie 

erworbenen 

Zahnstrukturstörungen wie der 

Amelogenesis imperfecta  
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Dr. Hertel, 

Susann 

- - - - - - Mitglied: -, Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Bioadhäsionsprozesse 

bei Kindern unterschiedlicher 

Kariesaktivität, Klinische 

Tätigkeit: Sanierung frühkindliche 

Karies, Karies im Wechselgebiss, 

zahnärztliche Traumatologie, 

Behandlung von Zähnen mit MIH, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: -

, Persönliche Beziehung: - 

COI: keine: keine 

 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Jablonski-

Momeni, 

Anahita 

Nein Generalsekretärin 

Deutsche 

Gesellschaft für 

Präventive 

Zahnmedizin 

(DGPZM), 

Schatzmeisterin 

European 

Organisation for 

Caries Research 

(ORCA), 

Vizepräsidentin der  

Deutschen 

Gesellschaft für 

Präventive 

Zahnmedizin 

(DGPZM) 

Nein Nein Nein Nein Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Zahnerhaltung (DGZ) für die S3-

Leitlinie Ideale 

Behandlungszeitpunkte 

kieferorthopädischer Anomalien  

AWMF-Registernummer: 083-038, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Kinderzahnmedizin (DGKiZ) für 

die S3 Leitlinie  

Häusliches mechanisches 

Biofilmmanagement in der 

Prävention und Therapie von 

Gingivitis  

AWMF-Registernummer:083.022, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Kinderzahnmedizin (DGKiZ) für 

die S3 Leitlinie  

Häusliches chemisches 

Biofilmmanagement in der 

Prävention  

und Therapie der Gingivitis  

AWMF-Registernummer:083.016, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

COI: keine: keine 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK TT 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Deutsche Gesellschaft für 

Kinderzahnmedizin (DGKiZ) für 

die S3 Leitlinie  

Subgingivale Instrumentierung  

AWMF-Registernummer:083.030, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Kinderzahnmedizin (DGKiZ) für 

die S3 Leitlinie  

Adjuvante systemische 

Antibiotikagabe bei subgingivaler 

Instrumentierung im Rahmen der 

sysematischen 

Parodontitistherapie  

AWMF-Registernummer:083.029, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Präventivzahnmedizin (dgpzm) 

für die S1 Leitlinie  

Umgang mit zahnmedizinischen 

Patienten bei Belastung mit 

Aerosol-übertragbaren Erregern 

(Living guideline)  

AWMF-Registernummer:083.046, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Präventivzahnmedizin (dgpzm) 

für die S3 Leitlinie  

Therapie der Lippen-Kiefer-

Gaumenspalten  

AWMF-Registernummer:007.038, 

Mitglied: Mandatsträger für die 

Deutsche Gesellschaft für 

Präventivzahnmedizin (dgpzm) 

für die S2k Leitlinie  

Früherkennung und Management 

von verlagerten und retinierten 

Eckzähnen  

AWMF-Registernummer:083-036, 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Mitglied: Mandatsträger für die 

DGET (Deutsche Gesellschaft für 

Endodontologie und 

zahnärztliche Traumatologie e.V.) 

für die S2k Leitlinie  

Ideale Zeitpunkte und 

Maßnahmen der 

kieferorthopädischen Diagnostik  

AWMF-Registernummer:083-050, 

Mitglied: Mandatsträgerin für die   

DGoEV (Deutsche Gesellschaft für 

orale Epidemiologie und 

Versorgungsforschung) für die S3 

Leitlinie  

Fissuren- und 

Grübchenversiegelung  

AWMF-Registernummer:083-002  

, Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

-, Persönliche Beziehung: - 

Univ.-Prof. Dr. 

med. dent. 

Jackowski, 

Jochen 

Nein AKOPOM 

(Arbeitskreis für 

Oralpathologie und 

Oralmedizin)  

Beirat  

  

Vertreter der BZÄK u. 

der KBV bei   

NAMSE e.V.  

  

1. Vorsitzender 

ROMSE e.V. (Register 

für Orofaziale 

Manifestationen bei 

Menschen mit 

Seltenen  

Erkrankungen)  

 

Zahnärztekam

mer Nordrhein 

Nein HAGER  MEISINGER 

GMBH, Straumann, 

Dental ratio, Nein 

keine Mitglied: 1.AGOKi 

(Arbeitsgemeinschaft für 

Kieferchirurgie)  

2.AKOPOM (Arbeitskreis für 

Oralpathologie und Oralmedizin)  

Funktion: Beirat im Vorstand  

3.DÖSAG: Deutsch-Österreichisch-

Schweizerischer Arbeitskreis für 

Tumoren des Kiefer-

Gesichtsbereichs  

4.DGZMK (Deutsche Gesellschaft 

für Zahn-, Mund- und 

Kieferheilkunde)  

5.IAZA (Interdisziplinärer 

Arbeitskreis für Zahnärztliche 

Anästhesiologie)  

6.DGI (Deutsche Gesellschaft für 

Implantologie)  

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

7.BDIZ (Bundesverband der 

implantologisch tätigen 

Zahnärzte in Europa e.V.)  

8.DEGUM (Deutsche Gesellschaft 

für Ultraschall in der Medizin)  

9.DGN (Deutsche Gesellschaft für 

Neurologie)  

10.Vertreter der DGZMK, der 

BZÄK und der KBV bei NAMSE e.V.  

11.ROMSE e.V. (Register für 

Orofaziale Manifestationen bei 

Menschen mit Seltenen 

Erkrankungen)  

Funktion: 1. Vorsitzender  

12. Mitglied im 

Fortbildungsbeirat der 

Zahnärztekammer Nordrhein, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Hanisch, M., Hanisch, L., Benz, K., 

Kleinheinz, J. und Jackowski, J., 

Development of a database to 

record orofacial manifestations in 

people with rare diseases. A 

status report from the ROMSE 

(recording of orofacial 

manifestations in people with rare 

diseases) database.Br J Oral 

Maxillofac Surg (2017), 

http://dx.doi,org/10.1016/j.bjom

s.2017.02.003  

  

Jackowski, J., Benz, K., 

Syndromale Erkrankungen und 

Implantologie. Implantologie 

2017;25(3):271-283.  

  

J.Jackowski, A.M.Schmidt-

Westhausen, F.P.Strietzel  

Aktuelle Konzepte in der 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Diagnostik und Therapie von 

oropharyngealen Aphthen und 

aphthoiden Läsionen  

Current Concepts in the 

Diagnosis and Treatment of 

Oropharyngeal Recurrent 

Aphthous Ulcers and Aphthous-

Like Lesions  

Inf Orthod Kieferorthop 2018; 50: 

1-6  

  

Jackowski, J., Strietzel, F.P., 

Altenburg, A., Beck, J., Hullmann, 

M., Kallinich, T., Kötter, I., 

Laubert, A., Schmidt-Westhausen, 

A.M., Weichert, W.  

Diagnostik und Therapieoptionen 

von Aphthen und aphthoiden 

Läsionen   

Der junge Zahnarzt 02 2018 42-

45  

  

Korbinian Benz, Jochen Jackowski  

Fibrodysplasia Ossificans 

Progressiva  

Trismus als Folgeerscheinung 

einer Erbkrankheit  

zm 108 Nr. 6, 16.3.2018, (1), 52-

54  

  

Hanisch, M., Hoffmann, T., 

Bohner, L., Hanisch, L., Benz, K., 

Kleinheinz, J., Jackowski, J.Rare 

diseases with Periodontal 

Manifestations International 

Journal of Environmental 

Research and Public Health 2019, 

16, 867; 

doi:10.33990/ijerph16050867  



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK XX 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

  

Hanisch, M., Hanisch, L., 

Kleinheinz, J., Danesh, G., Benz, 

K., Jackowski, J. Orthodontically-

Relevant Manifestations in People 

with Rare Diseases. Medical 

Principles and Practice 2019; Feb 

4; doi:10.1159/000497437 [Epub 

ahead of print]  

  

Benz, K., Hahn, P., Lücke, T., 

Lücke, K., Hanisch, M., Jackowski, 

J. A systematic review of oral and 

craniofacial findings in patients 

with Fabry�s disease and Pompe 

disease. BJOMS; status 

11.03.2019: acceptedBr J Oral 

Maxillofac Surg. 2019 Aug 9. pii: 

S0266-4356(19)30301-8. doi: 

10.1016/j.bjoms.2019.07.018  

  

Strietzel, F.P., Schmidt-

Westhausen, A.M., Neumann, K., 

Reichart, P.A., Jackowski, 

J.Implants in patients with oral 

manifestations of autoimmune or 

muco-cutaneous diseases � A 

systematic review Med Oral Patol 

Oral Cir Bucal. 2019 Mar 

1;24(2):e217-e230. doi: 

10.4317/medoral.22786.  

  

Benz, K., Jackowski, J Erstkontakt 

und strategische Vorgehen bei 

Patienten mit seltener Erkrankung 

Zahnmedizin up2date 2019; 

13(3): 255-270 DOI: 10.1055/a-

0643-1223  
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

  

Jackowski, J., Benz, K. Das 

Kauorgan bei der Sklerodermie 

Jubiläumsheft 30 Jahre 1989 � 

2019 Scleroderma Liga e.V., S. 12 

- 15  

  

und weitere in peer-reviewed 

journals mit IF im Zeitraum von 

2019 - 2022 mit der Thematik 

Rare Diseases  

, Klinische Tätigkeit: 

Zahnärztliche Chirurgie, dentale 

Implantologie, 

Augmentationsverfahren, Orale 

Medizin, Diagnostik und Therapie 

bei Menschen mit seltenen 

Erkrankungen,Diagnostik und 

Therapie von medizinisch 

kompromittierten Patienten.  

Diagnostik und Therapie von 

Mundschleimhautalterationen, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

DH Kurs Baustein 13   

Oralpathologie   

Zahnärztekammer Nordrhein (in 

2018,2019 2020,2021,2022)   

  

2. Bochumer Symposium:   

Seltene Erkrankungen oder 

Kindesmisshandlung? Eine 

kniffelige Differentialdiagnostik  

Veranstalter: A-Zentrum des 

Centrums für Seltene 

Erkrankungen Ruhr (CeSER)  

Veranstaltungsort: Virtuelle 

Veranstaltung   

Mittwoch, 01.09.2021, 15.00 – 

18.00 Uhr   
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

  

Samstag, 11.05.2019, 09.30 - 

15.30 Uhr   

SYMPOSIUM Seltene Erkrankungen 

im Mund-, Kiefer- und 

Gesichtsbereich aus 

interdisziplinärer Sicht  

  

12. EUREGIO-  11. Bone 

Management - Symposium  

Samstag, 01.04.2017  

Gemeinsame Fortbildung der 

Abteilung für Zahnärztliche 

Chirurgie und Poliklinische 

Ambulanz,  

Universität Witten/Herdecke und 

der Klinik und Poliklinik für 

Mund-, Kiefer- und 

Gesichtschirurgie, Uniklinik, 

RWTH Aachen  

  

14. EUREGIO Symposium und 

12th German MEISINGER Bone 

Management� Symposium  

Zahnärztliche Implantologie und 

Augmentation � Was macht der 

Niedergelassene und was macht 

die Praxis?  

Gemeinsame Fortbildung der 

Abteilung für Zahnärztliche 

Chirurgie und Poliklinische 

Ambulanz,  

Universität Witten/Herdecke und 

der Klinik und Poliklinik für 

Mund-, Kiefer- und 

Gesichtschirurgie, Uniklinik, 

RWTH Aachen  

14. April 2018, 9.00 Uhr bis 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

16.00 Uhr  

St. Josef-Hospital 

(Hörsaalzentrum), Gudrunstraße 

56, 44791 Bochum  

  

16. EUREGIO-  14. Bone 

Management � Symposium  

Samstag, 06.04.2019  

Der digitale Workflow: 

Modeerscheinung oder 

unverzichtbar?  

Gemeinsame Fortbildung der 

Abteilung für Zahnärztliche 

Chirurgie und Poliklinische 

Ambulanz,Universität 

Witten/Herdecke und der Klinik 

und Poliklinik für Mund-, Kiefer- 

und Gesichtschirurgie, Uniklinik, 

RWTH Aachen  

, Persönliche Beziehung: Keine 

Prof. Dr. Dr. 

Jacobs, Collin 

Keine Keine Diversen 

Dentalfirmen 

oder 

Kongressveran

staltern 

Keine DGZMK, DGKFO Keine Mitglied: DGKFO, DGLO, AFG, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Klinische Forschung zu neuen 

Apparaturen und 

Grundlagenforschung , Klinische 

Tätigkeit: 

Erwachsenenbehandlung, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Keine, Persönliche Beziehung: 

Keine 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Kapferer-

Seebacher, 

Ines 

Nein Nein CP GABA Nein Puregreen GmbH, 

Ehlers-Danlos 

Society 

Nein Mitglied: Ehlers-Danlos Society 

(Head of the oral and mandibular 

manifestation working group), 

Mitglied: Verein Tiroler Zahnärzte 

(Vizepräsidentin), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Dentale Manifestationen der 

Ehlers-Danlos Syndrome, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Seltene Erkrankungen mit 

dentalen Manifestationen 

(Papillon Lefevre, Amelogenesis 

Imperfecta, Kolschütter Tönz, 

Jeune Syndrom, ektodermale 

Dysplasien), Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Mechanische 

Mundhygienehilfsmittel, Klinische 

Tätigkeit: Parodontologie, 

Klinische Tätigkeit: Seltene 

Erkrankungen mit dentalen 

Manifestationen (Papillon Lefevre, 

Amelogenesis Imperfecta, 

Kolschütter Tönz, Jeune Syndrom, 

ektodermale Dysplasien,Di 

George Syndrom, Parry Rhomberg 

Syndrom,...), Beteiligung an Fort-

/Ausbildung: Scientific Board: 

Österreichischer 

Zahnärztekongress, Beteiligung 

an Fort-/Ausbildung: Scientific 

Board: Meraner 

Frühjahrssymposium 

Kirchhoff, 

Martha 

Patientenvertre

ter beim GBA 

(2 Verfahren: 

Erwachsene 

und Kinder 

sowie 

Fortbildung für 

Patientenvertre

ter), deutscher 

Vertreter in der 

internationalen 

Wissenschaftlicher 

Beirat „XLH-NGS", 

Patientenbeirat des 

MZCSE (Martin Zeitz 

Centrum für Seltene 

Erkrankungen), 

Patientenvertreter 

(ePAG) im ENDO 

ERN;  

Hauptthemengruppe

: Störungen des 

Nein Co-Autor: 

Clinical 

practice 

recommend

ations for 

the 

diagnosis 

and 

managemen

t of X-linked 

hypophosph

Nein Nein Mitglied: Mitglied und 1. 

Vorsitzende der 

Patientenorganisation 

"Phosphatdiabetes e.V."  

ehrenamtlich tätig, Klinische 

Tätigkeit: Krankenschwester in 

einem psychiatrischen 

Krankenhaus (auf einer Station 

mit Schwerpunkt Psychose), 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

nein, Persönliche Beziehung: nein 

COI: keine: keine 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK CCC 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

XLH Allianz, 

IQW|G  

, 

Studientreffen 

des AK 

hypophosphatä

mische 

Rachitis der 

GPN und der 

DGKED 

Calcium- 

/Phosphatstoffwechs

els, 

Patientenvertreter 

(advisory board) 

European Registries 

for Rare Bone and 

mineral Conditions 

(EuRREB) 

ataemia, 

Autor eines 

Kapitels für 

das UNI-MED 

Science 

Buchprojekt 

"X-

chromosom

ale 

Hypophosph

atämie" 

Dr. Kölbel, 

Heike 

Novartis Avexis, Pfizer Biogen, Sanofi, 

RG_Fortbildun

g, Agentur 

Süss 

Keine Biogen  

Sarepta  

Santhera  

PTC  

, Roche, Sarepta, 

Santhera, PTC 

Keine Mitglied: Gesellschaft für 

Neuropädiatrie 

(GNP)/Mitglieschaft  

   

, Mitglied: European paediatric 

neurology society 

(EPNS)/Mitgliedschaft, Mitglied: 

World Muscle Society 

(WMS)/Mitgliedschaft, Mitglied: 

Deutsche Gesellschaft für 

Kinderheilkunde 

(DGKJ)/Mitgliedschaft, Mitglied: 

Deutsche Gesellschaft für 

Muskeerkrankungen 

(DGM)/Mitgliedschaft  

, Wissenschaftliche Tätigkeit: 5q-

SMA  

, Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Muskelpathologie, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Muskeldystrophie, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Neuropathien, Klinische Tätigkeit: 

Neuromuskuläre Erkrankungen, 

Klinische Tätigkeit: 

Entwicklungsstörungen, Klinische 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Tätigkeit: Epilepsie, Beteiligung 

an Fort-/Ausbildung: Keine, 

Persönliche Beziehung: Keine 

Prof. Dr. 

Kühnisch, Jan 

Keine Deutsche 

Gesellschaft für 

KinderZHK 

verschiedene 

Anbieter, z.B. 

Zahnärztekam

mern, 

Fortbildungsei

nrichtungen 

etc. 

internen 

(LMU) und 

externen 

wissenschaft

lichen 

Arbeitsgrup

pen 

Verschiedene 

Studienprojekte/ 

Dissertationen zu zu 

unterschiedlichen 

Aspekten in der 

Kariologie, 

KinderZHK und 

Zahnerhaltung 

Keine Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für KinderZHK (aktuell 

Generalsekretär im VS)  

Deutsche Gesellschaft für 

Zahnerhaltung  

DGZMK  

Deutsche Gesellschaft für 

Zahnerhaltung (DGZ), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

KinderZHK, Präventives 

Kariesmanagement, 

Kariesdiagnostik, Dentale 

Traumatologie, Ätiologie und 

zahnärztliches Management von 

Strukturstörungen der Zähne 

(MIH), Klinische Tätigkeit: 

Allgemeine und spezielle 

KinderZHK, präventive und 

interventionelle zahnärztliche 

Versorgung von Kindern, 

Jugendlichen und Patienten mit 

einem erhöhten 

Unterstützungsbedarf, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Keine, Persönliche Beziehung: 

Keine 

COI: keine: keine 

Dr. Lawrenz, 

Burkhard 

BVKJ-Service 

GmbH, KVWL 

Consult GmbH 

BioNTECH, GSK, 

Haleon, MSD, Pfizer, 

Sanofi 

AstraZeneca, 

B.A.Akade-

mie,BVKJ, GSK, 

HDMED, KVWL 

Consult Medic 

Brain, MSD, 

Pfizer, RG, 

Hansisches 

Verlags-

kontor, 

Marseille, 

Springer, 

Thieme 

Keine Keine Mitglied: BVKJ / LV-Vorstand, 

Präventionsausschuss  

DGAAP / Mitglied  

DGKJ / Ernährungs-, Leitlinien- 

und Screening-Kommission  

ESPID / Mitglied, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Sanofi, ZÄK 

Baden-

Württemberg,B

erlin,Nie-

dersachsen, 

Westfalen-

Lippe 

Folsäure, 

Früherkennungsuntersuchungen, 

Impfungen, 

Infektionskrankheiten, 

Prävention, Screening, Vorsorge, 

Klinische Tätigkeit: 

Entwicklungsstörungen, 

Impfungen, 

Infektionskrankheiten, 

Prävention, Vorsorge, Beteiligung 

an Fort-/Ausbildung: 

Wissenschaftlicher Leiter bei 

zahlreichen Impftagen und 

Pädiatrietagen, Persönliche 

Beziehung: Keine 

PD Dr. 

Liebermann, 

Anja 

keine keine Wenige 

Vorträge auf 

Kongressen, 

keine 

Interessensko

nflikte 

Autorenscha

ft eines 

iBooks 

innerhalb 

des 

Werkstoffku

nde-

Kompendiu

ms: Dentale 

Befestogung

smaterialien; 

(wissenschaf

tliche 

unabhängig

e 

Publikatione

n) 

Dentalfirmen; Firma 

3M als 

Nachuntersucherin 

und Ivoclar Vivadent 

als Studienleitung 

keine Mitglied: keine, Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Werkstoffkundliche und 

klinische Untersuchungen 

zahnfarbener 

Restaurationsmaterialien und 

deren adhäsive Befestigung , 

Klinische Tätigkeit: festsitzender 

und herausnehmbarer 

Zahnersatz, ästhetische 

Zahnheilkunde , Beteiligung an 

Fort-/Ausbildung: 1. Teamday des 

European Association of Dental 

Technology (EADT e.V.), 

Persönliche Beziehung: nein  

COI: keine: keine 

 

COI: keine: keine 

Dr. Marré, 

Birgit 

Institut für 

Rechtsmedizin 

der TUD 

nein nein Studien  

verbund 

RASDA  

DFG Studie " 

Treatmentcoordinat

or des Studien  

verbundes RASDA  

DFG Studie " 

nein Mitglied: Mitgliedschaft: 

DGZMK,DGFDT, DGPro, AKWLZ, 

AKFOS, Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Zahnärztlich-

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Verkürzte 

Zahnreihe" 

Verkürzte 

Zahnreihe" 

prothetische Therapieformen der 

verkürzten Zahnreihe., Klinische 

Tätigkeit: Zahnärztliche Prothetik, 

CMD Sprechstunde der Poliklinik 

für Zahnärztliche Prothetik der 

TUD, Beteiligung an Fort-

/Ausbildung: keine, Persönliche 

Beziehung: Keine 

Prof. Dr. 

Mentzel, 

Hans-Joachim 

keine keine Nein Nein Bayer AG keine Mitglied: Mitglied und 

Leitlinienverantwortlicher der 

Gesellschaft für Pädiatrische 

Radiologie (GPR), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Kinder- und Jugendradiologie, 

Klinische Tätigkeit: Kinder- und 

Jugendradiologie, Beteiligung an 

Fort-/Ausbildung: 

Kinderradiologische 

Fortbildungen der DRG, GPR, 

DGKJ, DEGUM, Persönliche 

Beziehung: nein 

COI: keine: keine 

Dr. Mielke, 

Juliana 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Implantatprothetik  

Digitalisierung in der 

Zahnheilkunde, Klinische 

Tätigkeit: Prothetik  

Kieferorthopädie 

COI: keine: keine 

Mösche, 

Sandra 

keine keine keine keine keine keine Mitglied: 1. Vorsitzende der 

Elterninitiative Apert-Syndrom 

und verwandte Fehlbildungen e. 

V.  

, Mitglied: Patientenvertretung im 

nationalen Referenznetzwerk 

CRANIO Net, Mandatsträgerin, 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Mitglied: Patientenvertretung im 

ERN CRANIO, Mandatsträgerin, 

Mitglied: 2. stellvertretende 

Vorsitzende der ACHSE e. V., 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

keine, Klinische Tätigkeit: keine, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Fachberatung in der Schulaufsicht 

und Qualitätsentwicklung NDS, 

Persönliche Beziehung: keine 

Prof. Dr. 

Neugebauer, 

Jörg 

Bredent 

Medical 

BDIZ EDI Bredent 

Medical, 

Dentsply 

Sirona 

Nein Nein Nein Mitglied: BDIZ/EDI 

Implantologischer Berufsverband 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Oheim, Ralf 

IPSEN Mereo Nein Nein Nein Nein Nein COI: keine: keine 

Dr. Nothacker, 

Monika 

no positions 

with payment  

-Advisory Board 

Member of Health 

Care Research 

Project INDiQ 

(measuring 

indication quality) 

Honoraria as 

described   

- Member of Steering 

Group National 

Cancer Plan no 

payment , IQTIG 

Berlin School 

of Public 

Health 

Nein German Cancer Aid , 

Network University 

Medicine COVID-19, 

BMG, Network 

University Medicine 

for Pandemic 

Preparedness 2.0 , 

G-BA 

Innovationfund, G-

BA Innovationfund 

no Mitglied: - German Network 

Evidence Based Medicine 

(member)  

- Guidelines International 

Network/GRADE Working Group 

(member), Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Guidelines and 

Guideline Methodology, 

Methodology of guidelines based 

performance measures/quality 

indicators, Klinische Tätigkeit: no 

clinical activity or clinical 

research, Beteiligung an Fort-

/Ausbildung: Guideline seminars 

within Curriculum for guideline 

developers in Germany , 

Persönliche Beziehung: no 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Prof. Dr. Dr. 

Otto, Sven 

Nein Nein MSD  

Engine  

Straumann 

Nein AO und diversen 

Instituten anderer 

Klinken und anderen 

Abteilungen der 

LMU 

Nein Mitglied: DGMKG, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Erkrankungen des Knochens  

Kiefernekrose  

Tumorforschung, Klinische 

Tätigkeit: Kieferchirurgie  

Tumorchirurgie, Dysgnathie, 

Osteotomie, Persönliche 

Beziehung: keine Beziehungen 

COI: keine: keine 

 

 

Dr. Prinz-

Kattinger, 

Monika 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: Bundesverband der 

Kinderzahnärzte  

COI: keine: keine 

Herr 

Prochaska, 

Michael 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: Phosphatdiabetes 

Österreich, Wissenschaftliche 

Tätigkeit: International XLH 

Alliance 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. Dr. 

Reinert, 

Siegmar 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: Interdisziplinärer 

Arbeitskreis LKG-

Spalten/Kraniofaziale 

Fehlbildungen, Wissenschaftliche 

Tätigkeit: Fehlbildungschirurgie, 

insbesondere LKG-Spalten,  

Regenerative Medizin und 

Knochen-Tissue Engineering  

, Klinische Tätigkeit: 

Fehlbildungschirurgie, 

insbesondere LKG-Spalten,  

plastisch-rekonstruktive 

Gesichtschirurgie 

COI: keine: keine 

Dr. Riemer, 

Silke 

Keine Keine Keine ZÄK Berlin, 

Pressestelle, 

Charité   

Keine Keine Mitglied: Vorstandsmitglied des 

Bundesverbandes der 

Zahnärztinnen und Zahnärzte des 

COI: keine: keine 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK III 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Zahnklinik Öffentlichen Gesundheitsdienstes 

e. V., Redaktion Zeitung mit der 

Funktion "Publikation der 

Kongressberichte des 

Zahnärztlichen Programms des 

jährlichen ÖGD Kongresses", 

Mitglied: Vorstandsmitglied der 

Zahnärztekammer Berlin  

Beisitzerin im Referat Prävention 

und Gesellschaftliches 

Engagement., Mitglied: Beraterin 

für den Ausschuss Inklusive 

Zahnmedizin der BZÄK, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Redaktionelle Bearbeitung der 

Kongressberichte des 

Zahnärztlichen Programms des 

jährlichen ÖGD Kongresses  

sowie  

Publikation zum Kinderschutz, 

zur Kariesprävention, zur 

Parodontitis Therapie, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Vorstandsmitglied der 

Zahnärztekammer Berlin  

Beisitzerin im Referat Prävention 

und Gesellschaftliches 

Engagement.  

Publikationen zu Häuslicher 

Gewalt, Special Olympics, 

Kariesprävention mit Fluorid, MIH, 

Parodontitis Therapie, Erstellung 

des Entwurfs einer Zielematrix für 

Mundgesundheitsziele in Berlin, 

Klinische Tätigkeit: Bis 1.500 bis 

10.000 zahnärztliche 

Vorsorgeuntersuchungen bei 

Kindern und Jugendlichen pro 

Kalenderjahr, Entwicklung von 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

zahnmedizinischen 

Präventionsprogrammen für 

Kinder und Jugendliche, 

Betreuung von Kindern mit 

Verdacht auf zahnmedizinische 

Vernachlässigung, Medizinisches 

und administratives Monitoring 

isolierter Covid-19 Patienten., 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Fortbildungsreferent im 

Gesundheitsamt  

Themen:  

1. Kinderschutz,   

2. Gesetzliche Grundlagen der 

zahnmedizinischen 

Gruppenprophylaxe und der 

Kommunalen 

Gesundheitsförderung  

3. Mundgesundheitsbericht für 

das Wohngebiet II.,  

Prof. Dr. mult. 

Sader, Robert 

Gerichtssachve

rständiger 

Int. Federation of 

Esthetic Dentistry, 

Int. Foundation for 

Cleft Lip and Palate, 

International 

Federation of 

Estethic Dentistry  

International Cleft 

Lip and Palate 

Foundation  

Educational Board 

der Osteo Science 

Foundation  

Educational Board 

der Internat. 

Association of                   

Oral and 

Camlog, 

Geistlich, 

Mectron, 

Bienair, 

MegaGen 

Nein Camlog, 

Nobelbiocare, 

Straumann, 

MegaGen 

Nein Mitglied: DG Ästhetische ZM 

(Präsident), DG MKG-Chirurgie 

(wiss. Beirat), DGZMK (erweit. 

Vorstand), Int.Federation Esthetic 

Dentistry (Vorstand), Int. Cleft Lip 

and Palate Foundation (Vorstand), 

DGI (Vorstand Sektion Hessen), 

DG Chirurgie, Österr.Ges. 

Chirurgie, Schweiz.Ges MKG-

Chirurgie, Europ. Gesellschaft 

MKG-Chirurgie, Intern.Ges. MKG-

Chirurgie, AGKi der DGZMK, 

Österr.Ges. LKG-Spalten, 

American Cleft Palate Association, 

DG 

Plastische/Wiederherstellungschir

urgie, DGOI, ICOI, DEGUM, Pierre 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Maxillofacial Surgery Fouchard Academy, Gesellschaft 

für medizinische Ausbildung, 

Dentista, Arbeitsgemeinschaft 

Osteosynthese (AO), Int. Bone 

Research Association (IBRA), 

Deutsche Gesellschaft für 

Wehrmedizin/Wehrpharmazie , 

Mitglied: SORG-Strassbourg 

Osteosynthesis Research Group 

(Industriepartner KLS Martin)  

IBRA-International Bone 

Reconstruction Foundation 

(Industriepartner Medartis)  

AO CMF - Arbeitsgemeinschaft 

Osteostynthes im CMF-Bereich 

(Indudstriepartner Stryker), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Ersatz- und Regeneration von 

oralen Hart- und Weichgeweben, 

Lippen-Kiefer-

Gaumenspaltchirurgie, 

onkologische MKG-Chirurgie, 

Klinische Tätigkeit: Lippen-Kiefer-

Gaumenspalten, onkologische 

MKG-Chirurgie, dentale 

Implantologie, 

Dysgnathiechirurgie, 

Oralchirurgie, Beteiligung an Fort-

/Ausbildung: Ärztlicher Direktor 

des Zahnärztlichen 

Universitätsinstitutes Carolinum 

gGmbH der Goethe-Universität 

Frankfurt 

Schellmann, 

Marion 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Dr. Schilke, 

Reinhard 

Boehringer 

Ingelheim 

International 

GmbH 

Alexion Pharma 

Germany GmbH, 

Kyowa Kirin GmbH 

OPHARDT 

HYGIENE-

TECHNIK 

GmbH + Co. 

KG, Alexion 

Pharma 

Germany 

GmbH, AG zur 

Förderung der 

Jugendzahnpfl

ege in 

Nordrhein, 

Deutsche 

Arbeitsgemein

schaft für 

Jugendzahnpfl

ege e.V., 

Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Präventivzahn

medizin, 

Aktion 

Zahngesundhe

it 

Düsseldorf/Ge

sundheitsamt, 

Hypophosphat

asie 

Deutschland 

e.V., 

Arbeitsgemein

schaft 

Karlsruher 

Kinderärzte, 

Stadt 

Wilhelmshaven

, Jugendamt, 

INFECTOPHA

RM 

Arzneimittel 

und 

Consilium 

GmbH, 

Bundeszahn

ärztekamme

r e.V.  

zm-

Redaktion, 

Initiative 

proDente 

e.V. 

Deutsche 

Gesellschaft für 

Präventivzahnmedizi

n, GBA 

Innovationsausschus

s 

Nein Mitglied: Ethikkommission bei der 

Ärztekammer Niedersachsen in 

der Unterkommission zur 

Beurteilung medizinischer 

Forschung am Menschen - 

stellvertretendes beratendes 

Mitglied , Mitglied: Deutsche 

Gesellschaft für 

Kinderzahnmedizin - 

Kassenprüfer, Mitglied: Deutsche 

Gesellschaft für 

Kinderzahnhmedizin - 

Mandatsträger in der 

S3+Leitliniengruppe 

„Kindesmisshandlung, -

missbrauch, -vernachlässigung 

unter Einbindung der Jugendhilfe 

und Pädagogik 

(Kinderschutzleitlinie)“ (AWMF 

Registernummer 027 – 069), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Kinderzahnheilkunde, seltene 

Erkrankungen mit Auswirkungen 

auf den oralen Bereich, 

Händehygiene in der zahnmed. 

Ausbildung, Klinische Tätigkeit: 

Kinderzahnheilkunde 

COI: keine: keine 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK MMM 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Kyowa Kirin 

GmbH 

Dr. MSc. MSc. 

Schindler-

Hultzsch, 

Gabriele 

Nein Deutsche 

Gesellschaft für 

Laserzahnheilkunde 

(DGL), International 

Society for Laser 

Dentistry (ISLD) 

Scientific Commitee 

19th ISLD Laser 

Dentistry World 

Congress  

 

RWTH Aachen  

, Philipps-

Universität 

Marburg, Fa. 

Biolase (Laser), 

AALZ, Adjunct 

faculty 

member of 

SFU Sigmund 

Freud 

University, 

Vienna, 

Austria 

Justus-

Liebig-

Universität 

Giessen; 

Justus-Liebig-

Unversität Giessen. 

und National and 

Kapodistrian 

University of Athens 

(Griechenland), 

Justus-Liebig-

Universität Giessen; 

Nein Mitglied: Vorsitzende des 

Arbeitskreises Aichach-Friedberg 

der Landesarbeitsgemeinschaft 

für Zahngesundheit , Mitglied: 

Obfrau des Obmannsbereiches 

Aichach-Friedberg, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Laser-unterstützte 

Kinderzahnheilkunde, Klinische 

Tätigkeit: Kinderzahnheilkunde  

Laserzahnheilkunde 

COI: keine: keine 

PD Dr. 

Schmidt, Peter 

Nein Nein Evangelische 

Stiftung 

Volmarstein ( 

Schulung von 

Pflegekräften)  

  

Vortragstätigk

eit für 

Zahnärzte und 

Zahnärztinnen 

(Kindercurricul

um) AWMF 

Nein Nein Nein Mitglied: Mitglied der DGZMK, 

DGKIZ, DGZ, DGPARO DGZMB, 

OGI, ORCA, DGoEV  

  

Vorstandsmitglied 

(Schatzmeister) im Verein für 

Behindertenorientierte 

Zahnmedizin e.V., 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Epidemiologie von oralen 

Erkrankungen     

Versorgungsforschung  

   

Fluoridforschung   

           

Kinderzahnmedizin  

, Klinische Tätigkeit: Präventive 

Betreuung und Behandlung von 

Menschen mit Behinderungen und 

psychischen Erkranungen  

Präventive Betreuung und 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Behandlung von Kindern mit 

Allgemeinerkrankungen   

Aufsuchende Zahnmedizin 

Dr. Schröder, 

Cornelia 

nein Nein Nein Nein Nein Nein Mitglied: keine, Persönliche 

Beziehung: keine 

COI: keine: keine 

Dr. med. Dr. 

med. dent. 

Schön, 

Andreas 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Klinische Tätigkeit: 

Kiefergelenkchirurgie, 

alloplastische Rekonstruktion 

COI: keine: keine 

PD Dr. 

Schüler, Ina 

Nein Nein Landeszahnär

ztekammer 

Thüringen, 

APW, GC 

Orthodontics, 

Haleaon 

Landeszahn

ärztekamme

r Thüringen 

Nein Nein Mitglied: DGZMK, Mitglied: 

DGKiZ, Mitglied: AKWLZ, Mitglied: 

GMA, Mitglied: EADPH, Mitglied: 

ORCA, Mitglied: Thüringer 

Gesellschaft für Zahn-, Mund- und 

Kieferheilkunde am 

Universitätsklinikum Jena e.V.; 

Vorstandsmitglied, Mitglied: 

Thüringer 

Landeszahnärztekammer - 

Mitglied Vertreterversammlung 

sowie im Ausschüssen, Mitglied: 

Association for Dental Education 

in Europe (ADEE) - 

Vorstandsmitglied, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Mundgesundheit von Kindern und 

Jugendlichen mit besonderem 

Unterstützungsbedarf, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Mundgesundheit von Kindern und 

Jugendlichen mit psychischen 

Erkrankungen/Auffälligkeiten, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Mundgesundheit von 

COI: keine: keine 



S3-Leitlinie „Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ 
Evidenzreport Stand: Juni 2024 

© DGKiZ, DGPro, DGCZ, GfH, DGZMK OOO 

 

 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Frühgeborenen, Patienten mit 

Stammzelltransplantationen, 

Fazialisparese, Klinische 

Tätigkeit: Zahnärztliche 

Betreuung von Kindern und 

Jugendlichen mit 

Allgemeinerkrankungen, 

Behinderungen, Pflegebedarf - 

Zusammenarbeit mit Kinderklinik, 

SPZ 

PD Dr. 

Strietzel, 

Frank 

Zahnärztekam

mer Berlin, 

Zahnärztliche 

Stelle Röntgen, 

LAGeSo Berlin 

Nein Philipp-Pfaff-

Institut Berlin, 

Akademie 

Praxis und 

Wissenschaft 

der DGZMK, 

Köln, 

Fortbildungsze

ntrum für 

Zahnärzte der 

KZV Freiburg, 

Fortbildungsin

stitut der LZÄK 

Sachsen, 

Dresden, 

Oemus Media 

AG Leipzig, 

SSO / LV SSO 

Basel  

(Schweizerisch

e Gesellschaft 

für 

Oralchirurgie), 

DGI (Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Implantologie)

Quintessenz 

Verlags-

GmbH, 

Berlin, 

Thieme-

Verlag, 

Stuttgart, 

Pro Dente 

e.V. Köln 

Nein Nein Mitglied: Mandatsträger des BDO 

in wiss. LL "seltene Erkrankungen 

...", "odontogene Sinusitis 

maxillaris", "operative Entfernung 

von Weisheitszähnen"  

Mitautor (federführend) in 

Leitlinie " Aphthen und aphthoide 

Läsionen der Mund- und 

Rachenschleimhaut", Mitglied: 

Vorstandsmitglied des LV der DGI 

Berlin Brandenburg (1. 

Vorsitzender), Mitglied: 

Mitgliedschaft in den folgenden 

Fachgesellschaften: DGZMK, 

AGOKi, BDIZ, BDO, EAO, 

Implantologisches Zentrum Berlin 

e.V., Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Implantologie, Oralchirurgie, 

Radiologie, Klinische Tätigkeit: 

Implantologie, Oralchirurgie, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Philipp-Pfaff-Institut Berlin, 

Persönliche Beziehung: keine 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

, Berliner 

Gesellschaft 

für 

Parodontologi

e, 

Universitätskli

nikum 

Münster, 

Geistlich 

Biomaterials in 

Kooperation 

mit Dental 

Balance, 

Haager und 

Meisinger in 

Kooperation 

mit dem 

Universitätskli

nikum Aachen 

Prof. Dr. Dr. 

Terheyden, 

Hendrik 

Keine Keine Kurse APW, 

Steinbeiss 

Universität  

Universität 

Kiel,   

SORG  

Zahnärztekam

mern SH und 

NRW  

Nein Keine im Gebiet 

seltener 

Zahnerkrankungen 

Anteilseigner 

DIMPDOC GmbH 

über ECDI 

Mitglied: DGI, DGZMK - AGOKi 

,EACMFS, DGMKG 

(Vorstandsmitglied Sektion ltd. 

KH Ärzte)  

SORG (Strassbourg 

Osteosynthesis Research Group, 

Vorstandsmitglied)  

ITI (International Team for 

Implantology)  

IAOFR (Int. Academy Oral Facial 

Rehabilitation, 

Vorstandsmitglied), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Rekonstruktion des Kiefers, 

Zahnimplantatversorungen, 

Klinische Tätigkeit: Als Chefarzt 

einer normalen MKG Klinik 

gesamtes Spektrum.  

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Als Inhaber einer MKG Praxis 

gesamtes ambulantes Spektrum, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

AGOKi ehem. 1. Vorsitzender  

DGI ehem. Präsident  

IJID ehemaliger Editor in chief  

IAOFR Vorstandsmitglied  

SORG Vorstandsmitglied, 

Persönliche Beziehung: Keine 

Dr. Timpel, 

Julia 

Nein Nein Nein Dr. Susann 

Hertel, Dr. 

Katharina 

Bücher 

Nein Nein Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Kariesrisiko, Oligodontie, seltene 

Erkrankungen, Klinische 

Tätigkeit: Kinderzahnmedizin 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Trollmann, 

Regina 

keine Eisai, PTC, Novartis Eisai, PTC, 

Desitin, 

Novartis,  

Biogen 

nicht 

zutreffend 

Novartis, Pharmacia nicht zutreffend Mitglied: Mitgliedschaft in 

Fachgesellschaften GNP, DGfE, 

DGKJ, DGKN, EPNS, SfN, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Epileptologie, neuromuskuläre 

Erkrankungen, 

Entwicklungsneurologie, 

experimentelle Neuroprotektion, 

Klinische Tätigkeit: 

Neuropädiatrie, Epileptologie, 

neuromuskuläre Erkrankungen, 

Entwicklungsneurologie,  

Entwicklungsstörungen, , 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

EEG Kurs der Universitäten 

Erlangen/München/Jena  

Fortbildungsakademie DGKN  

, Persönliche Beziehung: nein 

COI: keine: keine 

Dr. Tuna, Arzu Nein Nein Nein Nein Nein Nein Nein COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Dr. Weber, 

Anke 

nein nein nein nein nein nein Mitglied: Deutsche Gesellschaft 

für Zahn-, Mund- und 

Kieferheilkunde (DGZMK) - 

Leitlinienbeauftragte, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: nein, 

Klinische Tätigkeit: nein, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

nein, Persönliche Beziehung: nein 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. 

Widbiller, 

Matthias 

Czech 

Academy of 

Sciences (CAS) 

"der junge zahnarzt" 

(Springer-Verelag), 

Research Committee 

der European Society 

of Endodontology 

(ESE) 

European 

Society of 

Endodontolog

y (ESE), 

Zahnärztlicher 

Bezirksverban

d (ZBV) 

Oberpfalz, 

Swiss Society 

of 

Endodontolog

y (SSE) , 

Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Zahnerhaltung 

(DGZ), 

Bergischer 

Zahnärzteverei

n e.V. (BZAEV) 

, 

Bezirkszahnär

ztekammer 

(BZK) 

Tübingen, 

Verein 

Deutscher 

Zertifizierter 

Zahnmedizi

n up2date, 

Quintessenz

, der junge 

zahnarzt, 

Spitta, der 

junge 

zahnarzt, 

der junge 

zahnarzt, 

Team-

Journal 

(Quintessen

z), 

Odontology, 

Bayerisches 

Zahnärztebl

att (BZB), 

Der Freie 

Zahnarzt 

(Springer), 

Der Freie 

Zahnarzt 

(Springer) 

Insmed 

Incorporated, 

Boehringer-

Ingelheim, keine, 

keine, keine, keine 

Nein Mitglied: DGZMK (Mitglied), 

Mitglied: DGZ (Mitglied), Mitglied: 

DGET (Mitglied), Mitglied: IADR 

(Mitglied), Mitglied: BLZK 

(Pflichtmitglied), Mitglied: ZBV 

Oberpfalz (Pflichtmitglied), 

Mitglied: Verein ehemaliger 

Zahnmedizinstudenten 

Regensburg (Mitglied), 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Forschung und Publikation in 

folgenden Themenbereichen:  

- Pulpabiologie  

- Tissue Engineering der 

Zahnpulpa  

- Dentinmatrixproteine  

- Bioaktive Werkstoffe  

- Aktivierung endodontischer 

Spülflüssigkeiten, Klinische 

Tätigkeit: Klinische Tätigkeit in 

folgenden Themenbereichen:  

- Restaurative Zahnheilunde  

- Endodontie  

- Vitalerhaltende Maßnahmen und 

regenerative endodontische 

Verfahren  

- Zahnärztliche Traumatologie  

- Parodontologie, Beteiligung an 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Endodontolog

en (VDZE), 

Deutsche 

Gesellschaft 

für 

Zahnerhaltung 

(DGZ), 

Bezirkszahnär

ztekammer 

Koblenz 

(BZKK), 

Universitätskli

niken für 

Zahnmedizin 

in Basel (UZB), 

Zahnärztekam

mer 

Nordrhein, 

Karl-Häupl-

Institut (KHI) 

Fort-/Ausbildung: Organisation 

des Curriculums Endodontie des 

ZBV Oberpfalz 

Dr. Winter, 

Julia 

Nein Nein Nein Nein Nein Nein Vorstandsmitglied der EADPH e.V. 

(Schatzmeisterin), 

Mandatsträgerin für die DGKiZ bei 

Leitlinie "Down-Syndrom im 

Kindes-Jugendalter" 

COI: keine: keine 

Prof. Dr. Wolf, 

Thomas 

Amts- und 

Landgerichte 

Dt. Ges. f. Zahnärztl. 

Hypnose e.V., 

Vorsitz des 

Wissenschaftl. 

Beirats 

Deutschsprachiger 

Hypnose- 

Gesellschaften 

Uni Bern, Uni 

Mainz 

Uni Bern, 

Uni Mainz 

VDW GmbH, 

Unimedizin Mainz, 

BMZ i.A.der 

Deutschen 

Bundesregierung, 

ESTHER Switzerland, 

FDI-ERO European 

Regional 

Organization of the 

FDI World Dental 

Federation, Vicelia 

- Mitglied: Mandatsträger FVDZ in 

allen zahnmedizinischen 

Leitlinien, Bundesvorstand FVDZ, 

Präsident DGZH e.V., 

Mitgliedschaft in DGZMK, DNVF, 

GVG, SSE Schweiz, SSO Schweiz, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Konservierende 

Zahnerhaltungskunde, 

Endodontie, Zahnärztliche 

Hypnose, Freiberuflichkeit, 

COI: keine: keine 
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 Tätigkeit als 

Berater*in 

und/oder 

Gutachter*in 

Mitarbeit in einem 

Wissenschaftlichen 

Beirat (advisory 

board)
 

 

Bezahlte 

Vortrags-/oder 

Schulungs-

tätigkeit  

Bezahlte 

Autor*innen-

/oder 

Coautor*inn

enschaft 

Forschungs-

vorhaben/ 

Durchführung 

klinischer Studien  

Eigentümer*innen- 

interessen (Patent, 

Urheber*innen- 

recht, 

Aktienbesitz)
 

 

Indirekte Interessen
 

 

Von COI betroffene Themen 

der Leitlinie, 

Einstufung bzgl. der 

Relevanz, 

Konsequenz 

Sarl., Italienisches 

Gesundheitsminister

ium 

Zahnärztliche standespolitische 

Interessensvertretung national 

und international, Klinische 

Tätigkeit: Konservierende 

Zahnerhaltungskunde und 

Parodontologie, Endodontie, 

Zahnärztliche Hypnose, 

Beteiligung an Fort-/Ausbildung: 

Universität Bern (Schweiz), 

Universitätsmedizin Mainz, Leiter 

der Akademie des Freien 

Verbands Deutscher Zahnärzte, 

Kongressleiter Winterkongress 

und Kongress Dentale Zukunft 

des FVDZ, Persönliche Beziehung: 

Keine 

Prof. Dr. Ph.D. 

Zschocke, 

Johannes 

Diverse 

akademische 

Einrichtungen 

Novartis/Pfizer 

Kommittee für 

biologische 

Sicherheit 

Diverse 

akademische 

Vorträge 

Diverse 

wissenschaft

liche 

Arbeiten 

Diverse 

Forschungsprojekte 

Keine Mitglied: Diverse 

wissenscahftliche 

Fachgesellschaften, 

Wissenschaftliche Tätigkeit: 

Genetik, Klinische Tätigkeit: 

Genetik, Beteiligung an Fort-

/Ausbildung: Diverse, Persönliche 

Beziehung: Nein 

COI: keine: keine 
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7 Verbreitung und Implementierung 

7.1 Verwertungsrechte 

Die Mitglieder der Leitliniengruppe wurden im Rahmen der konstituierenden Sitzung über die 
Einräumung von Nutzungsrechten gegenüber der DGZMK, anderen teilnehmenden 
Fachgesellschaften und der AWMF aufgeklärt. Weiteres Informationsmaterial (Mustervertrag, 
FAQ) wurde zur Verfügung gestellt und das Einverständnis von allen Teilnehmenden schriftlich 
eingeholt. Die Zustimmungen liegen dem Leitlinienbüro der DGZMK vor. Die kostenlose 
Nutzung der Inhalte der Leitlinie seitens der Adressaten entspricht dem Satzungszweck der 
wissenschaftlichen Fachgesellschaften. 

7.2 Konzept zur Verbreitung und Implementierung 

Die Leitlinie wird auf der Webseite der AWMF (http://www.awmf.org) veröffentlicht werden. 
Weiterhin sollen die Fachinformationen für Anwender in Printmedien als Kurzfassung mit einer 
breiten Erreichbarkeit erfolgen. Dazu zählen in erster Linie die (Mitglieder)Zeitschriften der 
initiierenden Fachgesellschaften, z. B. Oralprophylaxe & Kinderzahnheilkunde, Deutsche 
Zahnärztliche Zeitschrift oder die Zahnärztliche Mitteilungen. Zudem wird angestrebt, 
Ergebnisse aus der Leitlinienarbeit auch international sichtbar zu machen. Darüber hinaus soll 
die Präsentation der Leitlinie auf Fachtagungen und Fortbildungen erfolgen. 

7.3 Weitere Dokumente zur Leitlinie 

Die Leitlinie besteht aus den nachfolgend genannten Unterlagen: 

• Langfassung 
• Evidenzreport 
• Evidenzbericht 
• Patienteninformation 

  

http://www.awmf.org/
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8 Gültigkeitsdauer und Aktualisierungsverfahren 

Gültigkeit von:   30. Juni 2024 

Gültigkeit bis:   29. Juni 2029 

Ansprechpartner für die Aktualisierung: Prof. Dr. Jan Kühnisch (Email: jan.kuehnisch@med.uni-
muenchen.de) 

 

Kommentierungen und Hinweise für den Aktualisierungsprozess aus der Praxis sind 
ausdrücklich erwünscht und können an den o.g. Ansprechpartner gerichtet werden. 

Die Leitlinie ist ab dem Zeitpunkt ihrer abgeschlossenen Erstellung 5 Jahre lang, also bis Juni 
2029 gültig. Dennoch werden kontinuierlich die aktuellen Entwicklungen beobachtet und 
bewertet. Im Falle bedeutender Änderungen der Sachverhalte, z. B. neue relevante Evidenz, 
wird eine Anpassung (ggf. Amendment) oder Aktualisierung der Leitlinie einschließlich einer 
möglichen Änderung der Empfehlungen veranlasst. 

 

  

mailto:jan.kuehnisch@med.uni-muenchen.de
mailto:jan.kuehnisch@med.uni-muenchen.de
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9 Informationen zu dieser Leitlinie 

9.1 Federführende Fachgesellschaften und Autoren 

Die Erstellung dieser Leitlinie erfolgte unter Federführung der nachgenannten 
Fachgesellschaften.  

• Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin e.V. (DGKiZ) 

• Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und Biomaterialien (DGPro) 

• Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 

• Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH) 

• Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK) 
 
Die Autorengruppe ist repräsentativ aufgestellt, da die maßgeblich an der Diagnostik und 
Therapie beteiligten Fachbereiche – Kinderzahnmedizin, Präventivzahnmedizin, 
Zahnerhaltung, restaurative Zahnmedizin, zahnärztliche Prothetik, Parodontologie und 
Humangenetik – der Kernarbeitsgruppe angehören (Tabelle 11). Weiterhin sei erwähnt, dass 
etliche federführende Autoren projektdienliche Forschungsschwerpunkte aufweisen und 
mehrheitlich in spezialisierten, universitären Abteilungen tätig sind, welche die zahnärztliche 
Versorgung von Betroffenen mit seltenen Erkrankungen oftmals sicherstellen. Damit liegt eine 
umfangreiche, klinische Expertise vor, um alle anspruchsvollen Fragen zur zahnärztlichen 
Versorgung kompetent für den hiesigen Versorgungskontext darstellen zu können. Neben den 
in der Tabelle 11 genannten Autoren hat an der Erstellung der vorliegenden Leitlinie 
maßgeblich Helena Dujic mitgewirkt. 

Aus der Autorengruppe waren Prof. Dr. Jan Kühnisch (Projektleitung und Koordinator), Prof. Dr. 
Roswitha Heinrich-Weltzien (Autor), Julia Timpel (Autor), Prof. Dr. Ines Kapferer-Seebacher 
(Autor) stimmberechtigt. Die Diskussion und Konsentierung dieses Vorgehens erfolgte im 
Rahmen der initialen Leitlinienkonferenz. 

9.2 Ko-Autoren bzw. stimmberechtigte Vertreter 

Darüber hinaus wurde die Repräsentativität der Leitliniengruppe sichergestellt, indem neben 
den federführenden Personen bzw. Fachgesellschaften insgesamt weitere 31 
wissenschaftlichen Fachgesellschaften, Arbeitsgemeinschaften oder Berufsverbände an dem 
Arbeits- und Konsensusprozess teilgenommen haben und jeweils einen stimmberechtigten 
Vertreter mandatierten. Die jeweiligen Interessenbekundungen wurden als Letter of Intent 
(LoI) hinterlegt. Insgesamt haben sich an der Leitlinienentwicklung die nachstehenden 
Fachgesellschaften, Arbeitsgemeinschaften oder Berufsverbände beteiligt (Tabelle 12). 
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Tabelle 11  Übersicht der federführenden Autorgruppe. 

Name Institution Telefon, Fax, E-Mail 

Projektleitung 

Jan Kühnisch, Prof. 
Dr. 

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnerhaltung & 

Parodontologie (LMU-ZE) 

Fon: 089 440059343 
Fax: 089 440059349 
Jan.Kuehnisch@med.uni-muenchen.de 

Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ)/AWMF-Mitglied 

Katharina Bücher, PD 
Dr.  

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnerhaltung & 

Parodontologie (LMU-ZE) 

Fon: 089 440059348 
Fax: 089 440059349 
Katharina.Buecher@med.uni-muenchen.de 

Julia Timpel, Dr. 
Universitätsklinikum Carl Gustav 

Carus Dresden, Poliklinik für 
Zahnerhaltung (UKD-ZE) 

Fon: 0351 4585411 
Julia.Timpel@uniklinikum-dresden.de  

Susann Hertel, Dr. 
Fon: 0351 4583724/2016 
Fax: 0351 4585303 
susann.hertel@uniklinikum-dresden.de  

Peter Schmidt, PD Dr.  
Universität Witten/Herdecke, 

Abteilung f. Behinderten-orientierte 
Zahnmedizin (UWH-BOZ) 

Fon: 02302 926655 
Fax: 02302 926681 
Peter.Schmidt@uni-wh.de 

Ina Schüler, PD Dr. Universitätsklinikum Jena, Poliklinik 
f. Kieferorthopädie, Sektion f. 

Präventive ZHK u. KinderZHK (UKJ-
KZHK) 

Fon: 03641 9323624 
Fax: 03641 9323622 
Ina.Schueler@med.uni-jena.de  
roswitha.heinrichweltzien@gmail.com 

Roswitha Heinrich-
Weltzien, Prof. Dr. 

Anahita Jablonski-
Momeni, Prof. Dr.  

Phillips-Universität Marburg/ 
Fachbereich Medizin/ MZ f. ZMK/ 

Kieferorthopädie (PUM-Kfo) 

Fon: 06421 5863221 
momeni@staff.uni-marburg.de 

Reinhard Schilke, Dr. 

Med. HS Hannover, Klinik für 
Zahnerhaltung, Parodontologie 

und Präventivzahnmedizin (MHH-
ZE)  

Fon: 0511 5324818 
Fax: 0511 5324811 
schilke.reinhard@mh-hannover.de  

Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin u. Biomaterialien (DGPro)/AWMF-Mitglied 

Anja Liebermann, 
Prof. Dr. 

Universitätsklinikum Köln, 
Poliklinik für Zahnärztliche 

Prothetik (UK-Pro) 

Fon: 221 478-96746 
Fax: 221 478-96756 

Anja.Liebermann@uk-koeln.de 

Daniel Edelhoff, 
Prof. Dr.  

Klinikum der LMU München, 
Poliklinik für Zahnärztliche 

Prothetik (LMU-Pro) 

Fon: 089 4400-59501  
Fax: 089 4400-59502 
Daniel.Edelhoff@med.uni-muenchen.de 

Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde (DGCZ) 

Jan-Frederik Güth, 
Prof. Dr.  

Goethe-Universität Frankfurt, 
Poliklinik f. Zahnärztlich Prothetik 

(GUF-Pro) 

Fon: 069 6301-5640 
gueth@med.uni-frankfurt.de 

Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH)/AWMF-Mitglied 

Johannes Zschocke, 
Prof. Dr. Dr. 

Medizinische Universität 
Innsbruck, Institut für 

Humangenetik (MUI-IHG) 

Fon: +43 512-9003-70501 
Fax: +43 512-9003-73510 
Johannes.Zschocke@i-med.ac.at  

Ines Kapferer-
Seebacher, Prof. Dr. 

Universitätsklinik für 
Zahnerhaltung und 

Parodontologie, Medizinische 
Universität Innsbruck 

ines.kapferer@i-med.ac.at  

mailto:Jan.Kuehnisch@med.uni-muenchen.de
mailto:Katharina.Buecher@med.uni-muenchen.de
mailto:Julia.Timpel@uniklinikum-dresden.de
mailto:susann.hertel@uniklinikum-dresden.de
mailto:Ina.Schueler@med.uni-jena.de
mailto:roswitha.heinrichweltzien@gmail.com
mailto:momeni@staff.uni-marburg.de
mailto:schilke.reinhard@mh-hannover.de
mailto:Anja.Liebermann@uk-koeln.de
mailto:Daniel.Edelhoff@med.uni-muenchen.de
mailto:gueth@med.uni-frankfurt.de
mailto:Johannes.Zschocke@i-med.ac.at
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Tabelle 12  Übersicht aller Ko-Autoren 

No. Fachgesellschaft/Verband/Organisation Mandatsträger 

1 
Deutsche Gesellschaft für Kinderzahnmedizin (DGKiZ, AWMF-
Mitglied) 

PD Dr. Ina Schüler 

2 
Deutsche Gesellschaft für Prothetische Zahnmedizin und 
Biomaterialien (DGPro, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Daniel Edelhoff 

3 
Deutsche Gesellschaft für computergestützte Zahnheilkunde 
(DGCZ, kein AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Jan-Frederik Gueth 

4 Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Johannes Zschocke 

5 
Deutsche Gesellschaft für Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde 
(DGZMK, AWMF-Mitglied) 

Dr. Julia Winter 

6 
Arbeitsgemeinschaft Pädiatrische Immunologie (API, AWMF-
Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. med. Fabian Hauck 

7 
Deutsche Gesellschaft für Implantologie im Zahn-, Mund- und 
Kieferbereich (DGI, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. Henrik Terheyden 

8 
Deutsche Gesellschaft für Kieferorthopädie (DGKFO, AWMF-
Mitglied) Prof. Dr. Dr.  Collin Jacobs 

9 
Deutsche Gesellschaft für Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ, 
AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Helge Hebestreit 

10 
Deutsche Gesellschaft für Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie 
(DGMKG, AWMF-Mitglied) 

Prof. Dr. Dr. Sven Otto 

11 Deutsche Gesellschaft für Osteologie (DGO, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Ralf Oheim 

12 Gesellschaft für Pädiatrische Radiologie (GPR, AWMF-Mitglied) Prof. Dr. Hans-Joachim Mentzel 

13 
Deutsche Gesellschaft für Parodontologie (DG PARO, AWMF-
Mitglied) 

Prof. Dr.Peter Eickholz 

14 
Deutsche Gesellschaft für zahnärztliche Implantologie im Zahn- 
und Kieferbereich (DGZI, AWMF-Mitglied) 

Dr. Arzu Tuna 

15 Deutsche Gesellschaft für Zahnerhaltung (DGZ, AWMF-Mitglied) Dr. Reinhard Schilke 

16 Gesellschaft für Neuropädiatrie (GNP, AWMF-Mitglied) PD Dr. Heike Kölbel 

17 
Deutsche Gesellschaft für Zahnmedizin f. Menschen mit 
Behinderungen i. d. DGZMK (DGZMB) 

PD Dr. Peter Schmidt 

18 Arbeitsgemeinschaft für Oral- und Kieferchirurgie (AGOKi) Dr. Dr. Andreas Schön 

19 Berufsverband deutscher Oralchirurgen (BDO) PD Dr. Frank Strietzel 

20 
Bundesverband der implantologisch tätigen Zahnärzte in 
Deutschland (BDIZ EDI) 

Prof. Dr. Jörg Neugebauer 

21 Bundesverband der Kinderzahnärzte (BuKiZ) Dr. Monika Prinz-Kattinger 

22 Berufsverband der Kinder- und Jugendärzt*innen (BVKJ) Dr. Burkhard Lawrenz 

23 
Bundesverband d. Zahnärztinnen und Zahnärzte d. Öffentlichen 
Gesundheitsdienstes (BZÖG) 

Dr. Silke Riemer 

24 Deutsche Gesellschaft für Ästhetische Zahnmedizin (DGÄZ) Prof. Dr. Dr. Dr. Robert Sader 

25 
Deutsche Gesellschaft für Endodontologie und zahnärztliche 
Traumatologie (DGET) 

Prof. Dr. Anahita Jablonski-
Momeni 

26 Deutsche Gesellschaft für Laserzahnheilkunde (DGL) 
Dr. M.Sc. M.Sc. Gabriele Schindler-
Hultzsch 

27 Deutsche Gesellschaft für Präventivzahnmedizin (DGPZM) Prof. Dr. Jochen Jackowski 

28 
Deutsche Gesellschaft für Restaurative und Regenerative 
Zahnerhaltung (DGR2Z) 

PD Dr. Widbiller 

29 
European Reference Network on Rare Craniofacial Anomalies and 
ENT Disorders (ERN Cranio) 

Prof. Dr. Dr. Siegmar Reinert 

30 Freier Verband Deutscher Zahnärzte (FVDZ) PD Dr. Thomas Wolf 

31 Verband medizinischer Fachberufe (VMF) 
Marion Schellmann,  
Sylvia Gabel 
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9.3 Patientenvertreter 

Die Mitwirkung von Selbsthilfegruppen, Patientenorganisationen und Patientennetzwerken 
war ausdrücklich erwünscht. Mit dem Ziel, eine möglichst umfangreiche 
Betroffenenperspektive zu entwickeln, wurden Patientenvertreter-Organisationen identifiziert 
und eingeladen. Die Einladungen an die Patientenvertreter wurden mit dem Projektstart 
ausgesprochen. Insgesamt haben sich an der Leitlinienentwicklung die nachstehenden 
Patientenvertretungen beteiligt: 

1. Deutsche Gesellschaft für Osteogenesis imperfecta Betroffene e.V., Claudia Finis 
2. Ektodermale Dysplasie e.V., Andrea Burk 
3. Elterninitiative Apert-Syndrom und verwandte Fehlbildungen e.V., Sandra Mösche 
4. Hypophosphatasie Deutschland e.V., Gerald Brandt (Vertretung: Michael Burkart, Anja Citrich) 
5. Phosphatdiabetes e.V., Martha Kirchhoff, Jana Bombosch 

 

Die Teilnahme an dem Leitlinienprozess konnten nicht ermöglichen: ACHSE e.V. (Allianz 
Chronischer Seltener Erkrankungen), Nationales Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen 
Erkrankungen (NAMSE), Deutsche Syringomyelie und Chiari Malformation e.V., Deutsche 
Selbsthilfe Angeborene Immundefekte e.V. und Angeborene-Bindegewebs-Erkrankungen e.V. 

  

https://www.hpp-ev.de/
https://www.dsai.de/
https://www.dsai.de/
http://www.angeborene-bindegewebserkrankungen.de/
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10 Redaktionelle Unabhängigkeit 

10.1 Finanzierung der Leitlinie 

Für die vorliegende S3-Leitlinie wurde mit dem damaligen Arbeitstitel „VerSeErZ – Versorgung 
Seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der Zähne“ am 12. Januar 2021 unter Leitung von 
Prof. Dr. Jan Kühnisch ein Antrag auf Förderung aus Mitteln des Innovationsfonds zur Förderung 
von Versorgungsforschung (§ 92a Absatz 2 Satz 4 zweite Alternative SGB V) gestellt.  

Im August 2021 wurde die Arbeitsgruppe darüber informiert, dass der gestellte Antrag 
potenziell förderfähig ist. In den folgenden Wochen wurden inhaltliche und administrative 
Fragen beantwortet als auch der Antrag in modifizierter Form wieder eingereicht. Der im Januar 
2021 gestellte und im September 2021 überarbeitete Antrag wurde mit Datum vom 29. 
November 2021 vom Innovationsausschuss beim Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA) 
endgültig positiv beschieden. Als Projektträger fungierte das Deutsche Zentrum für Luft- und 
Raumfahrt e.V. (DLR). Die Projektlaufzeit für die Ersterstellung der vorliegenden Leitlinie wurde 
vom 1. Januar 2022 bis 30. Juni 2024 festgelegt. Dieser Zeitraum beruhte insbesondere auf der 
Vorgabe des G-BA, dass die Entwicklung einer neu zu erstellenden Leitlinie innerhalb von 30 
Monaten abgeschlossen sein soll. 
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Weiterführende Informationen zu dieser Leitlinie finden Sie im Evidenzreport und -bericht. 

 

Jahr der Ersterstellung:    2024 
Version:      1.0 
Gültig von:      30. Juni 2024 
Gültig bis:      29. Juni 2029 
 

 

 

Autorisiert für elektronische Publikation: AWMF online 
 

 

 

Die AWMF erfasst und publiziert die Leitlinien der Fachgesellschaften mit 
größtmöglicher Sorgfalt - dennoch kann die AWMF für die Richtigkeit des Inhalts 

keine Verantwortung übernehmen. Insbesondere bei Dosierungsangaben 
sind stets die Angaben der Hersteller zu beachten! 
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