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Zusammenfassung

Hintergrund

Haar-/Nagel- und Zahnanomalien sowie die Unfahigkeit, an bestimmten Kérperregionen zu
schwitzen, sind die Hauptsymptome der ektodermalen Dysplasie (ED). Die Pravalenz der
haufigsten Form der ED liegt bei einer von 17.000 Lebendgeburten. Damit gehért diese
Erbkrankheit zu der Gruppe der seltenen Krankheiten. Die Betroffenen leiden haufig unter
einer Beeintrachtigung der Lebensqualitat in vielen Lebensbereichen und aufgrund der
Zahnanomalien insbesondere der mundgesundheitsbezogenen Lebensqualitat (OHRQoL).
Das Ziel dieser Arbeit ist es, Studien zur gesundheitsbezogenen Lebensqualitat (HRQoL)

und OHRQoL von Patient*innen mit ED zusammenzustellen und zu synthetisieren.

Methodik

Im Rahmen eines Literaturreviews wurden anhand zuvor festgelegter Ein- und Ausschluss-
kriterien sowie Suchstrings die Datenbanken PubMed, Web of Science sowie LIVIVO her-
angezogen. Die Qualitat der ausgewahlten Studien wurde mit dem Appraisal tool for Cross-
Sectional Studies ausgewertet. Des Weiteren wurden die Ergebnisse nach Altersgruppe
und HRQoL bzw. OHRQoL stratifiziert.

Ergebnisse

Insgesamt wurden 14 quantitative Priméarstudien in die Ubersichtsarbeit inkludiert. Die Er-
gebnisse verdeutlichen, dass die kindliche HRQoL von ED-Betroffenen als leicht beein-
trachtigt empfunden wurde. Die Ergebnisse bei Erwachsenen stimmten mit normativen
Werten unter Verwendung allgemeiner Messmethoden tberein und werden daher nicht als
beeintrachtigt angesehen. Im Gegensatz dazu wurden mit krankheitsspezifischen Instru-
menten niedrigere HRQoL-Werte ermittelt. Im Hinblick auf die OHRQoL wurde sowohl bei
padiatrischen als auch bei erwachsenen Patient*innen eine hohe Beeintrachtigung festge-
stellt. Altere Erkrankte schienen in allen vier Ergebnisdomanen stéarker beeintrachtigt zu

sein als jungere. Die Ergebnisse innerhalb der Geschlechter zeigten Widersprichlichkeiten.

Schlussfolgerung

Die mangelhafte Studienqualitat in den meisten Studien, die geringen Stichprobengrof3en,
der Einbezug von hauptsachlich Querschnittstudien und das Fehlen statistisch signifikanter
Zusammenhange sind als potenzielle Limitationen dieser Arbeit zu betrachten. Feststellend
haben sich bislang nur wenige Studien tber die HRQoL von Patient*innen mit ED befasst.
Demnach sind, angesichts der zuktinftigen Forschung, neben reprasentativeren Quer- und
Langsschnittstudien sowie Kombinationen aus generischen und krankheitsspezifischen

Messmethoden, speziell qualitative Studien fir ein detaillierteres Verstandnis erforderlich.



Abstract

Background

Hair, nail and dental abnormalities, as well as the inability to sweat at certain body regions
are common symptoms of ectodermal dysplasia (ED). The prevalence of the most frequent
form of ED is one per 17,000 live births. Thus, this hereditary disease belongs to the group
of rare diseases. Affected individuals often experience impaired quality of life in many areas
of life and in particular oral health related quality of life (OHRQoL) due to the dental abnor-
malities of ED. The aim of this thesis is to compile and synthesize studies on health-related
quality of life (HRQoL) and OHrQoL of patients with ED.

Methodology

A literature review was conducted using the databases PubMed, Web of Science and
LIVIVO. Studies identified with the search string were selected based on predefined inclu-
sion and exclusion criteria. The quality of the selected studies was evaluated using the
Appraisal tool for Cross-Sectional Studies. Furthermore, results were stratified by age group
and HRQoL or OHRQoL.

Results

A total of 14 quantitative primary studies were included in the review. The results indicate
that pediatric HRQoL was perceived as mildly impaired by ED patients. Results in adults
were consistent with normative values using generic measurement methods and are there-
fore not considered impaired. In contrast, lower HRQoL values were obtained with disease-
specific instruments. With regard to OHRQoL, high impairment was observed in pediatric
as well as adult patients. Older ED patients appeared to experience greater impairment
than younger ones in all four outcome domains. Results taking gender into consideration

showed inconsistencies.

Conclusion

The poor study quality in most studies, the small sample sizes, the inclusion of mainly cross-
sectional studies, and the lack of statistically significant associations should be considered
as potential limitations of this work. In terms of findings, few studies to date have addressed
the HRQoL of patients with ED. Accordingly, with regard to future research, qualitative stud-
ies in particular are needed for a more detailed understanding, in addition to more repre-
sentative cross-sectional and longitudinal studies and combinations of general and disease-

specific measurement methods.
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1 Einleitung

Die globale Pravalenz von seltenen Erkrankungen liegt zwischen 263 und 446 Millionen. In
der Europaischen Union sind 17 bis 30 Millionen Menschen von einer seltenen Erkrankung
betroffen (Nguengang Wakap et al., 2020). In Deutschland liegt die Anzahl bei ungefahr
drei Millionen der Bevélkerung (Krude et al., 2022). In der Europaischen Datenbank ,Or-
phanet* sind 6172 unterschiedliche seltene Erkrankungen, die einer klinischen Definition
unterliegen, verzeichnet. Trotz der Absenz einer universellen Definition einer seltenen Er-
krankung, kann eine gewisse Klassifizierung anhand der Pravalenz einer Krankheit erfolgen
(Nguengang Wakap et al., 2020). In der Verordnung (EG) Nr. 141/2000 des Europaischen
Parlaments und des Rates vom 16. Dezember 1999 ,Verordnung uber Arzneimittel fur sel-
tene Leiden“ wurde eine Krankheit als selten eingestuft, wenn ihre Préavalenz finf pro
10.000 Einwohner*innen nicht Gibersteigt (Art. 3 Abs. 1 Satz 1 VO (EG) Nr. 141/2000). Nach
dieser von der Europaischen Union festgelegten Definition entsprechen ebenfalls die 6172
seltenen Erkrankungen in Orphanet. Dabei treten circa 70 Prozent erstmalig im p&adiatri-
schen Alter auf, ungefahr 18 Prozent kommen sowohl im Kindes- als auch im Erwachse-
nenalter vor und circa zwdlf Prozent erscheinen nur bei erwachsenen Personen. Aufgrund
des seltenen Vorkommens, der begrenzten Erkenntnisse und des chronischen, sogar tdd-
lichen Charakters, nehmen seltene Erkrankungen einen bedeutsamen Stellenwert in der
offentlichen Gesundheitspolitik ein und rechtfertigen somit die Public-Health Relevanz
(Nguengang Wakap et al., 2020).

Unter den seltenen Erkrankungen ist der Anteil von 15 Prozent auf orofaziale Manifestatio-
nen zurlickzufihren (Hanisch et al., 2019a). Orofaziale Manifestationen zeigen sich haufig
bei Betroffenen der ektodermalen Dysplasie (Majmundar & Baxi, 2022). Bei der haufigsten
Form der ektodermalen Dysplasie, der hypohidrotischen ektodermalen Dysplasie, liegt die
Pravalenz bei eins pro 17.000 Lebendgeburten, sodass sich die ektodermale Dysplasie in
die Gruppe der seltenen Erkrankungen kategorisiert (Trzeciak & Koczorowsk, 2016). Die
meisten der Gber 100 verschiedenen Subtypen der ektodermalen Dysplasie besitzen eine
noch geringere Pravalenz in der Allgemeinbevdlkerung. Die Hauptcharakteristika der Erb-
krankheit sind Haar-/Nagel- und Zahnanomalien, aber auch die fehlende Fahigkeit an be-
stimmten Kdrperregionen zu schwitzen. Auch kann die Haut von starker Pigmentierung be-
troffen sein. Patient*innen mit ektodermaler Dysplasie leiden meist aufgrund der Anomalien
an einer negativen psychologischen sowie physiologischen Entwicklung, weshalb Behand-
lungsmoglichkeiten friihzeitig ergriffen werden sollten (Deshmukh & Prashanth, 2012). Die
Betroffenen erleiden durch die Folgen der ektodermalen Dysplasie haufig eine Beeintrach-
tigung der Lebensqualitat in vielen Lebensbereichen und insbesondere der mundgesund-

heitsbezogenen Lebensqualitdt (Lane et al., 2009; Hanisch et al., 2019b). Der
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Gesundheitssektor und speziell die Pharmaindustrie beflrwortet in kumulativer Weise die
Bewertung der gesundheitsbezogenen Lebensqualitat. Ein Grund hierflr ist ein Ansatz fur
die Evaluation der Effektivitat von Therapieformen, die klinisch durchgefiihrt werden. Dabei
spielt der Aspekt der Genehmigung neuer Medikamente, welche in solchen Studien An-
wendung finden, hinsichtlich der Pharmaunternehmen und gesundheitspolitischer Be-
schlisse, eine wichtige Rolle (Calvert & Freemantle, 2003). In der vorliegenden Arbeit soll
anhand einer Literaturrecherche die Frage beantwortet werden, wie die gesundheitsbezo-

gene Lebensqualitat von Patient*innen mit ektodermaler Dysplasie ist.

Diese Arbeit gliedert sich in vier thematischen Schwerpunkten. Zu Beginn werden auf Basis
theoretischer Grundlagen, darunter die Definitionen von der Erkrankung und dem Konstrukt
der gesundheitsbezogenen Lebensqualitat, der gegenwartige Stand des Wissens hinsicht-
lich der Fragestellung aufgezeigt. Im Anschluss wird im Methodenteil das Vorgehen bei der
Literaturrecherche beschrieben, bevor die Ergebnisse im darauffolgenden Kapitel darge-
stellt werden. Im Rahmen der Diskussion erfolgt eine kritische Auseinandersetzung mit den
Inhalten der Ergebnisse, aber auch mit der eigenen Methodenauswahl. Die ausgewahlten
Studien werden mit dem Ziel, eine evidenzbasierte Antwort auf die Forschungsfrage treffen
zu konnen, bewertet. Uberdies ist in der Diskussion ein Ausblick auf zukiinftige Forschungs-
ansatze inkludiert. Abschlie3end wird ein Fazit die gesammelten Informationen zusammen-

fassen.

2 Hintergrund

2.1 Ektodermale Dysplasie

Die ektodermale Dysplasie (ED) umschlief3t eine heterogene Gruppe von Erbkrankheiten.
Diese Erbkrankheiten identifizieren sich durch eine Entwicklungsfehlbildung von mindes-
tens zwei ektodermalen Strukturen. Die Fehlbildungen werden als Dysplasien bezeichnet
und betreffen die Strukturen, die aus dem Ektoderm, dem &uf3eren Keimblatt, entstammen.
Diese Dysplasien kdnnen Haare, Nagel, Zdhne und die Schweil3drisen betreffen (Ma-
jmundar & Baxi, 2022). Abhangig vom Krankheitsbild besteht die Moglichkeit, dass auch
weitere Korperregionen von der ED betroffen sind, unter anderem die Netzhaut des Auges,
die Haut, das Zentralnervensystem oder das Innenohr. Der Schweregrad des Krankheits-
bildes und das Aufkommen der Symptome unterscheiden sich unter den jeweiligen Syndro-
men (Deshmukh & Prashanth, 2012). Bisher wurden 200 mdgliche Formen ektodermaler
Dysplasien nhachgewiesen, wobei die meisten von ihnen sehr selten vorkommen (Trzeciak
& Koczorowski, 2016). Es existieren zwei Hauptformen der ED: die hidrotische ektodermale

Dysplasie, welche als Clouston-Syndrom bekannt ist, und die anhidrotische



beziehungsweise hypohidrotische ektodermale Dysplasie (HED), die auch Christ-Siemens-
Touraine-Syndrom genannt wird (Yildirim et al., 2012). Bei dem Clouston-Syndrom umfas-
sen die klinischen Manifestationen meist ausschlie3lich die Haare und Nagel der Betroffe-
nen. Das Haar sowie die Wimpern weisen eine Spatrlichkeit auf. Zudem kommen ungleich-
mafige Alopezien haufig zustande. Die am haufigsten vorkommende Form, mit einer Pra-
valenz von eins pro 17.000 Lebendgeburten, ist die HED. Ihre Hauptcharakteristika sind
Haar-/Nagel- und Zahnanomalien, aber auch die fehlende Fahigkeit an bestimmten Korper-
regionen zu schwitzen (Majmundar & Baxi, 2022; Trzeciak & Koczorowski, 2016). Zahna-
nomalien fallen unter dem Begriff Hypodontie, hingegen werden Haaranomalien als Hypo-
trichose betitelt. Die reduzierte Schwitzfahigkeit wird auch Hypohidrose genannt (Reyes-
Reali et al., 2018). Das Fehlen von Schweil3driisen kann zu einer Hyperthermie fiihren und
erhdht das Mortalitatsrisiko der Betroffenen (Glenz & CP, 2015).

Molekulare Grundlagen ektodermaler Dysplasien

Wie bereits erwahnt, werden ED durch einen genetischen Defekt, beispielsweise durch eine
Mutation oder Deletion, ausgeldst und sind dadurch vererbbar. Dennoch kann es vorkom-
men, dass in Einzelfallen, in denen keine Familienanamnese mit ED vorherrscht, sich eine
Deletion oder Mutation spezifischer Gene ereignet. Zumeist betreffen die Mutationen, wel-
che die Ursache fiir die Bildung einer HED darstellen, die Gene EDA, EDAR und EDA-
RADD. In 95 Prozent der Félle entsteht eine Mutation im Gen EDA, welches sich auf dem
X-Chromosom befindet (Deshmukh & Prashanth, 2012). Dabei tritt diese Form der ED h&u-
figer bei mannlichen Personen auf. Hingegen erleiden weibliche Personen fur gewohnlich
einen harmlosen Krankheitsverlauf. Das Protein Ektodysplasin-A, welches fiir die Bildung
ektodermaler Strukturen obliegt, wird von dem EDA-Gen kodiert (Bergendal, 2010; Mortier
& Wackens, 2004, S. 2). Fiir die Entwicklung des Embryos ist die Wechselwirkung zwischen
den zwei Zellschichten des Ektoderms und Mesoderms fir die Entstehung vieler ektoder-
maler Strukturen bedeutsam. Hierunter zahlen auch die Bildung von Schweil3driisen, Haa-
ren, Zahnen, Nageln sowie Haut. Das Ektodysplasin-A ist an dem Signalweg zwischen dem
Ektoderm und Mesoderm beteiligt. Sofern Mutationen in den Genen EDA, EDAR oder EDA-
RADD stattfinden, kann das Ektodysplasin-A nicht korrekt gebildet werden und blockiert
somit den Signalweg. Daraus resultieren die Haar- und Zahnanomalien sowie die abnor-
male Bildung von Schweil3drisen (Deshmukh & Prashanth, 2012). Neben der X-chromo-
somalen Form der HED existieren auch autosomal rezessive und autosomal dominante
Formen. Diese Formen betreffen diejenigen Mutationen im Gen EDAR, welches durch das
Signalrezeptor, dem Ektodysplasin-Rezeptor, codiert wird. Aber auch Mutationen im Sig-
nalmolekil EDARADD, der EDAR-assoziierten Todesdomane (engl.: EDAR-associated

death domain), sind fur die Fehlbildungen der Strukturen, die aus dem Ektoderm



hervorgehen, verantwortlich (Bergendal, 2010; Mortier & Wackens, 2004, S. 2; Reyes-Reali
et al., 2018).

2.2 Diagnostik und Behandlung

Aufgrund der oralen Fehlbildungen nehmen die Zahne bei der Diagnosestellung einen be-
deutenden Stellenwert ein (Deshmukh & Prashanth, 2012). In der nachfolgenden Abbildung
sind phanotypische Merkmale einer HED dargestellt (Abbildung 1).

Abbildung 1: Aufgeworfene Lippen und formanomale Zéhne eines 14-jahrigen HED-Patienten.
(Quelle: Glenz & CP, 2015).

Die klinischen Manifestationen umfassen die geringe Anzahl der vorhandenen Zahne sowie
die konische Form der vorderen Zahne im Gebiss (Deshmukh & Prashanth, 2012). Haufig
kann auch das Auftreten einer Oligodontie zutage kommen. Unter der Oligodontie ist eine
sehr ausgepragte Hypodontie mit dem Fehlen von mindestens sechs dauerhaften Zahnen
zu verstehen, wobei die Exklusion der Weisheitszdhne zu beachten ist (Schalk-van der
Weide et al., 1994). Vor der Geburt und im frilhen S&auglingsalter ist eine Stellung der Diag-
nose in den meisten Fallen nicht mdglich, sodass als Folge eine Unterdiagnostizierung der
Erkrankung zum Vorschein kommt. Dies lasst sich der schweren Wahrnehmung der gréi-
tenteils phanotypischen Charakteristiken der ED verschulden, darunter der Haar- und Zahn-
anomalien sowie der Schwitzunfahigkeit (Deshmukh & Prashanth, 2012; Glenz & CP,
2015). Jedoch kann im spaten Sauglingsalter die Diagnose einer HED anhand der hohen
Fieberschiibe und der damit assoziierten Summe intakter Schweilldriisen in den bestimm-
ten Hautregionen gestellt werden. Auch biochemische und systemische Untersuchungen
der Haare stehen zur Option (Paschos et al., 2004). Trotz der primér klinischen Diagnostik
der Erbkrankheit bedarf die Diagnosestellung der speziellen Formen einer ED weitere Un-
tersuchungen sowie in einigen Féllen auch Laboruntersuchungen. Dafir finden Tricho-
gramme, Hautbiopsien zur Erfassung der verringerten Anzahl ekkriner Strukturen, Rént-
genaufnahmen, Schweillporenzdhlungen mithilfe von gelbem Stérke-Jod-Pulver und
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Pilocarpin-lontophoresen als Verfahren fir Schweifdtests Verwendung. Eine pranatale Di-
agnose kann in einigen Fallen durch eine genetische Mutations- oder Kopplungsanalyse
erfolgen (Majmundar & Baxi, 2022; Deshmukh & Prashanth, 2012). Eine molekulare Diag-
nosestellung bestatigt den Verdacht auf ED insbesondere bei HED-Patient*innen, sofern
hierflir pathogene EDA-, EDAR- oder EDARADD- Gene lokalisiert werden. An dieser Stelle
eignet sich als Methode eine DNA-Genotypisierung mittels einer Exomsequenzierung
(Whole Exom Sequencing), womit Mutationen in den jeweiligen von den HED betroffenen

Genen identifiziert werden kdnnen (Reyes-Reali et al., 2018).

Patient*innen mit ED leiden meist aufgrund der Anomalien an einer negativen psychologi-
schen sowie physiologischen Entwicklung, weshalb Behandlungsmdglichkeiten frihzeitig
ergriffen werden sollten (Deshmukh & Prashanth, 2012). Bei Zahnanomalien wird auf eine
prothetische Versorgung bereits im frihen Kleinkindalter verwiesen (Glenz & CP, 2015).
Somit besteht ebenfalls die Wahrscheinlichkeit, ein adaquates kraniofaziales Wachstum zu
fordern (Deshmukh & Prashanth, 2012). Dies soll den Zweck erfiillen, die soziale Integration
des Kindes zu begiinstigen, indem durch die orale Intervention die Asthetik, Phonetik und
Kaufunktion optimiert werden. Die Behandlung sowie Rehabilitation bedarf einer Koopera-
tion von verschiedenen Multidisziplinen, darunter Prothetiker*innen, Kieferorthopad*innen,
Kinderarzt*innen, Zahnarzt*innen, Oral- oder Kieferchirurg*innen sowie Logopad*innen
(Parsché et al., 1998; Glenz & CP, 2015). Dabei sollte die Planung der Intervention pati-
ent*innenspezifisch stattfinden, da die Behandlung von dem Alter, der Krankheitsschwere
und dem Wachstum der erkrankten Person abhangt (Glenz & CP, 2015; Deshmukh & Pras-
hanth, 2012). Hierbei sollte abgewogen werden, ob ein festsitzender, herausnehmbarer
oder implantatgetragener Zahnersatz, oder auch nur Fillungen als angewandte Behand-
lungsmethode geeignet sind (Paschos et al., 2004). Dabei ist der dauerhafte und dynami-
sche Charakter einer oralen Versorgung erwahnenswert, denn die verwendeten Zahnpro-
thesen missen ebenfalls angepasst werden, sobald die erkrankte Person wachst. Die Nut-
zung von Implantaten bei erwachsenen Menschen hat bisher erfolgreiche Ergebnisse ge-
zeigt. Hingegen ist die Anwendung bei Kindern umstritten. Dieser Tatbestand ist einerseits
der nicht bewegungsféahigen Form von Implantaten verschuldet. Mit dem Kind wachst eben-
falls der Kiefer, gleichzeitig passen sich die Implantate physiologisch nicht an und kénnen
das Wachstum des Kindes beeintrachtigen. Aus diesem Grund ist entweder der Einsatz
von Implantaten zu einem spateren Zeitpunkt sinnvoller oder das Heranziehen einer Kno-

chentransplantation empfehlenswert (Deshmukh & Prashanth, 2012).

Zur Behandlung einer ED kdnnen auch die nachfolgend beschriebenen Maflinahmen ergrif-
fen werden. Um den Auswirkungen, der Unfahigkeit zu schwitzen, entgegenzuwirken, sollte

eine Uberhitzung durch regelmaRige Befeuchtung der Haut vorgebeugt werden. Zudem



sollte die Kérpertemperatur fortlaufend kontrolliert werden. Auch das Tragen von Kihlklei-
dung wird empfohlen. Zur Behandlung chronischer Dermatitis der Kopfhaut, Ekzemen so-
wie trockener Haut werden Wundbehandlungen, Antibiotika sowie Feuchtigkeitspflege an-
gewendet (Reyes-Reali et al., 2018; Majmundar & Baxi, 2022). Hinsichtlich einer Genthe-
rapie bei Menschen ist bisher wenig berichtet worden. Trotz dessen ist bekannt, dass die
Verabreichung eines rekombinierten Ektodysplasin-Proteins bei wenigen HED-Tierpati-
ent*innen die Verbesserung der Gendefekte veranlasst (Reyes-Reali et al., 2018). Weitere
Tiermodelle zeigen, dass die phanotypischen Merkmale bei XLHED-Patient*innen in der
Nachkommenschaft nicht mehr wiederzusehen sind (Deshmukh & Prashanth, 2012).

2.3 Gesundheitsbezogene Lebensqualitat

Zur Definierung des Begriffs der Lebensqualitét existieren unterschiedliche Ansatze. Bis-
lang ist keine allgemein anerkannte Begriffsdefinition existent. Dennoch liegt ein wissen-
schaftlicher Konsens uber ein Charakteristikum der Begrifflichkeit vor. Das subjektive Erle-
ben der betroffenen Person erméglicht dem Individuum die Rolle eines*r Expert*in einzu-
nehmen. Deshalb sollte nach gegebenen Umstéanden und Kapazitaten die Messung der
Lebensqualitat durch eine Selbsteinschatzung der betroffenen Personen erfolgen (Buch-
holz et al., 2019, S. 202). Im Rahmen dieser Arbeit wird unter dieser Bezeichnung Folgen-
des aufgefasst. Der Begriff Lebensqualitat umfasst ein mehrdimensionales Konstrukt, wel-
ches die Selbsteinschéatzung der Patient*innen zu kdrperlichen, psychischen oder sozialen
Aspekten ihres taglichen Lebens beschreibt (Karimi & Brazier, 2016). Uberdies stellt auch
die alltagsfunktionale Komponente, wie beispielsweise die Berufstatigkeit, eine besondere
Rolle. Denn das alltagliche Erleben gibt ebenfalls Auskunft Gber das allgemeine Wahrneh-
mungsempfinden des eigenen Lebens eines Individuums. Hierbei wird das Erleben eines
Menschen auch durch die eigene Personlichkeit und ihren Wertvorstellungen gepréagt (Bul-
linger, 2014). Die World Health Organization (WHO) Quality of Life Group definiert die Le-
bensqualitat als "die individuelle Wahrnehmung der eigenen Lebenssituation im Kontext der
Kultur und den Wertesystemen, in denen sie leben, und in Bezug zu ihren Zielen, Erwar-
tungen, Normen und Anliegen” (The World Health Organization Quality of Life assessment
(WHOQOL), 1995, S. 1403). Weitere Einflussfaktoren auf die Lebensqualitat eines Indivi-
duums kénnen die Beziehungen zu sozialen Kontakten oder subjektive Bewertungen des
materiellen und emotionalen Wohlbefindens sein. Hierbei wird auch das persdnliche Emp-
finden Uber die eigene aktuelle Lebenssituation und des Lebensstils zusammengefasst,
wobei dem Gesichtspunkt der Lebenszufriedenheit ein hoher Stellenwert zugeschrieben
wird (Karimi & Brazier, 2016). Demnach ist die Lebensqualitat hdher, wenn ebenfalls eine

hohe Zufriedenheit in vielen Lebensbereichen herrscht (Bullinger, 2014).



Die Unterscheidung zwischen der Lebensqualitat und der gesundheitsbezogenen Lebens-
qualitat (engl. ,health-related quality of life“ = HRQoL) verlauft sehr komplex. Es existiert
nur ein schmaler Grat, wonach eine Differenzierung realisiert werden kann. Im Hinblick der
HRQoL werden die physischen, mentalen und sozialen Aspekte ausschlie3lich hinsichtlich
der Gesundheitskomponente betrachtet. Die HRQoL spiegelt das subjektive gesundheitli-
che Wohlbefinden sowie den wahrgenommenen allgemeinen Gesundheitszustand durch
die einzelne Person wider (Karimi & Brazier, 2016). Insbesondere wird die Messung der
HRQoL im klinischen Milieu der Messung der Lebensqualitat vorgezogen, da bewertet wird,
welchen Effekt eine Erkrankung oder eine Therapie auf den Gesundheitsstatus besitzen
(Fairclough, 2010, S. 1-2; Calvert & Freemantle, 2003). Weiterhin lasst sich die HRQoL von
personenabhangigen Eigenschaften und Merkmalen sowie soziokulturellen Rahmenbedin-
gungen beeinflussen (Bullinger, 2014).

Die HRQoL lasst sich mithilfe von patient*innenberichteten Gesundheitsindikatoren, auch
unter dem Begriff ,Patient Reported Outcomes® (PROs) bekannt, standardisiert erfassen.
PROs helfen im Rahmen der Regelversorgung dabei, Symptome der Betroffenen besser
einzuschatzen und Potenziale zur Verbesserung der Versorgung aufzudecken. PROs wer-
den insbesondere eingesetzt, um im Kontext der klinischen Forschung mithilfe der Darle-
gung der Patient*innenperspektive eine Grundlage fur die Entscheidungsfindung zu bilden
und adaquate Behandlungsoptionen vorzulegen. Weiterhin zeigt sich ihr Nutzen auch im
Zuge einer Verbesserung der Gesundheitsversorgung von Patient*innen mit chronischen

Erkrankungen (Bullinger & Quitmann, 2014; Calvert & Freemantle, 2003).

Fur die Operationalisierung von Lebensqualitat sind verschiedene Messinstrumente entwi-
ckelt worden. Unter anderem kommen weltweit standardisierte Fragebdgen zum Einsatz,
welche die HRQoL messen und eine vergleichende Bewertung tiber Personengruppen er-
leichtern (Bullinger, 2014). Dazu zahlen der Short form 36 Health Survey Questionnaire
(SF-36) oder auch der European Quality of Life Questionnaire (EQ-5D) (Buchholz et al.,
2019, S. 204). Ersteres ist nach einem Modell konzipiert, welches psychische und auch
korperliche Aspekte der Funktionsfahigkeit und des Wohlbefindens misst. Der Fragebogen
erfasst auf Basis der 36 Items acht Dimensionen der subjektiven Gesundheit. Zu den acht
Dimensionen gehoéren die kérperliche als auch soziale Funktionsfahigkeit, die kérperliche
als auch emotionale Rollenfunktion, korperliche Schmerzen, die allgemeine Gesundheits-
wahrnehmung, die Vitalitdt sowie das psychische Wohlbefinden (Bullinger, 2014). Der EQ-
5D bildet anhand finf Items die finf Dimensionen Beweglichkeit/Mobilitat, Selbstversor-
gung, allgemeine Tatigkeiten, Schmerzen/Koérperliche Beschwerden sowie Angst/ Nieder-
geschlagenheit ab (Buchholz et al., 2019, S. 204). Diese beiden erwahnten Fragenbdgen

konnen generisch, das hei3t krankheitsiibergreifend, eingesetzt werden, wohingegen



Fragebdgen wie zum Beispiel der Dermatology Life Quality Index (DLQI) spezifisch fir die
Messung der HRQoL von erwachsenen Patient*innen mit Hauterkrankungen ab 16 Jahren
entwickelt wurde. Der DLQI beinhaltet zehn Fragen zur Wahrnehmung der Folgen von Hau-
terkrankungen auf unterschiedliche Domanen ihrer HRQoL durch Patient*innen innerhalb
der letzten Woche und kann Werte zwischen null und 30 annehmen. Héhere Werte deuten
auf eine starkere Beeintrachtigung der Lebensqualitat hin (Finlay & Khan, 1994). Ein wei-
teres Beispiel fur krankheitsspezifische Fragebdgen ist der PCQoL-Fragebogen zur Erfas-
sung der Lebensqualitat bei Betroffenen des Subtyps der ED Pachyonychia congenita (PC)
(Abbas et al., 2015). Weiterhin ist relevant zu erwdhnen, dass die HRQoL auch mittels
qualitativer Interviews erhoben werden kann (Bullinger, 2014).

2.3.1 Mundgesundheitsbezogene Lebensqualitat

Das Konzept der mundgesundheitsbezogenen Lebensqualitat (engl. oral health-related
quality of life“* = OHRQoL) unterscheidet sich von der HRQoL darin, dass sie sich speziell
auf die Mundgesundheit bezieht (Skaret et al., 2004, S. 99). Die Mundgesundheit ist viel-
faltig und betrifft die essentiellen Fahigkeiten, welche im Bereich des Mundraumes stattfin-
den. Hierzu werden die Fahigkeiten zu Sprechen, Essen oder Schmecken zugeordnet. Wei-
terhin ist der Ausdruck von Emotionen mittels verschiedener Gesichtsausdriicke mit einer-
seits Selbstbewusstsein und andererseits ohne das Empfinden von Schmerz der Mundpar-
tie zu klassifizieren. Demnach ist die Mundgesundheit ein wichtiger Einflussfaktor auf das
korperliche sowie mentale Wohlbefinden und wesentlicher Bestandteil der allgemeinen Ge-
sundheit (Hescot, 2017). Diese Ansicht vertritt auch die WHO, welche die OHRQoL als
wichtiges Segment des Global Oral Health Program (2003) anerkennt (Skaret et al., 2004,
S. 99). Die OHRQoL inkludiert die funktionellen, sozialen und psychologischen Faktoren
sowie diesbezugliche Auswirkungen von oralen Erkrankungen. Zu den lebenswichtigen
Funktionen gehodren das Schlucken oder Essen. Unter den sozialen Faktoren sind soziale
Interaktionen im taglichen Leben wie auf der Arbeit oder in der Schule zu verstehen. Dabei
ist die psychologische Komponente mitintegriert, da das Selbstwertgefuhl unter anderem
durch das wahrgenommene Erscheinungsbild gemindert werden kann und somit direkte
soziale Interaktionen wie das Kommunizieren beeintrachtigt (Bennadi & Reddy, 2013). Die
Mundgesundheit als weitere Dimension der OHRQoL ist durch das Vorhandensein von
Schmerzen oder Beschwerden charakterisiert. Die damit verbundene Mundpflege, welche
in Form von einer Reinigung oder (kieferorthopédischen) Behandlung in Anspruch genom-
men werden kann, ist ebenfalls darunter klassifiziert. Im Falle einer oralen Erkrankung sind
die Erwartungen von einer anstehenden Behandlung und der Zufriedenheitsgrad zum Bei-

spiel nach abgeschlossener Therapie zu beriicksichtigen (Sischo & Broder, 2017).



Fur die Bewertung der OHRQoL hat es sich als hilfreich erwiesen, Messinstrumente zu
verwenden, die speziell die Mundgesundheit fokussieren. Der Vorteil gegeniber generi-
schen Instrumenten, wie beispielsweise dem SF-36, liegt darin, dass nicht nur nach korper-
lichen Beschwerden gefragt wird, sondern explizit auf orale Schmerzen eingegangen wird
(Sischo & Broder, 2017). Fir die Messung der QHRQoL sind Fragebtgen mit mehreren
Items die meist verwendete Methode, auf welche zuriickgegriffen wird (Bennadi & Reddy,
2013). Hierbei haben sich der General Oral Health Assessment Index und das Oral Health
Impact Profile (OHIP) als generische Instrumente zur Erfassung der OHRQoL bei erwach-
senen Personen durchgesetzt. Das OHIP ist in mehreren Versionen existent. Die Original-
version, das OHIP-49 inkludiert auch dem Namen zufolge 49 Fragen. Hingegen ist das
OHIP-14 mit 14 Fragen diejenige Version, welche in wissenschaftlichen Studien am meis-
ten Verwendung findet. Weiterhin ist die kurze Fassung, das OHIP-5 mit finf Fragen, in der
Literatur bekannt (Schierz et al., 2019).

2.3.2 (O)HRQoL von Patient*innen mit seltenen Erkrankungen

Verschiedene Studien haben bereits die HRQoL von Patient*innen mit seltenen Erkrankun-
gen untersucht. Eine grof3tenteils online durchgefiihrte Querschnittsumfrage aus den Ver-
einigten Staaten von Amerika (USA) mit 1218 Teilnehmenden zeigte den Befund auf, dass
die HRQoL bei Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung in den USA reduziert war, im
Vergleich mit der allgemeinen US-amerikanischen Bevdlkerung oder mit Patient*innen, die
an einer haufiger auftretenden chronischen Erkrankung leiden. Die Teilnehmenden in die-
ser Erhebung befanden sich in einem Erwachsenenalter von mindestens 18 Jahren. Die
HRQoL wurde mit dem standardisierten Patient-Reported Outcomes Measurement Infor-
mation System erfasst. Dieses Messinstrument wurde in Zusammenarbeit mit den US Na-
tional Institutes of Health konstruiert und beinhaltet unabhéngige Doméanen, welche die Le-
bensqualitat in sozialer, geistiger sowie kdrperlicher Gesundheit messen. Die Ergebnisse
zeigten, dass auf beinahe allen Skalen des Patient-Reported Outcomes Measurement In-
formation System die Stichprobe mit seltenen Erkrankungen eine niedrigere durchschnittli-
che HRQoL, im Vergleich zu den Normen der Allgemeinbevdlkerung betreffend oder chro-

nischen Erkrankungen, verfugten (Bogart & Irvin, 2017).

Des Weiteren zeigte sich ebenso eine niedrigere OHRQoL bei seltenen Erkrankungen, ver-
glichen mit der deutschen Normbevdlkerung. Unter den seltenen Erkrankungen ist der An-
teil von 15 Prozent auf orofaziale Manifestationen zurlickzufiihren. Unter diesen Manifesta-
tionen kommen Zahnanomalien sowie das Fehlen von Zahnanlagen héaufig vor, sodass sich
diese oralen Symptome auf die OHRQoL auswirken. Der Zusammenhang zwischen der

OHRQoL und seltenen Erkrankungen wurde ebenfalls in der deutschen Querschnittsstudie
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aus dem Jahr 2019 untersucht. In dieser Studie wurden 473 in der Bundesrepublik Deutsch-
land lebenden Menschen mit 96 verschiedenen seltenen Erkrankungen mittels der validier-
ten deutschen Version des OHIP-G14-Fragebogens Uber ihre OHRQoL befragt. Der Fra-
gebogen enthalt 14 Fragen, wobei die Antworten mit numerischen Werten versehen wur-
den. Der Gesamtscore kann einen Punktewert von null bis 56 besitzen, dabei spiegelt ein
héherer Wert eine geringere OHRQoL wider. Der Vergleich mit der deutschen Normbevdl-
kerung veranschaulichte, dass unabhangig vom Vorhandensein oraler Symptome, Perso-
nen mit seltenen Erkrankungen eine beeintrachtigte OHRQoL vorlegten. Der Gesamtscore
bei Personen mit oralen Manifestationen lag bei 15,38 Punkten und ist somit héher als bei
Teilnehmenden ohne orale Symptome, welche einen Gesamtwert von 10,07 (p = 0,001)
aufwiesen (Bohner et al., 2019). Auch im Rahmen des ,Nationalen Aktionsplans fur Men-
schen mit Seltenen Erkrankungen®, welcher durch das Bundesministerium fir Gesundheit
entwickelt wurde, wurde die OHRQoL von 50 Patient*innen mit seltenen Erkrankungen mit-
tels des OHIP-14-Fragebogens erfasst. Die Teilnehmenden erreichten dabei einen durch-

schnittlichen Gesamtscore von 26,4 (Hanisch et al., 2019a).

In einer weiteren prospektiven multizentrischen Kohortenstudie wurde festgestellt, dass ein
kieferorthopadischer Behandlungsbedarf signifikant mit einer verringerten OHRQoL korre-
liert. Fur diese Studie wurden 250 Patient*innen im Kindes- und Jugendalter mit kieferor-
thopadischem Behandlungsbedarf rekrutiert. Die deutsche Version des Child Oral Health
Impact Profile (COHIP-G19) wurde fir die Erfassung der OHRQoL verwendet. Der Bedarf
fur eine kieferorthopadische Behandlung wurde mittels des DAI (Dental Aesthetic Index),
IOTN-AC (Index of Orthodontic Treatment Need — Aesthetic Component) und IOTN-DHC
(Index of Orthodontic Treatment Need — Dental Health Component) ermittelt. Demnach
wurde mithilfe von unter anderem linearen Regressionsanalysen festgestellt, dass mit er-
hohtem objektivem kieferorthopadischem Bedarf eine reduzierte OHRQoL einhergeht. Hin-
gegen zeigte sich keine signifikante Korrelation zwischen einem subjektiven kieferorthopa-
dischen Bedarf und dem COHIP-G19 (Kunz et al., 2018).

Zudem zeigten diverse Studien einen signifikanten Zusammenhang zwischen der Anzahl
der Zahne und der OHRQoL, wobei eine erhdhte Zahnanzahl die OHRQoL begunstigt. Der
Zusammenhang zwischen der Zahnanzahl und der OHRQoL wurde in einem Literaturre-
view aus dem Jahr 2015 untersucht. Es wurde erkannt, dass hinsichtlich der Teilnehmen-
den an den Studien ihre OHRQoL reduzierter ist, sofern sie weniger als 20 Zahnen Uber
verfugten (Tan et al., 2016). Ein Beispiel hierfir ist die Querschnittstudie der umfassenden
landesweiten Health 2000 Health Examination Survey in Finnland, welche im Jahr 2000
und 2001 vom National Public Health Institute arrangiert wurde. Die 5.897 teilnehmenden

Erwachsenen wurden mit dem OHIP-14 Uber ihre OHRQoL befragt. Dabei @ufRerten
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Teilnehmer*innen mit weniger nattrlichen Zédhnen (OR = 0,94) und altere Menschen (OR =
1,00) eine geringere subjektive Mundgesundheit. Die Reprasentativitat dieser Studie ist der

hohen Stichprobenanzahl zu verdanken (Lahti et al., 2008).

2.3.3 (O)HRQoL von Patient*innen mit ektodermaler Dysplasie

Bisher haben nur wenige Studien die (O)HRQoL bei Patient*innen mit ED untersucht. Die
Studie von Lane et al. (2009) zur Lebensqualitat bei Kindern und Familien berichtete in
vielen Bereichen eine leichte Beeintrachtigung der Lebensqualitat von Betroffenen des
Ankyloblepharon-Ektodermal-Defekt-Lippen-Kiefer-Gaumenspalten-Syndroms (AEC). Das
AEC-Syndrom wird auch als Hay-Wells-Syndrom bezeichnet und ist eine sehr selten vor-
kommende Form der ED. Betroffene des AEC-Syndroms leiden haufig unter Erythrodermie,
einer Fusion der Augenlidréander, einer Lippen- und/oder Gaumenspalte sowie Hautverkrus-
tungen. Weiterhin gehdren Nagel-, Haar- und Zahnanomalien sowie Modifizierungen der
GliedmalRen zu den Kklinischen Symptomen. An der Studie nahmen 18 Kinder mit dem AEC-
Syndrom im Alter zwischen vier Monaten und 17 Jahren mit ihren Eltern teil. Zum einen
wurde fir die Erfassung der allgemeinen HRQoL die 23-Punkte-Pediatric Health-Related
Quality of Life 4.0 Generic Core Scales (PedsQL™) eingesetzt. Hierbei reflektieren héhere
Werte auch eine héhere HRQoL und die Werte reichen von null bis 100. Zum anderen kam
ebenfalls der Children's Dermatology Life Quality Index (CDLQI) zur Erhebung der HRQoL
bei Kindern mit Hauterkrankungen, welche sich im Alter von vier bis 16 Jahren befinden,
zum Einsatz. Bei diesem Messinstrument illustriert eine hohe Punktzahl wiederum eine ge-
ringe HRQoL. Die Werte hierbei reichen von null bis 30. Altere Teilnehmer*innen schienen
mehr negative Auswirkungen auf ihre HRQoL zu empfinden im Gegensatz zu jingeren
AEC-Betroffenen. Die Werte des PedsQL™ zeigten, dass sich insbesondere die Werte ei-
niger Subskalen, darunter die schulischen, psychosozialen, Aufmerksamkeitsprobleme und
Hyperaktivitatswerte, im Risikobereich befinden. Hinsichtlich des CDLQI wurde ersichtlich,
dass die berichteten Werte der AEC-Patient*innen hdher lagen als bei gleichaltrigen Pati-
ent*innen mit anderen dermatologischen Erkrankungen, wie beispielsweise Akne oder Mol-

luscum contagiousum (Lane et al., 2009).

In einer Vergleichsstudie wurde festgestellt, dass Oligodontie/ED-Patient*innen die
schlechteste psychische Lebensqualitat im Vergleich zu anderen orofazialen Erkrankungen
aufwiesen. Zum Vergleich wurden zwei weitere seltene Erkankungen herangezogen, das
Treacher-Collins-Syndrom (TCS) und der Cherubismus. Beide Erkrankungen haben eben-
falls orofaziale Auswirkungen als Folge. In die Studie wurden 49 Personen mit Oligodon-
tie/ED, elf mit TCS und 15 Cherubismus-Patient*innen einbezogen. Die allgemeine Lebens-

qualitat wurde mittels Cantrils Self-Anchoring Ladder erfragt. Dieser Fragebogen wird
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selbststandig ausgefullt und unterliegt einer Skala von null bis zehn als Antwortmdglichkeit,
wohingegen ein héherer Wert auch eine zunehmende Lebensqualitat symbolisiert. Fir die
Ermittlung der HRQoL kam der SF-36 zum Einsatz. Die Spannweite dieser Skala reicht von
null bis 100, wobei 100 die optimalste HRQoL darstellt. Den Ergebnissen dieser Vergleichs-
studie kann enthommen werden, dass die Stichprobengruppe mit Oligodontie/ED, im Ge-
gensatz zu den Teilnehmenden mit TCS oder Cherubismus, die schlechtesten emotionalen
und kdrperlichen Rollenbeschrankungen sowie psychische Gesundheit aufzeigte (Geirdal
et al., 2015).

Auch wurde eine signifikant niedrigere OHRQoL von Menschen mit ED in Relation mit der
Allgemeinbevélkerung in Deutschland erfasst. Hierflir wurden in der Querschnittsfragebo-
gen-Kohortenstudie im Jahr 2018 insgesamt 220 ED-Patient*innen mit einem Mindestalter
von 16 Jahren rekrutiert. Zur Bestimmung der OHRQoL wurde die validierte deutsche Ver-
sion des OHIP-14-Fragebogens angewendet. Dabei deutet eine héhere Punktzahl auf eine
schlechtere OHRQoL hin (Hanisch et al., 2019b). Aus den Ergebniswerten wurde ersicht-
lich, dass der Mittelwert der OHIP-14-Gesamtscores in der weiblichen Teilnehmer*innen-
gruppe 12,23 Punkte bei einer Standardabweichung (SD) von 12,39 betrug. Hingegen
wurde in der mannlichen Gruppe ein durchschnittlicher OHIP-14-Score von 11,79 (SD =
11,08) erfasst. Demnach ist zu enthehmen, dass das Geschlecht der ED-Patient*innen
keine Auswirkung auf die Werte des OHIP-14-Fragebogens hatte. Ebenso war keine Kor-
relation zwischen den OHIP-14-Scores und dem Alter bei Diagnose (-0,061; p = 0,533)
oder dem Alter der Teilnehmer (0,063; p = 0,527) zu erschlieen. Zudem kann berichtet
werden, dass bei Vorkommen von Problemen bei der Suche nach zahnéarztliches Fachper-
sonal oder der Unzufriedenheit mit dem Gesundheitssystem, gleichzeitig eine verringerte
OHRQoL wahrgenommen wurde. Des Weiteren ist erwdhnenswert, dass die mannlichen
Studienteilnehmer vergleichsweise friihzeitig diagnostiziert wurden als die weiblichen Teil-
nehmerinnen. Ein erklarlicher Ansatz diesbezlglich kann sein, dass mannliche Personen
haufiger unter aulRerlich auffélligen Formen ektodermaler Dysplasien leiden und somit eine

frhe Diagnose vollzogen werden kann (Hanisch et al., 2019b).

2.4 Fragestellung

Der Forschungsbedarf ergibt sich daraus, dass bislang die Ergebnisse der bereits vorhan-
denen Studien zur HRQoL sowie OHRQoL und ED nicht in einem Literaturreview zusam-
mengefasst wurden. Bisher sind keine Ubersichtsarbeiten tiber die Thematik bekannt. Dem-
nach wird folgender Fragestellung nachgegangen: ,Wie ist die gesundheitsbezogene Le-
bensqualitat von Patient*innen mit ektodermaler Dysplasie?“. Das Ziel der Thesis ist es,

einen Beitrag zur Beantwortung dieser Frage zu leisten.
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Die Erfassung der HRQoL und insbesondere OHRQoL ist von Vorteil, um Therapieansatze
adaquat zu entwickeln. Bekanntermal3en tragt die OHRQoL einen bedeutsamen Stellen-
wert in der medizinischen Versorgung und der Versorgungsforschung (Sischo & Broder,
2011). Bisher wurde kein standardisierter krankheitsspezifischer Fragebogen zur Erfassung
der HRQoL von ED-Patient*innen entwickelt. Der Vorteil von krankheitsspezifischen Mess-
instrumenten besteht in Verhaltnis zu generischen Mitteln darin, dass krankheitszentrierte
Schwierigkeitsbereiche oder Gesundheitsprobleme tangiert werden kdnnen, die mit gene-
rischen Messinstrumenten nicht miteingeschlossen werden (Buchholz et al., 2019, S. 204
zitiert nach: Fayers & Machin, 2016). Anknupfend an diesem Aspekt lasst sich hierdurch
zum Beispiel die Wirksamkeit einer Behandlung einfacher feststellen, indem die Messung
jeweils vor und nach der Behandlung erfolgt. Uberdies stellt das Konzipieren sowie die Eva-
luation von krankheitsspezifischen Mitteln einen fur die Forschung relevanten Arbeitszweig
in der Lebensqualitatsforschung dar (Buchholz et al., 2019, S. 204). Dies stellt einen weite-
ren Zweck fur die Erarbeitung der vorliegenden Arbeit dar, da die inhaltlichen Ergebnisse
der Literaturrecherche eine facettenreiche Auskunft Giber die HRQoL und OHRQoL von ED-

Betroffenen geben.

3 Methodik

Fur die Beantwortung der Forschungsfrage wurde eine Literaturrecherche als methodische
Vorgehensweise herangezogen. Die Recherche erfolgte auf den drei Datenbanken Pub-
Med, LIVIVO und Web of Science. Fur die theoretischen Grundlagen wurde ergéanzend auf
fachubergreifende Literatur zu den Themen HRQoL und ED aus mehreren Suchportalen
zurlickgegriffen. Das folgende Kapitel widmet sich zunachst der Begriindung der Wahl der
Datenbanken, bevor die Vorgehensweise bei der Literaturrecherche erlautert wird. Darauf-
hin werden die Ein- und Ausschlusskriterien beschrieben, welche als Entscheidungsgrund-

lage fur das Einbeziehen der jeweiligen Studien dienten.

3.1 Auswahl der Datenbanken

Fur die Literaturrecherche wurden die wissenschaftlichen Datenbanken PubMed, LIVIVO
und Web of Science vom 21.02.2022 bis zum 27.02.2022 mithilfe eines zuvor erstellten
Suchstranges durchsucht. Bei der Wahl der Datenbanken wurde bedacht, Fachdatenban-
ken und Suchmaschinen auszuwahlen, die bei der Literaturrecherche und Suche zu ge-
sundheitswissenschaftlichen Fragestellungen, wie in dieser vorliegenden Arbeit, haufig

Verwendung finden und ein breites Spektrum an wissenschaftlichen Studien vorweisen.
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PubMed

In der Gesundheitsbranche wird PubMed sehr haufig in Gebrauch genommen. Als medizi-
nische Datenbank eignet sich PubMed daher als Auswahl fir gesundheitsspezifische The-
men (Kleibel & Mayer, 2011, S. 35, 116). Seit 1996 ist PubMed fiir die Offentlichkeit zu-
ganglich und wurde vom National Center for Biotechnology Information in der US National
Library of Medicine (NLM) konzipiert und administriert. Die englischsprachige Fachdaten-
bank PubMed stellt vorwiegend Eintrage biomedizinischer, biowissenschatftlicher sowie ge-
sundheitswissenschatftlicher Literatur zur Verfiigung. Aber auch Eintrdge zu verwandten
Disziplinen sind zu finden. Zurzeit umfasst die Datenbank mehr als 33 Millionen Zitate und
Zusammenfassungen. Die zumeist vorhandenen abrufbaren Links verweisen auf die Voll-
texte der jeweiligen Zusammenfassungen. Das PubMed Central bildet ein Archiv, welches
Volltexte von Artikeln aus Zeitschriften inkludiert, die von der NLM flr die Archivierung re-

vidiert und selektiert wurden (PubMed, o. J.).
Boole’schen Operatoren und MeSH Terms

Uber das Tool der erweiterten Suche (Advanced Search) gelingt es, mithilfe von Suchbe-
griffen die Recherche zu spezifizieren. Die einzelnen Suchbegriffe kénnen mit den
Boole’schen Operatoren ,AND“, ,OR* und ,NOT*“ verbunden werden. Je nach inhaltlicher
Zuordnung und Ausmald an gewtlinschten Ergebnissen féllt die Wahl auf einen der drei
Operatoren. Ein ,OR* kommt zum Einsatz, wenn es sich bei den Suchbegriffen um Syno-
nyme handelt und eine erhdéhte Anzahl an Literaturangaben erzielt werden soll. Ein ,AND*
ermittelt mittels Verknlpfung die Schnittmenge zweier Konzepte und bewirkt eine Reduk-
tion der Anzahl von literarischen Angaben, da sich die Suchbegriffe auf unterschiedliche
Aspekte beziehen. Ein ,NOT*“ schlief3t die jeweiligen Suchbegriffe aus, die nach diesem
Boole’schen Operator in die Suche eingegeben werden, sodass unrelevante Artikel raus-
selektiert werden. Dabei besteht jedoch die Gefahr, dass relevante Artikel nicht miteinbe-
zogen werden. Fur die Suchbegriffe kbnnen auch die Schlagworter aus der von der NLM
entwickelten MeSH-Datenbank (,MeSH Database®) ausgewahlt werden. In PubMed wer-
den diese Schlagworter als sogenannte ,Medical Subject Headings® (MeSH) bezeichnet.
Diese Datenbank inkludiert circa 26.000 MeSH-Begriffe und wird einer jahrlichen Aktuali-
sierung unterzogen. MEDLINE stellt die gré3te Komponente von PubMed dar und beinhal-
tet als Datenbank mit MeSH verschlagwortete Literaturangaben. Dies verfolgt den Zweck,
die Suche nach Artikel zugénglicher zu gestalten, indem diese durch vorher definierte Fak-
toren standardisiert beleuchtet werden (Blumle et al., 2018; PubMed, o. J.). Weiterhin be-
steht der Vorteil bei der Nutzung eines Schlagwortes darin, dass alle weiteren Bezeichnun-

gen eines Begriffs ausfindig gemacht werden kdnnen (Kleibel & Mayer, 2011, S. 57).
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LIVIVO

Das interdisziplindre Suchportal LIVIVO umschlief3t Literatur Gber Gesundheit, Ernahrung,
Medizin, Agrar- und Umweltwissenschaften. Diese Themen klassifizieren sich unter dem
Oberbegriff Lebenswissenschaften (engl. = ,Life Sciences®). Die Uber 58 Millionen Litera-
turverweise werden von der Zentralbibliothek fur Medizin, dem Informationszentrum Le-
benswissenschaften, zur Verfiigung gestellt. Die jeweiligen Verweise auf die Literaturen
beinhalten gleichzeitig die Information dariber, inwiefern ein Zugriff auf den online-verfig-
baren Volltext entweder durch direkten Zugang oder einem anderswertigen Beschaffungs-
weg gewahrleistet wird. Auf3erdem zeichnet sich LIVIVO durch die semantische Suchtech-
nologie aus, wodurch die auf einem Index basierende Suchmaschine die Ergebnistreffer
nach Relevanz auflistet. Diese intelligente Suchtechnologie wird LIVIVO durch die Kombi-
nation der Technologie von den beiden einstigen Suchportalen MEDPILOT und GREENPI-
LOT ermdglicht. Zudem kdénnen neben englischsprachiger Literatur, auf Studien in weiteren

Sprachen zugegriffen werden (LIVIVO, o. J.).
Web of Science

Das Web of Science™ ist eine globale kostenpflichtige Zitationsdatenbank der Firma Cla-
rivate Analytics, welche den Zugang auf Datensatzen aus mehreren bibliografischen On-
line-Datenbanken gewabhrleistet. Die verschiedenen Datenbanken vereinen Inhalte aus in-
terdisziplinarer Forschung. Die Plattform bietet sowohl auf Veroffentlichungsdaten als auch
Zitationsdaten Zugriff, womit eine umfassende wissenschaftliche Suche ermdglicht wird.
Ungefahr 1,9 Milliarden zitierte Referenzen aus mindestens 171 Millionen Literaturnachwei-
sen kénnen abgerufen werden. Die Qualitatssicherung der Zeitschriften findet anhand der
unabhangigen Verlagszugehorigkeit statt. Die Besonderheit des Web-Portals besteht darin,
dass alle zitierten Referenzen sowie Artikel indiziert wurden und es Verdéffentlichungen bis
vor Uber 115 Jahre enthalt (Web of Science, o. J.).

Suchstrategie

Fur eine Suche in Datenbanken wird empfohlen zuvor Suchbegriffe festzulegen, welche die
gewiinschte Thematik abbilden. Hierfur sollen den einzelnen Komponenten des gesuchten
Inhalts weitere Bezeichnungen zugeordnet werden (Kleibel & Mayer, 2011, S. 40). Aus die-
sem Grund wurden fur die Erstellung eines Suchstranges zuvor Synonyme zu den Begriff-
lichkeiten, welche in der Fragestellung der vorliegenden Arbeit enthalten sind, gesammelt.
Die Recherche nach den Synonymen erfolgte mittels Lesen von Ubersichtsarbeiten zu der
betroffenen Erkrankung ,Ektodermale Dysplasie“ oder dem Konstrukt ,(Gesundheitsbezo-
gene) Lebensqualitat’. Weiterhin wurde auf die online zugangliche Enzyklopadie fir seltene

Erkrankungen namens Orphanet zugegriffen (Orphanet, o. J.). Als Synonyme flr die
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erbliche Krankheit wurden insbesondere die Hauptformen oder die Syndrome, die der
Gruppe von Erberkrankungen zugehdren, verwendet. Die ausgewahlten Synonyme wurden
daraufhin als Suchbegriffe fur den Suchstrang in Gebrauch genommen. Mithilfe der Boole-
schen Operatoren ,AND“ und ,OR" wurden die Suchbegriffe miteinander verbunden. Die
Verknupfung der Suchbegriffe mit dem Boole’schen Operator ,ODER® erzielt wie bereits
erwahnt eine Ausweitung der Suche (Kleibel & Mayer, 2011, S. 64). Aus diesem Grund
wurden méglichst viele Subtypen der ED im Suchstrang aufgelistet, die gleichzeitig die Tref-
ferquote erweitern. Diejenigen Synonyme, welche die Trefferanzahl nicht beeinflussen,
wurden aus dem Suchstrang entfernt. Fur das Konstrukt HRQoL werden in der Literatur
auch Begriffe wie Wohlbefinden, subjektive Gesundheit, psychosoziale Gesundheit und
mentale Gesundheit als Synonyme verwendet (Cooke et al., 2016; Tennant, 1995). Aus
dem Grund wurden diese Begriffe als Synonyme fir ,Quality of life” im Suchstrang inkludi-
ert. Der Suchstrang wurde in der englischen Sprache verfasst, um eine méglichst hohe
Anzahl an Literaturangaben zu erzielen. In der folgenden Abbildung 2 sind die auserwéhlten
Suchbegriffe des Suchstrangs zu entnehmen.

Ectodermal Dysplasia Quality of life
N V -HRQoL N

+Ellis-Van Creveld Syndrome

*Neurocutaneous Syndromes *well-being
*Pachyonychia Congenita *subjective health
*Ectrodactyly maculo-dystrophy *psychosocial health

syndrome *mental health
*Goltz syndrome

*Popliteal pterygium syndrome
*Incontinentia Pigmenti
*Tricho-Dento-Osseous

* Coffin-Siris Syndrome
*Hallermann-Streiff Syndrome
»Johanson-Blizzard Syndrome
*Oculotrichodysplasia

*Odonoonychodermal
Dysplasia

/ - /

Abbildung 2: Schliisselbegriffe und Boole'sche Operatoren (eigene Darstellung, 2022)

Es konnten fir die zu untersuchende Erkrankung und fur das angestrebte Outcome jeweils
ein MeSH-Term ausfindig gemacht werden, welche gleichzeitig die Ergebnistreffer der Su-
che in den Datenbanken positiv, das heilt aufsteigend, dirigiert. Ausgehend aus der Abbil-
dung 2 wurde ein Suchstrang fur die Eingabe in den beiden Datenbanken PubMed und
Web of Science entwickelt. Der vollstdndige Suchstrang impliziert eine Kombination aus
den folgenden MeSH-Terms, Schlusselbegriffen und Operatoren:
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("Ectodermal dysplasia"[Mesh] OR "Ectodermal dysplasia” OR "Ellis-Van Creveld Syn-
drome" OR "Neurocutaneous Syndromes" OR "Pachyonychia Congenita" OR "Ectrodactyly
maculo-dystrophy syndrome" OR "Goltz syndrome" OR "Popliteal pterygium syndrome" OR
"Incontinentia Pigmenti" OR "Tricho-Dento-Osseous" OR "Coffin-Siris Syndrome" OR "Hal-
lermann-Streiff Syndrome" OR "Johanson-Blizzard Syndrome" OR "Oculotrichodysplasia”
OR "Odonoonychodermal Dysplasia”) AND ("quality of life" OR "quality of life"[Mesh] OR
"HRQoL" OR "well-being" OR "subjective health" OR "Psychosocial health" OR "mental
health"). Der Suchstrang fur die Eingabe in LIVIVO beinhaltet dieselben Begriffe, dennoch
wurden lediglich die Bezeichnungen fur die MeSH-Terms aufgrund der in LIVIVO vorherr-
schenden Schreibweise anders geschrieben. Anstelle "Ectodermal dysplasia“[Mesh] wurde
beispielsweise (MESH=("Ectodermal dysplasia")) verwendet.

3.2 Vorgehensweise

Dieses Review zielt darauf ab, systematisch Priméarstudien zu identifizieren, die die Ergeb-
nisse der HRQoL oder OHRQoL bei Patient*innen mit ED untersuchen, und ihre Ergebnisse
in Bezug auf einzelne Instrumentendomanen, inhaltliche und methodische Merkmale zu-
sammenzufassen und kritisch zu bewerten. Fur eine strukturierte Ergebnisdarstellung wur-
den die eingeschlossenen Studien getrennt fur Kinder und Erwachsene zusammengefasst.
Zudem wurden die Ergebnisse der Recherche in Studien, welche entweder die HRQoL oder
die OHRQoL von Betroffenen erforschen, unterteilt. Die Entscheidung fur die Einbeziehung
der OHRQoL wurde wahrend der Durchfiihrung der Literaturrecherche getroffen, um die
Anzahl der Ergebnistreffer zu erhéhen. Infolge der ersten Sichtung des Datensatzes, wel-
cher durch die Eingabe des Suchstranges erzielt wurde, ist die geringe Menge an Studien
bezlglich der Forschungsfrage erkannt worden. Zu den bekanntesten Symptomen der ED
gehoren die oralen Manifestationen, sodass sich die Erforschung der OHRQoL als sinnvoll
darstellt (Reyes-Reali et al., 2018). Somit wurde die OHRQoL in den Einschlusskriterien in

Kapitel 3.3 miteinbezogen.

Fur eine wissenschaftliche Literaturarbeit, welche einen grofien Rahmen umfasst, empfiehlt
sich die Verwendung eines Literaturverwaltungsprogrammes. Die Nutzung dessen erleich-
tert den Umgang mit Literaturen sowie Quellenverzeichnissen und erschafft eine tbersicht-
liche und strukturierte Literatursammlung (Kleibel & Mayer, 2011, S. 68-69). Fur die Arbeit
mit wissenschaftlicher Literatur wurde hierfir ZOTERO als ein Literaturverwaltungspro-
gramm verwendet. Nach der Durchfiihrung der Datenbankrecherchen in den drei Daten-
banken PubMed, LIVIVO und Web of Science wurden die Ergebnisse aus den Datenbaken
nach ZOTERO exportiert. Bevor das Screening stattgefunden hat, wurden die Studien nach

doppelten Referenzen gesichtet und aussortiert. Daraufhin wurden die Blcher aus dem
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Datensatz entfernt, um ausschlie3lich mit Studien weiterzuarbeiten. Im ersten Schritt wur-
den alle potenziell geeigneten Studien zunachst auf Basis des Titels und der Zusammen-
fassung (engl. = Abstract) unter Verwendung vorher festgelegter Ein- und Ausschlusskrite-
rien (siehe Kapitel 3.3) gescreent. Artikel, bei denen die Beurteilung der Eignung anhand
des Titels oder des Abstracts nicht realisiert werden konnte, wurden ebenfalls fiir eine wei-
tere Bewertung herangezogen. Im zweiten Schritt wurden die Studien, welche in die engere
Wahl gezogen wurden, anhand des Volltext-Screenings nach der Erfullung der erwahnten
Kriterien geprtft. Die Ausgrenzung beim Screening der Volltexte erfolgte ebenfalls metho-
disch nach zuvor entwickelten Unterkategorien: Sprache, Studiendesign, Outcome, The-
matik (andere Erkrankungen). Die relevanten Studien, die nach dem Volltext-Screening in

die Studienauswahl eingeschlossen wurden, sind im Ergebnisteil der Arbeit beschrieben.

Fur die Datenextraktion wurden Daten zum Autor, zum Verdffentlichungsjahr, zum Her-
kunftsland, zum Studienziel, zum Studiendesign, zur Anzahl der Teilnehmenden, zu den
Merkmalen der Teilnehmenden, zur (O)HRQoL-Messung und zu den wichtigsten Studien-

ergebnissen der endguiltig inkludierten Studien erfasst.

Fiur die Qualitatsbewertung der eingeschlossenen Studien wurde das Appraisal tool for
Cross-Sectional Studies (AXIS-Tool) zur Beurteilung der Qualitét von Querschnittsstudien
herangezogen, da groRtenteils Querschnittstudien miteinbezogen wurden. Es wurden
ebenfalls Studien mit anderen Studiendesigns mit demselben Tool bewertet, wie zum Bei-
spiel eine Kohortenstudie, eine Fallserie oder Interventionsstudien. In der Kohortenstudie
sowie prospektiven Fallserie fand nur eine einmalige Erhebung der (O)HRQoL statt, wobei
ausschlielich diese von Interesse war. Daher wurde das AXIS-Tool zur Bewertung der
Qualitat der Erhebung der (O)HRQOoL verwendet. Bei den drei Interventionsstudien wurde
der Fokus nur auf die Baseline-Erhebung vor der Intervention gesetzt, weshalb erneut das
AXIS-Tool zum Einsatz kam. Fir die Auswertung wurde kein Punktesystem verwendet.

Stattdessen wurden die interessierten Inhalte narrativ skizziert.

3.3 Ein- und Ausschlusskriterien

Eine wissenschaftsbasierte Literaturrecherche bedarf der Einrahmung mittels Ein- sowie
Ausschlusskriterien. Sie erfullen den Zweck, die Suche fokussierter durchfiihren zu kdnnen
sowie nachtraglich nachvollziehbar darzulegen. Nach verschiedenen Aspekten lasst sich
die Suche in Datenbanken unterschiedlich filtern, wie beispielsweise nach dem Zeitraum
oder der Publikationsart (Kleibel & Mayer, 2011, S. 42-43). Nachfolgend sind die Ein- sowie

Ausschlusskriterien der vorliegenden Arbeit in der Tabelle 1 abgebildet.
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Tabelle 1: Ein- und Ausschlusskriterien (eigene Darstellung, 2022)

Einschlusskriterien
Variable e (O)HRQoL wird qualitativ/ quantitativ gemessen
Population e Patient*innen mit ED
(Alter der Patient*innen ist nicht eingegrenzt)
Publikationsart e Nurin Peer-Review-Journals veréffentlichte Artikel
Studiendesign e Quer- und Langsschnittstudien, experimentelle Studien,
Beobachtungsstudien
Ausschlusskriterien
Variable e Studien, in denen Lebensqualitat/mental health/ psychosocial

health/ well-being/ subjective health nicht gemessen wird

Studiendesign ¢ Metaanalysen, Reviews oder Fallberichte (Case Reports)
Sprache e Artikel nicht in englischer oder deutscher Sprache verfugbar
Zusatzlich

Setting o Keine geografischen Einschrankungen

Zeitraum e Keine zeitlichen Einschrankungen

Fur die Studienauswahl wurde in erster Linie vorausgesetzt, dass die HRQoL oder die
OHRQoL von Patient*innen mit der Diagnose ED entweder qualitativ durch Interviews oder
quantitativ mittels Fragebdgen gemessen wurde. Daher wird das Studiendesign sekundar
berucksichtigt. Querschnitt-, Langsschnittstudien, experimentelle Studien sowie Beobach-
tungsstudien wurden eingeschlossen. Diesbezuglich wurden neben dem Schlusselbegriff
~quality of life“ ebenfalls weitere Begriffe wie beispielsweise Wohlbefinden, psychosoziale,
mentale oder subjektive Gesundheit als Synonyme akzeptiert. Das Studiendesign wurde
bis auf Reviews, Metaanalysen oder Case Reports nicht weiter eingeschrankt. Bislang ist
keine Ubersichtsarbeit Gber die vorliegende Thematik bekannt, weshalb Reviews und an-
dere Ubersichtsarbeiten iber die zugrunde liegende Fragestellung ausgeschlossen wur-
den. Case Reports wurden zum einen exkludiert, da sie mit einem Einzelfall eine sehr ge-
ringe und daher nicht reprasentative Teilnehmeranzahl vorweisen (Alpi & Evans, 2019).
Zum anderen diente der Ausschluss der Reduzierung der Trefferquote. Des Weiteren wur-
den nur Studien bertcksichtigt, welche in Fachzeitschriften mit Peer-Review publiziert wur-
den. Wie bereits erwahnt, wurden ausschlieRlich Patient*innen mit ED als klinische Diag-
nose eingeschlossen. Dabei waren ebenso gemischte Studienpopulationen, zum Beispiel
ED-Patient*innen und andere Patient*innengruppen, zulassig. Das Alter der Patient*innen

wurde dabei nicht eingegrenzt.
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Als Ausschlusskriterium wurde in erster Linie festgelegt, dass die (O)HRQoL in der jeweili-
gen Studie nicht gemessen wird. Die Eindeutigkeit der Messung wird der Verwendung einer
standardisierten Erhebungsmethode entnommen. Zuséatzlich kann erwahnt werden, dass
keine geografischen oder zeitlichen Einschrankungen vorgenommen wurden. Das Publika-
tionsdatum wurde innerhalb keiner Zeitspanne eingegrenzt, um eine maglichst weit umfas-
sende Darstellung des Forschungsstandes vornehmen zu kénnen. Zudem wirde eine zeit-
liche Einschrankung die Trefferquote, welche ohnehin aufgrund des seltenen Charakters
der betroffenen Erkrankung gering ausfallt, deutlich verringern. Jedoch erfolgte bei der Li-
teraturrecherche eine sprachliche Limitation, da in die Studienauswahl ausschlieflich
deutsch- oder englischsprachige Studien inkludiert wurden. Denn ein sicheres Textver-
stéandnis konnte ausschlief3lich bei diesen beiden Sprachen gewahrleistet werden.

4 Ergebnisse

In diesem Kapitel werden die Ergebnisse der Literaturrecherche prasentiert. Nachdem mit-
hilfe einer Ergebnistabelle die wichtigsten Eckdaten der inkludierten Studien beschrieben
werden, erfolgt eine detaillierte Beschreibung der Ergebnisse in kategorischer Form. Zum

Schluss werden die Studien hinsichtlich ihrer Qualitat bewertet.

4.1 Darstellung des Suchprozesses

Die Darstellung des Suchprozesses und der im Rahmen der Literaturrecherche erzielten
Ergebnisse wird, in Anlehnung an das Preferred Reporting Items for Systematic Reviews
and Meta-Analyses (PRISMA) Flussdiagramm nach Moher et al. (2009), in Abbildung 3

graphisch verkorpert. Dabei werden auch die Grinde fir die Ausgrenzungen aufgelistet.
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[ Identifizierung von Studien tiber Datenbanken

Ergebnistreffer durch Datenbank-
5 recherche: Vor dem Screening entfernte
§ o] Datensétze:
PubMed (n = 998 v
.E’.:. ( ) »  Doppelung (n = 188)
> LIVIVO (n=119) - Bucher (n=11)
Web of Science (n = 125)
Vorauswahl durch Titel/ Abstract
Screening: (n = 1.043)
l Ausgeschlossene Treffer:
Anzahl der Studien im Titel/ *+  Thematik (n = 918)
. »  Studiendesign (n = 57)
= Abstract Screening (n = 1.043) >
i
5 '
Ausgeschlossene Volltexte:
Auf Eignung geprifte Volltexte
» Sprache (n=3)
(n=68) - (O)HRQoL Messinstru-
ment (n = 14)
«  Thematik/ Andere Er-
krankung (n = 23)
»  Studiendesign (n = 14)
o Eingeschlossene Studien im
5 Review
5
i (n=14)

Abbildung 3: Suchprozess in Anlehnung an das PRISMA Flussdiagramm (eigene Darstellung, 2022)

Die Datenbankrecherchen ergaben 1242 Referenzen, von denen 188 Duplikate sowie elf
Bucher entfernt wurden. Das Screening der Titel und Abstracts ergab 68 potenziell in Frage
kommende quantitative Artikel, die anschlieRend alle anhand ihres Volltextes bewertet wur-
den. Insgesamt erfillten 14 Studien die Zulassigkeitskriterien und wurden in diese Arbeit
eingeschlossen. Drei der 54 ausgeschlossenen Studien wurden ausgegrenzt, weil die Stu-
dien in einer in den Ausschlusskriterien beinhalteten Sprache verfasst worden waren. Wei-
tere 14 Studien wurden aufgrund des fehlenden Messinstruments der (O)HRQoL ausge-
schlossen. Auf Grundlage des thematischen Inhalts, wie beispielsweise der Untersuchung
einer nicht betreffenden Erkrankung, wurden 23 Studien exkludiert. Auf Basis des Stu-
diendesigns wurden weitere 14 Referenzen nicht mit in die Studienauswahl beriicksichtigt.
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4.2 Beschreibung der ausgewahlten Studien

Die 14 in diese Ubersichtsarbeit einbezogenen quantitativen Studien wurden zwischen
2004 und 2021 publiziert (Shin & Hartnick, 2004; Crossan & O’Connell, 2021). Die Halfte
der Studien wurde im englischsprachigen Raum sowie hauptsachlich in Europa umgesetzt.
Funf von den Studien wurden in den USA (Mehta et al., 2007; Lane et al., 2009; Pavlis et
al., 2010; Hickerson et al., 2009; Kohlie et al., 2012), vier in Deutschland (Hanisch et al.,
2018; 2019b; 2021; Niekamp et al., 2020), zwei im Vereinigten Koénigreich (UK) (Shin &
Hartnick, 2004; Wallis et al., 2015), eine in Norwegen (Geirdal et al., 2014), eine weitere in
Irland (Crossan & O’Connell, 2021) sowie eine in Israel (Koren et al., 2019) durchgefihrt.
Zu den Studiendesigns gehdren neun Querschnittsstudien (Mehta et al., 2007; Lane et al.,
2009; Pavlis et al., 2010; Geirdal et al., 2014; Wallis et al., 2015; Kohli et al., 2012; Hanisch
et al., 2018; Niekamp et al., 2020; Crossan & O’Connell, 2021), eine Kohortenstudie (Ha-
nisch et al., 2019b), eine prospektive Beobachtungsstudie im Design einer Fallserie (Shin
& Hartnick, 2004) sowie drei experimentelle Studien (Hickerson et al., 2009; Koren et al.,
2019; Hanisch et al., 2021). Die StichprobengréRen schwankten zwischen drei und 172
Teilnehmer*innen (Hickerson et al., 2009; Crossan & O’Connell, 2021). Als generische In-
strumente zur Messung der HRQoL von Patient*innen mit ED wurden der SF-8 (Mehta et
al., 2007), SF-36 (Pavlis et al., 2010; Geirdal et al., 2014), PedsQL™ (Lane et al., 2009),
CDLQI (Lane et al., 2009; Pavlis et al., 2010) sowie der EQ-5D-3L (Wallis et al., 2015)
verwendet. Als krankheitsbezogene Messinstrumente zur Erhebung der HRQoL wurden
der OM-6 (Shin & Hartnick, 2004), DLQI (Hickerson et al., 2009) sowie der PCQoL (Koren
etal., 2019) benutzt. Fur die Messung der OHRQoL kamen die deutsche Version des OHIP-
14- Fragebogens (Hanisch et al., 2018; 2019b; 2021; Niekamp et al., 2020), der CPQ11-14
und der P-CPQ (Kohli et al., 2012; Crossan & O’Connell, 2021) zum Einsatz.

Nachfolgend kann eine inhaltliche Darstellung der Ergebnisse in Form einer zusammenfas-
senden Tabelle entnommen werden (Tabelle 2). Der Titel, die Autor*innen, das Jahr, das
Herkunftsland, das Ziel der Studie, das Studiendesign, die Stichprobe, (O)HRQoL-Messin-
strumente und Ergebnisse der 14 Studien werden prasentiert. Die Studien werden nach
dem Erscheinungsjahr und der Art des Messinstruments tabellarisch sortiert. Zu Beginn
werden die Studien, welche die HRQoL der Studienpopulation mit generischen Methoden
messen, vorgestellt (Mehta et al., 2007; Lane et al., 2009; Pavlis et al., 2010; Geirdal et al.,
2014; Wallis et al., 2015). Daraufhin folgen die Studien, welche die krankheitsbezogene
Lebensqualitat untersuchten (Shin & Hartnick, 2004; Hickerson et al., 2009; Koren et al.,
2019). Die dritte Kategorie enthalt Studien mit OHRQoL-Messinstrumenten (Kohli et al.,
2012; Hanisch et al., 2018; 2019b; 2021; Niekamp et al., 2020; Crossan & O’Connell, 2021).
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Tabelle 2: Ergebnistabelle der ausgewahlten Studien (eigene Darstellung, 2022)

Studie

Autor;
Land

Mehta et
al.
(2007);
USA

Lane et
al.
(2009);
USA

Pavlis et
al.
(2010);
USA

Titel

Head and neck mani-
festations and quality
of life of patients with
ectodermal dysplasia

Psychosocial function-
ing and quality of life
in children and fami-
lies affected by AEC
syndrome

Quality of Life of Cuta-
neous Disease in the
Ectodermal Dyspla-

sias

Ziel der Studie

Beschreibung der
Kopf-Hals-Manifesta-
tionen und der Le-
bensqualitét bei EDs

Beschreibung der
psychischen Anpas-
sung und Lebens-
qualitat von Kindern
und deren Familien
mit AEC-Syndrom

Untersuchung des
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bensqualitat und der
Hautbeteiligung bei
ED
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Querschnittstudie

Querschnittstudie

Querschnittstudie
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Alter: 4 Monate
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n=18
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n=42

Alter: Erwach-
sene 33 (Mittel-
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Kinder 6 (Mittel-
wert)
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The Short
Form-8 (SF-8)
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PedsQL™,
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Kinderbericht:
PedsQL™,
cbDLQl, CPQ

cbLal,
SF-36,
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Ergebnisse

Die Werte der Auswertung des SF-8-Fragebo-
gens waren im Durchschnitt sehr hoch. Fir 58
Prozent der Befragten war der allgemeine Ge-
sundheitszustand sehr gut oder ausgezeich-
net.

Die HRQoL war in vielen Bereichen leicht be-
eintrachtigt. Wahrend die Stichprobenmittel-
werte der Kinderberichte eine stérkere Beein-
trachtigung zeigten, befanden sich die Durch-
schnittswerte der Elternberichte im normalen
Bereich. Altere Teilnehmer*innen schienen
mehr negative Auswirkungen auf ihre HRQoL
zu empfinden im Gegensatz zu jlingeren AEC-
Betroffenen

Die Auswertung der CDLQI-Fragebdgen ergab
eine mittlere Gesamtpunktzahl von 4,2, welche
eine sehr geringe Beeintrachtigung der Le-
bensqualitat aufzeigt. Die Mittelwerte der acht
Subskalen waren &hnlich denen der nationalen
Normen. Die Mittelwerte der Subskalen des
SF-36 betrugen 51,8 (MCS) und 50,0 (PCS)
und &hneln somit der allgemeinen Bevdlke-

rungsnorm.
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Die Oligodontie/ED-Gruppe hatte im Vergleich
zu Patient*innen mit TCS oder Cherubismus
die schlechteste geistige sowie psychische Le-
bensqualitat (74,45). Dennoch stand dieser
Wert fur eine hohe psychische Gesundheit.
Der mittlere PCS von 52,93 sowie der mittlere
MCS von 46,24 bei Teilnehmenden mit Oligo-
dontie/ED né&herten sich den Normwerten der
allgemeinen amerikanischen Bevélkerung an.

Der mittlere EQ-5D-Index betrug 0,67 und ent-
sprach dem von Patient*innen mit Herzerkran-
kungen. Schmerzen besalRen somit eine
starke Beeintrachtigung auf den Alltag von Pa-

tient*innen in allen PC-Untergruppen von PC.

Der Mittelwert fur die einzelnen Bereiche der
visuellen Analogskala des OM-6 (Bereich von
1-7) war 2,0. Der niedrige Wert deutete auf
eine geringere Auswirkung auf die Lebensqua-
litat hin.

Zum Zeitpunkt der ersten Erhebung des DLQI
lagen die Werte der drei Patient*innen in einem
Bereich von 9 bis 21. Dieser Wertebereich um-
fasste Werte, welche einen méagigen bis sehr
starken Einfluss auf die Lebensqualitéat der Be-
troffenen aufwiesen. Alle drei Patient*innen
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mit Querschnitts-
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n=5
Alter: 21 bis 54
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Alter: 11 bis 19
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n=12
Alter: 16 bis 55
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Alter: 16 bis 76
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PCQoL

Kinderbericht:
CPQ11-14
Elternbericht:
P-CPQ

Deutsche
Version des
Oral Health
Impact Profile
(OHIP)-14-
Fragebogens

Deutsche
Version des
OHIP-14-Fra-

gebogens

wiesen trotz der Nebenwirkungen durch die
Einnahme von Rapamycin eine verbesserte
Lebensqualitat auf.
Die Basiserhebung zeigte eine niedrige
PCQoL aufgrund der Bandbreite der Scores
von 18 bis 34. Alle Patient*innen zeigten nach
der ersten und letzten Behandlung mit den Btx-
Injektionen eine Abnahme der PCQoL-Scores
(p = 0,043), was eine signifikante Verbesse-
rung der PCQoL bedeutet.

Der Mittelwert der OHRQoL-Scores war 31,6.
Altere Personen nahmen mehr funktionelle
Probleme wahr als jingere Personen (p =
0,04). Frauen nahmen mehr emotionale Prob-
leme wahr als Manner (p = 0,01). Betreuer*in-
nen nahmen etwas hdhere OHQoL-Werte
wahr als die Patient*innen selbst (p>0,05).
Der Gesamtdurchschnitt des OHIP-14-Werts
lag bei 25,5 (moglicher Bereich: 0-56), wobei
ein hoher Score eine schlechte OHRQoL vor-
zeigt. Weibliche Personen wiesen mit einem
Mittelwert von 33,8 eine niedrigere OHRQoL
als mannliche Personen mit einem Mittelwert
von 20 bei einem p-Wert von 0,20.

Der mittlere OHIP-14-Gesamtscore lag bei
weiblichen Personen bei 12,23 Punkten und
bei Mannlichen bei 11,79 Punkten. Somit war
die OHRQoL von ED-Betroffenen geringer als
die der deutschen Normalbevélkerung mit 4,09
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Punkten. Die OHRQoL wurde bei der er-
schwerten Zahnarzt*insuche (p = 0,001) und
der Unzufriedenheit mit dem Gesundheitssys-
tem (p = 0,007) negativ beeinflusst.

Der OHIP-14G-Durchschnittsscore der Stich-
probe lag bei 23,9 Punkten und war folglich be-
eintrachtigter als in der deutschen Allgemein-
bevélkerung (4,09). Der PhOX-Durchschnitts-
score lag bei 61,2 Punkten, sodass eine starke
Beeintrachtigung der physischen Mundge-
sundheit abgeleitet werden konnte.

Der Mittelwert der Teilnehmer*innen des O-
HIP-14-Scores betrug vor Therapiebeginn
29,7 Punkte und vier Wochen nach Beendi-
gung der prothetischen Versorgung 3,3
Punkte. Somit konnte eine Verbesserung der
OHRQoL entnommen werden.

Innerhalb der P-CPQ-Scores zwischen den
Kindern mit isolierter Hypodontie, ED und den
jeweiligen Kontrollen wurden héhere Werte (p
< 0,05) verzeichnet. Folglich empfanden El-
tern von Kindern mit ED und isolierter Hypo-
dontie eine negative OHRQoL im Vergleich zu

Nicht-Betroffenen.

PedsQL™ = Pediatric Health-Related Quality of Life 4.0 Generic Core Scales; PPQ = Parental Perceptions Questionnaire; CHQ = Child Health Questionnaire; CDLQI = Children's
Dermatology Life Quality Index; CPQ = Child Perceptions Questionnaire; EQ-5D-3L = European Quality of Life 5 Dimensions 3 Level Version; PCQoL = Lebensqualitéatsfragebogen

fur Patient*innen mit PC; P-CPQ = Parent-Caregiver Perceptions Questionnaire; PhOX = Physical Oral Health Index; p = p-Wert, Signifikanzwert

Alle Studien werden mit den ihnen zugeteilten Nummern Studie 1-14 bezeichnet (siehe Tabelle 3).
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4.2.1 HRQoL von péadiatrischen Patient*innen mit ED

Lane et al. (2009), Pavlis et al. (2010) sowie Shin und Hartnick (2004) befassten sich unter
anderem mit der HRQoL von Kindern und Jugendlichen. Alle drei Studien haben die Ge-
meinsamkeit, dass die Ergebnisse darauf hindeuten, dass die HRQoL der betroffenen Stu-
dienpopulationen aufgrund der ED eine geringe Beeintrachtigung erlitt (Lane et al., 2009;
Pavlis et al., 2010; Shin & Hartnick, 2004). Lane et al. untersuchten in einer US-amerikani-
schen Querschnittstudie (n = 18) aus dem Jahr 2009 die Lebensqualitat von Kindern und
deren Familien mit AEC-Syndrom beziehungsweise Hay-Wells-Syndrom. Die Stichprobe
umfasste AEC-Patient*innen im Alter zwischen vier Monaten und 17 Jahren sowie deren
Eltern. Fiur die Erfassung der HRQoL wurden sowohl generische (PedsQL™, CPQ, PPQ,
CHQ) als auch krankheitsspezifische (CDLQI) Instrumente verwendet. Hinsichtlich des
PedsQL™ lag der durchschnittliche Gesamtwert der Parent Proxy-Report-Formulare fur El-
tern bei 73,8 (SD = 18,0). Die Werte der Eltern reichten in dem Bereich von 41,3 bis 97,8,
wobei der Fragebogen Werte von null bis 100 zuléasst. Dabei reflektieren hohere Werte eine
bessere HRQoL. Ein Wert unter 65,4 wirde auf ein Risiko flir eine Beeintrachtigung der
HRQoL hindeuten. Das Parental Perceptions Questionnaire (PPQ) fur Eltern von Kindern
von sechs bis 14 Jahren wurde ebenfalls zur Erfassung der kindlichen Lebensqualitat ver-
teilt. Die Gesamtpunktzahlen konnen Werte zwischen null und 124 betragen, wobei hdhere
Werte auf mehr Probleme hindeuten. Der durchschnittliche Gesamtwert des PPQ betrug,
in dem Bereich von 19 bis 78 Punkten, 42,8 (SD = 18,4). Der Child Health Questionnaire
(CHQ) PF50 wurde ebenfalls eingesetzt, um die Lebensqualitat von Kindern im Alter von
funf bis 18 Jahren aus der Elternsicht zu bestimmen. Auch hier reicht der Gesamtbereich
von null bis 100, wobei hthere Werte auf eine glinstige Lebensqualitat hinweisen. Sowohl
der mittlere physische Gesamtwert mit 42,9 (SD = 14,9) als auch der psychosoziale Ge-
samtwert mit 43,4 (SD = 14,1) lagen unterhalb der Normwerte (53 und 51,2). Insgesamt

lagen die Durchschnittswerte der Elternberichte im Normbereich (Lane et al., 2009).

Im Hinblick der Child Self-Report-Formulare lag der mittlere Gesamtscore des PedsQL™
bei 68,2 (SD = 22,4) im Bereich von 43,5 bis 100. Dieser Wert lag unmittelbar unterhalb
des Normwertes von 69,7. Die Subskalenwerte verdeutlichten, dass nur die psychosoziale
Gesundheit mit 62,8 (Normwert = 66.0) sowie die Schulfunktion mit 57,8 (Normwert = 63.0)
auf ein Risiko fur eine Beeintrachtigung der Lebensqualitat verwiesen. Der Child Percepti-
ons Questionnaire (CPQ) fur acht bis zehnjahrige Kinder mit einem Wertebereich von null
bis 100 wurde speziell fur die Erfassung der Lebensqualitat bei Mund-Gesichts-Erkrankun-
gen entwickelt. Der Gesamtmittelwert von 7,8 (SD = 12,6) befand sich keinesfalls in einem
problematischen Wertebereich. Hingegen stellte der Gesamtmittelwert von 75,0 (SD = 7,1)

des CPQ fur elf bis 14-Jahrige einen problematischeren Wert dar, da hohere Werte mehr
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Probleme bedeuten, wobei die Gesamtwerte zwischen null und 148 liegen kénnen. Altere
Teilnehmer*innen schienen mehr negative Auswirkungen auf inre HRQoL zu empfinden im
Gegensatz zu jungeren AEC-Betroffenen. Zudem wurde der CDLQI zur Ermittlung der
HRQoL bei Kindern im Alter von vier bis 16 Jahren mit Hauterkrankungen angewendet. Die
Messung ergibt einen méglichen Gesamtwertebereich von null bis 30, dabei illustrieren ho-
here Punktzahlen eine starkere Beeintrachtigung der Lebensqualitat. Der Mittelwert lag bei
5,7 (SD = 4,7) und spiegelte somit keine groRe Einschrankung der Lebensqualitat wider
(Lane et al., 2009).

In einer weiteren Studie aus den USA namens ,Quality of Life of Cutaneous Disease in the
Ectodermal Dysplasias“ untersuchten Pavlis et al. im Jahr 2010 den Zusammenhang zwi-
schen der Lebensqualitat und der Hautbeteiligung bei ED an 42 Teilnehmer*innen. Neben
der Lebensqualitatsmessung mittels CDLQI an 16 Kindern im Durchschnittsalter von acht
Jahren wurden zusatzlich der ED-Typ und der Schweregrad der ED geprift. Letzteres
wurde unter Zuhilfenahme von Finf-Punkte-Likert-Skalen Uber die Kopfhautalopezie, Fin-
gernagelbeteiligung sowie die Hypohidrose eingeschatzt. Die Auswertung der CDLQI-Fra-
gebodgen ergab eine durchschnittliche Gesamtpunktzahl von 4,2 (SD = 4,2), welche eine
sehr geringe Beeintrachtigung der Lebensqualitat aufzeigte. Die meisten Probleme zeigten
die Kinder in den Bereichen Behandlung, Freizeit und Symptome sowie Gefiihle. Hingegen
waren die niedrigsten Punktwerte in den Bereichen Schlaf, Schule und personliche Bezie-
hungen zu finden. Mit einer statistischen Signifikanz von p < 0,05 wurden Korrelationen
zwischen den beiden Messinstrumenten durchgefiihrt. Eine positive Korrelation resultierte
zwischen dem Schweregrad der Hypohidrose und dem CDLQI mit einer statistischen Sig-
nifikanz von r = 0,47 und p = 0,06. Auch in der multivariaten allgemeinen linearen Regres-
sionsmodell (GLM)-Analyse waren die Ergebnisse der Hypohidrose (p = 0,07) und der Fin-
gernagelbeteiligung (p = 0,07, r> = 0,73) statistisch signifikant mit den Werten des CDLQI.
Zudem wurden die Parameterschéatzungen fur die indianische Rasse (8,55), das Alter (0,21)

sowie fiir das weibliche Geschlecht (5,8) berechnet (Pavlis et al., 2010).

In einer prospektiven Beobachtungsstudie namens ,Otologic Manifestations of Ectodermal
Dysplasia“ von Shin und Hartnick in den UK im Jahr 2004 wurde der Umfang und die Pra-
valenz otologischer Erkrankungen bei 69 Patient*innen mit ED im Alter von eins bis 56
Jahren geprift. Das mittlere Alter der Stichprobe betrug elf Jahre, weshalb die komplette
Studienpopulation hier als padiatrisch angesehen wurde. Dem mannlichen Geschlecht ge-
horten 64 Prozent der Teilnehmer*innen an. Die HED war von der Mehrzahl vertreten. Ub-
rige Patient*innen waren von der Ektrodaktylie-ED (Akronym fir Ektrodaktylie-Ektodermale
Dysplasie-Cleft fur Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte (EEC)), dem Hay-Wells-Syndrom, dem

Clouston-Syndrom und nicht Klassifizierten  Krankheitsformen betroffen. Als
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krankheitsspezifisches Lebensqualitatsinstrument wurde ein Fragebogen mit einem Wer-
tebereich von eins bis sieben nach dem Vorbild des Otitis Media 6 (OM-6) eingesetzt. Der
Mittelwert flr die gesamte Stichprobe der visuellen Analogskala des OM-6 war 2,0 (SD =
1,1). Der niedrige Wert deutet auf eine geringe Auswirkung auf die Lebensqualitat hin. Die
durchschnittlichen Antworten lagen im Bereich ,kein Problem® und ,etwas problematisch®.
Die meisten Probleme wurden in den Subskalen Horverlust und Sprachstérungen (Mittel-
wert von 2,6 in beiden Subskalen) angegeben. Hingegen traten die geringsten Probleme in
Tatigkeitsbegrenzungen auf (Mittelwert von 1,5). Die Gesamtauswirkung der otologischen
Erkrankungen auf die krankheitsspezifische Lebensqualitat der Studienpopulation betrug
innerhalb der Ratingskala im Durchschnitt 6,6. Dieser Wert steht fir eine eher mittlere bis
gute Lebensqualitat (Shin & Hartnick, 2004).

4.2.2 HRQoL von erwachsenen Patient*innen mit ED

Die Studie ,Head and neck manifestations and quality of life of patients with ectodermal
dysplasia” forschte ebenfalls ber den Zusammenhang zwischen der HRQoL von Pati-
ent*innen mit ED und daraus resultierende otolaryngologische Probleme. Der Unterschied
bestand darin, dass in dieser Studie die erwachsenen Studienteilnehmer*innen bezlglich
ihrer HRQoL befragt wurden. Mehta et al. durchleuchteten in dieser amerikanischen Quer-
schnittstudie (n = 75) aus dem Jahr 2007 die HRQoL von ED-Patient*innen im Alter von
vier Monaten bis 85 Jahren mittels The Short Form-8 (SF-8). Die Studienpopulation enthielt
49 méannliche sowie 26 weibliche Personen. Unter den ED-Formen waren 74 Prozent mit
einer HED, sieben mit dem Clouston-Syndrom, weitere sieben mit dem EEC-Syndrom, drei
mit dem Hay-Wells-Syndrom, zwei mit dem Witkop-Syndrom und eine*r mit dem okuloden-
talen digitalen Syndrom vertreten. Unter den Teilnehmenden litten 43 Prozent unter zusétz-
lichen Erkrankungen, wie beispielsweise Asthma, der gastrodsophagealen Refluxkrankheit
oder einer Aufmerksamkeitsdefizit-/Hyperaktivitatsstorung. Die Teilnehmenden waren im
Durchschnitt 15 Jahre alt, daher haben nur 26 Teilnehmenden den fiir Erwachsene vorge-
sehenen SF-8-Fragebogen ausgeflillt. Die Auswertung erzeugte im Durchschnitt sehr hohe
Werte, welche eine gunstige HRQoL widerspiegeln. Das allgemeine Energieniveau wurde
von 88 Prozent als sehr viel oder ziemlich viel angegeben. Fir Uber die Halfte der Befragten
(58 Prozent) war der allgemeine Gesundheitszustand sehr gut oder ausgezeichnet. Hinge-
gen beschrieben acht Prozent einen mittelmafigen bis schlechten Gesundheitsstatus. Je-
weils ein Viertel der Befragten empfanden kérperliche Einschrankungen im Alltagsleben
sowie eine emotionale Belastung, wobei éltere Erwachsene (> 30 Jahre) héhere Werte hin-

sichtlich der emotionalen Beeintrachtigung angaben, im Gegensatz zu jlingeren
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Erwachsenen, die unter 30 Jahren waren (p = 0,047). AusschlieBlich zwolf Prozent infor-

mierten Uber eine signifikante Einschrankung bei sozialen Aktivitaten (Mehta et al., 2007).

In der Studie von Pavlis et al. (2010), welche bereits in Kapitel 4.2.1 vorgestellt wurde,
untersuchte die Autorenschaft ebenfalls die HRQoL von erwachsenen mit ED (n = 14) mit-
tels SF-36 und nahmen zusatzlich den Skindex-29 in Gebrauch. Unter den ED-Typen wa-
ren, neben EEC und AEC, bei 71 Prozent der erwachsenen Studiengruppe die HED vertre-
ten. Bei fast allen Erwachsenen waren Haut und Haare von der ED betroffen, bei ungeféahr
40 Prozent ebenso die Nagel. Der Schweregrad der ED durch die Hypohidrose lag bei 36
Prozent der Erwachsenen so hoch, dass sie angaben, tberhaupt nicht schwitzen zu kon-
nen. Ungefahr 64 Prozent litten unter maRigem Haarausfall. Zudem waren bei den meisten
erwachsenen Teilnehmenden im Durchschnitt weniger als finf Fingernagel betroffen. Be-
zliglich des Skindnex-29 kénnen die Ergebnisse des hautkrankheitsspezifischen Fragebo-
gens Werte von null bis 100 annehmen. Hierbei wird eine starkere Wirkung auf die HRQoL
durch héhere Werte symbolisiert. Der durchschnittliche Gesamtwert des Skindex-29 bezif-
ferte 16,0 (SD = 17,9), jedoch reichte die Bandbreite der Antworten von null bis 67 Punkten.
Erwahnenswert ist der mittlere Gesamtwert von 25,3 der Subskala Symptome, wohingegen
die beiden anderen Subskalen Emotionen (12,3) und Funktionen (13,8) sich halb so viel auf
die HRQoL auswirkten. Zufolge der statistischen Analysen wurde die Signifikanz mit p <
0,05 ausgedruckt. Jedoch wurde keine statistische Signifikanz in der Korrelation zwischen
dem Erkrankungsschweregrad und den Skindex-29-Werten entnommen. Folgende Werte
bezeugten dies: der Schweregrad der Hypohidrose (r = 0,29, p = 0,31), die Fingernagelbe-
teiligung (r = 0,27, p = 0,35) und die Alopezie (r = 0,36, p = 0,20). Indessen zeigten sich das
Alter (p = 0,05) sowie das Geschlecht (p = 0,05) wahrend der multivariaten GLM-Analyse
fur Skindex-29 an einer Annaherung der statistischen Signifikanz erkenntlich (r? = 0,57).
Daruber hinaus wurden die Parameterschatzungen fir die Fingernagelbeteiligung (6,1),
das Alter (0,7) sowie fur das weibliche Geschlecht (25,5) berechnet. Der SF-36 zur Mes-
sung der HRQoL konnte zum Vergleich mit der US-Bevdlkerungsnorm von 50,0 herange-
zogen werden. Die Mittelwerte der Subskalen stehen im Einklang mit den nationalen Nor-
men. Der Physical Component Score (PCS) und Mental Component Score (MCS) stellen
zwei aus den acht Skalen kombinierte Oberkategorien dar. Die berechneten Mittelwerte
51,8 (MCS) und 50,0 (PCS) glichen ebenfalls der allgemeinen Norm der amerikanischen
Bevolkerung. Folglich war die HRQoL dieser erwachsenen Studienpopulation nicht durch
die ED beeintrachtigt (Pavlis et al., 2010).

Geirdal et al. (2014) ermittelten &hnliche Befunde Uber die HRQoL mittels SF-36. Die nor-
wegische Querschnittstudie ,Living with orofacial conditions: psychological distress and

quality of life in adults affected with Treacher Collins syndrome, cherubism, or

30



oligodontia/ectodermal dysplasia - a comparative study“ aus dem Jahr 2014 verglich die
psychische Belastung und Lebensqualitat von Betroffenen mit TCS, Cherubismus und Oli-
godontie/ED. Die Autor*innen schlossen 75 Teilnehmenden in die Studie ein, darunter 49
Oligodontie/ED-Patient*innen mit einem Durchschnittsalter von 32,2 Jahren. Die Klinisch
betroffenen Regionen dieser Patient*innen reichten von den Zéhnen, Haaren und Nageln
bis zu den SchweiR3driisen hin. Jedoch ist angesichts der Interpretation der Ergebnisse zu
beachten, dass 33 von 49 Erwachsenen einen Zahnersatz besalien. Die SF-36 Ergebnisse
veranschaulichten, dass sich der mittlere PCS von 52,93 (SD = 7,92) sowie der mittlere
MCS von 46,24 (SD = 8,26) bei Teilnehmenden mit Oligodontie/ED den Normwerten der
allgemeinen amerikanischen Bevolkerung annéherten und sogar den PCS dieser ubertref-
fen (Geirdal et al., 2014). Denn verglichen wurden die Ergebnisse mit dem Mittelwert 50,0
(SD =10) des PCS und MCS der US-Allgemeinbevdlkerung. Als Richtwert fiir den Behand-
lungsbedarf bei einer schlechten Lebensqualitat wurde bei den beiden zusammenfassen-
den MalRen des SF-36 ein Score von unter 40 Gesamtpunktzahlen angesehen (Ware,
1998). Interessanterweise war der MCS der hier fokussierten Zielgruppe nicht nur im Ver-
gleich mit der US-Normbevdélkerung geringer, sondern auch in Bezug auf die Vergleichser-
krankungen in der Studie von Geirdal et al. (2014). Die mittleren MCS-Werte der TCS- und
Cherubismus-Gruppe betrugen ungefahr 54. Im Vergleich zu den beiden weiteren Erkran-
kungsgruppen der Studie war weiterhin auffallig, dass die Oligodontie/ED-Gruppe die sta-
tistisch signifikant schlechtesten Werte (74,45) hinsichtlich der Dimension ,psychische Ge-
sundheit® des SF-36 im Gegensatz zu Patient*innen mit TCS (81,09) oder Cherubismus
(82,20) besal. Dennoch ist ein Wert von 74,45, unabhangig von den Vergleichskrankheiten
betrachtet, als sehr gut zu interpretieren. Als weiterer Unterschied ist die signifikant schlech-
tere emotionale Rolleneinschrankung mit 65,78 in der Oligodontie/ED-Gruppe aufzufihren,
welche in der TCS-Gruppe mit 93,80 und der Cherubismus-Gruppe sogar mit 96,66 ver-
zeichnet wurde. Demnach hatten Patient*innen mit Oligodontie/ED im Verhéltnis zu Pati-
ent*innen mit TCS oder Cherubismus die schlechteste mentale Gesundheit (Geirdal et al.,
2014).

Eine weitere generische HRQoL-Messung erfolgte in der Studie “Can skin disease cause
neuropathic pain? A study in pachyonychia congenita“ mithilfe des EQ-5D-3L. Hier wurde
zusatzlich auf die Untersuchung der neuropathischen Schmerzen mittels Fragebdgen (BPI-
SF und PainDETECT ™), standardisierte quantitative sensorische Tests (QST) und klini-
schen Schmerzbewertungen bei Pachyonychia congenita (PC) abgezielt. Denn PC ist eine
seltene Hauterkrankung, welche aufgrund einer autosomal dominanten Mutation in Genen,
die fur das Schlusselstrukturprotein Keratin codieren, ausgelost wird. Patienten mit PC ha-

ben oft starke Schmerzen beim Gehen. Der EQ-5D-3L bestehend aus einem Fragebogen
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mit funf in drei problemorientierten Antwortkategorien unterteilten Fragen und einer visuel-
len Analogskala (VAS) wurde von 35 PC-Patient*innen im Alter von 18 bis 84 Jahren aus-
geflllt (Wallis et al., 2015). Die einzelnen Antworten des EQ-5D-Index-Fragebogens wur-
den anhand des US-Tarifs in ein aggregiertes Mal3 transformiert (Shaw et al., 2005). Der
EQ-5D VAS umfasst einen Wertebereich von null bis 100, wobei ein héherer Wert gleich-
zeitig einen besseren Gesundheitszustand darstellt. Die Patient*innen wurden in vier Sub-
typen der PC zugeordnet, die sich nach ihrer Mutation unterschieden, hierbei stand das K
fur Keratin: K6a, K6b, K16 und K17. Die K17-Gruppe prasentierte die niedrigste Lebens-
qualitat mit einem mittleren EQ-5D-Index von 0,58 (SD = 0,21) (p = 0,05) sowie einem mitt-
leren VAS-Score von 64,8 (SD = 25,3) (p < 0,08). Dagegen veranschaulichte die K6éb-
Gruppe die hochste Lebensqualitat mit einem mittleren EQ-5D-Index von 0,87 (SD = 0,12)
sowie einem mittleren VAS-Score von 94 (SD = 3,6). Der mittlere EQ-5D-Index sowie VAS-
Score aller vier Subtypen der Stichprobe betrugen 0,70 (SD = 0,18) bzw. 77 (SD = 17).
Ersteres entsprach dem von Patient*innen mit Herzerkrankungen. Innerhalb des painDE-
TECT-Scores und dem EQ-5D-Index wurde eine signifikante kubische Korrelation (p =
0,02) beobachtet, jedoch nicht mit dem BPI-Schweregrad (p = 0,121). Dieser Befund deutet
darauf hin, dass die HRQoL mit dem Schmerzempfinden zusammenhing. Diese Quer-
schnittstudie kam zu der Erkenntnis, dass Schmerzen eine starke Beeintrachtigung auf den

Alltag von Patient*innen in allen PC-Untergruppen von PC besitzen (Wallis et al., 2015).

In der Studie “Rapamycin selectively inhibits expression of an inducible keratin (K6a) in
human keratinocytes and improves symptoms in pachyonychia congenita patients” bildeten
ebenfalls PC-Patient*innen die Zielgruppe. Hickerson et al. priften in dieser amerikani-
schen Interventionsstudie aus dem Jahr 2009 die Eignung von mTOR-Inhibitoren als Arz-
neimittel fir die Behandlung von PC und anderen Erkrankungen. Um die Effektivitat von
Rapamycin zu evaluieren, wurden an drei PC-Patient*innen der DLQI zweiw6chentlich wah-
rend der einzelnen Klinikbesuche erhoben. Zum Zeitpunkt der ersten Erhebung des DLQI
lagen die Werte der drei Patient*innen in einem Bereich von neun bis 21. Dieser Wertebe-
reich umfasste Werte, welche einen mafiigen bis sehr starken Einfluss auf die Lebensqua-
litat der Erkrankten aufwiesen. Alle drei Patient*innen wiesen trotz der zum friihzeitigen
Abbruch der Studie fiihrenden Nebenwirkungen durch die Einnahme von Rapamycin ver-
besserte DLQI-Werte auf (Hickerson et al., 2009).

In der Studie “A treatment protocol for botulinum toxin injections in the treatment of
pachyonychia congenita-associated keratoderma”, einer weiteren experimentellen Studie
an Patient*innen mit PC, analysierten Koren et al. die Wirkung von plantaren Injektionen
von Botulinumtoxin (Btx) bei Schmerzen in den Fu3sohlen mit einem krankheitsspezifi-

schen Lebensqualitétsfragebogen fur Patient*innen mit PC (PCQoL). Diese israelische
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Studie aus 2019 umfasste funf PC-Patient*innen im Alter von 21 bis 54 Jahren. Die Dosis
fur die Verabreichung enthielt 500 E fur AbobotulinumtoxinA oder 200 E fir Onabotulinum-
toxinA. Gemal der um 25 Prozent steigenden Dosis pro Sitzung wurde ein Maximum von
bis zu 1000 E flur AbobotulinumtoxinA und 400 E fur OnabotulinumtoxinA verwendet. Der
PCQolL reicht einer Wertespanne von null bis 36, jedoch signalisieren hdhere Werte eine
geringere Lebensqualitat. Die Basiserhebung vor der Intervention veranschaulichte die
eher niedrigere PCQoL unter der Stichprobe, da die Bandbreite der Scores von 18 bis 34
reichte. Allerdings zeigten alle Patient*innen nach der ersten und letzten Behandlung mit
den Btx-Injektionen eine Abnahme der PCQoL-Scores (p = 0,043). Dies deutete auf eine
signifikante Verbesserung der PCQoL hin. Die Spanne der erzielten PCQoL-Scores verlie-
fen von sieben bis 24 Punktzahlen. Zusatzlich wurde festgestellt, dass nach kiirzeren Zeit-
abstanden zwischen den Sitzungen die PCQoL-Scores signifikant niedriger waren. Denn
die mittleren Scores der Studienpopulation, deren Intervalle zwischen den Injektionen < 100
Tage betrugen, lagen bei 17,6 (SD = 3,2). Wahrenddessen mafien die mittleren Scores bei
einer Behandlung in einem zeitlichen Abstand von mehr als 100 Tagen 22,6 (SD = 6,46)
bei einem p-Wert von 0,004 (Koren et al., 2019).

4.2.3 OHRQoL von padiatrischen Patienten*innen mit ED

Kohli et al. (2012) sowie Crossan und O’Connell (2021) thematisierten die OHRQoL von
Kindern und Jugendlichen mit ED. Hierfur wurden als Messinstrumente unter anderem Fra-
gebogen, welche die Perspektive der Eltern aufgriffen, eingesetzt. Die Ergebnisse der bei-
den Studien ahnelten sich hinsichtlich ihrer Mittelwerte des eingesetzten Fragebogens. In
der Studie ,Comparison of perceptions of oral health-related quality of life in adolescents
affected with ectodermal dysplasias relative to caregivers wurde neben dem Elternbericht
auch die kindliche Sichtweise erhoben. Kohli et al. erforschten in der amerikanischen Quer-
schnittstudie von 2012 die OHRQoL von 35 ED-Patient*innen im Alter von elf bis 19 Jahren.
Uber 70 Prozent der Teilnehmenden erhielten eine HED-Diagnose. Andere Subtypen, wie
beispielsweise das Hay-Wells-Syndrom oder das EEC-Syndrom, waren in geringerem
Malf3e vertreten. Der CPQ11-14 fur Kinder kann anhand einer flinfstufigen Likert-Skala be-
antwortet werden. Die Skala reicht von null = ;niemals® bis vier = ,jeden Tag oder fast jeden
Tag“, sodass niedrigere Werte zu einer gunstigen OHRQoL dirigieren. Die Gesamtwerte
des CPQ11-14 erstreckten sich in dem Bereich von zwei bis 80 mit einem Mittelwert fir alle
Altersgruppen von 31,6 (SD = 19). Der Mittelwert flr Teilnehmenden im Alter von elf bis 14
betrug 25,1 (SD = 13,8) und fir die 15 bis 19-Jahrigen 35,9 (SD = 21,0). Hinsichtlich der
Variable ,Funktionseinschrankungen® des CPQ11-14 wurde ein signifikanter Unterschied

(p = 0,04) zwischen den Altersgruppen vermerkt, da die Jingeren einen Medianwert von
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sechs und die Alteren einen Medianwert von elf betrugen. Jedoch lieRen sich keine statis-
tisch signifikanten Unterschiede (p > 0,05) zwischen den Altersgruppen in den Doménen
emotionale Probleme, soziale Probleme oder orale Symptome ablesen, obwohl die Mittel-
sowie Medianwerte der alteren Patient*innen in allen Bereichen héher ausfielen als bei den
jungeren Teilnehmenden. Weiterhin waren statistische Auffalligkeiten innerhalb des Ver-
gleichs der beiden Geschlechter zu erkennen, da die weiblichen Teilnehmenden (37 Pro-
zent) in allen Kategorien des Fragebogens und im Gesamtwert deutlich héhere Mittel- sowie
Medianwerte aufwiesen. Die Frauen der Stichprobe (Median 10,0) unterlagen statistisch
signifikant mehr emotionalen Problemen als die Manner (Median 3,0) der Stichprobe (p =
0,01) (Kohli et al., 2012).

Fur die Erfassung der elterlichen Sicht tber die OHRQoL ihrer Kinder kam der Parent-
Caregiver Perceptions Questionnaire (P-CPQ) in Gebrauch, wobei die Interpretation der
Auswertung der Ergebnisse dem des CPQ11-14 gleichen (niedrigere Werte = bessere
OHRQoL). Dabei wurde festgestellt, dass die Bezugspersonen der Kinder in allen Doméa-
nen héhere Mittelwerte und entweder gleiche oder héhere Medianwerte als die ED-Betroffe-
nen selbst angaben. Der Medianwert der Betreuer*innen mit 34 sowie einem Bereich von
sechs bis 66 ist deutlich héher als der Medianwert der Patient*innen mit 26 sowie einem
Bereich von zwei bis 80. Der Mittelwert des Elternberichts betrug 35,0 (SD = 16,8) und ist
somit um 3,4 Punkten hoher als die des Kinderselbstberichts mit 31,6 (SD = 19,0). Dennoch
beschrieben diese Unterschiede in den Mittel- sowie Medianwerten keine statistische Sig-
nifikanz (p > 0,05). Insgesamt gaben die Betroffenen von ED eine bessere OHRQoL an als

ihre Eltern oder anderen Bezugspersonen (Kohli et al., 2012).

Auch die Studie “Parental perception on oral health-related quality of life and dental features
of ectodermal dysplasia and isolated hypodontia in children” von Crossan und O’Connell
aus dem Jahr 2021 untersuchte mittels P-CPQ die elterliche Wahrnehmung von OHRQoL
beziehungsweise zahnarztlichen Erfahrungen bei Kindern mit ED und zusatzlich bei Kin-
dern mit isolierter Hypodontie (IH) sowie bei geschlechts- und altersangepassten Kontrol-
len. Der Stichprobenumfang dieser Querschnittstudie betrug 172. Die Studienteilnehmen-
den legten ein Durchschnittsalter von 12,4 vor. Dabei nahmen 29 ED-Patient*innen mit ei-
nem mittleren Alter von 10,5 Jahren an der Studie teil. Der Anteil von Ma&dchen unter den
Teilnehmenden lag bei circa 31 Prozent. Innerhalb der P-CPQ-Scores zwischen den Kin-
dern mit ED und den jeweiligen Kontrollen wurden signifikant hohere Werte in allen Doma-
nen sowie im Gesamtwert (p < 0,05) verzeichnet. Der Mittelwert des P-CPQ betrug 33,17
(SD = 28,46) in der ED-Gruppe und 10,62 (SD = 14,28) in der Kontrollgruppe. Bei Teilneh-
menden mit ED konnte mittels Spearman-Korrelation eine moderate Korrelation fir die P-

CPQ-Scores und das Geschlecht berechnet werden. Dabei zeigten mannliche Patienten im
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Gegensatz zu weiblichen Patientinnen schlechtere orale Symptome (Rs = 0,444; p =
0,016), funktionelle Einschréankungen (R s = 0,576; p = 0,001) sowie eine beeintrachtigte
allgemeine Lebensqualitat (R s =0,499; p = 0,006) (Crossan & O’Connell, 2021). In Kontrast
zu diesen Ergebnissen stehen die Erkenntnisse von Kohli et al., die statistisch signifikant
hdhere Werte in der Frauengruppe mit ED im Vergleich mit der Mannergruppe identifizierten
(Kohli et al., 2012). Auch in Gegeniberstellung mit der IH-Gruppe wurde ersichtlich, dass
die Werte der ED-Gruppe in allen Bereichen héher ausfielen. Dabei betrug der Mittelwert
des gesamten P-CPQ in der IH-Gruppe 28,89 (SD = 22,37). Folglich empfanden Eltern von
Kindern mit ED eine negativere OHRQoL im Vergleich zu Nicht-Betroffenen und Eltern von
Kindern mit IH. In diesem Zusammenhang ist erwahnenswert, dass in der ED-Gruppe
durchschnittlich 20,17 (SD = 5,85) bleibende Z&hne nicht vorhanden waren, wohingegen in
der IH-Gruppe durchschnittlich 10,68 (SD) bleibende Zahne absent waren (Crossan &
O’Connell, 2021).

4.2.4 OHRQoL von erwachsenen Patient*innen mit ED

Die Studien von Hanisch et al. aus 2018, 2019b und 2021 sowie von Niekamp et al. (2020)
involvierten hauptsachlich die OHRQoL erwachsener Patient*innen mithilfe der deutschen
Version des OHIP-14. Alle dieser Studien, bis auf die Studie von Hanisch et al. (2019b),
ermittelten einen ahnlichen durchschnittlichen Gesamtscore. In der Studie von Hanisch et
al. (2018) waren ausschlie3lich drei Patient*innen unter 18 Jahren inkludiert und in der Stu-
die von Hanisch et al. (2019b) wurde ein Durchschnittsalter von 33,65 Jahren verzeichnet,
sodass die beiden Studien nur zur Beschreibung der OHRQoL von erwachsen ED-Betroffe-
nen herangezogen wurden. Die Studie ,Seltene Erkrankungen mit implantologischem The-
rapiebedarf: Ektodermale Dysplasien“ von Hanisch et al. aus dem Jahr 2018 analysierte
die OHRQoL von zwolf Betroffenen mit ED im Alter von 16 bis 55 Jahren, welche bislang
noch keine implantologische Prothese erhielten. Die Stichprobe rekrutierte sieben Manner
im Durchschnittsalter von 28,86 Jahren sowie funf Frauen im Durchschnittsalter von 19,80
Jahren, wobei das Durchschnittsalter aller zw6lIf Teilnehmenden 24,33 Jahren betrug. Unter
den ED-Typen konnten funf weibliche sowie zwei mannliche Betroffene der hidrotischen ED
und funf mannliche Patienten der HED klassifiziert werden. Diese deutsche Querschnittstu-
die applizierte den OHIP-14-Fragebogen als OHRQoL-Instrument. Die integrierte funfstu-
fige Skala reicht von null = ,nie* bis vier = ,sehr oft" und dient zur Beantwortung der Fragen,
die sich auf den vergangenen Monat richten, wobei ein Gesamtscore von null bis 56 mdglich
ist. Umso niedriger der Gesamtscore ist, desto besser ist die OHRQoL. Der Gesamtscore
des OHIP-14-Fragebogens der Studienpopulation lag bei 25,5 innerhalb eines Bereichs von

funf bis 56. Die Scores zwischen den beiden verschiedenen Formen der ED waren sehr
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ahnlich (p = 0,93). Hidrotische ED-Patienten betrugen einen Mittelwert von 26,29 (SD =
21,82) und HED-Patient*innen besal3en einen Mittelwert von 25 (SD = 12,24). Weibliche
Personen wiesen mit einem Mittelwert von 33,8 (SD = 21,54) eine niedrigere OHRQoL als
mannliche Personen mit einem Mittelwert von 20 (SD = 13,22) bei einem p-Wert von 0,20
auf. Im Hinblick des Alters wurde erkannt, dass Teilnehmenden mit einem Mindestalter von
20 Jahren eine deutlich niedrigere OHRQoL darstellten als Teilnehmenden unter 20 Jahren
(p = 0,30). Der Mittelwert lag in der alteren Gruppe bei 30 (SD =19,79) und in der jiingeren
Gruppe bei 19,20 (SD = 12,15). Jedoch waren die beobachteten Unterschiede innerhalb

der drei Kategorien keiner statistischen Signifikanz zu entnehmen (Hanisch et al., 2018).

Im Unterschied zur vorherigen Studie, ermittelte die Studie ,Implant treatment and oral
health-related quality of life in ectodermal dysplasia” den Zusammenhang zwischen kau-
funktionellen Versorgungen und OHRQoL bei ED. Hierflr inkludierten Hanisch et al. in der
deutschen Interventionsstudie aus dem Jahr 2021 insgesamt zehn Proband*innen im
Durchschnittsalter von 26,4 Jahren in einer Altersspanne von 18 bis 53 Jahren. Innerhalb
der Stichprobe waren zu Studienbeginn sechs Manner mit einem Durchschnittsalter von
30,7 Jahren und vier Frauen im Durchschnittsalter von 20 Jahren vertreten. Unter den ED-
Formen war die Odonto-onycho-dermale Dysplasie mit finf Personen, das Christ-Siemens-
Touraine-Syndrom von vier Probanden und die Incontinentia pigmenti von einer Teilneh-
merin reprasentiert. Zwei Probanden wurden ausschlie3lich zwei Implantate inseriert, je-
doch wurden die Teilnehmenden im Durchschnitt mit 7,6 Implantaten versorgt. Im Hinblick
der prothetischen Versorgung bekamen drei mannliche Teilnehmer einen herausnehmba-
ren Zahnersatz. Bei sechs Teilnehmenden konnte eine festsitzende Versorgung realisiert
werden und ein weiterer Proband wurde mit einer Kombination aus beiden Optionen im
Ober- und Unterkiefer versorgt. Der Mittelwert der Teilnehmer*innen des OHIP-14-Scores
betrug vor dem Beginn der Therapie 29,7 Punkte (SD = 14,7) und eine Bandbreite von elf
bis 51 Punkten. Ein Monat nach Beendigung der prothetischen Versorgung konnte ein Mit-
telwert von 3,3 Punkten (SD = 2,7) sowie eine Bandbreite von null bis neun Punkten ver-
zeichnet werden. Somit konnte insgesamt eine Verbesserung der OHRQoL bei der Stich-
probe entnommen werden. Angesichts der prothetischen Versorgung konnte in der Gruppe
mit einer festsitzenden Versorgung eine Mittelwertsenkung von 27,14 Punkten und in der
Gruppe mit einer herausnehmbaren Versorgung eine Mittelwertsenkung von 13 Punkten
beobachtet werden (Hanisch et al., 2021).

Die Studie ,Self-Assessment of Oral Health-Related Quality of Life in People with Ectoder-
mal Dysplasia in Germany” von Hanisch et al. aus dem Jahr 2019 bediente sich ebenfalls
demselben Querschnitts-Fragebogen, wie die beiden zuletzt erwahnten Studien, um die

OHRQoL, orale Symptome und die Zufriedenheit mit dem deutschen Gesundheitssystem
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zu evaluieren. Diese deutsche Kohortenstudie befragte 70 Manner und 40 Frauen mit ED
(n = 110) im Durchschnittsalter von 33,65 Jahren. Es existierte eine Altersspanne von 16
bis 67 Jahren. Der mittlere OHIP-14-Gesamtscore betrug bei weiblichen Personen 12,23
Punkte (SD = 12,39) und bei mannlichen Personen 11,79 Punkte (SD = 11,08). Jedoch
wurde keine Korrelation zwischen den OHIP-Scores und dem Geschlecht (p = 0,781) oder
Alter (p = 0,527) der Stichprobe beobachtet. Somit war die OHRQoL von ED-Betroffenen
beeintrachtigter als die der deutschen Normalbevoélkerung mit 4,09 Punkten. Dartber hin-
aus wurde die OHRQoL bei der erschwerten Zahnarzt*insuche (p = 0,001) und der Unzu-
friedenheit mit dem Gesundheitssystem (p = 0,007) statistisch signifikant negativ beein-
flusst. Die Teilnehmenden, die mit dem Gesundheitssystem zufrieden waren, zeigten einen
mittleren OHIP-Gesamtscore von 6,92 Punkten (SD = 7,48). Hingegen stellten Patient*in-
nen, die keine Zufriedenheit gegeniiber dem Gesundheitssystem ausdrtickten, einen durch-
schnittlichen Score von 13,91 (SD = 12,22) dar. Personen, die Probleme bei der Zahn-
arzt*insuche hatten, gaben einen Mittelwert von 19,72 (SD = 13.06) an. Dementgegen be-
trug der Mittelwert in der Gruppe, die keine Probleme bei der Zahnarzt*insuche hatten, 9,21
(SD = 8,58) (Hanisch et al., 2019b).

Des Weiteren misst die Studie ,,Subjective Oral Health-Related Quality of Life and Objective
Oral Health in People with Ectodermal Dysplasia” von Niekamp et al. aus dem Jahr 2020
die OHRQoL mittels OHIP-14G und die kdrperliche Mundgesundheit mittels Physical Oral
Health Index (PhOX) von Menschen mit ED. Die deutsche Querschnittstudie schloss ins-
gesamt 21 Teilnehmenden, davon elf Frauen sowie zehn Manner im Durchschnittsalter von
22 Jahren ein. Ungefahr 23 Prozent der Teilnehmenden verfugten Uber mindestens 16
Zahne, fast ein Drittel der Stichprobe verfligten zwischen neun und 16 Z&hnen und die
restliche Mehrheit der Teilnehmenden besalRen zwischen einem und acht Zahnen. Der O-
HIP-14G-Durchschnittsscore der Stichprobe lag bei 23,85 Punkten (SD = 15,17) und war
folglich, genauso wie in der Studie von Hanisch et al. (2019b), beeintrachtigter als in der
deutschen Allgemeinbevolkerung mit 4,09 Punkten. Der PhOX kann eine Gesamtpunktzahl
von null bis 100 Punkten erreichen, dabei spiegelt eine hthere Punktzahl eine bessere kor-
perliche Mundgesundheit wider. Der PhOX-Durchschnittsscore lag bei 61,20 Punkten (SD
= 5,06) innerhalb einer Spannweite von 22 bis 80 Punkten, sodass eine starke Beeintrach-

tigung der physischen Mundgesundheit abgeleitet werden konnte (Niekamp et al., 2020).

4.3 Qualitative Bewertung der Studien

Im Folgenden werden die ausgewahlten Studien hinsichtlich ihrer Qualitat bewertet (Tabelle
3). Sowohl fur die neun Querschnittstudien (Mehta et al., 2007; Lane et al., 2009; Pavlis et
al., 2010; Geirdal et al., 2014; Walllis et al., 2015; Kohli et al., 2012; Hanisch et al., 2018;
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Niekamp et al., 2020; Crossan & O’Connell, 2021), einer Kohortenstudie (Hanisch et al.,
2019b), der Fallserie (Shin & Hartnick, 2004) als auch fur die drei experimentellen Studien
(Hickerson et al., 2009; Koren et al., 2019; Hanisch et al., 2021) wird das Appraisal tool for
Cross-Sectional Studies (AXIS-Tool) zur Beurteilung der Qualitdt von Querschnittsstudien
herangezogen. In der Kohortenstudie sowie prospektiven Fallserie hat nur eine einmalige
Erhebung der (O)HRQoL stattgefunden, wobei ausschliellich diese von Interesse ist. Die
Studie von Hanisch et al. (2019b) ist beispielsweise eine Kohortenstudie, verwendete je-
doch einen Querschnittsfragebogen. Daher wurde das AXIS-Tool zur Bewertung der Qua-
litat der Erhebung der (O)HRQOoL verwendet. Bei den drei Interventionsstudien wurde der
Fokus nur auf die Baseline-Erhebung vor der Intervention gesetzt, weshalb erneut das
AXIS-Tool zum Einsatz kam.

Tabelle 3: Qualitédtsbewertung der Studien mit dem AXIS-Tool (eigene Darstellung, 2022)

Studie 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Einleitung
Waren die Ziele der Studie J J J J J J J | J |J J J J J J
klar?
Methodik

War das Studiendesign fur die | J J J J J | J J 1 J|J J J J J J
angegebenen Ziele geeignet?

War der Stichprobenumfang N N N N N N N N/ N N N N | N J
gerechtfertigt?

War die Ziel-/Referenzpopula- | J J J J J |J J | J | J J J J J J
tion klar definiert? (Ist es klar,

um wen es bei der Forschung

handelt?)

Wourde die Stichprobe aus ei- N J N | J U N U N N N J N | J J
ner geeigneten Grundgesamt-

heit gezogen, so dass sie

die untersuchte Ziel-/Referenz-

population genau reprasen-

tiert?

War das Auswahlverfahrenge- | N | J N J J N U/ U N | J J J J J
eignet, um Proband*in-

nen/Teilnehmer*innen auszu-

wahlen, die repréasentativ fur

die untersuchte Ziel-/Referenz-

population waren?

Wurden MaRnahmenergriffen, N N N N N N N N N |N N N | N J
um Non-Responder anzuspre-

chen und zu kategorisieren?

Waren die gemessenen Risi- J J J J J |J J 1 J|J J J J J J
kofaktoren und Ergebnisvari-

ablen fir die Ziele der Studie

geeignet?

Waurden die Risikofaktorenund ' J | J | J J J N |(J |J |J J J J J J
Ergebnisvariablen korrekt ge-

messen, indem

Instrumente/Messungen zuvor

erprobt, pilotiert oder veréffent-

licht wurden?

Ist klar, was zur Bestimmung J N | J J J u N|J | J J J J N J
der statistischen Signifikanz

und/oder
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Prézisionsschatzungen ver-

wendet wurde? (z. B. p-Werte,

Konfidenzintervalle)

Wurden die Methoden (ein- N |J |J J u (J N | J |J J J J J J
schlieBlich statistischer Metho-

den) ausreichend beschrieben,

damit sie wiederholt werden

kénnen?

Ergebnisse

Wurden die Basisdatenange- ' J J | J J N | J N | J |J J J J J J
messen beschrieben?

Gibt die Antwortquote Anlass U N|N U U U N N|U N N N | U J
zu Bedenken hinsichtlich einer

Verzerrung durch Nichtbeant-

wortung?

Wurden gegebenenfallsinfor- N N N N N N N N N |N N N | N J
mationen tber Non-Responder

beschrieben?

Waren die Ergebnisse intern J J J J J | J J 1 J | J J J J J J
konsistent?

Wurden die Ergebnisse furalle  J J | J J d |d J |J |J 4 4 J d 4
in den Methoden beschriebe-

nen Analysen dargestellt?

Diskussion

Wurden die Diskussionen und | J J J J J J J |J |J J J J J J
Schlussfolgerungen der Au-

tor*innen durch die Ergebnisse

gerechtfertigt?

Waurden die Limitationen der N | J J J J | J J | J 1 J N J J N J
Studie diskutiert?

Sonstiges

Gab es irgendwelche Finan- u |J N N U U U/ NN U N N | U J
zierungsquellen oder Interes-

senkonflikte, die die Interpreta-

tion der Ergebnisse durch die

Autor*innen beeinflussen

kénnten?

Wurde eine ethische Geneh- J J J J J J uliJ |J J J J J J
migung oder die Zustimmung

der Teilnehmer*innen einge-

holt?

Anmerkung: J = Ja; N = Nein; U = Unklar

In allen 14 Studien wurden die Ziele sowie Zielpopulationen eindeutig festgelegt und das
Studiendesign war fiir die angegeben Ziele geeignet. Allerdings war der Stichprobenum-
fang ausschlie3lich in Studie 14 gerechtfertigt, da hier die StichprobengréRe anhand der
G*Power 3.1-Software berechnet wurde. In sieben Studien war es zweifelhaft, ob die Stich-
probe aus einer adaquaten Grundgesamtheit entnommen wurde, sodass sie reprasentativ
fur die untersuchte Zielpopulation ist (Mehta et al., 2007; Pavlis et al., 2010; Shin & Hartnick,
2004; Koren et al., 2019; Kohli et al., 2012; Hanisch et al., 2018; Niekamp et al., 2020).
Dieser Aspekt ist bei einigen Studien der Tatsache zu verschulden, dass die rekrutierten
Teilnehmenden auf ED-Familienkonferenzen teilnahmen und daher ohnehin vorteilhaftere
Ressourcen als Hilfe besalen (Pavlis et al., 2010; Shin & Hartnick, 2004; Kohli et al., 2012).
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Dennoch verwendeten finf Studien eine reprasentative Stichprobe (Lane et al., 2009; Geir-
dal et al., 2014; Hanisch et al., 2019b; 2021; Crossan & O’Connell, 2021). Das Auswahl-
verfahren, um dieses Ziel zu erreichen, war fast in denselben Studien geeignet (Lane et al.,
2009; Geirdal et al., 2014; Wallis et al., 2015; Hanisch et al., 2018; Crossan & O’Connell,
2021) und nicht geeignet (Mehta et al., 2007; Pavlis et al., 2010; Shin & Hartnick, 2004;
Kohli et al., 2012). Bis auf die Studie von Crossan und O’Connell (2021) wurden weder
MalRnahmen ergriffen, um Non-Responder anzusprechen oder zu klassifizieren, noch wur-
den Informationen tber Non-Responder beschrieben. Ebenfalls lasst nur die Studie von
Crossan und O’Connell (2021) Bedenken beziglich einer Verzerrung der Ergebnisse auf-
grund von Nichtbeantwortung zu. Fir alle Studien erscheinen die gemessenen Risikofak-
toren sowie Ergebnisvariablen fir die Zwecke der Studie passabel. Auf3er in der Studie von
Shin und Hartnick (2004) wurden die Risikofaktoren und Outcomes korrekt gemessen, in-

dem die Instrumente oder Messungen bereits pilotiert, veroffentlicht oder erprobt wurden.

Weiterhin kann gesagt werden, dass in den Studien von Lane et al. (2009), Hickerson et al.
(2009) und Hanisch et al. (2021) nicht verstandlich ist, was zur Bestimmung der statisti-
schen Signifikanz und/ oder Prazisionsschatzungen benutzt wurde, da beispielsweise die
Studien von Lane et al. (2009) und Hanisch et al. (2021) nur Mittelwerte und SD fiir die
Ergebnisdarstellung verwendeten, jedoch keine Konfidenzintervalle, p-Werte oder statisti-
sche Tests. Elf Studien skizzierten ihre Methoden (inklusive statistischer Methoden) genu-
gend, damit die Ergebnisse repetiert werden kdnnen (Lane et al., 2009; Pavlis et al., 2010;
Geirdal et al., 2014; Shin & Hartnick, 2004; Koren et al., 2019; Crossan & O’Connell, 2021).

Bis auf die Studien von Wallis et al. (2015) und Hickerson et al. (2009) wurden in allen
ausgewahlten Studien die Basisdaten, wie zum Beispiel demografische Informationen tber
die Stichprobe, aufgenommen. Zudem zeigten die Ergebnisse in allen Studien eine interne
Konsistenz und die in dem Methodenteil aufgenommen Analysen. Des Weiteren rechtfer-
tigten die Ergebnisse aller Studien auch die Diskussionen und Schlussfolgerungen der Au-
tor*innen. Die Einschrankungen der jeweiligen Studien wurden nur in wenigen Studien nicht
aufgegriffen (Mehta et al., 2007; Hanisch et al., 2018; 2021). In einigen Studien kénnen
Finanzierungsquellen oder Interessenkonflikte, welche sich auf die Ergebnisinterpretation
durch die Autor*innen auswirken konnten, ausgeschlossen werden (Pavlis et al., 2010;
Geirdal et al., 2014; Koren et al., 2019; Kohli et al., 2012; Hanisch et al., 2019b; Niekamp
et al., 2020). Dennoch ist dies in zwei Studien durchaus moglich (Lane et al., 2009; Crossan
& O’Connell, 2021). In anderen Studien besteht bisher Unklarheit dariiber (Mehta et al.,
2007; Walllis et al., 2015; Shin & Hartnick, 2004; Hickerson et al., 2009; Hanisch et al., 2018;
2021). Uberdies wurde bis auf die Studie von Hickerson et al. (2009) in allen Studien eine

ethische Genehmigung oder die Zustimmung der Teilnehmenden eingeholt.
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5 Diskussion

Das Ziel der Thesis ist es, einen Beitrag zur Beantwortung der Frage, wie die HRQoL von
Patient*innen mit ED ist, zu leisten. Hierfiir wurden anhand einer Literaturrecherche auf drei
Datenbanken sowie unter Anwendung von Ein- und Ausschlusskriterien 14 Studien einge-

schlossen. Es wurden acht Studien zur HRQoL und sechs Studien zur OHRQoL gefunden.

5.1 Diskussion der Studienergebnisse

Im Rahmen dieser Bachelorarbeit haben die Ergebnisse der Forschung gezeigt, dass die
HRQoL von Patient*innen mit ED, je nach Krankheitsform und Krankheitsschwere, unter-
schiedlich beeintrachtigt sein kann. In einigen Studien prasentierten die Ergebnisse eine
grol3e Einschrankung der (O)HRQoL und in anderen wiederum eine geringere. Insbeson-
dere ist die OHRQoL der Erkrankten im Vergleich zur Allgemeinbevdlkerung belastet. Je-
doch erweist sich eine Zusammenfassung der Studienergebnisse auf Basis der unter-
schiedlichen Messinstrumente und verschiedenen einkalkulierten ED-Subtypen als kompli-
ziert. Allerdings lassen sich einige Aussagen aus den Ergebnissen der Studien ableiten.
Altere ED-Betroffene schienen in allen vier Ergebniskategorien eine groRere Beeintrachti-
gung bezlglich ihrer HRQoL und OHRQoL wahrzunehmen als jiingere (Lane et al., 2009;
Mehta et al., 2007; Kohli et al., 2012; Hanisch et al., 2018). Hinsichtlich des Geschlechts
wurden keine Unterschiede in den HRQoL-Werten erforscht. Wohingegen erwachsene
Frauen mit ED eine niedrigere OHRQoL aufwiesen als Manner mit ED (Hanisch et al.,
2018). In Anbetracht der padiatrischen OHRQoL-Werte wurde ersichtlich, dass zwei Stu-
dien widersprichliche Befunde aufwiesen (Kohli et al., 2012; Crossan & O’Connell, 2021).
Angesichts der Messmethoden hatten die krankheitsspezifischen im Vergleich zu den ge-

nerischen Instrumenten niedrigere HRQoL-Werte erfasst.

Hinsichtlich der kindlichen HRQoL von Patient*innen mit ED kann behauptet werden, dass
diese eine eher geringe Beeintrachtigung erleiden (Lane et al., 2009; Pavlis et al., 2010;
Shin & Hartnick, 2004). Insgesamt lagen die Durchschnittswerte der Elternberichte im
Normbereich oder knapp unter der Grenze des Normbereichs der Lebensqualitdtsmessin-
strumente. Die Eltern oder Bezugspersonen der betroffenen Kinder schienen nur eine
leichte negative HRQoL wahrzunehmen. Die selbstberichteten Ergebnisse der padiatri-
schen ED-Patient*innen schienen, sowohl mittels generischen als auch krankheitsspezifi-
schen Instrumenten, im geringen Ausmalf? unterhalb der Normwerte zu liegen und somit die
HRQoL in geringem Malfe zu verschlechtern. Insbesondere die psychosoziale Gesundheit
und die Schulfunktion wiesen auf ein Risiko fur eine Beeintrachtigung hin (Lane et al.,

2009). Die kindsberichtete Lebensqualitat scheint gegentiber der Elternberichte niedriger
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zu sein. Hingegen schatzten Eltern bei anderen padiatrischen chronischen Erkrankungen,
wie zum Beispiel Krebs oder Herzerkrankungen, haufig die HRQoL ihrer Kinder niedriger
ein (Upton et al., 2008). Dies kann daran liegen, dass die ED eine seltene Erkrankungs-
gruppe abbildet und Eltern folglich (im Vergleich zu bekannten chronischen Erkrankungen)
wenig Wissen Uber das Ausmal’ der Symptome auf das psychosoziale Wohlbefinden des
Kindes besitzen. Fir Eltern kénnte auch die objektive Bewertung unabhangig vom subjek-
tiven Erleben eine Herausforderung sein (Storck, 2020). Demnach kann die Unterschétzung
der Eltern darauf zurtickzufiihren sein.

Anknupfend an diesem Aspekt sind die ph&notypischen Merkmale der Krankheit, darunter
Haar-/Nagel- und Zahnanomalien, relevant. Denn diese kdnnten der Grund dafir sein, dass
die Kinder mit ihrem Erscheinungsbild durch auf3enstehende Personen, zum Beispiel
gleichaltrige Schiler*innen, negativ konfrontiert werden. Die charakteristischen Merkmale
des Phanotyps bei ED sind, abhangig vom Krankheitsbild, in der Studienpopulation aller
inkludierter Studien dieser Arbeit vertreten. In der Studie von Pavlis et al. (2010) hatten die
Symptome der ED, im Gegensatz zu den sozialen und emotionalen Folgen, die htéchste
Auswirkung auf die Lebensqualitéat. Vermutlich beeinflussen die Symptome nicht nur die
funktionellen, sondern auch die asthetischen Aspekte, welche auf die HRQoL einwirken.
Bei anderen Erkrankungen, durch die das Erscheinungsbild von der Norm abweicht, spielt
der Phanotyp eine bedeutsame Rolle. So ist die HRQoL von Betroffenen mit Akne oder
Akromegalie aufgrund ihres Aussehens stark belastet (Marron et al., 2019; Webb, 2006).
Auch schienen altere Teilnehmer*innen mehr negative Auswirkungen auf ihre HRQoL zu
empfinden im Gegensatz zu jungeren (Lane et al., 2009). Dies kann daran liegen, dass die
phanotypischen Merkmale der ED, wie zum Beispiel die Zahn- und Haaranomalien, mit
zunehmendem Alter sichtbarer werden und somit die HRQoL beeintrachtigen. Die abneh-
mende HRQoL mit zunehmendem Alter ist auch ein Phdnomen in der Allgemeinbevdlke-
rung (Michel et al., 2009). Die Beschreibung einer altersabhé&ngigen HRQoL korrespondiert
mit der psychologischen Hypothese, die besagt, dass Heranwachsende wéhrend der Be-
waltigung ihrer Pubertat oftmalig mit Konflikten konfrontiert werden (Hampel, 2007; Plan-
cherel & Bolognini, 1995). Hinzukommend zu den gesundheitlichen Problemen wiirde dies
die Diskrepanz unter den Altersgruppen erklaren.

Weiterhin wurde eine signifikant positive Korrelation zwischen dem Schweregrad der Hyp-
ohidrose und dem CDLQI ersichtlich. Infolgedessen besitzt die Hypohidrose ein gro3es
Ausmald an Einfluss auf die Lebensqualitat (Pavlis et al., 2010). Die Hypohidrose bean-
sprucht durch die Gefahr einer Uberhitzung eine fortlaufende Planung im Alltag der Be-
troffenen. Im Falle einer Hitzeintoleranz wird empfohlen, sowohl auf eine von aul3en ein-
wirkender Kihle, wie beispielsweise Klimaanlagen oder Kihlkleidung, als auch auf eine

adaguate Wasserzufuhr zu achten (Pavlis et al., 2010 zitiert nach: Tanner, 1988).
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Die HRQoL der erwachsenen ED-Patient*innen befand sich ebenfalls anhand fast aller ge-
nerischen Erhebungsmethoden im Normbereich (Mehta et al., 2007; Pavlis et al., 2010;
Geirdal et al., 2014). Die HRQoL wurde als sehr gut bewertet, zumal das physische MalR3
des SF-36 besser als die der Normbevdlkerung war (Geirdal et al., 2014). Die psychische
Komponente der HRQoL ist jedoch beeintrachtigter als die der Norm und Vergleichserkran-
kungen in der Studie von Geirdal et al. (2014).

Altere Erwachsene tiber 30 Jahren gaben eine starkere emotionale Belastung an im Ge-
gensatz zu jungeren Erwachsenen, die unter 30 Jahren waren (Mehta et al., 2007). Dieses
Ergebnis ist Ubereinstimmend mit den Erkenntnissen aus friheren Studien tber den Zu-
sammenhang zwischen dem Alter und der HRQoL (Clark et al., 2003; Bogart & Irvin, 2017;
Etxeberria et al., 2019).

Die HRQoL der Stichprobe der Studie von Wallis et al. (2015) entspricht dem von Pati-
ent*innen mit Herzerkrankungen (Sullivan & Ghushchyan, 2006). In dieser Studie wurde
festgestellt, dass Schmerzen statistisch signifikant mit dem EQ-5D-Index korrelieren und
folglich eine starke Beeintrachtigung auf den Alltag von Patient*innen in allen PC-Unter-
gruppen von PC besitzen. Auch Koren et al. (2019) erforschten eine eher beeintrachtigte
HRQoL unter der Suberkrankung PC. Jedoch zeigte sich eine signifikante Verbesserung
der HRQoL mittels Btx-Injektionen. Dies war grof3tenteils auf das verminderte Schmerz-
empfinden der Betroffenen zurtickzufiihren (Koren et al., 2019). Mit den hautkrankheitsspe-
zifischen Fragebogen wurde erkannt, dass die HRQoL von erwachsenen ED-Betroffenen
leicht bis stark eingeschrankt war (Pavlis et al., 2010; Hickerson et al., 2009). Infolge der
Ergebnisse des CDLQI und Skindex-29 wurden fir beide der in dieser Arbeit unterteilten
Altersgruppen erkannt, dass die HRQoL vor allem durch die Symptome der ED beeinflusst

wird, anstelle durch die Einwirkung der psychosozialen Folgen (Pavlis et al., 2010).

Trotz der erschwerten Zusammenfassung der Studienergebnisse aufgrund der unter-
schiedlichen Messmethoden und Ergebnissen, lasst sich schlussfolgern, dass die HRQoL
der Betroffenen mit ED mittels generischer Messinstrumente kaum Unterschiede zu Ver-
gleichsgruppen aufzeigte und sogar teilweise bessere Werte als die der US-Allgemeinbe-
volkerung vorwies (Mehta et al., 2007; Pavlis et al., 2010; Geirdal et al., 2014). Eine weitere
Gemeinsamkeit der inkludierten Studien besteht darin, dass die krankheitsspezifische Mes-
sung der HRQoL eine leichte Beeintrachtigung, insbesondere aufgrund der Symptomatik
der ED, bei den Betroffenen hervorrief (Lane et al., 2009; Pavlis et al., 2010; Shin & Hart-
nick, 2004). In zwei Studien war die krankheitsspezifisch gemessene HRQoL sogar stark
beeintrachtigt. Dabei handelt es sich bei den beiden Studien um Interventionsstudien (Hi-
ckerson et al., 2009; Koren et al., 2019). Vermutlich ist die Diskrepanz bei den Messmetho-

denarten darauf zurtickzufiihren, dass die Auswirkungen der Symptome der ED nicht
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mittels generischer Mittel ausreichend erfasst werden, sodass die HRQoL besser bewertet
wird als mit krankheitsspezifischen Instrumenten. Demnach kdonnten krankheitsspezifische
Messungen empfindlicher fur Merkmale der ED reagieren. Bereits Fayers und Machin
(2016) machten auf diesen Nachteil von generischen Messinstrumenten aufmerksam. Eine
weitere Vermutung fir diesen Unterschied ist, dass die Studienteilnehmenden in den Stu-
dien mit krankheitsspezifischen Messinstrumenten starker ausgepragtere Symptome und
deshalb eine beeintrachtigte HRQoL vorweisen. In der Literatur sind chronische Erkrankun-
gen, gemessen mit generischen Instrumenten, mit einer verminderten HRQoL vorzufinden,
aber auch hier sind die Differenzen zu der gesunden Vergleichsgruppe nicht allzu grof3
(Ellert et al., 2005). Als Vergleich mit einer anderen chronischen Erkrankungsgruppe wur-
den seltene erbliche Stoffwechselerkrankungen herangezogen. Auch hier prasentierte der
Einsatz von vielen generischen HRQoL-Messinstrumenten, darunter der SF-36, keine Be-
eintrachtigung der Erkrankungsgruppe im Vergleich zur Kontrollpopulation (Pascoal et al.,
2018). Jedoch zeigten auch die krankheitsspezifischen Messungen eine gute HRQoL bei
Patient*innen derselben Erkrankungsgruppe (Bosch et al., 2015; Douglas et al., 2013).
Schlussfolgernd kann gesagt werden, dass die Messung der HRQoL bei ED-Betroffenen
die Heranziehung weiterer Studien erfordert, um Riickschlisse auf den Zusammenhang

mit der Messmethode zu ziehen.

In Relation hierzu zeigten alle sechs Studien zur OHRQoL eindeutige Ergebnisse. Die
OHRQoL von péadiatrischen ED-Betroffenen ist mehr benachteiligt als bei gesunden Kin-
dern (Crossan & O’Connell, 2021). Zahlreiche Studien aus der Literatur, die sich mit der
OHRQol von Kindern mit oralen Erkrankungen beschéftigten, verifizieren diesen Befund in
der Gegenuberstellung mit der Allgemeinbevélkerung (Gherunpong et al., 2004; Castro et
al., 2011; Kumar et al., 2017).

In der Studie von Crossan und O’Connell (2021) zeigten Jungen im Gegensatz zu Madchen
eine niedrigere OHRQoL. In Kontrast dazu zeigte die Studie von Kohli et al. (2012) eine
statistisch signifikant starkere emotionale Belastung bei Madchen mit ED im Vergleich zu
Jungen. Eine Erklarung hierfiir kann sein, dass Madchen kulturell bedingt sensibler als Jun-
gen und folglich besorgter um ihr Erscheinungsbild sowie ihre Gesundheit sind. Das Ergeb-
nis von Kohli et al. (2012) wurde bereits durch frihere Studien tber orofaziale Erkrankun-
gen bestatigt (Klassen et al., 2018; Friedlander et al., 2019). Auch innerhalb von diversen
Forschungen tber die OHRQoL in der padiatrischen Allgemeinbevdlkerung wurde festge-
stellt, dass Madchen mit einer signifikant niedrigeren OHRQol assoziiert werden (Michel et
al., 2009; Ellert et al., 2014; Moghaddam et al., 2020; de Paula et al., 2013; Piovesan et al.,
2010). In anderen Studien hatte das Geschlecht bei Kindern wiederum keinen signifikanten

Einfluss auf die HRQoL oder OHRQoL, wobei diese Studien kleinere Stichprobengrof3en
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umfassten (Bos & Prahl, 2011; Sundell et al., 2017). Einerseits kann der widersprichliche
Befund Uber die Geschlechterdifferenz in der vorliegenden Arbeit die Ergebnisse aus der
Literatur bestatigen, die ebenfalls gegensatzliche Resultate verdffentlichten. Andererseits
ist in der Literatur Uberwiegend das Ergebnis vertreten, dass Jungen eine signifikant bes-
sere OHRQoL besitzen als Madchen, sodass dieses Review Widerspriiche hinsichtlich der
Belastung der OHRQoL zwischen den Geschlechtern aufdecken konnte.

Ein weiterer Punkt zur Diskussion betrifft das Alter. Altere Personen mit ED nahmen statis-
tisch signifikant mehr funktionelle Probleme wabhr als jiingere Personen (p = 0,04). Diese
Differenz kann darin begriindet sein, dass die &lteren Erkrankten sich den funktionellen
Problemen bewusster sind und sich nicht an die Kau- und Sprachproblemen gewdhnt ha-
ben, mit denen sie Uber eine groRere Zeitspanne konfrontiert wurden (Kohli et al., 2012).
Insgesamt gaben die Betroffenen von ED eine bessere OHRQoL an als ihre Eltern oder
anderen Bezugspersonen, jedoch war dieser Unterschied nicht statistisch signifikant (p >
0,05). Vermutlich konnte keine statistische Signifikanz aufgrund der kleinen Studienpopu-
lation (n = 35) festgestellt werden (Kohli et al., 2012). Auch in der Literatur stimmen die
Bewertungen der OHRQoL von Kindern und deren Eltern nicht Gberein (Barbosa & Gaviao,
2008). Die mitterliche Wahrnehmung der Auswirkungen oraler Krankheiten auf die
OHRQoL war in der kanadischen Studie von Jokovic et al. (2003) glnstiger als die ihrer
Kinder. Dieser Befund differenziert sich von der Erkenntnis in der Studie von Kohli et al.
(2012), in der die kindsberichtete OHRQoL besser bewertet wurde. Die Unterschiede zwi-
schen den Kinder- und Elternberichten kénnten daran liegen, dass die Eltern insbesondere
das psychosoziale Wohlbefinden ihrer Kinder nur durch eine Einschatzung bewerten kén-
nen und wahrscheinlich wenig Wissen iiber die Auswirkungen auf die OHRQoL ihrer Kinder
besitzen. Trotz dessen sind Elternberichte fir die vollstandige Bewertung der OHRQoL

wertvoll (Barbosa & Gavido, 2008).

Mithilfe des OHIP-14 konnte die OHRQoL der erwachsenen ED-Patient*innen als stark be-
eintréchtigt und geringer als die der deutschen Normbevolkerung beschrieben werden (Ha-
nisch et al., 2018; 2019b; 2021; Niekamp et al., 2020). Auch die kérperliche Mundgesund-
heit war stark beeintrachtigt. Es wurde bestatigt, dass die OHRQoL mit der Anzahl vorhan-
dener Zahne zusammenhangt, sodass eine geringere Zahnanzahl gleichzeitig die OHRQoL
negativ determiniert (Niekamp et al., 2020). Auf Grundlage dessen kann konkludiert wer-
den, dass neben der Funktionalitat, vermutlich auch das Erscheinungsbild fiir Patient*innen
mit ED eine enorme Relevanz fir ihre OHRQoL besitzt. Sodass sie durch die geringe Zahl-
anzahl ihre Asthetik im Mundbereich beeinflusst sehen konnten.

In der Studie von Hanisch et al. (2018) haben sich keine Unterschiede zwischen den beiden

Hauptformen der ED gezeigt (p = 0,93). Weibliche Personen wiesen aber eine niedrigere
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OHRQoL als mannliche Personen auf (p = 0,20), obwohl letztere eine schwerwiegendere
Oligodontie widerfuhren (Hanisch et al., 2018). Moglicherweise kann geschlussfolgert wer-
den, dass die OHRQoL von Frauen mit mehrfachen Zahnnichtanlagen negativer empfun-
den wird als von Mannern. Auch bei anderen chronisch erkrankten Patient*innen, wie zum
Beispiel bei Herz-Kreislauf-Patient*innen, prasentieren Frauen eine signifikant geringere
OHRQoL als Manner (Molania et al., 2021). Begruindet kann dieser Befund zum einen da-
mit, dass Frauen sich 6fter Uber gesundheitliche Probleme beschweren als Manner (Macin-
tyre et al., 1999). Zum anderen konnte dieses Resultat mit dem erhodhten Stresslevel vor
sowie nach der Menopause bei Frauen zusammenhéangen. Denn friihere Untersuchungen
verdeutlichen die Wirkung des psychischen Stresses auf die OHRQoL (Lozano et al., 2012).
Daruiber hinaus ist in der Allgemeinbevdlkerung bekannt, dass Manner eine bessere
HRQoL besitzen als Frauen (Ellert et al., 2005). Auch innerhalb seltener Erkrankungen ist
dieses Phanomen vertreten (Bogart & Irvin, 2017). Dieses Ergebnis ist widerspruchlich zu
der Studie von Sigurdardottir et al. (2021), in der herausgefunden wurde, dass Manner mit
der seltenen Erkrankung Morbus Fabry eine signifikant niedrigere HRQoL besal3en als
Frauen.

Des Weiteren stellt das Alter einen weiteren Ansatz zur Diskussion dar. Altere Erwachsene
gaben deutlich schlechtere OHRQoL-Werte an als jingere Erwachsene. Dabei waren die
beobachteten Unterschiede statistisch nicht signifikant (Hanisch et al., 2018). In einer an-
deren Studie wurde jedoch keine Korrelation zwischen den OHIP-Scores und dem Ge-
schlecht (p = 0,781) oder Alter (p = 0,527) der Stichprobe beobachtet.

Dafir wird die OHRQoL bei der erschwerten Zahnarzt*insuche (p = 0,001) und der Unzu-
friedenheit mit dem Gesundheitssystem (p = 0,007) statistisch signifikant negativ beein-
flusst. Eine Begriindung hierfiir kann die komplizierte zahnarztliche Therapie mit zum Bei-
spiel Implantaten oder Prothesen sein, die bei einigen Betroffenen mit multiplen Zahnnicht-
anlagen erforderlich ist (Hanisch et al., 2019b). Uberdies hat sich festgestellt, dass beziig-
lich einer prothetischen Versorgung eine festsitzende Versorgung die OHRQoL starker ver-
bessert als eine herausnehmbare Versorgung (Hanisch et al., 2021). Aber auch hier ist
dieser Zusammenhang nicht mit einer statistischen Signifikanz gerechtfertigt. Trotz dieser
Studienschwache wurde eingeraumt, dass dieser positive Zusammenhang zugunsten der
OHRQoL eine festsitzende Versorgung an bereits jungen Erwachsenen im ungeféhren Al-

ter zwischen 18 und 22 Jahren legitimiert (Hanisch et al., 2021).

Die Ergebnisse dieser Literaturiibersicht stimmen teilweise mit der Literatur im Hintergrund-
teil Gberein. Hinsichtlich der HRQoL hat sich in dieser Arbeit herauskristallisiert, dass diese
sich mittels generischer Messinstrumente tatséchlich den Normwerten der Allgemeinbevol-

kerung anndhern oder knapp unter diesen Werten liegen. Dagegen zeigten
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krankheitsspezifische Messinstrumente bei Patient*innen mit ED weitaus schlechtere
Werte in Bezug auf die HRQoL im Vergleich zu generischen Messinstrumenten. Die im
Hintergrundteil dieser Arbeit herangezogenen Studien zur HRQoL und ED sind identisch
mit den beinhalteten ausgewahlten Studien, sodass die Befunde aus der Literatur durch die
vorliegende Arbeit bestatigt werden kénnen (Lane et al., 2009; Geirdal et al., 2014). Ange-
sichts der OHRQoL hat sich in der Literatur sowohl bei Studien mit seltenen Erkrankungen
(Bohner et al., 2019; Hanisch et al., 2019a) als auch speziell mit ED (Hanisch et al., 2019b)
unter anderem mittels OHIP-14 festgestellt, dass diese gegenuber der Durchschnittsbevol-
kerung beeintrachtigt ist. Hierbei wurden erneut die gleichen Studien recherchiert. Interes-
santerweise wurden auch die Befunde verifiziert, dass ein kieferorthopadischer Behand-
lungsbedarf signifikant mit einer verringerten OHRQoL korreliert (Kunz et al., 2018) oder
eine erhohte Zahnanzahl die OHRQoL beglnstigt (Tan et al., 2016; Lahti et al., 2008). Wei-
terhin sind gegensatzliche Befunde zufolge der Literatur im Hintergrundteil dieses Reviews
anzufiihren. Die HRQoL bei Personen mit seltenen Erkrankungen zeigte sich eindeutig be-
eintrachtigter als die der Referenzpopulation (Bogart & Irvin, 2017). Dabei kann dies in ei-
nigen inkludierten Studien nicht beflrwortet werden (Mehta et al., 2007; Pavlis et al., 2010).

Hinsichtlich der HRQoL bei Patient*innen mit seltenen Erkrankungen erweist sich in der
Literatur ein signifikant negativer Effekt (Rajmil et al., 2010, S. 254). Im Kontext der HRQoL
von seltenen Erkrankungen kann die vorliegende Arbeit die bisherigen Befunde in der Lite-
ratur zum einen bestétigen, da die krankheitsspezifischen Messungen eine beeintrachtigte
HRQoL bei Betroffenen der ED vorzeigten. Zum anderen kann die Arbeit diese widerlegen,
da die generische Messung keine beeintrachtigte HRQoL vorweist. Im Vergleich zu ande-
ren seltenen Erkrankungen, wie beispielsweise des Hyperinsulinismus oder der angebore-
nen Stoffwechselstorungen vom Intoxikationstyp, besteht auf Grundlage der Studienanzahl
von vier und elf inkludierten Studien ein akzeptables Forschungsinteresse bezuglich ED
(Kristensen et al., 2021; Zeltner et al., 2014). In Gegeniberstellung zu anderen seltenen
Erkrankungen, wie zum Beispiel Mukoviszidose oder dem Marfan-Syndrom, besteht aller-
dings mehr Forschungsbedarf zur HRQoL bei ED (Abbott & Hart, 2005; Velvin et al., 2019).
Grundsatzlich stehen alle Literaturtibersichten der erwdhnten seltenen Erkrankungen hin-
sichtlich eines Aspektes im Einklang. Der Vergleich der Ergebnisse der gefundenen Studien
zur HRQoL erwies sich anhand der verschiedenen methodischen Ansatze und Populatio-
nen als schwierig. Diese seltenen Krankheiten vereinen auch die Gemeinsamkeit der Di-
vergenz inhaltlicher Ergebnisse zur HRQoL. Diese Uneinheitlichkeit in den Studien ist auch
in der vorliegenden Arbeit erkennbar und erschwert Schlussfolgerungen zur HRQoL bei

Patient*innen mit ED.
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5.2 Diskussion der Studienmethoden

Angesichts der methodischen Vorgehensweise und angewendeten methodischen Analy-
sen der einbezogenen Studien werden nachfolgend die Einschrankungen dieser diskutiert.
Im Allgemeinen kann gesagt werden, dass die Studienqualitét insgesamt und speziell die
methodische Qualitat mangelhaft ist. Sehr wenige Studien vollzogen eine Berechnung als
Rechtfertigung fur ihren Stichprobenumfang. Auch reprasentiert die Stichprobe in den meis-
ten Studien nicht die Zielpopulation, sodass ein Selektionsbias nicht auszuschlieRen ist
(Mehta et al., 2007; Pavlis et al., 2010; Shin & Hartnick, 2004; Koren et a., 2019; Kohli et
al., 2012; Hanisch et al., 2018; Niekamp et al., 2020). Ein weiterer Qualitatsmangel ist auf
die fehlende Bertcksichtigung von Non-Respondern (Nichtbeantwortung) zurtickzufihren,
da nur die Studie von Crossan und O’Connell (2021) dieser Beachtung schenkte. Hier
wurde erwahnt, dass die hohe Ablehnungsrate an der Studie auf eine Teilnahmeverzerrung
fuhren konnte (Crossan & O’Connell, 2021).

Als potenzielle Einschrankung der Methode einiger Studien kann auch die Auswahlverzer-
rung durch das Auswahlverfahren sein. In der Studie von Mehta et al. (2007) wurden Teil-
nehmenden rekrutiert, die zuvor an der National Foundation for Ectodermal Dysplasias
(NFED)-Konferenz teilnahmen, sodass eine hohe Wahrscheinlichkeit besteht, dass diese
ED-Patient*innen aus besonders motivierten Familien mit vorteilhafter sozialer Hilfe herka-
men. Diese Begriindung kann die hohen SF-8-Scores erklaren (Mehta et al., 2007). Ebenso
konnten die sehr vorteilhaften Lebensqualitatswerte der Studie von Pavlis et al. (2010)
durch eine Auswahlverzerrung beeinflusst sein. Auch hier beteiligten sich die Teilnehmen-
den zuvor an den regionalen sowie nationalen NFED-Konferenzen und kénnten demnach
Uber glnstigere Bewaltigungsressourcen verfligen. Die Bewaltigungsfahigkeit kann einen
Einfluss auf die Lebensqualitat einliben, sodass an der Erkrankung gewdhnte Betroffene

vorteilhafter auskommen als Personen, die kirzlich erkrankt sind (Pavlis et al., 2010).

In der Studie von Shin und Hartnick (2004) kann ein Freiwilligen-Bias auftreten, da Perso-
nen, welche bereits in Betracht zogen otologische Beschwerden zu besitzen, eher an der
Studie teilnahmen. Der Freiwilligen-Bias kann aufgrund der involvierten willktrlichen Stich-
probe ebenso in der Studie von Kohli et al. erscheinen. Die freiwillige Bereitschaft an der
Teilnahme der Studie ist bei gebildeten und motivierten Personen hoher. Die fehlenden
Informationen Uber den sozio6konomischen Status, die soziokulturelle Zugehorigkeit, Fa-
milienverhaltnisse und weitere Storvariablen schrdnken die Transparenz der Studie
ein (Kohli et al., 2012). Hingegen zeigten Geirdal et al. (2014) durch ihr akzeptables Aus-

wahlverfahren (Einladung aller im TAKO-Zentrum eingetragenen Patient*innen mit
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Oligodontie/ED), dass die in ganz Norwegen verteilte Stichprobe die norwegische Zielpo-

pulation entsprechend reprasentierte.

Eine weitere Limitierung ist die Auswahl des Studiendesigns, da in neun Studien und folg-
lich hauptséachlich ein Querschnittsdesign verwendet wurde, obgleich dieses Design nach-
teilig fur ihren niedrigen Evidenzlevel bekannt ist (Latza, 2009). Denn durch die Zeitbe-
schrankung, welche dem Querschnittscharakter zu verschulden ist, war keine Verfolgung
von moglichen Parameteréanderungen und demnach keine Kausalitatsnachweise realisier-
bar (Geirdal et al., 2014). Hierbei konnten in der Studie von Kohli et al. keine altersabhan-
gigen Differenzen beobachtet werden, sodass keine generalisierten Daten zustande ka-
men. Sofern altersabweichende Zahlen gemessen wurden, wirde dies auf das Resultat der
Expansion des CPQ11-14 auf eine juvenile Population hindeuten. Fir diese Population
wurde das Instrument nicht validiert, obwohl dies begreiflich ware. Demnach wurden die
Daten nach Altersgruppen aufgeteilt, sodass Gegeniberstellungen mit gleichaltrigen Be-

troffenen ahnlicher Erkrankungen umgesetzt werden konnten (Kohli et al., 2012).

Zudem hatten alle Studien, bis auf die Studie von Crossan und O’Connell (2021), keine
alters- und geschlechtsspezifischen Kontrollgruppen, womit die Vergleichbarkeit der (sta-
tistischen) Ergebnisse und insbesondere erzielten Punktzahlen erschwert wurde. Zukinf-
tige Vergleiche konnten unter Anwendung der Resultate von anderen Studien mit demsel-
ben Outcome bei nahverwandten erkrankten Kindern oder verdffentlichten Instrumenten-
normen durchgefihrt werden (Lane et al., 2009). Diesbezuglich ist erwédhnenswert, dass
der, in der Studie von Pavlis et al. (2010), Hanisch et al. (2019b) und Niekamp et al. (2020),
applizierte Normwert der amerikanischen Allgemeinbevdlkerung seit ungefahr zwei Jahr-
zehnten nicht mehr erneut erhoben und somit nicht aktualisiert wurde (John & Micheelis,
2003). Jedoch besteht durchaus die Gefahr einer strukturellen Veranderung in der Bevol-
kerung, sodass auch die Werte mdglicherweise bei einer erneuten Untersuchung anders

ausfallen kdnnten und somit eine realitatstreuere Vergleichbarkeit gewahrleisten.

Ein weiterer diskussionswirdiger Aspekt betrifft den kleinen Stichprobenumfang und damit
die Repréasentativitat. Hierdurch konnten in den meisten Studien keine statistisch signifikan-
ten Schlussfolgerungen gezogen werden. In beinahe allen Studien mit Ausnahme der Stu-
dien von Hanisch et al. (2019b) sowie Crossan und O’Connell (2021) betragt dieser eine
Personenanzahl von weniger als 100. Wallis et al. (2015) konnten 35 Teilnehmenden un-
tersuchen. Mehta et al. befragten nur 28 ED-Patient*innen mit dem SF-8. In einem noch
kleineren Rahmen (n = 3) wurde die Studie von Hickerson et al. (2009) durchgefiuhrt. Viele
statistische Analysen setzen eine grof3e Stichprobe als Voraussetzung, welche in vielen

Studie nicht gegeben und somit nicht vollzogen werden konnte (Hanisch et al., 2018; Koren
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et al., 2019). Demgegenuber sollte bedacht werden, dass es sich bei der ED um eine sel-
tene Erkrankung handelt und die Pravalenz sehr gering ist, sodass ein kleiner Stichproben-

umfang gerechtfertigt ist.

Die enorm begrenzte Anzahl an Untersuchungspersonen kénnte fur die schwache Korrela-
tion zwischen der Erkrankungsschwere und den CDLQI-Scores in der Studie von Pavlis et
al. (2010) verantwortlich sein. Zudem ware es fur den Vergleich zwischen den Formen der
ED relevant, eine angemessen grol3e Stichprobe fur die starker ausgepragten ED-Subty-
pen (AEC, EEC etc.) heranzuziehen, da diese wahrscheinlich die Lebensqualitat intensiver
negativ beeinflussten (Pavlis et al., 2010). Der Einbezug aller ED-Subtypen in die Studien-
population stellt sich aufgrund der Vielzahl als groRe Herausforderung dar. Dennoch wur-
den in der Studie von Shin und Hartnick (2004) zumindest die zwei Hauptformen der ED
(hypohidrotsiche und hidrotische ED) vertreten. Dessen ungeachtet verkdrpern die 18 Teil-
nehmenden in der Studie von Lane et al. (2009) trotz des geringen Umfangs einen signifi-
kanten Anteil der Grundgesamtheit von Kindern mit AEC-Syndrom. Im Hinblick auf den sel-
tenen Charakter der Erkrankung ist auch der Stichprobenumfang (n = 21) in der Studie von
Niekamp et al. (2020) als geniigend zu betrachten. Uberdies zeigen auch die suggestiven
Resultate von Kohli et al. (2012), dass eine kleine Teilnehmendenzahl (n = 35) nicht schwer-

wiegend bedeutungslose Studienergebnisse hervorfiihren.

Eine weitere methodische Schwache ist in der Studie von Mehta et al. (2007) zu finden. Die
einzelnen mittleren Scores der acht Skalen des SF-8 wurden graphisch dargestellt. Obwohl
im Ergebnisteil der Studie erwéhnt wurde, dass wahrscheinliche altersspezifische Unter-
schiede in der Lebensqualitat weiter untersucht werden, wurde dies nicht ausgefihrt. Zu-
dem wurde kein durchschnittlicher Gesamtscore berechnet, sodass dies die Vergleichbar-
keit zwischen diesem und anderen Studienergebnissen erschwert (Mehta et al., 2007). In
einer weiteren Studie wurden zwar Mittelwert und SD berechnet, jedoch keine statistische
Signifikanz (Hanisch et al., 2021). In einer anderen Studie haben die Autor*innen selbst die
Heranziehung von Skalen zur Lebensqualitdtsmessung als studieneinschrankend empfun-
den (Niekamp et al., 2020). Die fehlende Validierung des verwendeten Fragebogens inner-
halb der Zielpopulation in der Studie von Shin und Hartnick (2004) stellt ebenfalls eine me-
thodische Schwéache dar. Folglich sind weiterfiilhrende Vergleiche durch andere Studien
nicht realisierbar. Zudem kann die fehlende klinische Uberpriifung der Studienteilnehmen-
den in der Studie von Hanisch et al. (2019b) als potenzielle Fehlerquelle angesehen wer-
den. Dafur wurden diesbezlglich die in der Studie von Geirdal et al. (2014) integrierten

Selbstbeurteilungsfragebtgen zuvor validiert.
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Zu den methodischen Starken kann die lokale Zahnuntersuchung der Teilnehmenden in
der Studie von Crossan und O’Connell (2021) gehtren, sodass die Stichprobe reprasenta-
tiver fUr die betroffene Population in Irland erscheint. Kohli et al. (2012) vermitteln einen
umfassenden Eindruck dartiber, inwiefern Eltern stellvertretend fir ihre Kinder die OHRQoL

beschreiben kdnnen. Dies stellt einen informativen Zugewinn an wertvollen Erfahrungen.

Weiterhin ist anzumerken, dass in der Studie von Crossan und O’Connell die disproportio-
nale Geschlechterverteilung und die alleinige Beleuchtung der elterlichen Perspektive auf
die OHRQoL potenzielle Studieneinschrankungen illustrieren. In Anbetracht der geneti-
schen Vererbung von ED ist die ungleiche Anzahl an weiblichen und mannlichen Teilneh-

menden der Studie nicht verwerflich zu betrachten (Crossan & O’Connell, 2021).

5.3 Limitationen

Die vorliegende Literaturlibersicht unterliegt einigen Limitationen, die nachfolgend erlautert
werden. Zunéchst ist anzumerken, dass vermutlich weitere Studien in Bezug auf die darge-
legte Thematik existieren, jedoch aufgrund der begrenzten Datenbankauswahl (PubMed,
Web of Science und LIVIVO) und der Suchstrings keine Berlcksichtigung fanden. Denn die
verwendeten Suchstrings beinhalten nur 13 der ungefahr 200 existierenden Subtypen der
ED. Anknipfend daran ist als weitere Einschrankung anzumerken, dass die Suchstrings
nicht Uberarbeitet wurden, nachdem das Konzept der OHRQoL als Einschlusskriterium in
die Recherche miteinbezogen wurde. Somit fand die OHRQoL keine Berlicksichtigung im

Suchstrang, wodurch wahrscheinlich die Ergebnistreffer weiter eingeschrankt wurden.

Der Suchstrang inkludierte Synonyme fiir das Konzept der HRQoL (well-being, subjective
health, psychosocial health und mental health). Dessen ungeachtet wurden nur Studien
final eingeschlossenen, in denen konkret die (O)HRQoL erfasst wird. Zudem wurden an-
hand der Ein- und Ausschlusskriterien nur bestimmte Studiendesigns und in peer-reviewed
Journals veroffentlichte Primarstudien in die Ubersichtsarbeit integriert. Dabei wurden Case
Reports ausgeschlossen. Bislang ist keine Ubersichtsarbeit (iber die vorliegende Thematik
bekannt, weshalb ebenso Reviews und Metanalysen ausgegrenzt wurden. Durch die Ein-
und Ausschlusskriterien lassen sich demnach die Ergebnisse dieser Ubersicht beeinflus-
sen. Relevante Literatur, die aussagekréftigere Ergebnisse oder Zusammenhange er-

forschte, kdnnte somit exkludiert sein.

Auch wurden nur quantitative Studien und keine qualitativen Studien miteinbezogen, da nur
guantitative Studien gefunden wurden, welche die Ein- und Ausschlusskriterien erfillten.
Dies kann daran liegen, dass hauptséchlich Fallberichte ein qualitatives Studiendesign be-

sal3en und ohnehin ausgegrenzt wurden.
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Eine weitere Limitierung ist die Auswahl des Studiendesigns der vorgelegten Arbeit. Fur
eine systematische Ubersichtsarbeit wird nach der Scottish-Intercollegiate-Guidelines-Net-
work (SIGN) Checkliste ein Second-Rating vorausgesetzt, welches hier nicht durchgefiihrt
wurde. Dabei lassen sich durch eine*n Zweitgutachter*in Fehler bei der Recherche redu-
zieren (SIGN, 2022). Demnach handelt es sich hierbei um keinen systematischen Literatur-
review, obwohl der Recherchevorgang nach einem systematischen Schema vollzogen
wurde. Auf Grundlage des erstellten Suchstranges, der Heranziehung von drei Datenban-
ken sowie den vorher definierten Ein- und Ausschlusskriterien kann die systematische Vor-

gehensweise in dieser Arbeit unter Beweis gestellt werden.

Die Qualitat eines Literaturreviews wird ebenfalls durch die Qualitat der inkludierten Studien
determiniert. Hierbei ist relevant zu erwahnen, dass die Studienqualitat insgesamt Mangel
aufweist. Sehr wenige Studien haben eine Berechnung als Rechtfertigung fir ihren Stich-
probenumfang vollzogen. Die meisten Studien schlieen eine sehr kleine Stichprobe ein.
Auch reprasentiert die Stichprobe in den meisten Studien nicht die Zielpopulation, sodass
ein Selektionsbhias nicht auszuschlie3en ist. Ein weiterer Qualitditsmangel ist, dass fast
keine Studie auf Non-Response eingeht und somit die Transparenz der jeweiligen Studien

einschrankt.

Bei der Bewertung der Studienqualitat innerhalb dieser Arbeit wurde fir alle Studien das
AXIS-Tool fur Querschnittstudien verwendet. Jedoch wurden in diesem Review auch an-
dere Studiendesigns eingeschlossen, wie beispielsweise eine Kohortenstudie, eine Fallse-
rie und Interventionsstudien. Schlussfolgernd stellt die Auswahl des Bewertungsinstru-
ments eine weitere Schwache dieser Ubersichtsarbeit dar. Dennoch ist anzufiihren, dass
nur die Basiserhebung der experimentellen Studien fiir die Qualitéatsbewertung herangezo-
gen wurde und die Kohortenstudie als Messinstrument einen Querschnittsfragebogen ap-

plizierte. Dies rechtfertigt die Nutzung des Axis-Tools fir alle Studien.

Zum einen ermoglicht dieses Literaturreview, eine facettenreiche Ubersicht tber die aktu-
elle Forschung zur Thematik zu erhalten. Zum anderen besteht durch die Auswahl der ein-
bezogenen Studien die Gefahr, die Evidenzlage falschlicherweise zu beschreiben. Es
wurde festgestellt, dass die meisten Studien keine statistisch signifikanten Ergebnisse und
Zusammenhange présentieren konnten. Trotz dessen kann gesagt werden, dass durch die-
ses Review Widerspriiche hinsichtlich der Belastung der padiatrischen OHRQoL zwischen

den Geschlechtern aufgedeckt werden konnten.
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5.4 Ausblick

Diese Literaturtbersicht veranschaulicht den weiteren Forschungsbedarf insbesondere hin-
sichtlich der HRQoL und ED. Denn es sind zwar nur wenige beschreibende Studien Gber
den Einfluss der ED auf die Lebensqualitat der Betroffenen im Allgemeinen vorhanden,
allerdings sind viele Studien mit dem Konsens einer stark beeintrachtigten OHRQoL bei
ED-Patient*innen im Vergleich zur Allgemeinbevélkerung vorzufinden. Hierzu bedarf es ne-
ben weiteren Beobachtungsstudien mit weitaus grof3eren und reprasentativeren Stichpro-
benumfangen, auch Langsschnittstudien. Hierbei wird ausdriicklich appelliert, qualitative
Forschung zu fuihren, da in dieser Ubersichtsarbeit hierzu keine Studien gesichtet wurden.
Es sollten durch qualitative Studien detailliertere Erkenntnisse tiber den Einfluss der krank-
heitsbedingten Symptome und deren Folgen auf die HRQoL erzielt werden. Interessant fir
die zuklnftige Forschung ware, ein systematisches Review Uber die gleiche Thematik zu
fihren und entweder nur Case Reports einzuschlieRen oder Fallberichte neben anderen
Studiendesigns einzuschlie3en und diese miteinander zu vergleichen, da die Literatur ein
grolRes Spektrum an der Erforschung der Lebensqualitat von einzelnen Patient*innen an-
bietet.

Mit dieser Bachelorarbeit war es moglich, weitgehende Erkenntnisse zum Themenbereich
der Lebensqualitat von Erkrankten mit ED zu gewinnen. Insbesondere zeigten die drei ex-
perimentellen Studien, dass an die jeweiligen Subtypen angepassten Behandlungen in der
Tat zu signifikanten Verbesserungen der HRQoL und OHRQoL fiihren kénnen (Hickerson
et al., 2009; Koren et al., 2019; Hanisch et al., 2021). Die Behandlung mit Rapamycin fuhrte
zur Verbesserung der hautbezogenen Lebensqualitat der drei Patient*innen mit Pachyony-
chia congenita, obwonhl diese gleichzeitig durch die damit verbunden Nebenwirkungen, wie
zum Beispiel Durchfall, Magen-Darm-Beschwerden oder Appetitlosigkeit, die Studie vorzei-
tig abbrachen (Hickerson et al., 2009). Weiterhin zeigte sich, dass Btx-Injektionen die Le-
bensqualitat bei derselben Erkrankungsgruppe signifikant positiv beeinflusst (Koren et al.,
2019). Angesichts der OHRQoL wird die Versorgung mit festsitzenden Zahnersatzen zur
Steigerung dieser empfohlen (Hanisch et al., 2021). Tiefergehende Forschung im Bereich
der Lebensqualitatsverbesserung mithilfe von PROs kénnte die gewonnenen Erkenntnisse
weiter vertiefen. Bisher existiert kein ED-spezifisches Instrument zur Messung der HRQoL.
In Anbetracht der Entwicklung innovativer medizinischer Therapien wie Btx-Injektionen, die
Verabreichung von Rapamycin und auch implantatgetragenen Zahnersatzen ware die Ent-
wicklung eines ED-spezifischen Instruments zur Messung der HRQoL ein Gewinn fir die

Bewertung dieser modernen Interventionen und somit fur die Gesundheitsversorgung.
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6 Fazit

Das Ziel dieser Arbeit war es, die HRQoL und OHRQoL von Patient*innen mit ED zu be-
leuchten. Hierflr wurde eine umfassende Literaturrecherche anhand von zuvor definierten
Ein- und Ausschlusskriterien auf den Datenbanken PubMed, Web of Science und LIVIVO
durchgefihrt. Die Qualitat der insgesamt 14 inkludierten Studien wurde mit dem AXIS-Tool
ausgewertet. Ein Vergleich der Studien miteinander erwies sich aufgrund der unterschied-
lichen Messmethoden, der Stichprobenmerkmalen sowie uneinheitlichen Ergebnissen als
kompliziert. In Folge dessen wurden die Studien in vier inhaltliche Kategorien zugeordnet.
Die HRQoL und OHRQoL wurden jeweils fur padiatrische und erwachsene Patient*innen
mit ED betrachtet.

Die Ergebnisse verdeutlichen, dass die kindliche HRQoL von ED-Betroffenen sowohl von
den Kindern selbst als auch von ihren Eltern oder Bezugspersonen als leicht beeintrachtigt
empfunden wird. Die Messung dieser mittels krankheitsspezifischer Instrumente bei Er-
wachsenen zeigte eine starke negative Beeinflussung. Hingegen ahnelten die Ergebnis-
werte der Erwachsenen mithilfe von generischen Messmethoden den Normwerten und wa-
ren somit keiner niedrigen HRQoL zu klassifizieren. Hinsichtlich der OHRQoL veranschau-
lichten die Ergebnisse eine hohe Einschréankung bei padiatrischen und auch erwachsenen
Patient*innen. Altere Personen nahmen statistisch signifikant mehr funktionelle Probleme
wabhr als jungere Personen. Die OHRQoL der Frauen ist beeintrachtigter als die der Manner.
Interessanterweise hat sich festgestellt, dass bezuglich einer prothetischen Versorgung
eine festsitzende Versorgung die OHRQoL starker begunstigt als eine herausnehmbare
Versorgung. Zusammenfassend haben die Ergebnisse der Forschung gezeigt, dass die
HRQoL und OHRQoL von Patient*innen mit ED je nach Krankheitsform und Krankheits-
schwere beeintrachtigt sein konnen.

Diese vorliegende Arbeit unterliegt einigen Limitationen. Die Studienqualitat in vielen Stu-
dien wurde als mangelhaft eingestuft. Eine weitere Limitierung ist, dass hauptsachlich Quer-
schnittstudien einbezogen wurden und somit auch Studien mit einem niedrigen Evidenzle-
vel. Die wenigen gefundenen statistisch signifikanten Korrelationen in den Studien wiesen
nicht gleichzeitig eine Kausalitat auf. Eine erganzende methodische Limitation ist der kleine
Stichprobenumfang in allen Studien, wodurch keine Verallgemeinerung der Daten ermdg-
licht werden kann. Jedoch muss an dieser Stelle bedacht werden, dass es sich um eine
seltene Erkrankung handelt und die Pravalenz sehr gering ist. Der Einbezug aller ED-Sub-
typen in die Studienpopulation stellt sich aufgrund der Vielzahl als grof3e Herausforderung
dar, dennoch konnten in dieser Arbeit viele Subtypen miteinbezogen werden. Weiterhin ist

anzumerken, dass vermutlich weitere Studien in Bezug auf die dargelegte Thematik
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existieren, jedoch aufgrund der begrenzten Datenbankauswahl, der Ein- und Ausschluss-
kriterien und der Suchstrings keine Berlcksichtigung fanden.

Obwohl diese Arbeit vielen Limitationen ausgesetzt ist, war es mdglich, wertvolle Erkennt-
nisse zum Themenbereich der Lebensqualitat von Erkrankten mit ED darzulegen. Abschlie-
Bend kann eingeraumt werden, dass sich bisher nur wenige Studien tber die HRQoL von
Patient*innen mit ED befasst haben. Demzufolge sind im Zuge der zuklinftigen Forschung
neben reprasentativeren Beobachtungsstudien, insbesondere Langsschnittstudien erfor-
derlich. Detailreiche Nachforschungen tber den Einfluss der krankheitsbedingten Symp-
tome und deren Folgen auf die HRQoL mittels PROs waren hierbei aufschlussreich. Spe-
ziell qualitative Studien zur HRQoL bei ED erzielen ein weiterfiihrendes Verstandnis tber
die Thematik.
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