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Summary

Introduction: The paper describes a case of amelogenesis imperfecta a rare genetically determined enamel abnormality. There
was presented a way of inheritance, classifications of enamel abnormality and external factors affecting on enamelogenesis
process.

Case report: A 9-year-old female patient was reffered to the Dental Clinic, Wroclaw Medical University, because of incorrect
enamel appearance of incisors and first molars permanent teeth. Interview, clinical examination, pantomogram and medical
history analysis was made. Future treatment was planned.

Conclusions: According to clinical features a case was found to be a amelogenesis imperfecta hipomaturation type II of Witkop
or hipomineralization type by Sundell. An exact diagnostic including molecular and biochemical tests is required for
recognition of amelogenesis imperfecta. Treatment should be individually matched according to age, needs, and expectations

of the patient.
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WSTEP

Termin amelogenesis imperfecta (Al) jest wsp6inym
okresleniem duzej i réznorodnej grupy zaburzeh zwig-
zanych z nieprawidtowym tworzeniem szkliwa. Moga
one wystepowaé samodzielnie lub tez wigza¢ sie z za-
burzeniami w obrebie innych struktur, wywodzacych sie
z zewnetrznego listka zarodkowego (wlosy, skéra, pa-
znokcie) (1, 2).

W oparciu o badania genetyczne ustalono sposoby
dziedziczenia i lokalizacje genow odpowiedzialnych za
niektore typy anomalii. Dziedziczenie amelogenesis im-
perfecta jest zwigzane z chromosomem pitciowym X
albo dziedziczone jest autosomalnie dominujaco lub re-
cesywnie. Zaburzenie najczesciej jest wynikiem defektu
pojedynczego genu. Postacie dziedziczone dominujaco
wystepujg najczesciej i sa zwigzane z defektem genu ko-
dujacego biatko macierzy szkliwa — enameline (ENAM)
— potozonego w ramieniu dtuzszym chromosomu 4q13-
-g21. Formy recesywne wystepujg znacznie rzadziej i
dotycza zaburzen genu kodujgcego biatko amelogeni-

ne (AMELX), ktory zlokalizowany jest w krotszym ramie-
niu chromosomu X (3-5).

Czestos¢ wystepowania zaburzenia jest zréznico-
wana w zaleznosci od badanej populacji i waha sie od
1/700 do 1/14 000 (6, 7).

Klinicznie stwierdza sie rozmaite zmiany, wahajace sie
od $cienczenia prawidtowej powierzchni szkliwa, przez
szorstkg powierzchnie, dotki, bruzdy, pigmentacje, zmet-
nienia, az do zlokalizowanego braku szkliwa.

Istnieje wiele systemow klasyfikacji zaburzen rozwo-
jowych szkliwa. Wiekszo$¢ z nich oparta jest na fenoty-
pie (1, 6). Najczesciej stosowanym jest podziat Witkopa
réznicujgcy amelogenesis imperfecta na 4 typy i 12 pod-
typéw (8).

W typie | hipoplastycznym wyréznia sie 7 podtypow:

—|A — uogélnione dofki (cecha autosomalna dominu-

jaca),

— IB - zlokalizowane dotki (cecha autosomalna domi-

nujaca),

— IC - zlokalizowane dotki (cecha autosomalna rece-

sywna),
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— ID - rozlany gtadki (cecha autosomalna dominuja-
ca),
— IE - rozlany gtadki (cecha zwigzana z chromoso-
mem X, dominujgca),
— IF — rozlany szorstki (cecha autosomalna dominu-
jaca),
— |G - brak szkliwa (cecha autosomalna recesywna).
W typie Il hipomaturacyjnym 4 podtypy:
—IIA - rozlany pigmentowany (cecha autosomal-
na recesywna),
—IIB - rozlany (cecha zwigzana z chromosomem X,
recesywna),
- lIC - ,zeby $niezne” (cecha zwigzana z chromoso-
mem X),
- 1ID - ,zeby $niezne” (cecha autosomalna dominu-
jaca).
W typie Ill hipokalcyfikacyjnym 2 podtypy:
— lllIA — rozlany (cecha autosomalna dominujgca),
— llIB — rozlany (cecha autosomalna recesywna).
W typie IV mieszanym wyodrebnia sie réwniez 2 pod-
typy:
— IVA — hipomaturacyjno-hipoplastyczny z zebami tau-
rodontycznymi (cecha autosomalna dominujaca),
— IVB - hipoplastyczno-hipomaturacyjny z zebami tau-
rodontycznymi (cecha autosomalna dominujaca).
Najczesciej wystepuije typ hipoplastyczny (60-73% przy-
padkéw), nastepnie hipomaturacyjny (20-40%) i hipokal-
cyfikacyjny (7%), a najrzadziej typ mieszany (9).
Klasyfikacja oparta wytacznie na fenotypie jest jed-
nak niewystarczajgca. Mozliwe sa rézne fenotypy ame-
logenesis imperfecta u jednej rodziny, a nawet u jednej
osoby (1). Aldred i Crawford zaproponowali klasyfikacje,
ktéra uwzglednia nie tylko wyglad zewnetrzny zmian, ale
przede wszystkim genotyp i sposéb dziedziczenia (1, 6).
Chociaz klasyfikacja oparta na genotypie wydaje sie ide-
alna, to jest obecnie niepraktyczna, poniewaz niewiele
postaci zaburzenia ma udowodniony schemat dziedzi-
czenia, a jedynie posta¢ amelogenesis imperfecta zwia-
zana z defektem chromosomu X dziedziczy sie typowo.
W praktyce najprzydatniejszy jest podziat Sundella
na dwie postaci: hipoplastyczna i hipomineralizacyjna
(10-12). W formie hipoplastycznej wynikajacej z zabu-
rzenia w obrebie matrycy szkliwa wystepuje dominacja
zmian iloéciowych. Ze wzgledu na zmniejszona grubo$¢
szkliwa szeroko$¢ koron jest zmniejszona, a z powodu
Scierania cienkich brzegdéw siecznych i guzkéw zeby
wygladem przypominajg stozkowate kikuty. Powierzch-
nia szkliwa moze by¢ gtadka i I$nigca w kolorze z6tto-
brunatnym lub szorstka, chropowata, z licznymi rowka-
mi i dotkami. Guzki zebdw majg ksztatt igiet lub sopli.
Odstonieta miejscami zebina wysyca sie barwnikami
z pozywienia. W badaniu histopatologicznym szkliwo
nie ma typowej budowy. Widoczne sa jedynie frag-
menty pryzmatéw utozone chaotycznie, istota miedzy-
pryzmatyczna jest pogrubiona, a zebina niezmieniona.
W postaci hipomineralizacyjnej powstatej w nastepstwie
zaburzenia mineralizacji szkliwa dominujg zmiany jako-
Sciowe. Po wyrznieciu zebow korony maja prawidtowy
ksztalt, ale nizsza zawarto$¢ substancji mineralnej po-

woduje, ze szkliwo, poczgtkowo prawidtowej grubosci,
jest matowe, szorstkie oraz tatwo ulega uszkodzeniu i
starciu. Jego konsystencja przypomina ser lub krede,
jest barwy mlecznobiatej lub jasnobrunatnej. Wystepuje
przewaga zwigzkdw organicznych nad nieorganicznymi.
Mikroskopowo stwierdza sie typowe utozenie prawidto-
wo zbudowanych pryzmatéw, zwiekszenie liczby pecz-
kéw i blaszek szkliwnych oraz poszerzenie przestrzeni
miedzykulistych. Zebina nie jest zmieniona. Wynika z
powyzszego, ze obecnie klinicysta podczas diagnozo-
wania i planowania leczenia nadal musi bazowa¢ na kli-
nicznych i radiologicznych przestankach.

Szkliwo, najtwardsza tkanka organizmu, sktada sie
wagowo z 95% substanciji mineralnych, 5% substanciji
organicznych i wody, a objeto$ciowo z 86% substanc;ji
mineralnych, 2% substancji organicznych i 12% wody.
Makroskopowo jest twarde i spoiste, poniewaz podsta-
wowa jednostka strukturalna szkliwa jest pryzmat, zawie-
rajgcy miliony krysztatéw hydroksyapatytu. W szkliwie
wystepuje réwniez tzw. faza nieapatytowa (amorficzne
fosforany i weglany wapnia) oraz czasteczki lub jony za-
adsorbowane na powierzchni krysztatu (13). Krysztaty sg
tak ciasno upakowane, ze szkliwo wygladem przypomi-
na szkto, a z powodu pewnej przeziernosci przeswieca
przez nie barwa zebiny. Szkliwo decyduje o zewnetrz-
nym ksztatcie danego zeba, petni funkcje estetyczne,
dzieki niemu zeby uzyskuja odpowiednig barwe. Szkli-
wo ochrania zebine przed czynnikami termicznymi, che-
micznymi, bedac pierwszg barierg dla czynnikow infek-
cyjnych, a ze wzgledu na swojg twardos$¢ chroni zeby
przed nadmiernym $cieraniem.

Powstawanie szkliwa jest procesem wysoce wyspe-
cjalizowanym, odbywajacym sie z udziatem narzadu
szkliwotwdrczego, ktdérego nabtonek wewnetrzny prze-
ksztatca sie¢ w komorki szkliwotwdrcze — ameloblasty.
Mineralizacja wytworzonego szkliwa odbywa sie stop-
niowo. Poczgtkowo wapnienie nastepuje z udziatem
ameloblastéw, nastepnie przez naczynia krwionos$ne
(3). Ameloblasty sg kontrolowane poprzez rézne czast-
ki organiczne, takie jak enameliny, amelogeniny, ame-
loblastyny, tufteliny, amelotyny, sjalofosfoproteiny oraz
ré6zne enzymy (kalikreina 4, metaloproteinaza 20). Mu-
tacje gendéw kodujacych wspomniane biatka skutkujg
fenotypem amelogenesis imperfecta (4, 9).

W rozwoju szkliwa wyrdznia sie trzy gtéwne stadia:
1. tworzenie matrycy (odktadanie biatek szkliwa),

2. mineralizacje (odktadanie soli mineralnych i usuwa-
nie wiekszo$ci biatek),

3. dojrzewanie (koncowa mineralizacja i dalsze usuwa-
nie biatek i wody).

Zaburzenie tych proceséw prowadzi do powstania
roznych typdéw wrodzonego niedorozwoju szkliwa.

We wczesnym stadium mineralizacji szkliwo jest ma-
towe, biate i miekkie. Dopiero podczas koncowego eta-
pu dojrzewania staje sie twarde i przezierne. Cechg cha-
rakterystyczng szkliwa jest jego szczegdlna wrazliwosc
w okresie enamelogenezy. Rézne czynniki, dziatajgce
ogolnie lub miejscowo, mogg powodowaé jego uszko-
dzenie. Czynnik dziatajacy stosunkowo krotko moze
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by¢ przyczyng zmian w obrebie zebdéw jednoimiennych
badz tez rozwijajgcych sie w tym samym czasie.

Rzadziej nieprawidtowos$¢ dotyczy wszystkich zebdw
statych. Dzieje sie tak, gdy czynnik dziata przez dtuzszy
czas (od szostego miesigca zycia ptodowego do sidéd-
mego roku zycia) (14). Jezeli nieprawidtowos$¢ dotyczy
pojedynczego zeba, to dzieje sie tak najczesciej na
skutek urazu lub procesu zapalnego w obrebie odpo-
wiadajacego zeba mlecznego. W przypadku czynnika
dziatajgcego ogodlnoustrojowo liczba zebdéw objetych
zaburzeniem zalezy od rodzaju czynnika, jego sity i cza-
su oddziatywania, a takze stadium rozwoju, w ktorym
znajdowaty sie zawiazki zgbowe w okresie narazenia na
jego oddziatywanie.

Wyréznia sie okoto 100 przyczyn rozwojowych zabu-
rzen szkliwa, dziatajgcych w okresie rozwojowym (15-17).
Zalicza sie do nich m.in. niedobory soli mineralnych (wapn,
fosfor, magnez, fluor), niedobory witamin (A, C, D, K), cho-
roby goraczkowe, choroby wieku dzieciecego, choroby
infekcyjne, takie jak rézyczka, odra, ospa wietrzna, btoni-
ca, ptonica, krztusiec, choroby gruczotéw wydzielania we-
wnetrznego (tarczycy, przytarczyc, grasicy, przysadki moé-
zgowej, trzustki) (14). Przyczyny te nalezy bra¢ pod uwage
w diagnostyce rdéznicowej amelogenesis imperfecta.

Leczenie pacjentdow z wadami rozwojowymi szkliwa
jest wielospecijalistyczne i zalezy od stopnia nasilenia
nieprawidtowosci — od najbardziej zachowawczego przy
uzyciu materiatéw zapewniajacych podstawowg estety-
ke do protetycznych kompleksowych rekonstrukcji uze-
bienia.

Plan leczenia powinien by¢ zawsze dostosowany do
indywidualnych potrzeb i wieku danego pacjenta. Przy
nadwrazliwosci zebdw stosuje sie preparaty znosza-
ce nadmierng wrazliwos¢. W celu poprawy estetyki na
zeby przednie state stosuje sie licéwki kompozytowe,
porcelanowe lub petnoceramiczne korony. W przypad-
ku niewielkiej hipoplazji trzonowcéw wystarcza na og6t
lakowanie, przy $redniej — usuniecie zdemineralizowa-
nego szkliwa i odbudowa go kompozytem, przy ciez-
kiej — ochronne korony stalowe w wieku rozwojowym, a
w wieku dojrzatym — korony lane. Jesli nie jest mozliwa
odbudowa zeboéw stalych pierwszych trzonowych, to
nalezy rozwazy¢ planowsg ekstrakcje.

OPIS PRZYPADKU

Do Katedry i Zaktadu Stomatologii Zachowawczej
Akademii Medycznej we Wroctawiu zgtosita sie 9-letnia
pacjentka ze zmianami w obrebie szkliwa. W badaniu
wewnatrzustnym stwierdzono obecno$¢ biatych plam i
brazowych dotkdw w obrebie zgbow statych siecznych
i pierwszych trzonowych. Zeby mleczne miaty prawidto-
wa budowe i barwe. Poniewaz dominujaca wada zgry-
zu u pacjentdw z amelogenesis imperfecta sa zgryzy
otwarte, dlatego badanie rozpoczeto od oceny zgryzu
pacjentki (18, 19). Stwierdzono zmniejszony nagryz po-
ziomy i pogtebiony pionowy. Zeby trzonowe ustawione
byty w | klasie Angle’a, zachowane byty punkty styczne,
triady oraz kontakty miedzy antagonistami. Szkliwo ze-
béw statych siecznych i pierwszych trzonowych wyka-

zywato zmniejszong twardos$¢, miejscami byto matowe,
nieprzezierne, wystepowaty niewielkie dotki, nadajac
powierzchni chropowato$é. Kolor szkliwa byt mleczno-
biaty, z brgzowymi dotkami powstatymi wskutek pato-
logicznego starcia i przebarwien najprawdopodobniej
zwigzanych z impregnacjg barwnikami z pozywienia
(ryc. 1-3). Na zdjeciu pantomograficznym stwierdzono

Ryc. 1. Pacjentka 9 lat — obraz zebdw przednich.

Ryc. 2. Pacjentka 9 lat — obraz powierzchni zujgcej zeba trzo-
nowego.

Ryc. 3. Pacjentka 9 lat — obraz powierzchni zujgcej zeba trzo-
nowego.
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Ryc. 4. Pacjentka 9 lat — pantomogram.

prawidtowy zarys granicy szkliwno-zebinowej, brak cech
taurodontyzmu, resorpcji korzeni, hipercementozy, czyli
objawéw nierzadko towarzyszacych amelogenesis im-
perfecta z hipomineralizacjg szkliwa (ryc. 4) (2).

W wywiadzie rodzinnym matka podata, iz dziewczyn-
ka ma rodzenstwo — siostre w wieku 2,5 roku, u ktorej
zeby mleczne sag prawidtowe. Siostra matki ma syndw,
u ktérych brak jakichkolwiek objawéw. Aby rozstrzy-
gna¢ potencjalny sposéb dziedziczenia wady, nalezato-
by poczekaé na okres mieszanego uzebienia u siostry.
U pacjentki w okresie petnego uzebienia mlecznego
réwniez nie wystepowaly zadne niepokojace objawy, a
wskaznik puw wynosit 0. Cigza przebiegata prawidtowo,
ale dziewczynka urodzita sie jako wczesniak (w 35 ty-
godniu), masa urodzeniowa wynosita 2400 g. Matka w
ciazy nie przyjmowata zadnych lekdéw, nie chorowata,
nie wystapit tez konflikt serologiczny.

W 10-11 miesigcu zycia stwierdzono u dziewczynki
pseudokrup, ktéry powtarzat sie cyklicznie co pét roku,
az do szbstego roku zycia. W roku 2007, w wieku pieciu
lat, przebyta ospe. Obecnie na nic nie choruje.

Pseudokrup, inaczej podgto$niowe zapalenie krtani
o etiologii najczesciej wirusowej, czesto wtérnie nadka-
zonej bakteryjnie, powoduje zwezenie drég oddecho-
wych ze wszystkimi konsekwencjami.

W pierwszym rzucie choroby wystapity objawy dusz-
nosci wdechowej, stridor krtaniowy, wysoka leukocy-
toza, czemu towarzyszyto obustronne zapalenie ucha
$srodkowego. Leczenie polegato m.in. na podaniu anty-
biotyku (w wypisie ze szpitala brak informaciji, jaki anty-
biotyk byt podany) oraz dipherganu, hydrokortyzonu i
budesonidu (ryc. 5).

Hydrokortyzon — gtéwny kortykosteroid kory nadner-
czy otrzymywany syntetycznie, ma dziatanie przeciwza-
palne, przeciwalergiczne, przeciwswigdowe i przeciw-
obrzekowe. W czasie napadu pseudokrupu podawany
jest iv. albo i.m. Wykazuje jednak réwniez pewng ak-
tywno$¢ mineralokortykosteroidowa, zatrzymujac sod
i chlor w organizmie, zwigkszajgc wydalanie wapnia,
potasu i fosforu z moczem oraz utrudniajgc wchtania-
nie wapnia z przewodu pokarmowego. Poniewaz jedna
z ogolnoustrojowych przyczyn wystgpowania zmian w

szkliwie sg zaburzenia gospodarki wapniowo-fosfora-
nowej, mozna by podejrzewac¢ podanie hydrokortyzonu
jako przyczyne oméwionych objawdéw zebowych. Tera-
pie tym lekiem kontynuowano od pierwszego podania
cyklicznie wraz z pojawiajgcymi sie objawami pseudo-
krupu. Druga przyczyng mogto byé wczesniactwo, kto-
remu towarzyszg zmiany hipoplastyczne o charakterze
jakosciowym (20).

Gtowna przyczyna zgtoszenia sie pacjentki byt pro-
blem natury estetycznej. Postepowanie polegato na in-
struktazu szczotkowania i nitkowania, profesjonalnym
usunieciu ztogdéw nazebnych, lakowaniu bruzd zebow
trzonowych, aplikacji lakieru fluorkowego, odbudowaniu
utraconego szkliwa materiatem ztozonym oraz udziele-
niu porady dietetyczne;j.

Ze wzgledu na mtody wiek pacjentki odroczono za-
stosowanie innych metod leczenia, informujac o potrze-
bie zastosowania w przysztosci w celu uzyskania opty-
malnej estetyki licowek lub koron ceramicznych.

PODSUMOWANIE

W prezentowanym przypadku zaobserwowano naj-
prawdopodobniej hipomaturacyjny typ amelogene-
sis imperfecta (Witkop typ Il) lub hipomineralizacyjny
wedtug Sundella. Niezaleznie jednak od fenotypu kazda
posta¢ amelogenesis imperfecta powinna by¢ oceniana
na podstawie badahn molekularnych, wynikéw bioche-
micznych, zas cechy kliniczno-radiologiczne sg dodat-
kowym czynnikiem réznicujacym. Istnieje coraz wieksza
akceptacja dla stwierdzenia, iz klasyfikacja wad szkliwa
w oparciu jedynie o jego wyglad jest problematyczna.
Tylko badania molekularne pozwalajg odpowiedzieé¢ na
pytania, czy réznorodnos¢ fenotypu spowodowana jest
zmienng ekspresjg tej samej mutacji, czy tez jest to spo-
wodowane mutacjg w réznych genach. Zdecydowanie
odgrywajg wiec dominujgca role w diagnostyce tego
typu zaburzen.

Rozpoznanie wad zebowych z grupy amelogene-
sis imperfecta przysparza lekarzom stomatologom wie-
lu trudnosci, zwlaszcza przy ograniczonym wywiadzie
rodzinnym i medycznym. Niejednokrotnie wymaga dia-
gnostyki réznicowej, aby wykluczy¢ zewnatrzpochodne
przyczyny zaburzeh. W prezentowanym przypadku na-
lezy wzia¢ pod uwage przebycie pseudokrupu i zasto-
sowane leczenie w jego nastepstwie. Poniewaz jedna z
przyczyn wad szkliwa sa zaburzenia gospodarki wap-
niowo-fosforanowej, podanie hydrokortyzonu mogto
rowniez wptyna¢ na mineralizacje siekaczy i pierwszych
trzonowcdw statych. Nie mozemy wykluczyé wcze-
$niactwa jako przyczyny defektu, gdyz czesto$¢ wy-
stepowania wad szkliwa jest znacznie wyzsza u dzieci
przedwczes$nie urodzonych (20). Nie jest réwniez znany
antybiotyk podany podczas hospitalizaciji.

Amelogenesis imperfecta to zaburzenie rozwojowe
szkliwa stwarzajace problem natury estetycznej, ktéry w
miodym wieku moze oddziatywac na rozwoj psychiczny
dziecka oraz ksztattujgce sie relacje spoteczne. Wyma-
ga wiec wielospecjalistycznego leczenia, niejednokrot-
nie z udziatem psychologa. O
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ZZOZ w Ostrzeszowie

Samodzieimy Publiczny
espol Zaktadow Opieki Zdrowotnef Al Wolnosci 4, 63-500 Ostrzeszéw
immm Tel: (62) 7320236, fax: 7320280
SZPITAL - Informacja: 7320200, 7320201
NIP: 5140135375 REGON: 000310255

Numer ks.gt.: s s
Karta informacyjna leczenia szpitalnego
ODDZIAt PEDIATRYCZNY
Nazwisko i imie: I - — urodzony: ‘s T
Adres: BEEEY prem—— o 011 PESEL: 0" Ialass
Platnik:

Przebywal(a) w szpitalu od 06-10-2003 do 11-10-2003 Umowa szpitala:

Rozpoznanie: J04 )
Laryngitis subglotica.

Rozp.wspél.: H65 .
Otitis media bilateralis.

Epikryza

Niemowle 11 miesigczne przyjete z powodu kaszlu krtaniowego. W wywiadzie od 3 dni katar, l-.mszel,' temp.38 g
st.C. Przy przyjeciu stan dziecka dos¢ dobry, dusznos¢ wdechowa, stridor krtaniowy. Po podaniu 1e!cow dusznosé
ustapita w 1 dobie pobytu. W badaniach dodatkowych obserwowano wysoka leukocyto_ze. " bz}damu .
laryngologicznym stwierdzono obustronne zapalenie ucha srodkowego. Leczone: antybiotyk, Dq?hergan, Fﬂmum
Hydrocortison, Budesonid, Otinum, 5% Glukoza, NaCl. Po leczeniu stan dziecka dobry. Po 6 dniach wypisano do

domu.

Wyniki badan
MORF:Hb 12,9 g/dl, Ht 35, L 30.800 - 14.600, Er 4.550 000,

PLT: 438 tys.

OB 7/22,
Mocz: zas B sl.C nieob.U w nor.N licz.pt. L 2-4, niel bakt.

Mocz na posiew: wyh.fl.bakt. w ilosci ponizej 10-4. , ,
RTG klp.: Przepony wolne. Pola ptucne bez zmian migzszowych. Sylwetka serca na zdj. pa prawidtowa. - lek.

e |

Kon.laryngologiczna - Otitis media bil. - lek. ¥ Tl o

Zastosowano leczenie

zachowawcze,

Zalecenia
Dalsza opieka lekarza rodzinnego.
5 dni:Duracef 2x1 fyzeczka / 125/5 ml/,
Lakcid 1x1 amp.
Nystatyna 1x2,5 ml,
Ketotifen 2x 2,5 ml - 1 miesiac,
Kontrola pediatryczna za 3 dni.

Ryc. 5. Pacjentka 9 lat — karta informacyjna leczenia szpitalnego.
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