AMELOGENEZIZ IMPERFEKTA (A I) VE FARKLI TiPLERI*
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Ozet
Amelogeneziz Imperfekta ( A 1) her iki dentisyonu tutan kalitsal bir mine
displazisidir. Sikligi yaklasik 1/14000° dir. Hipoplastik tip (Tip 1), hipomature
tip (Tip 1), hipomineralize tip (Tip 111) ve Taurodontizmle birlikte hipomature

ve hipomineralize tip (Tip 1V) olarak dort temel gruba ayrilmistir ( Witkop,
1989).

Bu ¢alisma, Istanbul Universitesi Konsevatif Dis Tedavisi Bilim Dali’ na
gelen dort A I vak’'asimi sunmaktadir. Klinik ve radyolojik incelemeler,
vak'alarin birbirinden farkli Al tiplerini sergiledigini gostermistir.
Taurodontizmle birlikde ortaya ¢ikan 1.vak'ada; sari-kahverengi, normal
kalinlikda ve radyodensitesi normalden az olan bir mine yapisi goriilmiistiiz Bu
bulgular Tip 1V Al'e uymaktadyr. Ikinci vak'ada; cok ince, hipoplazik,
radyodensitesi az ve yiizeyi piiriizlii olan bir dis minesi vardw. Bu ézellikler Tip
I A I tamist i¢in gecerli klinik ve radvolojik bulgulardi. Son iki vak 'a ise kiz-
erkek iki kardeyte goriilmiis olup, klinik ve raa_{foiojik ozellikleri ile Tip 1l
Al'yt sergilemektedir. Sari-kahverengi, normal kalinlikda ve radyodensitesi
diigiik olan mine yapisinin klinikde patalojik gériiniimii erkek kardesin dis
sisteminde daha belirgindir.

Anahtar Sozciikler: Amelogeneziz Imperfekta(A 1), Hipoplastik A I,
Hipomature A I, Hipomineralize A I, Taurodontizm.
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Abstract

Amelogenesis Imperfecta (Al ) is a hereditary enamel dysplasia involving both
dentition.Its prevalance is aproximately 1/1 4000. A I has been classified into
four main types as Hypoplastic Type (Type I ), Hypomatureted Type ( Type I
), Hypomineralized Type ( Type I11) and Hypomatureted and Hypomineralized
Al combined with Taurodontism ( Type IV )( Witkop, 1989 ).

This study present four cases of Al, who visited the Depatment of Conservative
Dentistry of the University of Istanbul. Clinical and radiological examinations
of the patients had shown that these cases exhibit different types of Al. In the
first case, which was combined with Tawrodontism, a yellow-brown coloured
enamel with normal thickness and low radiodensity was noted. These findings
resembled Type 1V. The second case had very thin hypoplastic enamel with
rough surface and low radiodensity, which were the characteristic consistent
with the diagnosis of Type I. The last two cases, who were sister and brother,
presented the clinical and radiological features of Type Il, which were vellow-
brown coloured, normal thickness and low radiodensity of enamel. The clinical
appearence of Al was more expressive in the dentition of the brother:

Key Words: Amelogenesis Imperfecta(A 1), Hypoplastic A Ik
Hypomatureted A 1, Hypomineralized A [, Taurodontism.

Giris

Amelogenezis imperfekta(A 1), minenin formasyonunu ve/ yada
mineralizasyonunu etkileyen kalitimsal bir gelisim anomalisidir.(13).
Prevalansi, farkli populasyonlarda yapilan aragtirmalara gore 1/718 (1) ile
1/14000(22) arasinda degisiklik gosterebilir. A 1 smiflfandirmasi; genetik, klinik,
radyolojik ve histolojik kriterlere gore yapilmaktadir.Diger taraftan
biyokimyasal ve biyomolekiiler metodlarla, bir kag A I tanisinda 6nemli gelisme
saglanmmg olmasina ragmen(9,10,14), bu hassas metodlar yaygin olarak
kullanima girmemistir(17).Son zamanlarda Witkop (1989)(21) tarafindan
kapsaml bir siiflandirma yapilmigtir Minenin geligiminde etkilenen progeslere
gore yapilan simflandirmada Al Hipoplastik(Tip 1), Hipomature(Tip 1I),
Hipokalsifiye(Tip III) ve kismen mine hipomaturasyonu kismende
hipomineralizasyona Taurodontizmin de eslik ettigi A 1 (Tip IV) olmak tizere
dért temel grupta toplanmugtir(Tablo 1). Aymi zamanda bu dort ana grubun Klinik
goriintimlerine ve kalittmsal aktarim ozelliklerine goére 14 alt grubu
tanimlanmustir (21)(Tablo 2).

Hipoplastik A I(Tipl); mine iiretimindeki  yetersizlikten
kaynaklanmaktadir ve klinikte mine kalinliginda bir azalma ile
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karekterizedir.Klinik gériinimii; ince bir mine yada mine yiizeyinde gukurcuk
veya oluklar geklinde ortaya gikmaktadir(18,19,21).Hipomature(Tip 1I) ise
biyomineralizasyon baglamig ancak olgunlasma igin gerekli olan organik
matriksin rezorpsiyonu geri kaldigindan minenin olgunlagsmasi yetersiz
kalmistir.Klinikte mine kalinlii normal, ancak sertligi azdir Bunun sonucunda
opak ve tebegirimsi bir mine goriiniimii ortaya ¢ikmaktadir(18,19,21). Diger
taraftan,hipomineralize( Tip III) A I, ming matriksinde defektlerin oldugu ve
yetersiz kristallit olugumu ile karekterize bir mine hipomineralizasyonudur.
Klinikte, renklesmis ve yumusak, kolayca el aleti ile bile kaldirilabilen bir mine
goriilmektedir(18,19,21).Kismen hipomature kismende hipomineralize mine
yapist ile birlikte Taurodontizmin de goriildiigi A I (Tip 1V) ;Taorodontizmle
birlikte Tip Il ve Tip IIl A I'nin 6zelliklerini tagimaktadir(21).

Bu ¢alisma, Istanbul iini\:ersitesi, Dishekimligi Fakiiltesi, Konservatif
Dis Tedavisi Bilim Dalina bagvuran dort hastada; yapilan klinik ve radyolojik
incelemeleri sonucu saptanan farkli A I tiplerini sergileyen dort vak’ay:
sunmaktadir.

TABLOLAR

Tablo 1.

AMELOGENESIS IMPERFEKTA : Dért temel grupta toplanmigtir:
I-Hipoplazi

II-Hipomaturasyon (Yetersiz olgunlagma),

11I-Hipomineralizasyon( Yetersiz mineralizasyon)

IV-Kismen hipomaturasyon,kismen #hipokalsifikasyon ile birlikte
Taurodontism ortaya ¢iktig1 tiplerde amelogenesis imperfekta ( Al ) vardur.

Tablo 2.

I- Hipoplazi tipinde AL

Yedi ayr alt tipi vardir

e Ufak gukurcuklar igeren hipoplastik Al. (OD)
e Lokal- hipoplastik AI (OD)

» Lokal hipoplazik Al ( OR)
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e Diiz yiizeyli hipoplastik Al (OD ve yiiksek penetrans)
e Cinsiyete bagh Hipoplastik Al ( XL- dominant )
e Piiriizlii hipoplastik Al (OD)

I1- Hipomaturasyon gosteren Al ( Hipomature Al ):

ic alt tipi

e Pigmente- hipomature Al (OR)

e Cinsiyete bagh hipomature Al ( XL- resessiv)

e Beyaz sapkali disler (XL- resessif ) ( Kardan sapkali disler)
I11 - Hipomineralize Al (OD /OR):

iki alt tipi vardir.
e Hipomineralize Al (OD ).

e Hipomineralize Al (OR )
IV- Hipomature ve hipomineralize Al + Taurodontism :

iki alt tipi vardir,
« Hipomature ve hipomineralize Al + Taurodontism (OD)

» Hipomature ve hipomineralize Al + Taurodontism (OR)

VAK’A | ’

Birinci vak’a 15 yaginda bir erkek goguk olup klinigimize diglerindeki
sari-kahverengi renklesme ve ileri derecedeki aginma sorunu nedeniyle
basvurmustur. Yapilan klinik inceleme sonucu sari-kahverengi ve normal

kalinlikta geligmis bir mine yapisi gozlemlendi( Resim 1a).Ayrica diglerde ileri
derecede aginmada dikkat cekti(Resim 1b,c,d).

Radyolojik inceleme ise, mine radyodensitesinin dentinden ayirt
edilemedigini ve  biitin 2. molar  diglerin  orta  derecede
taurodontizm(Meziotaurodontizm) sergilediklerini ortaya koydu(Resim l¢,f).Bu
bzellikleri ile vak’anin taurodontizm’le birlikte ortaya ¢ikan Tip IV A 1 (
Taurodontizmle birlikte hipomature ve hipomineralize tip) oldugu diigincesine
varildi.
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VAK’A 11

Ikinci vak’a 15 yaginda bir erkek ¢ocuga aitti.Diglerindeki goriiniimiin
cirkin olmas: sikayetiyle klinigimize bagvurmugtu. Klinikde; ¢ok ince, ve ylizeyi
piiriizlii bir hipoplazik, mine yapisi sergilemekteydi(Resim 2a).Ayrica digler
silindirik formda olup kontak noktalar1 ortadan kalkmigti(Resim 2a).Radyolojik
bulgular ise; mine radyodensitesinin normalden daha az oldugunu
gosterdi(Resim 2b,c). Bu klinik ve radyolojik ozellikler géz oniine alinarak
vak’anin, bir hipoplastik A I (Tip I) oldugu kanisina vanldi.

VAK’A III ve VAK’A IV kiz -erkek iki kardeste gorilen A I
vak’alaridir.Kiz kardes 8 yaginda, erkek kardes ise 16 yasindaydi. Kiz kardeste
klinik ve radyolojik inceleme sonucu her iki dentisyonunda minenin; kesici
kenar diginda normal kalinhkta gekhigtigi, sari-kahverengi ve radyodensitesinin
diisiik oldugu saptandi(Resim 3a,b,c,d,e). Siit azilarinda ise okliizal yiizeyde
mine tamamen agmmisti(Resim 3b,c). Erkek kardeste ise minenin yine normal
kalinlikta gelistigi, sari-kahverengi ve radyodensitesinin diigiik oldugu ancak; bu
bulgularin daha belirgin bir gekilde ortaya ¢ktign goriildi(Resim
d4a,c,d,e,f).Ozellikle kanin ve premolarlarda minenin tabakalar halinde kalktig:
ve azilar bélgesinde ileri derecede aginma oldugu gézlemlendi(Resim 4b).Ayrica
44 No’lu diste pulpa odasimnin goriinimii bir hipotaurodontizm kugkusu
uyandirmaktadir(Resim 4f).Her iki vak’anin da bu klinik ve radyolojik
ozellikleri ile hipomature A I (Tip II ) segiledikleri kanisina varild.

Resim 1a * ’ Resim 1b -
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Resim 1d

Resim 1e Resim 1f

Resim 22 =Aieiegeatan-Lapenferta 12T Te— Resim 2b

Resim 2¢ Resim 3a
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Resim sk Resim 3c

Resim 4da Resimedb

Resim 4c Resim 4d
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Resim 4e Resim 4f

Resimler

Resim 1 Taurodontizmle birlikte hipomature ve hipomineralize tip
amelogenesis imperfecta (Vak’a 1) a) -Agiz igi gorinim. Sari-kahverengi ve
normal kalinlikta gelismis bir mine yapisi bulunmaktadir( Alt genede kesici
disler arasindaki bosluk ¢ekim yapilan siit disine aittir ), b)-iist genenin agiz ici
goriiniimii.Digler ileri derecede agmmuistir, ¢)-alt genesinin agiz i¢i gorinimil.
Bulgular Resim 1b ile aymdir, d)-sentrik okliizyonda bukkal goriiniim.
Dislerdeki agmma ozellikle azilar bolgesinde daha belirgindir, e)-panaromik
radyografi: ikinci biiytik az1 diglerinde orta derecede
taurodontizm(Meziotaurodontizm) vardir.f)- periapikal radyografiler: mine ile
dentin arasinda radyodensite fark yoktur.

Resim 2 Hipoplastik tip amelogenesis imperfecta (Vak’a"ll) a) Agiz
igi gdriintim: disler silindirik formdadir ve kontak noktalar1 ortadan kalkmugtur.
Mine dokusu gok incedir ve yiizeyi piirizli, hipoplazik bir yapiya sahiptir.b)-
panoramik radyografi: mine radyodensitesi normalden daha azdir, ¢)- periapikal
radyografiler:bulgular Resim 2b ile aymidir.

Resim 3 Hipomature tip amelogenesis imperfecta (Vak’a III) a)-
Az igi gorintim: Miks dentisyon dénemi. Mine sari-kahverengi olup, kesici
kenar diginda normal kalinhkta geligmistir., b)- Bukkal gortinim: kesici kenar
diginda mine yapis1 normal kalinlikta olup sari-kahverengi gorinimdedir. Stt
azilarinda okliizal ylizeyde mine tamamen aginmugtir, ¢)-iist genenin agiz igi
goriniimii: Bulgular Resim 3a ile aymdir, d)- alt genenin agiz ici gortiniimi.
Bulgular Resim 3a ile ayn1 olup 6 yas dislerinin okliizalinde hasta mine yapisi
belirgindir, e)- panoramik radyografi: mine radyodensitesi her iki dentisyonda
da normalden daha diigikttr.



AMELOGENEZIZ IMPERFEKTA (A I) VE FARKLI TIPLERI 9

Resim 4 Hipomature tip amelogenesis imperfecta (Vak’a 1V) a)-
Agiz i¢i gorlinim. Mine normal kalinhkta gelismis olup sari-kahverengi
goriinimdedir. Okliizal yilizeyde tiiberkiiller iizerinde mine dokusu tabakalar
halinde kalkmugtir, b)-bukkal goriiniim. Kanin ve premolar dislerde mine
tabakalar halinde kalkmigtir ve azilar bolgesinde ileri derecede aginma vardir, ¢)-
list genenin ag1z i¢i goriiniimiil. Resim 4a’ daki bulgulara ilave olarak dislerdeki
aginma premolar ve molarlarda daha belirgindir, d)- alt genenin afiz igi
goriinimi. Bulgular Resim 4c¢ ile aymidir, e)- panoramik radyografi: mine
radyodensitesi normalden daha diigiiktiir, f)- periapikal radyografiler: 44 No’lu
digte hipotaurodontizm goriintiisii vardur.

Tartiyma

Histolojik inceleme sonuglar1 da tamda ve simflandirmada onemli
kriterlerdir. Ancak, klinikte her zaman bagvurulmasi olanaksizdir. Amelogenesis
imperfektanin tamis1 ve smiflandirmasi daha ¢ok klinik ve radyolojik
goriinimlerine ve aile soy agacindan kalitimsal gecis sekline gore
yapilmaktadir(17). Diger taraftan biyokimyasal ve molekiiler metodlarla birkag
A 1 tipinin tanisinda onemli ilerlemeler saglanmis(9,10,14), ancak bu teknikler
yaygm olarak kullanima girmemigtir(17).

Az kigiden olusan aile agaci lizerinde kalittmin gegis sakline gore
yapilan simiflandirmanin ozellikle resesif tiplerde zor oldugu belirtilmekte, X
kromozom baglantili gesitli A I tiplerinde kahtimin gegis seklinin hala tam
olarak aydmlatilamadig belirtilmektdir(17).

l.vak’ a Taurodontizmle birlikte ortaya g¢ikan Tip IV A I’ ya
uymaktadir. A I tanis1 koyarken 6zellikle bazi sistemik hastaliklarda( bobrek ve
karaciger gibi Ca metabolizmasim igeren bozukluklar) yaygin olarak goriilen
mine hipoplazilerinin, A I ile karigtirilmamasi gerekmektedir(11,15).Ozellikle
trichodentoosseous(TDO) sendromunda kivircik sag,bozuk geligmis tirnaklar,
sklerotik kemik gibi klinik bulgular yaminda, ileri derecede taurodontizmle
birlikte gorillen asir1 mine defektleri nedeniyle, bu hastaligim A 1 ile
kangtinldig1 belirtilmektedir(2,3,5,12,16).1.vak’amizda taurodontizmle birlikte
mine kalmhgmin normal olmas1 ve diger sistemik belirtilerin olmamasi TDO
sendromu olasihigmi ortadan kaldirmaktadir.Diger taraftan Crawford ve ark(4),
Taurodontizmle birlikte ortaya gikan Tip IV A I tams1 koyduklan kiz-erkek iki
kuzene ait vakalarinda, erkek kuzenin dislerinde ileri derecede asinma tespit
ettiklerini ve bu bulgunun tip [V A I’ min en yaygin 6zelligi oldugunu oldugunu
ifade etmektedirler.Bu sonuglar, vak’amizda gozlemledigimiz bulgularla
nvgunlukluk goéstermektedir. Tip IV A 1" da mine radyodensitesinin dentinden



10 M. DEMIRCI Y. GOMEC, FKORAY

ayirt edilemedigi belirtilmekte(2,12,20) ve vak’amizdaki radyolojik
tespitlerimizle benzerlik gostermektedir.

2.vak’a hipoplastik A I ézelliklerini sergilemektedir.Mine; ¢ok ince,
yiizeyi piiriizlii, hipoplazik yapida olup, radyodensitesi normalden daha azdr.
Son yillarda yapilan yapilan elektron m1kmsk0pu(SEM ve TEM) ve mikroprobe
analizleri, hipopolastik A I' da prizma yapisinin anormal oldugunu,
interkristallit alanlarin genisledigini ve kristallitlerin diizensiz yerlestiklerini
hatta kristallitlerin uzun aks1 boyunca gelisiminde duraklamalar oldugunu ve Ca
miktarinda 6zellikle mine-dentin simrina yakin bolgede azalma oldugunu, bu
degerlerin  normal  minedeki  prizmasiz  bolgelere benzedigini
gostermektedir(7,8,24). Ozetle bu galigmalar; hipoplastik tipte de mineral yapida
degisiklikler oldugunu bildirmektedir.

3. ve 4.vak’alar kiz-erkek iki kardeste goriilmiis olup hipomature A 1
dzelliklerini tagimaktadir.Sari-kahverengi, normal kalinlikta ve radyodensitesi
diisiik mine yapis1 vardir.Hipomature tip AI'nin proteoliz enziminin inhibisyonu
sonucu meydana geldigi diigiiniilmekte, bunun sonucu proteinlerin
uzaklagtirilmas: azalmakta, prizmalar iginde ve gevresinde protein retansiyonu
meydana gelmektetir(6).Bu yiizden kristallit gelisimi ve prizmalarn
olgunlagmasi engcllenmektedu’(6) Diger taraftan Hipoplastik A I, %0,3 protem
igeren normal mine ile kiyaslandiginda, %2 protein igerir ve normal minenin
olgunlagma evresinin ileri dénemlerindeki protein miktarina yakindir(23).Ayrica
Hipoplastik A I’ nmin aminoasit proﬁh normal olgun mmeye yakindir.Buna
karsilik hipomature Al %5 protein igerir ve aminoasit igerigi amelogenine
benzer karekterdedir(23).

Kalitimsal anomaliler aym ailenin bireyleri arasinda farkh siddette
ortaya gikabilirler.Ailenin bazi fertlerinde patolojiye iliskin karekteristik
dzellikler daha fazla vurgulanmgtir(expressivite). X-e bagli resesif kalitimda ise
ayn1 patoloji kadin ve erkekte daha farkli olarak goriilebilir. Vakalar1 incelemek
icin kullandigimiz yéntemler sadece klinik ve radyolojik oldugu igin( kromozom
ve DNA analizleri igermediginden) bu farki yorumlamaya yeterli degildir.

Sonug olarak klinik ve genetik geq:is ozelliklerine gore simflandirilan
A I tiplerinin daha iyi tanimlanabilmesi i¢in, vak’alarm kargilagtirmali olarak
mikroskopik anatomisinin,ultrastriikktiiriiniin, mikroradyografisinin,
histokimyasinin ve DNA o6zelliklerinin molekiiler biyoloji diizeyinde
incelenmesi gerekmektedir. Béylece bu tiir anomalilerin gesitli tiplerinin daha
kesin ayrimi yapilabilecek ve klinik ozelliklerindeki bazi gakigmalar ayirt
edilebilecektir.

A [ tiplerini yorumlama agisindan, klinik ve radyolojik incelemeler
ok yetersiz kalmaktadir.Bu galismada vak’alarm ince yap: ve mineralizasyon
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ozelliklerine iligkin ayrintili bulgulara ulagmak ve A [ tiplerinin alt gruplarim
tamimlayabilmek i¢in tarafimizdan bu hastalara ¢ekimi gereken 20 yag digleri
bildirilmis ve ¢ekilen bu dislerin nemli bir ortam iginde bize iletmeleri yoniinde
telkinde bulunulmustur.
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