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RESUMEN

Introduccién: la amelogénesis imperfecta consiste en un grupo de desoérdenes
hereditarios que afectan el desarrollo del esmalte dental, de tal forma que se ve
comprometida la apariencia clinica de todos o casi todos los dientes, tanto
temporales como permanentes.

Objetivo: informar las caracteristicas y condiciones clinicas de la denticién de tres
individuos de una misma familia con diagnéstico presuntivo de amelogénesis
imperfecta.

Presentaciéon de casos: se realiz6 examen intrabucal a tres individuos con rango
de consanguinidad de primer grado (madre y dos hijos) quienes presentaban
alterado estructuralmente el esmalte de los dientes. De acuerdo con las
caracteristicas clinicas dentales y el método de Witkop, los individuos fueron
diagnosticados de forma presuntiva con amelogénesis imperfecta hipomadura tipo
Il (madre), caracterizada por hipomaduraciéon del esmalte y fragmentacién por
desgaste en los bordes incisales; amelogénesis imperfecta hipoplasica tipo | (hijo
mayor), con amplias zonas de dentina expuesta opaca y con manchas pardas
generalizadas; y amelogénesis imperfecta hipomadura tipo Il (hijo menor), con
predominio de lesiones en forma de copo de nieve o motas de algodén.
Conclusiones: el diagndstico clinico de la amelogénesis imperfecta basado en
métodos fenotipicos resulta impreciso debido a la imposibilidad de establecer el
origen de las alteraciones macroestructurales del esmalte. Sin embargo, de acuerdo
con la descripcion de los tres casos, son las afecciones en la cantidad y calidad del
esmalte las que permiten realizar un diagndstico clinico presuntivo, que guia la
implementaciéon de un tratamiento odontolégico direccionado a la solucion del
compromiso estético y a la prevenciéon del compromiso del 6rgano dentino-pulpar.
En esta presentacién de casos, la manifestacion fenotipica de la enfermedad pasé
de la madre a ambos hijos, siendo la amelogénesis imperfecta hipomadura
dominante en el hijo menor.
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ABSTRACT

Introduction: amelogenesis imperfecta consists of a group of hereditary disorders
that affect the development of the dental enamel in such a way that the clinical
appearance of all or almost all primary and permanent teeth is compromised.
Objective: report the clinical characteristics and conditions of the dentition of three
individuals from the same family with a presumptive diagnosis of amelogenesis
imperfecta.

Case presentation: intraoral examination was performed of three first-degree
relatives (mother and two children) with structurally altered tooth enamel. Based
on their clinical dental characteristics and the results of the Witkop method, the
individuals were presumptively diagnosed with hypomaturation amelogenesis
imperfecta type Il (mother), characterized by enamel hypomaturation and
fragmentation by wear on the incisal edges; hypoplastic amelogenesis imperfecta
type | (elder son), with large areas of opaque exposed dentin and generalized
brown spots; and hypomaturation amelogenesis imperfecta type Il (younger son),
with a predominance of lesions in the shape of snowflakes or cotton wads.
Conclusions: clinical diagnosis of amelogenesis imperfecta based on phenotypic
methods is imprecise, since it is not possible to establish the origin of the
macrostructural alterations of the enamel. However, according to the description of
the three cases, quantitative and qualitative damage to the enamel makes it
possible to establish a presumptive clinical diagnosis which will guide the
implementation of a dental treatment aimed at resolving the aesthetic commitment
and preventing involvement of the dentine-pulp complex. In this case presentation,
the phenotypic manifestation of the disease passed from the mother to both
children, and hypomaturation amelogenesis imperfecta was dominant in the
younger son.

Keywords: amelogenesis imperfecta; tooth enamel; amelogenesis.

INTRODUCCION

La amelogénesis imperfecta (Al) constituye un grupo desérdenes hereditarios que
afectan el desarrollo del esmalte, lo que altera su cantidad (macroestructura
anatémica) y calidad (microestructura histolégica),! afectando el aspecto clinico de
todos o casi todos los dientes, tanto deciduos como permanentes.? Fue descrita
inicialmente por Weinmann en 1945 (citado por Belmont y Lopez en 1998)% como
una anomalia de desarrollo del esmalte dental de origen ectodérmico, debido a que
los tejidos dentales de origen mesodérmico (dentina, cemento y pulpa) se
encuentran normales. En la actualidad, se sabe que el origen de esta condicion
patoldgica se produce por una alteracion a nivel genético durante la amelogénesis.*

La Al ha sido descrita como una alteracion dominante o recesiva, tanto autosémica
como ligada al cromosoma X, por lo que es considerada como un desorden genético
heterogéneo en el que estan envueltas diferentes mutaciones en uno o diferentes
genes.>’ En los seres humanos, defectos en el gen AMELX causan Al ligada al
cromosoma X, mientras que mutaciones en el gen ENAM provocan Al autosémica
dominante.®° Asimismo, se han identificado otros genes que pueden participar
activamente en el desarrollo de este sindrome, entre los que se encuentra DLX3,
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FAM83H, MMP-20, KLK4 y WDR72.1° Si bien en un inicio los estudios se centraron
en la descripcion de la alteracion histolégica del esmalte, una vez determinado su
origen genético surgio6 el interés por la identificacion de los genes implicados en
procura de definir la etiologia. Hoy en dia la investigacion se ha redireccionado a la
asociacion de la Al con otras alteraciones en diferentes regiones del cuerpo, sin
embargo, al revisar la literatura disponible (en su mayoria presentaciones de
casos), se deduce que la Al es una condicién de rara aparicion, siendo la proporcion
de 1:700 a 1:16.000 casos,'''2 con alguna prevalencia hacia poblaciones de origen
caucasoide.*15

Por tanto, el objetivo de este articulo es informar las caracteristicas y condiciones
clinicas de la denticiéon de tres individuos de una misma familia con diagndstico
presuntivo de amelogénesis imperfecta.

PRESENTACION DE CASOS

Se estudiaron tres pacientes con rango de consanguinidad en primer grado,
residentes de un sector de estrato socio-econdmico bajo de Cali (Colombia) y que
asistieron a las clinicas odontolégicas de una instituciéon universitaria de Cali para
examen clinico y tratamiento odontolégico. Para la participacion en el estudio se
conté con el aval de un Comité de Etica en Investigacion y con la firma del
consentimiento informado por parte de los individuos. El motivo de la consulta fue
la preocupacion de la madre por sus dientes amarillos y la presencia de esta misma
caracteristica en sus hijos. Reporta que continuamente se les realizaron
restauraciones dentales que en pocos dias se desalojaban de su cavidad dental. El
diagndstico clinico de la Al se realizé con ayuda de varios especialistas en
odontopediatria, teniendo en cuenta los posibles sesgos entre hipomaduracion del
esmalte y pérdida del esmalte, debido a la edad de los pacientes. Para la
clasificacion de la Al se empleé el método de Witkop de 1998.14

CASO 1

Paciente femenino de 35 afios de edad, que corresponde a la madre y que al
examen clinico presenta zonas de dentina expuesta en los tercios incisales de los
dientes anteriores inferiores asociadas a hipomaduracion del esmalte y
fragmentacién por desgaste en los bordes incisales. En los dientes posteriores se
observa exposicion de la dentina asociada a hipomaduracion y fragmentacion del
esmalte en la zona oclusal. En los dientes anteriores, el esmalte se observa blanco
y con pérdida de brillo por hipomaduracién; mientras que en los posteriores se
observa amarillo, con pérdida de brillo y de aspecto rugoso por descalcificacion. Se
presumen que las fragmentaciones ocurren a nivel de la unién amelodentinaria
(falla adhesiva), bien porque el esmalte no se formd; o si lo hizo, no desarrollé un
patron de union festoneado adecuado, por lo que posteriormente se fragmento
durante la funcién masticatoria exponiendo la dentina al desgaste. Diagnéstico
presuntivo: amelogénesis imperfecta del tipo hipomadura Tipo Il (Fig. 1).
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Fig. 1. Caso 1 con diagndstico presuntivo de Al del tipo hipomadura, Dientes anteriores y
posteriores inferiores con alteraciones en el esmalte asociadas a hipomaduracion y fragmen-
tacidn por desgaste en los bordes incisales ¥ superficies oclusales,

CASO 2

Paciente masculino de 13 afios de edad, que corresponde al hijo mayor y que al
examen clinico presenta el esmalte de todos los dientes superiores e inferiores
permanentes afectados de alguna forma. Existe ausencia de desarrollo del esmalte
con amplias zonas de dentina expuesta, esta ultima opaca y con manchas pardas
generalizadas. En algunos casos en donde el esmalte persiste se observa blanco y
brillante, mientras que otras veces se observa opaco, rugoso y discontinuo por
descalcificacion. Se presumen que la ausencia, fragmentacion y perforaciones del
esmalte ocurren a nivel de la unién amelodentinaria (falla adhesiva), sin involucrar
a la dentina. Es posible identificar lesiones de esmalte hipomaduro e
hipomineralizado. Se pueden observar diastemas dentales asociados a
fragmentacién del esmalte interproximal por disminucién de su resistencia en la
distribucion de las fuerzas transversales durante la funcién de masticacion y
disminucién del volumen de la corona por excesivo desgaste. Diagndstico
presuntivo: amelogénesis imperfecta del tipo hipoplasica Tipo | (Fig. 2).
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Fig. 2. Caso 2 con diaghdstico presuntiva de AI del tipo hipoplasica, Diertes anteriores vy
posteriores superiores e inferiores con zonas blancas en las que el esmalte persiste, ¥ zonas
pardas con manchas marrones oscuras presentes en la denfina en las que hay ausenda de
esrmalte por no formacidn o por fragmentaddn del mismo. Es posible observar zonas de esmalte
liso v opaco, con aspecto de copo de nieve, rugoso v fragmentado asodado a hipomaduracidn y
fragrmentacian por desgaste,

CASO 3

Paciente masculino de 9 afios de edad, que corresponde al hijo menor y que al
examen clinico presenta el esmalte de todos los dientes permanentes afectados de
alguna forma, asociados a lesiones de hipocalcificacion. Predominan las lesiones en
forma de copo de nieve o motas de algodén, sobre todo en las superficies
vestibulares, con perforaciones asociadas a hipoplasias puntuales que traslucen la
dentina subyacente de color amarillo pardo. Diagndstico presuntivo: amelogénesis
imperfecta del tipo hipomadura Tipo Il (Fig. 3).
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Fig. 3. Caso 2 con diagndstico presuntivo de &I del tipo hipomadura, Superficies vestibulares

de los dientes anteriores v oclusales de los dientes posteriores superiores e inferiores en las
que se observa el esmalte con aspecto de copos de algoddn y perforaciones compatibles con
hipoplasia, que exponen la dentina subyacente asociada  a hipomaduracion vy fragmentacicn

por desgaste.

DISCUSION

La descripcidon de las lesiones aqui presentadas resulta compatible con
descripciones encontradas en la literatura. El analisis clinico permitié identificar
lesiones hipocalcificantes evidentes en los casos 1 y 3 (esmalte blando, rugoso y de
color pardo); aunque en el primero, dada la edad de la paciente, la ausencia del
esmalte en algunas regiones se puede asociar a fragmentacion y desgaste durante
la funcién masticatoria y el cepillado; y una serie de lesiones hipoplasicas del
esmalte en los tres casos en donde el esmalte evidencia alteraciéon en el espesor y
textura irregular con presencia de hoyos. Sin embargo, la dureza y transparencia
son normales. Lesiones compatibles con esmalte hipomaduro se relacionan con
manchas blancas opacas.'® Algunos reportes concluyen que los diferentes
fenotipos de Al pueden combinarse y dificultar el diagnéstico, para lo cual se
requiere definir los patrones de herencia.®
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PATRONES MORFOGENETICOS

Genéticamente, la Al ligada al cromosoma X se transmite de forma autosdmica
dominante o recesiva.'® Cuando se encuentran ligadas al cromosoma X se asocian
a mutaciones en el gen AMEL, las cuales afectan la cantidad de esmalte (hipoplasia)
y/o defectos en su mineralizacién (hipomaduracion).®1” De esta forma, el
diagndstico que corresponde a Al hipoplasica o combinada, es transmitida por la
madre portadora de Al en un 50 % a sus hijos de ambos géneros, siendo mayor el
compromiso del esmalte afectado en los individuos masculinos.® En este caso, la
manifestacion fenotipica de la enfermedad pasé de la madre a ambos hijos, siendo
la Al hipomadura dominante en el individuo de 9 afios de edad.

En la Al transmitida de forma autosémica dominante, la alteracion ocurre en el gen
ENAM del cromosoma cuatro, afectando el proceso de mineralizacién del esmalte en
las primeras etapas de la amelogénesis. Los diagndsticos que resultan puede ser Al
hipoplasica generalizada en la que el aspecto del esmalte es liso, delgado, con
bandas horizontales y hoyos en la superficie, similar al caso 2 de Al hipopléasica
localizada, caracterizada por bandas horizontales de hoyos que abarcan parte del
diente afectado.®® La Al autosémica dominante se corresponde clinicamente con las
formas hipopléasica, hipoplasica con hipocalcificaciéon o hipomadurativa, la cual
afecta a uno o mas individuos en cada generacion de una misma familia con
compromiso del esmalte variable.® En el caso de la Al autosémica recesiva, la
alteraciéon ocurre en el gen de la MMP-20 y en el gen de la KLK-4, los cuales
participan en las fases de secrecion y maduracion de la amelogénesis.® Las
mutaciones en estas proteasas se asocian con Al hipomadura e hipomadura
pigmentada, caracterizadas por un esmalte de espesor normal, desmineralizado y
con pigmentaciones de color amarillo-café, similar a los casos 1 y 3 de esta
presentacion.

En la actualidad, el avance en el conocimiento y la comprensiéon de la fisiopatologia
de la Al se ve limitado por la diversidad genética y la baja prevalencia. Ademas,
debido al costo del analisis genético como método diagnéstico, resulta imposible
aplicarlo de forma rutinaria. Sin embargo, es posible deducir en la revisién de la
literatura, que se estan estableciendo correlaciones fenotipo-genotipo a través del
estudio clinico y el analisis genético molecular de familias afectadas.?

SEPARACION DEL ESMALTE A NIVEL DE LA UNION AMELODENTINARIA

Durante la odontogénesis, la unibn amelodentinaria (UAD) se comporta como la
plataforma de inicio de la amelogénesis y de la dentinogénesis configurando una
interfase festoneada entre el esmalte y la dentina, mucho mas imbricada en la
region de las cuspides.*®1° Esta UAD disipa las fuerzas generadas durante la
masticacion, optimizando el comportamiento microestructural de ambos tejidos.?°
Por tanto, si hay una alteraciéon genética en la sintesis de los componentes de la
matriz extracelular desde el inicio de la amelogénesis, la UAD no quedara
conformada de forma adecuada, lo que afecta el patréon festoneado y ocasiona que
ante la funcién masticatoria se venza el escaso limite de resistencia y se fragmente
el esmalte en la unién con la dentina. Esto asociado a que la microdureza del
esmalte se ve afectada, mucho mas en el fenotipo hipocalcificado que en el
hipomaduro,?* tal como se puede observar en las figuras 1y 2.

Dicha fragmentacion resulta evidente en las superficies vestibulares y linguales
donde la UAD morfolégicamente es menos festoneada en los bordes incisales y
vértices cuspideos por la atricién y en la regién cervical ante el cambio direccién y
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menor longitud de los prismas de esmalte por abfraccién. En contraste, en los
pacientes con fenotipo hipomaduro que mantienen el esmalte afectado poroso y
adherido a la dentina, como se observa en la figura 3, la alteracion de los prismas
ocurre en la superficie, por lo que se considera que la Al ocurri6 en la fase de
maduracién, razén por la cual los defectos estructurales ocasionados por la
constitucion de un esmalte aprismatico se asocian con la disminucién de actividad
de los ameloblastos y el deterioro del proceso de Tomes durante el ensamblaje final
del prisma.?*

CONSIDERACIONES CLINICAS

Si bien es cierto que las alteraciones del esmalte en la Al no implican un riesgo vital
de los pacientes, estas pueden impactar su calidad de vida debido al compromiso
estético. Por lo general, la descripcion clinica de un paciente portador de Al incluye
una estética dental deficiente, sensibilidad térmica alta, desgaste dentario extenso,
caries secundaria, decoloracién dentaria, maloclusiones y compromiso periodontal;
ademas de alteraciones psicosociales asociadas por fenotipos con mayor
compromiso estético. De alli la importancia del manejo integral y multidisciplinario
de los pacientes, del diagndstico temprano y de un tratamiento restaurador y
rehabilitador adecuado. Sin embargo, es la atencion preventiva —teniendo en
cuenta el riesgo de caries, la fragmentacion posteruptiva del esmalte y exposicion
de la dentina, la presencia de sensibilidad dental, la etiologia de la enfermedad y la
gravedad (color y presencia, tamafio y profundidad de las fracturas en el esmalte) y
extension (numero de dientes afectados)—, la que permitira adaptar el plan de
tratamiento a cada caso en particular, con el objetivo de mejorar la estética
(operatoria dental), reducir la sensibilidad (aplicacion topica de flGor), corregir o
mantener la dimensién vertical (rehabilitacion bucal u ortodoncia) y restablecer las
diferentes funciones del sistema estomatognatico, incluida la masticacién.?2-25

Se concluye que la Al es un desorden hereditario que afecta el desarrollo del
esmalte de tal forma que altera la cantidad y calidad macro y microestructural. Las
alteraciones permiten realizar un diagnéstico presuntivo que guiara hacia la
implementacion de un tratamiento odontolégico que solucione de mejor manera el
compromiso estético y el compromiso del érgano dentino-pulpar. Las clasificaciones
actuales, incluida la de Witkop, se basan fundamentalmente en el fenotipo,***° lo
genera dificultades al momento del diagnéstico, dado que las alteraciones clinicas
del esmalte como la hipoplasia, hipomaduracién e hipocalcificacion, se pueden
presentar de forma especifica o generalizada en los diferentes grupos de dientes,
desarrollando una amplia variabilidad de compromisos morfofuncionales que
dificultan la clasificaciéon y, por ende, el prondstico del plan de tratamiento
odontolégico. Es por ello que se deben emplear métodos diagnésticos basados en el
genotipo para confirmar el origen genético de la Al, lo que permitiria valorar
fehacientemente la naturaleza de las lesiones del esmalte y lograr un prondstico
favorable, a partir del manejo integral de los pacientes desde la asesoria genética
hasta los tratamientos odontoldgicos oportunos y acertados.
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