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RESUMO 

 

A Amelogênese imperfeita é uma condição de desenvolvimento genômica que se 

caracteriza por hipomineralização ou hipoplasia com descoloração, sensibilidade e 

fragilidade por meio de defeitos variados na matriz do esmalte dentário, com 

etiologia incerta e padrões de herança variável. Apresenta uma predominância 

variável dependendo dos métodos de estudo aos quais se destine a categorização 

desta condição e dos tipos que apresenta, sendo a variante hipoplásica a mais 

prevalente. O presente trabalho relata dois casos entre pacientes da mesma família 

aos quais foram diagnosticados com amelogênese imperfeita do tipo hipoplásica. O 

diagnóstico foi feito através de exames clínicos e radiográficos, correlacionando as 

características da condição e a hereditariedade entre os membros familiares. É 

importante para o cirurgião dentista estudar e conhecer essas alterações raras para 

poder discutir a conduta clínica contínua, multidisciplinar e de planejamento 

individualizado, focandose em aspectos não apenas estéticos e funcionais, mas 

também psicológicos, devendo estar atento aos sinais principais que esta condição 

exibe, por sua similaridade com outras deficiências do esmalte e que exigem 

intervenção imediata. 

 

 TERMOS DE INDEXAÇÃO: 

Amelogênese imperfeita; Hipoplasia do esmalte dentário; Esmalte dentário; 

Diagnóstico bucal. 
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ABSTRACT 

 

Amelogenesis imperfecta is a genomic development condition characterized by 

hypomineralization or hypoplasia with discoloration, sensitivity and fragility through 

various defects in the enamel matrix, with uncertain etiology and variable patterns of 

inheritance. It features a variable prevalence depending on the methods of study 

which is intended to categorization of this condition and the types that features being 

the hypoplastic variant the most prevalent. This paper reports two cases among 

patients of the same family who have been diagnosed imperfect amelogenesis of 

hypoplastic type through clinical and radiographic, relating the condition of heredity 

characteristics among family members. It is important for the dentist to study and 

understand these rare entities to discuss clinical management, multidisciplinary and 

individualized planning, focusing due esthetic and functional aspects, also 

psychological, should the clinician be aware of the main signs that this condition 

displays, by its similarity with other defects enamel and require immediate 

intervention. 

 

INDEXING TERMS: 

Amelogenesis imperfecta; Dental enamel hypoplasia; Dental enamel; 

Diagnosis, oral. 
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Figura 1  Aspecto extraoral, intraloral, clínico e radiográfico.  

(A, B, C) Observar o padrão esquelético de protrusão mandibular;  

(D, E,F) Características dentais generalizada de fossetas e sulcos 

pigmentados;  

(G) Radiografia panorâmica mostrando elementos de 

radiopacidade esmalte/dentina contrastante. 
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Figura 2   Aspecto extraoral, intraloral, clínico e radiográfico. 

(A, B, C) Paciente com padrão esquelético de retrusão 

mandibular;  

(D, E, F) Observar a presença generalizada da AI, com 

características clínicas exuberantes de sulcos e fossetas 

pigmentadas;  

(G) Radiografia panorâmica mostrando elementos de 

radiopacidade esmalte/dentina contrastante. 
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Figura 3  Heredrograma traçado a partir da história familiar. Percebese que 

a AI apresentouse em todas as gerações, algumas delas de 

forma significativa, fortalecendo a hipótese de amelogênese 

imperfeita como variante dominante. Os pacientes relatados estão 

identificados pelos números 11 e 15. 
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1 INTRODUÇÃO 

 

A Amelogênese imperfeita (AI) é uma condição de desenvolvimento genômica 

que se caracteriza por hipomineralização ou hipoplasia com descoloração, 

sensibilidade e fragilidade por meio de defeitos variados na matriz do esmalte 

dentário (GADHIA et al., 2012). A prevalência entre os pacientes com relação ao 

acometimento pela AI varia entre as populações e os métodos de diagnóstico, de 

1:700 até 1:14000 (KORUYUCU et al., 2014), tendo em vista que essa condição 

afeta não apenas a aparência clínica, mas também a estrutura dental de 

praticamente todos os dentes, exibindo características heterogêneas entre os 

pacientes envolvidos (MEHTA et al., 2013). 

 A etiologia da AI é incerta e vem sendo esclarecida ao longo do tempo,  

sendo ligada a um padrão de herança variável, incluindo ligada ao X, autossômica, 

dominante ou recessiva (ALACHIOTI et al., 2014), estando relacionada a uma série 

de genes já conhecidos (AMELX, ENAM, KLK4, e MMP20) e outros em estudo 

recente devido a novas descobertas (FAM83 e WDR72) (WRIGHT et al., 2011). As 

variedades genotípicas podem levar a inúmeros defeitos genéticos que 

consequentemente alterarão o fenótipo do paciente envolvido (ALACHIOTI et al., 

2014). 

 A formação do esmalte tem início logo após a dentinogênese, iniciada a partir 

de células derivadas do epitélio interno do órgão do esmalte, em três momentos 

distintos: fase présecretora, secretora e estágios de maturação. A diversidade de 

defeitos fenotípicos encontrados associados a AI são reflexos do momento em que 

ocorre a falha ou ruptura da normalidade do processo de amelogênese (GADHIA et 

al., 2012), que podem ser: hipoplásica, hipocalcificada, hipomaturada e hipoplásica – 

hipomaturada com taurodontismo (CHAMARTHI et al., 2012; GADHIA et al., 2012; 

AZEVEDO et al., 2013). 

 A variante hipoplásica corresponde a maior prevalência entre os 4 tipos 

predominantes, existindo de 6073% dos casos. Nesta variante, o defeito ocorre 

durante a deposição da matriz do esmalte. Com relação a AI hipocalcificada o 

defeito desta vez está nas etapas de mineralização do esmalte, representando 7% 

dos casos totais catalogados. Na hipomaturada encontramos problemas 

relacionados a defeitos na maturação do esmalte, representando de 2040% dos 

casos registrados. Poucos autores relatam ainda um quarto tipo de AI, seria a 
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hipoplásica – hipomaturada com taurodontismo, que atinge uma menor parcela dos 

portadores dessa condição (CANGER et al., 2010; CHAMARTHI et al., 2012; 

AZEVEDO et al., 2013; DEMIRCI et al., 2014). 

 Além dos distúrbios locais a AI também pode estar relacionada a 

complicações sistêmicas, conhecida como síndrome da amelogênese imperfeita e 

nefrocalcinose (WANG et al., 2013) que leva a uma complicação renal que pode 

culminar em deterioração da função glomerular (EVAN et al., 2011). A síndrome de 

Jalili, que combina uma deficiência visual progressiva por danos na retina associada 

a AI (LUDER et al., 2013) e a fibromatose gengival, que representa um crescimento 

anormal da gengiva e também pode se associar a AI (JAOUAD, et al., 2015). 
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2 FUNDAMENTAÇÃO TEÓRICA 

 

2.1 AMELOGÊNESE IMPERFEITA 

  

 A amelogênese imperfeita (AI) é um termo que se associa a uma série de 

defeitos heterogêneos no processo normal de formação do esmalte dentário, 

alterando a aparência clínica (GADHIA et al., 2012) em quantidade ou qualidade, 

gerando malformação da coroa, no quesito funcional e estético (MEHTA et al., 

2013), estando associado a um fator de cunho genético, de caráter hereditário 

(AZEVEDO et al., 2013). 

 Os aspectos clínicos comumente encontrados se associam com 

hipomineralização ou hipoplasia associados a descoloração, sensibilidade e 

fragilidade por meio de defeitos variados na matriz do esmalte dentário (GADHIA et 

al., 2012). Nestes pacientes percebemos a polpa e dentina de características 

clínicas e radiográficas de aparência e radiopacidade normais, facilmente 

distinguíveis de um esmalte amolecido, pigmentado e com radiopacidade 

contrastante com a dentina por se apresentar apenas como uma mancha branca 

suave na radiografia na maioria dos casos (NAIK et al., 2011). Podem ainda se 

associar casos de microdontia, dentes congenitamente ausentes, reabsorções a 

nível coronário e radicular, calcificações pulpares e hipercementose, como também 

problemas oclusais (MILLET et al., 2015). 

 Tem importância considerável ao clínico por ter a possibilidade de ocorrência 

em ambas as dentições, decídua e permanente, além da higiene bucal ser 

frequentemente insatisfatória, devido às queixas estéticas, falta de motivação e 

sensibilidade geradas pela perda constante do esmalte dentário (AZEVEDO et al., 

2013). 

 Por se tratar de defeitos heterogêneos que exibem múltiplas variantes 

conforme o individuo acometido e a forma a qual esta condição se manifesta 

(CANGER et al., 2010), a prevalência entre os pacientes diagnosticados com algum 

grau de amelogênese imperfeita varia de 1:700 até 1:14000, sendo diferenciada 

através de exames clínicos, radiográficos e histológicos, que permitem o diagnóstico 

com maior precisão (KORUYUCU et al., 2014). 
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2.2 ETIOLOGIA DA AMELOGÊNESE IMPERFEITA 

 

 A etiologia, classificação e aspectos clínicos relacionados a AI vem sendo 

estudados continuamente por inúmeros pesquisadores interessados na sua 

complexidade de variantes e formas clínicas. Sabese que ela afeta o genótipo do 

esmalte em formação em diferentes estágios clínicos (ALACHIOTI et al., 2014), 

tornandose assim ainda mais diferenciada de outras condições por ser clinicamente 

variável e geneticamente heterogênea (WRIGHT et al., 2011). 

 Desde muito tempo se busca o fator principal associado diretamente com o 

surgimento da AI, sendo o primeiro gene conhecido relacionado com a condição 

nomeado de “gene AMELX”, (WRIGHT et al., 2011), aumentando ainda mais a 

curiosidade da comunidade científica em conhecer e possivelmente controlar a 

condição. Até que um estudo de Kim et al., (2006), estudando largamente a AI, 

conseguiu encontrar mutações do gene em 6 de 24 famílias avaliadas, classificando 

esses genes encontrados como (AMELX, ENAM, KLK4 e MMP20) e ainda 3 outros 

genes candidatos (AMBN, DLX3 e TUFT1).  

 O padrão de herança pode se apresentar como autossômico dominante, 

autossômico recessivo ligada ao sexo e esporádica, sendo a forma autossômico 

dominante como a mais expressiva (NAIK et al., 2011). Um estudo de WRIGHT et 

al., 2011 confirma este fato, pois ao avaliar o padrão de herança em 91 famílias, 

observou que 9 transmitiram o gene de forma autossômica dominante ou recessiva, 

11 apresentaram a herança de forma autossômica recessiva ou esporádica e a 

grande maioria das outras 71 famílias foram classificadas como autossômica 

dominante. 

 Autores como Azevedo et al., 2013, acreditam que o fator genético ao qual a AI 

se associa, pode provocar mudanças fisiológicas e bioquímicas em todo o 

organismo. Sendo assim, estudase a associação desta com a nefrocalcinose, que é 

uma complicação renal devido ao depósito excessivo de sais com deterioração 

progressiva da função glomerular (EVAN et al., 2011), o que se chama de síndrome 

da amelogênese imperfeita e nefrocalcinose ou síndrome do esmalte renal (WANG, 

2013). Nos pacientes acometidos desta síndrome, a associação é rara e a maioria 

dos pacientes quando diagnosticados já apresentam um quadro progressivo de 

disfunção renal com elevada morbidade. (PATEL, et al., 2015). 
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 A AI pode ainda se associar com outras síndromes, como a de Jalili, que por 

uma mutação em um gene causará defeitos no metabolismo do magnésio, que pode 

culminar numa degeneração dos fotorreceptores da retina, causando uma perda de 

visão progressiva, associada a uma amelogênese imperfeita com hipomineralização 

do esmalte e dentina, possivelmente atrelada também a falha no processo normal 

dos íons magnésio (LUDER et al., 2013). Também permitese associar a AI a 

fibromatose gengival, que caracterizase por um aumento gengival maior do que o 

normal em determinadas regiões, inclusive chegando a cobrir todo o terço oclusal de 

molares, junto com a deficiência na produção normal do esmalte dentário, associada 

por conseguinte a amelogênese imperfeita (JAOUAD, et al., 2015). 

 

2.3 CLASSIFICAÇÕES DA AMELOGÊNESE IMPERFEITA 

 

 Os inúmeros genes conhecidos responsáveis pela AI gerarão alterações 

diferenciadas, sendo responsáveis pela diversidade de defeitos fenotípicos 

encontrados, demonstrando reflexo direto do momento em que ocorre a falha ou 

ruptura da normalidade do processo de amelogênese e classificando essa série de 

condições (GADHIA et al., 2012) em: hipoplásica, hipocalcificada, hipomaturada e 

hipoplásica – hipomaturada com taurodontismo (CHAMARTHI et al., 2012; GADHIA 

et al., 2012; AZEVEDO et al., 2013; MEHTA et al., 2013). 

 A forma hipoplásica ocorre por defeitos na formação da matriz do esmalte, 

sendo caracterizada por um esmalte delgado marromamarelado, liso, com falta de 

contato entre os dentes adjacentes devido a perda constante do esmalte ocasionada 

pelo atrito e a sua fragilidade, gerando uma anatomia dentária fora dos padrões 

normais, com sulcos e fossetas presentes em toda a superfície do elemento dental, 

estando radiograficamente presente na forma de uma camada fina de esmalte com 

radiopacidade normal (CHAMARTHI et al., 2012; AZEVEDO et al., 2013; MEHTA et 

al, 2013). 

 A hipocalcificada ocorre por defeitos na mineralização do esmalte, que se 

apresenta marrom escuro, facilmente pigmentado e que se desgasta rapidamente. 

Radiograficamente apresenta espessura normal, com radiopacidade menor que a 

dentina (CHAMARTHI et al., 2012; MEHTA et al, 2013). 

 A AI hipomaturada tem o seu processo de maturação diminuído, gerando um 

esmalte pigmentado de marrom com manchas brancas, porém com características 
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clínicas de dureza, espessura e radiopacidade semelhantes a dentina, podendo ser 

confundida com a fluorose dentária (CHAMARTHI et al., 2012; AZEVEDO et al., 

2013; MEHTA et al., 2013).  

 Já na hipoplásicahipomaturada com taurodontismo, o esmalte é bem fino, 

amarronzado com manchas, ocorrendo frequentemente exposição pulpar pela 

câmara ampliada (CHAMARTHI et al., 2012; MEHTA et al., 2013). 

 

2.4 TRATAMENTOS PRECONIZADOS 

 

 Devido ao cunho genético e ao aparecimento aleatório desta condição entre 

os pacientes acometidos, não existe um tratamento preventivo (POURHASHEMI, et 

al., 2014), existe um tratamento que visa a recuperação da homeostase oral na 

tentativa de diminuir as complicações associadas ao acometimento generalizado 

destes pacientes (MILLET et al., 2015). 

 A grande variedade de genes associados produzem um padrão diversificado 

de alterações fenotípicas nos pacientes envolvidos (ALACHIOTI et al., 2014) com 

repercursão clínica diversificada. Essas alterações incluem grande perda de esmalte 

dentário devido a fragilidade do esmalte presente, tendo como consequência 

sensibilidade dental, perda de contato posterior com colapso oclusal, aparecimento 

de mordidas abertas anteriores, reabsorções coronárias e radiculares, calcificação 

pulpar, taurodontismo,  hipercementose, descolorações na superfície da coroa, 

sulcos e fossetas pigmentados e dentes congenitamente ausentes, com padrão de 

aparecimento aleatório entre os pacientes acometidos nas mais diversas 

classificações da AI (NAIK et al., 2011; ARKUTU et al., 2012; ALACHIOTI et al., 

2014). 

 A odontologia atual conta com procedimentos minimamente invasivos e 

completamente resolutivos de problemas estéticos e funcionais, sendo o essencial a 

multidisciplinaridade entre as inúmeras especialidades para o tratamento constante, 

levando em consideração a idade, condição socioeconômica, severidade das 

condições e a situação intraoral presente. O planejamento deve combinar inúmeras 

especialidades da odontologia, como prótese, ortodontia, implantodontia, cirurgia, 

dentística, endodontia e periodontia, atrelando a resolutividade da função e estética, 

mas também com enfoque no psicológico do paciente, que pelo fato da maioria 

serem pacientes jovens e sofrerem com problemas estéticos, a socialização em 
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casa, no trabalho ou na escola pode se tornar dificultado (NAIK et al., 2011; 

PAREKH, et al., 2012; DEMIRCI, et al.; 2014; PATIL and PATIL, 2014). 
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RESUMO 

 

A Amelogênese imperfeita é uma condição de desenvolvimento genômica que se 

caracteriza por hipomineralização ou hipoplasia com descoloração, sensibilidade e 

fragilidade por meio de defeitos variados na matriz do esmalte dentário, com 

etiologia incerta e padrões de herança variável. Apresenta uma predominância 

variável dependendo dos métodos de estudo aos quais se destine a categorização 

desta condição e dos tipos que apresenta, sendo a variante hipoplásica a mais 

prevalente. O presente trabalho relata dois casos entre pacientes da mesma família 

aos quais foram diagnosticados com amelogênese imperfeita do tipo hipoplásica. O 

diagnóstico foi feito através de exames clínicos e radiográficos, correlacionando as 

características da condição e a hereditariedade entre os membros familiares. É 

importante para o cirurgião dentista estudar e conhecer essas alterações raras para 

poder discutir a conduta clínica contínua, multidisciplinar e de planejamento 

individualizado, focandose em aspectos não apenas estéticos e funcionais, mas 

também psicológicos, devendo estar atento aos sinais principais que esta condição 

exibe, por sua similaridade com outras deficiências do esmalte e que exigem 

intervenção imediata. 

 

 TERMOS DE INDEXAÇÃO: 

Amelogênese imperfeita; Hipoplasia do esmalte dentário; Esmalte dentário; 

Diagnóstico bucal. 
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ABSTRACT 

 

Amelogenesis imperfecta is a genomic development condition characterized by 

hypomineralization or hypoplasia with discoloration, sensitivity and fragility through 

various defects in the enamel matrix, with uncertain etiology and variable patterns of 

inheritance. It features a variable prevalence depending on the methods of study 

which is intended to categorization of this condition and the types that features being 

the hypoplastic variant the most prevalent. This paper reports two cases among 

patients of the same family who have been diagnosed imperfect amelogenesis of 

hypoplastic type through clinical and radiographic, relating the condition of heredity 

characteristics among family members. It is important for the dentist to study and 

understand these rare entities to discuss clinical management, multidisciplinary and 

individualized planning, focusing due esthetic and functional aspects, also 

psychological, should the clinician be aware of the main signs that this condition 

displays, by its similarity with other defects enamel and require immediate 

intervention. 

 

INDEXING TERMS: 

Amelogenesis imperfecta; Dental enamel hypoplasia; Dental enamel; 

Diagnosis, oral. 
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INTRODUÇÃO 

 

A Amelogênese imperfeita (AI) é uma condição de desenvolvimento genômica 

que se caracteriza por hipomineralização ou hipoplasia com descoloração, 

sensibilidade e fragilidade por meio de defeitos variados na matriz do esmalte 

dentário1. A prevalência entre os pacientes com relação ao acometimento da AI varia 

entre as populações e os métodos de diagnóstico, de 1:700 até 1:140002, tendo em 

vista que essa condição afeta não apenas a aparência clínica, mas também a 

estrutura dental de praticamente todos os dentes, exibindo características 

heterogêneas entre os pacientes envolvidos3. 

A etiologia da AI é incerta e vem sendo esclarecida ao longo do tempo, sendo 

ligada a um padrão de herança variável: ligada ao cromossomo X, autossômica, 

dominante ou recessiva4, estando relacionada a uma série de genes como AMELX, 

ENAM, KLK4, MMP20, FAM83 e WDR724,5.  

A diversidade de defeitos fenotípicos encontrados associados a AI são 

reflexos do momento em que ocorre a falha ou ruptura da normalidade do processo 

normal da amelogênese1, que podem ser: hipoplásica, hipocalcificada, hipomaturada 

e hipoplásica – hipomaturada com taurodontismo1,6,7. 

A variante hipoplásica corresponde a maior prevalência entre os 4 tipos 

predominantes, existindo de 6073% dos casos. Nesta variante, o defeito ocorre 

durante a formação da matriz do esmalte. Com relação a AI hipocalcificada a 

anormalidade está nas etapas de mineralização do esmalte, representando 7% dos 

casos totais já descritos. Na hipomaturada encontramos problemas relacionados a 

defeitos na maturação do esmalte, representando de 2040% dos casos registrados. 

Existe ainda um quarto tipo de AI, seria a hipoplásica/hipomaturada com 

taurodontismo, que atinge uma menor parcela dos portadores dessa condição6,7,8,9. 

Além dos distúrbios locais a AI também pode estar relacionado a 

complicações sistêmicas, conhecida como síndrome da amelogênese imperfeita e 

nefrocalcinose10, uma complicação renal que pode culminar em deterioração da 

função glomerular11; a síndrome de Jalili, que combina uma deficiência visual 

progressiva por danos na retina associada a AI12 e a fibromatose gengival, que 

representa um crescimento anormal da gengiva e também pode se associar a AI13. 

Para diagnosticala é preciso excluir vários fatores, como fatores ambientais 

que possam influenciar a formação do esmalte, excluindo a correlação dos defeitos 
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dentários com distúrbios durante a cronologia do desenvolvimento. Inclui, ainda, o 

estabelecimento da forma de herança da doença e o reconhecimento das 

manifestações clínicas dentárias.  

Sendo assim, este trabalho pretende relatar dois casos de amelogênese 

imperfeita do tipo hipoplásica entre membros de uma mesma família, discutindo as 

alterações clínicas e a importância de um diagnóstico correto para direcionar a 

melhor conduta de tratamento.  

 

RELATO DO CASO 

CASO 1 

Paciente do sexo masculino, 16 anos, compareceu a clínica de diagnóstico da 

Universidade Federal de Campina Grande com queixa estética pela aparência dos 

elementos dentais. Segundo a mãe do paciente eram “dentes de rato, pequenos e 

finos”, além da queixa de elementos faltosos. 

Na anamnese não foram relatados dados significativos relacionados a alguma 

alteração sistêmica, deficiência nutricional ou tratamento anterior com drogas que 

justificasse as características relatadas inicialmente pelo paciente. 

No exame extraoral o paciente apresentouse com com protrusão mandibular 

e maxila levemente retrusa, associada a um afinamento do terço inferior da face e 

perfil côncavo. (Figura 1 – A, B, C) 

No exame intraoral, o paciente foi classificado como classe III de Angle com 

mordida cruzada posterior. Percebeuse a presença de fossetas e sulcos 

distribuídos aleatoriamente em todas as faces de todos os elementos dentais. Essas 

depressões além de apresentarem coloração marromamarelada, possuíam ainda 

no espaço entre elas um esmalte de características de dureza, textura e coloração 

semelhantes a normalidade. O paciente contava com todos os elementos de ambas 

as arcadas, acometidos por lesões semelhantes, algumas em maior grau de 

severidade do que outras (Figura 1 – D, E, F). 

Os elementos 11 e 21 já haviam sido restaurados com resina composta em 

outro serviço, entretanto nos dentes posteriores, local de maior incômodo relatado 

pelo paciente por conta da sensibilidade dental, notouse grande desgaste da 

superfície oclusal com exposição dentinária, devido a fragilidade do esmalte 

presente. Notavase ainda a falta de elementos dentais (16, 17, 18, 27, 28, 37, 38, 
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47 e 48), visíveis pela presença de espaços edêntulos, nas arcadas superior e 

inferior.  

No exame radiográfico constatouse a presença de todos os elementos 

dentais não visíveis no exame intraoral, pois muitos destes não haviam irrompido na 

cavidade oral devido a presença de uma espessa camada de mucosa ceratinizada 

que os recobria. O esmalte apesar de bastante delgado, radiograficamente 

apresentavase com radiopacidade semelhante à normalidade, o que ainda permitiu 

diferenciálo em contraste com a dentina. Todos os elementos apresentavam ainda 

câmara pulpar em dimensões de normalidade, sem nenhuma alteração significativa 

de condutos ou alargamento da câmara. Foi possível evidenciar ainda uma lesão 

periapical no primeiro molar esquerdo inferior com reabsorção da raiz mesial (Figura 

1 – G). 

 

CASO 2 

Paciente do sexo masculino, 13 anos, compareceu ao serviço por 

recomendação do tio que apresentava as mesmas características, sendo o caso 

anteriormente citado. Queixavase no seu atendimento inicial de sensibilidade em 

alguns elementos, atrelado a descoloração dental, somandose a um fator estético: 

“acho os dentes da frente feio e esses de trás são muito sensíveis”. Não foi 

relacionada nenhuma alteração sistêmica digna de nota.  

No exame extraoral, o paciente apresentou pequena protrusão maxilar e 

notável retrusão maxilar, com perfil convexo e a presença de um selamento labial 

forçado, causado através de uma mordida aberta anterior, visível no exame intraoral 

(Figura 2 – A, B, C). 

No exame intraoral o paciente foi classificado como classe I de Angle, 

apresentando aspectos relacionados a características oclusais posteriores próximos 

da normalidade, contudo, havia a presença de uma mordida aberta anterior. 

Percebeuse a presença de fossetas e sulcos pigmentados marromamarelado em 

todas as faces dos elementos dentais, distribuídos aleatoriamente e circundados por 

regiões de esmalte alternado com esmalte de dureza, textura e coloração 

semelhantes a normalidade, tanto na arcada superior, quanto inferior, anterior e 

posterior (Figura 2 – D, E, F).  

Foi possível observar a falta de alguns elementos dentais (17 27, 37, sendo o 

47 parcialmente erupcionado, com 18 e 28 em processo de formação visível através 
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do exame radiográfico) e grande desgaste oclusal nos dentes posteriores. O 

paciente apresentava ainda alguns elementos já restaurados com resina composta, 

elementos com lesões de cárie e acúmulo de biofilme dentro das fossetas e sulcos 

dos dentes com AI.  

Com relação ao exame radiográfico, observouse um esmalte bastante 

delgado, porém com radiopacidade e contraste em normalidade, o que permite a 

diferenciação da dentina. Também não se evidenciou a presença de qualquer 

alteração na câmara ou cornos pulpares, como alargamentos, estreitamentos ou 

calcificações. Todos os elementos não visíveis no exame intraoral, foram 

percebidos através da análise radiográfica. Assim como o Caso 1, este paciente 

também apresentava lesão periapical no elemento dentário 36 (Figura 2 – G). 

Os pacientes relatados apresentam traços de familiaridade, o que contribui no 

fortalecimento da AI ter um componente hereditário dominante, como mostrado na 

distribuição da alteração através do heredrograma, pois em todas as gerações pelo 

menos um membro da família apresentou a condição (Figura 3). 

A mãe do paciente 1 relatou fazer uso de prótese dental total superior e 

inferior, pois havia perdido todos os elementos devido condição semelhante, o que a 

levou a um sério desgaste dental com perda de dimensão vertical e posterior 

remoção de todos os restos radiculares.  

Diante disso, e com ênfase nas características clínicas dos subtipos 

presentes na AI, os dois pacientes foram classificados em amelogênese imperfeita 

do tipo hipoplásica (AIH). Os pacientes foram encaminhados para o tratamento 

multidisciplinar envolvendo diversas especialidades como periodontia, endodontia, 

dentística, prótese, ortodontia e cirurgia.  

 

DISCUSSÃO 

 

A AI é uma condição de desenvolvimento genômica que se caracteriza por 

hipomineralização ou hipoplasia com descoloração, sensibilidade e fragilidade por 

meio de defeitos variados na matriz do esmalte dentário1. De características 

bastante heterogêneas, exibe uma série de problemas associados, incluindo dentes 

propensos a desgastes ou desintegração rápida, devido a fragilidade do esmalte 

presente, problemas de hipersensibilidade, relacionados a função mastigatória, 

alteração da normalidade de oclusão, alterações periodontais que exigem 
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intervenção imediata, além de outras condições que necessitam de tratamentos 

extensivos restauradores e reparadores com objetivo de melhorar a condição do 

paciente14.  Nos dois casos relatados foi possível observar que todos os elementos 

dentários estavam comprometidos com AI e que os pacientes apresentavam 

bastante incomodo estético e funcional.  

Esta condição apresenta heterogeneidade na sua etiologia, estando 

associada com mutações em muitos genes que codificam proteínas do esmalte, 

dessa forma, a variedade da expressão genética afeta não apenas a quantidade, 

mas também a qualidade do esmalte presente em ambas às dentições, tanto 

decídua, quanto permanente15. Na história clínica, ambos os pacientes relataram 

que apresentaram as mesmas manchas nos mesmos elementos, tanto na primeira 

dentição, ou dentição decídua, quanto na permanente. 

Ambos os pacientes relatados nesse estudo apresentaram falhas no processo 

de erupção dental normal de elementos posteriores (citados no exame clínico intra

oral). Este fato é relatado na literatura6,9, o qual mostram que a relação entre 

pessoas que apresentam AI é de 6 vezes maior de desenvolver elementos 

impactados do que a população normal. 

O esmalte dentário é feito de cristais de hidroxiapatita altamente organizados, 

ocupando 95% do volume da matriz. Os ameloblastos controlam a deposição e 

maturação da matriz do esmalte usando proteínas da matriz, tais como enamelina, 

amelogenina, ameloblastina e outras. O padrão diversificado de mal formação do 

esmalte reflete o momento ao qual ocorreu a falha da normalidade do processo, 

produzindo uma série de defeitos fenotípicos1, que podem ser: hipoplásica, 

hipocalcificada, hipomaturada e hipoplásica – hipomaturada com taurodontismo1,6,7. 

A variante da AI hipoplásica representa a maioria de todos os casos relatados 

(60 a 73%)3. É descrita e caracterizada por inúmeros estudos como defeitos na fase 

de secreção da matriz do esmalte, resultando no alongamento insuficiente de cristais 

de esmalte, tendo a característica clínica de esmalte delgado, distante da espessura 

normal, com a presença de sulcos ou fossetas locais ou desorganizadamente 

generalizados, com descoloração dos elementos envolvidos, tendo proximidade de 

cor marromamarelada, evidência de perda patológica do esmalte devido a 

fragilidade dos elementos e o contato áspero durante o uso, porém com 

características radiográficas de radiodensidade normais e contrastante com a 

dentina, sendo de fácil discernimento entre ambas as estruturas1,3,6,9,16,17,18. Os 
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casos aqui relatados apresentavam as características acima descritas e por isso o 

diagnóstico foi de AI do tipo hipoplásica generalizada. 

Durante o diagnóstico o paciente deve ser examinado levando em relação a 

história familiar associado com as características clínicas e radiográficas, sendo 

importante para determinar a variante de AI encontrada, assim como a exclusão de 

outras condições que afetem o esmalte dentário, como coloração por tetraciclina, 

hipoplasia do esmalte, trauma, dentinogênese imperfeita ou ainda hipomineralização 

molarincisivo (MIH)1. A MIH é a que apresenta maior semelhança com a AIH, porém 

afeta principalmente os 2/3 oclusais da coroa de molares e incisivos, diferindo do 

aspecto generalizado da amelogênese imperfeita19. Na dentinogênese imperfeita é 

comum além dos danos no processo normal de formação da dentina a presença de 

alterações pulpares20. Os casos relatados apresentavam fossetas e sulcos em todas 

as faces dos elementos dentais, em todos os dentes, porém sem alterações 

pulpares distribuídas nas arcadas superior e inferior.  Este padrão foi fundamental 

para descartarmos outras condições que foram relatadas acima e fecharmos o 

diagnóstico como AIH. 

Características encontradas nos casos descritos como a presença de mordida 

aberta anterior, colapso oclusal posterior e aumento do terço ânteroinferior da face, 

são também frequentemente encontradas em indivíduos que apresentam AI, devido 

a possibilidade da disposição incorreta da língua, ocasionado pela sensibilidade 

dentária ou pelo colapso posterior relacionado ao mal posicionamento destes 

elementos, gerando ainda condições esqueléticas relacionadas a classe III e II de 

Angle, com características semelhantes entre os membros da mesma família21. 

Devido a essas características, a mordida aberta anterior é mais associada a 

pacientes com AI do que a população normal, tendo nesses ainda um aumento do 

terço ânteroinferior da face4, como já observado nas condições clínicas relatadas 

nos pacientes descritos anteriormente. 

A presença de alterações esqueléticas associadas a AI acabam sendo um 

componente complicador no tratamento de pacientes com essa condição, tendo em 

vista a dificuldade no planejamento do plano de tratamento devido a série de 

particularidades a serem contempladas para finalização do caso². 

A junção da AI com condições sistêmicas, como por exemplo a nefrocalcinose 

é uma condição rara com poucos casos relatados, porém com significativa 

morbidade, por alterações da função renal22. Um estudo de Kala Vani23 ainda 
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mostrou que pacientes que apresentam a AI associada a calcificações pulpares 

visíveis em radiografias, além de filhos que vieram de um casamento consanguíneo 

dos pais, é sugerível a maior predominância do tipo hipoplásico em junção com a 

variante recessiva e a presença da nefrocalcinose, conectandose a nefrocalcinose 

principalmente ao fator recessivo. Os casos relatados foram de indivíduos da mesma 

família e através da história familiar, pôdese evidenciar que todas as gerações 

tinham casos de AI, o que torna sugestível de uma caracterização da herança 

dominante. 

Com relação a síndrome de Jalili, esta é tratada como uma condição de 

mutação do gene CNNM4 que afeta o fluxo de íons magnésio, gerando um distúrbio 

de degeneração dos fotorreceptores da retina culminando com deficiência visual 

progressiva, associandose a hipomineralização do esmalte, caracterizandoo como 

amelogênese imperfeita do tipo hipocalcificada12. Os pacientes retratados 

apresentaram a variante hipoplásica da AI, além disso, não esteve presente em 

nenhum dos avaliados a presença de doença oftálmica pregressa ou presente, o 

que pode ser sugestivo da não presença desta síndrome. 

Outra condição sistêmica relevante que pode se apresentar entre os 

pacientes com AI, é a presença da fibromatose gengival, que através de um estudo 

de caso num paciente do Marrocos, foi identificado uma mutação no gene FAM20A, 

também responsável pela AI, o qual apresentou as duas condições em associação, 

sendo ligado a um padrão recessivo da AIH13. Apesar dos dois pacientes deste caso 

apresentarem uma camada de gengiva espessa recobrindo alguns elementos 

dentais, esta não foi caracterizada como fibromatose gengival, além disso, podese 

excluir a hipótese desta associação devido ao fato da AIH ter se apresentado em 

todos as gerações da família, o que pode ser indicativo de uma condição dominante. 

De toda forma, o acompanhamento da correlação da AI com outras síndromes se 

faz necessário, devido alguns dos sintomas da maioria destas se apresentarem ao 

longo da vida. 

O tratamento de pacientes com esse tipo de condição se dá de maneira 

individualizada e multidisciplinar, abordando as inúmeras condições apresentadas, 

não só de forma estética e funcional, mas também contribuindo de forma 

psicologicamente positiva, sendo de forma contínua e de acompanhamento 

constante2. 
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CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

Por ser uma condição de aspecto generalizado, que pode ainda apresentar 

repercussões sistêmicas e se assemelhar a outras condições de defeitos do 

esmalte, o cirurgião dentista deve estar atento a todos os sinais relacionados a AI, 

provendo um diagnóstico eficaz com intervenção precoce, tendo em vistas que o 

plano de tratamento para este tipo de paciente se dá em longo prazo através de um 

planejamento multidisciplinar coordenado observando a idade, características dos 

defeitos e necessidades reais e individuais do paciente, fundamentais para o êxito 

não apenas estético e funcional, mas também psicológico. 
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LISTA DE IMAGENS: 

 

Figura 1: Aspecto extraoral, intraloral, clínico e radiográfico.  

(A, B, C) Observar o padrão esquelético de protrusão mandibular;  

(D, E, F) Características dentais generalizada de fossetas e sulcos pigmentados;  

(G) Radiografia panorâmica mostrando elementos de radiopacidade esmalte/dentina 

contrastante. 
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Figura 2: Aspecto extraoral, intraloral, clínico e radiográfico. 

(A, B, C) Paciente com padrão esquelético de retrusão mandibular;  

(D,E,F)Observar a presença generalizada da AI, com características clínicas 

exuberantes de sulcos e fossetas pigmentadas;  

(G) Radiografia panorâmica mostrando elementos de radiopacidade esmalte/dentina 

contrastante. 
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Figura 3: Heredrograma traçado a partir da história familiar. Percebese que a AI 

apresentouse em todas as gerações, algumas delas de forma significativa, 

fortalecendo a hipótese de amelogênese imperfeita como variante dominante. Os 

pacientes relatados estão identificados pelos números 11 e 15. 
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4    CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

 A amelogênese imperfeita é uma condição de etiologia ainda não totalmente 

elucidada, que pode se associar a determinadas síndromes de repercussão 

sistêmica, ter semelhança com outras condições de deficiência do esmalte, por isso, 

o cirurgião dentista deve estar atento a todos os sinais que o paciente apresente, 

sejam relacionados ao aparelho estomatognático ou de forma sistêmica, para que o 

diagnóstico seja de forma precoce e o tratamento iniciado de forma multidisciplinar 

enfocando a individualidade de cada caso e a multidisciplinaridade que a condição 

exige. 
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APÊNDICE A – Termo de Consentimento Livre e Esclarecido padrão utilizado nas 

clínicas de Propedêutica Estomatológica do curso de Odontologia da Universidade 

Federal de Campina Grande. 
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APÊNDICE B – Termo de Consentimento Livre e Esclarecido padrão utilizado nas 

clínicas de Propedêutica Estomatológica do curso de Odontologia da Universidade 

Federal de Campina Grande. 
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ANEXO A – NORMAS PARA PUBLICAÇÃO NA REVISTA GAÚCHA DE 

ODONTOLOGIA (RGO): 

 

Submissão de trabalhos 
Serão aceitos trabalhos acompanhados de declaração de responsabilidade, declaração de 
concordância com a cessão de direitos autorais e carta assinada por todos os autores, com 
descrição do tipo de trabalho e da área temática e a principais contribuições do estudo para 
a área 
Se houver figuras extraídas de outros trabalhos previamente publicados, os autores 
deverão providenciar permissão, por escrito, para a sua reprodução. Esta autorização deve 
acompanhar os manuscritos submetidos à publicação.  
Autoria: o número de autores deve ser coerente com as dimensões do projeto. O crédito 
de autoria deverá ser baseado em contribuições substanciais, tais como concepção e 
desenho, ou análise e interpretação dos dados. Não se justifica a inclusão de nome de 
autores cuja contribuição não se enquadre nos critérios acima, podendo, nesse caso, 
figurar na seção Agradecimentos. 
A RGO - Revista Gaúcha de Odontologia considera aceitável o limite máximo de 6 autores 
por artigo. Entretanto, poderá admitir, em caráter excepcional, maior número de autores 
em trabalhos de maior complexidade, que deverão ser acompanhados, em folha separada, 
de justificativa convincente para a participação de cada um dos autores. 
Os manuscritos devem conter, na página de identificação, explicitamente, a contribuição de 
cada um dos autores. 
 

Apresentação do manuscrito 
O texto deverá ser digitado em fonte Arial tamanho 12, com espaço entrelinhas 1,5 cm. O 
papel deverá ser de tamanho A4, com formatação de margens superior e esquerda (3 cm), 
inferior e direita (2 cm). 
Todas as páginas devem ser numeradas a partir da página de identificação. Para 
esclarecimentos de eventuais dúvidas quanto à forma, sugere-se consulta a este fascículo.  
Os artigos devem ter, no máximo, 30 referências, exceto no caso de artigos de revisão, 
que podem apresentar em torno de 50. Sempre que uma referência possuir o número 
de Digital Object Identifier (DOI), este deve ser informado. 
Versão reformulada: a versão reformulada deverá ser encaminhada por e-mail, 
indicando o número do protocolo e o número da versão. Os autores deverão enviar 
apenas a última versão do trabalho. O texto do artigo deverá empregar fonte colorida 
(cor azul) para todas as alterações, juntamente com uma carta ao editor, reiterando o 
interesse em publicar nesta Revista e informando quais alterações foram processadas no 
manuscrito. Se houver discordância quanto às recomendações dos revisores, os autores 
deverão apresentar os argumentos que justificam sua posição. O título e o código do 
manuscrito deverão ser especificados.  
Os prazos fixados para nova submissão dos originais corrigidos serão informados no ofício 
que acompanha os originais e deverão ser rigorosamente respeitados.  
A nova submissão fora dos prazos estipulados acarretará no cancelamento definitivo do 
processo de avaliação e a devolução definitiva dos originais. 

 
 
Disposição dos elementos constituintes do texto 

Os elementos constituintes do texto devem ser dispostos segundo a sequência apresentada 
abaixo: 
Especialidade ou área da pesquisa: uma única palavra que permita ao leitor identificar 
de imediato a especialidade ou área à que pertence a pesquisa. 
Título: Título: a) título completo em português e inglês ou espanhol, devendo ser 
conciso,evitando excesso das palavras, como “avaliação do...”, “considerações a 
cerca de...”, “estudo exploratório”; b) short title com até 50 caracteres em português 
(ou espanhol) e inglês. 
Nome dos autores: a) nome de todos os autores por extenso, indicando o Departamento 
e/ou Instituição a que pertencem (incluindo indicação dos endereços completos de todas as 
universidades às quais estão vinculados os autores); b) será aceita uma única afiliação por 
autor. Os autores deverão, portanto, escolher dentre suas afiliações aquela que julgarem a 
mais importante; c) todos os dados da afiliação devem ser apresentadas por extenso, sem 
nenhuma abreviação; d) endereço completo para correspondência de todos os autores, 
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incluindo o nome para contato, telefone e e-mail. Observação: esta deverá ser a única 
parte do texto com a identificação dos autores. Observação: esta deverá ser a única parte 
do texto com a identificação dos autores. 
Resumo: a) todos os artigos submetidos em português ou espanhol deverão ter resumo 
no idioma original e em inglês, com um mínimo de 150 palavras e máximo 250 
palavras. Os artigos submetidos em inglês deverão vir acompanhados de resumo em 
português, além do abstract em inglês; b) para os artigos originais, os resumos devem 
ser estruturadosdestacando objetivos, métodos básicos adotados, informação sobre o 
local, população e amostragem da pesquisa, resultados e conclusões mais relevantes, 
considerando os objetivos do trabalho, e indicando formas de continuidade do estudo. Para 
as demais categorias, o formato dos resumos deve ser o narrativo, mas com as mesmas 
informações; c) não deve conter citações e abreviaturas. 
Termos de indexação: correspondem às palavras ou expressões que identifiquem o 
conteúdo do artigo. Destacar no mínimo três e no máximo seis termos de indexação, 
utilizando os Descritores em Ciência da Saúde (DeCS) da Bireme. 
Introdução: deve ser curta, definindo o problema estudado, sintetizando sua importância 
e destacando as lacunas do conhecimento que serão abordadas no artigo. Deve conter 
revisão da literatura atualizada e pertinente ao tema, adequada à apresentação do 
problema, e que destaque sua relevância. Não deve ser extensa, a não ser em manuscritos 
submetidos como Artigo de Revisão. 
Métodos: os métodos devem ser apresentados com detalhes suficientes para permitir a 
confirmação das observações, incluindo os procedimentos adotados, universo e amostra; 
instrumentos de medida e, se aplicável, método de validação; tratamento estatístico. 
Em relação à análise estatística, os autores devem demonstrar que os procedimentos 
utilizados foram não somente apropriados para testar as hipóteses do estudo, mas também 
corretamente interpretados. Os níveis de significância estatística 
(ex. p<0,05; p<0,01;p<0,001) devem ser mencionados. 
Identificar com precisão todas as drogas e substâncias químicas utilizadas, incluindo nomes 
genéricos, doses e vias de administração. Os termos científicos devem ser grafados por 
extenso, em vez de seus correspondentes símbolos abreviados. Incluem-se nessa 
classificação: nomes de compostos e elementos químicos e binômios da nomenclatura 
microbiológica, zoológica e botânica. Os nomes genéricos de produtos devem ser preferidos 
às suas respectivas marcas comerciais, sempre seguidos, entre parênteses, do nome do 
fabricante, da cidade e do país em que foi fabricado, separados por vírgula. 
Informar que a pesquisa foi aprovada por Comitê de Ética credenciado junto ao Conselho 
Nacional de Saúde e fornecer o número do parecer de aprovação. Ao 
relatar experimentos com animais, indicar se as diretrizes de conselhos de pesquisa 
institucionais ou nacionais - ou se qualquer lei nacional relativa aos cuidados e ao uso de 
animais de laboratório - foram seguidas. 
Resultados: devem ser apresentados com o mínimo possível de discussão ou 
interpretação pessoal, acompanhados de tabelas e/ou material ilustrativo adequado, 
quando necessário. Não repetir no texto todos os dados já apresentados em ilustrações e 
tabelas. Dados estatísticos devem ser submetidos a análises apropriadas. 
Tabelas, quadros, figuras e gráficos devem ser limitados a seis no conjunto e 
numerados consecutiva e independentemente com algarismos arábicos, de acordo com a 
ordem de menção dos dados, e devem vir em folhas individuais e separadas, com indicação 
de sua localização no texto. É imprescindível a informação do local e ano do estudo. A cada 
um se deve atribuir um título breve. Os quadros e tabelas terão as bordas laterais 
abertas. Os gráficos devem ser enviados sempre acompanhados dos respectivos 
valores numéricos que lhes deram origem e em formato Excel. 
Os autores se responsabilizam pela qualidade das figuras (desenhos, ilustrações, tabelas, 
quadros e gráficos), que deverão permitir redução sem perda de definição, para os 
tamanhos de uma ou duas colunas (7 e 15cm, respectivamente); não é permitido o 
formato paisagem. Figuras digitalizadas deverão ter extensão JPEG e resolução mínima 
de 300 dpi. Na apresentação de imagens e texto, deve-se evitar o uso de iniciais, nome e 
número de registro de pacientes. O paciente não poderá ser identificado ou reconhecível 
nas imagens. 
Discussão: deve restringir-se ao significado dos dados obtidos, evitando-se hipóteses não 
fundamentadas nos resultados, e relacioná-los ao conhecimento já existente e aos obtidos 
em outros estudos relevantes. Enfatizar os aspectos novos e importantes do estudo e as 
conclusões derivadas. Não repetir em detalhes dados ou outros materiais já citados nas 
seções de Introdução ou Resultados. Incluir implicações para pesquisas futuras. 
Conclusão: parte final do trabalho baseada nas evidências disponíveis e pertinentes ao 
objeto de estudo. As conclusões devem ser precisas e claramente expostas, cada uma 
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delas fundamentada nos objetos de estudo, relacionado os resultados obtidos com as 
hipóteses levantadas. Evidenciar o que foi alcançado com o estudo e a possível aplicação 
dos resultados da pesquisa; podendo sugerir outros estudos que complementem a pesquisa 
ou para questões surgidas no seu desenvolvimento. Não serão aceitas citações 
bibliográficas nesta seção. 
Agradecimentos: podem ser registrados agradecimentos, em parágrafo não superior a 
três linhas, dirigidos a instituições ou indivíduos que prestaram efetiva colaboração para o 
trabalho. 
Anexos: deverão ser incluídos apenas quando imprescindíveis à compreensão do texto. 
Caberá aos editores julgar a necessidade de sua publicação. 
Abreviaturas e siglas: deverão ser utilizadas de forma padronizada, restringindo-se 
apenas àquelas usadas convencionalmente ou sancionadas pelo uso, acompanhadas do 
significado, por extenso, quando da primeira citação no texto. Não devem ser usadas no 
título e no resumo. 
Referências: devem ser numeradas consecutivamente, seguindo a ordem em que foram 
mencionadas a primeira vez no texto, baseadas no estilo Vancouver 
Nas referências com até seis autores, citam-se todos; acima de seis autores, citam-se os 
seis primeiros, seguido da expressão latina et al. Os títulos de periódicos devem ser 
abreviados de acordo com o List of Journals Indexed in Index 
Medicus(http://www.nlm.nih.gov/tsd/serials/lji.html) e impressos sem negrito, itálico ou 
grifo, devendo-se usar a mesma apresentação em todas as referências. 
Não serão aceitas citações/referências de monografias de conclusão de curso de 
graduação, dissertações, teses e de textos não publicados (aulas, entre outros). Livros 
devem ser mantidos ao mínimo indispensável uma vez que refletem opinião dos 
respectivos autores e/ou editores. Somente serão aceitas referências de livros mais 
recentes. Se um trabalho não publicado, de autoria de um dos autores do manuscrito, for 
citado (ou seja, um artigo no prelo), será necessário incluir a carta de aceitação da revista 
que publicará o referido artigo.  
Citações bibliográficas no texto: utilizar o sistema numérico de citação, no qual 
somente os números-índices das referências, na forma sobrescrita, são indicados no texto. 
Deverão ser colocadas em ordem numérica, em algarismos arábicos, meia linha acima e 
após a citação, e devem constar da lista de referências. Se forem dois autores, citam-se 
ambos ligados pelo "&"; se forem mais de dois, cita-se o primeiro autor, seguido da 
expressão et al. 
A exatidão e a adequação das referências a trabalhos que tenham sido 
consultados e mencionados no texto do artigo são de responsabilidade do autor. 
Todos os autores cujos trabalhos forem citados no texto deverão ser listados na seção de 
Referências. 
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