AMELOGENESIS IMPERFECTA

Amelogenezis imperfekta je poremecaj u razvoju zuba.Ovo stanje se
manifestuje malim,neujednaceno obojenim,jamicavim ili izbrazdanim
zubima,koji su lako lomljivi.Drugi zubni poremecaji su takode
moguci i variraju medu individuama,mogu pogoditi i mle¢ne i stalne
zube.IstrazivaCi su opisali najmanje Cetrnaest oblika amelogenesis
imperfecta.Ovi oblici se medusobno razlikuju po specifi¢nim zubnim
poremecajima i na¢inu njihovog nasledjivanja.

Amelogenesis imperfecta izazivaju mutacije na AMELX,ENAM i
MMP20 genima.Oni nose informaciju za stvaranje proteina koji su
kljuéni za normalan zubni razvoj,odnosno ucestvuju u formiranju
gledi ( ¢vrsta supstanca koja formira spoljasnji omota¢ krune zuba
).Mutacija na bilo kom od ovih gena za posledicu ima nenormalno
tanku 1li mekanu gled koja moze biti zuta ili smeda,zubi su slabi 1
lako lomljivi.

Drugi naziv za amelogenesis imperfecta je kongenitalna gledna
hipoplazija.

Kako se nasleduje amelogenesis imperfecta?

Preko AMEL X gena

Amelex sadrzi informaciju za proizvodnju  amelogenin
proteina.Amelex se nalazi na X hromozomu i proizvodi gotovo sav
amelogenin AMELY je gen za proizvodju amelogenina na Y
hromozomu ( na njemu se proizvode male koliCine proteina ).
Poreme¢aj na amelx genu se nasleduje recesivnho preko X
hromozoma.Dovodi do stvaranja svojstvenih jamica i vertikalnih
brazda.Kod muskarca sa mutiranim genom bolest ¢e se ispoljiti,a kod
Zena do ispoljavanja bolesti ¢e do¢i u homozigotnom stanju,dok su
kao heterozigoti samo prenosioci.

5 % slucajeva amelogenesis imperfecta je izazvano mutacijom amelx
gena.
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Lokacija amelx gena na X hromozomu

Preko ENAM gena

Enam je gen odgovoran za proizvodnju enamelin proteina.Enam se
nalazi na 4 hromozomu.Mutacija ovog gena se prenosi autozomno
dominantno,sto izaziva blage poremecaje kao Sto su plitke jamice i
horizontalne brazde na zubima.Ukoliko postoji mutirani gen mutacija
se ispoljava i kod muskarca i kod zene.Mutacije na enam genu se
mogu preneti I autozomno recesivno,sto za posledicu ima tanku ili
potpuno odsutnu gled.Kod ove vrste nasledivanja bolest ¢e se ispoljiti
samo u homozigotnom stanju,dok su heterozigoti za ovu mutaciju
prenosioci.
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Lokacija enam gena na hromozomu 4

Preko MMP20 gena

MMP20 je odgovoran za proizvodnju enamilizin proteina.MMP20
gen se nalazi na hromozomu 11.Mutacija ovog gena se prenosi
autozomno recesivno,sto znaci da bi se mutacija ispoljila mutiran gen
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