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Seznam zKratek

Al — amelogenesis imperfecta

CPP-ACP - kaseinfosfopeptid amorfni fosforeCnan vapenaty
HEKP — Hertwigova epitelidlni kofenova pochva

OHRQoL — kvalita zivota souvisejici s oralnim zdravim

OMIM - Online Mendelova dédi¢nost u lidi



Uvod

Amelogenesis imperfecta (Al) je vzadcné dédicné onemocnéni
charakterizované generalizovanymi poruchami tvorby skloviny. Jednd se o
onemocnéni, které zasadnim zpiisobem ovlivituje stav chrupu a kvalitu Zivota
pacientd. Jejich sklovina je charakterizovana riznymi morfologickymi vadami, coz
muze zahrnovat zménu barvy, tvaru a struktury zubt. Tyto vady mohou zptsobit
citlivost, nachylnost k poskozeni a estetické problémy. Zivot s amelogenesis
imperfecta mize byt pro pacienty naro¢ny, zejména pak v mladém véku, kdy se
formuje jejich osobnost a rozviji vztahy s okolim. Tato porucha miize mit hlubsi
dopad na wellbeing jedince. Odlisny vzhled zubti mize pfindSet stigmatizaci a

pfedstavovat vyznamnou piekdzku pro piijeti jedince v kolektivu.

Pro svou bakalaiskou préci jsem si vybrala téma dentdlni hygiena u pacientii
s amelogenesis imperfecta z divodu malého povédomi dentdlnich hygienistek
o tomto vrozeném onemocnéni. Jeho zvySeni miize pomoci odstranit strach
z oSetieni téchto pacientl a pfispct ke zlepSeni Grovné jejich Ustni hygieny. Spravné
provadéna hygiena dutiny ustni je klicova pro snizeni kazivosti postizeného chrupu
a zlepSeni parodontalniho zdravi. Umoziuje téz provést indikované stomatologické
osetfeni, které mize vést ke zlepSeni kvality zivota pacientli s amelogenesis

imperfecta.

Teoreticka ¢ast bakalaiské prace se zamétuje na vyvoj zubl, proces tvorby
skloviny a jeji vlastnosti, na coz navazuje kapitola o amelogenesis imperfecta.
Dulezitou soucasti prace bude také vysvétleni vyznamu dentalni hygieny u pacientd

trpicich timto onemocnénim.

Cilem prace je zjistit, zda amelogenesis imperfecta ovliviiuje parodontalni
zdravi, dentalni hypersenzitivitu a Groven dentalni hygieny postiZenych pacientd,
dal$im cilem je prozkoumat, jestli a jak toto onemocnéni ovlivituje zivot pacientl

v psychosocialni oblasti.



1 Teoreticka ¢ast

1.1 Odontogeneze

Zuby se formuji diky vzajemné interakci mezi epitelem dutiny ustni
a prilehlym ektomezenchymem. Nejran¢jSim morfologickym znakem vyvoje zubu
je vznik labiogingivalni liSty, coz je epitelové ztluSténi, které wvristd do
podkladového ektomezenchymu podél budoucich zubnich obloukti (Obr. 1) [1,2].

Tento proces nastava v Sestém tydnu embryonalniho vyvoje [3].

Obr. 1: Vyrez ze zobrazeni pomoci svetelného mikroskopu, zvétSeni 115x, barveni hematoxilin eosin.
Cerna Sipka ukazuje na labiogingivalni listu v 6. tydnu embryonalniho vyvoje.

Zdroj: prevzato z [4]

Asi v 7. tydnu se labiogingivalni liSta rozd€li na vnéjsi vybézek nazvany
vestibularni liSta a vnitini vybézek znamy jako dentdlni liSta, lamina dentalis
(Obr. 2). Dentalni lista, kterd odpovida tvarem a délkou obloukim horni a dolni
celisti [5], je mistem, kde se vytvoii zubni zarodky, zatimco vestibularni liSta da
zaklad pro vestibulum [6]. Epitel dentalni listy je od ektomezenchymu oddélen
bazalni membranou [1]. Do 8. tydne se na povrchu dentalni listy vyviji série dvaceti
lokalizovanych ztluSténi epitelu, zndmych jako dentdlni plakody, které zahajuji

tvorbu zubnich zarodk [3, 6].



Obr. 2: Vyiez ze zobrazeni pomoci svetelného mikroskopu, zvétseni 120x, barveni hematoxilin eosin.
Cerné Sipky ukazuji na vestibularni laminu (A) a dentalni laminu (B) v 7. tydnu nitrodeélozniho
Zivota.

Zdroj: [4]

Ackoli je vyvoj zubil nepfetrzity proces, je pro popisné ucely rozdélen do
nékolika morfologickych stadii, které jsou pojmenovany podle tvaru frontalniho
fezu sklovinnym organem anazyvaji se stddium pupenu, Cepicky a zvonku.
Prestoze jsou velikosti a tvary jednotlivych zubi rizné, vSechny zuby prochazeji

podobnymi stadii vyvoje [1, 6].

1.1.1 Vyvoj korunky

Vyvoj korunky zubt za¢ina ve stadiu pupenu, které je charakterizovano
vristanim epitelu do ektomezenchymu, ptficemz zaroven dochézi ke kondenzaci
ektomezenchymalnich bunék kolem pupenu (Obr. 3). Zarodky docasnych zubti jsou
ve stadiu pupenu poprvé pozorovany v 8. tydnu intrauterinniho vyvoje [6]. Zubni
organ se v tomto stadiu jevi jako jednoducha, kulovita, epitelova kondenzace, ktera

je slabé morfodiferencovana a histodiferencovana [3].

Pro uspésny vyvoj zubniho zarodku jsou kli¢ové komplexni interakce mezi
mezenchymalni a ektodermalni slozkou. Pokud by byly tyto dvé slozky oddéleny

a kultivovany nezévisle na sob¢, nedoslo by k dalsi diferenciaci Zadné z nich [3].
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Obr 3: Vlevo je vyrez ze zobrazeni pomoci svételného mikroskopu, zvétseni 60x, barveni pomoci
metody Massonovho trichromu. Cerné Sipky ukazuji na sklovinny organ (A)a mezenchymalni
kondenzaci (B) ve stadiu pupenu vyvoje zubu. Vpravo je schematicky nadkres vyvoje zubu ve stddiu
pupenu. Na ndkrese je zobrazena dentdlni lista, oralni epitel a zubni pupen.

Dentalni lista Oralni epitel
—-'*—r‘.-_v Fo 3 b e e

Zubni pupen

Zdroj: [4,7]

S postupujicim vyvojem zubniho pupenu dochazi k nerovnomérnému ristu,
kdy se jeho jednotlivé ¢asti vyviji odlisSnym tempem. Tento nestejnomérny rozvoj
v jednotlivych oblastech vede k vytvoreni staddia znamého jako cepicka (Obr. 4) [1].
Stadium cepi¢ky je charakterizovano epitelovou slozkou zubniho zarodku

pfipominajici ¢epicku, ktera sedi na sférické agregaci ektomezenchymu [6].

Obr. 4. Vlevo je vyiez ze zobrazeni pomoci svételného mikroskopu, zvétseni 75x, barveni hematoxilin
eosin. Cerné Sipky ukazuji na hvézdicové retikulum (4,) vnéjsi sklovinny epitel (B), vnitini sklovinny
epitel (C), dentalni listu (D) a zubni folikul (E) ve stadiu cepicky vyvoje zubu. Vpravo je schematicky
nakres vyvoje zubu ve stadiu cepicky. Na ndkrese je zobrazen zubni zdrodek poziistavajici ze
sklovinného organu a dentalni papily.

Sklovinny organ

Zubni

°8o p
9500 zarodek
0300 Dentalni papila

Zdroj: [4,7]
Epitelova slozka se oznacuje jako sklovinny organ, ktery se pozdéji

diferencuje v ameloblasty. Sféricka agregace ektomezenchymu se oznacuje jako
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dentalni papila, ze které vznikne zubovina azubni dfen. Dalsi skupina
ektomezenchymovych bunék, oznacovana jako zubni folikul neboli vacek, obaluje
sklovinny organ a dentalni papilu. Ve stadiu ¢epicky se tedy zarodek zubu sklada

ze sklovinného organu, dentalni papily a zubniho folikulu [6].

Buniky v konvexni ¢asti Cepicky se oznacuji jako vnéjsi sklovinny epitel,
zatimco buiiky v konkavni Casti se méni na vysoké, sloupcovité bunky, které
nazyvame vnitini sklovinny epitel [1]. Polygonalni buiiky lokalizované mezi
vnéjSim a vnitinim  sklovinnym epitelem uvoliuji glykosaminoglykany do
mezibunééného prostoru, coz zpisobuje pfitahovani vody a postupné oddalovani
bunék piisobenim osmotického tlaku vyvinutého glykosaminoglykany obsazenymi
v mezibunécné substanci [1,6,5]. V dasledku toho dochazi ke zméné tvaru
polygonalnich bunék na tvar hvézdy. Tyto bunky stdle udrzuji vzajemny kontakt
prostiednictvim desmozoml a vytvaii tak bunécnou sit, kterd je nazyvana
hvézdicové retikulum, a slouzi jako ochranna bariéra a podplrna struktura pro

buiiky produkujici sklovinu [1].

Dilezitou strukturou, ktera je ptitomna ve stadiu ¢epicky, je sklovinny uzel.
Jedna se o shluk nedé¢licich se bun¢k ve sklovinném orgénu, ktery vznika tésné pred
prechodem ze stadia pupenu do stadia ¢epicky na distalnim konci zubniho pupenu
a slouZi jako signaliza¢ni centrum. Soucasny nazor je, Ze sklovinny uzel podporuje
rust okolnich epitelidlnich buné¢k, ¢imz reguluje piestavbu sklovinného orgénu do
tvaru ,,Cepi¢ky* a nasledné ,,zvonku*. Kazdy zarodek zubu ma ve stadiu Cepicky
jeden primarni sklovinny uzel, vice hrbolkové zuby maji 1 sekundarni sklovinné

uzly, které vznikaji na vrcholech budoucich hrbolkd molart ve stadiu zvonku (6).

Ve 14. tydnu dochézi k dalsi morfodiferenciaci a histodiferenciaci zubniho
zarodku. Zubni CepiCka se zvétSuje a prohlubuje, coz vytvaii charakteristicky

zvonkovity tvar (Obr. 5) [3,6,5].
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Obr. 4: Vievo je vyrez ze zobrazeni pomoci svételného mikroskopu, zvétseni 45x, barveni pomoci
metody Massonovho trichromu. Na obrazku je zobrazena vnitini vrstva zubniho folikulu (A) a vnéjsi
vrstva zubniho folikulu (B)v casném stadium zvonku vyvoje zubu. Vpravo je schématicky ndkres
vyvoje zubu ve stadiu zvonku zobrazujici zarodek stalého zubu, ameloblasty, odontoblasty a zubni
folikul.

Zarodek
stalyho zubu

Ameloblasty

Odontoblasty

Zubni folikul

Zdroj: [4,7]

Histodiferenciace se tyka bunék sklovinného organu, které diferencuji do
¢tyt odlisnych bunéénych skupin na zaklade jejich morfologie a funkce: vnitini
sklovinny epitel, stratum intermedium, hvézdicové retikulum a vné&jsi sklovinny
epitel.  Morfodiferenciace  znamend morfogenezi  sklovinného  organu
prostiednictvim skladani vrstvy vnitiniho sklovinného epitelu do trojrozmérné

struktury, kterd se podoba budouci zubni korunce [6].

Béhem prechodu zfaze cepicky do faze zvonku dochazi k zaniku
primarniho sklovinného uzlu apoptoézou a v ramci sklovinného orgénu se zacinaji
vytvaret sekundarni sklovinné uzly na mistech budoucich hrbolki. Podobné jako
primarni sklovinny uzel se sekundarni sklovinné uzly skladaji z ned¢licich se bun¢k
a funguji jako signalni centra, kterd reguluji rozdilnou miru proliferace vnitiniho
sklovinného epitelu a tvarovani sklovinného organu, ¢imz urcuji polohu a velikost

zubnich hrbolk u hrbolkovych zubi [8].

Dalsi dalezitou udalosti, ktera se odehrava ve fazi zvonku, je rozpad dentalni
listy, kterd do t€ doby spojuje sklovinny organ s oralnim epitelem (Obr. 6). Spojeni
mezi sklovinnym orgdnem a ordlnim epitelem se znovu obnovi pozdéji, kdyz
zacnou profezavat zuby [6]. Diive hladky povrch vnéjsiho sklovinného epitelu ma
nyni zéhyby a nerovnosti. Ptilehly mezenchym tvofi mezi zdhyby papily, které

obsahuji kapilarni klicky a zajistuji tak bohaté zasobovani pro intenzivni
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metabolickou aktivitu avaskularniho sklovinného organu [1]. Z lingvalni strany
jednotlivych sklovinnych organi se objevuji vyristky vnéj$iho epitelu. Tyto
lingvalni vyristky davaji vzniknout zarodkiim stalych zubi a poprvé se objevuji
piiblizné v 5. mésici intrauterinniho vyvoje [3]. Za docasnymi druhymi moléry se
dentalni lamina rozs$ifuje smérem dozadu, ¢imz vytvari zdklad pro vyvoj stalych
molart. Zéarodek prvniho stilého molaru se objevi pfiblizné ve 4. mésici
intrauterinniho vyvoje, zarodek druhého stalého moléru se objevi zhruba 6 mésicl
postnatalnég, zatimco zarodek ttetiho stalého molaru se objevi kolem 4 — 5. roku po

narozeni [3].

Obr. 5: Vievo je vyrez ze zobrazeni pomoci svetelného mikroskopu, zvetSeni 60x, barveni pomoci
metody Massonovho trichromu. Obrazek zobrazuje pozdni stadium zvonku vyvoje zubu, pricemz
dentin je obarven modre a sklovina cervené. Bod A oznacuje zdarodek stalého zubu. Vpravo je
schematicky nakres vyvoje zubu v pozdnim stadiu zvonku, zobrazujici vrstvu ameloblastii, skloviny
dentinu, odontoblastii, dale zobrazuje zubni dren a Hertwigovu epitelidalni korenovou pochvu.

Ameloblasty
Sklovina

Dentin

Odontoblasty

Hertwigova epitelialni
kotenova pochva

Zdroj: [4,7]

Pod indukénim vlivem vyvijejicich se preameloblasti potazmo ameloblastt
ptilehlé mezenchymalni buiiky dentalni papily zahajuji tvorbu predentinu a dentinu
[3]. V dasledku postupného rlstu dentinové vrstvy dochdzi k vytlaCovani tél
odontoblastli smérem do mezenchymalni tkdn€ zubni papily, coz vede ke vzniku

charakteristickych, dlouhych atenkych cytoplazmatickych vybézkl, jez jsou
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znamé jako Tomesova vldkna. Vrstva odontoblasti se v zubu zachovava po celou
dobu zivota jedince a uchovava si svou schopnost produkovat dentin. Zbyvajici
bunky zubni papily jsou aktivné zapojeny do procesu formovani zubni dien€, pulpa
dentis, do které vrastaji cévy a nervova vladkna [5]. Pfitomnost dentinu nasledné

podnécuje ameloblasty k sekreci skloviny [3].

1.1.2 Vyvoj kofene

Diferenciace kofene zubu, radix dentis, zacina v okamziku, kdy se bunky
vngjsiho a vnitiniho sklovinného epitelu na okraji sklovinného organu spoji a tim
vytvoii cervikalni klicku, ktera déle proliferuje okolo mezenchymu papily a vznika

tak bunécny obal znamy jako Hertwigova epitelidlni kofenova pochva (HEKP) [5].

Vyvoj kofenii zacind, kdyZ tvorba skloviny a dentinu dosdhne budouci
cementosklovinné hranice. HEKP se sklada z vrstvy vnéjsSiho epitelu skloviny
sméfujici k dentdlnimu folikulu a vrstvy wvnitiniho epitelu skloviny smétujici
k dentalni papile. Bunky vnitiniho sklovinného epitelu jsou kratké a nevytvaii
sklovinu. Jsou zodpovédné za formaci tvaru kofene a iniciaci tvorby radikularniho
dentinu. Kdyz tyto buiiky indukuji diferenciaci bunék zubni papily na odontoblasty
a je vytvofena prvni vrstva dentinu, ztraci HEKP svou kontinuitu, pojivova tkan
zubniho folikulu se dostava do kontaktu s vnéjS$im povrchem dentinu a diferencuje

v cementoblasty, které na povrch dentinu ukladaji vrstvu cementu [1].

Zbytky HEKP setrvavaji jako epitelova sit’ vldken v periodontalni Stérbiné
profezanych zubl a tvofi tzv. Malassezovy epitelidlni ostrivky. Pokud buiky
HEKP zGstanou pfilnuté k povrchu dentinu, mohou se diferencovat v plné funkéni
ameloblasty a vytvaret sklovinu. Takové utvary skloviny nazyvané jako sklovinné

perly, se nékdy nachézeji v oblasti furkaci kotent stalych molari [1].

ProtoZe normalni vyvoj zubu vyzaduje ptesnou regulaci mnoha molekul,
signalnich drah a bunéénych d&ti, mize jakakoli odchylka v jednotlivych ¢astech
ovlivnit tvorbu zubtl, coz vede k poruchdm vyvoje zubti. MliZe se jednat o poruchy
se zménou v poctu, velikosti nebo tvaru zubli. Poruchy mohou byt izolovanymi
nalezy, nebo mohou byt spojeny s jinymi vyvojovymi vadami nebo jako soucast

syndromu [9].
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1.2 Sklovina

Zuby jsou slozeny z trojice mineralizovanych tkani, konkrétn¢ skloviny,
dentinu a cementu, které obklopuji jadro z pojivové tkan€, znamé jako zubni dien.
Sklovina je ektodermalniho ptiivodu, zatimco dentin, cement a zubni dien maji sviij

puvod v ektomezenchymalni tkani [3].

Sklovina, pokryvajici korunku zubu, pfedstavuje nejvice mineralizovanou
tkan lidského téla. Jedna se o izolacni bariéru, ktera chrani zub pted fyzikdlnimi,

tepelnymi a chemickymi vlivy [10,11].

Béhem procesu protezavani dochazi ke ztraté bunék odpovédnych za
formovani skloviny, ameloblastt, ¢im zanika i schopnost regenerace skloviny. Aby
se toto omezeni kompenzovalo, ziskala sklovina slozitou strukturni organizaci
a vysoky stupen mineralizace, ktery je umoznén témét Gplnou absenci organické
matrix v jejim maturovaném stadiu [2]. Vysoky obsah minerdlt ¢ini sklovinu
extrémné tvrdou. Tato vlastnost spolu s komplexnim strukturdlnim uspotradanim
umoziuje skloviné odolavat mechanickym sildm pasobicim pii mastikaci. Kvili
témto vlastnostem je sklovina také kiehka, proto je k udrzeni jeji integrity nezbytna
zni¢ena, nepodporovana sklovina se snadno odstipne [2]. U savct je zubni sklovina
jedinou tkani odvozenou od epitelu, kterd mineralizuje v nepatologickych

situacich [11].

1.2.1 Fyzikalni vlastnosti

Sklovina, pokryvajici korunku zubu, vykazuje variabilitu tloustky
v zévislosti na lokalizaci. Nejtlustsi je na hrbolcich molart a fezdkovych hranach,
zatimco v oblasti krckli dosahuje nejmensi hodnoty. Nad hrbolky neposkozenych
stalych zubli dosahuje sklovina tlouStky ptiblizné 2,5 mm, nad hrbolky docasnych
zubt je to 1,3 mm. Vrstva skloviny postupné klesd smérem k cervikalnimu okraji
a ztencuje se také v mistech fisur ajamek. Variabilita v tloust’ce skloviny je
pozorovatelna jak mezi jednotlivymi jedinci, tak i mezi jednotlivymi zuby, pficemz

od prvniho ke tfetimu molaru dochazi k postupnému zvyseni [3,10].
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Charakteristika skloviny se méni také v riznych ¢astech tkan¢. Povrchova
sklovina je charakterizovana vyssi tvrdosti a hustotou a nizsi porozitou ve srovnani
s podpovrchovou sklovinou [3]. Sklovina je nejtvrdsi tkani v lidském téle, protoze
obsahuje velké mnozstvi mineralnich soli a jejich krystalické struktury. Jeji tvrdost
se pohybuje v rozmezi 5 — 8§ moh (diamant = 10 moh). Tato vlastnost umoznuje
skloviné odolavat velkému zatizeni pii zvykani a omezuje jeji opotiebeni [10].
I ptesto, ze je sklovina mékc¢i nez geologické materialy, odolava zloment trikrat épe

diky uspotéadani krystalti do prizmat a zaclenéni organické matrix [3].

Hustota se pohybuje v rozmezi 3,0 — 2,84 g/cm3. Stalé zuby maji vétsi
denzitu nez zuby docasné. Hustota skloviny se béhem vyvoje postupné zvysuje
absorpci minerall ze slin v rdmci postmaturacniho zrani. Sklovina je selektivné
permeabilni. Disponuje submikroskopickym systémem port v interprizmatické

substanci, coz umoziuje uplny nebo ¢astecny prichod uréitych molekul [10].

V kyselém prostiedi se sklovina rozpousti. Mira rozpustnosti je ovlivnéna
ionty a molekulami, jako jsou fluoridy, dusi¢nan stfibrny, chlorid zine¢naty atd.
Povrchova sklovina je v kyselém prostiedi méné rozpustna nez sklovina v hlubsich

vrstvach [10].

Sklovina je dvojlomny krystalicky material, jehoz krystaly lamou svétlo
v riznych smérech [3]. Je prisvitna a jeji barva se méni v zavislosti na tloust'ce.
V mistech, kde se nachazi tenci vrstva a odraZi se tak podkladovy dentin, ma
nazloutle bily vzhled, zatimco v mistech s vétsi tlouStkou mulze pulsobit jako
modrobila nebo Sedobila [10]. Mlad4 sklovina ma obvykle mlé¢nou az namodralou
barvu, Je to zplisobeno niz§im obsahem mineralnich latek a tim nizsi prasvitnosti.
S vékem se prisvitnost skloviny zvySuje a ¢ast barvy pod ni lezZiciho dentinu se pak
odrazi, coZ ma za nasledek Zlutéjsi vzhled [3]. Dehydratace skloviny sniZuje jeji
prasvitnost, coz muze zpusobit zdani bélejsiho vzhledu, nicméné¢ béhem

rehydratace dochazi k obnoveni plivodniho stavu [1].
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1.2.2 Slozeni

Sklovina je tvofena pifevazné anorganickym materidlem (95 — 98 %),
pficemz druhou nejvétsi slozkou je voda (2 % hmotnosti, 5 — 10 % objemu).
Zbyvajici ¢ast skloviny tvoii organické slouceniny (1 — 2 %), mezi které patii
proteiny a lipidy. SloZeni skloviny podléha vlivu mnoha faktora jako je strava, vek
a dalsi. Hlavnimi slozkami jsou vapnik, fosfor, uhli¢itany, hot¢ik, fluor a sodik,
které¢ hraji kliCovou roli ve struktuie skloviny. V soucasné dobé bylo v ramci

skloviny identifikovano pfiblizn¢ 40 stopovych prvki [12].
Anorganické latky

Anorganickym materidlem skloviny je hydroxyapatit, Cal0(PO4)6(OH)2.
Krystal hydroxyapatitu ma centralni jadro tvofené hydroxylovym iontem, kolem

kterého jsou ionty vapniku a fosforu usporadany do tvaru trojahelnikt (Obr. 7) [1].

Obr. 6: Usporadani iontii vapniku a fosforu kolem centralnich hydroxylovych iontit v plandarni
hexagondalni strukture krystalu hydroxyapatitu

Zdroj: [1]

Vétsina téchto krystalli mé pravidelny hexagonalni prifez, ackoliv nékteré
jsou deformované¢ vlivem tlaku béhem vyvoje [3Berkovitz, 2009, Nedorost, 2009].
Jejich primérnéd délka ¢ini zhruba 160 nm a Sitka se pohybuje mezi 40 — 70 nm
(Obr. 8). Kazdy z krystald je obklopen hydrata¢nim obalem sloZenym z bilkovin
a lipida [12].
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Obr. 7: Schéma krystalu hydroxyapatitu Cas(PO.)s(OH). Sestihranné prizma je obklopeno
adsorbovanymi ionty, proteiny a hydratacnim obalem. Krystaly hydroxyapatitu jsou v priiomeru 160
nm dlouhé a 40 nm Siroké

40 nm
\ hydrataéni
obal
jadro
prizmatu
E
=
I o
w
T —
adsorbované
ionty
Zdroj: [12]

I prestoze zékladni molekularni usporadani krystalu vykazuje vysokou
organizovanost, miize dochdzet k jeho zménam. Bézné ionty mohou byt nahrazeny
jinymi ionty, coz ovlivituje strukturu krystalu. Uhli¢itany mohou substituovat
fosfatové nebo hydroxylové pozice. Hoi¢ik se miiZze vyskytovat na pozicich
vapnikovych ionti nebo jinde v krystalové miizce [3]. Ob¢ tyto zadmény
destabilizuji mtizku v disledku horSiho ulozeni iontti. Koncentrace téchto ionti se
zvySuje od povrchu skloviny smérem k dentinu. Jadra krystali jsou bohat$i na
hoi¢ik a uhli¢itany, coZ vysvétluje jejich vétsi rozpustnost v kyselinach, neZ je tomu
u perifernich ¢asti [1]. Fluoridy mohou nahradit hydroxylové ionty, a zptsobit tak
zménu na hydroxyfluorapatit, ktery je chemicky stabilnéjsi a odolngjsi, coz vede
k vétsi rezistenci vici ptisobeni kyselin [3,13]. Obsah fluoridi, na rozdil od hot¢iku
a uhli¢itand, klesa od vngjSiho povrchu smérem k dentinu, coz mize souviset
s postupnym ziskavanim fluoridd b&hem procesu zrani skloviny [3]. Do
hydroxyapatitové krystalové miiZzky mohou rovnézZ substituovat ionty chloridové,

olovnaté, zinkové, sodikové, stronciové a hlinikové [3].
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Voda

Voda predstavuje piiblizné 2 % hmotnosti skloviny, coz odpovidd 5 — 10 %
objemu této tkang. Jeji piitomnost je tzce spojena s poréznosti samotné tkand. Cast
vody je lokalizovana mezi krystaly, obklopujic organicky material, zatimco jina ¢ast
muze byt zadrzena v defektech krystalické struktury. Zbyvajici podil tvoii
hydrataéni vrstvu, ktera obaluje jednotlivé krystaly [3].

Organické latky

Zrala sklovina obsahuje jen 1 — 2 % hmotnosti organické matrix.
bilkovinné slozky sklovinné matrix déli na dvé skupiny: amelogeniny
a nonamelogeniny [3]. Amelogeniny  jsou  heterogenni skupinou
nizkomolekuldrnich proteint, které tvoii asi 90 % proteinit skloviny. Jsou
hydrofobni a bohaté na prolin, histidin, glutamin a leucin. Nonamelogeniny
predstavuji asi 10 % proteint sklovinné matrix. Dilezitymi proteiny této skupiny
jsou enamelin, ameloblastin a tuftelin. Jednd se o vysokomolekularni proteiny
bohaté na glycin, kyselinu asparagovou a serin [1]. I pfesto, Ze obsah lipid ve
skloviné je dosud nedostate¢né prozkouman, zdé se, Ze je mirné niz$i nez obsah
bilkovin. Tento lipidovy material mize piredstavovat pozlstatky bunécnych

membran, které pretrvavaji z obdobi vyvoje [3].
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1.2.3 Mikroskopicka stavba

Prizmaticka sklovina

Sklovina je tvoiena sklovinnymi hranoly — prizmaty, mezi nimiz se nachazi

interprizmaticka substance [12].

Pocet sklovinnych prizmat se odhaduje od 5 milionii u dolnich postrannich
fezakl do 12 milionti u hornich prvnich stolicek [1]. V okrajovych ¢astech skloviny,
tedy v blizkosti dentinu a na volném povrchu, jsou prizmata seskupena do svazkii,
které maji rovny, radialni prubéh. Ve stiedni vrstvé skloviny se svazky prizmat
rizné ohybaji a spirdlovit¢ se vinou kolem sebe. Tyto svazky mohou byt
pferuSovany a znovu spojovany [12]. Prizmata nachazejici se v hrbolcich, kde je
vrstva skloviny nejtlustsi, jsou del$i nez prizmata v kr¢kovych oblastech zubi.
Primér prizmat se zvétSuje od dentino-sklovinné hranice smérem k povrchu

skloviny v poméru pfiblizné 1:2 [10].

Sklovinné prizma se sklada z husté uspofadanych krystalti hydroxyapatitu.
Hranice mezi jednotlivymi prizmaty se oznacuje prizmatickd pochva [12]. Pfi
pozorovani pod svételnym mikroskopem se struktura prizmatické pochvy jevi jako
vyrazna tenkd vrstva na okrajich sklovinnych prizmat [10]. V pficném fezu mohou
mit sklovinna prizmata tvar klicové dirky, koniské podkovy nebo tvar cylindricky.
V lidské skloviné miZzeme pozorovat vSechny tii tvary, dominuje vSak tvar klicové
dirky. Cylindricky tvar je lokalizovan ptevazné v okrajovych ¢astech, nebot’ zde
dochazi k pomalejsi tvorbé skloviny [12]. Tvar klicové dirky se sklada z ovalné
¢asti, nazyvané hlavicka (head), ke které se ptipojuje Uzk4 a protdhla ¢ast, zvana
nozka (tail). Nozka jednoho prizmatu se nachézi mezi dvéma hlavickami okolnich
prizmat a sméfuje cervikalné (Obr. 9). Hlavicka je orientovdna okluznim smérem.
V hlaviéce krystalky probihaji rovnobézné s dlouhou osou prizmatu, zatimco

v nozce sméiuji pod tthlem 65 — 70 ° k dlouhé¢ ose [12].
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Obr. 8: Pricny rez sklovinnymi prizmaty ve tvaru klicové dirky ukazuje ovalnou cast, hlavicku (head)
a uzkou, protahlou cast, nozku (tail). Nozka jednoho prizmatu se nachazi mezi dvéma hlavickami
okolnich prizmat

Zdroj: [1]

Interprizmatickd  substance, nachazejici se mezi prizmaty, je
charakterizovana odliSnou orientaci hydroxyapatitovych krystal, které jsou
natoCeny pod tthlem 40 — 60° ve srovnani s krystaly okolnich prizmat. Rozdily jsou
rovnéZ pozorovatelné v obsahu organickych latek, kde interprizmatické substance

vykazuje vyssi hodnoty nez zakladni hmota prizmatu [12].

Retziusovy pruhy pfedstavuji  sérii  nepravidelné¢ rozmisténych
koncentrickych hnédych linii, jeZ jsou patrné pfi pozorovani podélného fezu zubem

pod svételnym mikroskopem [10].

Na zacatku tvorby skloviny se k sobé prizmata piikladaji volnéji, pozdé&ji
pak vznikaji t€snéjsi vazby. Retziusovy pruhy vznikaji nahu$ténim prizmat ve
sklovin¢ [12]. V pficném fezu obepinaji Retziusovy pruhy sklovinu stejnym
zpisobem jako letokruhy stromu [10]. V oblasti hrbolkli nebo incize vytvari tyto
linie koncentrické oblouky, jeZ kon¢i na dentino-sklovinné hranici. Smérem
k povrchu skloviny se linie v&jifovité rozbihaji, pfi¢emz nékteré z nich dosahuji
povrchu [10]. V misté, kde se Retziusovy linie dostavaji na povrch skloviny, se
mohou manifestovat na zevni plose korunky jako horizontalni vroubkovité
linie zvané perikymata. Tyto vroubky jsou nejvice zfetelné na labidlni ploSe

frontalnich zubt stalé dentice [12].

Vrstvy sklovinnych prizmat vykazuji periodické zmény sméru, kdy

priblizng deset az tfinact vrstev probiha stejné, ale bloky nad a pod nimi maji sméry
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odlisné. Tato organizace vede k vytvareni Hunter-Schregerovych pruht [3].
Zacinaji na dentino-sklovinné hranici a probihaji kolmo na Retziusovy pruhy [10].
Na podélném fezu prizmat jsou patrné tmavé pruhy, oznacované jako diazony,
zatimco na pii¢ném fezu lze pozorovat svétlé pruhy, které se nazyvaji parazony [1].
Sitka téchto pruhi je p¥iblizné 50 pm, a jsou pozorovatelné diky tomu, Ze jednotlivé
vrstvy prizmat propoustéji alamou svétlo v riiznych smérech [3]. Uhel mezi
parazony a diazony je pfiblizné 40° [1]. PeClivé odvapnéni a obarveni skloviny vSak
poskytlo dikaz, ze tyto struktury nemusi byt vysledkem pouze optického jevu, ale
ze se skladaji ze stiidajicich se zon, které maji i mirné odliSny obsah organického
materidlu. Viceméné pravidelné zmény sméru prizmat lze povazovat za funkéni
adaptaci, ktera minimalizuje riziko Sté€peni v axialnim sméru pod vlivem Zvykacich

sil [3].
Aprizmaticka sklovina

Aprizmatickd sklovina vznika v disledku absence Tomesovych vlaken
ameloblastli v prvni a posledni fazi ukladani skloviny. Ve sklovin€é vytvofené na
dentinosklovinné hranici tvoii tenkou vrstvu, jejiz Sitka je nékolik mikrometrii. Na
nove profezanych mlécnych zubech predstavuje vnéjsich 20 — 100 um skloviny a na
nove¢ profezanych stalych zubech vnéjsich 20 — 70 pm. Tato povrchova vrstva je
siln€ji mineralizovand nez zbytek skloviny a jeji tloustka je proménliva. Krystalky
aprizmatické skloviny probihaji v pravém uhlu k povrchu zubu a jsou navzijem

rovnobézné [3].

1.2.4 Amelogeneze

Proces tvorby skloviny se oznacuje jako amelogeneze [11]. Tento d&j je pod
striktni genetickou kontrolou. Defekty v genech, které koduji tvorbu skloviny,
vedou kporuchdm oznacovanym jako amelogenesis imperfecta [4].
K jejimu zahdjeni dochédzi ve fazi zvonku [2]. Vzhledem k rozdilnému vyvoji
jednotlivych zubnich zarodkd rtzné typy zubl tvoii sklovinu v odliSném case,
riznou rychlosti a s rozdilnymi kone¢nymi morfologickymi vysledky. Zaroven
vramci jedné vyvijejici se korunky zubniho zarodku je vjeden moment
amelogeneze pfitomna v odliSnych fazich na riznych mistech. Produkce skloviny

za¢ind na dentinosklovinné hranici a buiky za ni zodpovédné se nazyvaji
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ameloblasty. Amelogeneze probiha v péti fazich: presekrecni, sekrecni, piechodné,

maturacni a postmaturacni [2].
Presekreéni stadium

Presekre¢ni stddium zahrnuje vSechny ¢innosti budoucich ameloblasti pred
sekreci sklovinné matrix. Ma dva zakladni rysy: diferenciaci preameloblasti na

ameloblasty a degradaci bazalni laminy [3].

Béhem stadia zvonku se buniky vnitiniho epitelu skloviny ptestavaji délit
a diferencuji v bunky zvané preameloblasty. Builka diferencuje z kubické na
cylindrickou a polarizuje, protoze jadro a mitochondrie zlstavaji v blizkosti konce
bunky, ktery je v kontaktu.se stratum intermedium. Diferenciace zafind na
budoucich hrbolcich nebo fezacich hranach a postupuje cervikalné. Bazalni lamina
oddé€luje preameloblasty od zubni papily a urcuje polohu budouci dentino-

-sklovinné hranice [3].

Preameloblasty uvoliiuji exocytézou enzymy, které degraduji bazalni
laminu a poté pohlcuji produkty této degradace pomoci endocytdzy. Na kratkou
dobu po degradaci bazalni laminy jsou preameloblasty a preodontoblasty
v kontaktu, coz umoziuje, aby mezi nimi probihala induk¢ni signalizace, ktera vede
k diferenciaci ameloblastii a odontoblastti. Odontoblasty jsou prvnimi bunkami,

které ukladaji matrix, ¢imz signalizuji k ameloblastim zahajeni sekrece [3].
Sekrecni stadium

Na zacatku sekrecni faze se z ameloblastil stavaji dlouhé sloupcovité buiiky
s jadry na bazalnim konci. Prvotné vyprodukovand sklovina je aprizmaticka
v disledku absence Tomesova vlakna ameloblastu. Krystaly hydroxyapatitu jsou
zde usporaddany nadhodné. Poté se na sekre¢nim konci ameloblastil tvoii kuZelovity
vybézek, znamy jako Tomesovo vldkno. Tvar Tomesovych vlédken je zodpovédny
za prizmatickou strukturu skloviny. Pti vyluCovani sklovinné matrix jsou
ameloblasty vytlaCovdny od povrchu dentinu. Prvni vytvofené krystaly
hydroxyapatitu jsou tenké a mnohem mensi nez krystaly zralé skloviny. Sekrecni
faze konci, jakmile je vyprodukovana cela tloustka sklovinné matrix. Tomesovo

vldkno se retrahuje a na povrchu se vytvoii posledni tenkd vrstva aprizmatické
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skloviny. V povrchové aprizmatické skloviné jsou vSechny krystaly uspotadany

paraleln¢ vedle sebe [3].
Prechodné stadium

Sklovinna matrix, ktera se ukladd na zacatku ma vysoky obsah vody
a bilkovin, nizky obsah minerdlli aje porézni. Obsahuje 65 % vody, 20 %

organického materialu a jenom 15 % anorganickych krystali hydroxyapatitu [3].

Maturaci skloviny provadéji téz ameloblasty, avSak ve znacné upravené
podobé. Faze, kdy ameloblasty piechazeji ze sekrecni na matura¢ni formu,
ptredstavuje prechodné stadium. Béhem této faze se sekrece skloviny zastavi a velka
c¢ast sklovinné matrix je odstranéna [4]. Samotné ameloblasty se zmensuji pfiblizné
na polovinu své vySky a jejich pocet se snizuje az o 50 % v dlsledku apoptozy
[4,14]. Jejich organely spojené se syntézou proteini jsou redukovany

autofagocytozou [3]
Proteiny extracelularni sklovinné matrix

Vyvijejici se sklovina obsahuje dvé hlavni skupiny proteinli: amelogeniny
(90 % — 95 %) a nonamelogeniny (5 % — 10 %). Béhem procesu zrani je velké cast
amelogeninovych proteini degradovana a odstranéna, takze ve zralé skloving je
zbyvajici 1 % hmotnosti bilkovin tvofeno pfevazné nonamelogeninovymi proteiny.
Ackoli ptesné funkce sklovinnych proteinti nebyly dosud urceny, mutace v jejich
genech jsou spojeny s poruchami struktury skloviny. Seznam n¢kterych moznych

funkei proteini skloviny je uveden v Priloha 1 [4]
Amelogeninové proteiny

Amelogenin je hlavnim strukturnim proteinem vyvijejici se skloviny. Je to
hydrofobni molekula bohat4 na prolin, histidin, glutamin a leucin. Odbouravani
amelogeninu probihd enzymaticky a je fizeno matrixovou metaloprotedzou-20
(MMP-20). Odbouravani zacina brzy poté, co dojde k sekreci sklovinné matrix,
a pokracuje po celou sekrecni fazi amelogeneze. Je otdzkou, zda tato degradace
slouzi pouze k odstranéni matrice a umoznéni zvétSeni krystalitl skloviny, nebo zda
maji nékteré mensi molekuly specifické funkce pii vyvoji struktury skloviny.

Ackoli byl amelogenin ptivodné povazovan za protein jedine¢ny pro sklovinu, byl
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detekovan v dentinové matrix, v periodontalnich vazech, v kostnich bunkéch

1 nemineralizujicich bunkéch, jako jsou mozkové a krvetvorné bunky [4].
Nonamelogeninové proteiny

Mezi nonamelogeniny patii: enamelin, ameloblastin, amelotin, proteazy

a sulfatové proteiny skloviny [4].

Enamelin, nejvétsi z proteini sklovinné matrix, je kysely protein specificky
pro zuby, ktery je exprimovan ameloblasty pfedevsim v sekrecni fazi amelogeneze
[15]. Je postupné Stépen, ¢imz vznikd tada produkth [15,16]. Nachazi se
v nejzevngjsi vrstvé nove produkované skloviny a brzy se rozpadaji na mensi ¢asti.

Enameliny se nachézeji predev§im v jadrech prizmat [4].

Ameloblastin je bohaty na glycin, leucin a prolin. Kromé sklovinné matrix
se amelogenin nachazi v Tomesovych vldknech ana dentino-sklovinné hranici
[17,18]. Byl také detekovan v preodontoblastech, ve vyvijejicich se kofenech zubt
i v kraniofacialnich kostech [19,20]. Ameloblastin je exprimovan v prubéhu celé
amelogeneze, ale vrcholi béhem sekrecni faze [21]. Ameloblastin je téméf vzdy
uloZen ve stejnych sekrecnich granulich spolecné s amelogeninem, coz naznacuje
mozné funkéni spojeni obou proteinti. Jednd se o druhy nejhojnéji zastoupeny

protein exprimovany béhem amelogeneze [4].

Amelotin je protein, ktery je specificky exprimovan béhem maturacni faze
tvorby zubni skloviny. Je lokalizovan na rozhrani mezi povrchem skloviny
a apikdlnim povrchem ameloblastl. Je bohaty na prolin, leucin, treonin, glutamin
a glycin. Bylo prokazano, Ze exprese amelotinu je omezena na bazalni laminu
ameloblastli, coz je struktura, kterd spojuje ameloblasty s vyvijejici se

sklovinou [4].

Tuftelin je protein bohaty na kyselinu glutamovou a asparagovou. Jeho
tvorba predchazi tvorbé amelogeninovych proteint a diferenciaci ameloblastt, coz
naznacuje, 7e¢ muze hrat roli signdlni molekuly béhem epitelialng-
-mezenchymalnich interakci. Jeho pfitomnost na hranici mezi dentinem a sklovinou

naznacuje moznou ulohu v pocate¢ni mineralizaci skloviny [4].
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Ve vyvijejici se sklovin€ jsou pfitomny také nizké koncentrace serinovych
protedz KLK-4 a MMP-20 (enamelysin). MMP-20 je pfitomna od pocatku sekrece
az po rana stadia maturace, zatimco KLK-4 je pfitomen od pocatku pfechodného
stadia a po celou dobu maturace. Pfedpoklada se, z2 MMP-20 méa hlavni tlohu
v procesu degradace protein, coz vede k vytvafeni specifickych stabilnich
proteinovych fragmenti béhem sekrecni faze, zatimco KLK-4 slouzi k likvidaci

vSech zbyvajicich proteinl pii maturaci a je mnohem méné specifickou proteazou
[4].
Maturacni stadium

Proces, pti kterém se sklovina méni do své finalni podoby, se nazyva
maturace [3Berkovitz, 2009]. Béhem maturace se zvétSuje Sitka a tlouSt’ka krystali
skloviny a prostor mezi krystaly se zmenSuje, ¢imz sklovina ziskdva svou

charakteristickou odolnost a tvrdost [11].

Ameloblasty prochazeji dalsimi morfologickymi zménami. Tomesovo
vlakno se ztraci a pocet organel se snizuje. Zbyvajici organely se shlukuji na
distdlnim konci buniky. Ameloblasty pfesouvaji smérem do matrix vapenaté,
fosfatové a uhlicitanové ionty, soucasné zni odstranuji vodu a degradované
proteiny. Obsah bilkovin v tkani klesa z pfiblizn€ 30 % na zhruba 1 %, toho se
dosahuje procesem zvanym modulace. Ameloblasty béhem modulace méni svou
morfologii mezi dvéma fenotypy v zavislosti na morfologii svych distalnich konct.
Maji bud’ ¢etné mikrovily tvofici zvinény okraj, nebo jsou jejich distalni konce
rovné. Tak vznikaji dva morfologicky odliSné typy: ameloblasty s vlnitym koncem
a ameloblasty s hladkym koncem. Bunka stravi 80 % svého Zivota ve formé
s vlnitym zakonfenim. Modulaci lze vizualizovat pomoci specidlnich barviv
a probiha ve vlnach, které se §ifi napti¢ korunkou vyvijejiciho se zubu od nejméné
zralych k nejvice zralym oblastem skloviny. K modulaci mezi obéma formami
dochazi béhem zrani pifiblizné pét az sedmkrat [3]. Ameloblasty s vinitym
zakoncenim obsahuji lysozomy, metaloprotedzy a serinové protedzy. Tyto enzymy
jsou vylucovany ptres vlnité zakonceni s cilem hromadné rozkladdat proteiny
sklovinné¢ matrix. Jakmile jsou proteiny rozloZzeny na malé fragmenty peptidd,

pronikaji do ameloblasti s hladkym zakonCenim skrz jejich netésné spoje.
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Ameloblasty s vlnitym zakoncenim vykazuji téz endocytickou aktivitu. Pfi
degradaci sklovinné matrix se uplatituji vadpnik vazici proteiny a vapnikové ATPazy
pritomné v ameloblastech s vinitym zakoncenim. Tyto slozky se Gc¢astni Cerpani
vapenatych ionti do degradujici sklovinné matrix. Vapenaté ionty se spolupodile;ji

na mineralizaci a podpofte riistu sklovinnych krystalt [3].

Acidifikace spojena s probihajici mineralizaci zplsobuje, Ze ameloblasty
s vlnitym zakonCenim produkuji hydrogenuhliCitanové ionty, které pribézné
alkalizuji sklovinu a zabranuji demineralizaci rostoucich krystali. Tento
proces udrzuje optimalni pH pro fungovani enzymu rozkladajicich proteiny matrix
a udrzuje prostiedi, které umoznuje pribyvani mineralnich latek na ukor organické
matrix [2]. Po dokoncCeni zrani skloviny dojde k dalSimu zmenSeni ameloblastl

a priblizné 25 % podléha apoptoze [4,22].
Postmaturacni stadium

Finalni mineralizace skloviny nastava po erupci zubu [23,24]. Tato faze uz
neni fizena ameloblasty. K posteruptivnimu dozravani skloviny pfispiva interakce

se slinami prostifednictvim difuze iontt [25,26].

Témét ihned po erupci je sklovina pokryta acelularni vrstvou ochrannych
slinnych proteintl, mezi které patii napiiklad proteiny bohaté na prolin, mucindzni
proteiny a statherin, nazyvanou primarni pelikula, kterd béhem erupce chrani
povrch skloviny a pfimo pfispiva k posteruptivnimu zrani skloviny [27]. Je
nachylna k opotiebeni, proto se u zubil po profezani nachazeji pouze jeji pozistatky

v oblasti kr€ku na dné sulcus gingivalis [3].

Spolu s dals$imi bilkovinami udrZzuje statherin stav pfesyceni slin
mineralnimi latkami, coz je diileZité pro remineralizaci a stabilizaci skloviny zubi
[28]. Mineralizace skloviny je dokon¢ena nahrazenim méné odolného
hydroxyapatitu za odolnéjsi hydroxyfluorapatit. Po tomto procesu se vyrazné snizi
poréznost a propustnost vnéjsi vrstvy skloviny [29]. Obsah fluoridu ve skloviné

muze byt vyssi u zubl s delSim obdobim erupce [3].
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1.3 Amelogenesis imperfecta

Amelogenesis imperfecta (Al) je heterogenni skupina vzacnych dédi¢nych
onemocnéni ovlivitujicich proces vyvoje skloviny a mize se projevovat jako
izolovany znak nebo byt spojena s dal§imi symptomy jako soucast syndromového
postizeni [30]. Prevalence Al se znacné liSi v zavislosti na pouzitych
diagnostickych kritériich a zkoumané skupiné populace [31]. Dle jednotlivych
studii se pohybuje od 1: 700 do 1: 14 000 [32,33,34].

1.3.1 Vyvoj klasifikace onemocnéni

Al byla poprvé popséana v roce 1890, az do roku 1938 nebyla povazovéana
za klinickou jednotku odliSnou od dentinogenesis imperfecta [35]. Ve snaze
klasifikovat toto onemocnéni byly definovany jednotlivé fenotypy [22]. Prvni
klasifikace byla publikovéna v roce 1945, kdy Weinmann a dal$i rozdélili Al do
dvou skupin na formu hypoplastickou a hypokalcifikovanou [36].

Pivodni klasifikaci se v prubéhu ¢asu pokusilo rozvinout nékolik védct.
Prvni klasifikace Al byly zaloZzeny pifedev§im na ptesnych fenotypovych
pozorovanich [37,38]. Pozdéji se vSak ukéazaly dalsi dilezité faktory, jako je zptsob
dédi¢nosti. Proto autofi Schulze a Witkop navrhli klasifikaci, ktera zahrnovala

fenotypova pozorovani i zptisob dédicnosti [39,30].

Tento klasifikacni systém byl Witkopem dale zdokonalovéan a publikovan
v roce 1988. Jedna se o nejcastéji pouzivanou klasifikaci soucasnosti, coz dokazuje
jeji mimotadnou ptesnost [40]. Witkopova klasifikace slouzi jako dobry zéklad pro
pochopeni podstaty defektd skloviny a jako voditko pro jeji pfipadnou revizi s tim,

jak pfibyvaji poznatky o genetice a patofyziologii [30].

V roce 1995 se poprvé objevila myslenka na klasifikaci, ktera by zahrnovala
nejen fenotyp a zplisob dédiCnosti, ale 1 genetické molekularni defekty. Kvli
nedostatku znalosti a technologii nebylo mozné tuto klasifikaci pln¢ realizovat
[41,42]. V souCasné dobé& jsou tyto technologie dostupné, coz otevird nové
moznosti personalizované ordlni mediciny, které jsou dilezité pro dalsi zlepSeni

genetického poradenstvi pro postizené jedince a jejich rodiny [30].
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1.3.2 Etiologie

Al je geneticky podminéna vyvojova porucha tvorby skloviny. Postihuje
genom jedince a ovliviuje alespon jedno ze stadii tvorby skloviny [43]. Zmény v
expresi genll kodujicich proteiny podilejici se na tvorbé skloviny vedou ke vzniku
patologickych variant protein, které mohou mit na za nasledek vznik Al. Studie
uvadéji rizné typy dédinosti, véetné autozomdlné dominantni, autozomalné
recesivni a X-vazané [44]. Dle databaze Online Mendelian Inheritance in Men
(OMIM), coz je prubézné aktualizovany katalog gent a geneticky podminénych
onemocnéni se zvlastnim zamétenim na molekularni vztah mezi genetickou variaci
a fenotypovou expresi, je nyni zndmych 19 gend, jejichZ mutace jsou spojeny se

vznikem Al (Ptiloha 2) [45].

Hypoplasticky typ Al vznikd mutacemi v osmi genech, pfi¢emz dédi¢nost
muze byt autozomalné dominantni, autozomalné recesivni nebo X-vazana.
Hypomaturacéni typ je zplisoben mutaci v péti genech, dédicnost je autozomalné
recesivni. Hypokalcifikaéni typ je zplisoben mutaci tfech genli a dédi se
autozomalné¢ dominanté nebo autozomalné recesivné. Hypoplasticko-
hypomaturacni typ Al v kombinaci s taurodontismem zptisobuje mutace v jednom

genu a dédi se autozomaln¢ dominantni dédi¢nosti [45].

1.3.3 Diagnostika a klinické projevy

Zakladem diagnostiky Al je predevSim klinické vySetfeni. Vhodné je
doplnéni o pomocnd vySetfeni, zejména tak rentgenové snimky, které umozZni
detekci rozdilu denzity mezi sklovinou a dentinem profezanych zubl i zubnich
zarodkl. Stejné jako u vSech potencionalné dédi¢nych onemocnéni je dulezita

rodinna anamnéza a genetické vySetfeni [34].

Klasifikace dédi¢nych defekti skloviny zaloZena pfedevsim na fenotypu je
vzhledem na velké mnozstvi klinickych subtypli problematickd. Z tohoto divodu
jsou zpusob dédicnosti a zakladni genomické zmeény stejné dualezitymi
rozliSovacimi znaky. [34]. OvSem 1 dnes existuji limity genetického vySetfeni

a béZné uzivané metody nevykazuji 100% ucinnost zdchytu mutaci.

Pro postizené zuby je typické Zluté az hnédé zabarveni, neobvykle tenka,

méekka, jamkovita sklovina, zvySend nachylnost k zubnimu kazu, uklddani zubniho
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kamene, atrice, hyperplazie dasni a ¢asto i otevieny skus. Sklovina postizend Al ma
omezenou funkei, coz zptisobuje pacientim problémy, jako jsou predCasné ztraty
zubii, vazné obtize s obliCejovou estetikou, potize pti zvykani a bolesti [46,47]. Na

zaklad¢ klinickych projevi rozliSujeme Ctyfi typy Al [46].

Hypoplasticky typ Al ktery predstavuje 60 — 73 % vSech ptipada [48,49].
Postizené¢ zuby maji tenkou, ale mineralizovanou sklovinu, nebo v extrémnich
piipadech uplnou absenci skloviny, ktera je vysledkem selhani béhem sekre¢ni faze

amelogeneze [22].

Hypomaturaéni typ Al vykazuje skvrnitou a mék¢i sklovinu v dasledku
defektniho zrani skloviny [50]. Tloustka skloviny je normalni, jelikoz faze sekrece
ameloblastli probihd jako obvykle, ale ve fazi maturace nedochazi k normalni
reabsorpci vylu€ovanych proteinti sklovinné matrix. Nasledné zlistava ve skloviné
vysoky podil organické hmoty [34]. Vznika tak sklovina, ktera ma plnou tloust’ku,

ale je slaba a predcasné selhava [22].

Hypokalcifikac¢ni typ Al je charakterizovdn nedostate€nym transportem
vapenatych iontl do vyvijejici se skloviny, coz je podkladem nizké tvrdosti
skloviny. Hypokalcifika¢ni forma je charakterizovana normalni tloustkou skloviny,
ktera je vSak porézni a mekka s tvarohovou konzistenci. Sklovina se velmi rychle

opotiebovava [22].

Hypoplasticko-hypomaturacni typ AI v kombinaci s taurodontismem je
podlozen mutaci v genu DLX3. Vlivem mutace dochazi k nedokonalé sekreci
anasledné 1 nelplnému odstranénim proteinti ze sklovinné matrix, coz vytvari

tenkou vrstvu kiehké skloviny [22,50,51].

1.3.4 Terapeutické postupy

Dé&di¢né vyvojové vady tvrdych zubnich tkdni mohou mit pro postizen¢ho
jedince 1 jeho rodinu zavazné negativni disledky. Od estetickych problémi, které
ovlivituji sebevédomi, az po problémy s mastikaci a citlivosti zubti. Dilezité je
zminit 1 finan¢ni zatéz, kterou tato onemocnéni predstavuji. VCasna diagnoza
a preventivni zasahy jsou u pacientli s Al zasadni, aby se pfedeslo negativnim

socialnim a funkénim nésledkiim [52,53].

31



S ohledem na slozitost tohoto onemocnéni je 1écba Al dlouhodoba
a vyzaduje tzkou spolupraci riznych odbornikli: praktického zubniho I€kare,
pedostomatologa, ortodontisty, protetika, klinického genetika a psychologa. Terapie
pacienta s Al je riiznoroda a zavisi na mnoha faktorech, véetné typu a zavaznosti
onemocnéni. Lécebny plan je tfeba v pribéhu 1écby vyhodnocovat a pfipadné
revidovat. Vzhled, kvalita a mnozstvi postizené skloviny urcuji 1é¢ebné postupy

nezbytné k dosazeni estetického a funk¢niho vysledku [53,54].

V docCasném chrupu je cilem stomatologického oSetfeni déti s Al
minimalizace citlivosti, zaji§téni pfiznivych podminek pro profezavéani stalych
zubt 1 pro normalni rist obli¢ejovych kosti [55]. Pro zachovani opérné zony se na
profezané docasné molary nasazuji korunky z nerezové oceli, aby se zabranilo
vzniku kazu a abraze defektni skloviny a zachoval se tak dostate¢ny prostor pro
profezavani stalych zubu [55]. Pro esteticky pfiznivejsi vysledky na prednich
zubech lze jako feSeni vyuzit strip-off korunky, pryskyfici modifikované

skloionomery, pifimé kompozitni pryskyfice nebo prefabrikované korunky

[53,55,56].

V obdobi smiseného chrupu se podobné¢ jako v docasném dentici klade
daraz na zachovani vitality zubt, sniZeni citlivosti a zlepSeni estetiky [55]. Na stalé
prvni molary Casto nasazuji korunky z nerezové oceli, pfipadné prefabrikované
keramické korunky, jako docasné opatieni, které chrani zub pied dal$im
poskozenim az do Gplného profezani korunky, kdy je mozné pfistoupit k definitivni
terapii. V prib¢hu prvni faze vymeény je vhodna doba na to, aby pacient navstivil
ortodontistu. Cilem ortodontické 1€¢by je u pacientii s Al dosazeni adekvatniho

postaveni zubi, které usnadiiuje finalni rekonstrukei [55,57].

Staly chrup obvykle vyZzaduje interdisciplinarni 1é¢ebny plan [58,59,60].
Pokud jde o definitivni protetickou 1écbu, muze byt vyuzito rdznych moznosti
oSetfeni, at’ jiz se jednd o miniinvazivni fasety, nebo jsou zuby v pfipadé¢
oSetfeni Casto zacind, jakmile se stabilizuje klinickd vySka korunek a zmen$i se
velikost dfeniové dutiny [55]. Vlastni protetické oSetfeni muze predchazet

ortodontickd 1écba. Béhem ni mize dojit k uzavieni mezer a k napravé otevieného
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skusu. V ptipadé zavazné malokluze mize byt 1é¢ba kombinovana ortodonticko-
chirurgicka. V pfipadé méné zdvaznych postizenich, kdy je sklovina dostatecné
tvrda, ale ma odliSnou barvu, lze pro zlepSeni estetiky pouzit béleni nebo

mikroabrazi [65,66,67].

Retrospektivni studie provedena autory Lindungerem a Smedbergem (2005)
poukazala na efektivitu zubnich rekonstrukci a pozitivni subjektivni zkuSenosti
pacientt s protetickou 1é¢bou [61]. At uz se jednéd o doCasny, smiSeny nebo staly
chrup, pacienti s Al ¢asto vyzaduji rozsahlejsi oSetieni spojené se zvysenou uzkosti,
coz miize pro potieby oSetfeni vyzadovat sedaci pii védomi, nebo celkovou

anestezii. [53]

V minulosti byly extrakce a zhotoveni snimatelnych zubnich ndhrad b&éZnou
praxi u pacientd s Al, coZ negativné ovliviiovalo zejména psychiku mladSich
pacientl. S pokrokem v materidlech a technikéch by vSak snimatelnd protetika jiz

neméla byt povazovana za standard péce [68].
1.4 Dentalni hygiena u pacientii s amelogenesis imperfecta

Dentalni hygiena hraje u pacientl s Al kli¢ovou roli. Pravidelnd ustni
hygiena apravidelné navstévy dentdlniho hygienisty jsou nezbytné pro
minimalizaci rizika vzniku zubniho kazu a zanétu dasni u téchto pacientt.
Vzhledem k tomu, Ze pacienti s Al jsou povaZovani za jedince se zvySenym rizikem
vzniku zubniho kazu, je vhodné, aby byli €astéji zvani na preventivni prohlidky i
na navstévy dentalni hygieny. Je dalezité, aby byli fadné informovani o spravnych
postupech tstni hygieny a efektivné motivovani k jejich dodrzovani. Takovy ptistup
muize vyznamné piispét k udrzeni zdravi jejich chrupu a prevenci dalSich

komplikaci spojenych s Al [69].

Literatura poukazuje na to, Ze zuby s defekty skloviny souvisi s vétsi
akumulaci zubniho plaku. Tento jev muze byt zptisoben drsnym povrchem skloviny
a pfitomnosti porozit, které pfispivaji k vyssi adhezi plaku a zaroven k zvySené
citlivosti zubti. Citlivost zubli v disledku defektd skloviny mize vést
k nedostatecné Ustni hygien€ a naslednému zanétu dasni, jak se ukazalo v praci

Quandalle et al. (2020) kde pacienti s Al vykazovali vét§i zanét dasni nez pacienti
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bez Al. Mezi pacienty s Al byl stav dutiny ustni u hypokalcifika¢ni formy horsi nez
u hypomaturované nebo hypoplastické formy [70,71].

Pacienti s AI maji vétsi Cetnost vyskytu ortodontickych anomalii
v porovnani se zdravou populaci, proto mnoho pacientii trpicich Al podstupuje
ortodontickou 1écbu. Pfitomnost fixnich ortodontickych aparati pacientim
komplikuje udrzovani optimalni tirovné Ustni hygieny. Oralni hygiena pacienti je
pfitom povazovana za dulezity faktor urcujici dobu ortodontické 1écby a kvalitu
jejiho vysledku. U pacientt se Spatnou oralni hygienou se béhem ortodontické 1€Cby
mohou objevit komplikace, mezi které patii vznik bilych skvrn, gingivitida,

hyperplazie dasni, gingivalni recesy, parodontitida a dalsi [72].

Terapie Al Casto spociva i v pouziti korunkovych nahrad, které pomahaji
obnovit estetiku a funkci zubl. Pro zajiSténi dlouhodobé stability protetickych
nahrad musi dentalni hygienista navrhnout pro pacienta nejvhodnéjs$i a nejméné
invazivni postup osetfeni. Z klinického hlediska jsou nejspravnéjsi postupy, pfi
kterych se pouZzivaji pouze lestici metody, zejména pouziti profylaktického kalisku
nebo prasku air flow Plus. Neodpovidajici pouziti néstroji pro profesiondlni
dentalni hygienu miize poskodit strukturu materialu protetické prace. Doslo by tak
k vytvofeni nerovnosti, které by prispély k vétsi akumulaci bakterialniho plaku
a naslednému zanétu dasni [73,74]. Vysledky studie autortt Kara & Yilmaz (2014),
kterd porovnavala stav parodontu mezi zdravymi zuby a zuby s rliznymi typy
korunkovych ndhrad, ukazuji, Ze stav parodontu je konstantné horS$i u zubu
osetfenych korunkou v porovndni se zdravymi zuby [75]. Taran et al (2018)
porovnaval troven periodontalniho zdravi pfi pouZiti ocelovych a zirkoniovych
korunek. Z této studie vyplyva, Ze uroven periodontdlniho zdravi a akumulace
plaku je niz8i pfi pouZiti zirkoniovych korunek. Ocelové korunky ale prokazaly
niz8i miru uvolnéni a vétsi odolnost mastikacnim sildm. Pro zamezeni vzniku
parodontalniho onemocnéni v okoli téchto zubli by pacienti méli byt pouceni

o spravné Ustni hygiené [76].

Nizké turovné¢ akumulace plaku Ize snadno dosdhnout spravnym
kazdodennim pouzivanim pomicek dentdlni hygieny. Pro sniZeni citlivosti pfi

¢isténi zubi 1ze doporucit velmi mekky zubni kartacek a vlaznou vodu pro vyplach
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ust. Jednim z nejucinnéjSich postupl pro prevenci vzniku zubniho kazu je lokalni
fluoridace. Fluoridy mohou byt aplikovany ve formé fluoridovych geli nebo
fluoridovych lakti. Krom toho miize pouziti dalSich remineralizacnich latek, jako je
kaseinfosfopeptid amorfni fosfore¢nan vapenaty (CPP-ACP), poskytnout rezervoar
vapniku a fosfatu, pro remineralizaci hypomineralizované oblasti a pocinajici
povrchové kariézni 1éze [77,78]. Ukazalo se, ze CPP-ACP ma schopnost inhibovat
adherenci Streptococcus mutans na povrch skloviny, a proto mize mit aplikace
CPP-ACP pftinos pro snizeni kolonizace zubti kariogenni mikroflérou u déti [79].
Predbézné dikazy o tom lze nalézt v nedavné studii, ktera prokazala, ze ve skupiné
déti, které denné aplikovaly 10 % CPP-ACP gel, je dutina ustni mén¢ kolonizovana
bakterii Streptococcus mutans ve srovnani se skupinou, ktera denné€ pouzivala pastu
s obsahem 0,12 % chlorhexidinu, nebo kontrolnimi détmi, které pouZzivaly pouze

zubni pastu [80].

Literatura zabyvajici se presnymi postupy dentalni hygieny u pacientd s Al
je znacné limitovand. Tento nedostatek odborné literatury naznacuje potiebu
dalsiho vyzkumu této problematiky s cilem poskytnout jasnéj$i doporuceni pro péci

o ustni dutinu pacientti s Al
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2 Prakticka ¢ast

2.1 Hypotézy a vyzkumné otazky

V nasem vyzkumu jsme si urcili nasledujici hypotézy:

H1: Predpokladdme, ze u pacientl s Al bude pfitomen vétsi zanct dasni ve

srovnani s kontrolni skupinou [70].

H2: Pfedpokladame, Ze u pacientii s Al bude pfitomno vyss$i mnozstvi

zubniho plaku ve srovnani s kontrolni skupinou [70].

H3: Pfedpokladame, Ze dentalni hypersenzitivita bude vyssi u pacientti s Al

ve srovnani s kontrolni skupinou [70].

H4: Predpokladame, Ze pacienti s Al budou dosahovat nizsiho skére v
kvalité Zivota souvisejici s oralnim zdravim (OHRQoL) ve srovnani s kontrolni

skupinou [81].
Vyzkumna otazka:

VO: Budou se hodnoty v indexech PBI a QHI liSit mezi pacienty s Al ktefi

byli v poslednich 6 mésicich na dentélni hygiené oproti tém, ktefi nebyli?
2.2 Vyzkumny soubor

Do vyzkumu byli zafazeni pacienti Stomatologické kliniky 3. LF UK a FN
Kralovské Vinohrady, ktefi m¢li onemocnéni amelogenesis imperfecta
diagnostikované zubnim lékafem bez ohledu na formu onemocnéni a Cisti si sviij
chrup sami bez pomoci rodi¢d. Z naSeho vyzkumu jsme vyloucili pacienty
s kompletnim zhotovenim definitivni protetické prace a pacienty s malhygienou,
kteti odmitaji zlepsit Groven své tstni hygieny. Piivodni pocet participantli s Al byl
N =12, po uplatnéni exkluznich kritérii bylo N = 10. Do kontrolni skupiny (bez Al)
byli zahrnuti pacienti z t€hoz klinického pracovisté, ktefi se téz starali o sviij chrup
samostatng, pficemz veékové a genderové rozloZeni participantli odpovidalo

souboru pacientti s Al
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Vyzkumny soubor se tedy sklddal z homogenni skupiny pacientl. Celkovy
pocet participantti byl N = 20. Ve skupin¢ pacientli s Al bylo N = 10 (pramérny
vek = 16.2, Zeny = 6, muzi = 4) a ve zdravé (kontrolni) skupiné N = 10 participant
(prumérny veék = 16.6, zeny = 7, muzi = 3). VySetfeni probchlo v prostiedi
Stomatologické kliniky 3. LF UK a FN Kralovské Vinohrady. Po celou dobu

oSetfeni byl pfitomen dohled.
2.3 Pouzité metody

Papilla Bleeding Index (PBI)

Index krvacivosti mezizubnich papil byl hodnoceny dle studie Saxera
a Miihlemanna z roku 1975. Hodnoceni bylo provedeno dentalni hygienistkou se
zkuSenosti s méfenim tohoto indexu. Hodnoti se pomoci Likertovy S§kély (od

0 — Zadny plak po 5 — plak zasahuje do koronarni tietiny korunky).
0 - papila nekrvaci
1 - jeden krvacejici bod
2 - krvaceni v podobé¢ linky nebo nékolika bodi
3 - prostor interdentélni papily je vyplnén krvi

4 - krvaceni se Sifi do okoli
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Quigley & Hein Index (QHI)

QHI je hygienicky index, ktery hodnoti vestibularni a oralni plosky vSech
nebo vybranych zubii po pfedchozim obarveni detektorem plaku na zaklad¢ studie
Quigleyho a Heina zroku 1962. Hodnoceni provedla dentalni hygienistka se
zkuSenosti s méfenim tohoto indexu. Hodnoti se pomoci Likertovy skaly (od 0

— z4dny plak po 5 — plak zasahuje az do okluzni tietiny korunky).
0 - zadny plak
1 - jednotlivé ostrivky plaku
2 - linie plaku u gingivalniho okraje
3 - plak pritomen v cervikalni tfetiné korunky
4 - plak zasahuje az do 2. tfetiny povrchu korunky
5 - plak zasahuje az do okluzni tfetiny korunky
Patient-Reported Outcome Measures (PROM)

PROM je 10 polozkovy dotaznik zaméteny na sledovani kvality Zivota
souvisejici s ustnim zdravim. Hodnoceny byl dle studie Lyneho a kolektivu z roku
2021. Na vétsinu polozek (8) se odpovida pomoci Likertovy 3kaly (1. Casto, 2.
Obcas a 3. Nikdy). Na 9. polozku se odpovidda ANO/NE a 10. polozka je oteviena
otazka. Ptiklady polozek uvedenych v dotazniku: "Ovliviiuji zuby Vase sebevédomi
pii usmeévu?" "Je jesté néco, co byste chtél/a, abychom o VaSich zubech a jejich
vlivu na Vas védeli?". Pro vyhodnoceni dotazniku byl pouzit kvantitativni pfistup.
Odpovédi byly hodnoceny nésledovné: "¢asto" = 0 bodi, "obcas" = 1 bod, "nikdy"
= 2 body. Devata polozka: "ano" = 1 bod, "ne" = 0 bodl. Desata oteviend otazka
nebyla skérovana. Pti takovém skoérovani znamenalo vyssi skore vyssSi kvalitu
Zivota souvisejici s oralnim zdravim a naopak. Pro srovnani skupin bylo kazdému
ucastnikovi vytvofeno finalni skoére v dotazniku spocitanim bodli za prvnich

9 polozek. Maximalni pocet boda, ktery mohli ucastnici dosdhnout, byl 18.
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2.4 Design vyzkumu

Kvantitativni vyzkum s vice hypotézami. Jednd se o jednoduchy typ
observacéni studie s case-control designem. Méteni (sbér dat) byla jednorazova.
Existoval meziskupinovy faktor (rozdéleni do skupin: 1. skupinu tvofili pacienti

s Al a 2. skupinu tvofila zdrava kontrola).
2.5 Metodika prace

Utastnici studie byli telefonicky kontaktovani ohledné participace na
vyzkumu a po projeveni zdjmu byl dohodnut termin vySetteni. Jednotliva vySetfeni
probihala v prostorach Stomatologické kliniky 3. LF UK aFN Kralovské
Vinohrady. Pred zac¢atkem vysSetieni byli pacienti pozadani o dobrovolné vyplnéni
informovaného souhlasu s uc¢asti na vyzkumu. v pfipadé neplnoletych pacientli
informovany souhlas podepsal zdkonny zastupce. Pfed vyplnénim informovaného
souhlasu byli pacienti a nebo jejich zdkonni zastupci informovéni o zdméru
vyzkumu a prubéhu vysSetieni. Nasledné byli pacienti pozddani o vyplnéni
anamnestického dotazniku; v ptipad€ neplnoletych pacientti anamnesticky dotaznik

vyplnili jejich zdkonni zastupci.

Pacienti byli usazeni na stomatologické kieslo a byla vytvotena prvni ze tii
sérii intraoralnich fotografii (NIKON D7100) dokumentujicich pocatecni stav
chrupu pacienta. Jako prvni byl zméfeny index PBI pomoci WHO sondy.
Nésledovala vizualizace zubniho plaku pomoci roztoku plak detektoru (Curaprox
PCA 260 roztok na identifikaci plaku), byl odecten index QHI pro urceni Grovné
hygieny dutiny Ustni a byla vytvofena dalsi série fotografii. VSechna ziskana data
byla zaznamenana. Podle potieby bylo provedeno vycisténi zubtli a byla potizena
finalni série fotografii chrupu pacienta po dentalni hygiené. Soucasti oSetfeni byla
také motivace a instruktdz na modelu zubi 1 v Gstech pacienta. Na konci vySetieni
byli pacienti pozadani o vyplnéni sebehodnotictho PROM dotazniku, ktery byl
piipraven pomoci Google Forms. Pacientim bylo opétovné pod€kovano za jejich
dobrovolnou ucast a v ptipad¢ jakychkoli otazek ze strany Ucastnik nebo jejich

zakonnych zastupci jim byly poskytnuty adekvatni informace.
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2.6 Etické aspekty

Pred zaCatkem vySetfeni a vyplnénim dotazniku byli pacienti pozadani
o dobrovolné vyplnéni informovaného souhlasu. v ptipad¢ neplnoletych pacientti
byli vzdy pfitomni jejich zadkonni zastupci, ktefi poskytli informovany souhlas
k G&asti svych déti. Ukazka informovaného souhlasu se nachézi v piiloze. Uastnici
byli informovani o dobrovolnosti tcasti ve vyzkumu a byly jim poskytnuty zakladni
informace o vyzkumu a o zpisobu, jakym budou nakladany s jejich daty (vyhradné
pro vyzkumné ucely). Pii ucasti na vyzkumu nebyla identifkovana zadna rizika.

Potencidlnim benefitem byla dentalni hygiena, ktera byla souc¢asti vySetieni.
2.7 Statisticka analyza

Pro zamitnuti nulovych hypotéz jsme provedli statistické porovnani skupin
pomoci Mann-Whitney U testu. Mohli jsme je zamitnout pouze v piipadé, Ze by se
ukézal statisticky vyznamny rozdil mezi skupinami. Hodnotu alfa jsme si stanovili
na a=0.05. VSechna statistickd analyza dat byla provedena v programu JASP

(verze: 0.18.3.0).
2.8 Vysledky

Vyzkumny soubor tvofilo celkem 20 tc€astnikli (vék M = 16.40, SD = 5.205,
zeny N = 13, muzi N = 7). Kontrolni skupinu tvofilo N = 10 ucéastnikl (vék M =
16.60, SD =4.993, Zeny N = 7, muzi N = 3, z toho studenti N = 9 a zaméstnani N
= 1). Ve skupiné pacientl s Al bylo N = 10 ucastnikd (v€k M = 16.20. SD = 5.673,
zeny N =6, muzi N = 4, z toho studenti N = 8 a zaméstnani N = 2). Navstévy
dentalni hygieny v poslednich Sesti mésicich se zcastnilo N = 5 ve skupiné
amelogenesis imperfecta a N = 1 v kontrolni skupiné. VSechny sociodemografickeé
udaje o participantech jsou uvedeny v Tabulce 1. Dale uvadime vysledky
statistického porovnani skupin v jednotlivych konstruktech. VSechny tyto vysledky

jsou rovnéz uvedeny v Tabulce 2.
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Tabulka 1: Sociodemograficka charakteristika participantt

Jednotlivé charakteristiky ~ Skupina Al Kontrolni Cely vyzkumny
skupina soubor
n % n % n %

Pohlavi

Zeny 6 60.00 7 70.00 13 65.00

Muzi 4 40.00 3 30.00 7 35.00
Zaméstnani

Student/ka 8 80.00 9 90.00 17 85.00

Zaméstnany/a 2 20.00 O 0.00 2 10.00

Pracujici a student/ka 0 0.00 1 10.00 1 5.00
Navstéva DH*? 5 50.00 1 10.00 6 30.00

Poznamka. N — pocet participant, DH — dentalni hygiena, skupina Al — skupina pacienti
s amelogenesis imperfecta. N = 20 (n = 10 pro kazdou skupinu). Primeérny vek participantii byl
16.40 (SD = 5.205), participanti se mezi skupinami vékové neodlisovali (skupina AI: M = 16.2, SD
=35.673, Min = 11, Max = 31 a kontrolni skupina: M = 16.6, SD = 4.993, Min = 12, Max = 29)
@ Reflektuje pocet participantii, kteri byli na dentdlni hygiené v pritbéhu poslednich 6 mésicii.
Papila Bleeding Index
K porovnani skére PBI mezi skupinou AI (Mdn = 1.236) a kontrolni
skupinou (Mdn = 0.375) jsme pouzili Mann-Whitneyho U test.V souladu s nasi
hypotézou test ukazal, Ze skupina Al méla vyznamné vyssi skore (W =23.000, p =

022, r = -.540).

Quigley-Hein Index

Byl aplikovan Mann-Whitneyho U test k porovnani hodnot QHI mezi
skupinou pacientii s Al (Mdn = 1.708) a kontrolni skupinou (Mdn = 1.488). Na
rozdil od nasi hypotézy se v testu ukdzalo, ze mezi skupinami neexistoval

statisticky vyznamny rozdil (W = 35.000, p =.136, r =-.300).

Explora¢né jsme také sledovali, zda se hodnoty PBI a QHI budou lisit u
pacientt s Al, ktefi v poslednich 6 mésicich navstivili dentalni hygienu (N =5, PBI:
M =0.918, Mdn =0.947, QHI: M = 1.694; Mdn = 1.613) v porovnani s témi, ktefi
nebyli (N =5, PBI: M = 1.677, Mdn = 1.770; QHI: M = 2.067, Mdn = 2.850).
Rozdily v hodnotach PBI (W =5, p=.075,r=-0.600) a QHI (W =8, p=.210,r =
-0.360) nebyly statisticky signifikantni.
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Patient-Reported Outcome Measures (Amelogenesis imperfecta Patient

Survey)

Provedli jsme Mann-Whitneyho U test k porovnani hodnot PROM mezi
skupinou pacientit s AI (Mdn = 9,500) a kontrolni skupinou (Mdn = 14,500).
v souladu s nasi hypotézou se v testu ukazalo, ze skupina Al mé¢la signifikantné

niz§i skore (W = 85.500, p = .004, r = 0,710).

Dentalni hypersenzitivita

Provedli jsme Mann-Whitneyho U test k porovnani hodnot dentalni
hypersenzitivity mezi skupinou pacientti s Al (Mdn = 0.000) a kontrolni skupinou
(Mdn = 0,500). V souladu s nasi hypotézou se v testu ukazalo, ze skupina pacientd

s Al méla signifikantné nizsi skore (W = 81.000, p = .005, r = 0,620).

Tabulka 2: Shrnuti vysledktt Mann-Whitney U testu a deskriptivni statistiky

Mg¢fici nastroje  Skupina Al Kontrolni skupina W )% r
M Mdn M Mdn
(SD) (SD)

PBI 1.298  1.236 0.562 0.375  23.000 .022° -0.540
(0.860) (0.528)

QHI 1.881 1.708 1.637 1.488  35.000 .136 -0.300
(0.555) (0.534)

PROM 9.700  9.500 14.400 14.500 85.500 .004" 0.710
(3.831) (2.171)

DHS 0.300  0.000 0.500 0.500  81.000 .005° 0.620
(0.483) (0.527)

Poznamka: r — Rank-Biserial Correlation coefficient, Skupina AI — skupina pacientit s amelogenesis
imperfecta, PBI (Papila Bleeding Index) — ukazovatel zanétu dasni, QHI (Quigley-Hein Index) —
uroven ustni hygieny, PROM (Patien-Reported Outcome Measures, Amelogenesis imperfecta
Patient Survey) — dotaznik kvality Zivota souvisejici s ordalnim zdravim, DHS (Dentalni
hypersenczitivita) — hodnoty 1. polozky z PROM dotazniku. Pocet participantii ve skupiné Al (n = 10)
a v kontrolni skupiné (n = 10). * p<0,05. W — soucet rankii jednotlivych namérenych hodnot prvni

skupiny (v nasem pripadé byla kontrolni skupina ve statistickém programu uvedena jako prvni).
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2.9 Diskuse

Al je genetické onemocnéni, které generalizované postihuje zubni sklovinu.
Prestoze se jedna o vzacnou patologii, jejiz incidence se pohybuje od 1: 700 do 1:
14 000 [32,33,34], mizeme se s ni setkat v ambulantni praxi zubniho Iékaie nebo
dentalniho hygienisty. V Ceské republice k dne$nimu datu neexistuji zadné
konkrétni smérnice nebo doporuceni odbornych spolecnosti, které by udavaly jasny

a konkrétni postup oSetieni pacienta s onemocnénim Al.

Cilem nasi vyzkumné prace bylo zjistit, zda Al ovliviiuje parodontalni
zdravi aturovenn dentdlni hygieny postizenych pacient, dal§im cilem bylo
prozkoumat, jestli a jak toto onemocnéni ovliviiuje zivot pacientli v psychosocidlni

oblasti.

Pro dosazeni stanovenych cilli studie jsme porovnavali skupinu pacientl
s Al ve srovnani s kontrolni skupinou pacientl bez Al. Skupiny jsme porovnavali
v n¢kolika parametrech, konkrétné zancétu dasni, mnozstvi plaku, kvalité zivota
souvisejici s ordlnim zdravim a dentdlni hypersenzitivitou. Hodnoceni téchto
parametri bylo provadéno pomoci indexti PBI a QHI, které¢ jsou jednoduchymi,
casov€ nendronymi a v praxi bézn€ pouzivanymi indexy ke sledovani téchto
parametrl. Kvalitu Zivota souvisejici s Gstnim zdravim a dentdlni hypersenzitivitu
jsme hodnotili pomoci sebehodnoticiho dotazniku PROM. Pro tcely vyzkumu byl

pii zpracovani vysledku PROM pouzit kvantitativni ptistup.

Prvni ¢asti vyzkumu, na kterou jsme se zaméfili, bylo porovnani zanétu
dasni a mnozstvi zubniho plaku mezi obéma skupinami. U pacientll s Al jsme
pozorovali statisticky vyznamné vyssi vyskyt zanétu désni, ktery byl meéfen pomoci
indexu PBI (p=.022) (HI). Pokud jde o QHI, ve statistickém testu jsme
nezaznamenali vyznamny rozdil (p=.136) mezi skupinami (H2). Zhodnotime-li
vSak vysledky pomoci popisné statistiky, nalezneme odchylku mezi skupinami ve
sméru nasi hypotézy (Al: M = 1.881; kontrolni skupina: M = 1.637). Mizeme
konstatovat, ze pii velikosti naseho vyzkumného souboru a ndmi naméiené
velikosti efektu nemél nés statisticky test dostatecnou silu k odhaleni tohoto rozdilu.
Nebyli jsme schopni nalézt dostateCny ditkaz proti nulové hypotéze. Na zakladé

naSich udaji se tedy k hypotéze nemtizeme vyjadrit.
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Dtivodem, pro¢ mohou mit pacienti s Al horSi PBI a QHI, je nepravidelny
tvar korunky zubi s nerovnostmi, které jsou povazovany jako reten¢ni mista plaku.
Tento faktor brani dokonalé ustni hygiené a zpusobuje nasledny rozvoj zanétu
dasni. Autofi Lundgren, Vestlund, Trulsson & Dahllof (2015) provedli vyzkum,
jehoz cilem bylo zhodnotit korunkovou terapii u pacientti s Al. Prokazali snizeni
vyskytu zadnétu dasni a tvrdi, ze to mize byt zplisobeno snizenou citlivosti zubti
nebo diky novému hladkému povrchu s mensi retenci plaku [82]. V nasi studii méli
nekteti pacienti s Al jiz v rizné mife zhotoveny dostavby nebo ochranné korunky.
Ptesto byl mezi skupinou Al a kontrolni skupinou rozdil v hodnotach indexti PBI
a QHI. Lze teoreticky ptfedpokladat, ze tento rozdil by byl jesté vétsi, kdyby tuto
terapii nepodstoupili. Na§ vyzkum také ukazal vysSi dentdlni hypersenzitivitu
pacientli s Al. Bolest a citlivost zubi pfi €iSténi obecné zplisobuji snizeni motivace
pacienta k provadéni fadné ustni hygieny. Hypersenzitiva u pacienti s Al mize byt
dalsim faktorem ovlivitujicim rozdil mezi skupinami. Studie autori Ceyhan,
Kirzioglu & Emek (2019) zkoumala vztah mezi frekvenci navstév zubni kliniky
a stavem Ustni hygieny u pacientl s Al, kteti méli zadroven gingivitidu a hyperplazii
dasni. Ukézalo se, Ze ti, ktefi navStévovali ordinaci Castéji, méli lepsi ustni hygienu.
Prokéazali také, ze horsi ustni hygiena je spojena s vys$im vyskytem zanétu dasni
[83]. I v nasem vyzkumu byl rozdil mezi pacienty s Al, ktefi v poslednich Sesti
mésicich navstivili ambulanci dentalni hygieny, oproti tém, ktefi v poslednich Sesti
mésicich na hygiené nebyli. Ti, ktefi na hygiené byli (N=5), m¢li primérnou
hodnotu PBI=0.918 a QHI=1.694. Ti, kteti nebyli (N=5), méli primérny PBI=1.677
a QHI=2.067. Rozdily mezi témito hodnotami dle Mann-Whitney U-Testu ale
nebyly statisticky signifikantni (PBI: p =.075; QHI: p = .210). Pfesto miZeme
usuzovat, Zze pravidelné navstévy dentdlni hygieny maji pozitivni vliv na stav
parodontu pacienta.

V dalsi ¢asti vyzkumu jsme zjistili, Ze pacienti s Al méli niz§i kvalitu Zivota
souvisejici s ustnim zdravim (p=.004) (H4) a vyssi dentdlni hypersenzitivitu
v porovnani s kontrolni skupinou (p=.005) (H3) co je v souladu s existujici
literaturou. Autoti Coffield et al. (2005) zjistili, Ze pacienti s Al maji vyssi skore
uzkosti souvisejici se socialni interakci [52]. Ve vyzkumu zaméteném na rozsahly

prizkum dopadu AI na OHRQoL se autofi zaméfili na tfi hlavni témata: obtize
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v bézném zivote, zvladani téchto obtizi a zmény po 1écbé. Konkrétné se jednalo
o zavazné problémy se senzitivitou pfi piti teplych a studenych napojl, konzumaci
citrusového ovoce a pobyt venku za chladného pocasi po vycisténi zubti. S témito
obtizemi pak pacienti zachazeji tak, ze se snazi vyhybat urcitym jidltim, nebo Ze se
vubec nenajedi. Ukdzaly se také problémy se sebevédomim, ostych kvili vzhledu
jejich zubll a nepfijemnym komentafim. Nekteré poznadmky od ostatnich
rozzlobily, jini se s nimi naucili zit a rezignovali, dokud nebudou mit [é¢bu. Nékteti
pacienti udavali negativni zkuSenost s lékaii, kteti Al neznali a neméli pro né
pochopeni [84]. Pokud jde o normalizaci zZivota po terapii, pacienti uvadéli mnohem
lep$i zdravi Ustni dutiny. Snizil se nejen jejich diskomfort, ale také problémy
s estetikou zubil. M¢li pocit, Ze se k nim lidé chovaji pozitivnéji, a pfistihli se, Ze
ioni sami se citi sebejistéji ve vztazich. Jako by se konecné mohli chovat
,hormalng“. Podobny tym autort provedl vyzkum, aby zjistil vliv protetické terapie
na OHRQoL pfed 1écbou a nasledné 2 roky po 1é¢be. Pied 1é€bou méli nizsi skore
OHRQOoL ve srovnani s kontrolni skupinou. Po 2 letech se celkové skore OHRQoL
vyrazné zlepsilo, zejména v doménach psychosocialniho dopadu a orofacialniho
vzhledu [84]. V nasem vyzkumu 80 % pacienti s Al uvedlo, ze maji ,,Casto* nebo
,,n¢kdy* bolesti souvisejici se zuby. Udavaji, ze stav jejich zubli ovliviiuje jejich
sebevédomi pii usmévu a ze se neciti spokojeni se vzhledem svych zubt. Dale 70 %
pacientli uvedlo, ze jsou se svymi zuby celkové nespokojeni a Ze se jim ostatni
»casto® nebo ,,nékdy* posmivaji kviili jejich zubiim. Tyto vysledky jsou v souladu

s vyzkumnymi zjiSténimi v dfive publikovanych vyzkumech.

Muzeme konstatovat, ze Al ma vyznamny negativni psychosocialni dopad
a zda se, Ze po 1écbé se tento dopad zmiriiuje a neni tak vyrazny. Jako dileZita se
ukazuje navstéva dentdlni hygieny, kterd ma pozitivni vliv na stav parodontu.
Dentélni hygiena je kliCova 1 pro Zivotnost dostaveb a protetickych praci v dutiné
ustni, které jsou metodou terapeutické volby. Tato terapie vede ke zvySeni odolnosti
zubni tkdné proti vnéjsim vliviim, sniZeni dentalni hypersenzitivity a retence plaku,
¢imz pfispiva ke sniZeni zanctu dasni. Komplexni zubni péce je z lékarského
hlediska nezbytna a mtize mit dalekosahly dopad na celkové zdravi pacienti s Al

Limitem na$i studie je, Ze ucastniky byli pouze pacienti jedné

stomatologické kliniky, coz ovlivnilo pocet identifikovanych pacientl s Al, ktefi
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mohli byt zahrnuti do naseho souboru. To mohlo mit vliv na zobecnitelnost
vysledkll vyzkumu. V nasi praci jsme pouzili sebehodnotici dotaznik. V ptipadé
détskych respondentt je otdzkou, do jaké miry dotazniku porozuméli a zda jejich
odpovédi muzeme brat vérohodné. Pro sniZeni zkresleni wvysledki vinou
neporozuméni dotazniku, méli détsti respondenti pfitomného zakonného zéstupce,
ktery jim pomahal s vypInénim a dale méli vSichni ucastnici v ptipad¢ nepochopeni
moznost klast otdzky. Ke zvazeni pro budouci vyzkum je, zda-li by nebylo
vhodnéjsi respondentim otdzky v sebehodnoticim dotazniku piecist, aby bylo
mozné l1épe kontrolovat, jestli i€astnik porozumél polozkam a ptipadné podat jejich
SirS§i vysvétleni. Alternativné lze zvazit sbér dat s pouzitim strukturovaného

rozhovoru.

Vizi pro nasledny hlub8i vyzkum tohoto tématu je rozSifeni souboru
pacientl. Moznosti by bylo do vyzkumu zapojit pacienty s Al z vice klinickych
pracovist’ pro lepsi zobecnéni vysledkii. Déle by bylo zajimavé studii zopakovat po
dokonceni komplexni stomatologické rehabilitace a porovnat vysledky obou studii

pro zjisténi dopadu terapie na parodontalni zdravi a kvalitu zivota.
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Zaveér

Cilem bakalarské prace bylo zjistit, zda Al ovlivituje parodontalni zdravi,
dentalni hypersenzitivitu a Groven dentalni hygieny postizenych pacienti. DalSim
cilem bylo prozkoumat, jestli a jak toto onemocnéni ovliviiuje Zivot pacientii
v psychosocidlni oblasti. Vyzkumnou otdzkou také bylo zjisténi, jestli navstéva

dentalni hygieny v poslednich Sesti mé&sicich souvisi s lep§im ordlnim zdravim.

Stav parodontalniho zdravi a Uroven dentalni hygieny byly hodnoceny
pomoci indextt PBI a QHI. U pacienti s Al byl pozorovan statisticky vyznamné
vyssi vyskyt zanétu dasni, ktery byl méten pomoci indexu PBI. V hodnotach indexu
QHI nebyl ve statistickém testu zaznamenan vyznamny rozdil mezi skupinami. Pfi
zhodnoceni vysledkii pomoci popisné statistiky, jsme ovSem nalezli odchylku mezi
skupinami ve sméru nasi hypotézy. Navstéva dentdlni hygieny v poslednim ptil roce
neovlivnila hodnoty PBI a QHI na hladin¢ statistické vyznamnosti, coz ptikladame
nedostatecné velikosti soubord. Kvalitu zivota a dentdlni hypersenzitivitu jsme
hodnotili pomoci PROM dotazniku, ktery byl hodnocen s vyuZzitim kvantitativniho
ptistupu. Dosli jsme k zavéru, ze pacienti s Al méli nizsi kvalitu zivota souvisejici
s ustnim zdravim a vysSi dentalni hypersenzitivitu v porovnani s kontrolni

skupinou.

Na zéklad¢ ziskanych vysledkil 1ze konstatovat, ze u pacientl s Al byl ve
vy$$i mife pfitomny zanét dasni, ktery byl podminény nepravidelnym povrchem
s vys§im potencidlem ke kumulaci plaku. Dale byl prokdzan negativni dopad
onemocnéni na psychosocialni oblast zivota pacientd. Pro pacienty s Al je dulezité
v€asné odhaleni a néslednd 1é€ba pomoci dostaveb a protetickych praci. Tyto
rekonstrukce piispivaji ke sniZzeni citlivosti zubl a zaroven ftes$i problém
nepravidelného povrchu, ¢imz se snizuje retence plaku. Dochazi tak k redukci
zanétu dasni. Lécba nezlepsSuje pouze funkci zubd, ale také jejich estetiku, coz
pozitivné ovliviiuje aspekty tykajici se psychosocialniho zdravi a fungovani.
V souvislosti s 1é€bou Al je tieba poukéazat na dileZitost pravidelnych navstév
dentalni hygieny, které mohou snizit mnozstvi plaku, zmirnit zanét dasni a vyrazné

tak ovlivnit zdravi parodontu. Diisledna ustni hygiena navic zabezpecuje dlouhou

zivotnost dostaveb a protetickych praci, jez jsou pro pacienty s Al nezbytné.
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Pro budouci vyzkum by bylo zajimavé rozsitit souboru pacientll a zapojit
pacienty s Al z vice klinickych pracovist zobecnéni vysledkii. Déale by bylo
zajimavé studii zopakovat po dokonceni komplexni stomatologické rehabilitace
aporovnat vysledky obou studii pro zjisténi dopadu terapie na oralni

a psychosocialni zdravi pacienti s Al
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Souhrn

Uvod: Amelogenesis imperfecta je skupina vzacnych genetickych
onemocnéni ovlivitujicich proces vyvoje skloviny. M negativni vliv nejen na oralni

zdravi, ale negativné ovliviiuje pacienty i v psychosocialni oblasti.

Cil: Cilem bakalatské prace bylo zjistit, zda amelogenesis imperfecta
ovlivituje parodontélni zdravi a iroven dentéalni hygieny postizenych pacienti a zda
je dentalni hypersenzitivita vys$s$i u pacientii s amelogenesis imperfecta. DalSim
cilem bylo prozkoumat, jestli a jak toto onemocnéni ovliviluje Zivot pacientl
v psychosocialni oblasti. Dale jsme zjistovali, zda navstéva dentdlni hygieny

v poslednich Sesti mésicich souvisi s lepSim oralnim zdravim.

Materialy a metodika: Participanty byli pacienti Stomatologické kliniky
3.LF UK a FN Kralovské Vinohrady. Skupinu pacientli s amelogenesis imperfecta
tvotilo N = 10 (M =16,2), kontrolni skupinu pak N =10 (M = 16,6). K vyhodnoceni
mnozstvi plaku byl pouzit index QHI a k mife zanétlivosti ddsni index PBI. Pro
zkoumdni psychosocialniho dopadu a dentalni hypersenzitivity byl pouzit
sebehodnotici dotaznik zaméteny na sledovani kvality zivota souvisejici s oralnim

zdravim.

Vysledky: Pacienti s amelogenesis imperfecta méli signifikantné vyssi
skore v indexu PBI (p=.022) a mife dentalni hypersenzitivity (p=.005). V dotazniku
PROM dosahovali signifikantné nizsiho skoére (p=.004). U indexu QHI nebyl
zaznamenan statisticky vyznamny rozdil mezi skupinami (p=.136), ale primérné
skore bylo vyssi. Pacienti, kteti podstoupili nav§tévu dentdlni hygieny v poslednim
pul roce, dosahli lepSiho priimérného skore v indexech PBI a QHI, ale tento rozdil

nebyl signifikantni (p=.075).

Zavér: Lze kontaktovat, Ze u pacientll s amelogenesis imperfecta byl ve
vys$§i mife pfitomny zanét dasni, vyS$i mnozstvi plaku a vétsi dentalni
hypersenzitivita. Byl prokazan negativni dopad onemocnéni na psychosocialni
oblast Zivota. V praci zdlraznujeme dileZitost Casné terapie, nebot’ ma pozitivni
vliv nejen na zlepSeni oralniho zdravi, ale také na normdlni fungovani v

kazdodennim Zivoté.
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Summary

Introduction: Amelogenesis imperfecta is a group of rare genetic
conditions affecting the enamel development process. Amelogenesis imperfecta
doesn’t only negatively impact oral health but also affects patients in the

psychosocial domain.

Aim: Aim of this bachelor thesis was to determine whether amelogenesis
imperfecta influences the periodontal health and level of dental hygiene and
whether dental hypersensitivity is higher in patients with this condition. Another
objective was to explore how it affects lives of patients in the psychosocial domain.
Additionally, we investigated whether dental hygienist appointment in the last six

months is associated with better oral health.

Materials and Methods: The participants were patients of the Department
of Stomatology 3™ Faculty of Medicine, Charles University, and the University
Hospital Kralovské Vinohrady. The group of patients with amelogenesis
imperfectaconsisted of N = 10 (M = 16.2) and the control group consisted of N = 10
(M =16.6). The QHI was used to assess the amount of plaque and the PBI to assess
the level of gingival inflammation. The psychosocial impact and dental
hypersensitivity were investigated by a self-assessment questionnaire with 10 items

focusing on monitoring the quality of life related to oral health.

Results: Patients with amelogenesis imperfecta had significantly higher
score in the PBI index (p=.022) and in the level of dental hypersensitivity (p=.005).
They achieved significantly lower scores in the PROM questionnaire (p=.004). QHI
didn’t show a significant difference between the groups. (p=.136), although the
average score was higher. Patients who had a dental hygiene appointment achieved
a better average score in the PBI and QHI indexes, but the differences weren’t

significant (p=.075).

Conclusion: The patients with amelogenesis imperfecta had higher
presence of a gingival inflammation, increased plaque accumulation, and higher

dental hypersensitivity. The negative impact of the condition on the psychosocial
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aspects of life has been demonstrated. The thesis emphasizes the significance of

early therapy for its positive impact on oral health and daily lives of patients.
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Seznam priloh

Piiloha 1: Proteiny sklovinné matrix

Protein

Funkce

Amelogenin

Ameloblastin

Enamelin

Tuftelin

Matrixmetaloproteaza-20

Kalikrein-4

Amelotin

stabilizace amorfni faze Ca-P

kontrola morfologie a usporadani
krystalt

kontrola tloustky skloviny
protein bunécné adheze
fidi diferenciaci bunék

udrzuje sklovinného

prizmatu

integritu

fizeni nukleace mineralu

a prodlouzeného rastu
bunécnd signalizace

Stépi proteiny skloviny za vzniku
stabilnich meziproduktt

rozklada bilkoviny skloviny
a usnadiiuje jejich odstraniovani

zpeviuje povrchovou vrstvu skloviny

exprese béhem zrani, tvorba konecné
asprismatické vrstvy skloviny

Upraveno podle [4]
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Piiloha 2: Seznam genetickych mutaci podle databize OMIM

Typ Al P diénor?[’ip Postizeny gen
1A AD LAMB3A
IB AD ENAM

IC AR ENAM

1E XLD AMELX
IE XL AI1E2

IF AR AMBN
IH AR ITGB6

1 AR ACP4

IK AD SP6

IIA1 AR KLK4
11A2 AR MMP20
11A3 AR WDR72
11A4 AR ODAPH
ITAS AR SLC24A4
ITA6 AR GPR68
1A AD FAMS83H
111B AD AMTN
IIcC AR RELT

v AD DLX3

Al — amelogenesis imperfecta;, AD — autozomdlne dominantni; AR — autozomadlné recesivni; XLD — X-vazany
dominantni; XL — X-vazany; LAMB3A — beta-3 laminin; ENAM - enamelin; AMELX — amelogenin;
AMBN - ameloblastin; ITGB6 - integrin beta-6; ACP4 — kysela fosfataza 4; SP6 — transkripcni faktor SP6;
KLK4 - kallikrein-4; MMP20 — matrixmetaloproteaza-20; WDR72 — WD Repeat-Protein 72; ODAPH —
fosfoprotein asociovany s odontogenezi; SLC24A4 — Solute Carrier family 24;GPR68 — receptor vazany s G-
proteinem 68; FAM83H — Family with Sequence Similarity 83 Member H; AMTN — amelotin; RELT — receptor
exprimovany v lymfoidni tkani; DLX3 — distal-less homeobox 3 [45]
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Piiloha 3: Informovany souhlas s tcéasti ve studii

Informovany souhlas s ucasti ve studii

Dentalni hygiena u pacientl s amelogenesis imperfecta

Jméno pacienta:
Datum narozeni:
Ja nize podepsany(a) souhlasim s mou u¢asti ve studii, ktera probiha v ramei bakalaiského

studia dentalni hygieny na 3. lékai'ské fakulté Univerzity Karlovy v Praze.

Byl(a) jsem podrobné informovan(a) o cili studie, o jejich postupech a o tom, co se ode mé
ocekava.

Beru na védomi, ze provadéna studie je vyzkumnou ¢innosti.
Pfi zafazeni do studie je zaruCena ochrana divérnosti mych osobnich dat.

Souhlasim s pribéznou fotodokumentaci, ktera je dilezitou soucasti studie.
Data a fotodokumentace ziskana béhem studie jsou piisné anonymni.

Porozumél(a) jsem tomu, Ze svou icast ve studii mohu kdykoliv prerusit ¢i odstoupit. Moje
ucast ve studii je dobrovolna.

Podpis uéastnika: Podpis osoby provadéjici studii:

Datum: Datum:
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Ptiloha 4: dotaznik PROM
Amelogenesis imperfecta
Pohlavi (Muz/ Zena / Jiné):

VéEk (napiste Cislem):
(K dotazniku jsou moZnosti odpovédi: Casto / Ob&as / Nikdy)

1. Jsou Vase zuby zdrojem bolesti nebo neptijemnych pociti (citlivosti)?

2. Pokud u Vas prob¢hlo zhotoveni rozsahlych dostaveb nebo protetickych praci,
trapila Vas bolest a nepiijemné pocity v minulosti?

3. Omezuji Vés zuby v konzumaci potravin, které by ste radi jedli?

4. Boli Vs, kdyz si Cistite zuby?

5. Zameskavate kvuli zubtim Skolu (krom¢ navstév u zubniho 1ékate)?
6. Jste nestastni kvtli vzhledu Vasich zubti?

7. Ovliviiuji zuby Vase sebevédomi pti usmévu?

8. Byly pro Vés zuby nékdy ptic¢inou posméchu nebo Sikany?

9. Mate strach nebo obavy ze zubniho oSetieni?

10. Celkové jste se vzhledem svych zubt spokojeni?

11. Je jeSt€ néco, co by ste chtél/a, abychom o Vasich zubech a jejich vlivu na Vas
veédeli?
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Priloha 5:

Pacient ¢. 3: hypomaturaéni forma Al (Zdroj: Archiv autorky)
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Pacient ¢ 4: kombinovana hypoplasticko-hypomatura¢ni forma Al

(Zdroj: Archiv autorky)

Pacient ¢. 5: kombinovana hypoplasticko-hypomaturacni forma Al

(Zdroj: Archiv autorky)

Pacient ¢. 6: hypomaturacni forma Al (Zdroj: Archiv autorky)
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Pacient ¢. 9: hypokalcifika¢ni froma Al (Zdroj: Archiv autorky)
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Pacient ¢. 10: kombinovana hypoplasticko-hypomatura¢ni forma Al

(Zdroj: Archiv autorky)
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