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Grandes dificuldades para o tratamento ortodôntico, 
muitas más oclusões oferecem. Entretanto, poucas são 
tão desafiadoras quanto aquelas resultantes de oligodon-
tias. Esse problema é definido como a ausência de seis ou 
mais dentes, excluindo os terceiros molares. As decisões 
de tratamento tomadas pelo profissional e o paciente 
afetarão a saúde dentária deste por toda a vida e, fre-
qüentemente, a decisão sobre qual caminho seguir não 
é óbvia.

Essa dificuldade se traduz em grande ansiedade do 
paciente e seus responsáveis. Procuram mais de uma opi-
nião, informam-se pela Internet e são muito ávidos por 
esclarecimentos durante a consulta inicial. Prontamente 
perguntam “qual é a causa disso?”

Uma grande profusão de artigos na área da patologia 
molecular tem propiciado maior compreensão sobre a 
etiologia dessa condição. Essas informações devem fazer 
parte do rol de conhecimentos dos profissionais e podem 
ser repassadas aos beneficiários do tratamento e suas fa-
mílias. 

ETIOLOGIA DA OLIGODONTIA
Estudos experimentais e em animais, bem como 

mutações genéticas no homem, têm indicado que o de-
senvolvimento da dentição está sob o controle de diver-
sos genes2,3, e distúrbios nesse desenvolvimento podem 
acarretar várias anomalias dentárias, incluindo a age-
nesia. Esta é a mais freqüente anomalia craniofacial no 
homem, ocorrendo em até 20% dos indivíduos, e pode 
estar presente como parte de uma síndrome genética, ou 
como um distúrbio familiar não sindrômico5. A herança 
é, tipicamente, autossômica dominante, mas heranças 
autossômicas recessivas e ligadas ao cromossomo X tam-
bém podem estar presentes1.

A manifestação mais grave do problema é a oligo-
dontia e devido ao seu impacto na estética, mastigação e 
fonação, muitos trabalhos têm sido feitos com ênfase na 
identificação de suas origens genéticas. Dois genes estão 
particularmente envolvidos com o fenótipo tanto da au-
sência unitária, quanto da oligodontia - PAX9 e MSX14. 
Nesse trabalho são salientadas suas participações na oli-
godontia.

Gene PAX9
O gene PAX9 está presente no cromossomo 14 e 

pertence à família de genes PAX, que engloba um grupo 
de fatores de transcrição que atuam durante o início do 
desenvolvimento do embrião. Ele se expressa no mesên-

quima derivado da crista neural dos arcos mandibular e 
maxilar, contribuindo para a formação do palato e dos 
dentes3. A expressão ocorre antes das primeiras manifes-
tações morfológicas da odontogênese3.

Várias famílias já foram estudadas que apresentaram 
mutações nas regiões codificadoras do gene ou deleções. 
As oligodontias resultantes afetam os molares1,3 em cer-
ca de 80% dos casos2 , embora pré-molares também pos-
sam ser afetados.

Gene MSX1
O gene MSX1 está localizado no cromossomo 4 e 

é envolvido com múltiplas interações epitélio-mesen-
quimais durante a embriogênese dos vertebrados4. Mos-
tra-se altamente expressado no mesênquima dos germes 
dentários em desenvolvimento, em particular durante os 
estágios iniciais da formação. Com efeito, parece ser de 
importância crítica durante as fases iniciais de desenvol-
vimento dos dentes2. Uma falha em sua expressão reduz 
a expressão de uma cascata de moléculas sinalizadoras, 
tal como a Proteína Morfogenética do Osso 4 (BMP4) e 
alguns fatores de transcrição. 

Camundongos transgênicos que o apresentam no-
cauteado (sem função) têm anomalias craniofaciais4. Em 
humanos, mutações nas regiões codificadoras causam 
oligodontias2 que afetam diferentes tipos de dentes, es-
pecialmente os pré-molares5.

A característica mais distinta da oligodontia causada 
por mutação no MSX1 é a ausência de primeiros pré-
molares, que ocorre em cerca de 75% dos casos2. 

Comparação das ausências dentárias nas mu-
tações do PAX9 e MSX1

Mutações nos genes PAX9 e MSX1 possuem ca-
racterísticas clínicas distintas quanto ao padrão das au-
sências dentárias apesar de, aparentemente, esses genes 
interagirem na formação dos dentes6. Os indivíduos afe-
tados por mutações nesses genes possuem alta - mas não 
diferente - freqüência de ausência de terceiros molares. 
Assim, a ausência do siso não é um indicador útil de qual 
gene está provavelmente afetado em uma família ou 
indivíduo. Também não há diferença na freqüência das 
ausências quanto ao lado.

Mas indivíduos que possuem mutações nas regiões 
codificadoras do PAX9 são mais sujeitos a ter ausentes 
os primeiros e segundos molares superiores, e os segun-
dos molares inferiores. Por sua vez, aqueles que possuem 
defeitos no MSX1 têm mais freqüentemente ausentes os 
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primeiros e segundos pré-molares superiores, e os segun-
dos pré-molares inferiores (Fig. 1)2.

CONCLUSÃO
Mutações nas áreas codificadoras dos genes PAX9 e 

MSX1 parecem estar presentes em várias famílias que 
apresentam oligodontias. As apresentações clínicas das 
ausências dentárias nas mutações dos dois genes são di-
ferentes.

FIGURA 1 – O padrão das ausências dentárias difere nos fenótipos das mutações dos dois genes. Os “X” indicam os dentes frequentemente ausentes no envolvi-
mento dos genes PAX9 e MSX1.
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