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INTRODUOCION 

MONGOLISMO 

Sl t6rmino mongoliemo abarca un grupo complejo de alteracionee 

entre las que la oblicuidad de las aberturao oculares es lo lll!, 

f1oiente11ente conspicua como para sugerir el caraoter!otico 

ojo sesgado de las razas mongoloides, 

Actualmente a esta afecci6n se le denomirrn más a meni1do GINUllQ 

ME DR DOW?I, La cabeza es pequefia y do nopocto redondeado por -

su corto diilmetro antero-poatorior, 

La oblicuidad de loa ojoa se ve acentuada por la estreches rlft

la tioura de loa p4rpados, La lengua eKta agrandada, y la boca 

tiende a quedar abierta dando la impran16n de estupidez, lo 

cunl está plen8l:lente de acuerdo con la eacaaa inteli~encia de

estos enfermos. 

Otros 6rganos internos ndem~a del cerebro tllmbion suelen ser -

defectuosos. Loa niños mongoloides con uofqctoe cardiacos aao

ciados tienden a morir muy j6voneo, ~Aando on ausencia de t~ -

leo facto~e de complice.ci6n vi ven bu a tu la mnd11r6z, !J\l ferti

lidad ea cacnoa, Ello por suerte, porque ln teoría gcnéticu 

predice quo la mitad do au deeoendbnciu oorín mong6licn. 

Loe eotudiot1 dol onrioti po de indi Vid u.os mon«oloideo han demo.:!_ 

trndo quo hay, con i111preaionante rogulnrido.d una anocmlía ref~ 

ridn al par liutoe6moco númuro "21" según ol oiutoon do numcra

ci6n de la confoduruci6n de Donvor. 

Habitualmente oc enouentru Unf• triaomin que ooría el reaultido 

de lo que loa .v:enetiatas llnmnn no diayuno16n. Con 0L1to oc 

quiero dar a entender que un cromooomn no 110 replico ni se Ul.2_ 

ja apronindll!1lente on lna c6lul1U1 hijs::i. P.n ti.loo circunotnnci

na una do lnn c6lulus reoultnntoo tondrd <1'At>lioudo el cromoso

ma en cuosti6n y la otra cnrocorá do él .. aunoni:tamoo quo ol cu

erno polar nen ol dofrnudodo :¡ qun ot 6v11lo obtenga al cromoao. 

ma 11xtrn, oi fuese focundndo ontoncea ol m1.,vo indivi.dllO nt'>n -
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traria 47 cro11osom1U1 en vez 41 46 normales. Habr!a tres autos~ 

aaa del ndmero 21, ea decir la cuota doble introducida ~or la

aadre a cauea de la no disyunci6n, durante la ovog~neais, m4n

•1 mlaero 21 tlnico y nol'lll&l introducido nor el espermato~oide

teOWldante. 

Ocacionalmente el autosoma extra 21 estd a~regado a otro auto

•oaa v1rt1nec11nte a los ~pos del 13 al 15. Loa ~•netiotae -

lo llaan uan11locaoi6n. In tal oaoo loa cromosO!llas 11er6n 46,

pero un cromosoma ser( m4s ~ande por componerse en realid~d -

de dos cromo11omaa unidos ~or eu centr6mero. 

n hecho de que estadfstic11111ente el mon~ol111110 eea trecuontn -

en b13oa de mujereo mayores no ae debe pues a ninguna detioJ º!!. 

et.a en el medio intr1111ter1no, como oe orein antigua.tente, uino 

mae bien a que la no dis::runc16n del cromosoma 21 es m4a proba

ble en mujeres mayores. 

Se cree que otro cromosoma u otros puedan nor eucepti bles de -

no dieyunci6n en el huevo envcjeaido. 

Bn estos pacientes se encuentran alteracionoo buco.loa caracto

rfsticas, tales como lemgua tiaurada y grande en relaci6n n la 

pequofia cavidad bucal, aalivnci6n exeaiva, palndnr profundo y

que la incidencia de carieo os menor que on pacientes normales. 

l'or 8\l grado de inteligencia requieren do un trato eel)eoial. 



CAPITULO! 

HISTORIA 30RRE EI, MONGOLISMO 

In un t>l'inoipio coao toda entel'aedad 6 alterac16n se atribu!on 

a.miles de cauaaa o caati~os sin tener en cuenta bases expet'i

mentales o de obaervac16n natural. 

PUi haata el año de 1866 cuando se descubrió el sfndrome nor -

JOH!f LARnDON DOlflf, cuya astuta observación cl!nica os aún roa! 

mente •'lida haata hoy. In un principio doto s!ndrome recibi6-

el nombre de mongolismo ~ebido a que los pacientes afectadoo -

presentaban razgos morfol6~1coo similares n los que posoon los 

individuos de raza mong61ica. 

En la actualidad lote tdrmino ha sido suplantado por el do DI! 

DROIB DB D!Jfnf en reconocimiento a ou descubridor, igualmente -

por la caracter!stica gendtica del padecimiento se le ha deno

minado también TRISOMJ:A 21. 

En el pasado numerosas ideas han Bi<.lo proPUcatas como posibles 

causas de e~te padecimiento. Down y Shuttleworth en e~ afio de-

1883 obi30rvaron que la tuberculosi11 fwnilin1· parecia ser le. c¡¡, 

uaa probable del síndrome. El miamo Shuttleworth en ol ano de-

1909 pro'Duoo quo ln edad avanzada de la madre en ol tiempo de-

11estaci6n conuti tu:!a un factor prodisponcn1;e en la ape.rici6n -

del s:!ndromo, leunlmento Oafforata au15iri6 que el nlcoboliumo·· 

en los padres podría uer un factor prodiaponente. 

Actualmente oe piensa quo lo. re.die.c16n puedo oor un 11,!¡ento ca!! 

sal de la al teraci6n p;endtio11, La proncmcia de un cromosoma º!. 

tra en el par 21 del grupo O on los ct.i.riotipoo, hn sido consi

derado como el factor responoable do lu. apnrioi6n fenotípica -

de la enfermedad. Por ob:iervucionon ronlizadtlB en numerotH)IJ 

pacientoo tl tl'1:1v60 do ún ootudio e:en6tico uo hu domo3~rt1do r¡ue 

la apario16n de ln trioomin on ln rdnnuln cromoa6mica catubo. -

relacionnda con dofectoo on la multiplicnct6n de la noria nu -

tos6mica normal. 
1 



"'ª alterac16n •• conaiderada como la m4a coim1n y aejor cono-

. o14a de todos loe 4eteotoa gonltioos, y la iaportanoia que ha

-.Sqliirido eate afndroae ae debe • que su incidencia ea cada -

.,. .. aay~r, pre•entandoae en l\lropa en uno de cada 700 naciaiea. 

.to• 7 en latadoa Unido• de norte Allllrica en uno de cada 500 n!, 

. olaientoa. 
A travla de loa aff.oa 7 por obeervac16n se puedo tomar el con -

oevto de que fste afndrome ai'ecta por i~al a todo individuo -

sin importar raaa, sexo, nivel aoc1oecon6mico, y ea una ateo -

oi6n irreveraible. 

Con relaci6n a au estado blloal oe han llevado a c~bo eatadfot! 

oaa en varios pacientes con el ofndrome 7 ne ha obtenido la in 

tormaci6n aiguientet 

le tomaron a 30 paciente• 4e ambos sexos con o4a4ea que tluctu 
mi entre 9 meses y 24 aiio• de edad, ·en quienea se comnrob6 au

condic16n tr1s6mica, con estudioa ~en&ticoa atrav~a de ce.riot!, 

poa • Se elabor6 una historia clf nica dental de cada uno de 

loa tiacientes incluyendo estudios radiogr4ficoo en aquellos C!!, 

aos en los .que uor simple obaervaci6n existia dificultad para

determinar condiciones de su arcada dentaria, 

Se detecto la presencia de placa bacterinna con ayuda de tabl!_ 

taa reveladoras de ulnca bacteriana en cavidnd btlcal., leyendo

N81lltado11 en toma inmediata, 

IJISIJLfADOS, T.aa diatintaa odadea de loa nacientes eatudiadoa -

cond1cion6 que alir,unos de loa hallazgoe pudieran limitarse a -

una etapa determinada en el deoarrollo do ou cavidad bucal, ei:i. 

oontrando en 8 de 9, de loe cuales 5 orun do oexo maeculino y-

4 de sexo femenino. La existencia de un notable rotraao en la

aecuencia de la erupo16n de la denticidn in!antil, ya que aol~ 

11no de loo pacientes de un afio 6 meaeo pronont6 una secuencio.

de erupoi6n normul, con los inciaivoo de wnboo arcadas y 1011 1\ 

primaron molaron per!ectBlllento conotituidoo. 

La le?UNn eotaba moderad11111ente lll.llllentadn do volumen. 

De loa 30 paoienteo unioll!llonto 5, todoo con d~nticidn adulta,-
2 



preaentlU'on anodoncia ~aroial comg&nita con la ausencia de 2 -

'!lie1aa dentarias en 4 de lo" 5 nacientes. 

!le todo• 101 D•oientes observados solamente en uno ae encontró 

defecto• en el desarrollo del diente, conaUtuyendo un caso t.f, 

pico de hipoplasta dentAria, en el que toda. su• niezaa esta ~ 

ban af'ectadae por éste transtorno. 

De 11n total de 477 dienteo de nabos tipos de donticidn, eotud~ 

adoe con la ayuda de un explorador, se detectaron unicwuente -

150 afectados nor caries, 89 d~ hombre y 61 en mujeree. 

In la 1n1peccidn del parodonto oe observó que el tejido gi~

val, encia aarginal o libre presentaba transtornos de tino in

tl1111atorio ~•neralizado en 14 pacientes, no observandose en 

ni~no de ••toe casos la nreaenoia de boleaa parodontuleo, ei 

•udado o •u'INJ'aci6n. 

La aparición 111acro~ldsioa aparente en loa puciontoo mayo1·ca de 

5 aftos presentó una severidad directamente nroporcional a iu -

edad del paciente, observandooo con mayor aUJ11cnto ai ce mda la 

edad del individuo, de tal modo que aproximadumente desde los-

13 afio• de edl\d ya revBBtfan las propiedadeo c¡uo detorminan ln 

· lewrua escr~tal, En 16 de loo pacientes se obnorv6 la fO!'lllar.i-

6n de fiaurao en la ounerticie lin~'Ual. 

Con relaoi6n n ln bdveda palatina, ee encontró diBVlOBta pro -

tundll:r.~nte, pudiendo inoluirsü an l~ eocala III de la olasifi

cac16n convencional y con oua arTl.lgaa palatinao muy prominen -

tes. En 8 de loo 30 paoiuntea obaervadoo exiotia en oomieuras

labiales Seudo queiloaio nngiüar. 

In 21 pacientes en quienes se etectu6 el nnftliots de la ocluai 

6n dentaria, 8 presentaron ocluo16n de tipo olaoe III y los 

restantes oclusi6n de clase tiT>O I, siguiendo loe linc.wnicntos 

de Angle. 

Bn el iaiamo grupo de 21 paciontlla el estudio do s11li vaci6n <le.!!, 

de el punto de vinta de cantidad y conaiatencil\, uo uacasa y -

3 



', tit1c14• e,n 16 pao1entea, Hoa•a y espHa en 3, y tapa.a 1 •bu!!. 
l•t• en 2. Sil 'PH es normal. 

91 abandono dt biglene es acentuado en este tipo de pacientes 

por lo. qat al no eer impuesto 6ote hábito se llegan a pel'ller -

laa p1eau dentarias. ·-· . . 
f04o eato Se ha observado atrav61 de lOB af10D grao1.. & la ob-

'aenac1dn y al ••anee ele la ciencia. 

4 



OA PI TU LO II 

APEOOIO!f' OROllOSOl.IICA 

Bl bo•br• tiene noraalment• 46 cro!Doaoau, .~oo cu.alea eatan 

cli•Jll&eatoe en 23 parea. Uno de 4stoa determina el sexo del in:.. 

di vid110; 1¡ue eon los cromosomas sexuales, dttnignado• XX f'emon!. 

no y XY maaculino. Los 22 pareo restantes so denominan autono~ 

aa11 (no determinan el sexo). Loe parea de autoaomau son hom612 

«OS, •• decir, cada miembro de un par tiene la misma_ ~oni'i111.u'.~ 

oi6n y material ••n•tico que el otro miembrQ del pur. 

J.oa cromoaomaa oexualea, por otro lado, son heter6lo1Tos, eo do 

oir, el cromoso1111 X difiere tanto en tfll!laiio como en !unc16n t.o 

talaente del cromosoma Y. 
m. cromosoma X tiene auroximadomonte cinco vocea ol tlllllaño dol 

cromosoma y, Alabas cromosomas X y Y tienen un aspecto determi

nado tanto l[l.'•n•ttco como sexual, 'Pero la int'ormuci6n "enátl.Cl>

es m4s intensa en el cromosoma X. Con ol crornoaoma '( la l:luy 

11eque"a cantidad de informaci6n ven6tica ha oomenzado a descu

brirse solo reoientemente, 

De la informaci6n ~enática dada a cada individuo depondP.n oua

oaracterea f:[oicos y cnpacidtld funcional do 11u oritania:no no:r -

lo tanto vemoa que la vida do un ser omni&zn con la fecundaci-

6n del 6vulo, La estructura y compooioión del huevo fecundado

( ci,.oto l influye en 1oe raz~os aomátiooa y montnloa futuros 

del n11eYo individuo, nero es tembien indionononble un ambiento 

favorable narn la dif'erenciaei6n emhriol611J.c!\ ooordinadn y el

crecimiento intra-uterino, 

J.os cromo11omas del huevo fecundndo provienen tlo cál.ulEUl J>enni

nativae; la mitad del huevo sin f'ecundnr y ln mitud do lnn c'

lulne A'erminativuu mnaculina11 que rertilizu 11 dicho huovo. r,oe 

cromooomae de una o6lulu germinativa hembra normal oon 23. 
Uno de el.loo ee un oromoaomn sexual y loa 22 roatanton los au-

tosoman. 
5 
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11-1• alno en una c.Uul• gel'llltnativa auculina. 

Por lo que el aexo e•t' detenntnado l'Or el croaoaoma maacul1no. 
Mi Wl• c6lula germina ti va f9111enifta (que siempre posee el cro

aoe1111a X) que ea tert111•ado ~ol'lllla c6lula ~•l'llinat1va ma~~ul1 

na que tiefte el cromosoma X tendr4 combinación XI d• or011oso -

aaa aexu.alee (feaenino), y et la calula germinativa aaaoulina

que ha fertiliaado al óvulo posee un oromos6aa Y, el hUevo 

tendrl una combinación XY del cromosoma sexual (maaculino). 

llU aparte de 6atoa oromoaomae eexualee tendrá 22 + 22 aiatono_. 
au. tioa cuales eet"1 clasificado• por ¡¡:rupon ll11111adoa cariot!. 

po lluaano. Ollya nomenclatura ea la l'ro"PUeeta de la ada'lltac16n

da l• confederación de Ohtcago 1966 (la fund~ción nacional d•

ltlae'Ye Yorlr). 
Q11JIO 1-3 ( a 
Qr9ndea cromoaomaa con centr6meroe aproximad!llllonte aedialea 

(cromosomas metac&ntricos). 

Loe trea cromooomae son rdcilmente diatineuiblen uno de otro -

por su t11111ai'10 y la pocici6n del centr6mcro. En algu.nas c4lulas 

ee observa una constricci6n aeCl\lndaria en la r•K16n proximal -

. del brazo largo del. # l. 
GI01'0 4-5 ( b ) 

Gran4ea cromooomas con centr6moroa submQdialoe (cromosomAS ou!!_ 

me~actfntrioo11). Los dos cromosomas son dif!ciloa de distinguir 

pero el cro111c1110.,,a 4 es ligeramente m4a l11rvo, 

~JUPO 6-12 y t ( e) 

OroaoaQllaa dt t11111año mediano con centrdm~rou uubmedialeo. Bl -

croaoeoaa X ae parece al m!e largo de lou cromosomas de e11te -

grupo, eapeoialmente al. 6 del que resulta dificil de diet1n 
guir. 

late grupo en el que proaenta mayor diticultnd en la identifi

cacidn l\O oMn uno de loo croaoaomaa quu lo componen. 

Ou.atro de lon autoeo:111111 del grupo o a6n rel11tiv1.W1ente mttac1fo_ 

tricoo. Se lo uuolo dietinguir con loa n\1cl(lron 6, 7, 8 y II. 
6 



1'1 cra.oaa.a Z pertenece a !Sate 11.1.bgrupo. 

trea croao1a.am aon su.bmetac4ntricoa, siendo generalmente idea 

tiflcadoa con los .. ndaeroa 9, 10 y 12. Se encuentra una cona 

triocUn en la ·parte proximal del brazo largo de por lo menoa

u.no de lo• pares, siendo habitualmente denignado con el nilmero 

9. Bn las c4lu.las femeninas normalea, un cr0111oso111a incorpora,

de foraa caracterfetioa, timidina iaot6picamente marcada en la 

aayor parte de 41, mas tarde qu.e loa otrou dol mismo gri.ipo. Se 

cree que se trata de un cromosoma X. 

GRUPO 13-15 ( d ) 

Cromoea.aa de tllllaflo mediano con centr6m~ros oBlli ·terminnlou -

( cromoeomu acroc4ntricos). Los treo paru poBlen 89.t&li tea 

qu.e re1u.lt1111 variablemente detectables. 

GlfJPO 16-18 ( e ) 

Croaoaomas algo corto• con ún centr6mero n11roximad!llllante medi

al en el cromosoma 16 y centrómoroa eubmer!1alca on 17 y 16, 

In la parte proximal del brazo largo del !6 ha aido vista 

con frecuencia una constricción aecundari1&, 

á11110 19- 20 e r > 
cromosomas cortos oon oentr6meron aproximadam&nto medialeo. 

GRUPO 21-22 y Y ( g ) 

Cromo11omas rioroc6ntricoa muy corton, Prenoncia variable 1lo oa

t411 tea en el 21 y 22. El oromoeomn y· eo nimilar pero tiende a 

tener brazoo largoo algo mno pnrnlolos, 01i.yo tamaHo varia do -

111'108 individu.os a otros. fllele aer m'8 lareo qae el 21 6 el 22. 

Laa anoaal!ae en loa elementos del cigoto, aní como loa trano

tornoo en el -biento prenatal, pueden dur origen 11 defectos -

cong,nitoo 6 a la tonaaci6n de pu.ntoo de menor roeiotencia cn

el nu.evo organismo. tau mal tol'l!lacionoo conr,6nitao se hallan -

con troouenoia en la raíz do las enfomectuc1on do la in!anoj.R. 

Lila anoaaliae de loa oromoaomno y de lou e~neo provocan mu 

ohoa de loa defectoo oboervndoo en lll infnnoie.. Adom:fa so oon2_ 

oen algu.noo factores ambicntnleo nooivoo cupuoos de alt.orur el 

7 
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·ce•arro1lo de un ci~oto por lo demás sano y ser causa, de esta 

•oda de que ae 'produzcan anomal{u. 'latos factores tienen par

' ~ticular inter6a, puea parecen 111aa esequiblea a las medidas pr~ 

ventivae que los factores pat6genos prenatales. 

;:-i.. alteracione1 cromos6micas pueden ser de nilmero, estructura 

· 6 una COllbinación de W11baa; afectan 1011 autosomaa 111 igual que 

·a los cromosomas sexuales. Precuentemente ae asocian a f'aotorea 

como: edad avanzada de loa progenit6rea, expouici6n d~ la ra -

diaci&n, ciertas infecciones virales y oer miombro de una ra -

ailia con defectos citog&nicos m~ltiples. Una vez que se pro -

ducen eataa alteraciones non capacea de perpetuarse por Di mi! 

·•os. Batoa caabioa eatruoturalea mayores puedon ocurrir en una 

fO'l'9a o no balanceada. Bn la última hay pArdidn 6 ganancia de

aateria1 genftico. lln la primera no hay cambio en la onntidad

de aaterial gen6tico pero aolo un roarreglo. Bs posible, aun-

que no esta probado que en loa sitios de ruptura y nuevno in -

aerciones de fragmentos de cromosomna haya habido un dhilo <iB -

' .tl'l.lctural permanente 6 funcional a un solo gen • 

.Anoaaliaa de la formn. 

l- No disyunción. Una falta de separación de an par d~ crom~ -

tidee en una c~l1tla on divición. 

2- Tranulocaci~n. Hay un intercl!lllbio de material genético cro

mos6mico entre doo cromosomnu no homólogos. 

3- Delecoi4n. Hay una pfrdidu de material cromoa6mico por rup

tura de una crom4tide durante la división celular. 

4- Dlp1icnoi6n. Si la ruptura ocurre en una oromátido duranto

la divia16n celular, la porción quebrada puede realinearoe a -

•i mi••• de manera que se duplican muchoe looi, en un croaooo

ma '1 ae encuentran auoentcn en el otro mieml1ro del par de ero-

aosomae. 

5- .Aparición de isooromosomuo. Bo un oromosomn on ol cual lou

brazoa de uno y de oiro lado del oontr6mero tionen el miomo 

material gen6tico en el miumo orden. 
8 
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· 6-0 lnwer•16n. La :lnverai6n ocurre ai, despu.ea de la ruptura de 

uaa crom!ti4• 1 el tra~ento 1e lldh:l1re de nuevo al miamo croma 
áoma pero invertido. lzlate el mismo material gen&tioo pero en 

Ol't•n dlf1rente. 
'°' eOllaliaa en el ndmero de CrOllOBOllaB. 

l• Mono1oaia. (nlhlero de cromoaoaae 45). Solo un aieabro di un 
par 41 oroaosomaa e•t' ~re11nte. Bj1mplo1 Mort:lnatoo, aonoao -

Id.a 21-22. 

2· 1'r:leoaia1. (ndaero de cromoaomaa 47). Oaueff.4~ por 1&11• falta 

di lllllU"&e16n de un par 4e cro11osomae d11rante 111 priaera diVi• 

1i6n meidt:lca, d~do por resultado que •e eno11entren preaent11 

trea cromosomns on lugar de loa dos habituales. Bjemplot Trie~ 

alaa lJ, 18 y " 21 " • 
)• Polisemia•. (ndaero de croaoaomaa 48). Ocurre cuando un or2_ 

aos0111a eat& representado cuatro 6 mis veces, ejemplo: lIX.lY. 

4- Jncuploidia compleja. Dos 6 m's cromosomas tibnen una vari~ 

oicSn anor111al en el nilmero, la eatructurn de estos cromoeomu -

ea anormal, Ejemplo: Trisomia 21 y Y.XX en el mismo paciente. 

, lntre lsa anomal:las cong,ni tas de nlSmoro !\O oromoaomss se pre

. aenta la trieomia 21 conocida llOr SINDROMR DE DO'li'N, por la pr~. 

aenoia de ún cromosoma extra en el par 21 del grupo G en loa -

oariotipoa. !la oido considerado como el roctor reeponeable de

la aparioi6n fenotípica de la enfermedad, por dotoctoa en la -

mult1plioaci6n do la eerio autos6m:lcft nor;nal • 

.Actual111nto oo pienua que la rnd1aci6n P11edo oor un -eente cau. 

eal de las alteracioneo gen•t:lcne. 

La mayoria de loa ni~os con síndrome do Down tienen 47 cromos~ 

aas y e1 tria6mica para un cro111oeo11a del grupo G, arbitraria -

mente se designa con ol cromosoma nilmoro 21. Bl oromoeoma IÑm,!!. 

ro 21 adicional no oupono consecutivo a una no dioyunoi6n du -

ranto el proceso me16tico en un gameto do lbn progenit6ree por 

lo gener4l de la madre. 

L.ae teorias aceren do las oauaas de la no a1uyunci6n oro111oa6m! 



ca en el e!ndrome de Down ss centran en loa etectoa Robre 11 -

,, ,. •Wlllo del enveje.cimiento, la radiaoi6n, loa virus y loa trans_ 

·-;" :tol'llOS tiroideos. Ha podido observarse ana oonstelaoi6n de na 
··.· -

: olaiento11 de nUloa con el a!ndrome en relaoi6n con epidftliH 

)."49 lle,,atit111 1nteoo1011a y de rubeola, eDtM asociacionea no 

han •ido contintadaa por otros inve11tigadore11. ~nque 11e 11abe

. que los viru11 producen rupturas cromos6mion11, no exiete eviden. 

ola de que vayan a producir un estado aneuuloide en vivo. Se -

h• coaunicado que lae madres j6venea con ninoa afectados de 

idncll'Oae d• Down preoentan una mayor treC\l!moin . un tftulo 

••• elevado de anUouerpoa, contra la tiro~lob•llin• en aua ª"'!. 
roa q~• otrae madl'es de control con descendientes normales. Se 

dea~onoce el significado de 6atos hallazgos en relación con la 

aneuploidta. 

Alteraciones eatructuralea. 

La anomalia estructural de los eutosomaa trocuent~mente obeer_ 

vada es la translocac16n, puede implicar ln ruptura 6 1nterc8!, 

bio de material gen~tico entre dos oromooomaa, La mayori• de -

laa translocaoiones afectan a los cromoeomue acroo~ntricoo de

loe grupos D y G por ejemplo D/D, D/G, G/G, pero t1111bi6n ee 

han observado casos que afectan a cromoeomun de todos loa gru

pos. Observooo que ol individuo con el genotipo del sindrome -

de Down por trnnslooac16n ea trie6micc pnru el material gen6 -

tico del brazo largo del cromosoma 21, aunque el niiaero total

de cromosomas ea normal. 

Secuencia de hechos y fenotipoa oboervado11 <in el u!ndrome de -

Down por tranolooaci6n D/21, El diagrama muootra un posible m! 
caniamo para la producción de una traneloonci6n entre un orom~ 

aoma D y 21. So deaconoce la cauan por ln que el oromooomn 21-

sc rompo. lm el dingrümn Bolo ae mueotra 1~ producoi6n de tres 

tipoo de gcunotoo on ln meioeio, 

!!!res cie:oton aon produoidon dn la fertilizo.oi6n por ol ~nmeto 

normal, montrúndoE:o oua complomentoa cro1n1w6mioo1J. Son pooi 
10 



otros comple111entos, P'-'ro no h:.m sido obanrvi.d.oa; probabl.2, 

see. debido a ql6e se produce una eran párdidn o adi-

genático que resulta letal para el cigoto. 

----·--
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- - - - -
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~ ~ 
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,., ....... "?oe?&t .. ··~ ..... 
wzev1¡.a ...... Da l>••ll ... 

.V.lt1'46L T8&..,.&•«~iil• .. , -45 ...f6 

.All:! vemos que un grupo más reducido de 'Paciontfia con síndrome

de Down tienen 46 cromosomas y 'Prenentan una translocaci6n cr2 

mos6mica entro dos cromosom88 no hom6logon. 

Laa translocacionee en el o{ndrome de Down son principalmente

de dos tipos. 

1- La de los grupos D y G, dooignadoa como tranolocaci6n D/21 

2- Los del grupo G deoignadoo oomo tranoloonci6n G/21. El té!: 

mino G/21 identifica una trenslocaci6n 21/21 6 21/22; éataa 

Plleden ser diferenciadas a trav~o de la familia. 

Laa translocaciones se clnl1ifican ademas on 1 Heredi tariaa 

es decir, J>U•de ser idP.ntificnda en oua p11dro11 fenotípicamente 

normalea , 6otu es la persona con trnnalococi6n equilibrudu 6 

normal equillbradn oaporádico; o novo, eo dooil' lou pn.dren. po_ 

seen cariotipoa normnl'lS y se oupono quo 11' tr1molocHci6n oou

rri6 en un gnmcto do lo:i pndreo y rcprnacn1.r1 ( do uno do cUo::i) 



un fenómeno matll.cionsl nuevo. Ea importi.nte pDra el uceaorllJDi

: én•o gen4tico poder identificar la trwialocaci6n como heredi t~ 

ria o esporádica. 

/. i.aa tranelocaciones heredi tariaa llevan conoi'go. U!\ mayor riea

go de residivn, mientras que las esporádicau presentan una ta

-· aa de residiva .baja. 

La frecuencia de trisomia y de tranalocacion~e hereditarias y

espor!dicas en nacientes con afnuromo de Down ea de: 

(30 722 

?30 660 

trisomiu 21,,,. 
y mos111coe -,. 

91.l 

97.9 

translooaoiones " 

8.9 

2.1 

Estos datos son correlacionados con la edad matarnil Rl nu.cimi

ento del nifio afectado. 

J.as frecuencias y proporcionea de 1110 trunslocaci onrrn !Joro di t!::, 

riaB en relaci6n con las esporádicas puede ser: 

Translocuci6n 

D/Cl H 

Eaporádicnn hcredi tnria::i 

Bdad materna 

<30 

número 16 (59~} 11(41"} 

Translocación 

G/G ¿1 

Eoporádica hereditaria 

23(92~} 2(8~) 

1'ranslocacioneo cieporódicao " 39/52 = 75'fe 

Trnnslocacioncn horoditnrius = 13/52 n 25% 
Bdad materna 

)30 

número 5(71:') 2(29;) 6( 100%) O{ 0%) 

Tranalococioncn coporódicus • ll/23 • 84.6'fe 

•rransloc(Jcioneu boredituriuo .. 2/13 ., 15.47' 

paciente afecto naci6 caando la rnudro ton:!a menoo de 30 

12 
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1111oa, la probabilidad de encontrar una translooaci6n en el 

analisis crom6aomico es aproccimadrunente de 9%. Alrededor de -

una cuarta parte de estas translocaciones son hereditarias a -

partir de un padre portador. De este modo la probabilidad glo

bal de una trenslooaci 6n heredi tnria es de " 2 " ". 

En las t'amiliaa con do;i hijos afectados, alrededor do las troo 

-cuartas partea del grupo de descendientes presentardn trisomin 

regular y el reato preoontarán- translocuci c1n herodi tu ria o mo

S!dsismo. Se douoonooll la expJ.icaci6n do l,n rcaidivu do un ni

i'o afectado con triaorniu regul(•.r, en algin111a fwniliun represe!! 

ta un riesgo fortuito, en otrna 1i.ctuan fuotorea gen.Sticos o 

nmbientnles deoconocidos que originan lit rCJpGtic16n dfJ la no -

disyunci6n. 

Oifre.e aobre el riesgo do recidivancin en el aín•lro'llfl do Down 

Edad matornc1 

15-19 2o-24 25-29 J0-34 3~-39 40-44 4~-49 

ltiesga de le poblaci6n 

goneru'!. para el 

síndrome de Down 

(nucidos vivoo) 

l!i.esgo de roc:td.t- 1/1.850, l/1. 600, 1/1. )50, 1/800, l/260, 1/100, 1/50 

vnncia observndoe .Aumentado XJ0-50 aobrc el aurnento ~5 

cuundo los caturl!, rieo¡:;o de la pobl1tci6n gonorul. 

oe cromos6micoa -

no se han efectu!. 

do en niños afec-

tos. 

tiiesgos <lo rocidivn~ 

cin si 1011 oatudioo 

croiaos6mioon en ol

niño afooto revolnn. 

13 
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l~ Triaomia Riesgo de recidivancia bajo: Probablemente 
solo liger ... ente mayor que el de la poblac16n 
gener,l. 

2~ tran•locaci6n 11 rieego observado dependerá del tipo de -
heredada la translocacidn y del aexo del pa4re por -

.. 3- tran11locaoi6n 
no heredada 

.tador. ' 

Se deaconoco el riesgo de recidiva, pero ae 
estima en menos del 1-2 %. 

~ando el paciente presenta una triaomia regular el rieago de 

recidiva ea ligeramente mAa alto que el de la pob,lacidn gene

ral.· Si el. enfenio presenta una tranalocaoi6n ospor4dioa y 

los padree tienen cariotipoe normalea, el rieogo de recidiva

•• probablemente bajo. Jtn loe caaoa en que la tranalocacidn -

ea heredada de uno de loe padrea el riesgo do recidiva obeer

vado varía, dependiendo del tipo do tranelocacidn y del eexo

del padre portador; estos riesgos ae resumen en1 

Rieagoa observados para loe deecendientoa de podrec fenotipi

c1111ente noraales con tranalocaci6nee completas equilibradas. 

Tranalocaci6n Padre Normal Portador Síndrome de Down 
equilibrado 

Deacondiente obaervado 

D/21 Madre 40" 40" '10" 
Padre 50:' 50" <2" 

21/22 Madre 33" 33" 33" 
Padre 50" 50" .;2" 

21/21 Ambos º" º" 100 " 

,.·,·' 
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Se h• obaervado moaaiciemo en el 2 a 3% de los pacientes con -

afndro•e de Down. lltisten datos que sugieren que hay un n'1inero 

red11cido de eatigmaa y un mayor grado de afectados de la inte

ligencia an paciente• con moaaicismo. Los riesgos de recidiva

en el aosaiciemo son bajos • 

. Para culc11lar el riesgo de recidiva se aconseja identificar 01 

cariotipo de los nifios con s1ndrome de Down. Si el ni~o tieno

trisomia regu.lar¡ ea decir 4 7 cromoeomno, y los padreo eoir fe· 

notipicamente nol'lllal.es puede preouponorne que loo cnriotipos -

paternos oon normales. Cuando el nino preoonta una trW1Wloca -

ci6n, debe et'ectuaree 11nn determinacidn do loa cariotif100 do -

los padrea para hacer un aceoor11111iento gon6tico, 

La mitosis se divide en cuatro partes 6 taoea: l'rot'aoo, metaf! 

ae, anatnse y telofnae, Rn la anafaae ee sepnrnn laa crom&ti -

deo que son las dos unidades lon~tudinaleo que constituyen 

un cromosoma, de modo ~ue, cada c~lula hij~ llovará toda la i!l, 

formaci6n gen~ticn de ln c~lula madre, pero on cadena ooncilla 

de DNA. llU'ante el periódo inter1'4sico que so lleva a cabo en

tre dos mitosis, onda endona sencilla do D!lA uirve como p&tr6n 

para la duplicación de la molácula. 

®® 
fil@ 
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La aeioeie consta de dos divisiónea mit6aicaa suceaivae ain -

interfaat entre ellas, cada mitosis consta de laa cuatro fa -

••• caractarfstioaa, con algunaa modificaciónee. 

l- 1111 la prot .. • I hay interc8111bio de material genético entre 

oroaoa0111aa hom6lo~oa, proceso muy importante, porque laa cll~ 

las ••X\l&lea ra11111tantes de lata reproducción llevan la into~ 

••oi6n ~enftica al descendiente, no solo de sua padrea, oino
t.abien la de sus abuelos. 

2- Bit l• anataae I se separan loa cromoaomaa homólogoa y no -

laa croa,ttctea como sucede en lo. mitóeie t:!p.l.co.. Reto. separct-

oi6n de hoa6logoa tra& como consecuencia la tol'lllao16n de cfll!, 

lu hapl0Ue11. 

l-5 lrofue 1 

1- t.ept6teno 

2- Otg6teno 

3- Paquíteno 

4- Dh>l6teno 

5- Diacinesis 

6- •eta:f'aae I 

1- hlafase I 

8- 'felofase I 
9- llitosis II 

La meioaie es un proceso en el que se formun cfluleo haploi -

des a partir de células diploides. 

16 
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C A P I T U L O III 
CARAC'l'ERISTICAS Y APECOICJnBS l!UOO PACIAL~~ 

t. aa1orla de paciente• con afndrOtlle de Down tienen triaoai• 
'··<'::"21 1 un pequefio porcentaje est4 afectado de tranalocacidn. 

La UlOtHlfa cromosdmica ea el hallazgo mds constante y es in!!;1.u 

peneabl• para el di&«fldatico etioldgico. 

11 dillgftd•tico clínico ae basa en la presencia de retraso m~n 

tal "'ª •• IN.Y variable on este tipo de paciente•. Alg1&no• •!. 
tan afectados tan oeveramonte como para ser totalmente d•p•n-

41 .. t•• 1 eatar internados en inatituoioneo. La aayoria ••tllft 

trllftatornados y ee leo puede adieotrar. pero hay un grupo ... 

eleYaclO que ae puede educar en medida variable. Regularmente

conClll'Ten a una escuela especial, aunque rarO!llente la noraal. 

Debe notar•• no obstante, que muchos de los olanificados so -

10 c .. o adieatrados se les puede ahora ensoftar a hacer mucho

•'• de lo que se suponfa y con el ambiento correcto pueden 
p .. ar al gl'l.lpO educlable. 

11 paciente mongoloide típico tiene muchas características r!, 
·ato•• que lo diotinguen del normal. 

In 1eneral ea mdo pequeHo que el promedio en estatura para su 

edad• un proceso gradual que ea menoo evidente en el ni~o pe

quefto que en el mayor. Ba regordete y camina pesad11111ente e i!!. 

clinado hacia adelante. Sus dedoo oon oortoo y fofda 1 au pi

el '!IU•de aer oeca y dspera; presenta tranatol'noD dol orecimi

ento ·de· 1os huesos l!ll'gos. t1mbien suela haber aignoo de d••!. 

rrollo defectuoso de otro tipo. 

n deaarrollo an6aaalo del cr11neo es el cauuante de la tacie -

caracterfatica, siendo el craneo brnqu1cotd11oo y en algunoo

baata biperbraquicefdlicoa, y hay un monor denarrollo del te~ 

cio medio de la cara. Bato reaulta en un 11p1azamiento del pu

ente naaal on 3/4 de loo oaaoo, y unA nur!z flutn, 

H•J defectos acularen y en la mayoria do loo oaaoA laa tiau -
17 
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.... palpebralu •• inclinan hacia abajo en linea ••di• y pu•-
4• exi•tir epioantus ( plieg1&e epio!ntioo) que ditieren dt la

·, ..Ua uil.Uc• por estar limitando al 4ngulo interno en lugar

··· •• inel\lir l• ••:ror parte del p&rpado ltUptriOJ', n ep1oanto -

,. tiende a ·d••apareoer. durante la pabertad, Son !Tecuentea lllll

. >'alteraciones or6nicaa de la conjuntiva y de loa borde• palpe-

.brales; es frecuente el estrabismo, e! como el aot.eado del -

iri• 1 pe1taftaa eaoaaas y finas, Bl cabello puede ser tino y

••cuo y a menudo hay un enrojeo11111ento en las mejillas, 

111 oido externo puede oeir: pequefto y J>lleden existir an011al1 .. -

cart1l~noaaa, 

llaJ bipotonia en loo muaeulos labialea y el labio inferior h!. 

bltualllentll cuelga flojo y illlT a mem1do con grietu peraie -

tante1, J.a l•D&U• ha~ generalmente protuc16n como oonstouen

ci• de la ~queffea de la cavidad bucal y de la hipoplaoia mq 

dibular, Su supertioie Jll.lede estar tiaurada y llena de 1111rcoa 

(l•D«U• escrotal) debido a la euoci6n y a ln reop1raci6n bu -

ce.1, y laa papilas circunvaladas est!n hipertr6fions. 

La nariz es corta, con el dorso aplanado a conoecuancia de la 

t'al."tft de· desarrollo del hueso naao.l. 'toa dientes or.ipcionan -

tar4iamente, pequefioa y ~al alineados. 

Sl cuello ea corto y existo laxitud de la piel de sus cara.o -

laterales. In la primera infancia suele manifeataroe una hiP.2. 

toni• generalizada, que oe hace manifieotn con la edad. In el 

nlfio pequeao el abdomen ea pro~inonto a oauoa de la bipotonia 

da loe 111úacu1oa del abdo~en y frecuentemonte oe acampa~ de -

diaatasio do recto y hernia umb1l1onl, 

La9 extremidades eat4n acortadno, especialmonto lns falanges, 

de •odo que las manos y loo pies non anchoo, planoo y cuadra

dos, laa mtl!\OO dan la impreoi6n 6 apariencia de palas, ,JU. 

quinto dedo eo proporcionalmente mdo pequot'lo y tiende a inout, 

var•e hacia adentro. Bn casi el 40~ do los ni~on afectados ln 

aegunda fftlange del quinto dedo oo :n¡dimontnria, estl.n auaen-

18 



\adOR lo• a11pacioa entre el ~riaero y segt¡ndo dedo de la :nano y 

: :11i••1 en loa pies 'ato ae acoapafta a menudo de un pliegue ca

te.neo proainente y de aindactilia parcial. Bl patr6n de laa -

lineu dlraica11 de las mano• y loa pies ea con frecuencia anot_ 

-:111alo ,:¡ aenudo exiate un pl1e«1.ae palmar traneverso dnico en lu

, gar de loa dos exietentes normalmente. 

i.aa alteraciones en la pelvi• osea deaoetrables radiográfica -. 

mente en la priaera infancia ooneisten en iliones anchos, ángiJ. 

los oatiloideoa p11queí'los e isquionea alarg1ufoa, 

Las anoaaliae cardiaca• 11on m's freouentoo que en la poblaci6n 

general (detecto con~'nito) y puede haber oianosia, y af'ectan

eepecialmente a las eetructuraa atrioventrJculnres. Es posible 

un tranatorno en la tiroidea, con def'icienc1a y t .. bicn oe mei:. 

ciona el pituitariamo disminuido (hipopituitariamo). 

Loe paciente• mongoloides son especialmente propenaoe a las 1!!, 

teccionea, sobre todo bronquitis y otras inf'ecoionea rcsp1rat2. 

rias y esto ee una de las principales causas del porq•1e tan P2. 

ooa sobreviven hasta una edad avanzada. TB!llbien hay una inci· 

dencia de leuoeaia m4s elevada que lo nonnal, oa do 10 a 20 

vecee mayor que on la poblaci6n general, exiBton frecucnteo a

nomalias en leuoooitoa y en ocaoiones ae hn observado un aumea 

to de alr,unas ta•aooiones de las globulinoa, . 
Loa geni tale e PUodon eotar poco desarrollndoo, está rctraaada-

la aparici6n de cnructeres Seltllales aec1ln!larioa y el pelo TlU -

viano tiende a oer lioo y de consistencia eodooa • 

No existen alteraoiónea patogn6micas en el cerebro o ln m6dula 

se han descrito poqueaaa desviaciones en loo eurcoe y las cir

cunvoluciones, e hietológic11111ente se encuentran poqueaau alte

rac~ones, en las clilulas ganglionares, así como árcrw de 1.'0?'!ll!, 

ci6n deficiente de mielina. 

Bl estado mental ostn gonoralmonte entre loo limitou del retr.!!_ 

so moderado a 1ntenao, aunque en algunos ca11011 111 tnD•t 110 dllll!. 

rrollo puedo aceroaroe n lo normal dllrunto lofl treo a cuutro -
l.9 
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pri .. ro• ailoe d1 vida, y •'• adelante d11ainulr. 
li no ••i•,•n def1ctoa congfnitoa importan,•• y •l nifto recibe 
baenoa cuidados m•dicos la durac16n de la vida J)llede aproximat 

le a lo ftONal. 

Dlla14o probablemente a la Hquedlld de la piel, con producoi6n

frecuente .de fisura• y griet&1 durante el tiempo trio, la fu -

l'IUlculo•ta y otra1 infeccione• cutanea1 a~ m'8 frecuente• que 

en o'1'&9 peraon .. normalea. 

ll nifto e• t .. blAn aAa euaceptlble a laa infeccione• reapir•ti 

rtae altaa, debido qui&as, a la diaminuoi6n del di11aetro 1nte

ro-poaterlor de la naaofaringe que contribuye a un drenaje in• 

aufiol•nte. 
n tt-cno1tlco del dndrome de Down en WI nUl.o crecido H r•l!. 
t1v .. 1nte fácil, y •• b .. a en la oombinaci6n del patr6n f!1ico 

caracter!1tico con el retraso mental. Sin embargo en 111 prim! 
raa ••anaa de vidn cunndo la mo.yoria de ui~oa son tan poco -

11anifi11toe puede resultar m'a dificil. 

Lo• 1tgnoa precoces •'ª frecuentes aon1 la facie típica, la h!, 
potonia muscular (generalizada), y l•• alteraciones der11atogl!, 

.ficaa. Bl dill!ft6atico se afirma mediante ol anillisis cromoa6m!, 
co. 
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OARACTBJUSflOAS llJOALES 

In dl•'Cinto• eatudio• efectuados en paciente e oon dndro111e de

DoW!I ae ha encontrado una se~e de variaciones bucales, entre

lae cual•• hay algu.n .. consideraciones como constantas. 

11 !lel'i4do de la enapci&n de la dentici6n primaria ae encuen -

tra frecuentemente 'retr .. ado, retraso que puede ser mayor 6 m~ 

nor en uno o en otro paciente. l!ste retraso se caructoriaa po:!'_ 

que los primeroa inci•i•o• p.ieden no erupcionar oino hrutta loa 

nueve aeaes en lu~ar do loa seia que se oonotdoran normales, e 

incl11eo 'Pl•den erupcionar primero loa prirni;roc molnreo ~:f'ant~. 

'les, antes que loa incill1vos. 

Por ello la dentici&n primaria no ee completa on ellos n los 2 

años COl80 4ebtera suceder •ino hasta loa cuatro o oinco a~oa ~ 

de edad. 

Por el con'Crario la extoliact4n de la dentición pri~aria ocu -

rre teapranamente: principalmente en incisivos. 

Be caracterhtico tambien la &.uuncia cone~ni tu o ln mal rorro~ 

ci6n 6 f\.ac16n de dientes primarios, así como eo hn obeorvado -

q11e son m!a pequei'1oe de lo no?'11lal y tienden u aor redondeados

º bulbosos. 

Los l?Rtronea fia11ralee pueden ser variad1JO y tirmden a uor más 

s11perficialco. 1,00 1ncioivoa paedon ser clo unu !ormn muu aimple 

con menor desnrrollo de lou ranmelonaa lll trJra.toa. 

En pacientea 1•d1.il toa ee e o tima que un 25f. prooentan au.1Joncia

de ine11s1vo1 en la dentici6n adulta. 

En estos lJBCientoo la incidencia de cariea no oatima on un 501\ 

~enoa que en el res~o de la poblaci6n genornl n~rmnl y un alto 

?orcentajo de estos pacientes presentan trnnutornoa parodontn

lea. lstoo transtornoe p11eden iniciarse detl(le lou treo ni'1'lD 110 

edad y cauon ¡i6rdida de incisivos primori oa nntoo do loo 5 ar.o:J 

de edad. Bn la dcntic16n adulta ástos dotootott 1mrocon ncontu_ 

arse atondo on 6ate caso loo incisivos mancli\Jtünroa, 1011 que

resultB.h primero nreotados • 
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La cau.•a 4• ••toe tranatornos aán no ba sido claramente expli

cada, pero •• aenciona como posible causa responaablo a facto

ree local•• coaoa anox:La como con••cue~cia de una pobre circu

lacidn •1&•c•ptibil:Ldad a la infecci6n', factor•• nutricionales

o una llllY deficiente hifl!iene, que ea pobre en lll aayoria de 

loa cuas. 

Hay una aeparaci6n de borde gingiv•l insertado con to:nnaci6n -

de boleas parodontale• y p4rdida progreniva de hueso de sopo1•

ta, y 6ato continua abanaando con la edad. RadiogrAtioanaente -

hay falta de claridad da la laaina dura y lae trab•cv.lae oaelUI 

parecen aAe c~rt .. y grueaaa, con eauacion medulareo mds peque 

tios. 
Las raicee de loa inciaivoa son oortae. 

Mal ocluei6n. 

11 tamailo pequeilo del aaxilar superior con ou falta de deearr.9_ 

llo nacia adelante y abajo suele resultar en una mal oolusi6n

de clase III de Aagle en un tercio o más de esos pacientes. 

PUede haber mordida crusada posterior en uno 6 wnbos lados, 

agregada a una sobre mordida incisiva invertidn. 

La mitad de loo pacientes tienen un empuje lingual debido a u

nos pocos oaao~ a la lengua que está agrandada, pero a la may~ 

ria a una fal. t11 de espacio pBl'a una lengua tie tamai'lo nparente

mente normal; esto puede producir unn mordida abierta superior. 

Suele haber falta de desarrollo labial y ponible labioversi6n

de los incisivos inferiores, acentuando lu relación incioiva -

invertidu. 

La lengua rosul ta babi tualmente grande prirll unn ca vi.dad tan p~ 

quena, por lo que amenudo hace protuci6n exponiendoln a un e~~ 

sivo contncto con el aire y por consiguiente unn resequ.edaü, -

provocundo con el tiempo fisuras en la miomu y adopta ol aspo~ 

to de una e11truoturn reseca y agrietada, q1u1 oe conono con el.

nombre de longua escrotal. 

•rambien se oboerva el paladar muy alto oon buntantc frecuonoia 
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en e1toa pacien~es. 

t.a aa11va ee mita abunnante que en un paciente normal por lo 

que provoca irritaciones en tisuraa en la comisura labial • 

.. ••'• tipo de pacinetee •• observa un bajo índice de cariee-

·4•bido a la forma de lae piezas dentariac ouyaa fisura• eon m!. 

no• profun4.. que en paciente• normale• y loe e1pacio• inter -

prozia&lea eon •'• Cllplios que nol'!llalaonto¡ ndern'• la ealiva • 

ci4n •• a.&a abQndante por lo que la autoolieis se efectua ala 
ac•ntuadamente. 

Lo• problema• parodontalea en eate tipo de pacientee son acen
tuado• ~rincip•l•e~t• porque al paciente no ee le ha fonaado -

el h''bUo de higiene bucal, 1• que ee enfoca primero ou probl!, 

aa aental que •u eatado bucal. Batos probl .. a1 parodontales se 

acentuan contorne a su edad y llega a ser c1111•a de p'rdida d• 

piea.. dentariaa. 

La lengua es un poco m4s grande de lo nol'llal y oe ve m'8 acen

tuado 4ste aspecto ~orque la cavidad bucnl ea mdo pequeña que

normallllente, presenta oupert'icie fisurada dnndo el aspecto de

l•ngua geogrd~ica, presentan fisuras en comisuras labialo~ por 

la exesiva salivación, y respiraci6n bucal, 

Sl paladar eo más profundo que en la poblnci6n generdl, 

late tino do pacientes requiere de atención dental lo mismo 

quo la pobl•ci6n generá¡, solo que su tratnmionto ser' especi

al en cuanto a la relación medico pacientn por su estado mental. 



RISfORU CLINICA 

O A P I TU L O IV 

CASO CLINICO 

Waabre -------------~-
1Sda4- 14 ai\OB 

Sezo- femenino 

Caracterfaticaa generalea 

.. tatura- 1.40 me, 

Peso- 44 kgr, 

Compleoci6n- robusta 

lacio mon&oloide, pelo ralo, y lauio·, e11tre11idndes oortaa y .

aanoa en forma de pala, aapecto general de mongol. 

Grado mental- alto 

Allteaedentes patol6gicoe 

Jtnferttedadee congAnitae- Síndrome de Down 

aitermedadee hereditarias- ------~-----

!nfermedades padecidas- enfermado.des de la infancia, gripas 

(no froouentee), 

Anteeedentee fllllliliaree 

Padre de 40 anoo no presenta el o!ndrome 

ladre de 41 &l~oo no presenta el aindrome 

flúmero de hermranos- tres normal ea, el paciente eo el menor. 

Abuelos normnluu- (ya murieron) 

ll paciente preHnta cariotipo tr.La6111ico para el par 21. 

Alergias---~---------

Soaetido a tratamiento 111.Sdico- ~-recibe oduoaci6n especial 

Sometido a medicación ----------------
!atado bucal 

Labios con poca tonisidad musculnr, fiuurao lobiulos poco mat. 

cadas, corrillos normales fl4sidoo, ooluni6n al torada olaae -

III, pio~au dentales: 
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OJ>ON!OGIUllA 1 

7654321 1234567 

6543 1 l 3456 

Caries en - primeros molares superiores, primeros premolaren 

interiores, y se~ndo premolar interior. 

Batado parodontal - poco alterado, presenta inflamaci6n do U!!, 

cia, rojiaa. 

Higiene bucal - regular 

La foJ'llla de las piazaa dentariao ea con ourcoa auperficinleo~ 

auaencia de lateral.ea inferiorea y aegundoa molares inferio -

rea, espacios internetaloa grandes en centrales inferiores, -

donde se _aloja la lengua ( la pu.nta), los centrnlea su.peri o -

re o poco beetibularisados, y los laterales suporioreo palati

nioados. 

Oboervaciones de estudio radiográfico 

La caries de piezas afectadun no hn afectado pulpn ee puede -

diagnosticar de primer grado, raices cortas, huouo poriodon -

tal sano. 

'?ratamiento n ooguir 

Dar tecnicn do oepillado 

Obturaci6n de piezae enriadas 

Se hará. bajo ant.lotooi lor.:111 

Hee11ltccloa 

Para la idontificaci6n del onciento con el dentista se dió 

en las doa primeras citan tecnica de cepillado en forma de 

juo~o, 0011 dibujo11 y manejo del copill·o por el paciente, A la 

madre t11111bi6n se lo indico como cepillnr al pnoionte, 

La t~cnicn tu' lo do barrido, en uuperioros do arriba a 11bn:to 

en inferioroa do abajo n arriba, en oclu11alca con 111ovimionto

circular, con frotruniont" en encina, Bl canillado se ofectu6-



41•r11aente y tres veces al dia. Se di6 colutorioe para deDP!l 

•• d~l cepillado, y ae enaen6 a usar la tableta reveladora, 

Loa reaultados fueron eatiafactorioe ya que la madre cooper6-

tn un 100~. La encia ae deainflll!ll6 y cll!llbi6 de color a rosa -

fuerte (era roji1a· ). Bato tud posible en el lap30 de trea ª!. 

manea, Mientras se efectu6 la obturaci611' ue piezae con cari•s 

de la manera siguiente: 

St anestellt6 al paciente localmente para que no aintiera la -

aenaaci6n ya que sus caries eran poco profundas, la obturaoi-

6n se hiso con antalgama co1ooando basen de oxido de <:In eugue

nol y de fosfato para dar mayor rea1atenoia a la maatioacidn

La obturaci6n de cada pieza se etectu6 en doe citas, Ya que -

un paciente de date.tipo no debe pennaneoer roda do 15 minutoe 
en el sillón dental, por au eotado rnentnl. 

La obturac16n debe cheaarae visual!llente ya quo el paciente no 

puede referir si eot'a alta o no. 

Bata paciente no prosent6 problemni1 neborou por lo qt\e el 

tratamiento fu~ sencillo y di6 buenos resultados. 

Sobre todo que no present6 problemas generales de salud, 

r.oo que nndn el paciente ~u~ inducido a bnso de confianza ya 

que anteriormente no hnbia sido llevado n un dentista, ya que 

oa decieibll ln nrimera entrevista con un dentista. De olla 

do"!)onderd quo el paciente seo fácil o di!icil de manejar poa-

teriormente. Ya quo ol miedo ou naturnl la primera voz ante 
algo desconocido, 

Sobre todo en 6sto tipo de pacientes qull cnptnn las cooas mdo 

lentamente y no comprenden muchau cauo1111, 
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04PlfULO V 

'l'RAf .AMIBNT03 DBNTALBS 

Bl trat11111iento dental depende mucho del nivel mental. del pac~ 

ente y de eu estado bucal. 

El mongoloide t114s inteligente puede ser trntado en el ai1t6n

dental en forma rnzonabJ.emente no.mal p111•n procedimiontoa ("'!!.. 

servad oro ti. 

Para los ael grado rnds bajo el tratamiento debe ser 1.i<lapt11cto

a 11111 neceoidndeo inmediatas y wede lim11.nrae a extrac~idnoa 

en caso de niiloe internados. No hay oontru i11dicacionea Jlarn

la anenteoia local. 

Loe nifioa con entennedadee cardiacas congánitaa necesitan un
plan de tratamiento especial que tome en cuenta esas condiciJi 

nen. En eeoa casos lae extracciones y loo ranpajea profundoo

deben hacerse bajo cobertura &ntib16tica y la terapia de con

ductos radiculareo está contraindicada. 

Bato y la euoceptibilidad a la infección t6xica influlrlin on

cualquier docisión para usar un 11nestásico, yn Aou ;iara extra2_ 

ciones 6 para coneervaci6n. 

El estado poriodontal constituye la dificultad principal en -

en el logro de la aalnd dentr\l. tn enfennodnd es progresiva y 
aún en el mongoloide de nlto grado la extracci6n puede ser i

nevitable. El tratamiento eingivnl se hace do acuerdo a loa -

principioa generales, pero habitunlmento debe ser de tipo se!l_ 

cilla. 

Hi.y qu11 toL1er en cuenta la posibilidad 1lc de>iarrollo de uno -

leucemia en eae tipo de paciemtea. 

Loo apa1·11toa ortodÓMiooa como protóaioon suelen estar contra 

indicndou por vurilill razones, el 111111 eat11do e.l.nl'(i v:ü, la len

gua relotiVlllllente grande y el tono !ll\.lBaulnr pobre hace difia:ill 

la retencidn y la oooperacidn suele eor por completa inadecu!!: 

da ani como ou mala higiene dental. 

Lae raiceu cortas son tftllbien desventnjo11a11 para el 1uovimien- 3~ "' 



to dentario ortod6ncico. 

:Prlnaipálmente debemos lograr que el paciente aprenda a tener 

hiCiene bucal; lo cu4l se lograr4 eiemore· con a;yuda de una pet, 

•ona que esta al pendiente y lo cepille ella quizila la aayoria 

de las veces. Bl cepillado para la estimulaci6n de las enoian 

ea cosa muy importante ya que de este modo se reducir' el pro-, 

bleaa parodontal. 

En la mayoria de loe eneas no existe sarro dantnl debido a la 

exeeiva aalivaci6n, en caso do estar presenta ee retira con 

una profilaxis y se dar!\ t6cn1ca de ceJ>i llndo. 

In cuanto a la caries dental ya se obeorvó que el índice ea m.t. 

nor en •ate tipo de pacientoa que en el resto de la poblaoi6n

ceneral, cuando hay presencia de cariee se prooederd a la el!_ 

minaci6n d~ ella y a obturar oigaiendo loe paeos normal.es para 

la obturación de una caVidns. l!lnpleando el mat~rial que se re

quiera, 

Cuando un paciente se atiende en el sillón dental para obtura

ciones se emplea aneateaia local si el paoionte ea de nivel 

mental alto siguiendo los poso~ que emplerunoa para un paciente 

·normal. Lo minmo para una eY.tracci6n dando d.ieta blanda y una-

higiene ndeounda y si hay necosidnd dar provonción antibi6tica. 

Bn este tipo do pacion too eo dif"ioil la tolerancia a pr6teeie

por lo quo aolo ea emplea en pnciemtea do nlto nivel y fijas -

siempre y cuando so out~ nl pnndiente de BU higiene bucal. 

ll tratamiento de comhictoo no ea posible por la propención a 

in!eccioneo, que es rlucll\ mdo racilmento on aste tipo de paci

entes • 

Bn cuanto a su oclusi6n vnmou que ea muy oevero su problema, -

pero un trutnmiento ortod6ncico no es posible llevarse a callo

porque lldomán d•l q~o 11uo oondici oneo bucalon no lo permiten el 

paciento no vu a cooporar con noootr.oo. 

Bn cuanto a loo puoiunt.1rn mongoloides con bajo nivel 11ental se 

atienden bajo anestonil\ ¡r,onornl, teniendo on c1lenta •us prob~ 
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mas cardiacos y su estado eeneral, ya que se hará .en un rnedio

adecuado y bajo vigilancia médica. 

Estos tratamientos y el exito de ellos depende en gran parte -

de el cuidado que se le preste al pu.ciente on su vida diaria,

ya que 61 por ni solo os incompetente y no logrará neimilar la 

importancia de 1111 ootado bucai. 

32: 



OO!fOLUSIONES 

La elecc:lcSn del tratamiento dental dependerá del grado •ental 

del pacien,e, 881 como de •u• neceeidades inmediatas 6 aedia

,,ae, 

ll paciente con afndrome de Down que ee atendido en el •ill6n 

den,•l ae har6 bajo anestesia local, paro tlbtu.raciones y ex 

tracc:lone• ya que el p~ciente aer6 de nivtl mental alto. 

11 paciente con afndra11e de Down con bajo nivel mental ae a

tender6 bajo aneateaie general en una unidod adecuada y debe• 

r' pe ... anecer internado ai el caao lo 11111erita. 

11 éxito o fracaso del tratamiento dental en eote tipo de pa

ciente• depender6 mas que nada de la ayudn que ae le preate -

a éste por alguien que este al pendiente y coopere en su tra

tamiento aai coao indicaciones que ae le dan al paciente y 

una preparación al que coopere con ál-. 

Taabien influye que el paciente reciba educación en alguna ª! 
cuela 6 centro adecuado, ya que si ea educable coaprender4 lo 

que le refiramos a la hora del tratamiento. 

·De todo lo tratado en este toma de pacientes oon a!ndro•e do

Down se deduce que éate tipo de pacientes requiere al igual -

que el reato de la población general atenci6n dental., y que -

eolo se ditorencia en cuento al trat11111iento vervol y se trat! 

r4 de ganar la confianza del paciente con un poco más de paci, 

encia que generalmente, dependiendo del gr11do de nivel •ental, 

que tenga el paciente. 

junque el tratamiento sea mlia prolont;ado quo su neceeidad. 

Bn eate tipo de pacientes debemos ademau do dorleo a entender 

por medio de la vioualisaci6n, nueetrns indicncioneo por la -

practicu propia. 
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