o
/,;P
Falrs

Universidad N cional Autin a de México
FACULTAD DE ODONTOLOGIA

m‘w N .m u MI»«N"‘N

\, ~<J0
”a“l‘ﬂ . c&_ﬂ\‘
/, g .'“"ir[\)”mn

li -

RV

ENFERMEDADES HEREDITARIAS Y
SINTOMATOLOGIA EN LA CAVIDAD ORAL

I E S l S

QUE PARA OBTE R EL TITULO DE:
CIRUJANO DENTISTA
P R E S E N T A:

A UEL BE JESUS  ORALES  VALDES

MEXICO, D. F. 1982




e e

Universidad Nacional - J ~  Biblioteca Central
Auténoma de México -

Direccion General de Bibliotecas de la UNAM
Swmie 1 Bpg L IR

UNAM - Direccion General de Bibliotecas
Tesis Digitales
Restricciones de uso

DERECHOS RESERVADQOS ©
PROHIBIDA SU REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México).

El uso de imagenes, fragmentos de videos, y demas material que sea
objeto de proteccion de los derechos de autor, serd exclusivamente para
fines educativos e informativos y debera citar la fuente donde la obtuvo
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro,
reproduccion, edicion o modificacion, sera perseguido y sancionado por el
respectivo titular de los Derechos de Autor.



iI.-

III.'-

IvV.-

vI.-

VIIQ_

VIII.-"

Prélogo .v.eeeeeceecanns .

Introduccidn

Conceptos bASiCOS te.ivieiancesesnscsosncenses
Temas de Enfermedades relacionadas con la he-
rencia ( Sindromes Hereditarios),

Disostosis Mandibulofacial (Sf{ndrome de Trea-
Cher=Collins)....coeeecescessscscsasncnsansons
Displasia Ectodermal Hipohidrética ( Sfndrome
de Christ Siemens Touraine)
Disostosis Cleidocraneal cereerserrs s
Disostosis Craneofacial ( Mal de Crouzon) ...
HipophoSphatasiad ..eeesescsccrsascrosnsonnssns
Hialinosis Cutdnea y de MUCOSA ..esvsessecsss
Labio Hendido ( Leporino ) con agujeros del -
1aDi0.eeeeeeeeroeesosoceansacoscecssacossnnnsas
Mal de Adison, Hipoparatiroidismo Juvenil Fa-
miliar Idiopdtico, Queratoconjuntivitis y Can
didiasis Superficial ..ceececocessrscarsonsas
Osteogénesis Imperfecta, Dentinogénesis Imper
fecta, Esclerosis Azul, Otoesclerosis y Laxi-
tud de los Ligamentos ....ceseccccsossaccaans
Sindrome de Ellis Vvan Creveld ( Displasia Con
droectodermal) ...cceeescccecssccssssssssances
Sindrome Oral Facial Digital ...
Sindrome de Papillon Lefevre ...
Sindrome de Rieger .......ce... ceeensann
Telangiectasia Hemorrdgica Hereditaria ......
Raquitismo Resistente a la vitamina D .......

SintESiS 5 0 26 5 020 00 006 90 00 PP SO PP OIS Esr e

conclusiones

Glosario

® 6 8 0 00 0o 2 0 T PSSP BSOS EDDEE L BRSO s

Bibliografia .....s0...

® 0 06 0 ¢ 0 20 000 Pp 0 s s e 00

19,
24,
28,
29,
30,
31,

33,

34,

37,
38,
39,
41,
42

43

44,
46,
55,
57,

64,

24
28
29
30
31
33

34

37

38

39

41

42

45

54

56

63

65




PROLOGDO

ESTE TRABAJO ESTA ORIENTADO PARA QUE EL ODONTOLOGO QUE

ESTA EN CONTACTO CONSTANTE CON SUS PACIENTES, ADQUIERA

CONCIENCIA SOBRE ALGUNOS PADECIMIENTOS QUE MUCHAS VE -

CES LE PASAN DESAPERCIBIDOS Y EN LOS CUALES LA GENETI-

CA TIENE UN PAPEL MUY IMPORTANTE.

DEL CONOCIMIENTO DE ESTOS PADECIMIENTOS Y SU SINTOMATO

LOGIA DEPENDERA EL TRATAMIENTO ADECUADO CON EL QUE SE-

PODRAN ATENDER A DETERMINADO GRUPO DE PACIENTES, LOS -

CUALES HAN ESTADO EN SU MAYORIA MARGINADOS EN LO REFE-

RENTE A SU SALUD BUCAL Y GENERAL.

SE PRETENDE QUE CON EL CONOCIMIENTO DE ESTAS ENFERMEDA

DES, SE LES PODRA BRINDAR UNA OPORTUNIDAD A ESTOS PA -

CIENTES, DE INCORPORARSE A LOS GRUPOS DE PERSONAS QUE-

GOZAN DE BUENA SALUD, PUDIENDO CONVIVIR CON ELLOS EN -

EL TRABAJO Y LA SOCIEDAD, CONVIRTIENDOLOS EN PERSONAS-

MAS POSITIVAS, LO CUAL ES ALGO A LO QUE TIENEN DERECHO,
COMO TODO SER HUMANO.

ASIMISMO, TODO LO ANTERIOR DARA COMO RESULTADO QUE SE -

OBTENGA MAS ETICA PROFESIONAL Y UNA MEJOR PRACTICA ODON

TOLOGICA, CON SUS BENEFICIOS CONSECUENTES.



INTRODUCCTION

La Odontologia, catalogada como rama de las Ciencias Médicas,
tiene un papel muy importante en la salud mundial. Debido a
ésto ha adquirido un gran auge en los dltimos afios,

A su vez se han investigado y estudiado enfermedades gque antes
eran desconocidas o de una importancia poco relevante. Por su
aparicién cada vez mids frecuente, se ha llegado a pensar en la
herencia como factor importante en el origen o presencia de di
chas enfermedades; es por esto que este ensayo trata de reunir
y condensar informacidén sobre algunos trastornos en la cavidad
bucal, que son poco conocidos para el OdontSlogo y en los cua-
les la genética tiene un papel muy importante.

En 1888 waldeyer introdujo al vocabulario cientifico la pala -
bra cromosoma (chromos-color; soma-cuerpo). Como sucede con mu
chos descubrimientos importantes, el reconocimiento inicial --
del papel de los cromosomas como vehfculos de la informacidn -
hereditaria debe acreditarse a varios grupos de investigadores
que trabajaron a finales del siglo XIX y principios del siglo-
XX.

El ndmero de cromosomas en un gameto es de 23 y éste se consi-
dera el nGmero haploide (n), el ndmero diploide es de 46 ( 2n).
Cualquier miltiplo exacto del ndimero haploide se denomina eu -

ploide. Por consiguiente, el ndmero cromosdmico haploide ( n )y



diploide (2n) son euploides. Sin embargo, si un paciente tiene
un namero cromosSmico gue no es miltiplo exacto de 23, como en
el sindrome de Dovn que tiene 47 cromosomas, el ndmero se deno
mina aneuploide. Una condicién que rara vez se encuentra en -
humanos excepto en abortos y en ciertas células diferenciadas

de tumores, es la poliploidfa. Esta es una condicidn euploide
( diferente a la diploide ) en la gue hay un miltiplo exacto =~
del estado haploide: 69 cromosomas es una triploidfa ( 3n ):

92 cromosomas, una tetraploidfa (4n ) y asf{ hasta miltiplos ma
yores.

La trisomia es un estado aneuploide en el cual un tercer cromo
soma homélogo estd presente ademds del par autosSmico normal.

El sindrome de Down es el epSnimo para la trisomfa 21 que es -
la presencia de tre. cromosomas 21 en lugar de dos.

La ausencia de un cromosoma se conoce como monosomfa para ese-
cromosoma.

El humano, aidn cuando puede sobrevivir con la desorganizacién

que produce en el desarrollo la informacién genética de un au-
tosoma por triplicado, no puede subsistir a la ausencia de un-
autosoma completo.

Cuando una porcién cromosdmica estd presente por triplicado co
mo se encuentra en las translocaciones, se usa el término tri-
somfa parcial, si falta una porcién del cromosoma se utilizan

los términos de monosomia o delecidn,

a) En 1923 se consideraba que el nimero o complemento diploide
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humano era de 48, No tué sino hasta 1956 en aue Tijo y Levan de
mostraron que el nimero diploide de los cromosomas humanos es -
de 46.

ELl cromosoma consiste de material hereditario, 4cido desoxirri-
bonucléico ( D N A ), dentro de una matriz protéica (histonas -
en el ser humano) y que las unidades de herencia o genes son --
segmentos de D N A.

El nimero de genes distribuidos en los 46 cromosomas de la célu
la humana se estima del orden de 100,000 ( cien mil).

b).- Los cromosomas no se distinguen individualmente salvo du -
rante la divisién celular, momento en el que se pueden ver en ~-
el microscopio de luz como corpisculos en forma de bastén que
se tifien con colorantes b&sicos. Cada uno de los 46 cromosomas
es miembro de un par homSlogo. Uno de los representantes del -
par proviene del padre y el otro de la madre,.

Veintidés de los pares son idénticos, tanto en los hombres co-
mo en las mujeres y se designan como autosomas; los cromosomas
homélogos de cada par de autosomas suelen ser indistinguibles.
Los cromosomas del par remanente se refieren como sexuales;en
la mujer son idénticos y se conocen como cromosomas X; en el-
hombre hay un cromosoma X y otro totalmente diferente denomi-
nado Y.

c) MITOSIS

La mitosis o divisién de las células somdticas es el medio por




el cual las células del cuerpo se duplican para mantenerse, o

bien, para permitir un crecimiento tisular. Las células que -
no estdn en divisién se dice que estln en interfase, ésta es
la condicién normal en la que las células realizan sus funcio
nes especificas, También durante la interfase se duplica el -
material genético, asi que antes que se lleve a cabo la divi-
sién celular ya estd presente un doble contenido de D N A que
entonces se dividird hacia las dos células hijas durante la -
mitosis.

Los cromosomas que estdn metabdlicamente activos y muy elonga
dos durante la interfase no son visibles en esta etapa y se -
aprecian con un aspecto granular,

Se reconocen cuatro etapas durante la mitosis: profase, meta-
fase, anafase y telo.ase, Es durante este proceso que una se-
cuencia precisa de eventos ocurre para dar por resultado dos-
células nuevas (hijas), cada una con el mismo complemento cro
mosémico y material genético de la célula madre.

El material citopldsmico simplemente se divide a la mitad, pe
ro en el nicleo se llevan a cabo una serie de cambios que ca-
racterizan el proceso de la mitosis.

Profase.- Esta etapa comienza cuando los cromosomas que no -
son distinguibles durante la interfase se condensan y se ha -
cen aparentes al microscopio de luz. El contenido de D N A ya
estd duplicado y cada cromosoma se aprecia con dos bandas para

lelas denominadas cromdtides, unidas en un lugar que es el cen



trémero. La membrana nuclear empieza a desaparecer y dos peque

flos cuerpos, los centriolos, migran hacia los polos opuestos a
partir de una posicidén inmediata a la superficie externa de la
membrana nuclear,

Metafase.- Esta es la etapa en la cual los cromosomas individua
les son mds f&cilmente distinguibles. El cariotipo o sea el --
arreglo de cromosomas humanos para su andlisis, se obtiene de-
laminillas en metafase, la membrana nuclear desaparece y los -
cromosomas se colocan en un plano ecuatorial unidos por sus --
centrSmetros al huso acromdtico el cual consiste en una serie
de fibras protéicas que emergen de los centriolos.

Anafase.- La separacién de las dos cromitides entre si, es la
sefial de inicio de la anafase. El centrémero se divide longitu
dinalmente y los dos centrémeros hijos se mueven hacia polos -
opuestos jalando con ello a las cromdtides, cada polo de la -
célula en divisién recibe un mismo grupo de cromosomas, idénti
co al del ndcleo original.

Telofase.- Los cromosomas hijos que ahora son cromi&tides uni-
tarias, llegan a los polos de las células al mismo tiempo que
el citoplasma empieza a dividirse en el 4rea del plano ecuato-
rial. Las dos células hijas se separan y los cromosomas se tor
nan menos densamente tefiidos hasta volverse indistinguibles; -
cuando la separacién es completa se reconoce en interfase a --

las dos células hijas.



d) MEIOSIS.

En la meiosis o divisién de las células germinales, ocurren -
dos eventos criticos que no suceden durante la mitosis ( divi
sién de las células somdticas) 1) Apareamiento de los cromoso
mas homblogos: 2) Dos divisiones sucesivas del material nucle
ar que dan por resultado células con 23 cromosomas en lugar -

de 46. Tomando en cuenta estos conceptos, consideraremos aho-

ra los eventos de la meiosis,

Primera Divisién Meidtica.

Profase.- Esta etapa de la divisién de las células germi
nales, puede analizarse en cinco subetapas bien definidas, cu
yos detalles se encuentran en textos de citologfa. Los even -
tos importantes de la profase meidtica, que no ocurren duran-
te la profase mitotica son: el apareamiento de los cromosomas
(sinapsis) y la ruptura y recombinacién de los filamentos de-
los cromosomas apareados en tal forma que una porcién de uno-
de los cromosomas se intercambia con una parte comparable con
su hom8logo; ésto es lo que se conoce como entrecruzamiento.
l.- Leptonema.- Los cromosomas se hacen visibles y aparecen
como fibras dnicas, adn cuando el D N A ya est& duplicado.
2.~ Cigonema.- En este momento, cada cromosoma se aparea con
su compafiero, de tal manera que cada porcién de un cromosoma
se asocia con la porcidén idéntica de su homélogo. Estos cro-

mosomas en sinapsis o bivalentes no se forman durante la mi-

tosis .,
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3.- Paquinema. - Ahora cada cromosoma se aprecia como un doble
filamento.

4.~ Diplonema.- Los dos miembros del bivalente empiezan a sepa
rarse, excepto en aquellos lugares en donde ha ocurrido entre -
cruzamiento y este intercambio de los filamentos en " forma de-
X" se conoce como guiasma, el cual nantiene juntos a los homélo
gos.

Los intercambios de material genético por entrecruzamiento pro-
porcionan una variedad casi infinita al complemento genético to
tal de un individuo.

5.- Diacinesis.- La etapa final de la profase se caracteriza-

porque los cromosomas se observan condensados y mds intensamen

te tefiidos.

Metafase.- Ocurre igual que en la mitosis excepto gue --
los hom6logos estd&n apareados como bivalentes, la membrana nu-
clear desaparece y los cromosomas se acomodan en un plano ecua
torial unidos por sus centrdmeros a las fibras protéicas que -
emanan de los centriolos.

Anafase.- LOs cromosomas que adn persisten con las dos -
cromdtides unidas por su centrémero, se separan de sus homélo-
gos y a cada célula hija se dirigen 23 cromosomas duplicados.
Ccomo se ve, la diferencia con la anafase mitOtica consiste en
que enéstalas dos cromatides ,de cada cromosoma se separan de -
su centrdmero y a cada célula hija se van 46 cromosomas unita-

rios.
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En la primera anafase meidStica se demuestran las bases cromosd
micas para dos de las leyes de Mendel con respecto a la heren-
cia; segregacidn y distribucién independiente. La separacién -
de los cromosomas homélogos, ya sea con el representante mater
no o paterno del par que se va a un gameto determinado ( des -
pués de divisiones sucesivas), es la base de la segregacién.La
decisién de a cual polo se dirige el homélogo materno y a cual
el paterno, es independiente para cada par, lo que representa-
la base fisica de la distribucién independiente.
La telofase en la meiosis I es comparable a la telofase mitéti
ca, salvo que hay 23 cromosomas duplicados concentrados en los
polos de las células hijas,en lugar de los 46 cromosomas unita
rios.

Segunda divisidn meidtica.
No existe entre la primera y segunda divisiones meiSticas una-
interfase en la que el DNA se replique: de hecho no hay inter-
fase entre ambas divisiones. Las etapas de metafse, anafase y
telofase son esencialmente las mismas que se encuentran en la-
mitosis de células som&ticas s6lo que en este caso Udnicamente
estdn involucrados 23 cromosomas.,
De las divisiones mei6ticas sucesivas, en la espermatogenésis
resultan cuatro espermitides y en la ovogénesis se forman un -
ovulo y tres corplsculos polares. En la célula destinada a con

vertirse en espermatozoide, el citoplasma se divide en partes

iguales, asf que después de la primera divisién meidtica se-
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forman dos espermatocitos semejantes y después de 13 segunda -
divisién, 4 espermdtides idénticas. En la mujer, sin embargo,
el citoplasma se divide desigualmente; después de la primera -
divisidén meidtica. La mayor parte del citoplasma se va hacia -
una de las células que es el 6vocito secundario y la otra célu
la es un corpisculo polar que también contiene todos los 23
cromosomas, pero con escaso citoplasma, el cual en ocasiones -

se divide antes de eliminarse, Después de la segunda divisién

meiStica persiste la misma distribucién desigual y se originan

un Svulo y otro corpusculo polar,
e).- Clasificacién de los cromosomas,

Se clasifican en,

Metacéntrico (medio céntrico).- Cuando el centrémero se -
encuentra localizado en la parte media del cromosoma.

Submetacéntrico.- Cuando el centrdmero estd desplazado --
del centro.

Acrocéntrico.- Cuando el centrédmero estd localizado muy -~
cerca de uno de los extremos del cromosoma.
Los brazos cortos del cromosoma se designan con la letra "P" y

los brazos largos con la "Q",

METACENTR . O SUBMETA ENTRICO ALROCENIRICO
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f).- Alteraciones de los cromosomas,

Entre las alteraciones de los cromosomas se encuentran:

1.- Alteraciones numéricas. La aneuploidia es la manifes-
tacidn de un error en la meiosis, que puede ocurrir en la pri-
mera o segunda divisidén o bien durante las divisiones del cigo
to. El término usual para designar este error es el de no dis-
yuncién.

2.~ Alteraciones estructurales. En la préctica clinica --
las alteraciones mds comunes observadas en la estructura de los

cromosomas son:

Isocromosomas, deleciones (incluyendo anillos) y las transloca-

ciones,

Las duplicaciones y las inversiones pueden ser también impor -
tantes.

Isocromosomas,.- Se presentan cuando en lugar de tener la-
divisién longitudinal normal del centrdmero, ésta ocurre en 4n
gulo recto a2l eje mayor. Los cromosomas que se producen por di
cha divisién son dos, uno gue tiene por duplicado los brazos -
largos del cromosoma original pero sin brazos cortos y otro --
que consiste en tener los dos brazos cortos sin ninguno largo.
Estos constituyen simultaneamente una duplicacién y una dele -
cidn.

Formacién de isocromosomas como
resultado de la divisién cromo-
sémica en plano transversal (A).

En lugar de la divisién normal-
en el eje longitudinal (B)

4
ik



Delecidn.- Cuando una porcidn de cromosoma se rowpe, la -~
cual se puede perder.S8lo la parte que retiene el centrédmero es
capaz de orientarse en el huso acromdtico y mantenerse en divisio
nes celulares sucesivas.

La ruptura puede ser en un extremo o en ambos o puede haber dos
rupturas en un mismo brazo, oon pérdida de la porcidén interme -
dia.

Cuando hay ruptura, los fragmentos son "pegajosos" y tienden a
reunirse pero si no hay material cromosdmico cercano para unfir-
sele, el extremo amputado 'cicatriza" pero persiste la pérdida
de material genético, S$i la ruptura ocurre en ambos extremos -
de los brazos, éstos estdn'"pegajosos", pueden incurvarse y reu-
nirse formando un cromosoma en anillo habiendo también pérdida-
de material genético,

Finalmente, si dos rupturas tienen lugar en un mismo brazo y no
se fusionan adecuadamente, el fragmento puede perderse y los ex
tremos proximal y distal "“pegajosos" se reunen y causan pérdida

de locigénicos.

Deleciones que originan A | O | A B - - - —“--—_
pérdida del material cro NO  VIABLE
mosdmico. Jlﬂ
A)Delecién Terminal w
B) Anillo - TTTTTTEI I TN T
ANILLO B )
C) Delecidn Intersticial NO VIABLE
“ NO V.ABLE
DELECLION

INTERSTIC AL C
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Translocacidn,
En este caso, una porcién cromosdmica se transfiere a otro cro
mosoma. Un ejemplo es la translocacidn del brazo largo de un -
cromosoma 21 a un cromosoma 14,
Un paciente con mongolismo por translocacién 14 /21 representa-
una translocacién no balanceada; el individuo afectado tiene -
46 cromosomas, un par homélogo de cromosomas 21, un cromosoma
14 normal y un cromosoma 14 estructuralmente anormal que tiene
material extra en los brazos cortos, por la adicién de los bra
?0s largos de un cromosoma.
En realidad este paciente es trisémico para el cromosoma 21.
Un paciente fenotipicamente normal puede ser portador de una -
translocacidn balanceada 14/21 y en ese caso, su cuenta cromo-
sémica ser& de 45 (un cromosoma 14 normal,un cromosoma 21 nor-
mal y un cromosoma anormal, producto de la unién de los brazos
largos del cromosoma 14 y del 21). Este paciente tendrfa casi-
todo el material genético de los pares cromosémicos 14 y 21 y-

por consiguiente, serd fenotipicamente normal.

NORMAL PORTADOR SINDROME DE DOWN
46 cromosomas Balanceado 14/21 Translocacidén no ba
45 cromosomas lanceada 14/21

46 cromosomas

| 4 % % ( % %
Translocacidén 14/21 Balanceada y no
balanceada
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llerencia Autosdmica Dominante.

Se considera que un gen es dominante cuando produce un efecto
en cualquier individuo gque lo hereda independientemen te del -
estado del otro alelo.

Por lo tanto, la transmisidén de una enfermedad dominante en -
una familia es un reflejo directo de la transmisidén del gen.
La primera caracteristica de la herencia autosdmica dominante
es que todo individuo afectado tiene un progenitor afectado -
(excepto en el caso de una mutacidn fresca).

Segunda regla de la herencia Mendeliana dominante, si la espo-
sa es normal los nifios del individuo afectado tendrdn cada --
uno una probabilidad de I:1I de heredar el gen mutante y pre -
sentar la enfermedad.

En resdimen, el patrén familiar de la herencia autosémica domi
nante es caracterizada por los siguientes datos:

l.- cada individuo afectado tiene un progenitor afectado,
hasta el punto en su ascendencia, en el que se origindé el gen
mutante por una mutacidén fresca.

2.~ Una persona afectada (con un progenitor sano y uno -
afectado) y su cényuge normal tendrén un riesgo de 50:50 de -
tener hijos afectados,

3.- Los parientes sanos de personas afectadas no tendrén

hijos enfermos.

Herencia autosdmica Recesiva,

Un gen recesivo deletéreo solamente produce enfermedad en el-
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homocigoto, de tal forma que los individuos afectados deben re

cibir un gen mutante de cada uno de sus padres. Puesto que los

genes deletéreos son relativamente raros en la poblacidén, casi

todos los sujetos homocigdticos afectados nacen del matrimonio

de dos personas heterocigotas no afectadas.

De este modo, cada nifio de dos padres heterocigotos para un gen
mutante, tiene una probabilidad en cuatro de ser homocigoto y-

presentar el tipo mutante.

Por lo tanto, es caracteristico de la herencia recesiva que la

enfermedad no aparezca en los ancestros o en los parientes co-

laterales de los sujetos afectados.

Hay més probabilidad de que ambos progenitores sean heterocigo

tos para un alelo mutante cuando son parientes y tienen un an-

cestro comin Gel cual pueden habe. heredado el mismo gen mutan

te recesivo.

De esto se concluye, que los nifios con una enfermedad recesi -

va tienen padres consanguineos m&s frecuentemente que el prome

dio.,

Herencia recesiva ligada al sexo.- LOs genes que se encuentran
en el cromosoma X pueden ser dominantes o recesivos como aque -
llos de los autosomas, pero el hecho de que las mujeres tengan-
dos cromosomas X y que los hombres sélo un X y un Y causan las

diferencias caracter{sticas de los patrones familiares en las -
enfermedades por genes ligados al X,

En resumen, las enfermedades recesivas ligadas al X muestran --
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las siguientes caracteristicas familiares siempre y cuando el
gen en cuestidn sea raro;

l.- La enfermedad aparece casi siempre en hombres, cuyas
madres son sanas, pero portadoras heterocigotas del gen mutan
te.

2.- Cada hijo vardn de una mujer portadora, tiene un ries
go de I:1 de estar afectado.

3.~ Los hombres afectados nunca transmiten el gen a sus -
hijos varones, pero lo heredan a todas sus hijas, que serd&n --
por tadoras.

4.~ Los hombres sanos nunca transmiten el gen.

Existen algunas enfermedades dominantes ligadas al X. Las ca -
racteristicas de los 4rboles genealdgicos indican que estos pa
decimientos se transmiten de una mujer afectada a la mitad de
sus hijos varones y a la mitad de sus hijas y de un hombre afec
tado a todas sus hijas y a ninguno de sus hijos.

Secregacién independiente.- LOs genes (en cromosomas dife
rentes)segregan independientemente uno de otro. En consecuen -
cia, si en una familia segregan dos genes mutantes Mendelianos,
el riesgo para un individuo dado de heredar cualquiera de las-
enfermedades o ambas, se puede calcular a partir de la ley de-
probabilidades independientes.

Enlace y entre cruzamiento: Si dos genes se encuentran en el -
mismo cromosoma no segregardn independientemente sino juntos, -

ésto es que estdn ligados,
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SIMBOLOS EMPLEADOS EN LOS ARBOLES GENEALOGICOS ("PEDIGRIS")

|

)

J

G0

HOMERE O MACHO NORMAL

MUJER O HEMBRA NORMAL

HOMBRE O MACHO AFECTADO DEL RASGO EN ESTUDIO

MUJER O HEMBRA AFECTADA DEL RASGO EN ESTUDIO

ABORTO O NACIDO MUERTO

MATRIMONIO

MATRIMONIO CONSANGUINEO O CONSANGUINIDAD

HERMANOS EN ORDEN CRONOLOGICO DE NACIMIENTO

MATRIMONIO SIN DESCENDENCIA

PROBADO CASO INDICE O PUNTOS A PROBAR

ILEGITIMIDAD

OBITO

FALLECIDO

GEMELOS MONOCIGOTICOS
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~
j/\D L{\E] GEMELOS DICIGOTICOS
U9C Q2 CIGOCIDAD DUDOSA DE GEMELOS

3 TRES HERMANOS SEXO NO ESPECIFICADO
HETEROCIGOTICO
MANIFESTACIONES DE VARIOS RASGOS

° . MUJER O HEMBRA HETEROCIGOTICA PORTADORA DE
UN CARACTER LIGADO AL X
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DISOSTOSIS MADIBULOFACIAL (Sindrome de Treacher Collins).

La Diséstosis Mandibulofacial iwmplica en gran narte las estruc-
turas derivadas del primer arco branquial, del surco y de la bol
sa.

Aunque el Sindrome probablemente fué descrito primeramente por

Thomson en 1846-47, se da el crédito de su descubrimiento a Be-
rry, especialmente a Treacher-Collins, quien describidé los com-
ponentes esenciales de este Sindrome.- Durante los afios 40, Fran
ceschetti y sus colaboradores publicaron revisiones extensas de

este Sindrome y le dieron el nombre de pis8stosis Mandibulofa

cial.

Existe evidencia de que el Sindrome se hereda como rasgo auto

sémico dominante; se trata de una penetracién incompleta y se

expresa en forma variable. Parece que el gene tiene un efecto

letal, ya que los abortos y muertes vostnatales son tempranas.
varias familias han presentado el Sindrome en varias generacio-
nes y estos casos han sido revisados por Wildervanck y Stovin.
En una revisién de 63 casos, Franceschetti y sus colaboradores
encontraron 27 casos con historia del Sindrome en la familia,
Es interesante notar que Granrud pensd que el Sindrome pudiera
ser producido también por factores ex8genos, el andlisis de la
sangre periférica no ha revelado ninguna anomalia detectable-

de los cromosomas, Las teorfas sobre el origen de este Sindro
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me han sido numerosas y fueron revisadas por Snyder. La opinién
de Mann y Kilner, que se basa en las consideraciones embriols -
gicas (sordera, ausencia de pestafias y de las gldndulas de Mei-
bomio, posicién anormal de los ojos, desarrollo esencialmente -
anormal de los dientes, etc.) sugiere que el defecto en el desa
rrollo ocurre cuando el embrién mide 50 mm. o hacfa el final --
del segundo mes del embarazo. Franceschetti y Klein sugieren -
que la inhibicidén del crecimiento debe ocurrir alrededor de la
séptima semana de vida embrional. H3vels indicé que el factor-
causante es un desarrollo incompleto de la cresta neural de la
cabeza, Sinembargo, este punto de vista no fué compartido por -
Mc Kenzie y Craig, que sugirieron gue el Sindrome resulta de un
desarrollo incompleto del flujo sangufneo ( desde el primer ar-
co adrtico hasta la arteria estapedial de la carétida externa )
o una falla real del desarrollo de la arteria estapedial, Puede
sinembargo ser mds el efecto que la causa.

MANIFESTACIONES SISTEMICAS.-

FACIES: La apariencia facial es caracteristica de las fisuras
palpebrales que se inclinan hacfa abajo, los pSmulos caidos, el
lébulo de la oreja deformado, la barba que retrocede y la boca
alargada, parecida a la de un pez, presentan una imagen clinica
que una vez vista no se puede olvidar. Otro rasgo raro es el na
cimiento de pelo en forma de lengua, que se extiende hacia la -

mejilla., Esto es visto en una de cuatro personas afectadas,




-21-

CRANEQ.- Comunmente se nota que el crdneo 8sco ¢s esencialmen-
te normal, pero los estudios radioyrdficos revelan aque las in -
tersecciones supraorbitales estdn poco desarrolladas. La protu-
berancia externa occipital puede estar bien desarrollada.- El -
cuerpo de los huesos nalares puede estar totalmente ausente, pe-
ro mds a menudo es gruesa y simétricamente subdesarrollado, con
falta de fusién de los arcos cigomdticos. Las mastoides no son-
pneumatizadas y frecuentemente son esclerdticas. Los senos para
nasales frecuentemente son pequefios y pueden estar completamen-
te ausentes. Se ha notado que el mdrgen inferior de la S8rbita -
es defectuoso.

0JOS.- Aunque la visién es comunmente normal, las fisuras pal-
pebrales se inclinan lateralmente hacia abajo ( oblicuidad anti
mongoloide) y frecuentemente hay un coloboma ( en cerca del 75%
de los pacientes) en el tercio externo del pdrpado inferior, cer
ca de la mitad de los pacientes tienen una deficiencia de las -
pestafias inmediatas al coloboma. También puede existir un colo-

boma iridial. Los puntos lagrimales inferiores pueden estar au

sentes, igual que las gldndulas Meibomianas y el listén margi

nal. También se nota microftalmia, los estudios radiogrdficos

han mostrado que los mdrgenes orbitales inferiores son anorma

les y que la cavidad orbhital es oval, con el techo inclinéndose

hacia abajo y hacia afuera.

Las anomalias del ojo han sido revisadas especialmente por Fran

ceschetti. Se ha notado que los dermoides epibulbares subconjun
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tivales, ocurren en asociacidén con la llamada " Disostosis Man
dibulofacial unilateral " ( Sindrome de Goldenhar).

LAS OREJAS.-

Muchas veces la oreja estd deformada, baja hacia adelante o es
t4 en mala posicidn. En un estudio de Stovin, 53 de los 63 pa-
cientes tenian la oreja deformada y m&s de un tercio tenia la
ausencia del canal auditivo externo o tenfa un defecto del hue
secillo, acompafiado por sordera. Los estudios radiogrificos han
mostrado esclerosis del oido medio y muy rara vez del ofdo in-
terno con una pobre delineacién de sus estructuras. Las inves-
tigaciones quirdrgicas han fortalecido los descubrimientos ra-
diogréficos.

LA NARIZ.-

El angulo naso-frontal estd usualmente obliterado y el puente-
de la nariz levantado, la nariz parece grande por la falta de-
desarrollo malar.

Las fosas nasales frecuentemente estdn estrechas y los cartila
gos axiales hipopldasticos.

ESTADO MENTAL. -

Aunque Stovin y sus colaboradores registraron que s8lo cuatro
de sesenta y tres pacientes eran mentalmente deficientes, este
porcentaje parece bajo. Uno de los invetigadores ha visto una
familia de la cual la madre y sus cuatro nifios eran retardados.

Nager y de Reyner registraron la Sinostosis del cibito y del -
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radio, en el tercio proximal, la falta de carpales y wmetacarpa-
les, la contraccién de la articulacidén bilateral del codo, la -
aplasia del pulgar y la polidactilia en un paciente con disosto
sis mandibulo-facial. Ellos emplearon el nombre de " DisSstosis
acrofacial".

Chou y colaboradores registraron la displasia de los metacarpa-
les y de las falanges al igual que la polidactilia.

Straith y Lewis al descubrir el Sindrome en una madre y sus cua
tro hijos, observaron los metacarpales anormalmente largos.
Snyder hizo una observacién similar, quien noté también la cli-
nodactilia. Se ha notado que el esterndn defectuoso estd asocia
do con el Sindrome.

OTRAS INVESTIGACIONES: Gottsegen y colaboradores han registrado

defectos ventriculo-septal y B88k y Fraccaro sugirieron también
que la malformacidén del corazdn no es poco frecuente en este --
Sindrome. Un paciente de Nagar y de Reyner tenfa una anomalia -
congénita del corazén.

MANIFESTACIONES BUCALES: La mandibula casi siempre es hipopldsi

ca. Los estudios radiogrd&ficos han mostrado que el &ngulo es mis
obtuso de lo normal y que la rama puede ser deficiente. La su -
perficie interna del cuerpo de la mandibula muchas veces es cén
cava, de manera pronunciada.

Se nota que el paladar es elevado y partido en mds del 40% de -

los casos. La macrostomia, defecto de fusidén de los maxilares -
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y mandibulas pueden ser unilateral o bilateral. No se ha calcu
lado la frecuencia exacta de su ocurrencia, pero ho es muy co
min. También se ha observado mnicrostomia, Debido al escaso de-
sarrollo del maxilar y a la frecuencia del paladar elevado par
tido, la maloclusién es comin. Los dientes pueden es tar suma -
mente separados y ser hipoplésicos desplazados o asociados -
con una mordida abierta,

McKenzie y Craig registraron la aplasia de la gléndula paréti-
da y macroglosia, pero estas observaciones no han sido confir-
madas por otros investigadores.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL: Las caracter isticas diferenciales son

tan obvias que deberia haber poca dificultad en el diagndstico.
Sin embargo, los pacientes afectados pueden -ener signos mini-
mos del Sindrome y deben ser examinados cuidadosamente.

AYUDAS DEL LABORATORIO: Rayos X.

DISPLASIA ECTODERMAL HIPOHIDROTICA ( Sindrome de Christ-Siemens
Touraine)

Los mayores componentes de este Sindrome son: Hipodoncia, Hipo-
tricosis € Hipohidrosis, asociadas usualmente con otros compo-
nentes resultantes del desarrollo defectuoso de estructuras de
origen ectodermal. El Sindrome es generalmente transmitido por

un cardcter recesivo ligado al cromosoma X y en 130 casos estu
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diados la mujer lo transmite, pero se manifiesta en el hombre:
Sin embargo, 15 mujeres han manifestado el Sindrome completo.
La consanguinidad familiar es en algunos casos sugerente de
que el mal es autosémico hereditario dominante e ilustra la ge
nética heterogénea del Sindrome en casos descritos por Kline.-
Esto es distinto, las formas hidrdticas dominantes de la dis -
plasia ectodermal.

MANIFESTACIONES SISTEMICAS. -

FACIES: El aspecto es muy caracteristico y los pacientes de di
ferentes familias afectadas son tan similares que parecen her-
manos. El erdneo semeja un tridngulo invertido. La marcada --
protuberancia frontal, el puente de la nariz deprimido, los la
bios son protuberantes y los pabellones auriculares implanta -
dos oblicuamente en la cabeza, son razgos prominentes.

PIEL: La caracteristica mds importante es hipohidrosis, y va -
que los signos no son aparentes en el primer afio, el Sf{ndrome-
puede ser frecuente hasta el segundo afio de vida., El nifio po -
dria decirse que tiene "fiebre de origen desconocido".- Inhabi
litado para sudar, debido a la aplasia de las gl&ndulas sudorf
paras, provocan intolerancia al calor con severa hiperpirexia.
La piel es suave, delgada y muy seca, debido a que no hay glén
dulas sebiceas,

La erupcién en la piel es muy comin, especialmente durante los

primeros afios de vida, arrugas finas y lineales cOn apreciadas
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alrededor de los ojos y de la boca.- Pequefias placas hiperque-
ratdsicas son observadas frecuentemente en las palmas de las -~
manos y en las plantas de los pies. Al nacimiento el nifio esté&
desprovisto de lanugo, el fino vello que cubre al feto.Después
de la pubertad, aunque la barba es generalmente normal, en las
axilas y en las regiones pubicas el vello es escaso. El pelo -
del cuero cabelludo es de color rubio, fino, tieso y corto.las
pestafilas y especialmente las cejas no existen. Las ufias de vies
y manos son normales o en forma de cuchara.

MANIFESTACIONES BUCALES.-

Los hallazgos mds comunes en cavidad oral son hipodoncia, hipo

plasia dental o algunas veces anodoncia.- Aunque los dientes -

son de origen ectodérmico y nesodérmico, se ha demostrado en -

cultivo de tejidos que el componente mesodérmico, el odontoblas
to no llegard a diferenciarse en ausencia del estrato ectodér-

mico. Los pocos dientes que pueden aparecer siempre son de erup
cidon retardada. El proceso alveolar no se desarrolla en ausen-

cia de dientes y encias,

Los estudios cefalométricos de Sarnat han indicado que aparte-

de los defectos en el crecimiento alveolar, la mandfbula y el-

desarrollo facial son esencialmente normales. Los incisivos,ca

ninos y premolares, cuando estdn presentes, son algunas veces-

cénicos en la corona., Su forma de la corona estd determinada

por el esmalte interno o sustrato amelobl&stico del gérmen den




tario,

Con esta forma especifica, no han sido reportados casos, pero
Thoma y Allen han sugerido "vigor insuficiente", debido a apla
sia incompleta de la l4mina dental.

Algunoé investigadores reportan que la mucosa bucal parece "se
ca”, Estudios histopatoldgicos de Fleischmann Evercett y Sackett
han demostrado que hay aplasia de las gldndulas mucosas labia-
les y bucales. La mucosa faringea y laringea pueden estar atro
fiadas resultando en disfonfa. varios autores han descrito atro
fia de la mucosa nasal asociada con ozena muy marcada y grave,
caracterizada por una secrecién fétida y verde. Las gldndulas-
salivales parece que funcionan normalmente, pero la secrecidén
de las glé&ndulas lagrimales se encuentra disminuida.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL. -

Aunque el aspecto fisonOmico es diferente, hay distintas face-~
tas del sfindrome que recuerda al observador otras enfermedades
o Sindromes complejos. La deformidad nasal sugiere sifilis con
génita, los dientes "cénicos" ( corona cénica) son virtualmen-
te idénticos con los vistos en la displasia condroectodérmica,
Otra forma de la displasia hidrética ectodérmica ha sido des -
crita en la cual la corona de los dientes es cénica.

En asociacidén puede haber sordera, polidactilia y sindactilia.

AUXILIARES DE DIAGNOSTICO.-

Los rayos X son de valor incalculable,
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La disminucidén de secrecién sudoripara ovuede demostrarse por -
el método de Minor y el uso de cultivos en agar, conteniendo -
nitrato de plata y cromato de potasio. Con el método de Schwch

man y Gahm o por la alteracidén de resistencia a la electrici -

dad de la piel.

DISQOSTOSIS CLEIDOCRANEAL.-

Historia.- Marie y Sainton reportaron la primera observacién -
de este desorden en un padre e hijo. La antiguedad de esta mal
formacién se puede apreciar en las observaciones hechas por =--
Grieg, en un crdneo de Neanderthal,

Este Sindorme es transmitido como un rasgo dominante autosdmi-
co, pero surge esponténeamente en algunos casos ( menos de la-
mitad), tal vez debido a una mutacién de un gen con poca pene-
tracidn.

RASGOS DIAGNOSTICOS. -

General.- Inteligencia normal, la distribucién es igual en am-
bos sexos, estatura moderadamente reducida, de severidad varia
ble.

Cabeza.- Suturas craneales abiertas con osificacién tardfa,con
crdneo Sseo abultado y protuberancia en el frontal y el parie-

tal.

Boca.~- Paladar muy arqueado, denticién tardia, dientes anorma-

les displésicos.
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Torax.- Aplasia parcial o completa de las claviculas, lo cual -
permite al paciente unir los hombros,

Manos.- Longitud asimétrica de los dedos (falange media corta, -
quinto dedo y seqgundo metacarpal largos).

Esqueleto.- En adicidén a los defectos de las claviculas y cré -
neo, existe una sinfisis ancha del pubis y malformaciones verte
brales,

Rayos X.- Se observa osificacién tardia de las suturas del cra-
neo y rama puibica, claviculas ausentes o hipoplasticas y pseudo
epifisis en metacarpianos.

curso Clinico.- El cierre de las suturas craneales puede retar-

darse por varios afios, La erupcion de los dientes permanentes -
puede ser significativamente tardia y cuando aparecen pueden --
presentar hipoplasia anormal del esmalte, quistes de retencidn,
dientes supernumerarios y raices malformadas ( que complican la
extracciébn).

La pelvis angosta en la mujer puede hacer imposible el parto.

Tratamiento,.,- S6lo sintomdtico. )

DISOSTOSIS CRANEOFACIAL.- ( Mal de Crouzén )

Esta facie caracteristica estd asociada con la Sindstosis prema
tura de las suturas craneales, de varios grados y edades en la-
que se inicia.

Puede haber acro o braguidactilia, con d6rbitas poco profundas -
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semejando hexoftalmus y hay riesgo de dafo al nervio &ptico,pre
senta hipertelorismo, hipoplasia del maxilar, la nariz en forma
de punta, el labio superior corto, el paladar muy arqueado y --
corto y se presenta maloclusién. El retraso mental es un rasgo
ocasional, as{ como la coartacién y estenosis adrtica.

Se puede presentar dafio visual progresivo, frecuente en muchos

pacientes y puede ser necesario que el paciente sea sometido a

neurocirugfia.

HIPOPHOSPHATASIA. -

Esta condicién probablemente se hereda como un rasgo recesivo-
autosdémico que fué descrito por Rathbun en 1948.

Est8 caracterizado por anomalias en el esqueleto, bajo nivel -
en el suero de alcalino-fosfatasa, presencia en orina y en el
plasma de fosfoetanolamina y pérdida prematura de los dientes,
la exfoliacién de los dientes puede ser el primer signo.
Severas manifestaciones ocurren en el periodo neonatal y del -
60% al 70% de los nifios afectados mueren después del nacimien
to. La aparicién de la enfermedad en forma menos grave no se -
reconoce hasta la edad adulta.

El pronéstico es bueno si las manifestaciones no son severas a
temprana edad, pero alin as{ ocurren deformaciones del esquele-
to. Los infantes severamente afectados sufren disnea, cianosis,
crecimiento retardado, vémito, calcinosis renal y falta de cal

cificacién en el créneo. La causa de la muerte puede ser por -
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dafio renal, debido a hipercalcemia o falla pulmonar y cardiaca.
El principal defecto es la falta de fornacidn en la vaduracidn
del hueso.

Las personas afectadas que llegyan a la infancia, muestran cam-
bios de raquitismo, sinostosis prematura del crdneo, arqueamien
to de las piernas, fracturas y pseudofracturas, &dreas irregula
res de osificacidn que pueden ser vistas en las terminaciones-
metaficeas de los huesos largos.

La condicidén se nota por la pérdida de los dientes primarios -
en edad temprana.

Los incisivos primarios son los dientes que se pierden més fre
cuentemente,.,- La pérdida ocurre espontdneamente o después de -
un ligero trauma y sin evidencia alveolar o parodontal,
Histolbégicamente los dientes extruidos presentan casi total es

casez de cemento. Casi no existe el ligamento parodontal.

HIALINOSIS CUTANEA Y DE MUCOSA. -

Este Sindrome consiste de una infiltracidén nodular amarillenta
de la piel y membranas mucosas, mas disfonia,

Siebenmann descubridé este Sindrome en 1908. Otros casos fueron
descritos en los afios 1920's.

Urbach y Wiethe definieron esta condicién y le aplicaron los -

términos cutis lipoidico y mucosa y lipoidica proteinosis.

El Sindrome es transmitido co.o un rasgo autosédmico recesivo.
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[la aparecido con frecuencia en hermanos y varios pacientes han
tenido parientes consanguineos.

En forma dispersa de nédulos amarillentos y confluentes o en -
capsulados que comunmente aparecen en la cara, cuello, axilas-
y manos a temprana edad. Se desarrollan excrescencias en las -
margenes de los pi&rpados y le sigue la pérdida de los cilios,
Lesiones hiperqueratdsicas de color amarillo-café que aparecen
en las rodillas, codos y superficies proximales interarticula-
res de los dedos.

Calcificacidn intercraneal ha sido encontrada en un considera-
ble nimero de casos, estd localizada abajo de la fosa pituita-
ria en el hipocampo, falx cerebri o 1l8bulos temporales,

La voz puede ser rcaca desde el nacimiento o se puede hacer =--
ronca en la pubertad.

La inhabilidad de la mayorfa de los pacientes para llorar al -
nacer es evidencia de un avanzado y temprano desarrollo en la-
laringe. La laringoscopia muestra placas blanco amarillentas =
en la epiglotis, pliegues ariepigléticos y regidén interarite -
noide.

Las cuerdas vocales son gruesas y nodulares y su cierre es in=-
suficiente.

Puede presentar disnea severa y la laringotomia puede ser nece
saria. La boca es el &rea mids extensamente afectada. Casi to -
dos los tejidos bucales se ven infiltrados por placas blanco -

amarillentas, elevadas, del tamafio de un chicharo, que apare -
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cen frecuentemente antes de la pubertad y gradualmente se an -
mentan en forma,

El labio inferior tiene apariencia de adoguin. Fisuras radia -
das pueden aparecer en los adngulos de la boca. La lengua se en
durece, se torna gruesa y larga y el limite del suelo de la bo
ca con marcada infiltracidén del frenillo y pliegue sublingual,
Las papilas dorsales se pierden. Con infiltracidén en la mucosa
bucal, la papila del conducto parotfideo nuede ser estenosada.-
La extensién de la infiltracién en la faringe puede resultar -
en disfagia.

La denticién puede estar severamente afectada. Los dientes pue
den tener fallas en su desarrollo o pueden ser hipopldsicos,es
pecialmente los incisivos laterales superiores, los caninos y-
los segundos premolares superiores e inferiores.
Microscépicamente hay hialinosis de las capas superiores del -
corium o dermis, comenzando cerca de las vequefias arteriolas -
de las gl&ndulas sudoriparas. Las fibras el&sticas son destrui
das, Las fibras argirofilicas aparecen a través de la dermis,-
El material hialino se mancha intensamente, peridédicamente con
dcido Schiff y parece ser una glucoprotefna con lipidos asocia

dos.

LABIO HENDIDO ( leporino) CON AGUJEROS DEL LABIO.-

Este desorden de herencia dominante como caracteristica princi
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pal tiene agujeros en el vermelldn del labio inferior, que son

las aberturas de las gl&ndulas accesorias. La descarga de muco

sa de estas fosas, puede ser tan dolorosa como para hacer ne-

cesaria la extirpacidn de las fistulas.

Desde el punto de vista genético, la consideracién mds importan
te es que mis de la mitad de los pacientes presentan fosas en-

los labios ( de aspecto familiar), tienen un labio leporino y/o
paladar hendido.

Por consiguiente, cuando se consulta por labio leporino o pala

dar hendido, el Médico debe examinar cuidadosamente los labios

del paciente y la historia de los padres, oronosticando la ba-

ja recurrencia del padecimiento. Si las fosas de los labios es

tdn presentes en un progenitor, el riesgc para el nifio, de te-

ner fosas en los labios, es del 50% y para labio leporino y/o-

paladar hendido cerca del 25%.

MAL DE ADISON, HIPOPARATIROIDISMO JUVENIL, FAMILIAR IDIOPATICO,
QUERATO-CONJUNTIVITIS Y CANDIDIASIS SUPERFICIAL.-

La Asociacién de Candidiasis con Hipoparatiroidismo Idiopatico
y Mal de Adison, han sido conocidos desde hace muchos afios. En
algunos casos han sido reportados Hipotiroidismo, Anemia Perni
ciosa, Cirrosis Juvenil y Disfuncidén Ovdarica. Este Sindrome --
ocurre frecuentemente en gemelos y en parientes consanguineos,

lo cual sugiere que se hereda en forma autosSmica-recesiva.




La expresividad ha sido variable., Spinner, plizzard y Childs -

sugirieron una heterogeneidad gyenética para el Sindrowme,

Todos los componentes del Sindrome pueden no aparecer simultd-

neamente. La Candidiasis es casi la primera, ocurre durante los
primeros 6 afios de vida.,- Los otros siguen entre los 3 ueses y

los 13 afos de vida, El hipoparatiroidismo e hipoadrenocorti -

cismo aparecen mas frecuentemente (en ese Srden) entre las --

edades de 9 y 12 afios. El hipoparatiroidismo es usualmente ma-

nifestado por tétanos.

El nivel del calcio sérico es reducido y el fésforo sérico es-

elevado, en la ausencia de enfermedad genitourinaria significa

tiva o enfermedad gastrointestinal. La inyeccién de la hormona

paratiroidea resulta en una elevacién de calcio sérico y de ex

crecién del fdsforo urinario.

En la necropsia, la ausencia de gldndulas paratiroideas o subs

titucidn por grasa se han hecho notar. E1 Mal de Adison, apare

ce aparentemente pronto, después de la aparicién de hipoparati
roidismo. La muerte debida a crisis adrenal es comin y la ne -

cropsia muestra atrofia adrenocortical del tipo " citotéxico .
A veces 1l0s pacientes con este Sindrome han encontrado que tie
nen hipotiroidismo primario, La relacién de la candidiasis con

las deficiencias endécrinas es conocida. La necropsia no sugie

re el desarrollo micético de estas gl&ndulas, tampoco los hon-

gos elaboran una toxina capaz de producir cambios,

La piel es seca y el pelo del cuerpo y el cuero cabelludo, son
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usualmente quebradizos y esparcidos. Se puede desarrollar alo-
pecia total, especialmente después de la terapia con dihidro -
takisterol. Las ufias frecuentemente son delgadas, quebradizas

y por lo general se encuentran invadidas de candidiasis.

En estos padecimientos han sido notados: aumento de la presién
del fluido cerebro espinal, papiledema, calcificacién intracra
neal, crisis epileptiformes y retraso mental.

También han sido observados misculos contorsionados y calambres,
tétanos, dolor abdominal, parestesias y rigidez,

Pueden formar parte de este Sindrome: quratoconjuntivitis, fo-

tofobia, cataratas, ronquera, laringoespasmo y disnea.

La candidiasis oral puede envolver a los labios, lengua, muco-
sa bucal, paladar . laringe, con gruesas capas blanco-cremosas
en relieve, las cuales al ser desprendidas van a tornarse ro -
jas y sangrantes, provocando ardor en toda la zona afectada.la
mucosa entre las placas es casi regularmente hiperhémica y la-
lengua puede estar desprovista de papilas. La estomatitis angu
lar puede extenderse sobre una considerable porcién de la piel
perioral. Similares sintomas de mucosa anal y vaginal han sido
descritos. Cuando el mal de Adison aparece, son vistas en la -
boca &reas de pigmento melanfnico, especialmente en la mucosa-
bucal y paladar. Los dientes son 8speros y las coronas muestran
ligeras puntas u ondulaciones transversas de hipoplasia del es

malte, en la lamina dura han sido observados engrosamiento y -
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densidad incrementada,

OSTEOGENESIS IMPERFECTA, DENTINOGENESIS IMPERFECTA, ESCLEROSIS
AZUL, OTOESCLEROSIS Y LAXITUD DE LOS LIGAMENTOS.

El Sindrome consiste de fragilidad 6sea, esclerosis clara o azul
sordera, ligamentos laxos, denticién defectuosa. Es hereditario

como un rasgo dominante autosdémico, pero s6lo un tercio de las-

personas afectadas tienen antecedentes familiares de esta condi

cién, S6lo uno de tres pacientes tiene el Sindrome completo. La

expresividad es variable.

Los nifios con osteogénesis-congénita imperfecta, pueden nacer -

muertos o sobrevivir por poco tiempo.

El crdneo es grande, la frente es gruesa y protuberante y las -

pelfculas radiolégicas muestran marcada delgadez del cr&neo Sseo
y numerosos huesecillos del 4rea occipital. Los huesos largos -

especialmente los de las piernas estidn arqueados.

Practuras subperiostales del eje y miltiples microfracturas en-

las epifisis son frecuentes, asi como cifoescoliosis y pectus -

carinatum o excavatum ( torax excavado ).

La esclerosis clara (azul) es el rasgo mds constante; la sorde-

ra es uno de los hallazgos mds frecuentes, deneralmente aparece

en la tercera década de vida, es progresiva y es debida a la --

otoesclerosis, Raramente se observa sordera completa.

Los dientes temporales estdn afectados en 80% de los pacientes-

y los dientes permanentes en 35%.




La relacidn entre el poco desarrollo de la dentina y el grado-

de compromiso del hueso no es aparente, La corona del diente -

es verticalmente mds chica que lo normal., Los dientes son trans

ldcidos u opalecentes cuando erupcionan y se obscurecen con la
edad, se tornan grises, rosa, ambar o azulados. El esmalte por-
lo general se rompe. Las raices son delgadas, finas y cortas,La

cAmara pulpar y conductos son cortos y pueden incluso estar au-

sentes.

SINDROME DE_ELLIS VAN CREVELD {( Displasia Condroectodermal)

Este Sindrome fué reconocido en 1940, consiste tipicamente de -

polidactilia bilateral de las manos, condrodisplasia de los hue

sos largos, resulta:ndo el enanismo acromegdlico, displasia hi -

drética ectodermal, afectando principalmente las ufias y los dien
tes y la mitad de las personas afectadas padecen malformaciones

congénitas del corazén.

Este Sindrome es hereditario, como un rasgo recesivo autosémico.
Encontramos consanguineidad en 30% de los casos. Mc Kusick noté

50 casos en 31 familias aisladas de la Secta Amish.

Otras anormalidades esqueléticas han sido reportadas en casos -

ocasionales, usualmente se presenta marcada coiloniquia e hipo-

plasia en las ufias.

las personas afectadas pueden tener criptorquidismo, epispadias

o hipospadias. Un tercio de los pacientes son retrasados menta-
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les no avanzados. Las nanifestaciones bucales son caracteristi-
cas y constantes. La porcidn anterior del labio superior estd -
fusionada con el wdrgen ygingival waxilar, asi gue ningin plie -
gue mucobucal anterior existe, debido a la fusidén. El labio su-
perior tiene una ranura en forma de V en la porcién media. E1 -
espacio ocupado normalmente por los dos incisivos centrales en

la primera o segunda denticidn, generalmente estd ocupado por -
un solo diente anormal en forma de pico.

Las coronas de los dientes tienden a ser cénicas en la punta y

a veces tienen esmalte hipopldsico. M&s del 50% de las personas

afectadas tienen dientes desde el nacimiento,

SINDROME ORAI, FACIAL DIGITAL.

El sindrome de frenillo mdltiple hiperpldsico, lengua hendida,
distopia cantorum, hipoplasia de los cartflagos del ala de la
nariz, el labio superior estd medio pegado, paladar hendido asi
métrico, malformaciones digitales y ligero retraso mental. Esto
fué descrito por Papilldn Seage y Psaume en 1954, El1 Sf{ndrome
es hereditario como el cromosoma X de cardcter dominante en hom
bres, por ésto limitado a mujeres.

La cara es caracteristica por el desplazamiento lateral del can
to interno, hipoplasia de los cartfilagos del ala de la nariz,an
cha en su base. El labio superior es corto. Son comunes la erup
cién desvanecida en cara y orejas, pero desaparece después de

los tres afios de edad. Aproximadamente el 65% de las personas




afectadas tienen sequedad del cuero cabelludo o alopecia.

Las malformaciones digitales asociadas con el Sindrome, en &r-
den de frecuencia son: clinodactilia, sindactilia y braquidac-
tilia. Las malformaciones de los dedos del pié son menos comu-
nes. Los huesos son tubulares y cortos en manos y pies, son
mids gordos y cortos que lo normal, con cierto grado de osteopo
rosis. La base del crdneo tiene el dngulo craneal aumentado.De
un tercio a un medio de las personas afectadas sufren de retra
so mental ( coeficiente intelectual de 70 a 90 ).

El grosor e hiperplasia en la parte alta del frenillo hace de-
saparecer el doblez mucobucal. El frenillo también se extiende
a través del labio superior debajo del borde del vermellén, pro
duciendo una linea media hendida,

Hendiduras laterales del paladar se producen por surcos bilate
rales levantados desde la frénula bucal del maxilar. El pala -
dar estd entonces dividido en un segmento anterior ( atr&s de-
los caninos) y dos procesos posteriores. El paladar blando, co
munmente tiene una hendidura completa, asimétrica. El pliegue-
mucobucal inferior esti atravesado por gruesas bandas fibrosas,
especialmente en la regién de los incisivos laterales inferio-
res, los cuales producen levantamiento del proceso alveolar y-

por extensidén, bifurcacidén lingual, trifurcacién o tetrafurca-

cién.

Como el 50% de los pacientes tienen una pequefia masa blanquesi
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na hematomatosa en la linea media de la superficie ventral de -
la lengua. La masa estd formada por un tejido conectivo fibroso,
tejido de la glandula salivar, unas pocas fibras de misculos es
triados y raramente cartilagos. Un tercio de los pacientes tie-
nen anquiloglosia.

El Sindrome de Mohr Rimoin es similar y es hereditario, como un

caricter recesivo autosdmico.

SINDROME DE PAPILLON LEFEVRE.

El sindrome de hiperqueratosis de las palmas de las manos y plan
tas de los pies y destruccion prematura del ligamento parodontal
de dientes temporales y permanentes con pérdida subsecuente de-

los dientes, fué descrito en 1924,

Es transmitido como un rasgo autosémico recesivo con penetracién
completa. La hiperqueratosis palmar y plantar puede ser conside

rada como la principal manifestacidén.

Generalmente precede el envolvimiento parodontal de la denticién
primaria, Después de la erupcién normal de los dientes tempora-

les, la encfa se torna roja, inflamada y esponjosa, sangrando -

fdcilmente.

La destruccién del ligamento parodontal comienza cuando los dl-

timos molares primarios han erupcionado. Profundas bolsas paro-

dontales exhudan lfquido seroso a presién., Extensa destruccién-

del soporte alveolar del hueso.
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Todos los dientes han sido mudados entre los 4 & 5 anos de --
edad y permanece la inflamacidén alveolar. El proceso se repite
con sintomas mds pronunciados cuando los dientes permanentes -
erupcionan.

Excepto por los terceros molares, el paciente se torna general

mente anoddntico a los 16 afios. Las prétesis son bien toleradas.

SINDROME DE RIEGER.

En 1935, Rieger describié un Sfndrome consistente en hipodon -
cia, hipoplasia del iris y distrofia mioténica. La condicién -
es hereditaria como un rasgo dominante autosémico,

Los hallazgos méds notables son: Hipoplasia y allanamiento de -
la superficie anterior de. iris y la presencia de sinequia an-
terior, desde el iris a la cérnea, atravesando la cd&mara ante-
rior. Las pupilas discoricas, el iris con aberturas debido a -
la traccién de estas sinequias.

Otros hallazgos oculares incluyen aniridia, atroffa Sptica, mi
crocérnea y opacidad cérnea.

Hay distrofia mioténica como también siringomielia y distrofia
muscular., Las manifestaciones orales incluyen subdesarrollo re
lativo del premaxilar e hipodoncia. Ha sido reportada ausencia
de los dientes. Hipoplasia del esmalte y una corona cénica - -

han sido también asociados con el Sfndrome.
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TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA, ~

Este Sindrome se caracteriza por miltiples dilataciones venosas

y capilares de la piel y membranas mucosas, con repetidas hemo-~

rragias.

La enfermedad es hereditaria como un rasgo dominante autosdmico.
Es mds comin entre judios gue entre otras razas y raro en raza -
negra. La edad en que se presenta es casi siempre en la segunda

o tercera década de vida. Se observan en la cara telangiectasias
nodulares con forma de alfiler y aspecto ardcnido. Se ven afec-

tados los orificios nasales, los oidos, cuero cabelludo, dedos-

de pies y manos y base de las ufias. Lesiones en la mucosa nasal

que provocan epistaxis frecuentes. Generalmente sangrados de na
riz provocan que aparezcan telangiectasias cuténeas.

En la cavidad oral, ocurren telangiectasias, especialmente en -~

las uniones mucocutdneas de los labios y sobre el dorso anterior
y punta de la lengua. Ocasionalmente ocurren en el paladar, mu-

cosa gingival y bucal. La segunda situacidén de sangrado m&s co-
min (después de la nariz) es la cavidad oral; especialmente los
labios y la lengua.

La hemorragia puede empezar por la invasidén de membranas muco -
sas en el tracto gastrointestinal, conjuntiva, vagina, dtero y

vejiga. Cualquier drgano puede ser afectado por la enfermedad,
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RAQUITISMO RESISTENTE A LA VITAMINA D.

Este desorden comin es hereditario, por el cromosoma X dominan-
te y consiste en hipofosfatemia asociada con disminucidén de la-
reabsorcidén tubular renal de fosfatasa inorgdnica, raquitismo u
osteomalacia en algunos casos y resistencia a las dosis usuales
de vitamina D,

Las personas afectadas pueden estar divididad en cuatro subgru
pos consistiendo éstos en: 1).- Hipofosfatemia asintomdtica.-
2) .- Hipofosfatemia en edad adulta con deformaciones post-ra-
quiticas inactivas. 3).- Hipofosfatemia en edad adulta con de
formidades y atonfa, craneostosis y convulsiones. 4).- Hipo -
fosfatemia con ragquitismo resistente en la infancia.

La hipofosfatemia se empieza a manifestar antes del primer afio
de edad. Adultos hipofosfatémicos pueden mostrar bajo fosfato
inorg&nico como el dnico sintoma,

Si hay evidencia de raquitismo en la nifiez, corta estatura y-
el arqueamiento de las piernas persiste hasta la edad adulta,.
Algunos adultos podr&n mostrar evidencia de osteomalacia carac
terizada por pseudofracturas y fosfatasa alcalina sérica lige
ramente elevada.Las dosis masivas de vitamina D hacen retroce
der estos cambios.

Solo unos cuantos pacientes tendrén tales sintomas, como debi
lidad muscular, atonfa, craneostosis y convulsiones,

Los hallazgos m&s frecuentes en boca son miltiples abscesos -~
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dentoperiapicales sin evidencia de caries o de fracturas. Lin-
foadenitis regional estd presente en los casos crénicos., Las -
radiografias intraorales muestran cuernos pulpares agrandados.
Los tractos son radioldcidos extendiéndose desde la pulpa a la
unién amelodentinaria y frecuentemente con 4reas radioldcidas-
0 periapicales. Ambas denticiones son afectadas.

Abscesos periapicales son resultantes de la exposicién de la -

pulpa a través de los diminutos tractos dentinales.




Ksta breve Sintesis que he desarrollado,

espero que sirva para -
dar marco al tratamiento de los Sindromes Hereditarios vistos an

teriormente como son:

LA DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL.- Caracterizada por: macrostomia o

microstomfa (defecto de fusién de los maxilares) unilateral o bi
lateral, paladar elevado y partido, la maloclusién es comin con-
los dientes separados e hipopl&sicos, desplazados y asociados =--
con una mordida abierta, con posible macroglosia y aplasia de pa
rétidas; la mandibula estd hipopldsica. Muchas veces la oreja es
t4 deformada y hay acusia (sordera).

DISPLASIA ECTODERMAL HIPOHIDROTICA.- En este Sindrome hay hipo -

doncia, hipotricosis e hipohidrosis; hipoplasia dental y algunas
veces anodoncia. Es notable el que los pacientes de diferentes -
familias afectadas son tan similares que parecen hermanos. El =--
crédneo semeja un tri&ngulo invertido; la marcada protuberancia -
frontal, el puente de la nariz deprimido, los labios protuberan-
tes y los pabellones auriculares implantados oblicuamente en la-
cabeza les dan los razgos prominentes del Sindrome y ademds se -
caracteriza en la regién bucal porque hay anodoncia parcial y --
los dientes que erupcionan en forma retardada y el proceso alveo
lar no se desarrolla por lo que se dificulta ain mds el trata --
miento dental (protésico). Algunas veces los dientes incisivos, -
caninos y premolares son de corona cdénica, los cuales son virtua
mente idénticos a los vistos en la Displasia Condroectodérmica,~

Algunos investigadores reportan mucosa bucal " seca "
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In asociacidn puede haber acusia (sordera) polidactilia y sindactilia,

DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL.- Sc¢ prescnta cl paladar muy arqueado, -

la denticién retardada, los dientes anormales displdsicos. Los -
dientes pueden presentar ademds hipoplasia anormal del esmalte, -
puede haber en la boca quistes de retencién, dientes supernumera
rios y rafces malformadas.

DISOSTOSIS CRANEOFACIAL.- Se caracteriza por: hipoplasia del ma-

xilar, el labio superior es corto, el paladar muy arqueado y cor

to y se presenta maloclusidn.

HIPOPHOSPHATASIA.- Se presentan anomalfas en el esqueleto, pérdi

da prematura de dientes, la exfoliacién de los dientes puede ser
el primer signo de este padecimiento en los nifos.

Si las manifestaciones no son severas, el prondstico de la enfer
medad es favorable. Hay disnea, cianosis, crecimiento retardado,
vémito, calcinosis renal y falta de calcificacidén en el créneo.
Hay pérdida de dientes primarios en edad temprana, los incisivos
temporales son los dientes que se pierden mds frecuentemente. La
pérdida ocurre espontdneamente o después de un ligero trauma y -
sin evidencia alveolar aparente, lo dnico evidente es que casi -
no existe ligamento parodontal.

HIALINOSIS CUTANEA Y DE MUCOSA.- Este Sindrome consiste en una -

infiltracién nodular amarillenta de la piel y membranas mucosas,

acompafado de disfonia,
Hay calcificacién intercraneal en un considerable nGmero de ca--

so0s; la voz puede ser ronca desde el nacimiento o se puede hacer
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ronca en la pubertad., La boca es el &rea md&s extensamente afec-
tada, casi todos los tejidos bucales se ven infiltrados por pla
cas blanco amarillentas elevadas del tamaro de un guisante (chi
charo), las cuales aparecen antes de la pubertad y aumentan gra
dualmente en forma. El1 labio inferior tiene apariencia de ado -
quin y fisuras radiales que pueden aparecer en los dngqulos de -
la boca.

LLa lengua se endurece, se hace larga y el limite del piso de la
boca se nota con marcada infiltracién del frenillo y pliegue sub
lingual.

La denticidén puede estar severamente afectada; los dientes pue-
den tener fallas en su desarrollo o ser hipopldsicos, especial-
mente los incisivos laterales superiores, los caninos y los se-
gundos premolares superiores e inferiores.

LABIO HENDIDO, LEPORINO, CON AGUJEROS DEL LABIO.- Se identifica

porque hay agujeros en el vermelldén del labio inferior, los cua
les son aberturas de las glé&ndulas accesorias. Presentan tam --
bién labio leporino y/o paladar hendido.

Desde el punto de vista genético la consideracidén m&s importan-
te es que, mds de la mitad de los pacientes presentan agujeros-
en el labio inferior. La descarga de secrecién mucosa de estas-
fosas puede ser tan dolorosa que hace necesaria la extirpacién-

de las fistulas.

MAL DE ADISON, HIPOPARATIROIDISMO JUVENIL FAMILIAR IDIOPATICO.-
QUERATOCONJUNTIVITIS Y CANDIDIASIS SUPERFICI L.

1.a asociacién de candidiasis con hipoparatoidismo idiopdtico y-
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Mal de Adison han sido conocidos hace muchos afos, algunos casos
reportados han consistido en hipoparatiroidismo, anemia pernicio
sa, cirrosis juvenil y disfuncidn ovdrica. Este Sindrome es fre-
cuente en gemelos y parientes consanguineos.

Todos los componentes del Sindrome pueden no aparecer simultdnea
mente,

La candidiasis casi siempre es la primera, ocurriendo por lo re-
gular durante los primeros seis afios de vida., Los otros aparecen
entre los tres meses hasta los trece afos de vida.

El hipotiroidismo es usualmente manifestado por tétanos y apare-
ce entre los nueve y doce afios.

El nivel del calcio sérico es reducido y el fésforo sérico es --
elevado, en la ausencia de enfermedad genitourinaria significati
va o enfermedad gastrointestinal. Con la inyeccidén de la hormona
paratirohidea hay la elevacidon de calcio sérico y excrecidn del-
fésforo urinario,

El Mal de Adison, aparece aparentemente pronto, después de la --
aparicidn de hipoparatiroidismo. La muerte por crisis adrenal es
comin y la necropsia muestra atrofia adrenocortical del tipo "ci
totéxico",

La piel es seca y el pelo del cuerpo y el cuero cabelludo es que
bradizo y esparcido.

Las ufias son delgadas, quebradizas y generalmaete se encuentran -
invadidas por Candidiasis. La Candidiasis oral puede envolver a-

los labios, la lengua, la mucosa bucal, el paladar y la laringe.




cuando el Mal de Adison aparcce, son vistas en la boca dreas de--

pigmento melaninico, especialmente en la mucosa bucal y el pala-
dar. Los dientes son &speros y las coronas muestran ligeras pun-

tas u ondulaciones transversas de hipoplasia del esmalte.

OSTEOGENESIS IMPERFECTA, DENTINOGENESIS IMPERFECTA, ESCLEROSIS AZUL
OTOESCLERQOSIS Y LAXITUD DE LOS LIGAMENTOS.

El Sindrome consiste de fragilidad &sea, esclerosis clara o azul,

acusia, ligamentos laxos, denticidén defectuosa.
Los nifios con osteogénesis congénita imperfecta, pueden nacer ---

muertos o sobrevivir por poco tiempo.

La esclerosis clara o azul es el rasgo mids constante; la acusia -

es uno de los hallazgos mds frecuentes, generalmente aparece en -

la tercera década de vida, es progresiva y es debida a la otoes -

clerosis. Raramente se oObserva acusia completa.
Los dientes temporales estdn afectados en 80% de los pacientes y

los dientes permanentes en un 35%.

La corona del diente es verticalmente m&s chica de lo normal, las

raices son delgadas, finas y cortas; la cdmara pulpar y los con -

ductos son cortos y pueden incluso estar ausentes,

SINDROME DE ELLIS VAN CREVELD ( DISPLASIA CONDROECTODERMAL) .

Este Sindrome consiste en polidactilia bilateral de las manos,con
drodisplasia de los huesos largos, reultando el enanismo acromegi
lico, displasia hidr&tica ectodermal, afectando sobre todo las --
ufias y los dientes, habiendo malformaciones coronarias congénitas
Otas anormalidades esqueléticas han sido reportadas en casos oca-

sionales, usualmente se presenta coiloniquia e hipoplasia en las-




unas.

Las pcrsonas afectadas pueden tener criptorgquidismo, epispadias o
hipospadias,

La porcidén anterior del labio superior estd fusionada con el mdr-
gen gingival maxilar, por lo que ningdn pliegue mucobucal anterior-
existe debido a la fusidn. El espacio ocupado normalmente por los
dos incisivos centrales en la primera o segunda denticidén, gene -
ralmente estd ocupado por un solo diente anormal en forma de pico,
Las coronas de los dientes tienden a ser cénicas en la punta y a
veces tienen esmalte hipopldsico; mas del 50% de las personas ~--
afectadas tienen dientes desde el nacimiento.

SINDROME ORAL FACIAL DIGITAL.,

Es caracterizado por presentar frenillo miltiple hiperpldsico,len
gua hendida, distopia cantorum, hipoplasia de los cartilagos del-
ala de la nariz; el labio superior estd medio pegado, paladar hen
dido asimétrico, malformaciones digitales y ligero retraso mental,
También es caracteristico el desplazamiento lateral del canto in-
terno de la cara, erupcién desvanecida en la cara y orejas, la --
cual desaparece después de los tres afios de edad.

Puede haber bifurcacién, trifurcacién o tetrafurcacién lingual, -
asociada de malformaciones digitales y un tercio de los pacientes
pueden presentar anquiloglosia.

SINDROME DE PAPILLON LEFEVRE.

En este Sfindrome se pueden apreciar las siguientes manifestacio -

nes: hiperqueratosis de las palmas de las manos y las plantas de-




los pies y dustruceidn prematura del ligamento parodontal de los
dientes temporales y permanentecs, con la pérdida subsecuente de-
éstos.

La hiperqueratosis palmar y plantar puede ser considerada como -
la principal manifestacidn.

Después de la erupcién normal de los dientes temporales, la en -
cia se torna roja, inflamada y esponjosa, presentando f&cil san -
grado. La destruccidén del ligamento parodontal comienza cuando -
los dltimos molares primarios han erupcionado, notidndose profun-
das bolsas parodontales que exhudan liquido seroso a presidn.Hay
una extensa destruccién del soporte alveolar del hueso.

Todos los dientes se mudan entre los cuatro o cinco afios de edad
y permanece la inflamacidn alveolar. El proceso se repite con --
sintomas mis pronunciados cuando los dientes permanentes erupcio
nan,

Exceptuando los terceros molares, el paciente generalmente se --
torna anodéntico a los 16 afios. Siendo las prétesis bien tolera-
das.

SINDROME DE RIEGER.

Consiste en hipodoncia, hipoplasia del iris y distrofia mioténica.
Hay sinequia anterior, desde el iris a la cdrnea, atravesando la-
cdmara anterior. Las pupilas discéricas y el iris con aberturas -
debido a la traccién de estas sinequias.,

Otros hallazgos oculares incluyen aniridia, atrofia Sptica, micro

cérnea y opacidad c&rnea,
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Hay distrofia miotdénica, como también siringomielia y distrofia -
muscular,
Las manifestaciones bucales incluyen subdesarrollo relativo del -
premaxilar e hipodoncia. Han sido reportadas anodoncia total o -~
parcial, presentdndose hipoplasia del esmalte y la corona es de -

forma cénica en los dientes que llegan a erupcionar.

TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA.- Se caracteriza por pre-
sentar miltiples dilataciones venosas y capilares de la piel y --
membranas mucosas con repetidas hemorragias.

Esta enfermedad es mids comin en la raza judfa y rara en la raza-
negra,

La edad en la que se presenta es casi siempre en la segunda o ter
cera década de vida. Se observan en la cara telangiectasias nodu
lares con forma de cibeza de alfiler y aspecto ardcnido, viéndo-
se afectados los orificios nasales, los ofdos, el cuero cabellu-
do, los dedos de pies y manos y la base de las ufias. Hay lesio -
nes en la mucosa nasal que provocan epixtasis frecuentes,

En el drea bucal ocurren telangiectasias, especialmente en las -
uniones mucocutdneas de los labios y sobre el dorso anterior y -
punta de la lengua., Ocasionalmente ocurren en el'paladar, mucosa
gingival y bucal.

La segunda situacién de sangrado mds comin ( después de la nariz)
es la cavidad bucal, especialmente los labios y la lenqua,

Cualquier O6rgano puede ser afectado por la enfermedad.

RAQUITISMO RESISTENTE A LA VITAMINA D.

consiste en hipofosfatemia asociada con disminucién de la absor-



cidn tubular renal de fosfatasa inorgdnica, raquitismo u osteoma-
lacia en algunos casos y resistencia a las dosis usuales de vita-
mina D,

La hipofosfatemia se empieza a manifestar antes del primer ano -
de edad, Adultos hipofosfatémicos pueden mostrar bajo fosfato --
inorgi&nico como dnico sintoma.

Si hay evidencia de raquitismo en la nifiez, corta estatura y el-
arqueamiento de las piernas, persiste hasta la edad adulta,

Con dosis masivas de Vitamina D se disminuyen algunos sintomas y
cambios que pudieran haber,

S6lo unos cuantos pacientes presentaran sintomas como: debilidad
muscular, atonfia, craneostosis y convulsiones.

Los hallazgos mds frecuentes en la boca son: Miltiples abscesos-
dentoperiapicales sin evidencia de caries o de fracturas.
Linfoadenitis regional puede estar presente en casos crénicos.
Las radiograffias intraorales muestran cuernos pulpares agranda -
dos. Ambas denticiones son afectadas y los abscesos son origina-

dos por la exposicidén de la pulpa a través de los diminutos trac

tos dentinales.



CONCLUSTONHES

El objetivo de esta Tesis ha sido presentar estos padecimientos
hereditarios, aungue no estd totalmente agotado, se pretende --
que sea de utilidad para que los compaferos Odontdlogos que dia
riamente estdn en contacto con pacientes, recuerden que hay un
grupo de padecimientos que, por el poco conocimiento que se --
tiene de ellos pasan desapercibidos, quitdndles a estos enfer
mos la posibilidad de ser tratados o rehabilitados. Asi mismo,
en el aspecto preventivo de la salud dental aunado a la salud-
general del paciente, aunque son padecimientos congénitos en -
su mayorfa, deberdn investigarse los casos presentados en la -
familia y con la ayuda de la Medicina Genética, se podr& actuar
brinddndole el tratamiento adecuado para resolverlos y sobre -
todo para rehabilitar (hasta donde sea posible) a estas perso-
nas, que por ignorancia del Cirujano Dentista en la identifica-
cidén de estos padecimientos pasan desapercibidos o son trata -
dos sSlo muy pocos de ellos en forma eficaz.

0jalsd que asf como el avance de la medicina ha sido tan notable
en otros grupos de padecimientos, también se mejore el pronésti
co de estos pacientes y se pueda brindarles en un futuro muy --
cercano una Terapéutica adecuada; incorporéndolos a los grupos
de personas que gozan de buena salud y que puedan a su vez con
vivir con sus semejantes en el trabajo y la sociedad como co -

rresponde y tiene derecho todo ser humano.
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con este fin, creo que serfa de mucha utilidad la creacién de -~
una materia especifica sobre Genética Bucodentomaxilar en la ca
rrera que imparte nuestra Universidad; con una clinica que espe
ci{ficamente estaria organizada para el tratamiento, la docencia
e investigacién de estas enfermedades hereditarias y que por --
falta de registros fehacientes ignoramos su incidencia y por lo
tanto la importancia econémica y social de los mismos en todo -

el gran grupo de la Patologfa Odontoldégica.



ABORTQ.- Interrupcidén de la gestacidn antes de que el feto haya ad

quirido condiciones de viabilidad para continuar su desa-
rrollo fuera del claustro materno ( aproximadamente las -
28 primeras semanas), Puede ser espontdneo o provocado y
éste profildctico, terapéutico o criminal.

ACRO.-~- Relativo o perteneciente a las extremidades.

ACROMICRIA. Sindrome opuesto a la Acromegalia, caracterizado por -
la detencidén del desarrollo de los miembros ( Micromelia)
Y a veces de la cabeza (Microcefalia).

ACROPACIA.- Unién de los dedos.

ACUSIA.- sordera,

ADACTILIA.~ Ausencia congénita de los dedos.

ALELO.~ Nombre de dos genes de un mismo par de cromosomas que for
man par entre si ( uno normal y otro patoldgico) y que de
sempefian la misma funcidn, pero una accidén diferente.

ALQPECIA.- Deficiencia congénita o adquirida en la cantidad de pe-
lo que cubre la superficie corporal, sobre todo en las zo

nas habitualmente mis pobladas.

ANEUPLOIDIA.- La manifestacidén de un error en la Meiosis. Se cono-~
ce también con el término de no disyuncidn.

ANIRIDIA.- Ausencia congénita del iris.

ANODONCIA.~ Ausencia congénita de los dientes.,

ANQUILOGLOSIA.- Cortedad anormal del frenilo lingual, la cual im-~

pide la elevacién de la lengua y produce transtornos en -

la fonacidn.
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APLASIA.- Desarrollo incompleto o defectuoso.

ARACNODACTILIA.- Dedos de manos y pies exageradamente largos,

ARCOBRANQUIAL.- Cuatro pares de arcos cartilaginosos del feto en -

la regién del cuello son: Mandibulares, A&rticos, Pulmona-
res, Tirohioideos.

ATONIA.- Falta de fuerza o tono normal y especialmente de un 6rgano
contractil.

ATRESIA.-Oclusifn de una abertura natural.

AUTOSOMA .- Cromosoma gque no tiene accién sobre la determinacién del
sexo.

BOLSA.- Saco o funda dentro del cuerpo.

BRAQUIDACTILIA.~ Cortedad anormal de los dedos.

BUFTALMOS.- Crecimiento anormal del ojo debido a una falta m&s o me
nos acentuada en las vias de desague de los liquidos intra
Oculares. Si no se trata debidamente, conduce a la pérdida
de la visién,

CARIOTIPO.~- Descripcidn general del complemento cromosoma de un in-
dividuo.

CIANOSIS.- Es una coloracién azulada de la piel que puede presentar
se en cualquier parte del cuerpo, debiéndose a alteracio-
nes de la irrigacién sangufnea por factores hormonales, -

nerviosos, vasculares o cardiacos.

CITOPLASMA.- Protoplasma de la célula con exclusiédn del plasma nu-

clear,

CLINODACTILIA.- Curvatura o desviacidén permanente de los dedos, de
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hida yeneralmente a retracciones cicatrizales,

COILONIQUIA.~ Alteracidén de las unas, en la que éstas se levantan -

por los bordes laterales y se deprimen en el centro.
COLOBOMA.- Mutilacidn congénita, especialmente fisura en alguna par
te del ojo, coroides, iris, pdrpados.

CRANEOSTQSIS.~ Fusidén de las fisuras craneales antes de tiempo, im-

pidiendo el crecimiento del crénco.

CRIPTORQUIDISMO.~ Es un retraso en el descenso de los testiculos, de

la cavidad abdominal.

DERMOIDES EPIBULBARES SUBCONJUNTIVALES.- Hay formaciones patolégi -

cas de piel, debajo de la conjuntiva, por encima del globo
del ojo.
Hay formacidén de tejido anormal que semeja ser piel, deba~
jo de la conjuntiva y por encima del globo del ojo.
DISFAGIA.- Dificultad para tragar.
DISFONIA.~ Trastorno de la fonacién, algunas veces es sindénimo de -
ronguera,
DISNEA.~ Dificultad para respirar,
DISPLASIA.- Anomalia de desarrollo

DISTOPIA CANTORUM.- Situacidn andémala, ectopfa, dislocacién del can

to de la mano.

DISTROFIA MIOTONICA.- Forma de atrofia muscular lentamente progresi

va que ataca determinados misculos y se caracteriza por la
relajacién tardia de las contracciones musculares.

ENDOGENO.~ Originado dentro del organismo.
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EFPIFISIS.- Extremo de un hueso largo unido al cuerpo o didfisis de -
éste por cartilago durante la infancia, pero que mds tarde-
forma parte del hueso.

EPISPADIA.- Deformidad congénita en la cual la uretra se abre en el
dorso del pene, a mayor o menor distancia del pubis; fisura
uretral superior. En la mujer es una fisura en la pared su-
perior de la uretra femenina,

EPISTAXIS.- Hemorragia nasal.

EPONIMO.~ Designacién de una parte, &rgano o enfermedad o de otra -
cosa por el nombre de una persona o lugar.

ESTENOSIS.~ Estrechamiento de la estructura tubular u orificio,

EXOGENO.~- Originado fuera del organismo.

FENOTIPO.- Caracteristicas observables en un organismo.

FISURAS PALPEBRALES.- Separacién anormal en las paredes de los par-

pados.

GAMETO.- Célula sexual masculina o femenina.

GEN.- Unidad de material hereditario que ocupa un locus definido en
un cromosoma.

GENOTIPO.- Organismo considerado desde el punto de vista de su cons
titucién genética.

GLANDULAS DEL MEIBOMIO.- Gl&ndulas de los pa&rpados, lacrimales.

HETEROCIGOTO.- Individuo en el cual dos genes homSlogos ( Alelos )-

de los cromosomas del mismo par son diferentes: uno es do-
minante y el otro recesivo.

HEXOFTALMUS .~ Ojos proyectados hacia afuera,
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HIPERCALCEMIA.~ Calcemia aumentada,- Aumento de calcio en la sangre,
HIPERHEMIA, - Aumento del voldmen sanguineo en alguna parte u or-

gano del cuerpo.

HIPERPIREXIA.- Elevacidn de la temperatura corporal,

HIPERPLASIA - Multiplicacién anormal de los elementos histicos.

HIPERQUERATOSIS.~ Hipertrofia de la capa cdrnea de la piel.

HIPERTELORISMO.~ Separacidén exagerada de dos partes u &rganos.

HIPODONCIA., - Disminucidén en el ndmero de dientes.

HIPOHIDROSIS.~ Sudacién escasa.

HIPOPLASIA.- Disminucién de la actividad formadora o productora, -
desarrollo incompleto o defectuoso.

HIPOPLASTIA.- Reconstruccién artificial de un S8rgano o parte de él.

HIPOSPADIA. - Abertura congénita en la cara inferior del pene. En -
la mujer, abertura de la uretra dentro de la vagina.

HIPOTRICOSIS.- Falta total o parcial de pelo o cabello,

HOMOCIGOTO. - Individuo en el que los miembros de un determinado -

par de genes son iguales aunque colocados en diferente Loci.
LOCI GENICO.- Punto en un cromosoma ocupado por un gen.
Locus. - Lugar.
MACROGLOSIA.- Hipertrofia o aumento de voldmen de la lengua.,

MACROSTOMIA.- Amplitud desmesurada de la boca.

MASTOIDES. - Proyeccién cénica en la regién mastoidea del temporal.

MICROSTOMIA.- Pequefiez anormal de la boca.

MONOSOMA.~- Un ejemplo de aneuploide donde hay ausencia de un cromo-

soma,
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MUTACION.- Variacién heredable.

OBITO.- Muerte, fallecimiento.

OSTEOMALACIA.- Reblandecimiento 6seo generalizado, debido a un trans

torno endécrino que interfiere en la accién de la vitamina-
D, como fijadora fosfocdlcica en el tejido osteoide.
PAPILEDEMA.- Edema de la papila éptica.
PARESTESIA.- Sensacién anormal rara, alucinatoria, t&ctil, térmica, -
etc., de los sentidos o de la sensibilidad general,

PSEUDOEPIFISIS.- Epifisis falsa.

PUPILAS DISCORICAS.- Deformidad de las pupilas.

SINDACTILIA.- Adherencia congénita o accidental de dos o ma&s dedos-
entre si.

SINDROME.- Cuadro o conjunto sintomitico; serie de sintomas y sig -
nos que existen a un tiempo y definen clfnicamente un esta-
do morboso determinado.

SINEQUIA.- Adherencia de partes préximas, especialmente del iris con
la cSrnea o cristalino.

SINFISIS.~ Conjunto de medios de unién de dos superficies &seas.

SINOSTOSIS.- Unién de huesos adyascentes por medio de materia 6sea.

SIRINGOMIELIA.- Formacién en la médula espinal de cavidades que de
penden de un transtorno congénito del desarrollo ( cierre-
insuficiente del tubo neural) provocando par&lisis, trans-
tornos de sensibilidad, dolor , atrofia muscular, etc.

TELANGIECTASIA.- Dilatacién de los vasos capilares de pequefio cali

bre, generalizada o localizada,
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TRANSLOCACION.- Desplazamiento de un segmento de cromosoma hacia -

otra parte de un cromosoma homélogo o al interior de un --
cromosoma no homélogyo,

TRISOMIA.~ Aneuplioidia con un cromosoma més,

VERMELLON.~ Limite de la unién de la piel con la mucosa de los la-

bios.
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