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PROLOGO
En el presente trabajo consideramos al infante como una -~
, unidad biolégica sujeto a leyes gue regulan los procesos de la-
naturaleza, con la finalidad de comprender y saber resolver la-
, situacién que se nos presente el dfa de mafiana al tratar de apli
car todos los conocimientos que poseemos para rehabilitar y a--
daptar a su medio ambiente al paciente devolviéndole parte de -
1la salud que no posee.

Nos expresamos en esta forma porqgue no cabe duda que ha--
br4 casos severos como aguellos que presentan consecuencias de-
sindromes que afectan la capacidad mental de algunos nifios; eﬁ—
estos casos el tratamiento no solo involucra la intervencién -
- dal Cirujano Dentista sino la del Mé&dico General y la del Psicd
‘iogo. ‘

Deseamos que el presente trabajo aporte - algin beneficio -

‘a los futuros profesionistas en bilenestar de la superacién de -~
ellds mismos, dé la odontologfa y sobre todo que sea un incenti
vo para la investigacién en beneficio de nuestra nifiez.
i Debemos estar concientes de que la naturaleza es haséa -
cierto puntovincomprensible, sin embargo es maravilloso el pro—
ceso que se realiza para dar lugar a un nuevo sex. Un nuevo ser
que puede ser normal o nacer con anomalias que tal vez vayan en
caminadas hacia nuestro campo de trabajo.

Desde el punto de vista odontolégico se tratard de anali-



lizar cada una de estas situacliones y darle la solucién adecua-

da ya que esta debe ser nuestra meta como profesionistas.




CAPITULO I. GENETICA

a) Definicién.

La gendtica es el estudio amplio y completo sobre los cro
mosomas células que son las encargadas de dar las>c5racterlst1-—
cas fisicas, psiquicas y mentales de todos los individuos. No so
io nos proporcionard perspectiva y comprensién de lo gque consiqé
-ramos normal, sino que también nos ayudar& a comprender gran can
tidad de desviaciones observadas en cavidades bucales infantiles
que no pueden ser atribuidas a factores ambientales, locales y~
qgneralee.

‘La genética trata parcialmente de la herencia de caracte-
: res que pueden explicar diferencia o similtudes entre seres vi——-
‘vientes relacionados por ascendencia. La herencia tiene una in--
 £e:fereﬁcia mayor, es la fuerza estabilizadora en la evolucién -
V&e la especile.
lﬁ) Aspectos més importantes.

Hablarewos en gi de lo que es el estudib de las-estructu-~
ras y componentes de estas células y su evolucién en su estaao -
normal o con las alteraciones que sufren durante su desarrollo,

Los genes estln compuestos por: ADN el cual controla su -
funcidn y especifica que protefnas produciré. La célula estd =
~f6£mada éor dos partes principales, nficleo que contiene el ADN -

y el citoplasma en el cual se lleva a cabo las funciones metabé~



licas y sintéticas de la célula; el ADN del nGcleo pasa su men~-
saje para la sintesis protefnica del citoplasma. E1 RNA pasa al
citoplasma desde el ndeleoc y dirige la sintesis de las protef--
‘nas adecﬁadas.

El informe gendtico del ADN establecidc es transmitido -
de generacién en gﬁne;ag}6nAgg}ula;;cuando ge duplican las mo
léculas de ADN. La funecién celular es determinada, por la pro-
du;cién de moléculas especificas de RNA elaboradas a partir -
del ADN, las que a su vez dirigen la sintegis prqteinica.

La funcién celular queda especificada por la molécula pro

: téinicé que fabrica .
Con el material Qa manifestado, se dice que la enfezmef—
‘:,dad genética, también puede llamarse "enfermedad molecular™, -
Cuando se habla de una enfermedad hereditaria es aguella que -
presenta una alteracién en su ADN que cuyas cé&lulas producen -
‘unavptbteina anormal o cantidades anormales de proteina, o am-
bas cosas. Este proceso de producir la proteina anormal, resg-~
pecto a su alteracién en la funcibn celular, resulta 1a enfer~
medad hereditaria especifica. *

El material genético ADN, gque regula produccién de una'—r
sola protefna o cadena de polipéptidos se llama gene, encontra
: mos aproximadamente 15 mil genes en cada cromosa, y cada uno de
estos’ regula la produccién de un polipéptido especifico. Los ge—

nes se van agrupando en unidades que son los cromosomas, es- -




tos no gon paralelos se cruzan entre zi, y el centro de egte ~-
enlace ge llama centrdémero, cada cromosoma tiene espacios donde
se alojan los genes, a este espacio se le llama lbculo.

Los cromosomas para su estudio se clasificarxon en pares;
la primera clasificacién ss la de "Denver", que es a base de-~=-
nimeros ardbigos que consiste: en el par primero se le pone el-
nimero I, en el siguiente el 2 y asi sucesivamente hasta el 23,
la cual ge usa en nuestro pafs. La otra clasificacién es la que
hicieron los europeos, es 1o mismo nadamds que ellos utilizan -
las primerag 23 letras de nuestro alfabeto en vez de nimeros.

Un individuo posee 46 cromoscmas, ios cuales se dividen-
por pares, a este par se le llama homélogo, los genes de los --

" homblogos regulan el mismo rasgo genético, El conjunto de cromo -
" gomas del individuo son 23 pares de los cuales 22 son llamados -
auéosomaé que son los encargados del desarrollo £isico en gene-
rai: el par restante es llamado heterosomas, los cromosomas - —
X.Y que ge encaréaﬂ del demarrollo normal de los 6rganos sexua-
‘les.

Algo de sumo interds para el amplio mundo de la genética”
humana es la Cltogenética gue es el estudic de lLos cyomosomas,-.
egto ha sido poaible a que los citogeneticistas cultivan célu--
las “in vitro" de organismos para examinar por medio del microg N
copio aﬁ forma, tamaflo y alteraciones de las mismas, a este eség_ :

djo se le llama careotipo.




c) Su influencia en el campo odontoldgico.

Nos encontramos en el mundo, un mundo lleno de dudas, de-
saber y comprender ciertos problemas que se nos presentan, como
encontrarf{amos la respuesta a nuestras dudas, creemos que lo 4l
timo y lo mis reciente es por medio del método cientifico, que-

- consiste en la investigacién profunda de todo lo gque nos rodea.

Se consideré a la Biologia Molecular lo Gltimo para desci
‘frar muchos enigmag, de ahfi el esfuerzo de algunas personas en- )
tratar de encontrar la respuesta éiantifica mis adecuada.

Ahora bien los conocimientos actuales en Odontologfa y -~
las enfermedades del complejo dento facial, no son exclusiva--
vment;e a nivel molecular, sino que nada mis se refiere a clertas

“anomalias que se verin més adelante: consideramos gue es necesa
rio cjuq el odontélogo tenga conocimiento sobre esto parab que lo-
. sepa desempeffax adecuadamente en su trabajo y tener el tacto su
E ficiente para comunicarloc a sus pacientes o a los responsables-
,i de ;os mismos. ’ v
v Sacamos en conclusién que‘el esfuerzo y la ayuda brindada

por el bibélogo molecular es muy importante para todos nosotros.
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CAPITULO IX. ALTERACIONES GENETICAS.
CAUSAS DE ALTERACION EN GENES:

a) Proceso infeccioso durante el desarrollo del‘féto en el Gtero.

b) Por radlaciones.

¢) Problemas nutricionales.
CAUSAS DE ALTERACION EN CROMOSOMAS:

a) Por rayos X.
b) Por téxlcos.
c) Por ingestibén de drogas.

Estas alteraciones gon mis comunes en los gametos fomeni~-

;nos (6vulo), que en el masculino (esperma), por tener mis tiempo_ 

de exposicién el &vulo ya que el esperma se esta renovando cohgi

nuamente,

- a)' ALTERACIONES, GENETICAS i-:N FORMA
A sstas diversae alteraciones eatructurales se les ha. dado
: la siguiente clasificaci6n~
: 1.-‘Anu1aciones: Ausencia dé una porcién de cromosoma.
; 2.~ Duplicaciones: Insexcién de un fragmento extra en un cromoso
ma'desde‘su‘homélogo.
3.-:Invgrsi6n: Ruptura de un cromosoma en dos lugares y la subsi
' guiente reunién con la pieza media invertida.

. 4.~ Translocacifén: Unién de un trozo separado de un cromosoma a
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otro cromosoma no homblogo.
5.~ En ocasiones el cromosoma se flexiona y queda en forma de ~
herradura, otras veces queda en forma de anillo, aqui los -
caracteres peculiares son: un ojo verde y otro azul, sin ta
ras hay vida normal.
‘b) ALTERACIONES GENETICAS EN NUMERO
Cuando los cromosomas se dividen en forma longitudinal y-
se distribuyen equitativamente, la mitad para cada célula, el --.
resultado serd 46 cromosomas en cada célula. Pero resulta que - -
.cuando la célula no se divide, tgndremos por consecuencia gque - -
al separarse las células el cromosoma que no se dividid se va -
ycon S; y ﬁabré uno gue tenga un cromosoma de més, a esto{s& lé-
llama la “no diayunéién", cuando sucede esto en un autosoma pue
de dar una fa;la compatible o no compatible con la vida depen--
diendd del cromosoma alterado, pero cuandb ocurre en los heterg
sémaa el resuitado serd fisico normal pero estéril.
- A’veces pasa que el cromosoma se divide longitudinalmente
(cqmo todos), y las mitades se van a los polos opuestos pero dan
origen a otrasvcélulas. Uno de los cromosomas ya dividido es -~
Aéfrastra@o a una céiula, aqui si hay separacidn, pero las dos -
se van a un polo. Se rezaga al arrastre a veces no es arrastrado
“ hacia la otra, perxo se pierde totalmente, a esto se le llama “re
zago".
Normalménte la célula tiene 46 y al dividirse d4 dos célu
~1as con 46. En otras ocasiones sucede que desde el momento en -

que se forma el éigotb as origen a una célula con 45 y otia, -
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con 46 genes, serfa el caso de la "no disyuncién" y de aqui las

generaciones siguientes sexdn:
‘ 45 \s 4/ 26

Cuando es en autcosomas si se ‘transmite, pero en ‘he'terqs'o-‘-'--

- mas a610 queda egtéril.

SN

Si es en la primera Givisién puede ocurrir en célula nox

‘Que en la primera generacién sea normal, péro en la ge-~

/\

/\ /\/\ /\

46. 46

gunda‘ya no.

. Habr& tres tipos de cromosomas 47,45.y 46, a esto se le -
' llama mosaico'c’r-&no"s'&h'iaé.las consecuencias subsiguientes son ca.
racteres anormales como muchas de tigres o cebras, en el hombre

“habrd un mechén blanco o manchas en la plel.
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c) RASGOS HEREDITARIOS EN FAMILIAS
Se consideran los rasgos hereditarios en el hombre de -~
dos c;asesalos rasgos relegados por los genes, y los rasgos, -~
monogénicos, éstos son producidos y regulados POr un sélo gene, -
estos rasgos suelen ser fdciles de reconocer en familias y tam-
Sién, la transmisién del rasgo de un miembro de la familia al -
:siguientef son principios simples de herencia dominante, recesi
vé; autosémica o ligada al sexo., Muy pocos de estos rasgos sim-
élaa heredidoa, aparecen en la poblacidn con mds frecuencia, -~
éug una vez a mil individuos . Ahora bien los . rasgos poligénicos
“son regulados por muchos genes en diferentes ubicaciones. Estos
.rgagbs poligénicos son bastante comunes en el hombre, como ejem
-Vp;o’tenemoa='la inteligencia, el color ae la piel, la altura, -
“ Tales rasgos no muestran claras diferencias entre lag personas-
«“nprmalea“ y-las afectadas, como & menudo 'se ven los rasgos mo=
;hoéénicoé. sino que muestran una distribucién continua o cuanti

tativa del rasgo en la poblacidn,

| HERENCIA MONOGENICA™
- En la investigacién de genética humana es primordialmente
una observacién; el estudiérde rasgos especificos en familias y-
el estudio de la ascendencia familiar.
El primer individuo "afectado® en una familia que llama--
ig atencién sobre la familia es denominado "probandof o "propb--

- sltus”, es el caso Indice. Los hermanos y hermanas gson denomina-
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dos as{ "hermanos*, o miembros de una camada. La camada consis-
te en todos los hermanos y hexmanas de una solav unidad familiar.

Un aspecto clinico de determinado rasgo de un individuo,
como el color de los ojos o la altura, es conocido como "Fenoti
po", en tanto que su constitucién genética especifica es el ---
" "Genotipo*.

Se establecid que el conjunto de cromosomas humanos con-
siste en 22 pares homSlogos de autoadmicos y un p#r de cromoso-
mas sexuéles.

A causa del apareamiento homélogo hay por 1o menos dos —
: i genéé, ‘uno. ubicado en cada miembro del par homélogo que regula-—
' cada rasgo fenotipico. )

" Los genealcon 12 misma ubicacién en un par de cromosomas

homélogos son los "alelos", como ambos miembros de un par de --—
alelos son idénticos el i_ndividuo es homocigota. Cuando los ale-
_v 1los Vim:eksentes épn diferentes el individuo es heterocigota.
: Un g'éne que expresa un fenotipo particular en désis ais-
rl‘ada o doble es un gene dominante. Si el gene ha de“estar en d&.
sis dob.le homocigbtu. para expresar un fenotipo lo llamamos gene
réé_ésinSe ohserva que en realidad es el fenotipo el dominante-
i:ecesivo y no el gene mismo,

No obstante los términos "gene dominante" y "g_ene reces}_
vo". gon comin y frecuentemente utilizados para describir los ;—\

rasgos heredados en familias.
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Loa datos de una familia para su estudio, sus rasgos he-.
redados estdn convenientemente resumidos en lo gque se llama "pe
..digre" que es una forma de clasificar los datos.
Los patrones hereditarios observables seguidos por rage-
. gos monogénicos dentro de las familias estdn determinados por:

‘I) Que el rasgo sea dominante o recesivo.

2) Que el gene gea autosémico (este es uno de los autosomas) o-
ligado al sexo (en un cromosoma sexual).

3} La distribucién de probabilidades en la descendencia de loa-
genes trasmitiqos por los padres por medio de los gametos ~-
(esperma. y :6vulo).

Los patrones simples de herencia monogéneticos observa==
,»:bles' en' familias, que gon la parte final que estd dedicada a -
,'los factores que pueden alterar estos patronea simples y tornar

- los mds diffciles de descubrir.

BERENC]’.A DOMIMINANTE AUTOSOMICA

Laay@nifestaciones de un gene defectuoso simple soh co-
: nocidas y el rasgo aparece como dominani;.e autosémico en todas ~
las familias estudiadas, de tal modo el gene productor de la o
‘rdrent:l.na defectuosa se puede presentar con la letra "D" y el ale
1]‘.0 recesivo de la.dentina normal como "d".

Los individuos homocigotas dominante:(DD) y heterocigota

. . i i .
‘_dominante (pd), presentan los dos dentina defectuosay y el homo-
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cigota recesivo (dd) tiene dentina normal. Es mi&s probable que-
los individuos afectados sean heterocigotas (Dd) antes que homo
cigotas(DD), en virtud de la rareza del gene "D". Esto es cier-
to para todos los rasgos dominantes, todos los individuos con -~
una condicién dominante rara pueden ser considerados heterocigo
tas.

La unidn de dog genotipos: Dd afectado y dd normal es de
suponer que producird solo dos clases de descendencia: afectada
y no afectada en la prbporciGn de uno a uno. Como la combina---—
cién. de gametos es aleatoria, todas las combinacionea posibléa—
de éametos‘producen descendencia afectada y no afectada en can-
tidades iguales.

Cuando se egtablece el diagnéstico de dominancia autosd-

- mica:
a) El rasgo aparece en cada‘géneraciéy.
° b) cada padfa afectadortransmite el rasgo évaproximadamente la-
‘ mitad de los hijos.
c) Los padres no afectados no tienen degcendencia afectada,
d) ra aparicién yAéraﬁsmisién del ragdo no es afectada por el-~
sexo, varones & mujeres tienen iguales probabilidades de te~

ner o transmitir el rasgo.

HERENCIA RECESIVA AUTOSOMICA

Rasgos recesivo autosSmico es el expresado por el indivi
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duo que tiene ambos anelos recesivos alterados y es porlo tanto
. ‘homocigota.

El pedigre mAs comiin para este tipo de herencia presenta
“dos padres normales gque tienen un nifio afectado. El rasgo puede
aparecer también en la camada del probando, pero rara vez fuera
')de ella. Hay muchos ejemplos clinicos de esta clase de herencia,
pero un ejemplo bien descrito y de interés odontoldgico es la -
catalasia.

En la catalasia hay una deficiencia de catalasa, enzima-
presente normalmente en sangre, piel, higado, mﬁsculo; médula -

l bsea y mucosas.

’ La reaccidén quimica catalizada por la catalasa en ciertos
. individﬁoa con esta anomalia enzimética no metabolisan estos pe
.‘réxidos aunque falten signos generales de la deficiencia.

La cavidad bucal de los individuos afectados (homocigoras)
'pré‘aenta una eatoﬁatitia gangrenosa grave, se ha deducicﬁo que ~
‘ias lesiones bucales son debidas a la acumulacién de perbxico -
‘ge‘nerado por bacterias, estos perdxidos oxidan la sangre que lle
Vga a. los tejidos bucales y los priva de oxigeno y nutricién.

8i el gene defectivo de la formacién de catalasa es desig
nado con la letra "c¢",entonces "C" puede presentar el alelo noxr
tz_nal dominate de "c¢", Los individuos afectados tienen geriotipé--‘

"»cc". Los normales, pueden ser teet 6 "Ce* puesto que habitual-
‘mente -son vdoé padres normales pero portadores del gene (hetroci

gofas) los que tienen nifios afectados con enfermedades recesivgs

raras.
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Es considerado el interés despertado en los quimicos mo-
leculares y geneticistas por identificar esos portadores. Las -
personas heterocigotas para genes defectivo de la catalasa pue-—
den ger identificadas bioguimicamente por la determinacién de ~
sw nivel hemitico de catalasa. Se encontrd que estos portadores
heteroéigotaa tienen niveles hemdticos de catalasa intermedios-
de los homocigotas normales y afectados. En los heterocigotas. -
el alelo normal € al parecer puede producir enzima en cantida-—-
des aproximadamente normales, en tanto que el gene mutante pue-~
de producir poca o ninguna, El efecto neto es un nivel de enzi-
ma en. la sangre del heterocigota que es alrededor de la mitad-
del homocigotata normaly.

La catalasia es una enfermedad recesiva rara cuya fre ~--—
cuéncia en la cual f.ue originariamente descubierta (japonesa), -
es de apz:oximadaménte I por 10 00O. ‘

En razén de la rareza de esta enfermedad, los’ individuos
- afectados casi invarjablemente provienen de dos portadores (he-
tefocigotaa) normales; se halld que é menudo los padres de los-
nifios afectados tienen un parentesco sanguineo. ElL matrimonio -
resultante. denominado consanguineo se une doblemente a los pa-—
dres consanguineos, tienen mds probabilidades de haber obtenido
“el mismo gene recesivo raro del antepasado que tienen en comiin.
Esto explica la fre?:uencia superior de consanguiniedad partenal

en los trastornos recesivos raros.
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Hay tipos de descendencia que pueden producir padres que
son ambos heterocigotas para el gene acataldgiaco recesivo. Se-
puede ver que es posible la produccién de tres genotipos distin
tos de tales uniones: CC (homocigota normal), Cc (heterocigota-
normal portador de gene) y cc (homocigota afectado).

As{ sobre una base aleatoria, dos padres heterocigotas -
para un solo gene recesivo producirdn descendencia en la prop&g
cién fenStipica de tres normales por un afectado.

Los criterios siguilentes caracterizan la herencia autosd
mica recesiva:

'I) El rasgo aparece tipicamente solo en los hijos no en los pa-~
dres hi en otros parientes.

’2) Como promedio, un cuarto de los descendientes de un indivi-~ -

duo afectado egtardn igualmente afectados.

" 3) Los padres pueden ser coneangu:'.néos. )

4)v Hombres y mujeres pueden ser afectados por igual.

HERENCIA RECESIVZ& LIGADA AL SEXO O LIGADA A "X"
’ rLosb genes de los cromo‘somas sexuales segin cabe congide-
rarlo estardn igualmente distribufdos entre hombres y mujeres.
’ Esta desigualdad es debida a dos hechos:
- 1.~ Los hombres tienen un solo cromosoma X y uno solo Y, miene~
tras gue las mujeres tianen dos cromosomas X,Y. v

. 2.~ El cromosoma*y"escencialmente carece de genes, por estas ra
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zones entonces, los hombres son homocigotas para todos los -
genes ligados a X, lo cual significa que tienen la mitad o -
uno cada uno de los genes ligados a X. Como las mujeres tie-
nen dos cromosomas X pueden ser homocigotas o heterocigotas-
para los genes ligados a X, tal como los genes autosbébmims.
Dada la condicién homocigota de los hombres se dan com—-
binaciones genéticas interesantes. Como solo una ubicacién de -
gene de cada clase en el cromosoma X estd representada en el =
hombre, hasta los genes recesivos en una sola dosis pueden ex--
presarse fenotipicamente, y por tanto, comportarse como genes -
dominantes. \ )
Por otra parte, los genes recesivos ligados al sexo de--
ben estar presentes en dosls doble en las mujeres para poder ex
' presarse. En consecuencia las raras enfermedades recesivas liga
das a X estén précticamente restringidas a los hombres y casi -
nunca se ven en ius mujeres,
Una familia con Displasia Ectodérmica, anhidrética, que-
"55'un trastorno genéticé heredado como rasgo recesivo ligado al
sexo los varones afectados mostrardn hipotricosis, ausencia de-
gléndulas sudoriparas, flujo salival desminuido y auqencia mfl-
tiple de dientes permantes. Las mujeres heterocigotas muestran—
efectos minimos.
Un pédre afectado no transmite el gene a sus hijos varo-

nes, sino todo a sus hijas mujeres, que scn, entcnces portado~-
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ras o heterocigotas.
v Si una hija portadora se casa con un hombre normal son -
posibles cuatro genotipos en la descendencia y en igual propor-
ciones hombres afectados, hombres normales, mujéres normales y-
mujeres portadoras. Este tipo de unién es la mas comfin para los
transtornos recesivos ligados al sexo que producen una descen--
dencia masculina afectada, Como la mitad de las hijas de esta ~
" unién {mujer portadora con hombre normal), también ser&n porta-
. doras heéerocigotas, es posible que por azar un gene receéivo -
1igado al sexo pase a lo largo de una serie de mujeres portado- -
ras antes de por fin presentarse en un varén afectado.
Lbs criterios para el dlagnbstico de un rasgo ligado al-
aéxq recesivo, pueden ser résumidos como sigue:
1.~ Nunca se transmite el rasgo entre vaioneg, padre a hijo.
- é.— Un varén afectado pasa el rasgo a través de sus hijas a la-
“miéad de los varones de éilas.
3.~ La inéidencia del rasgo es muy superior en los hombres, Es=
to es tipico de la hemofilia, que también es causada por un

gene recesivo ligado al sexo.

. HERENCTA DOMINANTE LIGADA AL SEXO
Aungue hay varios tipos hereditarios de Amelogénesis Im-
perfecta, uno de eatos'désignados como tipo hipoplésiso, se he-

reda como :asgb domlnﬂnfe ligado al sexo.
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Esta enfermedad dental constituye un defecto del esmalte

que puede ser descrito como un fracaso de los ameloblastos pa--—

ra deposi.tar suficiente matriz adamantina orgénica. El resulta-

do neto es que todos los dientes de ambas denticiones mostrardn

una superficie adamantina bien calificada, fina, lisa y dura al
explorador.

Las afirmaciones previas concernientes a la distribucién

- de los genés recesivos 1igédos al sexo ge aplican también a los
genes dominantes ligados al sexo.

La diferencia principal por consignar reside en que, co-
mo el gene es dominante, serdn muchas las mujeres que‘ prese‘:‘ﬁr:a-v#‘, :
rén eéte rasgos. Como todos los genes ligados a X se comportan-
'ccmo dominantes en los hombres, no cambia @l criterio pa.'ca la -
‘Therencia en los hombres; los siguientes criterios distinguen -
“los rasgos dominantes ligados a X en familias: :

k l,~ Log varones afecﬁadoa transmii:en el rasgro‘a todos sus hijos
e {como en el otro cago) y todos ellos resultankafeétados, -
egtp es porque los padres‘ dan sus cromosomas X a las h:!.jas-‘
y' los ¥ a los varonés.
S 2.- ’Los varones afectados no transmitenel rasgo a sus hijos va-
rones (como ante_s).

3.~ Las hujéres heterocigotas afectadas transmiten el rasgo a -‘
v 1a mitad de sus hijos, sin distincidn de sexo, mientras que

las mujeres afectadas homocigotas tienen solo descendencia~
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afectada.

Esta Gltima es excepcionalmente rara y pricticamente ja-
mds se observa.

Se hard énfasis en dos puntos, primero la transmisidn de
genes dominantes ligados a X por parte de las mijeres sigue un-
patrén indistinguible del dominante autosSmico.

Asi, estos dos tipos de herencia dominante solamente pug .
den ger diferenciados por la observacién de la descendencia de-
los varones .afectadoa, no las mujeres afectadas.

Segundo, ya se habia observadc que los transtornos recesi
vos ligados a X son mucho menos comunes en las mujeres gue en - N

"1os hombres.

La inversa es vdlida para los rasgos dominantes ligados-

: a X, ¥ intuitivamente se podria manifestar que un rasgo dominan
te liéado ax deberd aparecer dos veces mis en las mujerés ng- :
“‘e‘n los 'hcmbres, pues agquellos tienen dos veces mds cromosomas =

/¥, tal es en realidad el caso.

'VARIACION EN IA EXPRESION DEL GENE
Los patrones de herencia demostrados por rasgos determi~-
' nados por genes en un golo punto, ya iu-eaentados Y considara’do’s,
son fdciles de reconocer si es que estén presentes.
' Lamentablemente,v hay muchos factores que pueden modifi~-

car la expresifn de un gene en una familia de manera tal gue no
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sea discernible un patrén tipicamente monogénico de herencia.--
No corresponde una discucidn completa de estos factores modifi-
cantes pero dos conceptos relacionados con la modificacién de -
la gccién del gene son aumamgnte importantes y merecen su con--

sideracién.

PENETRACION: Cuando las personas con un determinado genotipo no
muestran el fenotipo caracterfstico del genotipo, decimos que el
gene demuestra una penetracién reducida. La dentinogénesis imper
focta tiene una penetracién de pricticamente el 100% pues todos
los individuos que tienen ese gene muastran su fenotipo.

~ Por otra parte, el paladar y labio fisurado muestran co-
"mo rasgos un& penetracién incompleta, pucs los estudios sefialan
individuos que traﬁamiten el genotipo sin ser fisurados ellos -

mismos,

v‘EXPRESIVIDAD: Si un ;asgd de un solo gene que muestran fenotipos
‘ diferentes eﬁ miembros de una familia afectada, decimos que mqu
tra una exp¥esividad variada. La ostogénesis imperfecta conati-‘
tﬁye un buen- ejemplo de expresién'variabie del gene.
‘Pres de los signos cardinalés de esta enfermedad son:
1.~ Fracturas miltiples (huesos frégiles)
2.~ La esclerética azul.

3.~ Osteoclerosis causante de sordera.
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Las personas agquejadas pueden mostrar cualquier rasgo de
estos, s80lo combinaciones de dos y hasta tres, La expresién mi--
nima.del gene obsérvada en una familia podrfa ser solo el color-—
azul de la esclerStica lo cual podria pasar inadvertido para el-
investigador.

Nétese que en egte caso la expresidn altamente variable--—
del gene puede de hecho desaparecer en una no penetracién.

Hemos ya sefialado ;:;ue cada gene en efecto primario puede-
dirdgir la sfntesis de una sola cadenap§lipgpp£dicabe este efec
to primario pueden resultar muchos efectos secundarios, muchos -
sindromes complejos como el de Laurence Moon Bield Bardet que -
vmu‘estrak éjemplos miltiples en los diferentes sistemas de Srga--
: 'nos; aparentemente son reducidos por un solo gena, a uno le gue-
da la exélicacién para tan divergentes efectos mdltiples, de que
el producto del gene primario afectado participa de una cantidad
de Procesos de biosintesis, prohablemeﬁte eﬁ diferentes 'momentos

. ééqlutivos para producir el. fenotipo clfnico variado £inal.



26

CAPITULO IXI. TRANSTORNOS CROMOSOMICOS

Los transtornos gen8ticos son responsables de gran parte
de la morbilidad y mortalidad del hombre, y muchos de ellos sén
de especial importancia para el odontélogo.

Las enfermedades genéticas pueden clasificarse en tres -
grupos principales:

1.- Aberraciones cromosémicas graves en donde se presentan ano-
malias estructurales o numéricas del cromosoma.
2.- Anormalidades de genes aisladas, transmitidas eﬁ patrén do-
minante autosbmico o ligado al cromosoma X.
3.— Transtoxnos poligénicos en donde la interacciébn del medio';
brpuede Jjugar un papel importﬁnte.

Las aberraciones c?omosbmicas pueden detectarse al exami‘

\nai los cromosomas de células derivadas por cﬁltivo de- leucoci-
tos periféricos. u otros tejidos. ‘
rLa'presengiavde transtornos de un solo gen 6 poligénico-

' no puede detéctarsq por exadmen directo de los cromosomas, pero-
el &rbol genealdgico y la clasificaci6n a modo de transmisién -
puede ger de gran ayuda al dar consejo gehétiéo. Si se oﬁsérva-
"que- el tranatorno sigue patr6tn autosbémico recesivo, dominante o
bien recesivo o dominante ligado al cromosoma X se pbdrén encon

‘trar cifraa precisas sobre al riesgo.
En los transtornos poligénicos el patrén cromosémico de-

las cé&lulas del paciente es normal y no puede establecerse pa--
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trén alguno de herencia mendeliana aunque existe evidencia Qe -
predisposiciédn genética por lo tantc no se comprende la interac
cién de factores genéticos y el medio.

S5e ha encontrado que varias anomalias numéricas y estruc
turales tienen relaciébn con sindrome de deformaciones congéni-~-
tas. En varios sindromes reconocibles clinicamente se encuentra
la presencia de un nGmero anormal de autosdmicos, siempre que -
sean compatibles con nacimiento de producto vivo.Si existe un -
cromosoma adicional se producird una trisomia en vez del par -
normal y la ausencia de un cromosoma produciré monosomia.

Se cree que los transtornos de trisomia y monosomia re-~
.sultan de la suma desigual de los cromosomas durante el éroceso
- de meiosis en ei padre o la madre. Se encuentra que algunos pa-
cientes poseen dos tipos diferentea’ de células con relacibn al-
patrén cromosémico y a esta afeccibn denoménada mosaicismo se -
le considera resultado de no disyuncibn en el momento de la di-
visidn celular mitbtica después de la fecundacibn.

La monosomia autosbmica es considerada mortal, pero pue-
'de presentarse monosomia que afecta a los cromosomas sexuales -
enllos recién nacidos vivos. Es interesante observar que toda -
trisomfa autosbémica estd asociada con grandes deformaciones - -
fisicas y retardo mental,mientras que la presencia de varios --

cromosomas sexuales adicionales produce efectos menos nocivos,
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SINDROMES DE TRISOMIA AUTOSOMICA
TRISOMIA 21 (SINDROME DE DAWN)

El sindrome de Dawn o mongolismo es uno de los sindromes
de malformacidn m&s facilmente reconocibles y tiene una frecuen
cia de uno de cada 600 recién nacidos.

En paclentes afectados por el sindrome de Dawn ée han --
encontrado aberraciones cromosbmicas de trisomfa, translocacibn
y mosaicismo. La gran mayoria de los pacientes afectados por es
te sindrome tienen 47 cromosomas y cariotipo de trisomia 21, ~-
aproximadamente del 5 al 10% tiene translocacién de cromosomas-
afectando a material cromosomdtico 21 adicional y otro 5% pre--
senta cariotipo de mosaico. Se reconoce cierto nﬁﬁero de rasgos
© fisicos que ocurren con mayor frecuencia en pacientes afectados
>por el sindrome de Dawn que comprenden: corta estatura, occipu-
 510 aplanado, pliegues epicé&nticos, amplio puente nasal,orejas—
dobladas, pequefio maxilar superior, lengua protusiva, manos y —
dedos cortos, clinodactilia, l%nea simia, tirrodio distal, car-
'diopatié congénita, separaciébn del lo. y 20. dedo del pie. Eg——
’ toﬁ pacientes sufren hipotonfa y retardo mental.

Aigunos de los hallazgos dentales encontrados en pacien~
tes con el sindrome de Dawn Bson: erupcién tardia de piezas cadu
cas, exfoliacién temprana de las mismas, incisivos laterales de
fectuosos o ausentea del maxilar superior, anomalfas en la for-

ma dental, enfermedades periodontales, maloclusibn y prognatis-
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mo. Las enfermedades periodontales son el problema principal ~
en baciehte; ;on el sindrome de Dawn, en mayor grado gue l& ca
ries dental.

No pueden detectarse clinicamente los diferentes tipos-
comosbémicos observados en el sindrome de Dawn por lo tanto se-
aconseja realizar estudios de laboratorioc para formular el - -
diagnéstico, asi como para dar informacibn para consejo genéti
co.

Los hijos con el sfindrome de Dawn pueden nacer de madres
de cualquier edad sin embargo el riesgo de que el hijo sﬁfra‘—
este sindrome aumenta con la edad de la madre. Si al xeaiizar-
anilisis de cariotipo se encuentra una anomalia de tipo trans-
locaci6bn en gue un nfmero extréordinario de cromosomas 21 estéd
~ unido a otro cromosoma es importante determinar si uno de los-
jiéxogenitores es un portador equilibrado de las translocacibn.

Si este es el caso, el riesgo de tener otro hijo mongo-
1oide‘en un embarazo subsecuente es muy elevado. En este tipo-
de sindrome de Dawn se aconseja un an&lisis prenatal de cario-.

“tipo.

TRISOMIA 18

El paciente de trisomfia 18, afectado mis gravemente que
el sindrome de Dawn, generalmente no vive més que unos dias --
o pocos meses.

Estos nifios sufren pronunciado retardo del crecimiento-
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y baio peso al nacer, pliegues epicénticos, boca pequefia, microg
nasia, orejas situadas debajo de lo normal.
Este sindrome se asocia con la presencia de 47 cromosomas
con una trisomia causada probablemente por error metiético, aun-

que también puede entrar en juego una translocacifn.

 TRISOMIA 13 (Dy)

El individuo afectado por el sindrome de trisomfa Dy tie-
ne vida muy corta y pocas veces sobrevive a la lactancia. Log --
rasgos fisicos prominentes son: labio y paladar hendidos, gran -
nariz bulbosa, orejas anormales, microcefalia, microftalmia y --
otros defectos oculares, defectos del cuero cabelludo, polidacti” .
lia, cardiopatia congénita y defectos cerebrales del tipo de ho-
loprosencefalia .

Estos nifios sufren grave retardo mental. Hasta muy recien
temente no ha sido posible distinguir entre los pares de cromosg
mas (3) D; éox 105 muchos impedimentos incluyendo retardo mental
Yy corté esperanza dévvida que acompafian a este sindrome, los pa-
dres de un nifio con estos defectos deben comprender el pronbsti-
co de este sindrome antes de iniciar vigorosa reparaciébn quirGr-
gica de algunos de los defectos como labio y paladar hendido.

SINDROMES DE SUPRESION AUTOSOMICA
SINDROME DE CRI DU CHAT (Grito del gato)

El sindrome de grito del gato (cri du chat) se descubrib-

en 1963 y se asocia con supresibn parcial del brazo corto de uno
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de los cromoscmas del grupo B, que ha sido identificado después
como cromosoma §. Los nifios afectados por este sindrome pueden~-
llegar a la edad adulta.
8
2] nombre del sindrome se debe al hecho de gque los indi-
wﬁiduos afectados por €l gritan de una manera especiai durante -
la lactancia debido a una anomalfa en la laringe. Los rasgos -—-—
fisicos comprenden: el grito anormal ya mencionado, retardo men
‘_ta1,4hipotomia, microcefalia, sisuras palpebrales inclinadas ha
Ycia abajo y pliegues epicénticos. Se ha informado del lébio Yy -

.. paladar hendidos, Givula bifida.

SUPRESION DEL BRAZO CORTO DEL CROMOSOMA 4

Pueée‘sospecharse gupresién parcial del cromosoma 4 al -~
Q.examinar clinicamente por la presencia de los aiguiehtes rasgos:
f,prdnunciado’retardo del cxecimiento, d¢ficiencia mental, anoma-
- liasioculérea, labio hendido, paladar héndido o ambos, béca Pro
‘tﬁida, labio inferior corto y defecto en 1a linea media del cue

-"ro cabelludo.

: SUPRESION DEL BRAZO LARGO DEL CROMOSO&A 18 (18q)

‘ ‘Varia en ;jgrado-de g ravedad, pero puedé esperarse Que'—

'el’paciente viva la niﬂez y la vida adulta. Los rasgos fisiéos-
incluyen: deficiencia mental, pérdida de:la audicién.ﬁicrocefa-
1lia, hipoplasia de la cara media, canales auditivos espeéialmeg
te estrechos anomalias en los pies, pliegues epicénticos y pélg

dar hendido.
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SUPRESION DEL BRAZO CORTO DEL CROMOSOMA 18 (18p)

Los rasgos fisicos de este sindrome pueéen no ser diag--

nésticos del sindrome pero pueden sugerir una anomalia cromoso
" m&tica , .

Estos rasgos fisicos incluyen: baja estatura, retardo -~
mental, deformaciones menores que comprenden micrognasia, estra
bismo y aspecto general que puede surgir la presencia del Sin-
drome dé Turner. Frecuencia de caries dental en pacientes'afqg

tados por este sindrome.

' "SINIJ‘ROBIE DE PAPILLON LE FEVRE

‘El sinénimo del sfndrome de Papillén Le Fevre, la éueré- -

tosis pélmovplantar‘cén periodontopatia, eé bien descriptiva y
‘destaca los rasgos del dilagnéstico.

Los individuog afectados exhiben los siguientes signos ~
-clinicos-en épocabtemprana de su vida habitualmente entre los-
2.y 4 anos: palmas y plantas enrojecidas escamosas y aaperas,;
ﬂ‘venéiag inflamadés y destruccién horizontal del hueso alveolar-
" comenzando habitualmente después de la erupcién de los segun--
rdos molares temporales. .

. Los primeros'dos rasgos e¢stln directamente relacionados-

Acon la Sipe:queraﬁosis. Una vez cafda la denticién temporal '~
por la pérdida de hueso parodontal, los tejidos gingivales vqgi'
'ven a la normalidad hasta que la denticién permanente hace U~

aparicién; se repiten los procesos inflamatotios y degenerati-
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vos, 5

V Este raro sindrome se hereda como rasgo autosémico rece
sivo; la familia afectada tipicamente consiste en padres norma
les y una historia familiar negativa de esta condicién aparte-
~del mismo individuo afectado y posiblemente algunos de sus her
manos.

El tratamiento es sintomdtico y paliativo. Usan estos -
pacientes dentaduras completas habitualmente por la época en -
qut.a llegan-a la pubertad.

PRESENTACION DE CASOS CLINICOS EN NIROS AFECTADOS POR EL SIN -~
,Dl_ZOME DE PAPILLON LE FEVRE  (HIPERQUERATOSIS PALMO PIANTAR ASO-
QIAGO CON PERIODONTOSIS) &

Este sindrome de hiperqueratosis palmo palntar, asocia-
do con pericdontosis y pérdida premaf:ura de los dientes prima-
xios'y permanenytea,b fue descrito por primera vez por Papillén-

“Le 'ngre en 1924, ﬁn ese afio se pens$ que era una varlacién en

el "‘mﬁl de Meleda" (enfermédad que aparecé en el I5% de la po-

‘blacién espafiola de"lar isla Mediterrdnea de Meleda); pero des-
puéeﬁaev descubrié gue ningdn otro tipo de hiperqueratosis pal-

mo §lantar presehtaba basociacién con problemas parodontales -~

y :exfoliaciGn pu:'einutura de las piezas; por lo tanto fueron Pa~

pillon y Le Fevre quienes tuvieron el mérito de haber demcrito

una entidad diferente.

El sindrome de Papillon Le Fevre estd caracterizado mds

 ampliamente por hiperqueratosis en palmas de las manos y plan-
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tas de los ples, aunque también suele aparecer en codos, rodi--—
llas, brazos, maledles externos e internos, dorso de los dedos,
pilernas, muslos, tendén de Aquiles y axilas.

Otras manifestaciones reportadas han sido eczema y erite-
ma de la regién facial, sacra y glétea.Las zonas de hiperqueroto
s8is suelen aparecer bien delimitadas y agrietadas. Las uflas pue
den presentar deformidades o no: estos signos suelen aparecer -~
entre los 6 meses y 4 aflos de edad.

En la cavidad oral la erupcién de ambas denticiones se de
sarrolla en forma normal y a medida que aparecen en la boca van
sufriendo destruccién del ligamento perijodontal y pérdida de hue
80 aiveolar.

Los dientes presentan movilidad, hay retraccién gingival-

" exposicién radichlar, b‘olaas paradontales y en ocasiones exuda-~
‘do purulento y halitosis. La encia que rodea a las plezas se tor
--na eritematosa f&cilmente hemorrégica y dolorosa. LS pérdida den
taria se efectGa en el mismo orden de erupcibn y aproxi.madamén-
;.te a la edad de 4 o 5 afios se ha perdido la denticién primaria-
¥y a los' 14 'afios la denticién permanente, con excepcién de los -
terceros molares que pueden o no correr la misma suerte que las
otras.

Se han éescrito también calificaciones ectépicas en tento
rium y coroides al igual que osteoporosis generalizada.

A continuacién se presentan dos casos de dos hermanos -
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en una familia de 4 hijos. Se trata del segundo y tercero en or
den decreciente, no hay historia de consanguiniedad de los pa--
dres.

Paciente femenino de tres aflos remitida a una clfnica en

" marzo de 1974.

EXAMEN ORAL: Presentaba movilidad dentarxlia, encfa hemorrigiaca-
y dolorosa, exudado purulento, acumulacidén de materia alba, - =~
retraccibén gingival generalizada, bolsas paradontales, halitosis

y dificultad para masticar los alimentos.

EXAMEN RADIOGRAFICO: Una reabsorcién alveolar generalizada y:La

presencia de los gérmenes permanentes.

" EXAMENES DE LABORATORIO: Se efectuaron parcial de orina y biome
trfa hemAtica, este (ltimo reveld gue la paciente se encontraba

anémica.

ESTADO GENERAL DEL PACIENTE: Desde los 6 meses de edad presenta
. ba zonas eritematosas en palmas y plantas,que evolucibnaron hég
‘- ta desarrollarse una hiperqueratosis en palmas y dorso de las -
manos incluyendo dedos,codos con lesiones difusas a brazos y ro
dillas extendiéndose a muslo por su parte anterior hasta el ter
cio medio y en posterior hasta regién glfitea;mds acentuado en -
el ‘lado izquierdo,plantas de los pies, dorso y dedos extendien-

dose hasta maleSlos externos e interno; en palmas como en plan-
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tas se observan grietas profundas, Las ufias de las manos y los-
pies presentaban deformacién.

En la cara presentaba manchas de color claro, difusas en-
las mejillas y el mentén.

Después de efectuarse exfmenes clinicos, radiogréficos y-
gene€ticos se diagnosticé sindrome de Papillén LeFevre.
EVOLUCION Y TRATAMIENTO: En marzo de 1974 se extrajeron todas -
las piezas dentales con excepcibn de los segundos molares supe-
rior e inferior pues conservaban soporte &seo.

Se le construyeron pr6tesis parciales de acrflico y se le
‘‘cité-a exémenes peribdicos cada 6 meses. En diclembre de 1975 -
Vpresent6 un - absceso amibianq el cual fue resuelto guirGrgica--

mente.
A ‘En septiembre de 1976 se extrajeron los segundos molares—
ilauperioréa e inferiores y se le construyd unabnueva prbtesis.
En junio de 1977 se hizo una perforacibn a la pr6tesis - -
) inferior para dar espacio al incisivo central inferior izquier—
“-do. Los primeros molares permanentes ya estén erupcionados y =
npresentan caries supérficiales.
-~ Paciente masculino de 3 aﬁos‘y 5 meses de edad hermano -~
‘dgl caso anterior, se examind por vez primera en septiembre de-~

..1976.

EXAMEN ORAL: Se encontrd movilidad dentaria, recesién gingival-
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tdrtaro dentario, encia hemorrégica,b‘o;lsa_s parodontales con exu
dado purulento y halitosis.

Los incisivos superiores e inferiores mostraban gran mo-
vilidad, recesién gingival en sus tercios cexrvical medio y par-

to de apical,caninos y molares presentaban lo mismo aunque en -

menor grado.

EXAMEN RADIOGRAFICO: Pérdida‘ de hueso alveolar generalizada tan
to horizontal como verticalmente, esta reabsorcién ésea se acen
tuaba en las piezas seglin su orden de aparicién en .la cavidad -
bucal; motivo f)or el cual las pilezas se exfolian siguiendo‘au -

‘orden de erupcién.

“EAMENES DE IABORATORIO: Parcial de orina y biometria hemética,- -

‘en &sta se encontrd al paciente anémico.

LESIONES EN PIEL: Hiperqueratosis en palmas, dorso y dedos de -
manos hasta articulacién de la mano, codos, rodillas, plantas y
dedos de los pies extendléndose lateralmente hasta moleélos ex~

terno- e. interno, ufias de los ples con deformaciones, manchas --

cicatrizales en espalda.

HISTORIA PASADA: Relata su madre que al igual que su hermana, a
los 6 mesea de edad aparecieron zonas eritematosas en palmas y-
pPlantas, a los dos afios de edad observé que los dientes le 'cre

c{an” y habfa movilidad, asi como mejorfa de la hiperqueratosis
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durante el verano.

TRATAMIENTO: En septiembre de I976 se hicieron extracciones de-
incisivos superiores e incisivos y caninos inferiores, con’ex--
cepcién de incieivo central superior derecho y primer molar in-
ferior izquierdo que se exfoliaron esponténeamente, laé piezas-
restantes se conservaron pues tenifn algo de soporte Gseo.

Se le construyeron prétesis parciales. El paciente es -=
citado perifdicamente para tevisién;

El sindrome de Papillén Le Fevre es una condicién no muy
comin que se presenta con una frecuencia de I a 4 por millén.

Se cree que es transmitido por un gene autosémico recesi

vo y a pesar de que se ha reportado que la consanguiniedad es un

_factor. importante, en estos casos en particular no es as{. E1l -

diégnéstico del Papilldn Lefevre puede hacerse clinicamente Yy -

““y. con la ayuda de un exdmen genético, ya que la histopatolsgfa~

y los examenes de laboratorio no reportan un dato especifico.

Loa signos principales de este sindrome pueden presentax

‘.ge por separade y solo en esta entidad se han reportado juntos:

aungue se desconoce exactamente cuales son las causas que 10 -
AGBencadenan.

‘ En cuanto a su tratamiento es recomendable conservar sus
piezas- el mayor tieméo posible y extraerlas en“él:lapsap. indicado,
ademén de la construccién de prStesis parciales o totales segin

el caso;- asimismo la consulta con el genetista también es acon-
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sajable.

SINDROME DE PIERRE ROBIN {MICROGNATIA)

La micrognatia es en general considerada una anomalfa con
génita sin embargo puede ser adquirida. El m&s afectado suelé--
ser el maxilar inferior. La criaturas con micrognatia experimen
tan dificultades para respirar, pasan episodios de clanosis y -
tiene gque ser mantenida en posicién ventral el mayor tiempo po~
sible. .

La porcién anterior del maxilar inferior estd tan atrés -
que la lengua tiene poco apoyo o ninguno y puede caer hacia a-~

’tréa causar una obstruccién.

Se desconoce 1§ etiologfa. No obstante‘se’han sugerido co

mo.causas una nutricién deficiente de la madre Yy un traumatismo
»:intrauterino por presifén o trauma.

El tratamiento de la micrognatia congénita esté dirigido-‘ 
ﬁaéia un funcionamiento adecuado de la mandfbula. Habré que‘ﬁa—v
cer que la criatura se esfuerce por alcanzar el biberén de la -
mamadera la que nunca se apoyari contra el maxilar inferior;

. La microgmatia adquirida puede desarrollarse gradual men-
te y no ser evidente hasta los 4 a 6 aflos.

Esta anomalfa del crecimiento suele estar vinculada con -’

_la herencia. A ménpdo se produce una anguilosis de los maxila--
res co&o resultado de un traumatismo del nacimiento o poste- -~

rior con la generacién de un . tipo adquirido de micrognatia. La
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infeccidén de la zona temporomandibular también puede tener el-
crecimiento de la cabeza del céndilo y se genera otro tipo de- -
micrognatia adquirida. En los de anquilosis verdadera de la —

mandfbula se recomienda una ortoplastia u osteocartromia.

ANOMALIAS DE LOS CROMOSOMAS SEXUALES

Al igual que con los autosémicos, pueden axistir anoma-
1{as en los cromosocmas sexuales, pero estag anomalias general-
mente no producen efectos tan nocivos en el crecimiento y desa
rrollo del individuo como los producidos por aberraciones auto
aémicas. ‘ ’

Las técnicas de seleccidén ayudan enormeﬁente a evaluar-
’a'muchos de los pacientes en quienes se sospecha alguna anorma
: iidgd de diferenciacién sexual o desarrollo.

Una de ellas es la determinacién de cromatina sexual, -~
" 'que puede ;ogrgree examinando células humanas de interfase en-
B ﬁﬁsca de magas de cromitina de pigmentacién obscura cerca der=

1; membrana nuclear, del cuerpo cromatinico se#ual o cuerpo de
_Barx. Las células de individuos que tienen por lo menos 4os =
crdmoeomaa X como ocurre en ia ﬁujer mostrarédn presencia de un
cuerpo cromatinico sgexual.

Las células empleadas con mayor frecuencia para esta de

terminacidén de cromatina sexual son las obtenidas por ragpado-

" de 1a mucosa bucal.
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CAPITULO ¥V¥ CRECIMIENTO Y DESARROLLO DEL NIRo
a) ETAPA PRE-NATAL
b). ETAPA POST-NATAL

Bs de trascendental importancia hacer notar la diferen--
cla y significado entre estos dos té&rminos: Crecimiento implica
el aumento en volfimen, aumento celular y sﬁstancia intersticial

Desarrollo es la maduracién de esas células enfocando a su vez

el aspecto psiquico.
Estos dos aspectos se enfocarin al crecimiento y desarro
1lo fisico del nifio en sus diferentes etapas: Prenatal (antes-

del nacimiento y Poétnatal (despfies del nacimiento.

E’I‘AP}\ PRENATAL
" ORGANOS DE REPRODUCCION MASCULINO ¥ FEMENINO:

ANAfQMIA: Los testiculos:glandulas end§crinas son de funcibn --
tan 1mp9£tante aﬁ cuanto a formadores de las cBlulas sexuales-
 mascg1inaa. Un par de estas gléndulas evoluéiona en la cavidad
_ébdominal de todos los vertebrados pero en el hombre y algunos
:6tros mam{ feros descienden, poco antes o poco después del naci
miento al saco escrotal,bolsa laxa de la piel que constiltuye -
vuna envaginacién de la pared corporal. La cavidad de esa bolsa
_es un compartimiento de la abdominal, asf que en el curso del-

desarrollo se coﬁunican por el conducto inguinal., Una vez que~

los testiculos han descendido por este conducto, suele quedar-

oclufdo por crecimiento de tejido conectivo de manera. que estable
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ce separacibén entre las cavidades escrotal y abdominal. El des-~
censo normal de los testfculos al escroto es necesario para la-
produccién de espermatozoides; si permanecen en la cavidad abdo
minal, el ligero aumento de temperatura en aquel lugar inhibe -
la formacién de células reproductoras.

Cada testiculo estd formado por un millar aproximadamente
de tGbulos seminfferos, apretadamente enrollados en espiral, =
los cuales son propiamente los que elaboran el espermatozoo. En
tre estos tGibulos se encuentran masa de células intexsticiales,
productoras de las hormonas sexuales masculinas. Los tGbulos se
miniferos estén reyestidos de epitelio germinal comﬁuesto de cé
lulas redondas con grandes n(cleos. Estas células se dividen y-
asi forman otras que a la larga son los espermatozoos con cabe~
za compacta, quevalberga el nficleo y un apéndice caudal en for-
ha de 1&tigo( para la locomocién. Ademés, los tfbulos seminife-

v ros contienen células "nodriza" que proporcionan los materiales
necesarios a la célula reproductora, mientras se transforma de-
‘su fase redonda a la provisté de cola. La formacién de esperma-
tozoos va por oleadas a lo largo de los tGbulos, con lo que la-
célula repréductbra, todavia sin movilidad, es empujado por la-
presidén de los que vienen atrés.

En el extremo de cada t@bulo seminifero se encuentra otro
muy fino llamado vaso eferente, el cual lo conecta a un tubo -

alargado, finico, el epldfdimo donde los espermatozoides quedan =
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depositados. El epididimo de cada lado est& aplicado fntimamen~
te a la base de su correspondiente testiculo. En cada epididimo
hay una estructura, el conducto deferente que asciende del es-
croto al intersticio del conducto jnguinal, de allf a la cavi-=-
dad ahdominal y a la vejiga urinaria en la parte inferior del -
abdomen donde se une la uretra.

Los espermatozoos estdn suspendidos en el lfquido seminal,
con‘el cual son enviados, en circunstancias oportunas, al apara
to sexual femenino. Este liquido es producido por tres glindu-~
las. Poco antes de que los conductos deferentes se unan a la -~
uretra, por intermedio de los conductos eyaculadores, un par de
gl&ndulas, las vesiculas seminales, desaguan en ellos. " Alrede=~
dér de la uretra, al salir esta vejiga urinaria, se hallan las=-

:gléndulas prostdticas que segregan su componénte‘de 1ligquido se-
minal y lo vierten a la uretra por dos grupos de conductos cor-
,t95 y angostos. Mis lejos‘aﬁn; en la base del tejido del pene,-
eaté dispueéto un par de gl&ndulas de pequefio tamafio llamadas -

; §Léndu1as de Cowper, qua coﬁtribuyen también a la'composicién——

del liquido seminal. Este liquido contiene amortiguadores quimi
cos que protegen a los espermatozoides confra los &cidos normag
mente presentes en la uretra ¥ en las vfas genitales femeninas,
asf como glucosa y fiuctosa como gubstratos del metabolismo de-
la célula reproductora, adem&s de sustancias lubricantes para -

facilitar el paso de las mismas en su camino.
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La uretra es un tubo que se extiende desde la vejiga uri

naria al exterior. En el hombre, la {ltima porcién corre a lo -
largo del pene, 6rgano reproductor externo, inmediatamente por-
» encima y delante de la bolsa escrot;l. En el interior del pene-
la ureta esté acompaﬁada paralelamente por treas columnas de te-
"jido erectil, esponjoso susceptible de llenarse de sangre. En -
condiciones ordinarias, los espacios del tejido esponjoso no es

tdn digtendidos.

ORGANOS REPRODUCTORES FEMENINOS :

Los Srganos productores de &vulos en la mﬁjer, los ova-—
rios, estdn mantenidos en su lugar por ligamentos tendidos en -
la'porcién baja de la cavidad abdominal, entre las caderas. Ca-
Gda una tiene la forma y tamafio de una almendra con clscara. El-

' feto femenino de cuatro o cinco meses de edad tiene en cada ova
rio unos 400 000 6vuios. Ya no se producirén m&s en el curso de

:-éu vida, La inmensa mayorfia de estos 6vulos experimentan un pro
ceso de degeneracién (atresia) y mueren; solamente uno de cada-
1000 se convertird en évulo maduro.

En conﬁraste con el sistema reproductor masculino, el de
la muier no consiste en una sucesibén de conductos enlazados.- -
Por el contrario, el évulo queda libre en la cavidad abdominal-

“‘en el momento de la ovulacidén desde donde penetra a los oviduc—

tos o trompas de Falopio. Los dos oviductos tienen por el extre

mo préximo al ovaric la forma de embudo, que en condicio-— -
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1es normales cubre en partv:e la superficie ovérica. Una vez des~
prendido el &vulo, se dirige normalmente a uno de estos embudos
impulsado por corrientes puestas en movimiento por el ondear de
los cilios que tapizan los oviductos. Es completamente excepcio
nal que un évulo pueda ser fecundado dentro de cavidad abdomi--
nal, pero es posible, de Lo que resulta se fije entonces a un -
~6rgano como el hfgado; en esta ocurrencia la evolucién apenas -
pugde llegar a buen término, de modo que el embrién deberid ser-
eliminado de su posicién en la cavidad del abddmen.

Los dos oviductos desembocan directamente en los &ngulos
superior;esrdel ﬁterb, frganc piriforme que aloja al embribén en~
dés;\rrollo hasta el nacimiento. Este érgano descansa en el pla-
'no medio de la pofcién inferior de la cavidad abdominal inme—~~
diat‘nmente detrds de la vejiga urinaria. Tiene el tamafio mis o-
mencs de un pufio cerrado; sus paredes musculares gruesas estén-
“tapizadas interiormente por una mucosa muy rica . en vasos sangui
neos.

Al centro de su extremidad inferior gueda conectado con-
un ~>conducto‘ impar, también de envoltura muscular, la vagina, -
‘ que comunica con el exterior. La vagina es mayor que cualquier-
otro conducto del aparato reproductor; sirve para- la cépula, co
mo re’ceptéculo del semen y como canal del parto una vez terminado
el desarrolio prenatal. El dtero temina en un anillo musculoso,‘

cuello uterino, algo prominente en la cavidad vaginal.
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Los 6rganos externos de la mujer reciben el nombre mis -
comiin de vulva, En la parte media mis inferior de la pared ab--
dominal, una masa de tejido adiposo forma una ligera elevacidn-
conocida como el monte de Venus. Desde este punto, dos replie--
gues cutédneos, cubiertos de pelo, los labios mayores, se extien
den abajo y atrfs, para circundar el orificio de la vagina, cu-
Yo revestimiento mucoso se va transformando gradualmente en el-
cuténeo de esos labios. En la parte interna de los mismos, se ha
‘llan otros dos repliegues cuténeos sin pelo, los labios menores.
En su unién anterior se halla un brgano sensible y eréctil, el-
clitoris, del tamafio y forma de un guisante, homdlogo, al pene~
masculino en el sentido de derivar de la misma estructura embrio
naria.

' Como .el pene, posee tejido esponjoso que se inunda de --
sangre en el curso de la excitacién sexual, y teminaciones ner-—
viosas que responden a la estimulacién. Detrds del clitoris se-~
abre'el orificio de 15 uretra, que en la mujer solo tiene fun--
cibn urinaria y detrés de la abertura mucho mis grande de la --
vagina. En .el orificio vaginal antes de la primera cépula se --
extiende una membrana llamada himen que lo ocluye en mis o me-—

nos extensibn,

FECUNDACION
En el acto de la cépula el pene en estado de ereccién por

el éstimulo sexual se introduce en la vagina, la estimulacidén sub
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siguiente por friccién contra las paredes lubricadas de la va-
gina provoca un breve perfodo de excitacidn sexual méxima, deno
minada orgasmo, acompafiado de eyaculacién de liquido seminal.-
El semen impulsado por la contraccién involuntaria de los mfs~
culos de las paredes del epididimo, conductos deferentes y ure
tra estf formado por las secrecicnes de las vesiculas seminales,
préstata y glédndulas de Cowper, y ademis por espermatozocs, de
los que cada eyaculacién contiene unos 300 000 000 en 3 a 5 ml.
‘de liquido. )

Los espermatozoos asclenden por 1a vagina y llegan al G-
tero por su propla movilidad, pero sobre todo por las contrac—
cioneé musculares de las paredes de estos érganos.

Muchos espermatozoos sucumben en el trayecto, pero algu-

‘nbs supervivientes descubren'el paso a los ovi&uqtos Y “nédan“
.a lo largé de ellos. Esa "natacién" es posible incluso contra-
" corriente, y la misma corriente que arrastra al 6vulo desde ~
la cavidad obdominal al oviducto, quizs los ayude a encontrar-
su ¥uta. si la o?ulacién ha ocurrido poco antes o poco después
. de ia‘c6pula, el Svulo que pase por el oviducto posiblemente ~
Ser§ fecundado. La fecundacifn por lo comin ocurre en el ter—;
3 cio externo del oviducto, y afin parece que al llegar dicho évu
-lo'a la porcién mfs interna perdié ya la facultad de ser fecqé
dado. S61o uno de los millones de espermatozoldes emitdos en—
cada eyaculaci6n fecunda también a un sblo Gvulo.

Cada 6évulo humano est4 rodeado de una capa de células .= .
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(dexrivadas del foliculo) llamadas corona radiada, la cual debe
ser perforada antes de que un espermatozoo pueda unirse al &wvu
lo.

Las c&lulas de esta capa estdn unidas entre sf por una -
sustancia orgénica compleja conocida como &cido hialurénico,el
cual estd influfdo por la enzima hilauronidasa. Dado que cada-
espermatozoide contiene Gnicamente escasa cantidad de esta en~
z;ma, se requiere la concurrencia de cientos de miles de ellos
para desalojar cierta cantidad de &cido hilourdnico y separar-
alguna de las células de la corona; de modo que uno de los ele
mentos masculinos pueda penetrar y fecundar el évulo. Asf que-
ambos gametos se han unido, el femenino se cubre inmediatamen-~
te de una membrana que impide la penetracidn de otro masculino
"'hﬁs‘restantés espermatozoides y los Svulos no. fecundados mue--

ren en el oviducto o en el fitero, de donde son eliminados por-
los gl6bulos blancos.
51 se consideran todos los factores adversos, llega a lo
'prodiéioso que la fecundacién sea posible alguna vez y, segln-
como se mire, el ser humano resulta un animal poco fecundoc. El
'espermatozoide conserva su capacidad para fecundar durante 24 a
' 48 horas desfués de haber sido depositado en las vias genita——
les femeninas, ‘en tanto el 6vulo pierde su capacidad para ser-
fecundada 24 horas después de la ovulacién. Por lo mismo es en

extremo el lapso del ciclo menstrual durante el cual es posi
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ble la fecundacién. Ademis, los espermatozoides son células ex;
tremadamente delicadas: su citoplasma contiene escasas reservas
nutritivas, y por ser tan l&bil a la temperatura, -sucumbe pron
to a la del interior del cuerpo. Otra contingencila héstil es la
presencia de leucocitos del epitelio vaginal, los cuales englz-
ban millones de elementos masculinos.
Ocurrida la fecundacién, el cigoto, en su recorrido por -
el oviducto hasta el Gtero, comienza su divisién. Pasan de 8 a-
10 dias desde que el 6vulo es fecundado hasta que se implanta -
en la pared uterina. En el lapso antes de hallarse firmemente =
1.anidado el embridn que ya comenzd su evolucién, es alimentado -
por una secrecibn de las gléndulas uterinas.
Al tiempo de la nidacién el embrién consiste en un aglome
rado de varios cientos de células, derivadas por divisién de -

una sola: el 6vulo original fecundado.

NIDACION: La implantacién del embrién en desarrollo en la muco-
aa uterina es un- fenbmeno que supone actividad por amba; partes.
El.embrién segrega sustancias que destruyen algunas de las célu
. lée del revéstimiento, en la oquedad creada se instala precisa-
mente., El hecho estimula el crecimiento de los tejidos uterinos
que envuelven al embrién. Es posible provocar esta reaccién en-

volvente mediante una ligera puncién del revestimiento del \dtero-

A esto se le puede considerar un breve estado de seddogestacién.'
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ETAPA PRENATAL
PRIMER MES:

Inmediatamente después de realizada la fusién del &vulo
_femenino con el espermatozoide masculino y una vez formada la-
célula germinal del nuevo ser, comienza la divisidn celular y-
la produccién de las células que formardn mis tarde el cuerpo-
humano,

Cada una de estas células posee una membrana exterior, un
protoplasma y un nicleo con 46 cromosomas. Al cabo de unos dias
por particién y multiplicacién, aumenta a varios millares el =
nGmero de células, cada una de las cuales dispone de un sitio-
determinado y de un trabajo preciso. La aglomeracién de c&lu~-
las, gque, en forma de mora (latin:mbrula), existia hasta este-
momento, d& origen a tres hojas blastodérmicas. A partir de la
ﬁéja interna se desarrollarén los pulmones, el hfgado, el apa-
raté digestivo y las vias urinarias; la hoja blastodérmica me-
;dia dar4 origen'a la columna vertebral, los huesos, log misqu-
‘lLos, las .venas y las glandulas genitaies y riftones; a partir -
de la hoja externa se formars&n, con el tiempo, los nerviqs, la
médula, el cerebro y la piel. La éélula germinal se ha conver-

" tido'asf en un embridn y, entre tanto, se ha fijado en la mem~
brana de la matriz, que se constituye en un nido para los pro~
ximos nueve meses. Al término del primer mes el embrién ha al-

canzado un tamaffo de un centfmetro., La envoltura que lo rodea,

¥ que contiene también el liquido amnibtico tiene el tamafio de
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un huevo de paloma. Precisamente en esta fase, cuando la mujer-—

no sospecha todavia que est4 embarazada, comienza a formarse en

su manifestacién méds simple, el corazén, que por medio de con--
-

" tracciones ritmicas, transmite la sangre al sistema circulato~--

rio del embrién.

SEGUNDO MES:

El embrién sigue creciendo hasta alcanzar un tamafio de 2
; 3 centimet;os cuando finaliza la octava semana; ya. es posible
constatar la aparicién de la cabeza, los brazos y las piernas.-

Su peso es insignificante.

TERCER MES
A partir de ahora el futuro ser ya no se llama embridn,-

-

©.sino’ feto. Sus manos estén ya perfectamente formadas; tiene de-

*‘é;a 9 -centimetros de iargo Y pesa alrededor de 30 gramos.

. CUARTO MES:

- -'El insignificante cuerpecito éé cubre de una,espeéa capa
:‘de finos cabellos, los cuales conservan una pelicula de grasa--~
. sobre la piel. del nifio y 'la protégen del reblandecimiento gue-~-
 1e causarfia el liquido amhiético. La cabeza se desarrolla mis -
‘ activamenﬁe’que los dem4s érganos: ojos,orejas;nériz'y boca -es-

“ tén°ya formados casi por completo.A través de los rayos X pueden

reconocerse,auhque muy débilmente los huesos;comienza el proce-
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80 digestivo. En este momento el feto alcanza, por término me-
dio, un largo de 17 centimetros y un peso de 115 gramos.

El feto y la matriz ocupan un espacio considerable.

QUINTO MES:

Durante los dos meses anteriores el tamafio del futuro ser
se ha triplicado a 8 a 30 centimetros. A partir de ahora, el -
procesd de crecimiento se desarrolla con mayor intensidad en =
los 6rgan§s internos. Tienen los péipadoa fuertemente ‘cerrados.
La madre nota los primerqa débiles. pataleos contra la pared -

. abdeminal.

: SEXTO MES'

Ea ahora cuando.el feto empieza a tener cabello en la ca
beza Yy crecér‘aus'pestaﬂas.,Los péréados suparioras e inferio-
res se separan: erecen las ufias, aunque sin alcanzar todavia -
‘la punta de los dedos. El feto alcanza ya una quinta o sexta -
parte del peso que tendri al nacer. El liquido amnidtico que -
710 rodea le protege de los golpes y movimientos bruscos que -~

puédan llegarle desde el exterior,

_SEPTIMO MES:

La piel estid todavia enrojecida y arrugada y, por»debajo
‘de ‘ella, se forma el primer panfculo adiposo. Si se produce el
parto en esﬁa época, el neonato tiene bastantes p?sibilidades—

de sobrevivir, siempre que se el administren los-cuidados pex-
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tinentes. El pesoc se eleva ya a 1200 gramos. Paulatinamente,el

espacio de la matriz va quedando insuficiente.

OCTAVO MES:

Los huesos de la cabeza estf aln muy blandos:; los de las
manos estin ya formados en lo fundamental, aunque no alcanza-
rfn su completo acabado hasta.los 16 meses de vida. Desapare--
‘cen los finos cabelles. El feto reacciona ya a los estfmulos —~
de calor o frfo. Los pulmones, qué proveen al organismo humano
de oxigeno limpio, no desempefian aGn esta funcién en el nifio -
que permaneée en el vientre materno; la placenta, a travég del
corddn umbilical, proporciona al feto todo lo que necegita, pa-

; z;a v:l.vir y desarroilarse, tanfto el oxigenc coﬁo las demSs sus-

tancias alimenticias o de mantenimiento.

. &QVENO MES :
‘ El fei:o-sligue creciendo, hasta alcanzar el tamafio y él‘ -
ﬁesd que tendr& al nacer, aproximadamente 52 cm. de ;1argo, -
3400 gramos en el nifio y 3 170 gramos en lae niﬁavs. La vitali
dad de n nifio no depende forzogamente de su peso.
Durante -las ﬁltrzimaa semanas q\:e i:asé eh el cisustro ma-—
terno, ‘el nifioc puede ya abrir y cerrar los_ ojos‘, a ratos duer-
“me o asté deééierto; incluso puede oir los latidos del corazén-
de su: ﬁadre. Su-liberﬁad‘ de movimientos esti muy restrihgidé,—

pues apenas tiene espacio para mover las piernas. ELl volfimen de
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lLiquido amniético disminuye hasta ser eacasamente superior a =
un litro. La placenta que se forma una vez que el &vulo fecun-
dado se ha instalado en la pared de la matriz, funciona como -
centro de intercambio entre la madre y el nifio: el feto, per -
medic de ella, respira, se nutre y realiza sus funciones hormo
nales y de secrecién.

Hacia el final del embarazo, la placenta va mostrando -
signos progresivos de envejecimiento y desgaste; en efecto, ya
ha cumplido‘su misién y, poco después de nacer el nifio, es ex-
pulgada al exterior, con la membrana ovular y el resto del cor

‘d6n umbilical.

" PARTO?
Se desconocen los‘factores_que desencadenan el proceso -
g déllparto al llégar a término la gestécién. El mecanismo comien
23 ‘con una sucesibn’ ptolongada de contracciones 1nvoluntarias—
del Gtero; 1as fases del miamo son tres: en la primera, gue du
ra unas 12 hqraa, las contracciones uterinas rechazan el feto-
~“hacia el cuello de la matriz; el cual se va dilatando para de-
jarle paso. Al final de esta fase suele romperse el amnios, "=
con ‘1o que sale el Liquido amniético al extexior.
' Durante ‘la segunda fase, que normalmente dura de 20 minu
tos a una hora,_el feto pasa por el cuello de la matriz y la —‘

vagina, hasta su completa liberacién. En este tiempo, antes de
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de ser seccionado el cordén umbilical, las contracciones del 6
tero exprimen mucha parte de la sangre placentaria hacia el -
cuerpo infantil.

Después de algunos minutos, ‘césan las pulsaciones en el-
cordén lo que indica que puede ser ligado y cortade con separa
cién del nuevo ser, la placenta y membranas se desprenden del-
revestimiento uterino y son expulsadas por medio de otra serxie
de contraccibneé.

Después del parto, el tamafio del Gtero dlsminuye y su mu

: cosa se: restablece con rapidez. »

Es asi como el nuevo ser inicia otra etapa en su vida: -

1a etapa postnatal.

ETAPA POST-NATAL: , ‘ Sy
. Esta etapa se caracteriza principalmente por la adapté--i
cién del nifio hacia el medio ambiente. ¥ a través de estudics- -

realizados ge ha légrado 1iegar a una ciasificacién de esta -

etapa de acuerdo a los intereses que predominan en el infante.

PRIMERA INFANCIA, Que abarca desde el nacimiento hasta los tres

afios ‘da edad, en la cual predominan intereses sehsoperceptivos

motores glésicos.

SEGUNDA INFANCIA, De los 3 a 6 o 7 afios de edad, en la cual pre . ©

dominan los intereses concretos o subjetivos.
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TERCERA INFANCIA, DE los 6 o 7 afios a los 12 afios de edad, pre
‘dominan los intereses objetivos especiales incluyéndose los in
telectuales.
El desarrollo en esta etapa se puede considerar desde -~
dos puntos de vista:
a) Motriz: Un factor muy importante en &ste es la nutricién.
5) Peicilégico: Dependiendo del medio en que se esté desarro—~ -
lland§ consideréndose, la inteligencia del nifio. ’
De la concepcién a la madureé es vital el papel de las -

"hormonas en el.crecimiento. Estos agentes quimicos conforman -

el crecimiento en la matriz, estimulan la expansién del cuerpo~'

"'de la‘ipfancia a la adolesencia, y realizan la transformacidn~

del adolescente en adulto.
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CAPITULO V ASPECTOS GENETICOS EN LAS ANOMALIAS DENTALES DE LOS~
NIfos.
a) Aspectos genéticos de la caries dental,
'b) Aspectos genéticos de la enfermedad parodontal.
¢) .Periodontosis juvenil familiar.
d’ Aspectos genéticos de la maloclusibn.

e) Labio y paladar fisurados.

a) ASPECTOS GENETICOS DE LA CARIES DENTAL
: Estudios dietéticos realizados por Vepeholm, Gustafsson y

colaboradores dicen que la variacién ‘individual en la aqscepti—ﬂ

= biiidad a la caries dental existe en condiciones idénticas'veri:; T

: ficadas.~ﬂ

‘Esto implica que a cauga de clertas diferenclas genéticas,
; ;ciartos factores ambxentales son potencialmente mis caribgenos- .
pqra algpnas personas: que otras. Esto no es decir que 1a.caries"
"bdentglyeé éna enfermedad hereéiiariﬁ,'anteérbien, que 1as’ in- -
ifiueﬁqiég generalés pueden modificaf la expresién manifiesta de
esta énﬁefmedadren el individuo. ‘

' Alguncs autores estudiarcn los aspectos genéticos de'la -

carjeazdental en el hombre desde el punto de vista de mellizos4 f*’ 

'Y familia en generai para material de estudio, como la caries -
dental es un pfbceao que depende de la edad.

Las observacionesvhechﬁs por Klein y Palmer realizadas a-
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lo largo de 20 afios merecen ser consideradas.

Sus hallazgos demuestran que los nifios tienen una simili-
tud en la experiencia de caries con sus padres es la misma ( ele
vada o baja ) pero cuando la susceptibilidad de los padres es -
distinta, la susceptibilidad de sus hijos tiende mis a ser la =~
de la madre que la del padre. Se observé mis evidente en las hi
jas.

Como la genética es el estudio de la variacién, cuanto .-

‘més ‘comiin. es un rasgo genédtico més dificil resulta demostrar su

carfcter genético, BGGk y Grahén intentaron llevar al méximo -

las ‘diferencias de experiencias de caries en. familias mediante-

lvla aelecéién de varones de 20 afios, libres de caries y el estu-

'dib de la experiencia de caries en sus familias. Estos datos -

fueron cohparados con familias elegidas similarmente en las cua

les el ptopésito como caso fndice tenfa la experiencia de caries

"’dental desconocida. Los resultados mostraron que padres y ‘herma .

ﬁbs:de propééito libre de caries eran significativamente infe--—

:1ores al compararlos con las familias de control. Pero no se -

“'hallaron correlaciones significativas de la ‘experiencia de ca--

ries entre padres é hijos en las familias agrupadas por experien

cia baja o media, los autores llegaron a la conclusifén de que -

las diferenciaa observadas son hereditarias y probablemente de-
caricter poligénico. Sin embargo la mayoria de los autores eg~-

t4n de acuerdo en gque el compromiso genético de la caries den--
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fal es por clerto menor comparado con el efecto global del am--
biente.
Se dice que las amplias variaciones en la susceptibilidad
a la ca;ries dental, podrfan ser determinadas por genes aislados,
Por ejemplo . ciertos tipos de susceptibilidad extrema a la ca--
ries dental ( caries irrestricta ) o alta resistencia a la ca--
ries dental podrian finalmente mostrarse como rasgos monogéni--
cos.,
: En 1959 Green dijo que ciertos individuos con gran resis-'-
tencia a la caries dental designados por &1 com§ inmunes; tige~ |
‘nen una inmunoglobulina eépécifica en su saliva que confiere in .
,niunidad madianté iisédo‘ de las c‘éluvlas microbianas caribgenas.
E M&s recientemente se sugirié que este tipo de inpunidad - -

es hereditarib,, los -datos preliminares de 74‘individuos en cin-

fco familias indican que el rasgo de la gran resistencia a la ca
‘ries dental se transmite como condicién dominante autosém:.ca. =
La eyidenqia bioquimica especifica en la saliva probablemente -
;‘Vrersuyltarfia neées;ria, empero para delimifar claramente este ti-
‘po de resistencia a las cafies de otros tipos inducidos por 'e:‘l;—
medio, como- la £luorosis dental.
En conclusién la susceptibilidad a la caries dental huma—v' »
na esté regul.aéa en grado signi.ficat'ivo, aungue menor por la he -
rencia; Esta regulacién genética es s':l.n duda de cardctex polig§

nico y este fondo poligénico implica con fuerza una gran mod‘if_j:‘ :
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caclén ambiental. Los tipos especificos de susceptibilidad a la
caries que representan los extremos de variacién de este rasgo-
pueden resultar rasgos monogénicos, pero la evidencia actual es

insuficiente para declarar con claridad tal herencia.

b) ASPECTOS GENETICOS DE LA ENFERMEDAD PARODONTAL

La enfermedad parodontal se refiere a una enfermedad como
inflamatoria local con posibles factores orgénicos subyacentes,

Esta estd tan extendida y tiene una histopatologfa tan va
riable que se sugiere que algunas enfermedades de etiologfas. -
* mltiples estin metidas en ellas.

ée‘aice que existen varios tipos de esta enfermedad paro-

dontal generalmente clasificados por edad; se inicia gravedaé =
de la pérdida Ssea, higiene bucal y‘preaencia o aﬁséncia de fac
»tores_ioqales; Se puede seguir bien la frecuencia de esta enfer
medad‘empezando deade la gingivitis localizada hasta una paro--
dontosis generalizada con grave pérdida de hueso y dientes. Los
vbarpdoncistas estén de acuerdo en que esta enfermedad tiene ras
- gos a lé vez inflamatorios y degenerativos éh su patologia. A -
&sta se deben las condiclores ambientales, tanto como la diega;
oclusibn f hébitos bucales. Estos rasgos son los que integran ~
‘un tipo paliqénico dé énfermedad o por lo menos la susceptibili
dad a.ella.‘Los egtudios realizados son pocos y sufren de diag-

néstico amplio a los estudios fa realizados, en un estudio heéf
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cho se informé que parecfa ser transmitida como rasgo dominan-—
te.
Las diferencias raciales pueden ser usadas como indicado
- res de‘una base genética para clertos rasgos. Han sido sugeri-
das tales diferencias en el prevalecimiento de la enfermedad -
“ parodontal y hay una observacién que se repite, los negros tie
_nen una mayor incidencia que los blancos, esto se confirmd por
una observacién que se hizo a una poblacién en la cual habia -
-raza-negra, blgnca e india, y la que tenfia mayor incidencia de
enfermedad paroﬁontal era la raza negra.‘
En relaci6n con la caries dental esta enfermedad no tie~
.ne una ﬂorma establecida por la cual se demuestre una base ge—r
nética. v 7
% B : “parece sér que la enfermadad parodontal en un sentido m&é
’ amplio resulte ser de.cafécter poligénico; quizd con algunos -
~ vsuﬁtipoa'especificos, como‘}a enfermedad parodontal inducida -
éq¥ tarfaro, pero la méjor definicién fenotipica por el estu——
dio de la patogénesis de esta enfermedad en seres humanos paqé
. ce ser la frecuencia ﬁés probable de acontecimientos que sea -
de cardcter hereditario.
Hay dos transtornos que indican la destruccién del paro-
, dénto en la infancia y la pérdida temprana de los dientes per-
' ﬁaheﬁtes, y son los rasgos monogénicos del sindrome de Papi- ~

11én Lefevie y la parodontosis juvenil. Aunque no comunes, es-
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tos transtornos son valiosos porgue representan el tipo monogé
nico de la enfermedad y por ello difieren de la forma comln de
enfermedad parodontal vista en adultos, el componente genético
es casi con certeza de caricter poligénico. Tales ejemplos re-
fuerzan la idea que dentro de la categorfa no especifica de la
enfermedad parcdontal puede uno encontrar enfermedades bien de

finidas causadas por un solo gene.

¢) PARODONTOSIS JUVENIL FAMILIAR
Esta enfermedad de la infancia se puede manifestar como-

rasgo hereditario, aqui se pierde el hueso a nivel alveolar en
'forma vertical, se produce principalmente alrededor de los pri
meros moigres permanentes y los :ani.s:ivos centrales y latera-- 7
les, los ‘afectados pierd'env nuy tempr‘aﬁo sus dientes, pero ca-
‘si nunca’ antes de-la edad adulta jéven.

: Esta enfermedad ﬁa' sido observada con frecuencia como ca
8o Gnico, aislado en una familié. Estas observaciones se tornar
dificiles a la hipbtesis genética, pero parecia ser un: rasgo -
récesi.vo rar§ caracterizado tipicame;xte por padres noxmales'e-
}historia familiar negativa. Hubo un caso ‘en que la herencia pa'
rece ser dominante, la madyxe dijo que habfa tenido enfermedad-
parodontnl grave pero con pocas cavidades. Algunos de ellos se
'le cayeron pero otros le fueron extrafdos cuando tenfa 27 afios. '

De modo similar se informd que la abuela materna habfa tenido-

;



63

una destruccidn parodontal y la pérdida de todos sus dientes -
cuando andaba por los 30 afios. Como es obio, estos dos tipos -
de enfermedad parodontal heredada representan alejamientos ex~
tremos de la mis comin en cuanto a edad de iniciacién, patrén-
de ataque y gravedad,

Se espera que el estudio m&s detallado de su patogénesis
permitird una visién m4s crbnlca pero tratable que afecta a -

bastante mis de la mitad de nuestra poblacién adulta,

. d) ASPECTOS GENETICOS DE LA MALOCLUSION
El eeﬁudio de la oclusién incluye las relaciones de los-

,;_d:l,éntes, dentro del'mismo arco dental, asf como entre los dos =
ércog cuando los dientes se ponen en contacto.

‘ ¥ ‘Algunosvde los parématios mad importax;tes orofaciales en
la oclusién son:
. ‘v 1. r'rra.maﬁo del maxiiar superior.

2. Tamafio del n\aiilar inferior, rama y éuerpo
N Forma de ‘los arcos. ‘

4. anatomia de los dientes.

5. Relacibén de los dientes.
Todos estos elementos deben ser incluidos en ol conceptb
" de la oclusibn.

Agqui no se han igxcluidos los tejidos blandos gehéticama_x_x_'

"te pero tienen también importancia con respecto a la oclusidn. - o



64

Se puede decir que la maloclusi®n es toda desviacién significa

tiva de la oclusién normal. Esta descripcién es (itil sélo si =

se considera el factor miltiple o carfcter poligénico implici-
to en tal definicién de maloclusién. Se pone enifésis en que -~

los conceptos de oclusién normal y maloclusién son dinémicos e

involucran la-relacién mutua de muchos factores, no pocos de -

los cualea se habrian demostrado que son rasgos hereditarios.
Los antropblogos odontélogos dicen que las maloclusiones
s0n poco comunes en los grupos raciales puros, pero en pobla--
clones con distintos origenes raciales la incidencia de‘disd{g
pancia-.de  los maxilares y desarmonias oclusales es significa-
[ tivamente mayor. »

‘ Lundstxén hizo un andlisis intensivo de los atributos =
~ dentofaciales espécificos en meili;os ¥ llegbé a la conclusién- -
deVQue ia hetencia desempeﬁaba'ﬁn papel especifico y significa
yﬁiyo en lé daterminaéién de las sigulentes caracterfisticas:
”'t'i; Tamafio dental

 2;-Ancho y,la?go'del aicd dental. i ) v o

7‘3. Altura dei paladar. ‘

"4. Apiﬂamieﬁto ¥ espaciamiento de los dientes.
5. Grado de sobremoxdida.
6. Posicién, conformacién y anomalfas de ios,tejidos dblandos.
Mis recientemente, efectuaron un estudio cefalométrico -

en mellizos triples, los autores observaron el perfil lateral~
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derla cabeza, de la b6ve§a craneana y el complejo facial, que-
incluyé tanto la cara superior como la inferior y las relacio-
nes sfipero infex;iores. AdemAs eligieron 17 mediciones indivi--
duales de porciones aisladas de un detrminado hueso para compa
rarlos en mellizos triples. Sus ohbservaciones fueron: la morfo
iogia del hueso individual estd sometida a fuerte control gené
tico, pero el ambiente desempefia un papel primordial en la de-
terminacién de como se combinarén los aiversos elementos 6seos

para lograr un esgueleto créneo facial arménico o inarmbnico. -

Estos informes y otros revisados por Kraus indican las -
siguientes conclusiones:
1, Existe una conformldad relativa de los patrones faciales =

<-dentro de'las diferentes razas.

S24 Exisigs una similitud = an mayor entre los miembros de ia fa
milia. ‘

3.‘ Se obeerva un alto grado de similitud estrictural en indivi
v 'duos ée .éomposici6n genética idé;\tica {mellizos y trillizos‘).

. .Reclentemente Litton y colaboradores informaron que la -
'oclugién de.clase III‘e_s‘ un rrr-.\sgo‘hereditarioiqu'e probablemen—

te es' un rasgo poligénico. Coma tal estd sujeﬁo a una modifica
¢i6n ambiental como todos los rasgos poligénicos. Noyes decla-

rbé que ‘aﬁn si supiera que una determinada maloclusién era dé -

origen genético é1 no alterarfa su plan de tratamiento ortodén

tiéo, porque éste no altera la estructura fundamental de la ca
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| ora. El objetivo a largo plazo del tratamiento ortodéntico serfa
entonces permitir que la cara crezca de acuerdo con su patrén -
fundamental con minima obstruccién por las influencias ambienta
=les, hibitos y factores patoldgicos funcionales, los que pueden
trabajar en contra del cumplimiento de la plena dotacién genéti

“ca del individuo.

@) LABIO Y PALADAR FISURADOS
M&s o henos de un tercio a un cuarto de todos los casos de
1abios b4 palaéares hendidos o fiaurados son. aparicidn mﬁltipie-
‘en una familia la misma. El resto d; los casos no presenta esta
7 predispoaicibn fgmiliar, los estudioa del fenotipo de fisura la
: bial y §aiatina~en mellizos indican que lcs mellizos hoﬁocigotas
m'tieheh un “40% dé:concérdancia en tanto que los‘dicigotaa t;enen
‘? 5619 un 5% de concordancia. Estas 605 informcacioaég nos dgn‘ -
uha fde;teievidencia‘paré una- base hereditaria del rasgobdel la

" bilo y paladar fisurados, perc ha existido una diversidad de mo-

ru'dbs genéticos de herencia, incluyendo dominancia, recesividad, -
" uﬁién con el segé, agf{ como diveréaa condiciones modificéntes,-
;'éoﬁo penetracién incompleia y expreaividad variable. ‘
‘ Hay dos razones para esta situacién confuaa:i
"1. Algunés de las apariciones no son de hecho genéticas y no de
N ben de ser inclufdas en un an&lisis genético, lamentablemen;

te, rara vez son reconocidos estos casos con toda claridad Yy

.'.
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son dificiles de probar.

2. No se logra recé)nocer los individuos que portan el gene de -~
la fisura sin ser fisurados ellos. Tal es el aspecto actual-
de las cuestiones hereditarias de la fisura labial y palati-
na.

Esta es una concepcidén corriente de la base hereditaria -
del labio y paladar fisurados.

a) El labio fisurado con paladar fisurado o sin &1 es una enti-
dad distinta del paiadar fisurado aislado. Esta dltima enti-
dad fisural tiene una historia embriolégica diferente, igual
que el moxﬁento de aparicién en el desarrollo, parece ser mis

susceptible a 12 induccifn con teratégenos ambientales.

b) La mayorfia de los investyigadores cree que el paladar fisura-
do aislado, cuando determinado genéticamente, es un rasgo do
minantel autosémico con pehetracibnsumaménte reducida. Por -
otro lado se ha sugerido que es un rasgo domyinante, un rasgo .
recesivo Y regulado por dos genes, un rasgo recesivo ligado-

‘ al sexo y un. rasgo poligénico, esto se refiere a labio fisu-
rado, “con paladar fisurado.

c). Con el £in de superar las discrepancias en la hip&tesis‘del-f-
labio fisurado con paladar fisurado varios investigadores- in
teﬁtaron démos.trar que el gene propuesto para este rasgo‘ti‘_e'

ne una expresidén variable y se muestra en una persona como -

T

.fisura y en otra como una discrepancia del tejido blando o -~
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duro pero no como fisura en la zona de fisuracidn. Tales dis
crepancias han sido denominadas microformas o manifestacio--
nes incompletas de la aceién del gene. Como microformas han-
sido propuestos fosillas del labio, rafe labial, forma nasal
asimétrica, ausencia o conicidad de los incisivos laterales-
superiores, (vula bifida y mucho més.

Un enfoque fundamental en el estudio de cualquier problema -
hereditario se refiere a la identificacién de los individuos
en la poblacién que portan un gene para una determinada afeg
cién, pefo no muestran claramente el fenotipo tipico para -
ese gene.

Esta afirmacién correctamente implica una gran importancia -

ien la definicién del genotipo en esos estudios genéticos, el

problema del lablo y paladar fisurado proporciona un ejemplo
perfecto. v

cuando manifestaciones incompletas de la acclén del gene, co
mo las desc;itaa‘sdn utilizadas como evidencia del gene fisu
rado‘en familias, la dominancia autosémica con penetracién -
reducida paﬁéce ser la hipbtesis genética factiﬁle para la~-
Sio Y pal&dar fisurado. '

Hﬁn sido informados riesgos 'de repeticién para la fisura la-
bialvy palatina en los cuales no fueron consideradas las mgv
croformas, estos datos soﬁ usados con frecuencia por aseso--

res genéticos.
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De estos datos se puede ver que con un individuo afectado
ya presente en la familia inmediata aumentan los riesgos de re-
peticidn. Por ejemplo el riesgo esporédico de que cualquier re-
cién nacido estd afectado por labio y paladar fisurado es de al
rededor de 0.15% (15 por 10 000 ), con la probabilidad para pa-
ladar fisurado de alrededor de 0.04% ( 4 por 10 000 ). Dado el-
hecho de que dos padres normales hayan tenido ya un nifio afec~
tado con labio y paladar fisurado, el riesgo de un segundo nifio

- afectado es ahora del 4% (- 400 por 10 000 ). Esto representa un
riesgo que es unas 30 veces mayor. ' 7

La idantificaci6n de estos individuos permitiria la sepa~
racién de los casos no genéticos de los genéticos y con ello .-
permitiria un refinamiento suficiente del anélisxs de los pedi—

ngée para aclarar el modo de herencxa.
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- CAPITULO VI. ANOMALIAS HEREDITARIAS DE NUMERO DE PIEZAS, ESTRUC-
TURA Y FORMA.
Gran parte de las anomalfias de nlimero, estructura y forma-
“de las piezas tienen origen hereditario. La naturaleza de la ano
malfa depende en alto grado de la etapa embriolégica, de la mani
{festacién de la capa germinal afectada y del efecto de varios fac
tores modificantes. La frecuencia de ocurrencia esté determinada
por el modo de herencia y otros factores de probabilidad.

: Algunas de estas anomalfias dentales aparecen independiente
‘mente como-la finica alteracién hereditaria evidente. Otras repre
' séhﬁan solo una de un grupo de anomalias que comprenden un sin-~
f:drome genético o un cémplejo de enfermedades. Por ejemplo pueden
kexistir _como Gnica anomilfa observable en el individuo piezas au

sentea Yy gérmenea de piezas con una historia hereditaria.

- Sin ‘embargo, en otros, esta ausencia de piezas puede ir -:
.;unida ; alteraciones de otros tejidos ectodérmicos como pelo, . -
piel y membranas mucosas; se puede llamar entonces‘al sindrome -

: displasia ectodérmica hereditaria.
‘ANOMALIA‘S HEREDITARIAS l;E NUMERO DE PIEZAS

PIEZAS AUSENTES:
A En la literatura dental han aparecido muchos inforﬁes 80~
» ) ~

bre el tema de piezas ausentes congénitamente, muchas de las cua

s les han mostrado tener origen hereditario. En los nifios, las ~ -
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piezas permanentes ausentes con mayor frecuencia son los segun-—
.- dos premolares, le siguen en frecuencia los incisivos laterales—
superiores. Lasg piezas primarias ausentes congénitamente ocurren
con mucha menor frecuencia. La ausencia congénita de piezas gene
ralmente ocurre bilateralmente pero puede ocurrir también unila-
teralmente. Una de las explicaciones propuestas de los incisivos
laterales ausentes es que la tendencia hereditaria es atévica y-
vuelve al tiempo de la evolucién en que existfa un diastema en--
tre los incisivos centrales ¥ las plezas posteriores, Se descono
ce sl las piezas ausentes congénitamente son expresién incomﬁlé- L
ta de displasia ectodérmica o son una aberracifn independiente - o
‘r‘del gen. V

; En estos casos se debe diferenciar entre la ausencia real~
‘de géxmenes de piezag y retardo o inhibieién de la erupcién, qpé

" puede prodncirse en ciertos casos de mala funcibn glundularro -

'Yentidades morbosas como disostosis cleidocraneal En. astas afec-

- ciones. las piezas se forman, pero no brotan en la boca.

7 La.“ausepjia hereditaxia de piezas y la formacibn de plezas
: sgpernumerari;s son résultado de que una variable genética ael-
.manifiehté durante 1#5 etapas de desarrollo de iniciaciéﬁ Yy pro .’

‘1i£eraci6n.

-DISPIASIA ECTODERMICA:

Uno de los sindromes hereditarios en que son caraéterisqi o
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.cas las piezas ausentes es la displasia ectodérmica. La enferme-—
dad afecta en mayor o menor grado a los tejidos de origen ecto--
dérmico. El grado de afeccién depende de las diferencias de ex--—
Presién de la misma variacién genética, aunque es posible que ai

' ferentes mutaciones généticas estén afectadas en diversas inten-
sidades de la enfermedad.

La displasia ectodérmica se divide arbitrariamente en dos~
categorfas, segin estén afectadas las gldndulas cebfceas y sudo—
riparas. La manifestacifén mis grave es la displasia ectodérmica-
de tipo anhidrético. El sindrome se caracteriza por cabello es -
caso y delgado en cuéro cabelludo, ausencia de cejas, nariz asi-
llada y -aplanada, rinitis atrdfica, labios extruidos y pegados,-
Gréiasksohreaalientes, piel seca y encostrada, incapacidad para-

{ aud&r,'y ausencia dental completa (anodonéia) o parcial (oidgo—f

éoﬁcia) . ' '

' Por la ausencia de glédndulas sudoriparas, el sistemade en -
friamiento del cuerpo. se dafia; estos nifios presentan incépacldad
 §a£a‘to1era; el calor y tendencia a desarrollar temperaturas pro

'bﬁunciadaméhte eleQadaa‘ccn infecciones que, de‘otro modo, serian

‘leveﬁ. Por el exceso de temperatura corporal, no és raro encon--

: trar convulsiones en la infancia,. Por la ausencig de gléndulas -

mucosas en la mucosa nasal, esta membrana estd coﬁstantemente in

fectada, y se caracteriza por la presencia de incruataciones se-

cas y ocena.. El nimero de piezas presentes varfa segln el indivi
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duo. En 82 cagos de displasia ectodérmica y anhidrética se encon
trd que 63.5% de los individuos tenfan mis piezas superiores que
inferiores, mientras que 5.4% tenian mis piezas inferiores, que-
superiores,

En ambos maxilares aparecfa el mismo nfimero de piezas en -
8.1% y 23.7% eran completamente edéntulos. Solo 2.7% tenian ple-
zas posteriores dnicamente, mientras que 31.5% tenfan piezas an-
teriores. En 42,5% habfa algunas piezas anteriores y posteriorea.
‘Muchas de estas plezas eran de forma cénica. '

Se ha informado que la disgplasia ectodérmica es un raasgo -

dominantg fuerte y un rasgo recesivo unido al sexo.

ANOMALIAS HEREDITARIAS DE FORMACION DENTAL Y DE TIEMPO DE CALCI-
© Freacton.

‘ Aungue la forﬁa dental se hereda al igual que las demis ca
racteristicas; ocurren mutacidnea gque alteran la forma dentailc—
al tiempé del inicic de la calcificacién. Estas mﬁtaéionas, que-
han‘ocufrido en un largo perfodo de la evolucién de la humanidad;
han modificadd la pieza molar original de una sola cfispide obség
vada actualﬁente en el-hombre.. Lag mutaciones a través de los -~
tiempoa‘cambiarén la dentadura humana tal vez mds gue hasta aho-
ra. ’ V

Todas estas mutaciones se transmitirén a las generagiones-

futuras por medio del plasma germinal.
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Se han observado muchas mutaciones en forma dental. Moody
‘y Montgomery por ejemplo, tienen una genealogfa de una familia-
con mujeres en cuatro generaciones gque muestran germinacién en-
ios incisivos primarios anteriores.

Korhaus afirma que la forma dental, asf{ como el tamafio y-

el color se heredan al iguwal que la cispide de Carabelli.

Se han observado, como anomalfa hereditaria, plezas en for

ma de gancho. Parece una posibilidad razonable considerar que -~

esta es una expresidn incompleta de piezas ausentes. Estas ano-

‘malfasise manifiestan durante el perfodo de desarrollo de inicia
cién. y diferenciacién.

Garn, Léwis y Shoemaker han observado que el orden del -

inicio de la calcificacién dental vaxfa segﬁn la familia. En =

21.9% de los 359 nifios estudiados los segundos molares permanen

tes inferiorés empezafon a calcificarse antes que los segundos—

_premolares inferiores. Esta variacibén en el tiempo de calcifica

_cibébn se producfa con mayor frecuencia entre hermanos que en la-

" poblacién general. Se dedujo la hipbtesis de que esta erupcifn—
" variada de loa premolares puede ser expresién parcial de una mu

. tacién genética y que, al manifestarse completamente, puede dar

F:esultado la ausencia congénita de los premolares.

La mayorfa de los estudios sobre los aspectos hereditarios

de la morfologia dental, el tiempo de la erupcién y el tamafic -

general del arco y las relaciones han sido realizadas con geme-
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los, idénticos y fraternos. Un estudio de la literatura indica-
con claridad que el tamafio de las piezas y la dimensién del ar-
co son hereditarios, y que el hacimiento y espaciado, aungue pue
den ser fuertemente influfdos por la herencla, no son totalmen-
te responsables de clertos tipos de maloclusién.

El labio leporino y el paladar hendido tienden a ser hexe

dados.

L fIEZAS SUPERNUMERARIAS.

; Aunque las piezas supernumerarias se pueden encontraxr en-
’;Cualquier regién‘dél arco dental, existen lugares donde ocurren;
‘, coﬁ mafor freéuenciaf Uno de los lugares m&s comunes se locaiiﬁ
. za entrevlés‘iﬁcisivos centrales superiores,

Eh eﬁcafﬁosici6n,'a la pieza supernumeraria se 1e,dénomi—
 'n§‘mes£ddén§. Otros lugares mis comunes se encuentran en la re-
gién de 1los incisivbé centrales y lateraies y en el &rea dévlds
_premolares. Se ha considerado la posible naturaleza heréditaria
‘. de esta Sfécci6n.

ANOMAL;AS HERE?ITARIAS DE LA EéTRUCTURA DENTAL

'»AMﬁLOGENﬁSIS IMPERFEéTA HEREDITARIA

» La amelogénésis imberfecta es una anomalfia estruétﬁrél ,;

3 ael‘eémalte, y puede diferenciarse en dos tipos.

- a) HIPOPLASIA DEL ESMALTE HEREDITARIA. En este tipo, al'ésﬁalte
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es de estructura normal, pero en cantidad abortada. Clinica-
mente las coronas son amarillentas, lisas, brillantes y du-~.
rag, aungue en ciertos casos pueden existir grandes fosotas-
o edtrias. El esmalte tiene espesor marcadamente menoxr, lo =
que df a la corona forma cbnica o cilindrica, y frecuentemqg
te no existe contacto entre las plezas. Por el alto conteni-~
do inorg&nico normal del esmalte, es sBoluble en fcido en el-
mismo grado que el esmalte de piezas normales. Cuando la hi-
poplasia es grave, la extrema delgadez del esmalte hace diff{
cil detectar radiogréficamente su presencia en las piezas.
Por la delgadez del esmalte se observa excesiva atricién in-
cluso en nifios. Cuando las plezas estén desgastadas hasta el
punto de nivelarse con la 1{nea de la encia, es frecuentemen
‘te imposible determinar, por medip de observacifn elfnica, -
.81 la distrofia existe en el esmalte o la dentina. Dentlna =
expuesta, desgastadé & muy pigmentada con esmalte frigil Que
puede ea;ar presente o:no alrededor de las fosas dentales,~
es comn en las anomalfas del esmalte y la dentina, Por lo -
tanto, se vuelve encenclial para poder establecer el diagnés-
tico, cuandé las plezas estén muy desgastadas, cobtener otra-
informacién para diagnéstico como radiograffas o seccicnes -
histolégicas, Es déaafortunado obgervar, que a este respecto,
la informacién sobre casos fue muy deficiente.

La variable genética radica en formacién defectuosa de matriz
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(etapa de aposicién). Como la matriz se deposita periférica-
mente desde la unidn de esmalte y dentina, el espesor de es~
malte, dependeri del perfodo de crecimiento amelobléistico en

que se manifegtd el factor genético.

HIPOCALCIFICACION HEREDITARIA DEL ESMALTE. En este segundo -
tipo de amelogénesis imperfecta, la matriz de esmalte es nor
mal pero estd hipocalcificada. El esmalte es de espesor nor-
mal en todas partes, pero es de mala calidad y a veces apa%g
ce blando y elAstico por cese de funcién en las etapas inicia
les de la maduracién. Como resultado, clfinicamente las pie--
zas absorben tincibén ficilmente Yy pasan de blanco opaco a -~
pardo oscuio: el caﬁbio de colo§ resulta de la absorcién de-
pigmentos de alimentos y liguidos, hecha posible por el bajo
contenido de mineral y alto contenido de aéua de estas pie-~-
zas. Las superficies dentales apérecan sin brillo ni lustre,
pero el esmalte es de éspesor‘normal y las coronas son de -
forma normal. Por su bajo contenido inorgénico, el esmalte-

es insoluble en &cido y no ap;iece como capa diferenciada en

las radiograffas, ya que esmalte y dentina son de aproximada

mente 1a misma densidad. El esmalte sufre facilmente abrasidn,
y las coronas se desgastan réplidamente, con frecuencia al ni
vel de- los miArgenes de la encia. La dentina_expuesta se plg-

menta fuertemente de pardo o negro. El esmalte de las piezas
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anteriores frecuentemente aparece normal. Ambas dentaduras -
se ven afectadas.

El festoneo de la unién entre dentina y esmalte e&s normal en
ambos tipos de amelogénesis imperfecta, al igual que las c&-
maras pulpares y canales.

Ambos tipos de amelogénesis imperfecta son dominantes y hete
rocigbticos con aproximadamente igual nGmero de véstagos afec

tados y no afectados. Wo hay unién con el sexo.

DENTINOGENESIS IMPERFECTA HEREDITARIA { ODONTOGENESIS IMPERFECTA,
DENTINA OPALECENTE)

La dentinogénesis imperfecta heréditaria es una anomalfa-
hereditaria de la dentina y es distrofia hereditaria més preddm&
nante que afecta a la estructura de las piezas. En un estudio -
de mis de 96 000 nifios escolares de Michigan, Witkop encontrd -
que la anomilia afectaba a é 000 nifios. Se encuentra en diver--
sas nacionalidades de la raza blanca. Estas piezas poseen alto-

'graao de translucidez ¥ su propiedad refractaria caracteristica,
éue frecuentemente presenta una gama de colores por la luz trans

“mitida se ha sugerido él tftulo alterxnativo de dentina opales-—

cente. Lap plezas pueden aparecer de gris a pardo azulado en la

luz reflejada. La dentina es blanda, haciendo que las piezas su

fran desgaste répido y excesivo, y a menudo se nivela con el -

margen gingival. La unién de dentina y esmalte puede no tener -

.
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el festoneado microscdpico tipico de las piezas normales, aun--
que esto no ocurre en todos los casos.
Las uniones, por ser tan lisas, permiten f&cilmente la -
« fractura del esmalte, y as{ ayudan a la ripida atricién de las-
piezas. En &reas desprovistas de esmalte, la dentina, que es -
pronunciadamente hipoplisica, varfa de color, de amarillento a-
‘pardo oscuro, segfin la pigmentacién extrinseca. Estas piezas pre
sentan baja ~pusceptibilidad a la caries, aunque la destruccidn
masiva de la corona simula casi perfectamente casos de caries -~
) ‘rgmpapte. Debido a la r&pida atricién de las piezas, cualquier-
7: caries gue se des#rrolle generalmente se detiene. La mucosa bu-
:~ca1’es de aspacto normal.
Debido a la blandura de la dentina, el odontélogc a menu-
a dé_titubea en aplicdr:fuhdas de corona a’'las piezas anteriores.
Ellddqtor Flipn ha mantenid§ en»obgervacién a un paciente con -
.;: cuatro piezéﬁ de este tipo que mantﬁvieron,reataﬁraciones de -

"funda-de corona durante 16 aflos. Se extrajeron las plezas, con~

'ufﬁus coronas intactas, para dar lugar a dentaduras completas.

Radiograficamente, las>¢orona5, antes .de sufrir atriccién;rs
:'son de témsﬂo normal. Existe franca disminucién caracteristica-
del tamafio de la rafz. Las cédmaras pulpares pueden estar ausen--
teé y 165 canales pulpares eliminados parcial o totalmente. Es
to puede ohservarse en piezas no erupcionadas; el cemento, la -

membrana parodontal y el hueso alveolar aparecen normales.
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Secciones histolSgicas muestran dentina desprovista en me
nor o mayor grado de estructura y esmalte de aspecto normal. La
dentina tiene un patrén estructural variado, puede variar de ' -
ausencia completa de tfibulos y matriz granulosa irregular a den
tina de aspecto relativamente norpal con patrén de tibulo nor--
mal en la capa cubierta.

El curso de los tibulos varfia enormemente, y no tiene di-
reccién claramente definida. Los canales y las cémaras pulpares

» obliterados est&n ocupados por tﬁbu1§5 muy agrandados, coloca--—
‘dos sagitalmente. Estos aparecen a veces como inclusiones pulpa
res en vez de tGbulos. ILa dentina tiene alto contenido de agua-
y méteria ozéﬁnica y menor contenido inprgénico;

La dentinogénesis imperfecta se hereda como dominante con

Adicional sin.estar ligada al sexo. En ciertos casda, exlste pe-
petfacién incompleta del plasma germinal, lo que serfa responsa
ble de los saltos de generacién ocasionales.

Taﬁbiéh parecen existir otros genes modificantes que son =
regponsables de las diferencias observadas en intensidad de la-
‘anomaiia eﬂ diferentes individuos. La dentinogénesis imperfecta

.es obsgrbable durante el perfodo de desarrollo de la histodife-
renciaclén.

La dentinogénesis imperfecta se observa frecuentemenﬁe en

: césds de ostecgénesis imperfecta, aungue lo contrario no tiene-

por qué verificarse.



T

81

DISPLASIA DENTINAL:

La segunda anomalfa de la dentina que puede considerarse-
como entidad genética separada es la displasia dentinal. Esta -
aberracién es relativamente rara, y es mucho menos predominante
que la dentinogénesis imperfecta. La anomalfa se transmite como
cardcter autosbmico dominante. La displasia dentinal, en muchos
aspectos, se asemeja 5 la dentinogénesis imperfecta, y podrian-
ficilmente confundirse las dos enfermedades.

Radiogréficamente, las piezas permanentes tienen muy poca
sustancia radicular. En piezas posteriores las rafces son cor--
tas, y tienen bifurcaciones cerca de los &pices radiculares, con
las puntas radiculares hacinadas o formando figura parecida a -
la W. Exisﬁen frecuentemente grandes Areas de rarefaccibn alre-
dedor de 1osvépicea, lo gue di por resultado’desviaciOHES Y pé;
dida’ temprana de las piezas. LA imageh clinica general de las =
piezas es normal; con' contorno cofonario dentro de lo normal. -
Hay augancia o casi ausencia de céAmaras pulpares y canales. Cuan
do exlséen clmaras generalmente adquieren aspecto de media luna.

" El exfimen histolégico de La~dentina muestra gran cantidad

de masas esféricas de matriz colagenosa que producen graves de-

vsarreglos en la estructura de la dentina a medida que los odon-

toblastos avanzan de la unién entre esmalte y dentina hacia a--
dentro. La caracteristica que distingue la displasia dentinal -

de la dentinogénesis imperfecta es la presencia de estas masas-
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colagenosas que continuamente interrumpen el curso de los tdbu-~

los, produciendo una imigen caracteristica. No existe reduccién

del nfmero de odontoblastos, lo que en la dentinogénesis imper-
fecta es caracteristico. Estos est&n dispersos en una matriz de
fibras colagenosas deficientes con poca orientacién al acercarse
al &rea pulpar.

El tratamiento de piezas en individuos jévenes con amelo-
génesis imperfecta o dentinogénesis imperfecta hereditarias im-
plica emplazar coronas o, si queda muy poca estructura dental,

extraceidén de la pieza y construccibén de dentadura. Esto ayuda-

"'rA a mantener la dimensién vertical adecuada y la longitud del-

f}‘i“

individuo, -

arco,

También producirs marcada mejorfa del aspecto'estético‘dél S
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CAPITULO VII. SINDROMES GENERALES HEREDITARIOS QUE AFECTAN AL~
ESMALTE O A LA DENTIN
En esta categorfa entran:
a) La osteogénesis imperfecta.
b) El raquitismo resistente a la vitamina D.
c¢) Sindrome de Fanconi.
d) Hipofosfatasia.

e) Seudohipoparatiroidismo.

' OSTEOGENESIS IMPERFECTA,

Es un sindrome mesodérmico qﬁe afecta no solo a huesos y
dientes, sino también a piel, ligamentos, tendones, aponeurc--
sis, esclerbética y oido interno. Funcionalmente, 1osbdefect05-
mis importantes.son huesos quebradizos y sordera. La ocurrencia

de esclerbtica azul y dentinogénesis imperfecta, aunque se en=

cuentra frecuentemente asociada con el sindrome, puede, ocurrir

Iindependiéntemente de &1 y puede estar presente osteogénesis -~

imperfecta sin la existencia de defectos dentales o esclerbti-
ca azul.

Un.caso clinico que se presentd con esta afeccibn es el-

de un nifio de 12 afios, en el cual su madre estaba 1gualmente -

afectada y perdid todos sus dientes por extraccién a edad muy-=
temprana. El paciente presentaba cuello corto y compresién la=-

teral del créneo caracterfsticos; las piezas mostraban caracte
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risticas de dentinogénesis imperfecta.
Se reconocen dos tipos de osteogénesis imperfecta:
a) Osteogénesis Imperfecta Congénita, en la que el nific nace -
muerto o muere poco tiempo después de nacer.
b) Osteogénesis Imperfecta Tardfa, que se manifiesta mis tarde,
#2 invalidaré al paciente, puede no ser mortal.
Mg.Kusibkopina que las enfermedades son similares y di-
fieren solo en gravedad, la clase ;ardié-es menos grave, y en -
"muchos casos solo se reconoce clinicamente'por la preseﬁéia de-
la esclerdtica azul,

Algunos autores dudan de la existencla de alguna diferen—
cia importante entre la dentinogénesis imperfecta cobservada en-
la osteogénesis imperfecta y la observada como distrofia inde--~
pendiente. Como existen diversos grados de gravedad enﬁre fami~

"liag,ve incluso entre miembros de la misma familia, la gravedad
én sf no es criterio védlido para diferenciar los dos tipos de -
distrofia dentinal. Ambas afaccioneszueden deberse al mismo ~
gen. Lavafeccién se hereda como carécter autosémico'dominaﬁte.—
Eilaspecto clinico de: la plezas es similar al encontrado sin f"
osteogéneais imperfecta.

Las fadiografias'dentales muestran coronas caracteristiqg
mente desgastadas, ausencia parc}al [+] complgta de cémaras pulpa

‘;es y rafces cortas y aplanadas.

Histolégicamente, la dentina aparece granular y deficlente
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de tiibulos.

‘ Es interesante observar que los cambios caracterfsticos -
vque ocurren en el hueso también ocurren en la dentina de las -
piezas, si se pudiera hacer comparacifn entre estos dos tejidos.
En el hueso se encuentra un nfimero reducido de osteoblastos, y-
en la dentina se encuentra un nidmero reducido de odontoblastos,
sus equivalentes. En los huesos también existe conversibn defeg_
tuésa de las fibrillas de pigmentacién argirofilica de desarro—
ilo bseo. en verdadera colégena. Se ha.hecho una observacién si-
milar en la matriz de dentina en desarrollo. Por lo tanto, el =
k defecto :adica en las porciones orgénicag de 1a‘ dentina, dando-

por‘resul.tado disminuciénv secundaria de la mineralizacién.

AVRAQUITISMO BEREDIT}\RIO RESISTENTE A LA VITAMINA D

Esta afeccifn se transmite probablemente como carécter do
minanta ligado al sexo. Bl aspecto clinico y radiogrifico de los
'huesos y di.entas es similar al observado en el raguitismo por =

deficiencia de vi.tamina D, Se presentan altos niveles sanguf- -

" neos de fogfatasa alcalina y de hipofosfatemia en sangre, aunes

. que el nivel de ‘calcio pueda ser noxrmal. El defeéto metabblico~
bésico estd aln sin deteiminar.

Las §iezas, Val éxaminarlas}radiogréficamyente, muestran -

. granbdes cémaras y cahalés pulpares. La dentiﬁa estd mal calcifi

_cada, con presencia de amplios espacios interglobulares. La zo- ;
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na de predentina es amplia, y el esmalte puede ser hipoplésico,

con aberturas desde la superficie del esmalte hasta la pulpa.

SINDROME DE FANCONI.

Este sindrome se transmite como un raro gen recesivo anor
mal, Se caracteriza por niveles bajos de fosfato inorgénico de-
aminéécidos. glucosa, fosfato, bilcarbonato y tal vez potasio en
el ﬁlasma. El egindrome estd asociado con raguitismo resisténte—

-2 la vitémina D, y las aberraciones dentales son similares a -~
iés encontradas en esta enfermedad. El defecto radica enilcé ta

bulos dentales convolutos, dando por resultado resorcifn imper-

fecta.

R HIPOFOSFATASIA.

‘ Rathbun; en 1948, iﬁform§ por primera vez scbre esta enfexr
medgdﬂ[ -En chﬁos»aspéetos, la afeccibn se parece al faquitis-
mo, ﬁero se puedé‘identificar por una ptoﬁunciada reduccibn de
fosfatas; alcalina en‘él suero, y por la falta de respuesta a -
la terapéﬁtica de vitamina D. Las piezas son hipopldsicas y tien

xden a exfoliarse prematuramente. Esta pérdida Eempraha de. las -
piezaé recuerda lo que ocurre en la displasia dentinal. El sin~-
drome sertranspite como caricter recesivo, con tal vez mis de -

un gen involucrado.

SEUDOHIPOPARATIROIDISMO.
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Esta afeccién fue descrita por primera vez en 1942, as ~
" una enfermedad rara, caracterizada por desmineralizacién gene--
ral de huesos y dientes. El defecto es falta de reaccién del -~
cuerpo a la hormona paratiroidea, producida en el cuerpo en can
tidad ‘suficiente. El sindrome es posiblemente de origen genético,
afectando a tres genes.
Todas las piezas muestran pronunciada hipoplasia del es~-

malte. Las radiografias revelan resorcién de las extremidades -

apicales de vaﬁriém piezas,
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CAPITULO VIII. ENFERMEDADES ASOCIADAS CON REACCIONES SANGUINEAS
ANTIGENO-ANTICUERPO O CON METABOLISMO SANGUINEO-
QUE DA POR RESULTADO CAMBIOS DE COLOR DE LAS PIE
ZAS

INCOMPATIBILIDAD RH.,

La eritroblastosis fetal es un sfindrome producido por -~ -
reaccifén sangufnea antfgeno-anticuerpo especifica , gue puede -
ser mortal para el hijo, a menos gue el recién nacido reciba =
transfusién de intercambio. Cuando un nifio RH positivo nace de-
una madre RH negativa previamente sensibilizada y de un padre -

‘ RH positivo, se produce hemélisis de la sangre del lactante, y-

una disociacién en pigmentos gque producen icterus gravis neona-

torum o ictericia, del recién nacido. Estos pigmenfos pueden man ' -

" char las plezas de verde o azul. La pigmentacifn es intrinseca-
‘¥ nho puéde limpiarse pbr medios externos. Watson ha discutido. -

!, la produccibn de una hipoplasia del esmalte tfpica asoclada con

'~ esta afeccién.

El esmalte formado in (tero es defeq{:uoso, pero después -

ael nacimiento se desarrolla normalwente, produciendo una protu

~:Se;ancia de esmalte y exagéraﬁa linea neonatal. La'incompa'til':»i-:-

';lidad-RH puede- ser un factor etiolSgico en clertos casos de pa-
’ rélisis cerebral.

La presencia de un aﬁtigeno RH es producida por un gen do

minante. Un individuo RH negativo se produce cuando existe un =

~homocigoto recesivo. Por lo tanto, cuando anmbos progenitores -
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son negativos (homocigbticos) para el factor recesivo, pueden -
nacer sb6lo hijos RH negativos. Los padres RH positivos (hetero-

cigéticos) pueden tener hijos RH positivos o RH negativos,

PORFIRIA CONGENITA.

Es una enfermedad muy rara caracterizada por‘fotkosenaibi-
lidad extremada. La exposicién a la luz solar x—'esulta en erite-
. ma, formacién de ampollas y filceras epidérmicas, que pueden tex
-minar en profundas cicatrices, y en ciertos casos destruccién -
ulcerativa del hueso. Se observan evidentes cicatrices y pigme_é
tacién epidérmica, asf como distorsién digital. ‘

‘ En este transtomo existe cierta anomalia en la formacién
de glébulos rojos y mayor velocidad de hemdlisis, lo que rasul-
ta ‘en mayores cantidades de porfirinas libres, probablemente -
a2 ,ft’:rm,adas en la médgla 6sea y dis;ribuidas por todo el cuerpo, -

'pi:oduciendo pigmentacién de huesos y dientes. Existe exc;ecién—
. de porfirinas en la orinai, produciendo color rojo vino.

' Existe probablemente una anormélidad dgteminada 'genétic_g
mente en la conversidn enzimitica de porfobilinégeno en pbrfir_j._
nas de tipo I y III. En esta enfermedad se producen mayores can
~tidades de tipo I, que no se encuentran en ia cadena normal de- .

me;aboliamo en gen, Esta afeccién se transmite como un gen reé_g
“sivo autosémico raro. '

Las piezas se pigmentan de pardo oscuro a pardo rojizo, y
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/muestran la fluorescencia roja caracteristica a la luz ultravig

leta.
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CONCLUSION

Es indudable gue la genética nos ayudard a comprender des
viaciones bucales infantiles que no podrfan ser atribufdas a -
factores ambientales, locales y generales:; en esta investiga- -
cibn genética humana es de vital importancia una observacién, el
estudio de rasgos especificés en familias y el estudio de la as
cendencia familiar,

Es realmente certera la aseveracidn acerca de que los -

transtornos genéticos son responsables de grah partevde la ﬁor—rr
bilidad y mortalidad del hombre; ya que en caso de no ser morta
Wles, son causantes de graves problgmaé en el individuo qué re=-
. percuten en sﬁ adaptacién al mediq ambien£e y en su desenvolvi—ﬂ
‘. miento fisigo'sociil e intelectual.

Un enfoque fundamental eﬁ el estudio de cualquier prob1e4f4

'ma‘hereditario se refiere a la identificacién de los individuos .
“en ia §oblac16n éue éortan un’ gene para détermihada afeccibn.

Asimismo la naturaleza de las anomalfas dependeréin en al—
to grado de la etapa embriolégica, de la manifestacién de la ca ’ 
pa germinal afectada y del efecto de varios factores modifican~
tes. Estos faétoraa'modificantes que ﬁien pueden sex los geneé-f‘
modificéntes a su vez serin responsables de las diferencias Bbél
‘servadas envla‘intensidad‘de’una anom#lia en diferentes indivirf;

duoé.
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Ya que existe cierto nGmero de defectos hereditarios de-
naturaleza generalizada que afectan a las estructuras bucales-
pero no a las piezas.

En el tratamiento a sequir el Cirujano Dentista debera -
congiderar las influencias ambientales, h&bitos y factores pa-
tol6gicos funcionales valiéndose de todos log medios a su aicé_r_x_
ce, tales como: eximenes orales, radiogrdficos, de laboratorio,
clinicos generales del paciente y sobre todo llevar un control

del resultado de los tratamientos gque bien podrén ser a corto-

o largo plazb, segfin sea el caso que se ﬁreaente.
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