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- IXTROTYZTCION

Bl motivy que e o2ondujo & realizar esta tesis, es
porgue auiasry Jd-r a oonater la imnortancia que tiene =
la odontoldera en est > mequerlos geres, con capacida——
des fisicac v mentaler *imitadas, parcial o totalmente.

Puegsto que gl sen tratados deficientemente y sin -
interes ropercutira ng cole a nivel oral, sino en el -
restn del organiome, logrando con esto mds lesiones due
pueden dejar ciciiriz permanente. Hago mencidn de esto-
vues he ohservats el mnal trato y cuidados que se les da
tanto en ou hogor, hosiitales gcomo el medie que los ro-
dea (rer falta de owmociniontos médiecos y poicologicos)

Zuiero tambidrn haver notar gque alguna vez pueden s-—
ser nuestroo racienter en el consultiorio u hospital y -
ne debemos reaccionar negativamente {agresives, asombra
dos, despectives o con lastima), por lo contraric, tene
mos que poner en practica todos nuestros conocimientos—
Yy erperiencias, y porgue no, si se requiere brindarles—
todo nuestro apoyu, comprensién y ternura.

Por lo tanto el cbjetivo fundzmental de dicha tesis
es tratar de diagnosticar, prevenir y ayudar a estos en
fermos tante odontoeldgica como poicologicamente y que —
el cirujano dentista, tenga los conocimientos bdsicos —
de esta ciencia para poder desarrollar un trabajo de e-
quipo cuando asi ge requiera con el genetista, psicolo-
g0, psiquiatra y cirujano para poder elahorar un digg—-

nostico y plan de tratamiento.



La galud mental es un drea muy importan
to dentro del campo de la salud gene—
ral, y por ello es necesario también-
la capacitacidn y srientacidén de la -
noblacién para poder manejarlos al me
nos en los -ecasos mas simples y saber-
dirigirlos hacia los servicios corres
vondientes cuando requieran unz aten—

cidn o esmrlicada o especializada.







11.- GENZTPICA

Hay 46 cromosomas en cada célula humana y cada cro—
mosoma es el miembro de un var homdlogo, existen ror lo
tanto 23 pares de cromosomas en cada célvla: un miembro
de cada par procede del padre y el otro de la madre, de
estos, 22 pares son iguales para el hombre y la mujer y
se denominan cromosomas sutosémicos, pero los del par -
restante son diferentes en pmbos sexos y se les nombra-
cromosomas geruales. EZn la mujer, 1os cromozomas sexua-
les son al igual gque los 77 pares restantes idénticos ¥y
se denominan cromosomas X, En el hombre los cromosomas
sexuales son diferentes, uno posee la misma forma que -
el cromosoma fewenino X y el otro es mucho mids requefio—

¥y se denominz cromosomz Y.

NUBZRO_DE CROVOSONAS
Como ya di jimos anterisrmente un miembro de cadz par

de cromoscmas procede dnl padre v el otro de la nmodre de
modo gque cada rrogenitor contrituye con 22 cremosomas. -
Se dice gue cadnz edlula soxuzl (Fameto) tante el 4vulo, -
como el esrersatosoide tieren el ndmero harloide de ero—~
mossmas (27 crowsosmast. In cashio la cflula formads por
1la unidn del dvulo y el egpermatozoide (fecondosidn que
eonstituye 1 cifoto roseen un miners dinloide (4° crome

[»]

somag).

Espematozoide,
{3 eromosomas)
No haploide Cigote
{45 cromosoxas)

Ovulo No. dipleide
{73 eromosomnas!)
No. haploide
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MITOSIS
La mitosic o8 la divisidn celular por medio del cual
el cuerpo crece y sustituye las células de desefho. Eszia
reproduccidn regquiere urn mecanismo extremadamente preci-
s0 gque permita 2 cedz una de las células hijas heredar -
el mismo nimero de cromosomas gue tiene la cédlula madre.
La divisidn celular gue sufre el citpplasma es una -
simple enscisidn, por la mitad, pero el micleo experimen
ta toda una serie de procesos muy complicados. La mito—-
gis se desarrolla en fomma continun, pero parz facilitar
su estudio e divide en cuatro etapas:
1-PROFASE 3-ATTAFASE
2-METAFASE 5-TELOFASE
Una céluln gue noe se haya en plena divisidn activa =
se dice que esta en interfase, en la cual los cromosomas

aparecen alarf£ados y su apreciacidn individual aparece -

imposible.
A,
, N DN
A B 7~
Mitosis. A, la célula tiene dos chQESomas homélogos colo
cedos en gitios independiertes. B, los cromosomas se du--
plican y forman cada uno de ellos dos cromdtides unidas -
per el centrémero. C, fin de la duplicacién cromosdémica,-
con le separadidn de lag cromatides a nivel del centréme-
ro; las cromatides de denominan ahora cromosomas, D, divi
sién de la célula, cada una de las cuslec se lleva un paxr
de cromosomas homdlogos, replica de los que tenia al ini-

ciar el proceso
-4 -



1) PROFASE:

Las células se hayan en profacse unz vesz gue lon cro-
mosomas se han hecho visiblesz, pere an -+ de que e rev.
le cualguier mo:iclo en gu moenents de du =ycorsas

En ezte mrmanto el cnntenyda 46 1 21 Ia gan ha dye-

@
1

plicado, y ruede obcocervaros gue cada eramosini o nas
formado por dos cordones l.: 733, delgados y paralelns —-
gue gon lor cromitides un'dusr en un punts (el cantrdmers
La mayor warc el mzterigl erozosimico ze tifie odm ine-

tensidad. La decararicidn 2o la membrans nuclesr oo in
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cia durante la grofzss y el ndcles
de manerz rraogreciva. En el miosn» momento dos puntos di
minuteos, logs centriclos, <’y .2n hacinz 1oz ponlos onuec——
tos de la ¢dlula, Jjustapens . o de 2l

brana nuclesr.

2) ¥YITAPATI:
La metafase se aleanza cuande los c¢romdsexas, que a-

2 . Y
v ce tyiien con mé&s intensidad, ce-

by

hora se han engrooado
alinean en el planc ecustorial de la célula. Los cromoso
mas se haysn unidos con sus centrdmerss por medio del u-—
so0, ccstituido ,por fibras contrdctiles de proteinas que-
irradian del centriole. 2n esta fase en la cual se estu-
dian con mis facilidad los crozocoras individuales, rues
los cromatides se hayan ern su miximz contraceidn y los -

cromosomas se fisponen en una placa de metafase,

3) ANARARE:

Los centrdmeros se dividen y los cromdtides ce sepa-
ran cuando la célula entra en anafase, La divicidn de —-
los centrémeros se efectia paralelanente al eje longitu-
dinal de los cromdtides. Ecte se desplaza hacia los po——
los de la célula, como =i el uso +tirara de ellos.

Suando loz cromdtides 1legan a los polos, las céluw—
las se consideran como crpmosornas hijos

-5 -



4) TELOFASE:

Esta se inicia cuande los cramosomas llegan & los po
los de la célula. Su comienzo coincide con la divisién -~
del citovlasma (citocinesis) que empieza nor la formacidn
de un surco en el plano ecuatorial. e forma una membra-—
ng completa en lo de la célula, que queds dividida esf en
dos nuevas células. log cromosomac gé desenrrollan en fo-
rma progresiva ¥ en consecuencia se tifien con menor inten
sidad. Mis tarde el drea donde e localizan mieda envael-
ta ror una membrana nuclear, y cada célula hija se presen

ta shora como unz efiuln de interface tipica.

MEIOS1S:

La meiosic es un tips eszecinl de divisidn celular a-~
través de la cual las células germinales dinloides, produ
cen los gametos haploides.

El aparejamiento de cromosomas homéloros cnnstituye -
lz parte mds imporiante de 1 meiosis. Se producen en-—
este proceco dos divisiones sucesivas denominadas: prime-
ra y segunda divisidn meidsica. Durante la primera divi-
sién {divisidn con reduccidn}, los cromos mas homdlogos -
o sea los dos miembros de cada par llegan por pares o la-
placa de metaface.

Se distinguen cinco etapas de la prizera divisién --—
meidsicas

LEPTOTENS

CIGOTENE

PAQUITENE

DIPIOTTNE

DIASINGESIC



eiosis,. 4, soguema de unz
mas homdlofos aue, nor nry-: i2r uny d2] vaire ¥ otro de-
la modre, se mucstran bl o 0 coabreados, regzecetiva—-
mente, B, los cromosemas huadl:zpds oo excrean. S, entre-
eruzamientc {recombinzcidn o intercarnbio pendtics) entre
los dos cromosornas homilagors, con fragzentacidn de ciersd
tas zonac ¥ reunidn, lo gque deja (D) fragmentos de un ~--
craomosomz en la zonz homdloga del oiro. E, Auplicacidn -
de los cromosomas, cada une de ellos en dos cromitides -
sostenidas por el centrdémerc. T, sevaracidn de las 4 cro
mdtides a nivel de los centrdrzercs; al aquedar indepen—-—-
dientes, se denominan cromosomas. G, desfués de dog divi
siones gueda un solo cromosoma en cada célulaj células -

haploides.

1) LEPTOTINE:

Se caracterigza por la primera aparicidn de los cromo
somas como Filamentos delgados, %stos filamentos delpga——
dos se observan todavia como elementos individualizados-
atin cuando el A.D.N. se ha duplicado antes de esta etapa

2) CIGOTENE:
Se caracleriza wor el nparejamiento (sinapsic) de -
los cromosomas homdiogos. lLos miembros de cada par se ~-—
-7 -



disponen para.elos uno respecto del otro en una asocig-—

cidn punto para in-mac bivalentes.

3) PAQUITENE:

Es el periodo de «nrrosamiento de los cromosomas, ég
tos experimentan un denso enrrollamiento y se tifien de -
un color mds ngcuro. Low bivalentes se hayen en estrecha
asocizacidn, y cads cromosoma aparece con dos cromdtides~

por lo gque cada bivalente estd constituide por cuatro fi

lamentos.

4) DIPLOTENE:

Se reconcce wmor la separacidén longitudinal que empie
za a4 sparscer entre log dos comronentes de cada bivalen~
te pero los centrdémeros se conservan intactos. Durante -
1z separaeidn longitudinzl, las mitades de cada bivalen-
te contactan por varios puntos denominados quiasmas, lo~
que puede indicar los lugares a cuyo nivel los cromogo—-—
mas homdlogos intercambian material. Este intercembio a-

varente se denomina fendmenc de entrecruzamiento {cress:

ng over).

5) DIASINESIS:
Es la etapa final de la profase y se caracteriza por
un enrrollamiento mds compacto de los cromosomas gue, en

consefuencia se tiden de un color més occuro y se acorian

Primeras: Metafase, anafase y telofase meiosicas,

La metafase se inicia, como en la mitosis, cuando de-
saparece la membrana muclear y los cromosomas se desplaza
a la placa de metafase. Durante la anafase los dos miem—
bros de cada par se separan y un nuevo mietbhro va a cadag-
polo. TLos bivalentes; se ordenan de manera independiente
uno del otro, por lo que los cromosomas canstituidos ori-
ginalmente por wm surtide paterno y otro materno se han =

-8 -



mezclado, pero de modo qa2? un representarte de ceda pir -
vaya a cada palo. Los doo crondtid2o de caalquier erusoss
ma pasan 2l llegar a la telofzce al mis e rolo dobrian i —
que los centrizaros se han montenide drton o,

Segunda div.oi‘n meiocica:

La segunin divisidn n-iovicn se paree. a fo divisiin
mitédsica erdinaris, ner ¢ ucno de que logs eontrdmeror-
se dividen, ¥y 1o crosmdtyi . -uran a 1ao -2los opuestso-
¥ producen 4 célulac hijng jafwtican.

Bl resgaliade final de I =meioneis se Ln nysdaceirin de

cuatro cdlulac hijns, formalno rar uni cala durlicacifn -

-

i)
(%]
L
<3
]
s
|8
(3
e
sy
-
Y

del material d¢ los cramogcsm a hixa ec hu--
rloide, es decir, oelo c»n¢ . ¢ 7 cromagoans los cuales-

no se heyan anzre jzdoc.

[41 Paladli it Rl i dibs B Tl
A\JI Hoad VP Ldr e e
= —— —

Los 4dcidos rnueleicoz (A.D.M. ¥ A..W.) son macromolé~
culas (polfmerss) con tres tiroc de comronentes:

Azdear {rentosa), en ol A.D.N. eo la desoxiribosa y -~
en el A.R.K. la ribosza,

Fesfato.

T unz base que coniiene nitvégens pudiendo ser ésta -
mirica o pirimfdica.

Las bases ndricas son: adenina (&) guanina {3).

Las bases virimfdicas ron Timina {7T) citssina., En el
A.R.MN. el uracilo (V) reemplaza & la timinn., Dichkas bases
ge unen entre i vor medio de puentes de hidrigenc y sue-
len aparejarse a la A solo con 12 P y 1la G sélo con la C-
en caso de A.D.Y., en AN, la U reeyp-laza a 1a 7, Qe
tras combinaciones da2 estas bares ocurren o3lo muy raras-
veces y por error. *

Una base, una z2zucar, y un fosfats se coubinan rara --
formar los nueledtidos y é.%9s 2 su vez nara faemar poli--

-
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mucledtidos. Lo basé siempre se unira 11 =zdcar.

b= bace b b b b

a= amicar L—fya—f—a-f-i
f= fosfato

A.9.%. {Acido Desoxirribormcleico).

%1 aparejaaiento de A= T y de G= £ fué uno de los he—
chos gue 1levaron a .atson ¥ Crick a proponer su femoso mo
delo de la estructura del A.5.N., #ilkins y Col. demosira——
ron en sus estudios sobre la difraceidn de los rayos X, —
que la moléeula de A.D.M. rogsee forma esyriral ; contiene-
més de uno cadena de polinucladtidos,

La molécula estd formnada ror dos largas cadenzs de po-
limicledtidos, engrazadas para formzr doble espirel, Di--
chas cadenas van en diraccidn opuasta y ortdn unidoas por -
puentes de hidrdéerero que e ustablecen entre la A de una -
cadena y la T de la otra, o bien entre & » C. Existen u=—
nos 10 parec de nucledtidos por cada ecpirel comnleta de -
la doble cadena. Cada pieza longitudinal de la escalerz -

representa moléculas altermas de azicar y fosfrnto y cada -

travesafio un par de baces,

El A.3.N. deve mer capaz de repetirse con gran eracii-~
tud para gue la informacidén gendético no re al tere durcnte-
la transmisidn a la generacidn signmiente. fatson y Criclh-
harn sugerido un mecarismo simple para este reveticidn. -—-
Las dos cadenas se desenrppllan y separan y cada una sir-
ve de modelo sobre el cuwal, la cadena que falte se puede -
reconstruir mediante lac sustancias exirtentes en la célu-
la. Como ambos cordones son complementarios, cada ung roe-
conctruye otro idéntico al que se ha geparado. El resulta
do final soré dos wolédculme, cada una idéntica a la orisi-
nal.

A.7.". (Acido ribonucleico).

- 19 -



El A.B.N. contiene el cfdigo fenfticn en log cromocomas
del micleo celular, pero la zintersic de 1oz poliimeptidos o-
curre en =l pitoplasez on asociacilin con lof ribogomus, 21
A.R.Y. es el eniace entre el T.D."%. y ¢! -slipéptarde.

La melécuia de A,R.0N. ec may sempajoanic a la ALD.70. Lofe
rencidndose ie dsta uUnicamente por . .. rezoneot

1.~ Bet4 coonstitulda -or un sele eradsn er lurar ce Jdao

2.- Contiena pritoca e yep de decoxirribosa.

3.- Y ¢ nriene uracilo en lucar dg timanaz.,

Bl A.72.%N 2 santatize o roertir de un modeln de A,7,0. -
por la srancripeidn directa el c¢didipo A.%.7. er un efilyeso-
AR.Y. comnlemeniarin,

Hay trez tipos de 4.7.Y, aue intervients an 12 sintesic
de la proteina:

A R.N. mencajero {m A5

AR, de transforencia (HBARN) denorinndo tambidn sARN -
vor su golubilidad o A.R,Y ajustador por su estructura.

A.R.Y. ribosomal

AN, WENTAJERD

El A.7.N. mensajers lleva la informacidén genédtica desde
la moldcula de A.D.Y. al citoplasma; el A.R.7. de trancfe——
rencia actia comd un ajusitador gue ecolofa log aminodeidsg -
en el lugar adecuado de la cndena en vias de crecimiento ——
del polipéptido y el A.R.”. ribrsomal el eual cunple una —
funcidr no esrecifica en conexidn con los ribosomzes (riboso
mas pequefias rartfculac citoplasmdticas existentes en gran
mimero en las célulac que desenrzian una intansa aectividod-
en la sintesis de las priteinas).

A.R.7. mensajero (mAR™: se forma ern el micleo cobre un-~
moldd constituido precicamente por uno de los doo cordonec-
de la doble hélice del A,%U.N. "7L cuzl es comnlezentario ——
por su estructura. Paca dsl wilcleo al citorlasna donde se ~
haya asociado con los ribocomas. 1 cddago A3, al ser —-
transferidos al mAR" indica la secaancin de acuerdn cwn la-—

cual los aminsdcidos son in roradon en un polini-tido.

nlsdo
11 .



A.%.T. de transferzreia es de moldeculn rucho mensr que -
la del wlA3 su funcid» corsinte en transferir apinodcidos -
activadrzs rravizuente $ir ercimas egpeciales @ log lugares-
adecuados del molde del mARY., Hay un sARY especifico para -
cada aninsdeido, purte de 1z mpldeoula del SARY es complemen
taria, por on fgiructura de un punto egpecifics de la cade~
na de mARY y suw e:tremidades litrec se havron adentadas pa-
ra £ijer un mninoderdo ecanecifics

A7, ribopomnl; ios ribogomas estdn consituidos per ~
ARRF. y proteina en nronpreionse cas: ipuales,  Su papel -
en la sintesic de loo pplirnéntidus no eg min bien conocida,
vers dasempe:in al parecer unn funecidn no oppecifion de la -
sintecic 4e urn yariedsd de polirftpiidoc nua degenden de la
secucnecin de Las baces del mal” ecorn el gue ge asician.

En las investigaciones realizadne {Jubay 173°3) se puae—
ede obgervar gue 1os ribogomas se reunen on grucvos {rolirri
bosocmas o polisomas). Cada ribosonpa parsce desvlazarse a =
lo largo de la meldenla del mARY leyends =l sencaje a medi-
da que se mueve, se cree que interviens para alinear las mo
1éculas del oA de manera ndecuada. DJecruds de naber com-
nletado la lectura de unz moldealr del mARY y sintetizado -~
un rolipéptido especifico parece saltar al lleger gl final-

de la cadenz del miTT y buscsEr una nueva,

FORFOLOGIA T3 LOT CROVOSINAS_

En la preparacidn obtemida de urna célula de sangre peri
ferica nos muestra los 4% cromogomas gue pueden ser conti--—
dos facilmentes, su longitwl varia de T mieras a 1.4 micras,

Cada ano esia forxado por dos eroritides unides en un -
martte, llamde gentrdners.

Lan pocieidn del cantrdrero divide o lor cromasomas meta
céntricos en doz brazos de lormitud semejovwtes: los spbroto-
eéntricon cor logo aue tiencn el contrdmoro desnlavado haein

urs de log eriremss en loa ocroedntricoc, ol centrénero es-—

-1
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t4 colocado mur cerca de uny de loa avtremte, 1o Jue hoce -
gque el cromosens quede diveidido exn Lranos larzges y brazog =
EUY COrudS.

Ssta cla<ilicaeils de log cromocumar + o aetar tnvolieg, -

submetacdntrians y aerdcdntiriess, ~unaus nonveriente, o oz
: i - . 5 t K - 3
bitraria. IZo la especie vumarg L cavted orow rurds hnllare

se en cuaiguisr lupar ¢ . & 7 lowgitui i log cromnsomas
r

exeepto en 2] o-tremo teriinnl Lo

kb Bl Rrlls N A AN TIIY T T e v L
TELIIPTTRICY NOROQIZITRICY B
e v E
Lo 2l:
R
LL.

Pl
*‘v{;}\/?“"a

sosan
k P e

Cromosona 20 motafase. Qbrurvece loo catelites en gl crono~w

soma acrocdntrics. Cirgdn ercmocana hummio es telecdatrico,

TIFODS DI AT CHTALIL!
SAEVE pe A R akd

En la estructura eromosomicz de un irndividuo ce ruede i
dentificar doz tipos furdamentales Je zlteraciones; nundri-
cas ¥ estructurales, ciendo las nrincipzlec lac citadas 2 -
continuacidn:

xuales log ejemrlos iy aooras 1 ia -
{mayor nimers de cromaromac) com el simdrome do Kiinafalrer

en el gue 2 encaenivan 47 corowacomes {ean ol eomplewarte -
47— XY},

31 mejor ejzanlo de hivodirlscadia (m2rar miner: de cro-
mosomas) es el oindroms de *urnmer {~on 2l pommlexowmis G840

ot g L8 - y R : » PV
in loo cramosoman autosdmicors 7 Yav drtorito Rurerdinloie-

A B
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dias de los pares 21, 13-1% y
Las monoszonine [susencias
de log cromssomas nutsitdmicos

nsa cue el vproducts ¢on dicha

17-18.
de un crumosoma de alg¥n par)
no ge han encontrado y se pie

anornalidad no es capaz de so

brevivir.

Alteraciones estructurales,- Fundamentalmente existen-

tres tipns de alteraciones estructurales frecuentes en la -~
clinieca:
a)
k)
c)
a)
material desde un cromocoma g otro cromocsma no homSlogo. ~

Tranclocaciones
Isocromszomad
Delesiones
Transglocsciones: Consicten en la transferencia de -
Bste fenémeno ce produce en el curso de la restructuracidn-
de dos crnmogomas, nue se han fragmentado previamente, al -
establecerze un intercambio reciproco de las partes rotag. -
Si una de lus rartes intercambiadas contiene el centrdémeros
uno de los dos cromosgomas resultantes serd dicdédririco (con-
dos centrdmeras) y el otro acéntrico (caracerd de centréme-
o).

b) Isocromosomas: Son cromosomas perfectamente metacén-
tricos que resultan de un error en la divisidn del centréme
ro que se parte en forma transversal en luger de longitudi-
nal. Estos cromosomas tienen duplicados el srarzo corto o el
brazo larmo sSeinin sea la poreidn que guede con el centrdme-~

ro, ademds de la ausencia del trazo no duplicado.
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Hipétesis sobre la formacidn de un isseromosoma

¢} Delesidn: Esz una aberracidn cromocdmicz gue resulia

de la pérdida, por ruptura de una porcidn de un cromosoma.

ELl mejor =jemplo de esta anormalidad es el cinirome de -

maullido de gato { Cri du chat) en el que se encuentra per

dida la parte 421 brazo corio de un crompsome del grund -——
4-5,
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En 1865, Mendel e.cribid: "En lo sucesivo...aguelles ca
racteres que 5z transmiten Integres, o casi sin modificacig
nes, en la hibridacidn; y por ello son los ecaracteres del -
hibrido, e les liama "Dominantes", v a 1los gue Se encuen—-—
tran latentes en el proceso, "Hecesivos",

Esta definicidn estd hoy en uco poniendo la palabra he-
terocigote en lugar de hibrido; los racgos dominantes son -
los manifiesgtos en el heterocipoto; los rccesivos se encon—-
traron sold en el homocigoto. Debe entendorse que la defini
cidn de dominantes y recesive propuesto por Mendel se ref'ig
re egtrictamente hablando, sold @ log caracteres y no & los
genesi:a pesar de lo cual; los Geneticistas por razén de co
modidad sobre tode en 1z Genética de poblacidn, hablan de B
"Genes racazivog" y "Genes dominantesh,

La frase Yendelianaz Ycnsi sin modificaciones en lz hi-—
bridacién” admite diferencias fenot{picas en el cdracter do
minante sn el homoeigotc comparado con el heterocigoio.

Se deberd recordar que los experimentos cldsicos de Yen
del incluian cruzamiente entre dos homocigotos, uno de ells:
con caracter dominsnte y el otro con cdracter recesiy

Muchos rasgos raros en el hombre se encuentran dictri—
buidos entre las familias en patrores caracteristicos con—
forme & las leyes de Mendel, El pairdn genealdgico especifi
co devende de gue el gene mutante causgl se encuentre locz-
lizado en uno de los cromosomas autosémicos o en un cromesg
ma X, y también de gque los efectos del gene ze produgean =-—
con una dosic sencilla, esto es en ectado de heterccigote, o
gi paro menifestarse el gene debe estar procente en dosis e
doble, o sea, como homocigoto. Segln el tipo de cromosomas

portador del g-one en cuestida.se dice gue un rasgo es auto-

46mico o ligedo 2l X, Un rasgo serd dominonte sélo si se

- 15 -



encuentra en el heterocifoto y recesive si el resgo solo ce
encuentra en el homocizto.
En reoumer 1la mayoria de log cnr-gtorec hercdriari-n de

-

interes clir. .~ demenien .de 1z aecidn & un o

Q

S opAr ot 8.
nes. 81 lo: dog gones «de un par son denticos se dies e -
el individus ez homoeigoto ¥ si log doc¢ ponre ¢on 4iferen-—
tes, el individuo eg cons. ' ruio heteranigobs. sas dog ——
formas variantes de un peorz, que ocupar uan mists coitio an -~
el cromoscm: o .ocuzi, oon llamadog aloloo o alelomorfoco.

Los alelos ra2sultan drp *ra-sformaciones bLritales, impre
visibles y definitivas 1l=2madas mutaciones, eventocs raros —
cuya frecuencia media es de 1 por 1,373,900 de geneg y que -
gparecen regularmente el % areo de la avoluciin de las es
pecies.

Todas lac enfermedadec hereditariac resultan de mutacio
nes més o menss recientes.

HERENOIA AUTOSO"ICA DOXINANTE

La primera genealogfa interpretada segin los témminos -
Nendelianos como herencia dominante, fué estudiada por Fara
bee durante su permenszncia en Harvard z princinios de este-—
siglo.

51 la presencia de un solo alelo es decir, un alelo en-
forma heterocigdtica, basta para que el carzcier paltoldgice
se manifieste, se dice que se trata de una enfermedad trans
mitida vor herencia sutosdmica dominante. En la mayroria de
los casos sSe ignoran las caracteristicac del homocigoto co-
rrespondiente, vero es de suponerse gue la exoresividad del
caracter patolégico es mds severa,

CRITERIOS PARA IMNTAPRITAR LA HIRZCIA AUDY™OMICA IDOMINATIE
1.~ El1 cardcter aparece en cada generacidn gin brincar nin—
gune de ellas (E.cepto en casos de no penetrancial.

-~ EL cardcter es transmitido por una perconi afectada 3 =

- 17 =



la mitad de sus 2ijos f{en término medio).

1.~ Las mersonas r» a/c2tadns no transmiten el cardcter a -
sus hijoas.

4.~ La aparicidn y Greremicidn de los caracteres no son in-
fluidos por el zexo; 1oz muachos y hembras tienen las micmas

posibilidades de poseer y transmitir el cardcter.

— e aem e — — — — —

Un cardcter transmitido como autosdmico recesivo sélo —
se manifiesta en una rersona gque recibe el gen recesivo de-
ambog progenitores, de tal forma que resultn homocigoto pa-
ra ecte gen. 73 tipica la apericidn del cardcter em alsuno
de los hermance del propositus, peroc no en otros parientes;
sin embarsgo, en parentelas numerosas con alta incidencia de
consanguinidad, otros familiares gse hallan & veces afecia--
dos. Existen varios ejemplos clinices de este tipo de he—-
rencia, uno de los méds frecuentes y mds conocidos es la Fi-
brosis Cuistica. {(Un ejemplo de una enfermedad sistémico--
genética con manifestociones orales que es transmitidas como
herencia autosdmica recesiva es la Acrodermatitis Enteropd-
tica).

Log nificos afectados de carscteras recesives suelen na-
cer comunmente de 2 progenitorsa de fenotipo normeal, pere -
heterogigotos; por lo tanto solo pueden ser identificades ¥
estudiadas aquellas familias que, por lo menos, poseen un -
hijo afectado. Las familiass en las que no existe un hijo -
afectado se confunden con la poblacidén general y no son des
cubiertas. El camino gue toma entonces la investigacidn e-
crez un problema estadistico, pues la provorcidn de nides -
afectados en las familias que pueden ser investigadas sune-
ra la cuarta parte tedrica.

Los racgos autosdémicos recesivos se nresentan con igual

frecuencia en machos y hembras. Conmo en los individuos em-

-15 -



parentados l1a -yobabilida’ de heterscigosis para el niomo -
gen mutanta esg mayor jue =21 l1os no emiarentados entire si, -
los matrironios de conganfuineos, por <, =wnlo entre Lo pri
mos hermancs, tendrdn waysres probabililades ds rraducir hi
Jjos afectad~c -vr racgrs recnrsivos, gue ¢v lar faniliac o p

males,

CRITERIOS TARA INTIRPRITAV LA LoRENCIA AUTITOVICA RECEZIVA

l.-—- Los r2c -5 tipicos 'iel carfcter odls £z manifiestan en
leos hermnnes, pera no en sun padres, progeni? u otros fami-
liares.

2.— Por término medis, una cuarta parts de log hermznos del
propositus estdn afectadoc.

3.~ Log padres dsl nifio afsctady ~ueden er concanguinsos,

4.~ TLos hozbres v las mureres iienen las misras probabilida

des de quedor zfzctados.

HERE"CIA RICLUSIVA LIGADA AL SEZD

La herencia de log gexnes recesivos gue se hallan en el -
cromosomz X sigue un patrés bien definido. Un cardcter he-
redado comn recesivo ligado al sexo, se expresa en todos ——
los honbres portadores del gen; pors solo se manifiestan en
las mujeres honocigotas. Por conciguiente, las enfermedaw-
des recesgivas ligadas al cero quedan restringidas prictica-
mente a loc hombrec y raras veges, por no decir nunca aparg
cen en las mujeres,

L2 hemofilia (Hemofilia Cldsica, Hemifilia A}, es una -
enfermedad recesiva ligade a3l sexo en la zual 1la sangre no -
se cozagula dea modo normal debido 2 un ddéficit de globulina-
antihemof{lica.

Se puede utilizar el cithelo X-h para representar un —-
gen recesivo h er el cromocoma ¥ y el simbolo x-H rparc de-
signar un alelo dorinanie. Pargs erprarar oo rocrones de -
los Arkoles gendticsns de la Lierencia rseesiva lignin gl ge—



x0, usaremos awora estos simbolos que, en esta caso, indica
ran el gen de la hemofilia y su pare ja normal.

Un vardn afectado tiene el gen tipo X~h ¥ y una mujer -
normal el genotipo X-H Z-H, La descendencia de estos proge

nitores puede expreszrge por el método del tablero de aje—-

drez:
PROGENIZ DIZL APAREANIENTO X X h'd Y
PVULOS
- X-H LG
ESPERMATOZOIDES . E=h XH XH _ TH Th
Y X Y WY
HIJAS: 100% heterocigotos {Froanemiciones)

HIJOS: 109% normales

Observese que un vardn afectado no tranemite el gen o -
sus hijos wvarones, y si en cambio, a todas ouc hijas, que -
son transmisoraes. Si una hija se cesza con un hombre normal

son posibles, en su descendencig y en proporciones igualec,

4 genotipos.

PROGENIE DEL APAREAMIENTO DE XH X con X v
OVULO
i ]
XH ¥ ;
b e Yo _Yu T TV
Y LY ThY $
L3
HIJAS: 53 normales, 50% transmisoras.,
HIJO": 50% normales, %0% afectados.

Lot

CRITZRIOS PARA INTEAPARTAR DA HERENCIA RECESIVA LIGADA AL SZX0
1.= La frecuencis de un cardcter es mucho mayor en los vars-

nes gue en las mujeres. _
2.~ E1 cardcter es transmitide por un hombre afectado ¥y por-

intermedio de todas sug hijas, a 1o mitad de los hijom varo-

nes de éstas dltinas.
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3.~ El cardcter no ez transutide nuncaz dirsctatente del pa-
dre al kijo wurdn.

4.~ Bl cardacter rusde aor *rancmitids : 1a loaress de toda una

serie de mujer:? nartei~rod, v de ser a~i ia relaocidn Her pa

rentesco grisicnte crire lon vironen nfne*:dnss se ectzolioo-

por intermedir: de mujeres.

Bl ejame} min Spasuenic de lerarecin dominonte liqsada ol
cromosomt X oLt osurortituye peoiRiements, 2l cictems de sruede
sanguines o {lireoplasiz 4érraet fo2al) ip” ligade 2l cozo, -
descrito vor prizsra vep en 1500, El si.romn Kra g2 halla-
determinadc por wn war éo -7 Tow 7y X, ue producen Jdos -
fenotinos, % {o+) y Xe (0- . o0 genotinos vy fenotipos po-
sibles en axtos sexic ro- loo JagFuierien:

HOW3RES TUIERS
Genotipo Ferotino Genotinpo Penotipo
XgY e (a+) Xwane Xe (a+)
XgY xg (a-) Xe X" Xg (a+)

CRITSRICS PARA IVTIRPRETAR LA GLIRENCIA TOWINAYTL LIGADA AL Z2XL0

i

1.~ ILos uombres afectados trancmiten el cordcter a todas su
hijas, rerp> a rninmmo 4d¢ sus hijos vaurones,

2.~ Las mujeres afectadas que son heteronmigatas, trancaiten—
£l estade a lz mitad de gsus hijoc tanfo de uno como de otro -
SE€XO0.

3.~ Las mujerss afectadns que son homocigotas trancmiten el -
cardcter a todes sus hijos.

4,- Le transmicidn por les mujares sigue 2l migwo potrdin --
gue la herencia dominante, o dicho ¢2n otrac nzlabraz, no —-
ge vuede dictinguir, semin’la propenie de las mujeres afectn
das, la herencia dominante ligadza al .exo de la nerencia do-
minante autozdmica, par: d-.i2rminarla es necesario recurrir-
al estudio de la rrogerie de los hombrec afectados.
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111l.-  MESATITNCT ol ORIIINAY AUOUALIAS QRIVOROMICAS_
GENERALIDADES.
1) Definicién:

Malformaciones Congmitns.- Se definen estag malformacig

nes coro defecinss estructurales macrosedvicor presentes on el

neonzato.
Anomalias Chnrdaitno.- 38 1

e

: anomalic o nivel celular v

moleculnr de cardcter congdnito,

Ez positle aue del 2 a3l 3% de log naeidos vives muestron-
al nacer unz o mis mulfomaciones consdnatas imporiantzs §¥ ——
aue al £inzl el mrimer ano ectag cifrps re dunlisuen 2l éoo-

cubrir malforcaciones gue nasan inadvertidas en el neonato.

reditarios, pero al deceubrir Gregy que al padecer 1o modra -
rubeola cuando ce enchntraba en etapzd dineigpientes de 17 pos-
tacidn, se causaban anomalias en el enbridn se desoubrisc gue-
laa malformaclones congénitas pondrian ger causadas por 21 foo
tor ambiental. Z1 parcentaje ec de 1J% de malformaciones oon
génotas por czusz ambiental ¥y 137 de malformacisnes sonoiri--
tas por causa gendticn o cromosomica, siendo el resto BCO enun
sadas por comwnliczciones tanto del factor rénetico como apm——-—

biental,

4) Factores Ambientales:
&) Azentec Infrcciosos: "ubeola, citomeralovirus, influer -

asiftica ¥ otras virdsis, toxoplasmosic y sifilis.

b) Radiacidn.

- 20 -



c) Agentes Quimicos: Farmacns.

d) Hormonas: Troresting, cortirsana, duealeier meiornns.
e) Anticuerpos.

f) Desnutrie: in.

g) Eigoxia.

b

AGTINTIS INTT57 7 S0s:

Rubeslz ¥ Sarocridn.~ L2 rukesla ~urdeo coanar malforma—

pJ

ciones ro tea ogoulares feadtirosoc ¢ mierzfiulaziac, ofido in-
terno {soriura consdrita war ln-tr.oeidn 49l froamo de Jor

ti), cardizcns (rercistency 4.1 zoirndacto ~rieriess y defec-
tos de 1o tabl uco interaurieviol ot 2 anterventriculareal y
en ocaciont., dantaler. 2L virug puele enurar olsuncs anomg

nontal; heee poco e descubrid re-
2rd

no, lecidn miocdrdica y ano-

Las mzlformacionzs dependen de 12 etaya de desarrslleo en
que se encusniraz el enbrién, las catarataes ce rresentan i -
se encuentra el producto en la cexta geomang, 1a gordera se -
provazars si ge encuentra sx 1z novenz seminn, los defectos-
cardizcos entre la quinta y Adeima zenon+; en dlgunos casod -
las malformacienes se descubren cuznis lor nirfdos tienen de 2
a 4 safioc.

Se realizé un estudio de probabilifnder en londe ce obty
vo que, ¢l riesce de malformaciones en lec nilos inmediata—-
mente atendides Aespuds Jel nacinienio fuds

~Ouando 1o irnfaeceidn se rradajo e liag priserne J geni——
nas de gectacidn de 47

-De la 1kinta @ 1o octave reuint de Tk,



-De la novena 3 décipa cemunda fud de TSy
=T 7% mn 2l perifedn de la ddeimo toreera a décimo sex—

ta semanz.

3i esta infeccidn se nrecenia en las rriveras 8 gemanas

wpuede ir seguida de premadurcz y merte retal, si se nresen

wk

tan laz anom2ling de reirass meni=sl ¥y do¥octos dentnles es—
probabhle aue pl porcentsaisz fuese muyor cuandd re oresenia -
en etap~s uteriras a 12 vida {A5%), en casy de sordera ne -
se descuure =ire antes de los 4 -8ns de eded, en el gquinaue
nio Ultimo e dizwone Je rruckie de laubsrutorio que nos por
mise deceurprir el virus » nef as:imar 1z corcentracidn de -

anticuerros en susro. Mo arliezcadn imrortante de mstzs -

I

I
—

»

oruekbes o8 mrecicur £i el wmuciznte es imvune ¥y oen cangoeue

rimo se precentna la infeo———
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cidn de2 12 rubecls.

Bl estudin eridemiocldgico de 402 mujeres comnrabd zus -
el 355 estaban irmunizedas, tazmbién oe descuorid que esta -
infeceidn nasa al feto nor medio de 1a ~iacenta y asta —mue-
ede resistir en el nifo Adurante meses o azfios despuds de na-

cer, pers en ncasisnesc no presentan signes de infeceiln ¥ =

3

asi contagian 21 Hasrital, enfermeras, nddicss, personzl o

Ii3

cargado, etc.
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Paciente aute y heteroagresividad, no contro
la esfinteres, con retrazo mental profunde com -
dafio subcortical difuso, Microftalmia y leucoma -
bilateral cono secuelas de Rubeola in utero.

Es producto del segundo mes de embarazo de -
cuatro de la madre que sufrio rubeocla en el ler-
trimestre de gestacidén, no habla, no camira, pre
gentando 2l nacer Cataretas Zongénitas bilatera-

lec.
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Taxoplasmosis.~ Se¢ comprobd que la infeccidn materna o
casionada por el protozoario pardsito Toroplasma Gondii ocz
sionan malformaciones gongénitas y en el nifio se presenten-
calcificzciones cersbrales, hidrocefalias, reterdo mental y
coriorretinitis, microftalmias y otros defectos ocularesjw-
esta infeccidn también puede mpasar inadvertida en el embara

20.

3ifilis.~ ODausa destacada de malformaciones pero cere—
ce de fundementos, si-la sifilis ectaba difundide se atribu
{an a menudo malformaciones congénitas que nodrian cer: 1z
bio levorino, nzladar hendido, egwvina bifida, etc. pero se-
comprobd que conforme diczwminufen la frecuencia de vodeci---
mientos también disminuien las malformaciones congénitas y-
por consipuiente lz relacidn que existia entre estas. Pe--
ro sin embargs se ha comprobade que la cifilic puede causer
sordera ¥y retardo mental congénito en los decendientes y mu

chos otros érganos como pulmones, higado, etc. que se carac

teriza por fibrosis difusa.

RADIACION.

Hace aflos que se conoce el efecto teratdgeno de los ra-
yos X y se ha comprobado que la administracidén de dosis ———
grandes (rayos X o radio)en embarazadas puede origirar mi-

crocefalia, defectos craneales, espina bifida, paladar hen-

dido, defectos de las ertremidades, EL grado de las =malfer

maciones dependera de 1a dosis de radiacidn y etapa de desa
rrolio.

En alyunap investipgaciones se comprobé que las radiacip
nes a que ectzban erpuastos los sujetos no les ceusaba anon
malias a sus hijos, vero otros resultados sugieren que la ot

exposicién de radiacisn debe ectar en “os litites de D a ~

-25 -



80r, por sereraciones puede Auplicnrse la fracuenciz de mu—
taciones espontdrezs en ¢l ser humano, gole podemes decir —
que erisite un posible riezgo o relisrn o 17 radizeisds {no~
se debe tomar cn cuenta Unicanente lz rafincidn directs so-
bre el embrissn sino tamiidn la indireci cb¥re las cdlulou-

germinativac).

AGEYDES 4UTeTT g

Farmasss. otre 1os muchos medicomen®os zug ge utili-

zan en lz etapz de gesineifn, poecos ce han comprobade que -
sean terdtogenos pora ler hijos, eiewrlo frtimo ee 1a Tala-
domina: medicamzntor ontiendiicas ¥ somniferos {en Alemania
Occidental ®13 slos" pe adviriic Wt aunents de anelin ¥y fo-
comelia, enfermednd garacterizadn ror 1 falta commleta o -
parcial de laz ertremidades y o concidorsbsz como unaz anomg
1ia herzditaria mur noed frecuente). Se hicieron estudiosy
se descubrid gune muchas omuijerss de citados casos se legs hae
bia adpiniztrado talidominz al comienso de la gesiacidn y —
los defectos provecados por éata son lox siguientes: Talta
o deformidad macroscd—ica de los huesos larges, atresia in-
testinal y anomalias cardifcas: zl descubrir 1z relacién de
la telidomina cor la feocomelin, ge retiro del mercado, dis-
minuyendo de este mado la fregcuencia de focomelia. La Qui-
nina es un medicamento antiguo 2ue se utilizabz en grendec-
dosis en forma abertiva ¥ se surone gque originua ssrdera ¢con
génita; en rruebas de laboratorio con animeles, Se apdya es
ta relacidn rero en el ser humano no. £1 farmaco utilizado
como abortivo, uno de los mas peligrorfos ec la aminopterina
pertenece al gruno de los antimetabolitos y antagoniza el &
cido félico, en dogis gue erg~den del nivel toratdgeno, el -
farmeco interrumpe lz sfestacidn, erz utilizado o =rincinpios

del ambarazo pzra vrovecrr el ghorto, nodria ocosionaf mal-
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formzciones en log hi‘ce {un estudio llevado & cabo en 4 ——
niZos Aid coms resultads 12s sisfuientes malformaciones: anen
cefalia, muningocele, hi‘rocefizlia y labio y peladar hendido
Se pidio pruderciz =ora utilizar cuszliauier tine de farmaco -~
aungue no e ha comprobido que oeasione malformaciones congé
nitas, estos son: Propiltiouracils y yodurn potdsico (bocio -
y retardo mental), Sstrovtomicine (posible sordera), Sulfami
das (Kerricterus), Tetraciclinas (inhibicidén del crecimiento
éseo). Tabacuismo {nines de peso bajo al nscer). Derivados w
de Sulfonilurea (m~lfer-miaciones congénitas), Meprobamats (re
tardo del dsenrrsllo) ¥ intihictaminicons (esterilidad, anoma

1{as).

HORMONAS :

et At e

Progectina.—- A4 menudo se emwvlea durante lz gestacidn pa
ra impedir el avtorito, nerc s han -~rerentado casos de malfor
maciones ocasionando masculinizaciones de los genitales en -~
cmbriones femeninos (es decir, se produce un aumento de vold
men del clitoris con fusidn més o menos intensa de los plie-
gues labio crotales, se ha experimentzdo en mtas prefindas ad

ministrando progestinas,

Cortizona.~ BEn ratas en prefiez se comprobd que lagplica
cidn de cortisonz provocaba paladar hendido, pero en el ser-
humano no se acerntd gque la cortisona sea causa ambiental pa-

ra provocar mnaladar handido.

Dezbetes maternia.— Ios transtornos del metabolismo de —
carbohidratos dependientes de deabeteso (ectado predeabdtico
en la g:ctacidn} aumenta la frecuencia de partos de portina-
to, muertes neonatnales y nifios de neso excecivo, mujeres con
defectos congérditos y trstornos en el meinbolismo de carbohi

dratos qus fueron tratades con insulina y tirordes ¢ ambas -
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sustancias en lnc gectaciones ulteriorzzs, vor 1o tsnto dis-
miruye el ndmers de atorise, morhincdr o nisior gop ol O eas

ciones conginitas; rero €5 inuocitle s .rar fue Siova we-
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cijdn materna eontra teidy fairindes,  Aooyor estueisior eureg
rimentales reedenters en "oo Lunler oo animelse nwalades ce
inmunizaron contra estrocto d- rind

Los neonatos nrosentaron fran mimers de mnlfirmmasionass ¢on-~
génitas,pers queda por investisar 1

cuales pasan nara que.los antisusrros otrivieren 1o clacen-
tn, ccmo llegan o 1z circulacidn feial v reacsidn zue hay —
entre antigenc- anticueryy dentro del embridna,
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¥o se ha conmrtrobrdo que a2 grura de ecto eri
&8 en el ser humare, oIn excensidn de crseitniento endédnico -
a causa de la carexeiz muternna de yado. .n animeine teratg
gencs Se ha courrabrde muchac esrancing wliwenticlac wrinci

nalmente vitainices, semin 2l trabajo de Kalter y sarkany.
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1v.- FRECUENCIA DT La% J4LFORVACIONSS COM3RNITAS.

Bl intsrés cada vez mayor que susciian las malforma-
ciones congénitaz parece justificado si ge piensa gue —-
probablemente un nific de cada 40 que nacen vienen al mun
do con un defecto eciructural gque merece atencidn médica
¥ & menmudo trotamiento prolongado. Es ldégico aue se de-
see comprender la causa de estas mzlformaciones y evitar
las. Lz carg? impuesta @ la sociednd poe 21 tratamiento
los cuidados agistenciales o lz hospitslizacidn es muy -

grande.

Una esrtadiztica de malformaciones congénitas por sru
po de 1030 nacimientor es la siguiente, correspondiente-

a observaciones hechas en varios paices.

NHo. mor mil nzcimientos -~ JAYON - IRLAVDA- BIRFIVEH Y -

Anenceafalia 0.6 0.3 1.9
Hidrocefalisa 2.5 1.2 2.5
Hendidurza labial y 2.9 2.9 1.9
maxidhaphlatine

Espina bifida abierta 0.3 0.8 3

Pie eguino 1.4 2.1 1.6
ifongolismo 0.8 2.1 1.5

Bn la frecuencia de lac anomelfas pongdnitom inter—

vendrdn no 8¢ldé factores ambientales capaces de causar -
Kyematopatias (embriofetopatias), sino la mayor o menor-
incidencia de mutaciones cromosdmicas cuya génecis eg ~—
muy @ificil ds controlar.

Sezin Tondury, el porcentaje de malformaciones mo~-——
croscdnicas, apreciables al finalizar la gestacidn o de-

mostrables por examen anatémico, entre los fetos muertos

- 31 -
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¥ nifios que fallecen después d2l purto, es de 1 al 1,55
¥ =i se incluyen larg mnalformaciones que se manifiestan -
mds tarde en al joven o en el individuo adulto, e) total

- #

ds lac mismos renresentard del £ al » “ir embargo, en
esta cifra no se hallan comrrendides los numarotes fetos
muertor en el interior del dtero por m=liformaciones,

I3 muy nosible aue algunos g-res deletérens se man——
tengan en la moblecidn poe efecto wrclugivo ‘e la mutn-——
cidn: entre 2llos se encontrarian los g nes rispanssbles
d2 la ccondrorlasiz p 14 hewmofili~, ya que 1z incidencina
de estas enfermedndss corrzgron’? o uns frecuencia de m
tacidn en »l homtre, Jue ez muy toja .0 7S muy posible -
~ne la frecuencia de mubncidén ez mnvor en alpunos genes
gue en otros, £i bidn hay pocos indirios en favor de e—
1lo an e1 hosbre. 51 loe virue, por el enntrario, =se ha
ov~ervads que ciertas gporciones del material genético ——
son nmuchos més susceptibles de mutaciones que otras. ILa
duylicecifn de deterrinado gen per-ite jue uno de ellos~
cortind: yroveyendo al organismo la proielna esencial, —
mientraz que el otro estd diszonible mara gue la natura-—

leza efecties con 41 exy. rimentss dz muiacidn.

O]



1V (a).- SLASIFICACION_JZ LA%_ANOMALIAS_GEYITICAS

—_— T e — o —

Las enomalias y enfermedades hereditarias que obede-
cen a la eristencia de una informacidn genética defectuo
sa 0 anormal pueden ser clasificadas en tres grandes pgru
pos:

1) Variaciones en el mimero y estructura de los cro-
mosomas {erceso de cromosomas XXX=supernembras: trisomia
21=mongelicmo; cromosomas erira del grupo A=mielome; fal
ta o acortaniehto (=deleccidn) del brazo largo del cromg
soma 2l=leucemia mieloide erdnica; translocaciones, ete.

2) f4nomalias ror mutacién de deicraninados genes=here
donatias monomeras dominantes o recesivas, y

3) Anomalfas por 1z coexictencia desfavorable de va—
rios genes, ninpunoc de los cuales por si s3lo es patége-
no=heredorat{as complejas o multifactoriales (diabetes, -
epilepsia, esquizofrenia, ete).

%1l meczanismo de las mutacionss cromosdmicas no esti-
ain bien conoccido, pero se sunone, qu2 obedece, bien a -
pérdidas de cromosomas, a inversiones o duplicaciones,de
lecciones o transilocaciones de los mismos y/o de los ge—
nes,

Tas mutaciones en dltimo término representan cambics
en el cfdigfo de la informacidn genétice, eszto ez, came——
bios en la secuencia de las bases del DNA, dcido gque es-

vulnerable por diversos agentes,
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a)-ACRODEIIATITIS ENTIROPATICA

Ia Ac“od_‘.z%itis anterondtica es un zindrome raro-
se trata de uno enfermedad infantil, cue es mortal en —
0% arprorimadanente de los gue la padecen y se caracte—
riza pir una eruneidn flictenular de la piel y de las -
mucosas, slopeciz y alterzeiones unruanies, dlsrrea y -~
trastorrnos graves del desarrcllo seneral ¥ nciquico.

Bgta enfermoedad s¢ iniciz a tem-rona edad, ucualmen
te entre la edad de 3 seminas ¥ 12 afios. La edad prome-

io eg de 9 pecec. Rara vez el ofwirsme ogcurre 2n adul-

Bl principio de lz enfermedad e incidiosc § cursa-—
intermitente con remisioner roreinles erponténeas regui
das ror exac:zrvdacioner reverar. La cporiencin e los -
vagientez oo motablerente uniforme, nrincinalmerte ror-

i
la alopecia ¥ 1~ loezlizaeidn oficial de lar lesisnes.
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Bl rindrome empi2za con reaueiiae eriternas, erupcio-—
nes humedas en 1t piel localizadas alrededor de los ori
ficios dzl cuerpo y oparecen zimdtricamerte en la re———
gidn glitea, eslos, rodillas, manos y esnecialmente en-~
tre loz dedos y alrrededor de las wias. 31 tranco se -
rresenta superficialmente afeciain, en la mayorin de —-
los ecncon la erupcidn es vesiculobulssa. Lag lesiones-
se gecan pronto y cigatrizan perfectamente.

Los trastornos gantrointectingles eonsicten en ata-
gues de diarrea con aunonio de la eicrecidn de grase. -

Le dizrres ha cido roportada en el 915 de loo cacog. -

3n alrunas ocaziones ol Wnico sincomn intestinal con-
evacuacionern sunlitoo.

El drea verioral estd ciemrre afectada. PFrocu-ite
mente eristen erosiones sururadas en los drsulos de la-
bocg, en ccasiones con aeveras figsuras.

Los cambios son descritos algunas veces como gFuroi-
tis, o estommtitis, sin lugar a duda una gFron cantideld -
de estos nifios sufren de aftas. La mucosz buenl ¥y con-
menos frecuencia el paladar, encias y amigd=las muec——
tran menchas rojizas y blancas o edema con nlegerccionss
y descamacidn.

La cobertura blanca de la mucosa oral eés firme, as-
dherida a estructuras interiores. I2n lz mucosa bucal -
¥y bordes de la lengua pusde haber numeroscc papilonas -
con una cobtertura blancuzca gruesa epitelial. En luo ma
yoria de los casox se presenta halitosis. Los dientag-
ro se encuentran afectadns., Vells y Kierland han nortn-

do retraso en la erupcidn de la denticidn temwvoral.
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BTIOLOGIA:

Es compiej~. Parece dominode ror 10 lesiones in--
testinales, Se¢ ha inculnads 2 una- rarasiiscic unterti-
nal y, sobre itoldo, g ung nonilinsisc cuasoeeii-adtiva, -
pues los exdrenaes micoldrici s han revelzmis nlounns ve——
ces la presennia de Candid: =2 iuoonc, pere anto 68 in——
constante r pareca cer ur feiuery ceewvinric. Hay mas
tendencia 2 in riminar g un trochormo GIicRPLive Trimpe—

rio, quizd de origen enzizftich o fwb . ¥y a carengia

e

factor que antes erz suminiciradn vor Ia leche mater
ng,
GENZTICA:

Bn el 45 de log cneon ronsriidor exieten sntecaden
tes familiares patoldriccos.  E@ transmitido oo un ca-
récier autosdmics recesivo.

TRATANIENTO:
de efecto espectacular con la dyyodohidroxiguine

leina (Entersvioformo, Siosterén, ete), que, en dosis -
de 2 a 6 comprimidos fisrics, hace desarareccar ripida—

mente la diarres v las leciones cutdneaz. ILas recnidas
sen féciles, por lo gue rrocede renetir a menudo el tra
tamiento.
RETRASC MENTAL:

Bl 8¢ de los pacientes rrecentan ratrace en el cre
cimiento ¥y el 43;) muesiran cambios mentales fracucnte—-—

mente con corzctericticas de esauizoides.

]
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b)- ENFERYEDAY DE ADDISON, HIPOPARATIROIDISMO FAMILIAR

(JUVENLL IDIOPATICO Y CANDIDIASIS SUPERTICIAL

La acocizeidn de f=zadidiasis con hipoparatiroidizmo
v Tnfermedad de Addison he sido comocida desde hace nu-—
chos afios. ©La enfermed:xd de Addison se debe ha la hipg

funcidn primaria cxrdnice de las cortezas suprarrenales.

...._._._.__.—_.. . .-.. it

cer gimultdneamenta, In Jandidiasis es casi siempre la
primera an np-recer deseaés de I meses o hasia loz 13 -
zio8, Ontre la edad de 3 y 12 efion zperecen mids fre——-
cuentenente, el hipoparatiroidicmo en generalmente mani
festado por tetaniz, Los niveleg de calcio en guero se

reducen y los de {ésforo aumentan. La enfermeded de A-

6

ddison se hace aparente desvuds del hipoparaztireilismo.
Iz muerte por crisis adrenal es comin y la rnzo-opsic -
auvestra atrofia adrenocortical.

Su sintoma principal es ung debilidad rmasenlor pro-—
gresiva (adinamia), que se manifiesta facilmente ©Ir —-
producir gran fdtign fisica, sobre todo acusaln vor lo-
tardc. A ello e agregan apatfz intelectunl, disring—-—
cién de 12 memoriz, trastornos digestivos, como eructos
ndusens, falta de apetito {aguilia); en ocaciones dig—-
rrea y ademds, cefalalgdas y, sobre todo ulteriorments,

disminuecidn de veso gue no falta nunca,

Caracteristicas Clinicas Orales:

La Cardidiasis oral puede atacar labios, lengua, mu
cosa buecal y paladar. In estos sitios so presentan plo
cas gruesas de un color blanguecine cremoro. La mucosa
gue queds ent:ie iz placags eg haiperdmiea; lo icngua o -
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encuentra degprovista de panilas. La Ustematitis Angu-
lar puede ertemnderse sobre unz poroisdn o ciderable de -
piel periocral {en la mucosa anal ¥ varinol se noan dem—
crito legiones cemeiantes). Suands Uu entermedad de A-
ddison se =»regenia, araracew oobre la booo Lrild gunchs
das de pigmentc melinice (@ <-eeinlmente cobre 12 zucoess

i
tucal ¥ en ol prledar). Los dientes dunm g apariencio-

poglucenia, anerdor una cantidad conveniente, yers no -

egcesiva d=2 rroteinas, pregeribir una dieta rica en gra
e
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sas y adzin
cos en sal.
b} Beravfutica susititutiva.- Puede rezlizarse de vari--
as maneras; 1) uniesments con 1o 30%4; 2)con cortiscna-
solz; 3) asociando ambas hormonzs, y 4) con otras hormp
nas y suctancias afines.

¢) Terardutica eticlégica.~ Zn todoc ajuellos casos en -
que se gsspeche la etiologfa +tuberculrsa, no debera ol
vidarce el tratamiento etioldzgice antitubersuloso, e -
decir, lz aportacidn continuada duranie verioo mesec de
una coakinacidn de tuberculosidticos: PAS, iconiacicda ¥y

estreptomicinz,

Retraso rentel s
bal
aed

4]

Z1 sistemz neurseciaguico oo altera, ararosiends ner

viosicmo, irritebilidad, negativiecma y alternciones elp
etroencefalozrificas, lent.ficacidn 4sl ritmo alfo y —-
diametabolicmo gener-lirado,

- -
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¢).~ SINDROME DE SMITH-OPITZ

Caragteri=ticags Clinicas Generales

El estudio de 36 nifios con sindrome de Tmith-Lempli-
Opitz pertenecientes a P4 familias renlizado por Armendz
res y colaboradores, permite sefialar que los signos mds -
frecuentes son: retraso mental, retraso en ¢l crocimien—
to, narinas antervertidas, micrognacia, pabellones auri-
culares defectuosos, microcefalia, paladar alto o hendi-
do, sindactiliz del segundo y btercer dedos de log nieg,~
bordes alveolzares gruesos, puente naczl gncho, nliegue -
simiano, blefarsptocis.y ‘anormalildades de loo nies. Al-
gunos sigmos como hirnertrofis del piloro, mnolidactilin, -
cardiopatia congénitz y anomalidad de los genitales ex—
ternos en el sexe masculino, gquz habdan eido originzlmen
te deserito por Smith y colaboradores no son canchiontes-—
¥ algunos pocos frecuentes,
Caracteristicas Clinicas Orales:

.2

Las caracteristicas orales mds frecuentes ean: XMicro
gnacia (ezta carazcteristica se presentd en todoc los ca

sos del estudio realizado por $. Armendares a excepcidn-
hecha de loz doc cases roporiados por Opits ¥ Cols.). —
Bordes alwveolares gruesos, valadar alto, zumento de la -
distancia naso-labial, pzladar hendido o uwvula bifida y-

¥arilar superior protusivo.
Genética:

Hasta el momento existe poca informacidn sobre la re
currencia familiar del sindrome, aungue existen algunos-

datos que sugieren Herencia Autosdmica Hecesiva,

Retraso MNental: .

e e mp e Ao S

BEn el estudio de los 356 nifios afedtados, todos pre--
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sentaron retrase mental, por lg gus oo - ueide corgidasrar-

una caractaristica constante de ecte slourivt.

d).— INCONTINENTIA DI “WiI (Sindry 2 2« 3loch~Sulzberger;

Caractericticas Jiinieas Jup  .aileC:
Las cardtarinticas n4c Larartanter £
Vesfeuln, rirruri y ofoular =igmeantzdos on 1z piel; -

anomalia en loc ojos, sistome eryuclético ¥ cistsns nor-
vioso central.
des durante I~ rrimera sesxznc 42 vida y -uedsn derapare-
cer al finzl del primar m2r oo 1t rioaslo-wlas por pdsu
las violdceas o lerisnexz inflonoiorias.

Lag pigmentacioncs tinnden a despanarzor por el se—-

gundo alio de vida, poérc alrund:s residusy permanatsn por-

Lesicnas hinergueratdcicas verrusosas suelen apora-—
cer en el cegunio mes de vida, v los zitios en donde se~
presertan son:s L3 narte dorsal de loz dedos o la articu-
lacidn e 4stos,

Lot cambios oftalmblogicos mds frecuentes (421 2% al
35% de loa cases) son cataratac, estrsbiemo y atrofia 6
tica.

Aproximadameate el 273 de les casos tienen anomalias
esaueldéticas que consicten ens Sindactilia, Oo
pernurerarias, hemiatrofia y acortaniento de piernag ¥ -

brazos.

Caractericticac Clinieas Ornles:

Tos dientes tanto log de 12 denticidn tomroral como-
petdn nfectados. Eruveidn retrasz
e

sriga, dientes aacen~
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tes ronpénitomente wn olirodunecie pueden estar asociados-

este sindrom-z

e).~- DISPLASIA CONDROECTODERMICA (S. de Ellis Van Creveld).

Saracteristicne Clinicas Generaleo:
Tipicamcnte el cinirome consicte en las sirulenteg -

caractaristicass
a) Polidaetilia en ombar manoc
b) Condrodisrlasia de lov hucsos larqac que $rae co-
mo congecuencia un ennnicno scromeralico.
¢} Disnlasia eectoidraiea Hidrotien, quo afasta prin-
cipalmente 2z wilzs, Jdieuter y ralo.
{

d) Malfornaciones caordfacns conrdnitne, (dotus ce ——

vresentan en el 50°% de los easos).

Garacteristicas Slinicas Orales:

Estas manifestaciones sen c¢rracteristicac i concton—
tes. La voreidn anterior del labio superior er:id fusio-
nado con el margen ginsival del mayiler @ por 73 tantc -
no existe pliegue mucobucal nnterior.

El espacio que normalmente es ocupzds wer lol incisi
vos centrales en la denticidn rrimaria ¢ cecundsric cue-
le estar ocurado rpor dientes de forme anormal, I coro-
nz de 1oz dientes tiende a ger cénica y Frecueniemcente -
se observa hinovlasia del esmalte. La roreidn aniorior-
del procesce aliveolar inferior estd casi ciempre con fHorwa
de gierrs., Aprozimgdamente el 52% de las personas afec—

tadas nresentan dientes natales.

fe ha cbservado en hijes de padres conranguinseoc.

Su herencia ec rrobablemente receriva,
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£).- DISOS7OSIS MANDISULO-FACIAL (S{rdrsme de Franceschetti)

3 5 v ER L Yanr M jAl . " Y e
Ia dinorioei- Vandibule Pacial inv.lacrs 2 lar er—--
tructvras derivaizge del »ric2r ares bhr-souist,
4 ) N . - . ; |2t S .
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Caracterictiras "1iricas SGeroralens
Ermt A les Al whllato
La apari Lricae Piosirz palrebral, de

trdas y 1a otocz da apariencia de un ner, ~or esto far-
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ma un ¢adrs elinies inconfundible. Los aresrs surrasrdi
*

tarios ectin molremernte desarrellados, ¥y el cuerro de ~--
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los maleres punde foldar en su letelidzl,

Las fisurasz nolnebrales se encueniran en dach

el
i
(24
z:
O
23
2
Q
il
o
M
[ ]

cia la warte erterior (oblicuida

8
el 7554 de los eazsos wuede rresentarse un Tolobsma or el -

¢

i/3 erterno del prdrpadn inferior.

K43 de una *ercarz rarte de loo erone Son sordes -=or
gue falta el cansl auwdative ersterno o log huerecillog ——
son Aefectiuosas,

Caracteristicas flinicas Crales:

La -arif{sulz frecuemtenente es hirorlarica ¥ radio—--

grafiaz Aeg ella muadtroan ane rreranta un A=l ~An nbiu

80 iie 1o normal. 22 horde ioferier de la mandiiula ce -

- A0 -



presenta marcadsmente cdncavo. EL céndile y la apbfisis
coronoides [roeewsntemente son aplidsicas.

El paladar es alte ¥ en un 40 de los casos existe -
una fisura palating.

Mc. Kensie y Craig, renortaron aplasia de la glandu-
la pardtida ¥y macroglosia, nero 4cta obseyvacidn nmuneca -

hea sido corfirmada por otroc autores.

Genéticds - -

Bs trancmitida como un cardcter msutocdmico dominente
con penstracidn radacida y expresividad varicble.
Retrasg Lemtaly

Stovin ¥y colaboradores reportaron aue colamente 4 de
63 pacienites presentabden retrase mental. R. Sorlin rapor
t4 una familia er que la madre y 4 hijoz precenizban re-—

traso.

- 43 -



g).= SINDROYZ ORD-PACIO-DIGITAL

Rimon 7 Tdegerton indican gvre el oo JCojo sintsaabi-

co ORO-FACIO-LIGITAL renracesnta cuando mants des antida-
des genéticas:

x

0FD 1 {earicter dominan.e ligsdo a2l suxe)

07D 11 {(zindrome de v sariblensnts gutocdnigs re-
cesivo) (29} Acbo:z con los mismas muaiifesiiciones.

-

tilagos de la narizs, hendadur: o «1 malidar, mollormies
ciones digitales y un lew -airoos cental fuercn deseori-
tos por Parillon-Ieage en 154,

Cerca del £95% de lan wersonuc afe:tadas tiensn rece-
qusdsd del cuero czdbelluds o aleopocia.

Tas malformaciones digitales en orden de frecuencin-
incluyen: Clinodactilis, Sindactiliz y Eranjuidactiliz.-

Las mzlformaciones en los dedos del pie gon menoc frs-

cuentes,
Caracterfisticas Clinicas Orales:
Tas panifectaciones orzal mdc imrerianies son las =

fisuras, asociszdas con hiperplizsiz de el frerillo,
Existe meneralmente una pequal
media del lebio suverior.
T)] frenillo surerior es grusse ¢ higer-ldsiso y une -

parcilmente 2l pliesue mucorucal c

Lo
s
°
=t
'|j
H
G
0
v
il
o
§
¥
<
B
G
|
3
o]

21 ralader estd dividido en u
detrds de 1wz caninac} y 422 elemsatos rmarteriores. Il-
naladar bleondo tiens casi siennre wna hendidura asinétri
ca commleta,

21 pliesue mucobucal inl.rior ecid zirawe-ade ner —-



pandas fibrosag gruesas, arnecialmente en 1z regidn de —
los incisivos loterales inferiores, que prosfucen hendidu
ras en los nrocesos alveolares

Cerca del 507 de los pacientes presenton pequefias ma
sas blanquecinas hamartomatosas en 1a Iines media de lo-—
superficie ventral de lg lengua. Lz masz estd formada —
ror tejido conjuntive fibroco, tejido de 1as glindulas ~
salivales, una pejuelia cantidad de fibrac muceulares es-
triodas ¥y raramente ecartilasa. Un tercio de log,pacien~

tes tienen =mmnuiloglociz ¥ lensuz nolinedulazr.

Es ftranzmitido como un cardcter dominante ligado al-

cromesoxz X, es letzl en log varsnes,

Retraso NMentals
De 1/2 a la 1/3 parte de loc nacientec tienen retrs

80 meniz2l con un I.Q. de 7Y a 99,

- 45 -



Ld - 5 P -2 PERT Y .
La afreci’n cuaele enxmemcar durset Loeriters O Ol
< - - E— < 4. 1 :
gundo afig Ao b vidaz, em Immsa 2 retrals notatairzl, vi-

megalia. oerinze es oywn e, enoauilia, o Mug clin .-

EL ecuanllc 0 oarks voel troarc: rechoneho cm cofolic -
dorsal Tos.e Lo foodin e Ay lo rals mara? Randida-
¥ ericte haverieloricmoy V- vasizc o2 aneonn T4 Linia -
grande, =ali~oic 0 we v epmtrs Tac oruessc Tolanp. Toade
ello le confisyr: ur, a<crie . Srotacos, Led panos bie
nen forma de v2)%. Un 1ami 3. 10 oo onror hay opacifi

se vuslven afiladas y rracenien fornaciones doeas en for

ma d2 gancho, dirigidas hacia odelante y arriba,

a lernguz se encuentra protufda dentro de lac engro-
sados lzbing, el palzder oo alis 7 estrecho :r log dien——

tes go~ requesios (de farma cfnica). Tambidn oo hz des--—

crito un aumentn de 1ln diztanciz naco-lab %l mrocg-
80 alvezolzar £2 torna higertrifico en el vemwids 270 da -

vida.
Yorlin ha manifectado gue lo movilidad de 1o zriicu—

lgaeidn toemnoraaandibulor oo cnovenira reducida.

Senética:

Por lo menes T%7 cason.kns aide rerverindns,

Pt

. . . - .
+aper das formaey auterdnicn rraceciva (halrerin o Juriis

- A5 -
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i).— SIMIJRCY¥E IV DO"N

Aparece en 2-3 nifios por cada 1000 partos y se carac
teriza por debilidad mental y aspecto tinico de 1as fa—
scies (endiduras palmebrales sstrechns, evicantos), que-
recusrda la de los monpoles. Por delicadesna g ecta reza
¥ a loc investirsadores erientales se tiende a dominar —-—
hoy al mongolizmo “indrome de Down, en honor ol médico =
britdnico que degeribid por primera vez =u cualro en  ——
1845,

Carncteri-big s Jlin ess Generglec.-

Son frecuertes 12 conjuntivitic y blefarftis. Es —
muy caracterfstics la catarata estrailads cenmilea (amil)
que apsrece decpuds de ilns L0 miom de edad. 21 crdnso es
corto y la facies estd enrrogecida en las mejillus y pun
ta de la nariz. UTLa piel astd fria y mal irrircde. Los-
dedos de lz mano son corios (braguidactilia) y el mefii—-
que sucle estar desviado por malformacidn de la segunda-
faleange, Los curcos de la pzlma de la mano ¥y las lineas
papilares tiensn una digposicidn es»ecial. Ademds, hay-
tendencia a otras malformaciones congénitas (cardizens,-
dseas, del eartilage de lag oreja). Ie frecuenciz de lo-
leucisis aguda es en elleos mayor ¥y, en general, mueren -
juvenes.

Caracteristicas Cliniens Opales.

La lengua de los afectos eg grande, ¢on relieve eg—-
crotal, y es vropulsada con frecuencia, coexistiendo sig
lorrea. Labio leporino; lensua escrotal, paladar ojival
implantacidn irrezul r de los dientes, amplia separacidn
entre los dientes, forma cénica de los incisivos inferip
res externos, hipoplasia del maxilar superior {rostro --

aplangdo).



Genética.

4 e ey - o - . N
Las alterazionac eoromocizicar hallzixr &v 2l sindroe

me de Down =30 .053

i

21 lo ¢ur v ouna cuma $otal de 47 cro
mosomas £» g da 1os 45 v s weg. ot btiro de averrda-
cidn cromor
yor asiduics. .atre loc hijes  ab.orbtos rresaburos de n2
dres que sz caran y 2onsiker despu

21 mayor nime™ Ade orinocomns rorfa dellids 4 ouna no dis-
yuncidn del rur 21 en Iz =& ore, li ocual, en vesde un ¢rd
moscxma 21, arpsriaris ean 7 Fwoto (ovule) doz de estoce
cromossonas, lio cuaes, unidas 2l tise? proeadente del -
vadre, darfz lugor g lz Yricozic.

2)  I. cemunde tinc de zlteraeidn cromosdaica de ~—
loz monzélicos no estd en ralacibn con la edad de la na-
dre y es resnponcable de algunoc casoes Adel llarade rmongo-
lismo hersditarie familiar. Su averrncién cromozdmica —
es la llamoda traslos=eidn 15-21. E1 ndmers toial de cro
mosom:zz es agui normzl (45) ¥ el par 21 es también nor—
m21, perc ce obhgervaz un cronosond andmalo en el par 15.-
Urne de estog dos cromoscemas 1% ex normzl, pa2ro €l oitro -
presenta, junto a la mazz cromosdmica proriz, gran parte
de la procedente de un cromssoxa 21 que recitid en el ~--
curso 2¢ un2 traslecicidn. En rezlidad ze -rata tembien

ién chlec son ade-

o

de unz trisonia, vera oculta, puss ci
vertivles dos cromscomas 21, el tercern sobrante exiate,
pery no se ve, por aue, treocladed-, ectd atherido 2l 15,
formardo el cromogome 15-21.
Retraso Hentzl.

Es moderadc y en =LSuUnos CArds £oVerd.



ESRIGMLS  TOIG0LOIDES

Diraccidn oblicua de Iz aberiura polpebral
Epicanto

Manchas ide Brushfield en el iris
Hipertelorisme

Pariz en silla de montar

Deficiente modelads del gabelldn de la orejz
Labio lenorino

Macroglosia relativa

Lensua escrotal

Palzadar ojival

Implantacién irregsular de los dienteo

Amplia semaracidn entre los dientes (dizstemz)
Hipoplasia del maxilar cuperior (rostro arlinndo)
Pliegues tfpicos de la mamo y de los dedos
Cuello corto, con plierues cutdneos en la nuvea
Piel laxa y marmdrea

ombligo en situacidn baja

Hano tlande y laxs

Dedos cortos

Clinodactilig

Signo de Dubois ( el pliepue de flexidn distal del dedo—

mefiizue se halla situndo prorimalmente con respecto ol -

pliegue de flexidn prorimal del dedo anular)
Falargina del dedo meifiijue corta
plisgue simieseco

Gran ceparacidn entre el dedo gordo y el segundo dedo ——

del pie

Hirotonis muzeulor

Hendidura mongdlica o tercerz fontanela {enconchamiento~

de 1la poreidr inferior de 1o cubura =segital.

— .y m—. own -

glutimico. - 53 .






Naréiczatia, malformaciores de loo rivones, *oohd
intestino, dterc bicorne, 2rl.siz 4ol trigone v hultsr -
olfatorios con orrinzefalia #¥riza.

Los Sinog ~4As freousntes cor Lo cirudiinioo:

-~ Pzbellones aurieulzrer calferradec.

- NicrofEalmin

- Tolobexz del iric.
~ Opacidod de edrrez2 o erirdaling,

- . Y B - bt 3
- Hirotrofia de rrotubrsousri: frontalor 5 dureoriler

“

-~ Herangioms de gnrz vy ounlila,

-~ Plieguz del cimis.
- Polidactiliz.
~ Flexidn de loa dedoc y wenst.

- Hirvgresnvorideld de wHzs.

¥alformacionns internac gsw resrzeis 2 eardiora-ias:

1) Zomwnicazcidn interveniricular.

2) Persictencia do cznal srisriel.

1) “Jomunicasidn intoreurdent

Halfsrmacionag ranasles: Arrinengefalia ; vitero Pie-
corno ¢ doble

Sristen osras mallormocionus talsc ¢
mantal rrofunda, sswicra o falta nl ootiny
wals.ones, temdlaraz e hiratonie, Tu frosuersiao of del -

27 2n neonater y musren en un idrrive 0 ? oooer,



Se ha llegado a2 la corclusidn de que 1» edad materna
no tiene nzde que ver con es8ie sindrome, siendo la mayor
narte d2 czsos de trisomia Blhijos de madrec de edad me-
nor @ 35 affoc y su irecuencia de =olo 1 por cada 14,500-

nacidos vivos.

La znomalisa 4de vcte tricoria es la presencia de un -
cromosomsa ertra del rrupo de los grandec acroecdatricos -
{(Grupo 13-14-15), rero no s sabe a cual de loc tres co-
rregronde en oote coso de frisomia 31, giendo el nifzero-

total de cromosomas de 47.

Prisomisa Dlnor translocacidn: e decir, tranclocies—
cidn centromérica de los grandes acrocédntricns. Lonm por
tadores fe la translocacidn presentan 45 cromogomas y —
los afectados 46, la transloczcidén puede sor trancuitida

vor la madre o el radre.



k).~ TRISOMIA 17-18, Trisomfa El.

(Bdwards y Qol) {Fatan y Tol) descubrewn oirs alndro -

me asociado con un cromenpri extra del grure E (Yusi) —_—
1oz econsiderz come un eronesom 1%, tambida o= 1& oribid -

gue la irizomis 17 es mds frecuomte gue 1o bl'

etraso mentzl, d:fncker cardinsos congeind -

tos, sordera de incesidn bnin, fleridn de dedan 7 mares,
a nmenudo se encuantra macrsgnatiz, aroma'ins rennles, -
sindactilia 7y mialformaciones icaae,

Malformacionss externns:

~ Detencidn Asl erscimirnts,

- NMacrognatia.

- Plaxién de les dadecs

- Retrazo mental,

-~ Ccei-ucio prominenta.

- Egterrdn corio.

- Paralisis de rares eranednos.
Aress digitales,

- Hidrocefalia,

~ Mierscefalioa,

-~ Boen requatiz,

- Paledar herdide.

La frecuencia ez do 37 en noelidoes y log nilos suelen

-

morir antes de los 7 meszer de nd-d,

|
o
L)
f



1).- EPILEP3IA.

La eypilerciz ootd constituide por un conjunto de sin
tomas que se caracierizzn por enisodios transitorios pe-
ro regetztivoc de alteracione:z en 21 ertadn de la con——e
ciencia, los cuales nmigden -resentarse asociados o0 no a-
movimientos zonvalsives (atajues) y/o o irastornss en —-
lac emociones - 1z corducia.

La evnilepsia ed ar trastoraz aue ce nuede wroducir ~
oy una Lran variedad de caugas v oen =l cual og altera -

la gectiviida: de la célalas gl eorobro.

Sn tér.inon fencrales, 1a erilepria wusde cer Ao doo

serin ¢l Iupar del gerobro en ol guie o2 originas-

&

tipo

9]

’

neralicada, que ez ajwslla en 1z que las oflu-—

[#]
]

1.
las nirvioszs produden ung deccarsTi excenivid iue Je pro-—
paga difusamente ror todo el encéfalo. Estz ~usde estar-
relzcionsada von fectores gendticoz (hereditarins) o con-
trastornos estructurales o guimicos del cerebro.

2.~ Parcial, cuando la descarge de enerziy se origi-
na en un grupo de oélulas en cuzlguisr narte 101 encéfa-
lo ¥ rpueds manteperse localizmada, aungue e ooners gecun
daria puede volverse pensralizada. JSus cauzac ouedon ——
ser recorocidns o travds d2 lesiones cerebrales, infec—
niones ¥ anomzlinc que ge Lan -adecido en 2lzunc Srpon -

de la vida.

e

ba erilevcin es un trasctorno que muede desrrrollarce
a cualguier edzd, rerp en 11 mayoria de loc easos apare-

-~

ce entre Joo 13 ¥y log 09 nnog,

IDERFEIFICATION AL TaATIIVIZ SFILERTICO.
og sfw inas ole los Fifersntes tipoo e ewulowoiy me

manifiart oy on q9lawnsrs de lors tree tinpoc rrancincles de -

- G4 -
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~<& rontinuaeidn s wrecsvta el Come Posconvulrivo.

«~ Las puwilac estin rigidar, ~¢ sprecia =uzanciz de-
reflejoz ieniirezo., respiracidrn estartorsea (ruidoesa), -
lz cnra ectd corngestionsda 7 culiortsz ic ovder, log la--
tios xoredos.

~ 51 no ge es3timulz al roejente, éste duerme durante
ura o for haras y ) desrverter oo quela de cefulea (do——
lor de eabezn), fatiga v dolor £n lo lernma,

- Zusndo v salisnde del comn, el enformo s puesira
atclondrado, Az pacen zin rmurso fijo, ¢oro osi setuart 2u
tordticwnante,

Lac eonvulsinnzs epildiptiear pueden gcurrir tanto tento -

11

duranie ol cueflo comd en lars hera= Ae virilin {(en el digd

Estado eriléptico:

™wede ocurrir gue el enferwo pase de una erigi~ 2 o—
tre cin recuperacidn intermedia de la corcienciz, Tria-
condicidn que e conoce como estode epiléptino, iespre —

im-lica peligro rrra 1z vida del pacients,

2. Ataque epildptico leve(requelio mal)

|

Zn este tipo de atnques pueden rreseniorse ¢rigiz -

18]

aisladas de diversos grados y tipos, tambidn acociclos -~
a un cierto trastorno de la 2oreciensia, Los rifnog hobi
tuzles en este tivo de cerisis son

- Pérdida de la comecisncia duranite 2lrunmos sCoundog -
(a2 5 2 W0).

~ bas crisizs ge imicion y terminan en forma brusca ¥y
ro se rroducs Aurz o nviso nrevie,

~ Bl paciente no sc cae, puede ronerse pflido e inmé
vil, con los njinxs fijfos ¥y 1o cara gin exwrecidn, 1n rors

sona susrende lo que ectd b cisndo, nc nhiende r conp —-

|

pizrde su tomo mwaeuvlar (fusrza) suelic cualjyuier coez

= BE =
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-~ Trastornos ziectivos: en este tipo de erilersia es fre
cuente encontrar enicoiios de ansiedad, micdo, deprecidn

éxtasis, sentimientos paranoides (socrechn, desconfimnza

TRATXIE
edidas senarales.

Uno de lor princiriog Tundamentales del iratamiento -
ez mantzner una salud flsica drtimn. Deben alentarse —=
lagz actividades fisicas ¥ mentiles, esueclalmente lug —-—
que wroporcionsn una combinacidn de ejercicio muzcular, -
interds intelsctuzl y Aiversidn. Hay gque rocordar que —
el rechazo consciz:nie o incansSciente de los palres des--
via en forma Zrave la personslidad que ce 2a3td decarro-i
1lando ex €l nide. Tampaceo debe ce objeto de cobrepro——
teccidn ni de atencionez excecivas proverndas ~or ol mig
do.

Hdbitualmente e necesario elevar el unbral de Ia eri
sis por medios de med czeidn,

Debe ponerse especial interds en alivier los causas -
de stress emocionzl o de otro tipo poigrico y en promove
una vida normal dentro de los limites del equino psicold
gico del paciente. Un epildptico, cuye brastormo no se-—

ha controlzdo bien, no debe ~unejar vehiculos

Medicamentos.
81 objetivo del itratamiento es proporcionar unc pedd
cina gue actué en forma contraria = la tendencia exitods

ra de las cdlulzs cerevrales. Intre los ma2dicaventss —-

¥
I

que méds se uszn se encuertran el fenobarbital del gue

2 as

pueden dar 0.95¢. 2 los nilios menores de 5 afios. En 1as

4

personas marores de 12 ofios de eded se pueden comennuar—
con una 4 sis de J,1z. uny vez al dfa. 3n lor adulios -
vuede aument~ree nzoete 2.3 & 3.4g. administrados en do——

r":'
—) -
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V1,- PRONOSTICO GETETICO.

Con fracusreizn, en la prdetica, 21 mfdico es'consul—
tado ror un makrimonio 2uz ha tenido 1a desgracia de ver
rager a2 un higjo con und arlfornacifr o defecto consénito
y temen la repeticidn 4el Aroma. O bién se trnta de no-
vios que sabifdndsne o temidndoze portadorer de un defec-
to0, antes de cacarce desean conocer lac prouabilidades -
de traremitir cu rara a la descendencia. Antes toler ca
sog, 2l méidico debe ncecorarce de un rensdicta y en el -
cazo de 1lz2s niloc nicidor ceorn melformzeioner, degeartor—
ante todo 1ue no zo frate 47 una esbriornti: adauirida -
in uters por unm acciderte tdxico o infeecioce sufriia ——
ror 1z «wadre, on vez de un defecto heredrnio a través de-
los cromosoman,

“g ealeulr que cadz uro de nocotros puede ser porta-
dor heteroccigoto de 4 a2 8 pgenes defectiosos, gue pueden -
afectar a nuesira salud y tambidn ser trancmitidos o ———
nuestros descendientes. Afortunadamente pocas wveces com
portan los metrimonios heterccigotos no coonoanruinecs el
mismo defecte en cur genes, A pecar de ello, no s¢ da-—
rén faleae sequridades sin estudiar a fondo eada cavo y-
citando refranes como el de gue " un rayo no c=e dos ve-
ces sobre el nmicmo rohble,

Cuando ge caonn dos heterocigotos conrun rasso curo—
herencia es dominante, de sus hijos 255 serdn tarados 2o
mocigdtices y enfermos; 504 serdn heterocigbticos tawbi-
érn afectos y =8lo 25% serdn homocigntos normeles, Los —-—
rasgos heredados de podo dosminante, no rera vez se anti-
cipan y son wds precoces en aparecer en lo edad de los -
descendienizs, aunnue este hecho no ha gido confirmado -

er recientes eztuiios.
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3.

Elmpemd ™ T s - 4 - ca g
Las persoras de farnilio econ hoasfilia oo ler nuede —

o

e

tranguilizar si el ectudic de su 4rhol penvildeico de—e—
muestra que es 4:if{cil o imrositle la,trorciacidn del dg
fecto, Por cjiengle, 1oz heraines ovar 4o L 2500 ROTD-
£{licos nd trancmiten lre 2rlzrmedad a sus deczendienteds,

7 esto & menudo no lo wsgben ol gua acuden = cersulta, -~
4

Tambidn ce ruede trarquilicir o oun vord«w ouz, ofects de -~
seudorantona «’ ‘zbien, ha pardidp victa wonse rar 1o de
sus hijos, dado gue este *ravtsmo es Le-elitaria aubstd

mico recesivs y-si se conoes gut 13 ~ulter a3 iz fue oo -
czsf e tlens raing
el peligre de nue loz hijer . eete mabtrinsnis Cean g--
fectados ¢s decmreciadle, "o igde, recufraese que un -
case ocislado, de un defogts determinzde en unz fa.ilia

vuede ser herzdadeo, si cu gen ec Jominanbe-renstrante -

ha surzide en forma de mutacidn por rramera vez en dichz

familia., In general, 1as enfermednies v defectss cura w»
herencia es nente, se transziten y la padecen 5370 de

dom
los hijos., E£i 12 nerencia es recesiva, =Slo 2%° de lsc-—
hijos la padecen (con marsr © menor penetracidn) y 7595 -
no, znnaue el 507 son acifismo heterscigotos.

Pars accnoojar en gendt inco regqui-
sitos o, wor Lo menms, cend aless 1) el disg—-
ndztico se dete establecer cyn toda glazidal. Il echid—
cagda versze dificuliado nor -
z evictencia de varias enferued-des distintas mero que-

o

a2 la rrimsre imwrresidn parecen ser idénticac; 2) se dete

can narcales; 1) el especialicta debr nolcer uu adlido -~
conocisiento fde lo: priveipros Jemftiono; 4) Lambidn de-
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V1l.- TERADPEUTICA.

Pocas veces 02 consisue la curacidn de las enfermeda
des congénitas, Ciertas malformaciones pueden corre:ir-
se nulrurvlca“en*e. Los princinnles mitrdas que hoy npo-
ceemos para comuatir divercos defeetos eusimiticos here-
dados conzisten, entre otrog, en: 1) cuprimir ds las die
tas losg metaholitos (gilactosa, fenilalaninn, ete.) que-
no pueden cer degradados o fe ceunulan, resmltado tfxie-
coz (dietms de elimicneidn ern laz galactoceria'y fenilee~
toruria); 2) suminicstrar la- sustanciag one no re cintew
tizan, log deidos urrdilico ¥ citidilico, 2w 1la oraticoz
ciduriz (dietas suzlemanioriog); 3) suprinmiando Clicfo-——
mentos senzibilizantes, verbipgricin, burbitirizz. on los
porfiricss suseptiblez 2 ellac; 4) favoreciomis lao elimi
racidn del Fe ¢ Ou, respectivamente; en lao he. »oromato-
8iz y en la enfermedad de "Wileon; 5) apoarionio La globu-—
lina antihemof{lica en loz hemof{licos cuve ran ro la e
sintetiza; 6) efeckiunzndo terapduticas nreventives de mo-
yores males extirpundo los gdlipos heredndos rmrecantero-—

;s 7)) evisando 1z sonsibilizacidn de madres Bh negati-
vas, no broanzfundidéndolas sangres Th positiva, v
tirrzndo el bazo de log andmicos hemoliticos ecforocfti-

cos. Con esias medidas ge consigue la curacidn de —

cifn a 1z descerdenciaz, ==2ve si que se hacen mds trlern-
bles e incluco rermiten desarrollar la meyoris de luz ze
tividadesn.
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al cuzl nc e le ftnre en cusnte.

De aciacerdo al tino de actitud aque tenun lor prdres -
con el niffo y el rrado de dnfigiercia pental, influird -
enorczenente en su comnzriamiento y 1a dificul*ad fgue pre
sente duragnte el fratamiento. Respocto a los diversog —
comportomientos de los widies, ertdn aauellos uve aon ac-

cenibles, carisiorg- de buen Lunor que ticndan 2 1o imi-

-

tacidn, oon erfdulos ¥ con voluntad d4bil; tarbidn pue——

o3

den ser $imidos ¥y asuctsdizos, wisior que son flcilwmente—~

conducidos »or len dexds.

Qtre tipo de nisio oeurs copmcrtomiento difiere foial-
mente del gnterior son: loa nidor intranavilaes, hiporac-
tivos, fécilmante nariurbablen, wvielentos, decstructivos,

irritables, inzececibles y nacios.

Bztas actitudes con producidas ror la mieme afeccidn
¥y2 jue son lentoz en vercibir vy cemprender 2?n qug les ro
dea.

La primera visitz del rilio al consuvltorio e hard en
compafifa de sus radres, para que ce familiaries —fa fa-—

cilmente con el nuzvo smbiente y con el Odontdlorso,

Al dirigirze a2l ~aciente hay que colocnrse ¢ su 2liu
ra, no enfrente viro a un costado, ai se coloen fremte -~
al nifio puasde sentirre atravrcdo y revelarse, ruede con--—
tirgse anrustiads y roocrisnnr violentamente o lac cosas -~
gue desconoce ¥y al arbiente o bién ha sufrido exraricn—
cias previar ra rea médicas u Odondoldrqienr desograirie——

bles origirsnlo curtads on =k genducda,

No obchante ericiem pacgientes
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Tuestra corducta serd similar 3 1= que seumimos con-
los nitios normales, se lar debe hablar ¢an 1z verdad ——-
vues de lo conirarioc perdersmas en conficrzz, cdemds de-
ser corteses y desarroller un aire d= )fisnya ¥y seguri

dad en nosotroes mismos.

£l control de 1z voz poy nmarte del Cdortdlego ec muy

importante en ¢l manejo d:1 wocieate. 21 tore y el énfa
sis que emgles - 2 al hsblar rucde rroducir rzaceiones g

vorables o desfavorakles. o debenor uiilizar Srdcnesn -
dobles al @irigirwes a ellos - uaar 1u tdenice 4ol decir

"ensaZar ¥ hacer®. -

Si las téepicas usualer del ¢initzol dz la conducta -
re pueden ser anlicadar porgque la deficiernciz mental cea
més profunds zerd necssario recurrir o obros adtcdos eo-
moe son: restriceionss fizicas, sedacidn o ©i es un &grado

més severo, btajoc ancstecia gexneral.

«1



1X.- BHFERIEDADES_Y_NOMALTAS PSTQUICAS.

l.- Personalidald uedrotici. e caracteriza nor la-
forma andmula de reaccionar Jde clerbos personaz, giae a-vy
bundan cadz diz mde, v ofrecen una incadpawcidad mzarifiec—
ta para 24apharse a lor preblomac y Jibtuasiones gue log -
vlantea ol usbiente, ¥ gnte £l cual dererrollun cu-drog -
clinicos paicogewnéticor con roruoiorcs f.neionaler gqua-
leg provocan zuliitud Jde problernzs y moluestias tnoofie—
vas ¥ nrofumios cazbion en el ertalo de Sims eodr hirar-

reaciividad » Inbilided emagionalen,

*

La cintomatolonin neuritica decende, ocobre tnds, de-
la tendencia Aisrosicional feupzrumental 2al individus,~
¥ en meror gralo de su cardeier (educeeidn » forpzeidn) -
que le inducirdn a recceiorar, bien en forma d2 dapre——
3idn asténica y disgusto, o higerectenia {khist
0 sin anrustia (obsesiones, fobiag).

%l evamen Tisico de los neurfticoo, interrmias d¢ -

4

mds del 25% de las cunsultas de lus policlinico:, Jesen~
bre casi siencrsz arritmic eirunal respirateriz v ortostd
iones, dernagrafiscos, mudoroidn fh-—
cil de wmnos ¥ ariluag, i2nblor de dedos, ausencin de re—
flejos mucosds ¢ hirarrefleria tendirnoca, mivain ant

quila y comn e ¢lorre toriz-ulez ro infrecuente, vio~ -

o]

rofidone, ewe, Tolo ella iraduze una ecrsci

dad bioldrien oonctifucionzl dol dnimo, ooim imedartn ee

~ . “ B . o o .
del e-lridetar artr el wunic parcerditle, osirewpinc®e oo
T s
- - -~ L] o s o - LIPS IO
e Ticdoyeraldoien €0 nal eceara. o wereonsliis e
- L . b I e Ty o B - T, E

navr o rLen e ativicsdn cor 1o woicoteracir. o armnodteorg-

.
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ro, lag rsicocis arddegenas o arfernedadec comstituciona-
les mensales rroplocente dichars, cunl gurn: 1la esguizofre

ria y perano la locura maniacedepresiva y clertaz oli

iz
gofreniaz {pfrdida de e inteli-oncic: mongdlica, fenil-
pirdvica, etc.) cobre cuya nuturaleza hersditaria-concti
tuciondl rnodie duda

2) Psicoric Bamuizofrdinicz. Ts introvertida, nutis-
ta, poco afectiva, tirdnics, iluroria y rica en alucinz-
cignes y/o con frecusnte estupor idsatorio, folia de to-
d0 inierdr, périidz de 1o voluricd, todn lo cuzl desint
gra poco = poco 1z tnimlidad del ecypiritu., Qoniinza en-~
la juvertud (demencin npracosz) y posee ndnerosar Jorads -
clinicas, dominomie, emn2re, las formas delirzn<2m, muzi
tantes, son retrzimiento introvertido y esterasiipian,
Sus percerciones ecidn alberados (alucintciones) v desde
luego el curso de su pendamiento, que es incordisndn y =
8in hilacidn.

b) Pararoicos., Suelern ser megaldmanos, con cobreva—
loracidn de af npismos v desconfiados. Es una psicosis -
de mal prorndstico. Iuchos de elloz ofrecen delirioc rax
secutorios si~tematisadoz.

e) 7Psicosis Variacodepresiva., Irxiote como bage —w-
constitucional de lz miema un temreramento cicloide, en-
el nue alternar los perfodos de dewresidn, a veces caizsi
das, con log de eufaria y exaltacidn maniaca. Ineilsz, -
sobrs tods, en ricnicos y en la dpoca del climaterig, -
Tiene buen prondstics, ruzs en muchos pacientes existen-
largns perfodos de biencziar.

d) Ovimofrenias. %<1 desarrollo de 1 infeligenci~ -
recuiere comg condicidn una dote eromosdmica nyrmal ain-
rerturbaciones en gl czriotipo ni en sus genes estructy-
rales, Bacta uar trisosnie, una deleccidn o cualquier o~

- 70 ~



tra gherraciin eravosS<ica ware e 2l Azcgrrollo de lo-
mente sea atrasado v evwl.sta olsgefreriz. ¥n ruchzs enzi
morpatias congénitag er las 7e por carercia de wn gor o
truchural no aricte 21 corvecrsndionte S.a-onbo, bombidn

se decarrallan, junts 2 i~ iz aromalizc nuiciges ( Lo~

iileatonuria,galacienecia, u2spslicaceoridsocizn, Fulio de

tirozlobulina, ete), redro.ue mentalos. Yo ezbo duda,

-

puee, aue el 4icarreollio ds ura wante nortal raauiers o3-
mo tase indesransghle una lerrnsia erdwecdinica v bisgai~
mieca normal 7 cersn dal 2%
hareditorizo.

Por otra rerise ¢l exbridn, fess » recif: nacido po--
sgen un2 gran sentibilidad on our o:xntrss nervicwss dnmz
duros, frinte a los diverser aganies $5xilus iufecciomos
o trawmdsicsc ambientales, que ler pusden sdstericrar y -
c2usar olicsfreniss cdjuiridas exfrenzs =re 2 rerinsia--
les.

4.,- Retracos mentzles. Se olasifican, amicndionde a-

cu gravedad de menor 2 nzsor en: 1) débilis meniales; 2)
A

4]
ir}
s:r
!_J
133
Eie
I
o
s
<t
[1+]
]
M
1l
1]
p=d
i
i

imbdeiles, 7 3) idiotas. Les a

v

gruze de los olisofrdaicoz; cuye cediexnte intslecoba=l wr
- o~ A aw - 2
inferior al 775 ¥y 2u ed2d rmental es en lor 2413tos infe-

ricr & las fe un »i%c /2 7 aiue. Las oligofirenias afor-

tunriazeaie sew riseko mds faras ague 1z dexilidad mantal -

Fsta inceide en =21 18 de ls ryobl:ioilv 7 2ar ollgdlresins -

mo, por ejlzmnlo, de 1o fexilesis wriyg, wo Aezicive ol o-
]
’ - K Awoey Y
tuario pra-tc 1 tecis A0l 2lorars de hierrs @ oriral, -
. )
12, 2ubBC wVie-

pue; macque aeirate Ac um tretturoo Toereds
\
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ta sin fenilalanirn (leelw ¥ pan esweeinles, ete)., Loc-

estudios biosui:icons de 1z herencia han deparszdo nuevas —
rersnectivas terapdutier: en este camro de lag oligofre-

nias y han rot> lus conecrniones excesivazente estiticos
¥ fataliztas de low painuiatrac elisicos. Incluen para—
falta hor conocer la biojquinien, di-
orante ror Lo constrntes progreses gue ca
da dfa onertmm o 12 wedizini en wodas sug vertientes.
Arrorimadomentie el 17 de tod:s los redrasoec mentiles lo-
sonn nor feriloetaruria. “Tin embarge, en 1. actuilided, -
ne giamnre nodzmos vrecioar enta cuzlawier oligefrania -
su infole esrecifiec, vioquimica o distdeicz o infeccio-
a o tériza, Tai demootracidn gélo reria masible en me-
ros da2l 32 de los casos y frente u la mmrorfa de los o-
ligofrénicoe (797) aln nos fuedamss hoy sin aelorar su ¢
tiolégia, o, = 1o sumo, nos cabe sélo sospechar cu heren

N,

cia multifzetorial o 1a intervencidn de rpaciblesr lpein—-

res kiemopiticos sin poder demastrarlo.
o

!
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Xl.- HISTORIA CLINICA.

fecha

FPombre del rnifio:

Fecha de nacimiento:

Sexo:s

Nombre de lz pzroona oue pronorciona la informacidn:

Tombre del rodre

Mombre de lz madre:

Ocupzcidn del radre:

Qcupacifn de laz mudre:
Direceidn:
¥édico actual del nido:

Direccidn:

Teleféno:

Padecimiento actunl:

Que ja principsal:

Motivo de la consulta:

AMITCEDTNTES HERDDITARIOS Y PATILIARES
HISTORIA DE LOS PADRES:

Padecen alsunz enfermedad contagiosa:

Cual:

*»
Padecen alsunz enfermedad hereditarias
Cual:s

AYTIOTDTITRS TERGCO™ALIT

EISTORIA BRUINTATAL:
Tuve alsunse enfermedad durante el embarazo:

De que tind ¥y cupndo: .

Zatuvo bajo tercprutica medicmmentors durznte el em
Zo:

ara-

-5 =
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Que antibviotico:

Tuvo su hijo dificzltad pura caminar:

Sufrio algsunz opsracidn en la laciancia:

V-
Dor aues razonsg

Tuvo alvuns ves ~l-una fractarvas

Como ccurrin:

Sufre frocuenienente sceidentec menoren:

Yeridas:

Eriste en cu hije alemia garasiericdics anoral 2 4ug ——-

ORAL
Sufra fracuentan:nte dolores en lor dienter:

Sangrar sus enciag econ facilidad:

Te alergicoe a olgde tipe de comidas

Za alercico o agdn tips de medicomento:

Hay dificultad de detener cl songrade cuando r2 cortar __

Ie snlen facilmonte morotones:
DPrecentz s hijo almin kimbito:
Cual?:

Precuencia con 12 que o decgrreolla:s

fe 1lleva bidn con otros nifios:

Tiene rerunos (&t):

Teme al denticta:

~zb2 ucted ror jue? :

He vicitada ~miterlorocvte Al Aordicias
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Heypacio 42 frenilles

Rerstauraciones dentnales deficiorntes

Retencidén »relongndz de dientes permanentos:

Diertes cnreados:

-
.

Hia3ITO0

Zuccidn del »lrar:

Zuceidn Jde otro dedo:

Protruccidn de lengaa:

Derlusidn:

Resniracidn hueorle

Cuernos ertrarior:

Imitaciones:

tras:

Zfectos causadoz nor habitos:

”

Se ha eztoblecido con anterioridad algln tratomionte po-

ra elisinario:

Cuales han rido loc resulbados:

Habito actuol:

Etioldria:

Diagnoztico:

Prornostico:

Plan de trataniento:

Yodelos de estudio:

[0}

Radiografias:

Fotografias:

Aparato ortadonitice utiligado:

ATOTAZIONES:
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lisp wazeulzr de-rimids mor ifodos "ol pnostdzicas locn-——

lag erce-io lz ecoc~ina que oricine varsscon~irucciin,

Beta drpy pucde susitituir 2 1z procaine oomo estédn-
E

ir de compnracidn nara ansstécicon locales, ez mis poe—
tente ¥ rédz oatil, adecucds no cgblamense para infile-—

tracidn - blojueo nervisso, sino tambidn nara mnactecior

1z sunerficie,

Dsto tiene »or comdecuenciz un efecte anestisico, ra
pido ¥ enfrzico.
Insideniec i ma *rotanioric.

En cuzlguier anesiecic local, en cuzlguier cdad, pue

dan ocurrir insidentes 42 o menosz groves, vor tel soti-
vo debe tenerre en cusnia Lo siguiente:
1).- ZTreredicacién sdecuvada en fifios inquiebos.
2)e~ Inyesceidn sdlo en el paciente acoctado,
3).—~ Dosis eracta v tScenica de inyeccidn corrscia,
4).~- Evitar l=z iryeccidn intravenosa o intrarierial,
Clinicorente, se ougerva feiiza, ectursr y ultericr-
mente colapse ecirculotorio mds ¢ menoc intencs, caida de
la presién, mloe crenas yerceptivle, piel -4lida, “wire-

fria, se recrd tambidn 1o depresidn resmpiratoriz,

e
£
s

]

.

rirers mrdide, se coloca £l rociente en posionis -

-

horizonital ¥ se le abkren lae nrender de vestir demcsiozds

ajustadac, Par sue cuidar que las viag respiratorias que
dzn libres {lensu~ o m~ndfbula ceidas hocia atrds) y re-

zxrinisire orfsens, yr aza cor una mdcearz o oor un fuse

1le. =Bn gofos nuvr comnlicados, wmuede resuliar necesarip

una infusidn r hasta una dransfusidn. in los tratomien~
toe ~whulatoriac o&ontol‘giean de nifor, taleg insiden--
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un aoviclevts Jdtfensive, deve f2iors o o3 tuntta un opun
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Diffeilmer s: hny nure un nilt una erceriencie nmic &
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gasyadzble o i mede grebada &% ov oseroris, 508 WD --
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naresniy o uns orastecia loezl z-lacanda ¢ Yo foeraz. LS

nifios vrece=txw ~ rticulsridnden corstericdiens rrra Fu

e
edad; estas oe refiercn no cflanen

nifino gque lz inyeceidn ew 1o mauerra
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diante el 3»rar em forma ~&r ¢ movor exditoricingds, ——-

yues lz anestesia de lerzua ;7 -.dedar, sdeni~n el gusio-~

desazsradanle ya wredizrvons wo -are 1z iagce-~ifn,  For
eso deberia hacersze 1z 2merizein mirerfieanl, erdntmien-
te er @l lurzar de 1o iryesceidn, er forrwe Ao *4»izd 2oa

Deben uiiligarze am™fra =nev-o © nunen d€27 irirodu—
glyrra 13 g-ades av 4edsy " Loarse, crvgue o1 20 ooy rradoce
Tir-do wra 1o fragltura e~ Lo waside A7 oerd, T e
ear 47 todse lor qreeouciones e Iln pa o fraatirar 10
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aruin, ectd indicnds 1s on33idn dnmedicta de la asuja.

Aﬁéstésicos‘locales.

Xiloczina.— Anectdrics lsezl y ve~ional, tambidn co-

variaos rrovieicios que no fe encuentron en o-—-
troc ﬁﬂas'ésico?, cu geriodo de latensia es breve, 1n ex
olundidad or 4rsc vecsa meyor a la que rredy
cer loz rrnechesicos mrocninicoc.
Variando ou co-.tenide wasscontrichor, oe racde coun-
trolar cu duracidn,

Indiane=gciomneag,

- ———

Aplicaido a heridus corstituye un ercolente anestéoi-—
o Fod o

i
arecs de efecior olérgsicos. Se atilis: en. e

a

nestesic local ¥ cirusis bucsl.

LY

'y

Usado como tdpico constituye un aaxiliar en la aplis

Cat
cacidn de la ansstesia lseal ¥ revional,

dos y peuc.

Citarieat.

Bl Citanest tiexe el misne périodo e 1lztgnein, 2o -~
excelents profiedidad, 1 buena difusidn ¥ Lo wisma dngi

descin de gnestecin catizfactoria, qre Yo -
eidn 4~ myalorredo y otariendod B0 menor Que en iz 1o

¥



caina, ofrece asi, mayor seguridad y eficacia. Conside-
rada: el anestésico de eleccidén en las siguientes modal’

dades: locel, regional ¥y endovenosa.

Dosis.

Uso dental, cartuchos de 1.8 ml. Dosis mdximas para
soluciones 409 ml de Citanest simple o con spinefrina, =~
en anestecia epidural la dosis estd determinada segdn —- -
los segmentos,

Cortra indicaciones.
En personss hipersensibles a cualquier componente de

*

fla férmula.

Reacciones secundarias.

]
: Mareo, escalofrio, nerviosidad.

'b}.~ Antibidticos més usuales. ‘
’ Entre los centenares de compuestos producidos por mi

¥

‘croorganiamos gque tienen acciones inhibidoras de otrovs -~
}microorganismos, sélo un nfimero relativamente peguefio O
:see un Indice terapbutico favorable, estos son los anti-
"bidticos Wtiles en clinica. z2qui prestamos particuler a-
“tencién a la potencia espectro antibacteriano, metabolis
‘mo y modo de accidén ante estes diversas drogas entibidti

Ca5.

»

Sinerfia y antagonismo de antibidticos.

Se ha admitido durante aios que lz accién de los di-—
verszos guinioterdpicoz erz simplemente editive. Sin em—
'bargo, se ha demostrado que otros entibidticos pueden aun
mentar o dicminuir el efecto bactericida de 1z senicili-
na. Aunque de heckho sélo tiene inportanein en rnocas cir
cvnctanciaa clinicas su arlicacidn, en ecstos casos puede
siznificar 1z diferancia entre el éxido ¥y el fracaso.

Tunddvdose on 2stoc estudiss, ce ha dividide a los -



antibidtionr en 4> grunans worlio v enrty enwmedrs.

Frups l.— Twuniciling, asire bomieirs, baeltricina, -

Frama 1l.- Tlorsafonicel, tedrazicli-as, eritromici-
nar ¥ las sulfanidor,
Lo cicabros dArl srups I tinen ofecto lougtoriecida.-

woc d:l oruvaw 11 rueden derer efecio~ bootorioctlticoc ¥

rueden [anirorrosiur el efeets baclaricida de loe niene-—
tros del Frure 1.

racidr d2 jaricilinee mmewes, fue el zirloisnto del 42
80 £ Aming Teni tnico de Yoz Ledi d~n farmontacidn,

Ia ze-icilina puede emnlearcse con pales dz sodio, po
1in: es mur c2lultl? en -ua,
en forgz de wolws o¢ ruy e~bnble,
Uzos seraydutiocne
En la ewdocnrditis bacterinns cub-agudi en 2lungos —

forma=s de menin~itis 7 en alsunpgs infecciona. 42 pyranu-

e g

L2 panieiline y derivador son abdricos, 2ro pueden-
ienpo hirerrencibilidad, =+ asasiones -

t
32 preduce ¢l shocl ansfildcetice. Zn esic care e debe -
n

Eesd irdiends er noumococd, eatreptogsses olfn o heba
1 £

eolinzbacseriun diftereza, bvacilip »wirax, merin
gococeo ¥ monsenoy,

Teninilinw "5 efdicn (de 1l=e ~ide). .

Dosiz.— De £°3 431 2 1 xilldn coda dee2 Lovar, doric

edrilio, on rillor 490 mil widader e:dz dona Zovas.

- P8



seis noras.

3 ES P o4 ; i - - ..
Zef2leotin.— Doaeic 90 wr sor Tr ie Teso oodd suag B
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ras I.M. E.V.
Egte tirno de2 renicilings tienen aoeldn colre oolifar

mes, se abservern bien vor via ornl,

TaecrolidorT.

Orezndomicinas ¢ ebrazicinar.— Dori, de 1728 2 250 &=
ng por c=dsz doce horas,

Leusorizinag.~ Se rrosenta e sus-enzifn y ol =ulars

Dosis.~ 175 &F cada =meig horar,

¥ota.— L3s macrodiloz no ze debern adairictrar ror -

r 2 > L
ninmin motivo po~ mdz de dias dfaz, notdsn cortrz MM 4,

“ov. derigados 42 Yonges Ael géners sirerinvieer, ce-
abzorvern bidn wor viz orgl . roranteral, ron baciexinstsd
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tices ¥ sy zceidn se dirige a tosiles

Indiceda en fydaz Zag farroe Ae infepsids wor wroila
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i
Nebide 2 e es muy térico, ve tiere rectringids cu-—
uso en sduniolé-in, Te covcidors yue lag tetracileirag -
a2 2dpinictrz en log ——

caucan rinnulacic Ael esralie ¢

i
Lmon o A T S 2 e i s
Aliimos meces del entaesno, readuce leniones honfiican v

Te tiers arliczcidn =r adontorpedintria, ya gque estd-
indicado on s23monella tiff y naratifi, se cbzorbe ror -
via orzl, Su modn Ag ~ccidn no @@ soroee biea- rard ed -
bacteriosotitinze.

Toyxyipgidad,

Es paracida a la de las tatracielinac, hory trashtor-—
nos mastrointestinules r ptede oreducir anenia oplfistica
Tn sumnensidn 125 ml cada seis heras, cdpen

o
laz 290 mr eodn cels horus.

L2z infecciones antimizfticas generlmente han sifo -

[

5]

muy reaistenter 2 la guimiotereria, aignu: se ha logred

oS o a e
Witwptiove- Iadicade 27 risl ¥y magosss,

on sus*aicias gue syudan 2 12 congulosidy, en cnco -

de herorra~inz o 2lsunts amfermed-des de tinn genéiico, -

- a7 -
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100 dliisns ~7or, ra sracts pran ~tencidn o lor cnmmues—
t58 12 vueden rrivacar 1o copsuluelin de 1 cyagre,
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CAMETINN .

Heparinrn,

Rat: rmsinorm b woturs) fun dereiierio an 1015 -
e le 11708 hevarisa pirsawr ne ereyd loonlirude prodo-

rirvaatentvte en 2l w1 oado.  Tin realidnd Lo hew rinoe, ce-

- e ya .z - k] = s, o4 - e ~ -
pnousniTa on ) REsals do wlouner aseaglor, erineincing
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y TIYe vo acurye :~f en el hom-
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Parengésico.

Indicaciones.- ¥Fara 21 alivio 42 la inflamzeidn, =1
edema y el dolor, en eckados modersdas acociadoes con res
ceiones ticulares postoperatorias, cirugisa oral, apisec-
tomfias, cirugia de cabeza y cuello.

Presentacién.- Grajeas. OCajz2 con doee  veinticua-—
tro tabletas.

Dosis.- Aduliesn dos grajear custrs veces al dia gpor
unc o dos dAfas,

. Nifios.~- Dos grajeas dog vecas gl dfa.

Kenalog.- Deatal unguento,

Indicaciones.- Gorticoide bucal anbi-influmunstorio.-
Estd indicadn en el kratemients de Teciones buchles erdy

nicas y aruvdas.

pas

Contrairdienciona2g.~ In infeoccioneg ‘ubesreuloros o -~
virales.,
Dosig,~ OJubrir con una capa delgada Lz lecién dog o

tres veces al dia después de lars conidas.

Jisodexel esliric.

Usog.,~ Tratamierto de radecimiontne 2ldrsicos 2 in-
flematorios de la pulwng Aentrria

©

Dogiz,~ D95 o tres gotac gl 4fz {1soe1),

e

Tanderil grajeac.

ti-inTlamatorio antierudntiva nn enzicitien,
-3,

Indicacionesa.- n srogeraT (nflarctevine prdeizee 3

grulos, ansceeos, 2irusis o ootleviover, £2 wa on el -
rocioperaioris znnedisato.
Mo iz.—~ Adultos, @or rrajfen. 4res vooer o0 Al 3 we-
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X111x- CONCLUSIONES.

— o — . —— — —

TODAS ESTAS PERSONAS CON ©US DIFERINTES A
IOVALIAS REQUIEREN, ADINMAS DE LA TERADPZUTICA-
SENATADA IN CADA CASQ, UNA ATENCION ODONTOLO-

GICA, YA QUE E5 IY©OSIBLE O CASI IMPOSIBLE —

QUE SE TEYGA UN ADECUADO ASEC BUZAL POR SUS -
¥ULTIPLES PROBLDIAS, SIENDO LAS CONDICIOXNES -
DE SU BOCA DEPLORABLZS Y TRAUMATIZAYTES YA =%
AUB ENGONTRARAMOZS ( HIPERPLASIAS GIIGIVALES, -
SARRO, TARTARO, SIALORREA, MAL ALIENTO, MALPQ
“ICIOTES DINTARIAS, DIASTENAS, ANODOMCIA PAR-
CIAL O TOTAL, IZOPLASIAS, KALFOR®ASIONES O~i-
SEAS, TBC ). TODO IO CUAL REQUERIRA DE U —-
TRATAMIZNTO COWFLITO Y MUNISIOSO, PUSS AL NO-
DARSELES A ETTAS PATOLOGIAT IA ATENCION DEBI-
DA Y DEJA*DO £ UX LADO ESTE IMPORTANTE TRATA-
MIETT0, NIPCA SE IOGRARA UM BIEYESTAR TOTAL; -
FISIZO, TICIOLOGISLO, PSICOLOTISCO Y *"ENTAL.
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