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OBJETIVO

La finalidad de este trabajo es mostrar un panoroma més amplio acerca
de ciertas entidades potolbgicas heredados de gran Importfancia, asl como G su vez
que el .ah:d!dviﬁ”do Odpptologfa y el Odontélogo conozean la l}nvpotv-l‘uncia de la-
Genética on los pucfentes que bajo su atencion puedan padecer da anéomwdodes -
de oste origen; siendo nuestro objetivo principai el poder ayudar a los pacientes -
que las presenten, efectuando 2n primer lugar, un estudlo culdadaso de la cavidad
oral; ya que algunes signos y sintomas presentes en ésta son coracterfsticos; sirvién
donos en muchos cosos como indlcio para detectar clertos padecimientos que han ~

inodvarido par of pacente, de fl foms que naotrs camo odenloges,
‘dér.on mmlonfoodcwado ycuundo ﬁo:‘o’snté denjtm de .hdé;ﬁm'péibiliw
dades su tratamiento, encouzar al paciente con perscnos espocializadas que fe den
la orientacion necesarla, explictndoles lo referente a su enfermedad, as? como en

caso de que sea leva o grove, que probabilidades tienen de transmitirla a sus

descandientes.

Asimismo, debemos considerar que ciertos estudios realizados en
el lfquido amnidtico durante el pericdo de gestaclén, pueden demostrar en alguncs
casos si existen alteraclcnes; loque daré lugar a lu prescripclén de las medidas pre

ventivas o en su defecto se les proporcionard la atencidn médica correspondients.




INTRODUCCION

Gracias al Intenso trabajo de muchas investigadores se ha Hlegado o des~
cubrir la constitucian y funcionamlento d_ci cuetpd,‘humano:, dando caoblda al conoci-
miento de la etiologia de algunas enfermedadaes.

La salud y la enfermedad estén determincdas por la influencia reclproca-

de varlcs factores. La vida del nific empieza con la fecundacion del &vulo, la as -~

tructura y composicion del huevo fecundado Influyen en los rasgos sométicos y menta-

les futuroe del individuo. Los anomalfas en los elementas del cigoto, asf como los -

transtomes en el ombiente pmmtul pueden dar origen a defccto congcnltos oa la for

maclén. do pmta de monor mlshnda enel omonluno' »ﬁ;l.u mlfamcc!am-

nltus se. hollcm con fneucnc!o en la rafz de las cnfomdudc: de lu infonclo. :

Las anamalias de los cromosomes, de los genes y de factores omb!ontule_s

son nocivos para el cigoto, provocando una variedad de defectos en el nuevo ser, pu

diendo ser congénites ¢ genéticos, que sa pueden manifestar en el momento del naci

miento o después de &l.  El dezorrollo prenatal esté regulado por una interaccion de

genes con su citoplasma circundante, el cual reacciona a su vez con el ambiente in-
trauterino y extramoterno, este proceso continuo puede considerarse como una cade-
na de reacciones flsicoquimicas complicadas, que pueden interrumpirse por la inter -
ferencio de alteraciones genéticos o ambientales.

Durante el primer mes de la vida del nifio, sobreviene mayor ndmero de
muertes qua en los meses restantes del primer afo, lo que nos conduce u pensar que~
las anomalias estructurales del embrion desempefian un importante papel en la morta

lidad durante el primer trimestre de la vida intrauterina. Lo mayoria de los embrio
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nes anormoles mueren pronto, pero algunas anomalfas estructqmlés ligeras pueden ser
compotibles con la vIdo Inhubﬁrlnﬁ y v.muchos”f‘at;:!s anommales llegan a término.

‘ Poco antes y deséu& del porto; ol nfiﬁ debe odaptoi;q a los profundes -
combios fisiologicos que van asociados a la vida extrautering, ‘c.llgunos son incapaces
de hocquo y mueren en este periodo. Algunos nifios con gmﬁdos malformaciones se
ven permanentemente incapacitados , entre ellos tenemos el pie zcmbc;, luxacién de

cadera y espina bifida.

Algunas alteraciones pueden pasar Inadvertidas durante afics, debido a-
que los érganos afectados funcionan a vaces durante algln tiempo, pero al aumentar
los necetidodes del organismo disminuyen su reslstencla y empiezan o fallar.

fay manifestaciories de ol
que noso!amonu implican ld'c’ovic‘!dd'oralw,' stno que!ncluyen ;lg'uncs regiones

del cuerpo en general.
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DEFINICION

La Genética es la Ciencia que estudia los fenémenos relativos a la heren~

cia y a la variacian de los seres vivos.

Herencia: Es la tendencia de los seres vivos a reproducir fielmante las ca-

racteristicas de sus progenitores.

Variacidn: Es la tendencia que se manifiesta en los individuos o diferen—-

ciarse unos de otros.

FINALIDAD

Et: dcmbrimlcmo dc |a on-s quc ﬂg-n In hmmlslén dt la ounchres -

que presentan los indwiduos a su descendencia y a Ia determlnoclon de (as causas que

obedecen las diferencias que se observan entre seres que pertenecen a esa descenden-—

cia,

HISTORIA

Se cree que desde tiempos antiguos, el hombre reconocid lo influencia de
la herencia. Se encentrd una tablilla babilénica, lo cual muestra la geneclogia da 5

genercclones de caballos con una indlcacion de como se transmitian las caracteristicos

de la cabeza y de lo crin.  Otros grabados en piedra muestran hombres efectvando -

la polinizacién de ia palma datilera, sin duda con la intencidn de producir plantas -

hibridas que rindieran frutos superiores. Registros de la China Antigua, tamblén indi_

can que en esa region e empleaban principios genéticos parc desarrollor variedades -

mejoradas de arroz,
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Hosta aproximadomente mediados del siglo XVIIL, los bidlogos crefan que

los organismos {primitivos) surgfon esponténeomente de varias combinaciones de mate~

ria en descomposicion.

Leeuwenhoek, observd la aparicidon esponténea de moscas en los desperdi~

cios, lo que hizo pensor que de pequafios infusorios que surgian de infusiones de heno~
aparentemente claras, y muchas otras cbservaciones; parecian reflejar la idea da que -

la vida podia surgir sin que hubiera transferencia directa de materia de los entepasades

més inmediatos.

Linné, comienza los estudios sistemé&ticos o claitficacién de los organismos

blolﬁgiecs o csplchl upamdus Y. dhﬂnks '_fAsl los otgonlnu de una upach orlgi-

orgcmsmcs dcl mismo hpo, lo que recnbe a! re de 'F!Iczu de aspectcs . Se

presentaron controversios con la idea de la generacion espontéineo, pero hasta el siglo

XiX fue eliminada por Pasteur y Tyndall, quienes mostraron que la putrefaccidn de ia-

materia surgfa solo en condiciones que permitiesen que en un cultivo nutritive penetra
sen particulas orgdnleos, que producen la fermentacion de los cultives orgénices, sur-

gid la idea que el nacimiento da nuevas organismos se produce Unicomente a trovés de

la continuided de la vida.

Aristdteles, propuzd que un organismo formado por reproduccién sexuval

recibia la sustancia del dvulo materno y una contribucién del fluido seminal, el efec~

to producido por estos dos factores en crear un organisma nuevo no implicaba la trons~

ferencia de motoria entre ambes necesariomente, sino que tania lugar por una influen~

cia mistica del semean masculino.
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Posteriommante, tros el descubrimiento del 6vulo y los esparmatozoides, -
muchos bidlogos tuvieron la idea de que una de las célulos sexuales o gametos, ya fue

se el espermatczoide o el dvulo, contenfa el organismo completo en miniatura (prefor

macionismo).

Wolff, demostrd que distintos estructuras adultas tanto de plantas como de
onimales, se desarrollaban a partir de tejidos embrionarios, y no mostrabun trazes de -

lo que serian posteriormente (epigénesis), crefo que los organismos surgifan de novo por

medio de fuerzas vitales mistericsas.  Su sucesor Von Boer, proporciond una versidn -

m&s aceptoda de que surgion a través de una transformacidn grodual de tejido cada vez

més especializado.

‘Charles Darwing, manifestd la Teor;’:i(.Eledff}Jd, crefa que en el torrente

songuineo circulaban componentes pequefios denominados gémulas, de érgonos y teji -

dos maternos y paternce.  Segin lo Pangénesis, el uso axcesivo alteraria sus gémulas-

y ocasionaria uno herencia afectada en sus descendientes, lo qua lloma “La herencia-

de los caracteres adquirides™ . Lamark, méximo popularizador y exponente de esta -

teoria, Intentd explicar la faculted de estos pequefics agentes heraditarios para respon

der en una formo directa ol ombiente.

A fines del siglo XIX, yo se conocian muchas estructuras de la division -
celular, gracios o bidlogos como Schleiden, Schwann, Nageli, Virchow, Flemming ,
y Butschili. Robert Brawn nombro y describib el nicleo celular. O. Hertwig, dedu

i© que dicho nicleo estaba implicado directomente en la fecundacion. Strasburger, -

enuncio los tarminos de nucleoplosma y citoplasma. Los filamentos que se tifien de -
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obscuro Homados "cromatina®, primeramente Schneider, més tarde Flamming, mostra~

ron que se dividen longitudinalmente durante la division celular, pasando en porciones

iguales a las dos células hijos de ocuerdo con Van Baneden.

Posteriormente Weismann, establecld que la Pangénesis no podia verificar
se. Dicha teoria se sustituyd por la del "plasma geminal” que proponfa que los orga_
nismos multicelulares daban lugar o dos tipos de tejides: somatoplasma y plasma gemi
nal; el somatoplasma consistia en tejidos que eran esenciales para el funcionamiento -
del organismo, pero que no entraban ¢n la reproduccidn sd@al, y el plasma germinal

actucba en la reproduccion; por lo tonto, los combics que sufriera éste, producirfan -

camblos hereditarios, To que explicoba muchas similitudes biolégicas que se hereda~~

A principios del siglo XX las estructuras motfolégicog de la célula habfen

sido observodaos al microscopio Sptico, asT como rasgos generales de la divisidén celular

de la Mitosis ¥ de la Melosis.

Poco después se habla de la hipdtesis de que la cansistencia de los cromo
somas de una especie y su aparicion en la transmisidn hereditaria eran reflejo de I‘o -
comtancia similar y patrén hereditario de 1os caracterss biolégicos, se llega a ésto -
gracios a los trabajos realizados por Gregor Mende!, padre de la. Genética Modema.

Mende! interpretd el fenomeno de la herencia de un solo caricter o sea -
los manifestaciones o expresiones distintas de un carbcter, emprendid el estudio consi
derondo la herencia de dos caractores simultanaamente, v de este modo lievd o cabo -

su trabajo por pascs sucetives, abordando primero el caso més sencillo y continuando -
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con casos cada vez més complicades, hasta tener -lem-ma suficientes para interpre~
tor el fendmeno hereditario en fodc su ca‘lv\pleiido.d.n Los resultades de los exparimen-
tos de Mendel son las slguh;nlm:

1. ~ Los caracteres de un individuo son resultado de la combinacién de los caracteres-
unitarios. cada uno de los cuales se transmite por herencia independientemente de los -
demés,

2. - €1 elemento material tetmoble del desarrollo de un cdréctgr se lloma gene o -~
factor genético, que pasa de una generacion a la sigulente a través de los gomatos.
3. ~ Paro cade corficter se encuentra ofro contrastado y ambos constituyen un par ale-
lomorfico.

ﬂenen |asganetos que produce.

5.~ En la formacidn de gametos se efectia una reduccién del material gendtico de ma
nera que en un gometo de cada par alelomorfico cuando el individuo contiene dos ge
nes alelomorficos, de un par produce dos clases do gometas, siendo las clases igual--
mente numercsas,

6.~ Un gene puede ir asociado a un gameto con cualquier gene de otvo par distinto.
En general cuando el individuo es heterocigoto para varios pares de fuctores produce-
tantas clases de gamatos como combinaciones son posibles, tomendo uno sélo de los —
miembros de cada par alelomorfico. Las distintas clases de gametos producidos por un
hibrido, son igualmente numercsas,

7.=- La fecundacién sc efectia al azar, no hay aofintded o alguna otva causa que haga

que el gometo dado muestre preferencia por fusionarse con gametos de determinada -

clase.
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PRINCIPIOS MENDELIANOS

1) HERENCIA DE LA UNIDAD: Los caracteres de los padres aun cuando

no se manifiesten en la primera generacion, pueden manifestarse en la segunda o més

generaciones posteriores,

2) SEGREGACION: Los decs miembros de un par individual de genes nun

ca se hellan en un mismo gameto, sino que siempre se segregan y posan a diferentes -

gometos.

3) SURTIDO INDEPENDIENTE: Los miembros de dlfamnm,ppta de ge-

nes, surten los gametos, . "‘“"“"""




CELULA

DEFINICION: Una célula constituye la unidad organizada més pequefia

de material vivo copaz de existir independlgnﬁmenh en un medio Inerte odecuado, -

substituyendo su propla substancla, a medida que resulte necesario, gracias a la sinte

sis de componentes partiendo de elementos nutritives absorbidos del medio ambiente y

pueden repreducirte conservando sus caracterfsticas.

ESTRUCTURA GENERAL DE LAS CELULAS

Célula

Citoplosma

Funciones

Membrana celular
Citopiasma

Reticulo endoplosmético
Coamplejo de Golgi
Centriolos

Ribosomas

Lisosomas

Mitocondrias

Irritabilidad
Conductividad
Contractilidad
Absorcidn
Secrecién
Respiracion
Crecimiento
Reproduccidn

El Citoplasma, es la materia viva dentro de la membrana plasmética de la

célula y por fuera dal nicleo. Es la matriz o substancia fundamental de la cSlula, en

la cual se encuentren diferentes organslos.

E{ citoplasma estd formado por un 75 a -

90 % de agua, mé&s componentes sdlidos. La mayor parte de &stos son proteinus, car-
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Bogidmta, Ifpidos y substancios inorgGnicas. Funcionalmente el cltoplasma es 1a sus
tancia donde sucaden las reacciones quimicas. El citoplosma recibe materios primas -
del medio extemo y las convierte en energla Gti] mediante raacciones de descompost~
cién. El citoplasma es tomblén el sitio donde se sitetizan nuevas substancios para ser-
utilizadas por la cBlula, asimismo aloja substancias qufmtom quo tmmporto a otras par
tes de la c‘lulu o a otras célulos del cuerpo y factl!h la oxcnelon de suhtcncios de -

desecho.

Los organelos son partes especializodes de la célula que asumen varics pa_

peles en el crecimianto, mantenimiento, reparacion y control

NUCLEO: G.mmlmntc o do fomc uf‘rlco v ovol y m"‘nlun ,"qu

cspuo quo cl choplm"ctrwndnnh. -El nGcleo conhola la cshucturo-

‘calular, dirige muchas ccﬂviduds de la celuic y conﬁene sus factores haredifarios, de

nominados genes.  Estructuralmente el nbclec esta separado de! citoplasma por una -

membrana doble llamada membrana nuclear. Entre las dos capas de la membrana exis

te un espucio que se denomina cistemna perinuclear. La disposicidn de la membrana -
nuclear semejo la estructura de la membrana plasmética. La membrana nuclear tiene-
pequefios poros que permiten la comunicacian del nGcleo con una red membronesa en -
e! citoplasma, denominada retfculo endoplésmico. Los substancias que entran al nG—

cleo y lo exciton penetran a través de los pequetics poros. Dentro del nicleo existen

tres estructuras prominentes: la primera es una substoncia de consistencia de gel deno

minada carlolinfa; también existen uno o més corpdsculos esféricos Hamadaos nucledlos,
estas astructurus ostdn compuestas principalmente de ARN y asumen un pape! en la di~-

reccion de la sintesis de proteinas; finalmente, existe un material ganético que constu
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principalmente de ADN. Cuando la célula no se esté reproduciendo el material ge~
nético se muestra como una masa en forma de hilo y se"‘t“knanim cromatina, Previa-~

mente a la reproduccidn celular, la cromating se acorta y engruesa formando corplscu

los cilindricos denominados cromosomas.,

RETICULO ENDOPLASMICO: Es un sistema dentro del citoplasma que -
consta de pares de membranas paralelas, que delimitan cavidades estrechas de diver—-
sos formas.  El reticulo endoplésmico provee la superficie para las reacciones quimice
una via para el transporte de moléculas denﬁ"é de la célula y una zona de olmacona—

miento pura las moléculas sintetizodas.

RIBOSOMAS: | Son corplscules denscs; pequetios, adasados a las suparfi-
‘cles exteriores del reticulo ondé;il_(nmico. ‘En estos areas el retfculo endoplésmico se-
conoce cand reticulo endoplésmico gronular o rugoso; las partes det retfculo sndo—

plésmico que no tienen ribosomas se denominan retfculo endoplésmico agranular o liso.

En los ribosomas se lleva a cabo la sTntesis de proteinas.

COMPLEJO DE GOLG!I: Es otra estructura que se encuentra en el cito-

plasma. Consta de cuatro a ocho conales o conductes aplanados y hacinodas con &reas
dilotadas en sus extremos. Los elementes hacinados se denominan cistemas y los Greas
terminales expandidas se llaman vacuclas. El complejo de Golgl se encuentra locoli
zado generalmente cerca del niGcleo y conectado diractomante en algunas partes del -
reticulo endoplésmico. Lla funcién dal aparato de Golgl tiene relacién con la sintesis
de los carbohidrates; evidencias reciantes indican que los carbohidratos sintetizados -

por este aparato se combinon con las proteinas sintetizadas por les ribosomas y forman
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complejos carbohidrato-protelna, estas complejos de carbohidrato y protelna se deno-
minan glucoprotefnas, acumulndose en {os canales aplanados del Complejo de Golgi,
Los canales se expanden y forman vacuolas cuande alcanzan un tamafio critico, estus -
vacuolas se desprenden del canally.’gmigmn‘a través del citoplasma, saliendo de lu cé
lula por la membrana. Fuera de |'d' :lnefnbmna phsmétka las vacuolas se rompen y li-
beron sus ‘cm!‘enida. El Complejo de Golgl estéd muy aesarrollado y as muy activo en
las células secretorias como las del péncreas y las gléndulas salivales.  En esencia ol

Complejo de Golgi sintetiza carbohidratos y.los comblna con las proteinas. Almacenu

las glucoproteinas resultantes y las secreta de la célula.

MITOCONDRIAS:  Son estructuras pequefias, esféricas, cllfndricas o fl.

que. se onauontmn a.mm dcl c!top!asma Cuundo se seccionun y se obser
ven al m!ctoscopio cloch'onico, eodo una revela una orgonizac interna complicada.
Uno mitorordria consta de una doble membrana simllar en su estructura o {a membrana

plasmético; la membrana exterior de una mitocondria es lisa, pero la membrana inte—
rior se proyecia en una serle de plisgues denominados crestas; el centro de la mitocon
dria se denomina matriz. A cousa de la naturaleza y la disposicion de los crestas, la
membrana intema provee una enomme superficle para las reacclones quimlcas., Se cree
que las enzimas Involucrades en las reacciones que liberan energio y que forman ATP,
s= procscan en las crestas. Las mitocondrios se designan frocuentemente caomo los plan

tas generadoras de energia de las calulos, en razdn de su papel en lo produccion de ~

ATP,

LISOSOMAS:

Se observan al micrescopio electronico como esferas algo

més pequefias que las mitocondrias, rodeadas por una membrana sencilla, y carecen do
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una estructura interior detallada,  Por ofra parte, contisnen enzimas digestives pode

rosas, copaces de descomponar myiqh_is clases de molculas. ~ Estes enzimas también -
pueden digerir bacterios que logron p,;netmr a la célula, Los llsosomas liberan sus en
zimos cuando se lesiona la célula, las enzimas promueven reacclones que descompo--

nen la célula en sus constituyentes quimicos; las substanclas quimicas sobrantes son re

chazadas por el organismo o excretadas.

CENTROSOMA: Area demsa del citoplasma, generalmente esférico, lo-
calizada cerca del nécleo. Dentro aol centrosoma hay un par de estructuras cilindrl-
cas, los centriolas. Cada centriolo esté compuesto de un onillo con nueve haces en -
] lnhdor que cﬂén udomdomonh upuclcdcs. Coda baz @ w wz, mto du tres tu" .

du eonh'fola u'&\ limda ‘de tal manera que ol ele mayor de uno -
est§ dispuesto en &ngulo recto con respecto al eje mayor del otro. Los centriclos tie-
nen papel en la nproduc;ién celulor.' Algunas células oomo log hervlosu:; ‘maduras ﬁo
poseen centrosomas y por lo tanto no se reproducen. Esta es la razén para que los cé~

lulas nerviosas no puedan reemplazarse si son destruidos.
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DIVISION CELULAR

Lo d!vli{éﬁ'»e‘.lnlcf se divide en tres etapos:
1) Mitcsis
2) Interfase.
3) Meiosis

MITOSIS

La Mitcsis, es un meconismo el cual produce una divisién celular regular

de los componantes hereditorios aonciclu, quc da camo ruul'udo ol mdmicnb del

ampohmoylcnhﬂmd&tdo heiluludod-ccho l.anlah lncluyceuo

‘tro etapos, los cuclu u ducﬂbor. (-] conﬁnuacion' ‘

a) PROFASE: Comienza cuando los cromasomas se vp.lVen visibles en el

nicleo, como filamentos largos y delgades, los cromasomas empiezan a espiralarse, -

haciendo que el cromosoma 3@ vuelva més corto y més grueso.  Cada cromosoma prof§

sico est& formado por dos cromébtidas, pero tiene un solo ceniromero. En esta fose se

presenta la destruccion de la membrana nuclear y del nicleo, ademés se observan dos
cuearpos que se desplazon hocia los polos celulares, la cromatina adquiere lo forma de

pequefios frogmentcs de hilcs, constituycndo los rayos astrales.  Asimisme, la estruc

tura completa de centriolos, raycs astrales y huso, reciben el nombre de uso acrométi

co o figura acromética,

b) METAFASE:

Comienzn cuardo los centrébmeros se alinecn en el ecua

dor del huso. Ecuodor es la region equidistante de los dos centriolos que forman los

polos del huso. Unga vez que al nuevo material cromosémico ha sido sintetizodo y -
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los cromosomas se han enrollada y condensado, comlenzan una serie de movimientos -
‘activos que van acompoﬁoda do rohm: total do lc mcmbmm nucloor. Estos movimien
tos se basan en'la adhesién do |os cromosomas por algin punto de los mismos, el cen—-
fromero o una estructura fmiformo ¥ que presenta dos polos.-vol |lomodo huso,  El cen
trémero generalments se coracteriza por uno constriccion localixada qﬁe ocupa una po

sicion constonte para codu cromosoma en portlcular. Los cromosomas cuyo centrémero

se halla oproximodunenh en al eontm formondo por o tanto dos brazos cfomm&n!ccc

casi iguales se [laman metacéntrices.

c) ANAFASE: Tan pronto como las centrémercs se dividen, las dos cro -

métides hijos de cada cramosoma se emplezan a mover a los polos opuestos. En cada

cantrémero esté fijoda una fibra del huso y ésta se acorta, atrayendoa los cromasomar

sepwacin de lds crométides & ayudada por la-elongacian dal

huso. Esta fase dura desde la separacién de las crom6tides en el Ecuador hasto que -

éstas llegon a los polos del huso, La forma de cada cramosoma depende de la posi -

cidn del centrémero con el huso que va adherido. Como el centrémerc es el primaro

que se mueve a los polos, un centromero en la mitad del cromosoma producird an la -

Anafase un cromosoma en forma de V; un centrdomero terminal daré la forma de bastdn;
y una situacidn subterminal una forma de J.
d) TELOFASE: Una vez que los centrémeros llegan a los polos y los cro-

mosomas se han reunido ahi, comienza la Telofase. Los cromosomas se hacen més tar

gos y delgados por desespiralacion, la membrona nuclear se vuelve a formar alredndor

de los crrmosomas y aparecen {os nucleolos; asimismo se desarrollan aventos que divi-

den a la célula en dos partes.  Se desarrolla un surco de separacion en el exterior de
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fa célula y continGa extendienda y profundlz&ndon en el citoplasma, hasta que divi-
dea la eilu!o en dos portes. Los dos células que sc han formado uhoro estén en Inter

fau, los gem s welvun ocﬂvos y puede hober crecimiento.

INTERFASE

La Interfose es un intervalo entre mitosis socesivas, un tiempo en que lo -

chlula no se estd dividiendo, en este periodo cuando los ganas estén funcionando y la
célula se encuentra creclendo, ;u m’epbpﬂ‘s:mo e mq} activo, lotcranuomos son en
extremo largas, pero tan delgodos‘ que l;ormuimenfe no se pueden ver con sl microsco~
‘p!; dptico. Algunas partes de los cromesomas pueden estar tan espimlodas que son vi

slblos ‘como grﬁnulas muy tefiidos. Los nuclcolos dmpurnun on Iu mltod do la Mito

nopanan wando se han formado fos células. htios. B c!c!o de lnhrfau se divi‘

de en ‘res etopas:

Gl Etopa de predup'lyicdc!&h de los cromosormas
S Etapa de duplicacion
G2

Etapa de postduplicacian, la célula esté lista paro comenzar

la etapa de Mitesis.

MEIOSIS

La Meicsis es un proceso por el cual los cromosomas son separudos de las
células sexuales y su nimero es reducido a la mitad, dondo como consecuencia la pro
duccidn de gametoe, de diploide que significa nGmero completo da cromosomas a ha-

ploida; de esta forma, cada progenitor contribuye a la descendaencia con un cromeso

ma de un par homdlogo.

pee



PRIMERA DIVISION

PRIMERA PROFASE MEIOTICA: Representa una division reduccional, en

la cual los miembros de pares homélogos de cromosomas se nporor;‘ch dos calulas hijos

sin que haya duplicgcléh, a3 decir su ndmero se reduce a la mitod. Hay un aparea~-

miento inici

en 5 etapos:

al y la reduccin de fos cromosomas.  El apareamiento inicial se divide ~

1) LEPTOTENO: Primera etapa meiStica que difiere de la Interfase pre-~
via. Los dos cromosamas aparecen como ﬁlé;iqn'q?ldrgos y delgados con
estructuras en forma de cuentas (centromercs) a lo largo,

2) ZIGOTENO: Los crqno’soqp:‘hanéloga se atraen e inician el aparea

3) PAQUITENO. Etapa de acortomiento progresivo y de arrollamiento de
los cromosomas quc tiene luéar después de la Sinapsis. Las dos crométi-

das he‘rmanastde‘ un cromosoma hombdlogo sa asocian a los crométide: her-

manas de su homdlogo, conociéndase con el nombre de tétrada y se produ
ce una serie de intercambios de material genético entre los crom&tidas,

4) DIPLOTENO: Etapa en la cual hay repulsion entre los cromosomas ho
mdlogos, se producen separaciones que se observan fécilmente, excepto -

en ciertas regiones donde hubo un entrecruzamiento fisico entre crométi-

das homblogas. Estos regiones cruzades o quiasmas sou uniones entre cro

mosomas que tienen forma de X (bivalentes) que se mantienen asi hosta -

{a Metafase.

5) DIACINESIS:

Continuc el arrollamiento y contraccién de los cromo-

somas hasta que forman grupos gruesos.  En este proceso las tétradas emi

[T
v
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gran hacia una zona préxima a la membrana nuclear y se distribuyen en -
forma singular.  El nicleo desaparece o 's.e‘s.epdrd del cromosema al cual
se haya asociado. Durante la Gltima parte de éste o de la primera meta-

fase, se disuelve la membrana nuclear y los tétradas se unen por el centrd
mero al huso que se ha formado.
PRIMERA METAFASE: Los cromosomas alcanzan sy estado més condensa~

do y su contorno es liso, los quiasmas se desplozan hacla los extremos del cromosma -

(terminalizacidn) quedando solomente la unidn terminal entre los brazos que estaban -

apareados de lcs cromosomas homélogos.  Los quiasmas que quedan evitan la separa--

cidn de los cromosomas homélqgcs, situados en la placa ecuatorial del huso y.gﬁiro_dos
hacla fos pols opuestos por sws centrémarcs.
PRIMERA ANAFASE: Ya se ha duplicado e! cromosoma en toda su longi-

tud, cada cromosoma conserva un Gnico centromero funcional para las crométides her-

manas.  La separacién de los cromosomas homdlogoes durante la anafase es resultado -

de la traccion de ambas crométides (diada) por el centrémera Gnico.  Los quiasmas sa

desglazan a les extremes de los cromosomas cuando 8stos se separan, las crométides -
que se desplazan a los polos estén unidas por el centrdmera, cada diada formada por -

dos crométidas que van a tener el aspecto que dependa do la posicion del centromero-

{metacéntrico, acrocéntrico, telocéntrico). El intercambio quidsmico que tiene lu-

gar en la Maiosis se distribuird el material cromosdmica do ambos progenitores en las -

células hijo: (entrecruzamiento). La distribucion al azar de los cromosomas poternos -

asi como el entrecruzamiento que se produce, consiituyen una de las causas més impor

tantes de lo variobilidad entre los gametos de los organismos con reproduceidn sexual.




“TELOFASE E INTERFASE: Una vez que las dfadas han alcanzado los po-
los del huso se forma la. membrana nuclear a su oblrededbr‘yblos-crmosomus entran en -
Interfase antes de qﬁe comience la $egbndé divisian meldtica. La divisién mecénica
de la célula puado f?n@r lugar en este ésﬁdlo ohosta la formaclén de las cuatro célu

las hijas al final de la segunda division,

SEGUNDA DIVISION
Los cromosomas estén en forma de diddas o como dos crom&tidas hermanas
conectudas entre si por un oemromero, se divide cada crométida (monodo), te separa

de su hcrmono y.se desploza hacqu ol polo opuono dmnh la ugunda Amfm. N
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ACIDOS NUCLEICOS

ACIDO DESOXlRRIBONUCLEICO (ADN ), En 1962, el premio nobel -

en Fisiclogia fue ;odiudicbdq a .lamos D. Wadtson, ya F.H.C, Crick por su descubri-~
miento de la estructura de! ADN. Watson y Crick describen que la estructura de ADN

tiene dos filamentos o cadenas torcidas para formar una doble hélice muy larga. Los

componentes quimicos del ADN son: un aziicor de cinco carbonos (desoxinibosa), un

fosfato inorgénico (-PO4) y compuestos orglinicos nitrogenados efclicos (purinas y pirl

midinas). Los dos filomentos largos, o columnas vertebrales de la molécula de ADN

estén formades por grupes oltemodos de azlicar y fcsforo. Las. conexiones quc manﬂe :

nen. un!das alos dos. mmnm puodan eunpomtu cnn lu ucdonu ch um ucc!m -
ntorcldc 'Coda’ conexidn transversal ut& fotmada por una purina y una plrimidina y

se extiende del azlcor de un filamento al azicor del ofro filamento, En el ADN hay

dos closes de purinos : ddenfna‘y guoninar, y dos clases de birimid!nosé citasina y timi-

na, Los purinos Henen dos anillos y los pirimidinas solo uno

La estructura de estos
campuestos es tal que la adenina se aparea en forma regular con la timina y la guani-

na lo hace con la citasina. Es por &sto que cada conexidn transversal, a par de bases,

estd formada por una purina y una pirimidina,

Un nucledtido comsiste en una purina o una pirimiding que se encuentra -

ligada a un azGear, que a su vez estd ligado a un foesfato.  AsT tenemos que cada fila

mento de la molécula de ADN es una codena de nucledtides. Un par de nucledtides~

comprende dos unidades de nucledtidos unidos, en el cual la purina de uno esth ligada

a la pirimidina del otro por medio de ligaduras de hidrégeno. Estas ligaduras tienen -

una débil atraccion electrostética entre el nicleo paositivo del hidrdgeno do una base y
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!os‘:('a!e‘ctroc‘ws oxterncs negatives dei oxfgeno del atro miembro del par de bases. Son
unos ligaduros muy débiles si se les Cornpam con otros tipos de {igaduras quimicas y se
separan con bastante fa‘cilidqd, caracteristica necesaria en la duplicacién de les ge-~
nes. Su significado bioldgico debe cumplir con cuatro requisites gonerales:

1. - Que se replique exactamente durante el crecimiento cetular y ta du-

plicacidn.

2. - Que su estructura sea lp suficientemente estable para que les cambies

hereditarios {mutaciones) sdlo se produzcan raramente,

3. - Que tengan la potencialidad de Hevar cuslquier tipo de informacién

biolégica necesaria.

4.- Qus tronamita su infomacién a la célula. -

Tanto paro la Mitesis coma para la Meicsis, la duplicacién del ADN se -

produce durante el perfodo interfdsico, ontes de que comience la division celular,

Por su amplia variabilidad pesible en el orden de fos nucledtidos en el ~-
ADN, asi como la focultad de dicha molécula para replicarse con toda exactitud, han

tenido un gran valor tedrico para identificar el ADN como el material genética.

El

material genatico afecta la produccidn de proteinas en la célula por madiacién de un

aparato sintetizador de proteinas en el cuél estén implicadas tres clases distintos de -

ARN,

ACIDO RIBONUCLEICO:

Este dcido se encuentra en toda la calula, El

ARN difiere dal ADN en tres aspectos importantes:

1) €n el ARN, el azlcar es una ribosa, la cual contiene un tomo mas de

oxigeno.
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2) El ARN tiene un solo filamento en lugar de dos ( es similar a un solo I
lamento de ADN cuando la molécula de éste ha sido rota en las ligadu~~
ras dabiles de Hié}égeno que mantienen unidcs’ o los pares de butes)

3) Tiene la base pirimidinica uractlo on lugar de la timina que te encuen

tra en el ADN. Las otras tres bases son iguales.

VARIEDADES DEL ARN

En la célula se encuentran tres variedades diferentes de ARN, Les ttbo~

somas estdn constituidos en la mitad por ARN ribosdmico y la otra mutud por protefnas,

En allas se efocm Ic sfntesus 'do.lnsv pfotofnns.. -El ARN ﬂm;puo elnvudo, olredo-- g

"dor del ao% de ARN totallde‘ una’ celula es de. este hpo.

Su secuenccu de nucledti~

dos esru determmoda por upurecm:enfo camplementario (ARN a ADN) a lo largo de -
genes especificos situados en las regiones organizadoras del nucledlo de les cromoto-~

.~ Es pesible que el r-ARN sea el primero pasado al nucledlo y luego se desplace
al citoplasma, antes o después de que se una con una molécula de proteine de peso -
molacular elevado para formar un ribosoma.  Algunos estudios indicon que el r-ARN
fiene algunas regiones de filamento doble, pero en réalidad es un solo filamento que

se ha toreido sobre s mismo, con muchos bases que sa unen en pores. El ARN de ~~

transferencia t-ARN que en alguncs casos es llamodo ARN saluble, se encuentra -~

principalmente en el citoplasma, pero también se orlginu de genes nuclearas ospeci-

ficos. Estas moléculas tienen un peso molecular relativomente bajo.  Las molécules

de t-ARN tionen una funcidn muy importante en el transporte de aminodcides, que se

encuentran libres en el citoplasma a les ribasomas donde serén reunidos en cadenas -
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de aminodcidos, ésto es, en polipéptidas. Una molécula de t-ARN de un tipo, solo

transporta a un aminoficido especifico y como hay 20 variedades de ominoGcidos, sig-

nifica que debe haber cuando mencs 20 moléculas diferentes de t-ARN,

El ARN mens'cierby o m"-ARN, es producido por los genes cromosdmicos al

igual que los demés tipos de ARN, Lleva informacion de genes nucleares especificos

a los ribosomas acerca de cmo deben reunirse los aminoficidos en cadenas polipépti~

das (proteinas).  Las homonas, estimulan la produccién del ARN y se pueden obser

var jcs ribosomas organizades en pequefas cadenas, llamades polirribesomas. Parece

que la molécula de m-ARN se muevs a lo largo de los polinibosomas de una manera -
similar a una cinta de ccmputadom, Ilevcmdo su mfonnuclon a vorios nbosomas al mis -

‘mo He po‘ ‘ Mienfras‘ I -ARN 0 W.VQ a lo |cngo dnl polln!baomu el t-ARN -

g3 h'unsportundo ummo&cldos pora dspasnurlos de ccuerdo con el codigo que esth en-
al m-ARN.

Después que se ha formado la ligadura péptido entre los dos aminoécides
que se han mantenido adyacentes en el ribesoma, la cadena creciente del polipéptide

queda colgondo de un t-ARN y el otro t-ARN es liberado. El movimiento del m-ARN

con respecto al ribosoma ahora trae una nueva hipleta de m-ARN a su posicion en el

ribasoma. Cuando el t-ARN apropiade trae un nuevo aminoécido, se forma otra liga

dura paptica y la cadena crece. Los t-ARN liberados quadan entonces libres paro fi

jar nueves aminodcidos de la misma clase y llevarlos para que sa ajusten en el monsa~

je continuado.  Asi, la cadena polipéptido crece a medida que los aminoGcides ton ~

depesitados uno por uno en la secuencio apropioda de acuardo con el codigo que asia

en ol m-ARN. Una combinacion de tres boses codifica para el mismo aminobcido en

el hombre como en las bacterias.
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La transmisién de la informacidn de los genes per medio del m-ARN son -

muy importantes ya que los genes permanecen en ‘qi‘ nGcleo donde astén protejidos de ~

las enzimas destructoras del citoplasma, De este ADN, se envian al citoplasma co-~

pics de ciertas partes de lo informacidn, funcionan por un tiempo corto y luego son -

destruidas. Cuando se necesita se puede obtener nueva informacién de lo copia maes~

tra inalterado, ol ADN del nicleo.  En la mayoria de las células hay una forma figy

da de la enzima RNAsa la cual es liberade y rompe los ligaduros de tos nucledtides -
cucndo el m-ARN ha terminado su funcién de codificar para ~adenos de polipéptidos.

Entonces, los nucledtides individuales quedan libres para entiur al niclec y ser nueva

mente utilizados para formar otros cidos nucléicos.

La secuencia completa d las bases en ol m-AR¥y los aminchcidos se de

‘mémina Cadigo genéfico.

SINTESIS DE PROTEINAS

Los genes ejercen su influencia en los octividades celulares o través de la
g 1

sintesis de proteinas. Llos protelnas cintetizadas son de dos tpas principales: proteinos

estructurales y funcionales.

Las proteinas estructurales que pasan a formar parte del protoplasma de fas

células con 1o cual contribuyen al crecimiento y lo funcionamiento de las mismos, Es

tas proteinas continlan siendo producidas aun en células que ton estables y no se en=—

cuentran en fase do crecimiento.

Las proteinas funcionales:, principalmente enzima:, cotalizan reacciones

quimicas en la cdiula.
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Tanto las enzimas como las proteinas estructurales son producidas en los -
ribosomes bajo Iu direcclon de las moléculas de ARN memoicro que vienen del ADN,
Los omfno&cidu (bloques en construccidn de las proteinas) son ligados en-
tre s7 mediante la combinacién del grupo carboxilico de un aminoficido con el grupo -
ovnfnicovdél' adyacente, suprim.hfndo una molécula de agua,
llgodum.pﬁjptfda.

tidos.

Esta sintesis forma una -

Por lo tanto, estas cadenas de ominoficidos se denominan polipép-
Algunas moléculas de proteinas estéin formadas por una sola cadena polipépti-

da, doblada y con ligaduras tronsversales, para formar una estructura més compacta -

que una sola cadena muy larga. Otras moléculas de prohfni: pueden estar formadas—

por dos o cuatro cadenas de polipéptidos que pueden ser o no idénticos.

Procoso do |u sfnm!s do ptohfm AI nciblr un mfmulo adowodo,

clerto gene en el nucleo se abre y forma una mofecula de m-ARN en uno de sus dos fi

lomentos de ADN, Daspués esta molécula pasa del nicleo ol citoplasma. Una vez-

en el citoplasma, el m-ARN se fija a varios ribosomas, dependiendo de la longitud de

la molécula de r-ARN,  En las células que no estén sintetizando ARN, los ribosomas

se encuentran dispersos en el citoplasma. Las proteinas pueden ejercer sfectos muy -

notables sobre el desarrollo o las funciones debido a'que os pasible que actuén camo~

agentes cataliticos o enzimas, 51 un gene puede especificar una enzima, ésta promo

ver& una reaccidn celular especifica. De esta forma observames como los genes pue~

den controlar actividades metabdlicas. La mayor parte de los genes son portadores -

de informacion para hacer al m-ARN, S8lo unas cuontos estin dedleados a producis

t-ARN o r-ARN. Las moléculas de m-ARN varfan en forma comsiderable en su lon-

gitud, ya que ésta depende de lo longitud de los genes de los cuales son copiados.
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El nGmero de bases del ADN en el gene ests en relacion directa con el -

nimera de aminobicldos de proteinas que se vaya a sintetizar,

SINTESIS DEL ARN: El primer poso en la sintesis de ARN consiste en la
separacidn de una pequefia seccidn de la hélice de ADN da los filomentos en dos fila

mentos sencillos, en forma similar como si fuera a replicane,  Sin embargo, en lugar

de que_'dada filome_ntb complementario de ADN, uno de ellos forme un filamento com

.plementario de ARN, E! apareamiento sigue la misma regla que ¢} ADN, solo que -

en lugar de atraer la timina, la adenina atrae al uvracilo. El azGcar empleada en el

ARN es la ribosa en lugar de la desoxirrlbesa. Una vez formado, el filamento de -

ARN se separa de su ADN progenitor. Los fllamentos de ADN vuelven a juntarse, -
mientras que el ARN posa al ‘citopld;mu“. il El nlvcldela:fnfesisdo'ARiﬂ varfade-
eu-rdoco;\ol d’clo celular, Durunfela Mifosis, Tos cremosomas estén fusrtemente

csp!r&udé y;ho se produce ARN, en la etopa Gy y G los cromosomas se encuentran
desespirilados y la produccion dé P:RN'es ;lévada. ‘ E.ri'.:ld fase S se reduce porque los

genes en duplicacién son incapaces de formar ARN.  Se produce en ésta una propor-

cidn baja debido a que no todos los genes estdn duplicndose al mismo tiempo.
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CROMOSOMAS

Los cromosomas son estructures filamentosas de nicleo que en algunas fa-

ses de la division celular se pueden observar separados uncs de otros; compuestos de -

ADN 'y protefnas. El material genatico esencial de los cromosomas esté constituido -

las estructuras intmcelulures de forma elicoidal que llevan los genes, ol ADN
Los cromosomas se presentcn en pares, uno de cada progenitor, en conse—
cuencia hay des genes de cada clase en cada ‘l‘!ﬁd de las células som8ticas, los cromo
somas pueden ser de longitudes diferentes y tener centrémeras en posiciones diversas,

pero por cada cromcsoma de cierfq longitud y posicion del centrémero en la misma po

sicion se denominan homélogos y oado uno de ollos es portador del mi:mo tipo de 90--,-

‘nes en la mlsmo secuenclc

Al comun?o do cromcsamos se Ie Hamc Curfohpo. Todas"'

los’ celulos notmales dal cuerpo humcno ﬂenen 23 pares. Se pueden aobservar en Gulti

vos de sangre, de la piel, de los nervios y otras partes, todas darn el mismo carioti-
po. Los células reproductoras, el espermatozoide y el évulo, sdlo tienen un grupo -

de cromosomas, uno de cada par, o sea 23.  El nlimero de cromosomas en las células

som8ticas es conocido como nimero diploide, ya que hay dos cromcsomas da cada clo
se. Las células reproductoras tienen nimero hoploide, un cromesoma de cada clase,

Existen tres tipos de cromosomas basades en la posicidn del centrémero,
Los centromercs son los fragmentes de! cromosoma por el cual permanecen unidas las -
crométidos {brazos cromosdmices) hosta el momento de la onafase, Se clasifican do -
la siguiente forma:

a) Cromosoma metazéntrico. ~ El centrémero se halla aproximadamente en

el centro, formande por o tonto, dos brozes cromosdmicos casi iguales.
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b) Cromosoma acrocéntrico. - El centrémeéro se encuentra en posician més
terminal, dundo lugar a dos brazos cromosémicos desiguales.

¢) Cromesoma. telocéntrico. - El centramero aparece situado en el extremo

del cromasoma,

Los cromesomas satélites son cromosomas acrocéntricos (excepto Y), po--
seen pequefias masas de cromatina fijades por tallos delgados (constricclones secunda-
rias) en‘sus bmz_os més cortos. Estus masas denominadas satélites estan constituldas -
al parecer por méteriul cromosdmico enrrollado densamente y unido al resto del cromo

soma por un tallo de cromatina de earrollamiento compacto., Parecen desempefar —

s

clerto papel en la organlmciéndc los nucledlos que son organelos col’vuld‘ié,"canwe_s_.

tos én gran parte por Geldo ribonuclice dbasdmico;
CLASIFICACION DE DEMBER

-Dember clasificd a les cromosomas en 7 grupos de A a G, baséndosg en -

la decreciente longitud cromosémica, disponiéndase en la siguiente forma:

GRUPO 1-3 (A): Grondes cromosomas con centrdmeros aproximadamen

te medicles (cromosomas metacéntricos). Los 3 crominsomas son facilmente disntigui

bles uno de otro por su tamafio y la pasicion del centromero. En algunas célulos se~

observa una constriccion secundaria en la regién proxima!l del brazo largo del nimero

urno.

GRUPO 4-5 (B):

Grandes cromosomas con centromeros submediales (cro

mosomas submetacéntricos).  Los dos cromosomas son dificiles de distinguir, pero el

cromesoma cuatro es ligeramente més largo.
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GRUPO 6-12 y X (C): Cromosomas de tamafio mediocno con centrémeros

submediales. El cromosoma X se parece al més luréo deflcn cromosomas de este gru~

po, especialmente al seis, del que resulta dificil de distinguir. Este grupa es e‘ que

presenta mayor dificultad en la identificacién de cada uno de los cromosomas que lo-

componen,  Cuatro de los autosomas del grupo C son relativomente metacéntricos

:Se les suele distinguir con las nimeros sels, siete, ocho y once. El cromosoma X per

tenece a este subgrupo.  Tres cromosomas son submetacéntricos, siendo generaimente

identificados con los nﬁméro; nueve , diez y doce. Se encuentra una constriccién se

cundaria en la parte proximal del brazo l»ango de por lo mencs uno de los pares, sienda

habitualmente designado con el nimero nueve,  En los célulos femeninos nomalés, -

n' cromosama incorporo, do forma mchr&ﬂca, ‘Idtna 1 camente marcada en

mayor parte de él més tarde que los ofros del mlsmo grupo.

Se cree que se trata ~
de un cromasoma X,

GRUPO 13-15 (D): Cromosomas de temafio mediario con centromercs =a

si terminales (cromosomas acrocéntricos). Los tres pares poseen satélites que resuiton

varicblemente detectables.

GRUPO 16-18 (E):

Cromosomas alga cortes con un centrémero aproxima

damente medial en el cromosoma 16 y centromercs submedlales en el 17y 18, En la

parte proximal de! braza largo del nimero 16 ha sido observada con frecuencia una -
constriccion secundaria.

GRUPO 19-20 (F): Cromcsomas cortos con centrémeros oproximadamen—
te mediales.

GRUPO 21-22 e Y (G):

Cromosomos acrocéntricos, muy cortos. Presen

cio varicble de satalites en el nGmero 21 y en el 22,  E! cromosoma Y es similar, -
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pero ﬂende a f_e,nir_ brazes larges algo més paraleles, cuyo tamano varia de unos indi-

viduos a ofros, ’Suellc ser més |ur§'o que el 21 0 22,

CLASIFICACION DE LAS ABERRACIONES
CROMOSOMICAS

1) NUMERICAS

2) ESTRUCTURALES

Estos aberraciones cromosomicos pueden afectar a los autcsdmas o a los —-

cromosomas sexuales, o raramente a ambes en un mismo cariotipo.

1) ABERRACIONES NUMERICAS :

I.asolhmlonos numéricas se criginan scbre todo a través del proceso de-
nodisyuncién, fa"ode los cromesomas aparecdos o de las crométides h;rmana: en ex-—
perimentar disyuncion en la anafase en una divisién meidtica, ya sea en la primera o -
segunda divisién. Falta la anafase cuando los miembros de un par cromosémico no ve
rificon la sinapsis y por consiguiente no se separan del modo habitual a 1o largo del -

huso, el resultado de este tipo de no disyuncion puede ser que un miembro de un par -

no llegue a incluirse en ninguna célula hljo.  La especie humana presenta un nimero

diploide de cromosomos que son 46 y el nimero hoploide en gametos que son 23. Eu-

ploide es cualquier cantidad que sea un miltiplo exactc del nbmero haploide.  La tri

ploidia es consecuencia de fallo de una de las divisiones de maduracidn, en el dvulo

o en el espermatozoide y la tetraploidia ocurre ol quedar incompleta la primera esci-

sidn del cigoto. Aneuploide es cualquier nOmera que no sea mGltiplo exacto de n.

Algunos aneuploldes son trisdémicos (3 miembros de un cromosoma de termi-

nado), ofros son moncsdmicos con solo un miembro de uno de los cromosomas.
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Los trisdmicos dobles estdn constituides con un miemBro_ adicional en cada

uno de dos cromosomas. Cualquier nGmero cromosémico que se parte de las caracte-

risticas es hetercploide, tanto si es euploide o aneuploide. La aneuploidia consiste-

en un error durante la divisidn meidsica, dando como resultado una distribucidn desi-
gual de un par de cromosomas hmélogos entre las células hijas, por lo que una de éstas
tiene los dos cromosomas de este par, y la ofra célula hija ningune, denominéndose -
ne disyuncion", originado por lo incapacidod de separarse dos cromosomas apareados.
Tambian es probable que la aneuploidia ocurra debido a que dos cromosomas homélo--
gos no consigan aparearse, ello supondria una alteracidn del surtido o distribucién al-
uzar de fos cromosomas.

Cuando ocurre la no disyuncién en al cromosoma duranfa la

mewsu, los gametcs fonnudos poseer&n un cranosana 21 oxim dcndo como mulfodo-

, 0 ares fultcru un cromosomu, temendo Gnicomente 22

“

La facundocxon de un ga-

meto con 24 cromosomas , por oftro gamefo normal , produce un cigoto con 47 cromoso

mas, dando como consecuencia uno frisomia 21,  La no disyuncién puede ocurrir en -

la primera o la segunda divisidn mei&ica; si la no disyuncidn ocurre durante la Meio-
sis, el gomanto con n + 1 cromosomas, contendrd un doble complemento del cromeso-

ma paterno o bien del materno. En ocasiones, la no disyuncidn se origina en el cur

so de las divisiones meidticas sucesivas o en ambos gametos, masculino y femenino; -

zonduciendo a la formacion de cigotos con un nimero andmalo de cromosomas.

2) ABERRACIONES ESTRUCTURALES:

Las alteraciones de la estructura cromosémica que se presentan por causa

de la ruptura, pueden ser estables o sea capaces de salir inmedificados de fa divisian

cetular, o inestables o zea que no superan la division celular normal.  Los tipos esto

bles son deleciones, duplicaciones, inversiones, tronslocaciones, inscrciones e isocro
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mosomas. Los tipos inestables son dicéntrices, acéntricos y anillos.
)) DELECION"Q SUPRESION: Es la pérdida de un fragmento de un cromo

soma, sea terminalmente a consecuencia de una simple ruptura del cromosoma, o lo ~

que es més frecuente, intersticlalmente entre dos rupturas, Lo porcion suprimida se ~

Hama fragmento acéntrico cuando carece de centromero y no se desplazars ¢ lo largo
_del huso, precisamente por la carencia del centrdmero, a veces se perderi en una di-

‘visidn celular siguiente. En al cromosoma afectado, falta toda la informacion gena~

tica que estaba almacenada en el fragmento perdido. St el fragmento suprimido no -

comprende el centromero, el crometoma experimentaré replicacién y divisién de la -
forma normal en las divisiones posteriores; pero el F_rogme_nfo gcéngricp serl ‘incopyozvde,
orientarse en el huso, no se moveré durante cbles o

Elcromosoma en anillo, es la consecuencia de un tipo de delecion en que
se han perdido ambos extremos y los dos ;xh'emos rotos se han soldado para formar un -
anillo. Si posee un centrémero, un cromosoma en anillo es capaz de replicarse, pe-
ro puede experimentar olteraciones estructurales,

1) DUPLICACION:

La duplicacién es la presencia de un frogmento adi-

cional de cromosoma, originado por entrecruzamiento genético desigual; el producto

reciproco, es una delecién. Las duplicaciones son més corrientes y resultan mucho -

menos nocivas que las deleciones.  Generalmente las duplicaciones pequetias pua—

den constituir un mecanismo evolutivo para la adquisicién de nueves ganes, convir—-

tiéndose en genes con funciones muy distintos de los genes que se originaron. Las

duplicaciones con genes enteros o con frecuencia mucho menor, de pores de genes,

sc considuran factores importantes de la evolucién.  La duplicacisn de fragmentos -

de cromesomas, puede ocurrir @ consecuencia de diversas redistribuciones estructura-
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{es.

il1) INVERSION: La inversin implica la fragmentacién de un cromoso-

ma por dos rupturas, seguida de reconstitucion con inversion del fragmento de cromoso

ma entre las ru.phxras‘. Sin la inversidn, sobraviene en un Gnico brazo cromosémico -

siendo paracéntrica (junto ol centrémerc), pero si comprende la regidn del centrémero

es pericéntrica (olrededor del centrdmerc). Los inversiones dificultan el apareamien-

to entre cromosomas homdloges en los heterocigotes de inversién, el entrecruzamiento
genético puede quedar suprimido entre ellos, pudiendo dar lugar a que una especie re

tenga grupos de genes, que se desse vuelvan como unidades; en consecuencia las inver

siones, son de importancia evolutiva, En general un wmbio ean el arden de los ge-

nes provocodo por invcmon, no cmduca aun fenoﬂpo ononncl; la zmpoduncsa médi-"f

de los invemona se. ‘manifiesta en {d generacion siguiente.  Dependen de las —

consecuencias del cruzamiento entre un cromasoma nosmal y ofro con una inversién.
Para que los cromosomas homdlogos puedan aparearse, uno de ellos debe formar una -

osa en la regidén de la inversian; si ésta es paracéntrica el centrémero queda fuera del

asa. Cuando ocurre un entrecruzomiento en el interior del asa, sa forman un cromG-

tide dicéntrico y un fragmento acéntrico, lo mismo que uno normal y otro invertido.

Ambas aberraciones son inestables.  Si la inversion es pericéntrica, el centrémero ra

dica en e! interior del asa; si en este momento se da un entrecruzamients, cada uno -
de lcs dos crom@tides que intervienen en el entrecruzamiento, presentan ambes tento

una duplicacién como una deleciéon.  Cuando se forman gametos con estos cromoso—~

mas anormales, la progenie resultants ser monosdmica paro parte del cromosoma y  ~

trisdmica para la otra parte.

V) TRANSLOCACION: Es la transferencia de parte de un cromosoma a
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otro cromosoma no homdlogo. Este praceso requiere la ruptura de ombos cromosomas,

con reparacidn segin una distribucidn anormal, con frecuencia las translocaciones pue

den dor lugar a la formacion de gomatos desequilibrades, implicando el riesgo de

descendencia anommal. Los translocaciones sobertsonianas consisten en un tipo espe-~
cial en que las rupturas se verifican en los centrémeros y se intercambian brazos cromo
sdmicos enteros, este proceso se denomina también de fusion céntrica.  Si ocurre en -

a! hombre, suele afectar dos cromesomas acrocénkiicos.

V) INSERCION: Se trota de un tipo de translocacion en que una parte -

rota de! cromosoma se inserto en un cromosoma ho homodlogo; este proceso requiere tres

rupturas,
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GENES

GENE: Es la unidad estructural cuyas dimensiones son de orden m'ole'c‘u-

lar, localizado en el cromosoma linealmente, constituido por ADN {moterial genéti—~
co). Cada gene goniféla uno caracteristica heredable,

La informacion que contle~
e interviene en la sintesis protéica.

DUPLICACION DE LOS GENES

Existen varias teorias, la més aceptada es la de Watson y Crick basada -
en la estructura del ADN, &sta sugiere qua cuando los genes se duphccn, las débiles

ligaduras de hidrogeno se rompen dc hl ‘monera que u forman da ﬂlamontas scnclllu ;
da noclestides.  Cada niclettido de u

' ﬂlnmml'o amu hucia of un nucl.&ﬁdo de ti—

‘po cmplementario. Dc esh fofma lc odenino y la ﬂmim se atraen ontre s7 , ¥ lagua

ninay la cntosmo de la misma formo.  Los nuevos nucledtidos atraldos estén en forma

de nucledtidos trifoesfatos. Las enzimas actian para eliminar los fosfatos extra y li-~

gar entre si polimerizando los nueves nucledtides, de esta manera, de cado filamento

simple del orinal, se forma una nueva doble hélice completa. De tal manera hay ya

presentes dos copias exactas del gene; éste se ha duplicado. Los partes nuevas que -

forman el nueve filamento o nucledtidos son sintetizados de los moteriales nutrientes -
tomades por la célula., Un gene se debe heredar de una genaracién a la siguiente de

forma tal que, cado descendiente tenga una copla fizica de dicho material. Debe -

proporcionar Informacién a los que tlevan sobre la estructura la funcién y otres atribu

tos biolégicos.
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EL GEN Y SU MUTACION

El Gen tiene tres pfopi'qdadcs especificas:
1) Unidad de estructura dentro de la cual no puede originarse una recombinacidn.

2) Unidad da funcién que posee una funcion primaria
3) Unidad de mutacion

Los transtornos genéticos pueden ser causados por:
a) Un.gen mutante Onico
b) Transtomaos cromosémicos
c) Transtornos multifactoriales o herencia poligénica
d) Mutaciones ganéticas

G)TMM“W“P“Q‘W“WMM. ’ |°muhci'6npuede ser singu-
loz, es decir, en'solo un cranosomodel pur (el ofro es un alelo normal) o en dosis do
ble, osea en el mismo locus de cada uno de los miembros de un par de cromosomas -
homdlogos, dando como consecuencia un defecto Gnico importante en la informacion
genetica.  Si el gen se expresa cuando existe en dosis de singular, se califica de -

dominante; si debe existir en dasis doble para mostrar efecto, se dice que es recesivo.

Si el gen se encuentra en un autcsama es autosdmico, si se halla en ¢l cromosoma X -

se le considera ligado a X.  Las perturbaciones cromosémicos no se repiten en las fa

milias, sino que son excepciones.

b) Transtornos cromosdmicos: Entre éstos tenemos las deleciones, dupli-
caciones, inversiones, translocaciones, inserciones e isocromosomas.

c) Transtomes multifactariales o poligénicos: No consiste en un error -

importante Gnico en la informacion genética, sino més bien en la combinacion de pe
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quefias variaciones que juntas deparan un transtorno grave. Los transtorncs multifac
toriales tienden a la acumulacién en algunas familios, pero no muestran los tipos ge~
nealdgicos concretos de los caracteres de gen Gnico. Los efectos combinados de més

de un gen actuando al unisono.

d) Mutaciones genéticas: La mutacidn consiste en cualquier modifica—~

cién sGbita de la herencia en el ADN, Una mutacién puntual consiste en la muta—

cién de una base por ofra en el seno de un triplete. ST esta substitucidn altera el co
don de modo que éste codifique un nmin&ctdo distinto, la mutacién provoca la sinte_
sls de una cadena polipeptidica alterada con una substitucidn de ominoficidos en una-
posicidn colineal con el punto de la mutacin del codén dcl ADN'cmupoddﬁnfef: ;

la recombmacnon (enm::ruzamlcnfo gcmﬂco) ontro cordones de ADN -

;homologa u verlhco snire nucleoﬂdos sucesivos, Igualmenn on muchos puntos posi-

bles en el corddn de ADN Coddn es un grupo da tres bases que especifica un ami-

nodcido en particular.

VARIACION EN LA EXPRESION DE LOS GENES

Un gen mutante no slempre se expresa fenotipicamente o si lo hace al gra

do de expresion del carcter puede variar ampliomente en los distintos individues.
Recibe el nombre de penetrancia, la capaclidad del gen para alcanzar -

una expresion; expresividad, designa el grado en que se manifiesta pudiendo bser, le-

ve, moderado o grove. Penetrancio reducido es cuando algunes individuos que po—-

seen ¢l genotipo apropiado no expresan este carfcter, o sea que puede ser portador -

del gen oun cuando el individuo que lo transmite no lo expresa, siendo el gen no pe-

nefrante.
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Expresividad variable, se denomina en esta forma cuando un carécter se -
manifiesta por formas algo distintes en los diferentes miembros de una F&mﬂia, por lo~
que lcs miembros de una familia pueden expresar un mismo gen de diferentes formas y

con distintos grados de intensidad.
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FECUNDACION

La Fecundacidn es la unin de dos gor.nei;osy de sexcs opuestos, desarro ~-

ll&ndps§ el proccso de espermatogénesis en el hombre y el de ovogénesis en lo“muier.

ESPERMATOGENESIS:

El espermatozoide es liberado cerca del extre-
mo inferior del tracto reproductor de la mujer y debe movene a través del Gtero y de
las trompas de Falopio que conducen al ovario, encontrando los dvulos recién libera-

dos en el tercio superior de la trompa de Falopio. El dvulo aun esté rodeado por la-

corona de células foliculares y éstas actban como una barrera a la penetracion del es

permatozoide, el Svulo secrsta una substanc!o inocﬂvndom que es la ferti lucma, la

cval sujeta fucrhmcnh ol upcnmtozoade y -nhon o ucclénlm -nzlmc libemdus -
de la cobezd de es!e, dlsolviendo el cemento que mmhom ]untcs Ias celulos folicu-

lares, de manera que el espem\a?ozmde pueda peneifor. Son muchos los espermato~

zoides producidos, pero solo uno es el que pasa a través de la corona y Hlega a la su-

perficie del dvulo. La fertilicina es especifica o sea Onicamente existen uniones de

la misma especie. Lla reaccion es rdpida y sirve para impedir la fecundacién de un-

Svule por mbs de un espermatozoide; sin embargo, en algunos casos puade haber mu-
chos contactos simultdnecs de dos o més espermatozoides con el dvulo, en este caso~

todes ser@n atrapados y penetrardn al dvulo, normalmente solo uno de éstos funciona,

los demés se desintegran.

OVOGENESIS:  La diferencia entre ovogénesis y espermatogénesis es-

td en la forma de pasticion de las células.  Los células ovogénicas se encuentran en

un epitelio cerca del Iimite exterior de un ovario. Lo ovogénesis principia cuando~
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un grupo de células del folfculo crece a'rededor de un ovogonio, éste crece en tama-

fio a medida que acumula’ una gran canhdad de vNelo, el cual ahmentara al embrion

si esta célula forma un dvulo y que éste sed feCUndodo. Las celulas Fohculares ay--

mentan en nmero, un espacio que se llena con el fluido folicular que contiene una

hormona femenina importante. En este estado, al ovogonic ya se le denomina cocito

primario. El cuerpo entero estd constituido por las células foliculares, el flufdo fali
cular y el cocito primario, ahora es 'ton grande que forma un abultamiente en Io supor

ficie del ovario y se le llama foliculo de De Graof. Es comidn designar como évulo=

a la célula grande que estd dentro de un foliculo, pero la primera meiosis ocurre an-

tes de! nacimiento y la segunda alrededor de la épaca de ovulacidn, el pariodo en sl

que el fol'x'culo'se porte Y libera af swulo; por lo tanto,

.dufanfo cfl tiemp‘o en qua per.

-.moneeo cn el folfculo de-;vDu Gmaf d.lnovurlo, es un oocito‘ secundano.

Los combios nucleams de la meiosis son parulelos a los que se ‘efectan -
en el espermatocito primario, pero el huso se forma cerca del borde de la célula.

Hay una particin desigual, de tal manera que, en la primera divisién meidtica se — -~

forman uno célula grande y una célula chica. La célula grande se convierte en un-

oocito secundorio y la célula pequefia recibe el nombre de cuerpo polar.  La misma-

division de la meictis produce una odtida grande y ofro cuerpo polar,  El primer cuer

po polar también puade dividirse, resultondo asi como producto de la meiasis una 0d-
tida y tres cuerpos polares. Lo odtida se convierte en dvulo sin mas divisiones poste
riores. Como en el periodo en el que el ococito primario tale del ovario estd rodea-
do por una corona de células foliculares, los cuerpos polares son mantenidos en con-

tacto con el évulo por las células foliculares que lo circundan.
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DETERMINACION DE SEXO

Los gometos de la hembra poseen todos un cromosoma X, por lo que se di

ce que la mujer es homogamética. Los varones pueden transmitir el cromosoma X o~

el Y, siendo heterogométicos; por lo tanto el sexo de! hijo depende de que el padre -
contribuya con un cromosoma sexual X o Y, ya que la madre no puede determinar el

sexo, en virtud de que, sus dvulos s6lo contienen cromosomas X

CROMOSOMAS SEXUALES: Al individualizarse los cromosomas en la -

metafase de las divisiones mitasicas se aprecian claromente la existencla de una doble

serie de cromosomas homélogos; la compamcién de la hipStesis :

:ﬂﬂcﬂr los factcns de oodu pur alclanorf'co, con todcs,_ °

mélogo, llegando a la conclusién de que, aquellcs factores o genes hobfan de astar -

localizados en ofras cromosomas: el dominonte en uno de ellos y el recesivo contra-

puesto en el ofro.

Se ha comprobado que en muchas especies, uno de los pares de cromaso-
mas aparece con modalidades distintos en 1ot machos que en las hembras, lo que per-

mite distinguir un sexo de otro por su composicion cromosdmica. Los elementos cro-

méticos diferentes segin el sexo reciben el nombre de idiocromosomas, heterocromo-

somas, o cromosomas sexuales. En combio los cromosomas ordinarios, iguales en lo-

célula de los machos que en las hembras, reciben el nombre de autosomas.

La dife-

renciacidn de los cromosomas sexuales consiste en que en uno de los sexos, este par -
de cromosomas reviste caracterfsticas normales, siendo los dos mlembros del par homod

logo idénticos morfologicamente, en tanto que el sexo contrario los dos cromosomas-

do este mismo par son diferentes. Al producirse la sinapsis y después de la melosis,
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los gometos del primer sexo serén idénticos, pero los del segundo serén diferentes por
tener el cromosoma correspmd!'cntcfd'l'pt;r sexual distinto al sexo que producen game
‘tos iguales, denominéndose homogamético y al otro ’heferoguméﬁco o digamético,

Al realizarse la facundacion, pueden presentarse dos casos: sT un dvulo-
con heterocromosoma X se fusiona con un esparmatozoide que también lleva hetero-—
cromosoma X, resulta un cigoto con el ndmero de autosomas normales y dos cromaso-
mas sexuales iguales XX; el individuo resultante seré por Mnfo.gemb’.ru; Si por el -
contrario e} dvulo se fusiona con un espermatozoide que lleva al heterocromosoma Y
se forma un cigoto con autosomas iguales y un par de heterocromosomos desiguales XY
el Individuo serG de sexo masculino.

HERENCU\ LIGADA AL SEXO. ‘ Hoy c!orta comcnm cuya herencla -
‘es my peculiar y csfo puede expiicam a sohsfuccuon solamente si 50 supone que los ~

genes que los causan se encuentran en los cromosomas sexucles. A estos caracteres-

se les denomina caracteres ligados ol sexo y a los genes que fos causan genes ligados

al sexo, Es evidente que los machos reciben el cromosoma Y siempre del padre y -

el X siempre de la madre, en cambio las hembras reciben un cromesoma X de la ma-

dre y ofro tambian X del padre.

El cardctor ligado al sexo depende solamente de las propiedades o més -

concratamente, de los genes contenidos en les cramosomas deol sexo homdlogo a los -

del progenitor homogamético e! X. En el hombre se encuentra también el tipo XY -

de cromosomas del sexo, y el cromosoma Y es més pequafio que el X, Ejemplo de ca

racteres ligados al sexo: hemofilia, ceguera para el color (daltonismo), miopia, eic.

Cuando el sexo homogamético transmite el gen dominante, todos los indi
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viduos de F{ muestran coracteres dominantes y en F2 solo la cuarta parte de la pobla

clén muestra el carficter recesivo, sfendo estos individuos de! mismo sexo que el obue
lo recesivo. .~ Cuando el sexo homogamético transmite el gene recesivo, aparece -

en Fy los caracteres de Py pero exclusivamente en sexos contrarios a las individuos ~

que exhibfan escs caracteres en Py. LaF, estd compuesta por ambos sexos, y cada-

uno de ellos en la mitad de los individuos presenta el caricter daminante y la ofra mi

tad el recesivo, tales hechos pueden explicarse satisfactoriomente suponiendo:

1.~ Qua los genes correspondientes a caracteres ligados al sexo estén situados en el
cromosoma de! sexa (K],

2.~ Que el cromosoma tipico del sexo heterogamético (Y) es neutro en e! desarrollo~

del carGcter, es decir que, no contienen gvcne_quq_e.,klnﬂuyon en el desarro ‘I“d do

33

caracteres no relacionados. Tnfimaments
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TERMINOLOGIA

GENE: Unidad estructural cuyas dimensiones son da orden molecular,

localizado en el cramosoma en sucesidn lineal, comtituido por Gcido desoxirribonu
cleico; cada gene controla una caracteristica hereditaria, la informacian que con-

tiene Interviens en la sintesis de proteinas.

FENOTIPO: Caracteristica heradable que tiane expresion somética y
funcional.
GENOTIPO: Los genes heredades por un individuo constituyen el geno

tipoy las comgtqrﬁﬁcm que dcn_nnlncn'pood. pumnm‘eor‘ latentes o tener e Xpre— .

HAPLOIDE: Se denomina asf o las células germinales o gametos, que -

contiensn solamente un miembro de cada par de cromosomas.
DIPLOIDE: Células som&ticos que estén constituidas por cromosomas en
pares homalogos (23 pares de cromosomas para lo especie humana).
CTOGENETICA: Estudic de la Genético a nivel celular.
RECESIVO: Es el gene o carécter que permanece latente, cuando su pa
reja homdloga es dominante, tiene manifestaciones som&ticas o funcionales.
DOMINANTE: Gene dominante cuando el carfcter que determina tie
ne monifestacian somética a pesor de que su pareja homdloga no sea igual,
EXPRESION FENOTIPICA: Cuando la pareja es igual.
LOCUS: Lugar del cromasoma ocupado por un gene.

ALELO: Pareja homdloga de un gena.

AUTOSOMAS: Se cansideran dos tipos de cromosomas, los que detemii.
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nan el sexo (XY) y los que no intervienen en ‘ov“o llamados autosomas.

HIBRIDO: Descendientes da Indlviduos,dei‘ftvx 'inﬁinu especie, difieren
en uno o varios genes.

GAMETO: Células gérminales del ovulo y aspermatozoide, que debi-
do a un proceso meidtico conﬁenen‘sélo un miembro de cada par de cromosomas.

PROPOSITUS: - Es el "mlembro _c‘!_o:l‘c.:'bfﬁnma qbe:ds‘__cl. primero en atraer
hacio &l la atencién del invésﬂquor (tu.mblénb recibe el nombre da proband., caso~
fndice).

SIBS: Son hemmonos o hermanaos de sexo no especificado (siblins).

CROMOSOMA: Estructura filamentosa del nGcleo que en algunas fa-
dela divish

-» B

calular se pusden chearvor saporados cs de las etrasy compues—
tos de ADN y‘prot;fnm, cuyo nimero es -coia;'orfstfcé para coda especie.
CARIOTIPO: Nmaro de cromosomas de las chlulas sométicas de un in
dividuo.
CARIOGRAMA: Estudio fotogréfico que muestra los cromosomas de ca
da célula, ordenades por parejas de mayor o menor, que pemite analizarles numé-

rica y morfolégicomente.

CENTROMERO: Fragmento del cromosoma por el cual permanecen uni

das los crométides hasta el momento de la anafase.

CROMATIDES: Coda una de las partes del cromesoma que ha sufrido -

escision longitudinal, después de su autoreduplicacion,

ALELO DOMINANTE: Cuando se expraso slempre en el fenaotipo, lo-

mismo st es homocigcto que heterocigoto.

ALELO RECESIVO: Cuoando solo se expresa cuando es homocigoto.
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HOMOCIGOTO: Cuando ambos miembros de un par de alelos son idén
ticos.

HETEROCIGOTO: Cuando los miembros de un par de alelos son diferen
tes.

COMPUESTO: Se emplea para designar un genotipo, en el cual exis--
ten dos alelos diferentes mutantes, en lugar de uno normal y otro mutante,

ENTRECRUZAMIENTO: Intercambio de material genético entre cromé
tides, pertenecientes a cromosomas homdlogos durante lo Meiosis.

HETEROCROMOSOMAS: Cromosomas sexuales XY,

PLEOTROPIA: Los efectes fenotipicos miltiples, causados por un solo-
-gen mutante o por un par de genes.

MOZAICO DE CROMOSOMAS: - Equivale a'la dotacién de un minimo
de dos lineas de célvles de aiferente cnrfotf’pﬁ y a-;rivadds de un .mhi cigoto.

Pl Generacion Patema

F1l

Primera generacion de descendientes de los progenitores.

MALFORMACION CONGENITA: Es una malformacién existonte ya on

el momento del nacimiento, no implica que esté relacionada con la herencia, aun-

que no puede ser excluida como posible factor causal.

CODON: Grupo de tres bases que especifica un eminodcido en parti-~

cular.

CODIGO GENETICO: La secuencia completa de las bases an el m-

ARN y los aminoécidos que cada una de ellas rapresenta,
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SINMBOLOGIUA LOS ARBOLES GENEALOGICOS

Hombre
Matrimonio
Sexo no
aspecificado
Némero de
individuos hijos de se-
aofectados %o no especi
ficado




Heterocigotos paro los caracteres auto-
sdmicos recesivos

Muerte

Propositus

Matrimonio entre consanguinecs

—t

Tronsmisor de un carcter recesivo
ligado al sexo

Aborto o muerto
al nacer sin espe
cificar el sexo

e —————
L——-——_ \ ’

—

Método %o'idcnﬁficur los personos en
un Grbol genético
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POSIBLES FACTORES ETIOLOGICOS DE LAS
ETICAS CONGENITAS

Con respecto a la eticlogia de las enfermedades genéticas y congénitas,
30 pueden considerar cuatro categorfas principales:

a) mutdcfonés genéticas

b) aberraciones cromosdmicas

<) factores ambientales Introuterinos adversos

d) una combinacion de factores genéticos y amblentales

Las mutaciones genéticas consisten en modificaciones de la herencia; ~
los aberraciones cromosdmicas son numaricas y estructurales; tanto las muhqim; ge
néticas, como los aberraciones cromosSmicas yo se explicaren anterformente.:

En cuanto a faétores ambientales se reflor;,l éongiécfar;mcs que la vida

Introuterina puede ser dividida en periodo embrionaric y periodo fetal. La intarfe-

rencia medioambiental durante el periodo embrionario canduce al paro del desarrollo
y como consecuencia se producen malformaciones, un agente nocivo puede resultar -
parjudicial en ciertos estadios de este periodo, ya que los diversos érganos son sensi-

bles o los agentes nocivos en los periodos de rapida diferenciacion y menos sensibles

en los estadios de reposo.  Puede suponerse que los agentes responsables de malforma

ciones actban en una fase precoz do la vido prenatal, probaklemente en los primeros

dos o fres meses de gestacion. Mas tarde, durante el periodo fetal, las lasiones pro

ducen cambics que presentan un parecido més estrecho con las lesiones posnatales, -

tales como cicatrices y mutilaciones.  Entre los factores ambientales tenemas:

1) LESIONES MECANICAS: Estas leslones pueden originar la muerte -
fetal,



Se ha dicho que lovpftnt't"l\ extemna, lnhudadoml}\cl o introuterina origi~

na mlfqrmaclonu. En los embcroxa sxtrauterinos el feto resulta a menudo defor -

mado; sin embargo, la deformidad no puedae ser atribuida Gnicamente a causas mech-

nicas, ya qua un embrién actdpico st incluldo en una decidua onormolﬁ . El em -~

brién requiere una nutriclén adecuada, la Interrupclén de &sta ooosimc fa muerte ~
del embrlon, por lo que se piensa que un fmnstomo de menor cuantfa en los interean

blos mehbollcos entre madra y embrion, pueden conduc!r a malformaciones en el or-

gonismo en vias de desarrollo.  Asimismo, los enfermedades matemas y los transtor-

nos hormonales pueden alterar el ambiente quimico de! embrian. La malformacion-

on un gemaelo ha sido atrlbufdo a Ia presion qercida por el otro.
o

‘v’vv '

Se ha mgumdo-
Ipalclén |nhuuhﬂm d.l fcto orlgtm mlfcmaclonu, s!n ‘

gor por-ce mzonoble comldcror lo' mlpot!clon como ucundado ala molfonnacion.

Existe la pasibilidad de que una parte fetal deformada que asume una po

slcidn anomal, dificulte el normal desarrollo de la ofra parte y de este modo produz

ca deformidades secundarias (mutilaciones). Las bridas omnidticas van a veces aso

ciadas con malformacliones, pero no existe prueba de que sean la cousa de ellas.
2) LESIONES QUIMICAS: Clertas substancias quimicas son capaces de
destruir al embrién, pudiendo producinse alteraciones mediante la adicién de produc

tos toxicos ol medio ambiente. El aleohol, benzol, nicoting, plomo, mercurio y -

yodo han sido considerados como agentes nocives.  La quinina tomada por la madre

durante el embarazo puede producir sordera congénlita del nifio. El uso de Gcido b

lico, Gcido 4 aminofélico en intentos de aborto, ha producido molformaciones. La

talidomida, la glutarimida, un hipndtico y antiemético, puede producir graves mal

formociones si es ingerida por la medre en las primeras semanas del embarazo.




- 51 -

La incidencia de malformaciones es méas elevada si el férmaco se toma -
entre los dfas 35 y 40 después del Gitimo periodo menstrual. Como consecuencla o
la pralc!&\‘ad f&maooen ol embridn, puede producfm amelia (falta o desapari~
cién de miembras), ’focaholla (monstruo fetal en el quolas manos o ples p&fecen in~
sertarse directamente en el ?n.ﬁco, como ocurre con las focas), aqu.iria (falta congé
nito de una o varias manos) y ofros dafectos de las extremidades.

Adem&s es!‘e»_fcémpuesto".ciuvr.mivcb hc ‘p;odpcidp hemcngid_'nas congénitos,
defectos auditives y ocuAlares', malfonnucioﬁes cordiﬁoas y cﬁresfos del conducto gos~

trolntestinal. Entre otros farmacos que pueden ocasionar lesiones, tenemos el dicu~

marol (hemorragia fetal), agentes progestacionales, estrégencs y andrdgencs (mascu~

linizacién del feto femonlno)., der!vodos de ﬂvourqciilo.,;, yodo yyodura (boc!o),por-
Io s, la ingestién de medicomentas durants el embarazo quedard limitada a los ssfric

tamente necesarios para la salud de la madre,

3) TRANSTORNOS NUTRITIVOS: Pueden Influir adversamente sobre o

embridn, La defectucsa implantacion del avulo y la degeneracion del corién pue——

den Interrumplr la nutricion del embridn y alterar su desarrollo.  Las malformaciones

en fetos derivados de embarazos ectoplcos ya ha sido menclonodo.  Los deficiencias

de constituyentas nutritlves de la dieta matema y el déficit de oxigeno han sido res ~

ponsables de nacimientos con alteraciones. Los nifios nacldos muertos, los prematu~

ros y los funclonalmente Inmadurcs, son més menudo fruto de madres cuya dieta es po

bre antes o durante el embarazo, que de aquellos cuya dieta e1 adecuada, La des -

nutrician general, como en lcs cascs de guerra o de graves carencias alimentarias, -

conduce a un brusco descenso en la tasa de embarazos, asociado o ella una ameno -~

rea,
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4) LESIONES POR INFECCION: Varlas Infecciones maternas durante-
el principlo del embem'zo-, producen a menudo aborto. Las madres que sufren'de -
rubédola durante los primeros 2 o 3 meses del embarazo, pueden dar a luz nifics con -

una voriedad de defectos y una infeccién ampliamente diseminada. Lo enfermedad

de inclusiones citomegélicas y la toxoplasmotosis son ejemplos de infecciones mater_

nos wbclfnios‘qg.g"ﬁuejc“ﬁn. producir extenscs dafics en el feto; cada una de ellas pu'g_
de sar respa._asoble de mlcroééfulfc y\ de hidrocefuli&, osl como de eﬁfermedudes dlfg
sas.  Las infecciones del feto durante los Gltimos estadics de la vida prag\urul., pro-

ducen manifestaciones que se parecen més estrechamente a las de 1o vida posnatal.

El treponema pallidium es corriente en las madres infectadas, no tratadas,

'de detener el desarrollo embrionario y de producir ma‘fonnuc'lones_ﬁ.' La microcefalia ,
el retraso mental, la esplﬁa bifida y los deformidades de los extremidades han sido ~

atribuidas a tales lesiones intrauterinos.,

6) OTROS FACTORES: Cilertos factores endocrinos anosmales influyen—
sobre el desarrollo de! embridn. Las madres diabéticas tratadas con insulina presen-

tan a menuda obortes y dan a luz nifos muertos, otros nacen con defectos del sacro,

o de los fémures. Lo odministraclén de progestinas a una mujer durante el embara-

zo, puede originar la masculinizacion de un feto hembra, La edad avanzada de los

padres puede desempuiiar cierto papel en el origen de algunos defectos congénitos,

tales como !a acondroplasia,
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MICROSTOMIA

Consists en una disminucion del orificio oral, se ha observade en asocia

cion con agnatia o ciclopfa hipognata, algunas veces se encuentra alsladamente. Pue
de ser de origen cmgénlfo o odquiridc;. La Mierostomfa adquirida la ocosionon que
maduras eléctricas o quimicas, Asimismo', la Microstomia so puade asociar con la -
displasia croneocurpotonlanc;, cbserv@ndese un surco en forma de H sobre e! menton.,
pies zombos, dasviacion digital, disminucidn del orificlo oral, también se denomina—
Sindrome de facies silbando, recibiendo este nombre porque los lablos sobresalen co-

mo al silbar.

Los ofif’ cios nasales son estrechos y los ventanas nusalal estﬁn doblodas

npnunto Joroﬂmls, hcm!a y «oo!iuh dufrocmvcxu. : Se hon comuni’codo =

casce de Mi _ tcmio en nlﬂoc, observundose uumen?o de la lmglfud de! filtrum, no-
riz y orificios nasales pegue_ﬂos, uplonamiento de hu_asqs focicles, a[cn hundides, hi-

pertelorismo ocular, epicanto, mejillcs infladas, lengua pequefia, paladar ojival

desviacion cubital de las mancs y anomalidod &sea.,  Alguras vaces se han observa-

do cazos de contracturos de los dedos, espina bifido; la inteligencia es normal

Los alteraciones radiogréficas en el créneo se observan como una fosa -

anterior pendlente y una falta parcial de union del hueso frontal ¥ piso del créneo ,

se cbserva una disminucidn relativa de! terclo medio de la cara,
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HO YOS Y FISTULAS CONGENITAS DE LABIOS
Y COMISURAS

Las hoyos y fistulos congénitos de! labio son mulfomcctpngs del labio -

-que suelen seguir un patrén hereditario. Se presentan solas o junto con ofros enomg

Vs del desarrollo como las diversas hendldures bucales. Es muy probable que los ho

yos de la comlsura guarden estrecha nl&clSn con los hoyos del labio, se dice que ez~
ta entidad es frecuentemente hereditaria, proboblementa una caracterfstica dominante
que sigus una pauta mendellana, y puede asoclarse con otras anomalfas congénitas.

Se han propuesto muchas teorflas acerca de su etiologla, pero ningunc ha

tenido aceptacion general. Les hoyos pueden producine camo cﬁnco.nclafd; mues

o pmductdas [ Ios labica en fa. ol

en lo bac d‘ la muesca, o dabido ala falta do unlén canploh da los surces Iuhm--
fes qnbr!muﬂa del lobio que peniste y fimlmm se trumfotmo on hoyos ﬂ'picos.
También resulra diffcil explicor los hoyos de la comisura, pero aparacen a los lados -

de la hendidura faclal horizontal y podrian representar el desarrolio defectucso de es
ta hendidura embrionaria.

Clinicomente el hoyo o fistula del labio es una depresion unilateral o bi

lateral en la superficie del bermeilén de cualqulera de los dos labics, pero se presen

ta con mé&s fracuencia en &l superfor.  En algunos cotos, exuda una escasa secrecion

de la mucosa de la base; en ocosiones el labio asté hinchado, lo cual acentia los ho

yos. Los hoyos de la comisura se presentan cemo fosas unilaterales o biloterales en~

fos @ngules de la boco, sobre la superficie del bermellon.  Puede haber una fistula -

real de la cual es posible exprimir lfquido. No ests claro si estas fistulas de lablo o

comlisura, son verdaderos conductos.
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Como tratamiento se efectia la excisién quirirgica; los hoyos son inno-

cuocs y en raras ocasiones presentan complicaciones.

LABIO DOBLE

El labio doble es una anomalfa que se caracteriza por un pliegue de tefi

da excedente en la zona mucosa intema del lablo, puede ser congénita o adquirida-

como consecuencia de un traumatismo del lablo.

Es una masa superflua de tejido, aparece por lo comin en el labio supe-

rlor, aunque también se puede presantar en el inferior, y en muy raros casos en ombos

Al tensionar el labia superior, e| lub!o doblo 0 oseme]a aun urco de -

pldo .por-fo gcmml cuando |u lob!ot atén cn npuo, 'no n poslblo ver el lu-;-b‘
‘bio doble.

No hay pmdllecc!on famihar por el sexo o raza,

Oco:!onalmenta apa

rece al azar con otras anomalfas bucalas. Lo presencia del lablo dobla udquirido, -

junto con la blefarochalasis y el agrandamiento tiroldeo atéxico se conoce como Sin

drome de Ascher. En estos casos, la anomalia ocular y labiol se desarrollon brusea

mente, No es totalmente seguro que el fronstorno tiroldeo sea necezariomente par-

te del Sindrome.
No 30 necesita tratamiento, salvo el de la finalidad estética o funcio-~

nal de lc fonacion y masticacidn; el exceso de tejido no se elimina faciimente me—-

diante la cirugia.
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LABIO LEPORINO

El lobio leporino comprende todas las variedades, desde la simple depre

sién cuténea, hasta la hendidura total. Se denomlnc':lmple cuando esté implicado~

el lobio; es total cuundo esfﬁ hend!do el reborde clvaolar. El labio leporino se de-

be o la persistencia del muro epnellai tabique sogihl por debajo de la ventana, que

precede a la formacion del paladar primario.  La primera fase de la formacién de las

fosas nasales es un engrosamiento del ectodermo y después se forma un espolén en al
polo Inferior de este engrasamiento, dicho espoldn se alarga y constituye el muro epl

telial, clrededor del cual va a gimr toda la parta embriolégica que conducuﬁ a una

cara nomol ° al ldno Icpoflno.

La hemncio o3 un. foc'of Impoﬂcnh on. Ia .ﬂoloofm ;

f'os tus coortcs pcrtes de los. m, ol ld:to'lcpoﬁno es unl

Iateral locahzondose con mayo" frecuencm a la izquierda que a la derecha, en una

proporcion de 3 a 2, las depresiones pueden producirse a lo lorgo de muches plancs

de {a cora como resultado de follas o defectos de desarrollo o moduracién de los pro

cesos embrionarios. Asf, reconoceremos anomalias como hendidures oblicuos y trans

versales, que se extienden desde el lablo superior o ala de la nariz, hasta el ojo, ¥

desde la comisura labial, hasta el oido.  Por lo tanto tenemos lo siguiente clasifica

cidn de esta malformacion:

lo) LABIO LEPORINC UNILATERAL SIMPLE:

En el nifio, la malformo

cidn estd reducida a unac simple depresion cuténeo; el reborde alveolar aparece in—--
tacto y probablemente los dientes serin normales. Cuando la piel estd aplicada so~
bre el hueso, y el reborde alveolar aparece hendido e Incluso separado, existen des

plazamientos de los gdrmenes dentarics, y los dientes estdn muy deformodos.
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20) LABIO LEPORINO BILATERAL SIMPLE: Esta forma es la més rara, -
pueden observorse las mismas varledades que en los labics leporinas uniloterales. El
hecho anatémico que ograva esta farma es que el segmento medio denominado Igbulo

medio, privado de sus misculos y de sus nervics, estd stempre muy atrofiado; ésto --

crea grandes dificultades operatorias.  El resultado estético de la intervencion jomés

as ton satisfactorio como en los labics leporinas unilaterales. La asimehla entre las

dos hendidurcs se observa en un tercio de los cascs.

30) LABIO LEPORINO UNILATERAL TOTAL: Es la forma més frecuen-

te y mas tipica del labio leporino; se asocian las des malformaciones:

o) ol verdadaro labio leporing, hendidura del, suslo de la ventana nasal,
e as lateral.

b) la hendidura palatina, hendidura media entre las lminas pchﬁnes,

El vomer fuertemente incurvado, se continGa tiempre sin tronsicion con-

tinba siempre sin transicidn con la 1amina palatina del labio sono, produciendo la -

oa 1 .o . . [
Husion de que la malformacion no es media.  El desplegamiento de la ventona rasal

es coracteristico do esta forma.  Es la consecuencia de la separacion de los rebordes

alveolares, se hace notar que no existe ninguna pérdida de sustancio, tratdndose Oni

camente de una separacidn secundaria a la evolucidn embrionaria, después de la ~

malformacidn primitiva. Como la operacion habria de reconstruir una cincha mus—

cular por delunte de los bordes separades, éstos se acercaran espontinaomente.
40) LABIO LEPORINO BILATERAL TOTAL: Es lo forma més grave y re

cibe el nombre de fuuces de lobo, la mayorio de estos pacientes mueren poco deg—-

pués del nacimiento, ya que el lobio leporino es total en cmbes lades, Lo m&s ca~
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racterfstico es la proyeccion hacia delante del segmento intermedio entre las dos hen

diduras. Se denomina tubérculo medio a esta parte constituida por el esqﬁeleto del

hueso Intermaxilar recublerto por el lébulo medid, rudimento de fablo. Sélo en ca-

so8 éxcepcionalis o sea de labios Ieporinés més simplei, los dientes no presentan ono

malfas, pero en la mayorfa de &stos requerirén cuidades especiales. El nGmero de -

fos dientes depends particularmente de la edad del Individuo qu& se &ervo. En el

feto puede decirse que siempre la hendirua ha desdoblado el incisivo lateral; no que
haya dividido un diente ya formado, sino que existe ya la separacién en 6] momento
en que empieza a diferenciarse el muro dentario y siendo el lugar favorable, se intro

ducen dos incisives laterales en Iugor de uno, con .I !rumcuuo dc la edad las dos. -

ruu dol inclsivo lahml dudoblodo evoluclona&\ on fm dlf-nnh. - El ';ln_ckivq’

lateral 'externo en ol .borde extemo precanino, tiene todo lo necasario para viviry -
desarrollarse, arteria, nervios, es sdlido, resistente, se sostiena bien y se acoinpoﬁd

del garmen de un diente definitivo, que poteerd toda la vida, Slempra es utilizable;

a veces osts gituado en pasicién alta, por lo que entonces convendré desprenderlo, -

pero es necesario respetario al méximo, Por el contrario, la parte axial del incisi-

vo lateral, en el borde Interne, no sa holla en tan buenos condiciones: el hueso que
lo engasta es insuficiente y no posee los vasos y nervios que deberfan proceder del

pediculo dentario superior; cae muy répidemente, casi después del nacimlento.

En el plano harizontal existe siempre una separacion del reborda alveo

lar, esta separucién ejerce influencia sobre la orientacion de los disntes del lado sa

no. Lla reconstruccidn de la cincha labial corrige mucho esta separacion, pero do-

bers vigilarse el articulado dentarioc. En el plano frontal los dientes que bordean -

lo hendidura estan siempre oscendidos, vasculades, por lo que es preciso descender-




los y hacerlos glrar.  No existen sfntomas funclonales ocaslonados por la hendidura-

del Id:!q y los nifios pueden mamar como los nifics normales. De preferencia se debe

intervenir al nifio cuando ha qlg:dn:odo el final de la cuarta semana darvldcbl, pero no
oﬁlu, Y@ que no se obtendria ventaja alguna y la intervencion no dar muy buencs -

resultados, aunque es pfeferlb!e no operar después del primer oﬂc;, pero un {ablo lepo

rino puede ser operado a cualquier edad, En la operacién se debe carregir la Ifnea

cu!oneanucosu., el enclava de ia mucosa de la plel y la muesca del borde libre. La

ventana nasal del lablo leporino unilateral total permanece siempre csimétrico, sf ==

esta asimay(o es muy dcentuada, puede corregine por una operacién sobre los carti-

logos del ala. Es preciso esperar a que el paciente llegue a la adolescencia.

rara,’ quc (7} produec en Ic Ihoc mcdac de! labio lr.fcrior,

se debe a una Fcllc "o'n‘ la -~
uniodn, lc cucl no da lugar a la Formocmn del arco mondlbulor, ni a la penistencio ~
del surco central de la protuberancia mondibulur. Solo esté afectado el lablo, pero

ocasionalmente lo astan el lablo y el maxilar inferior.
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HENDIDURAS PALATINAS

Las hendiduras palatinas constituyen la detencidn de desarrollo de los -
repllegues palatinos. El orificio creado por la desaparicién de la membrana mucona-
sal constituye la coana primitiva, que representaré més tarde toda la regién situada -

entre el conducto palatino anterior y la pared faringea. Esta vasta regién se encuen

tra tabicada por la prominencia, sobre la pared faringea, de los repliegues palatines
que avanzan hacia la linea media y se soldardn entre sT, de delanto a atrés; esta fu-
316n terminard al final del segundo mes de vida.

Existe una diferencia fundamental entre el Iubio leporlno Y polador hen
do;

hnto cmbtiologlcn como’ topogréﬂeancnh ’~-"§:‘E| lablo I.porlno o Ia mlfanna—- :

cién del paludor pﬂmono (pemstencia del mure epﬂelaol) en Ia tercera semana de vi

da embrioldgica, situacidn lateral. Lo hendidura puluﬂnu es la detencion de la evo

luctdn de los repliegues palatincs (paladar secundario) en el segundo mes de vida in-

trauterina, si.fuocian media.

La hendidura del paladar se asoclia al labio laporino en la mitod de los

cosos, en la otra mitod, la malformacion existe sin alteracién dal reborde olveolar.

La hendidura palating repercuta gravemente sobre las funciones de deglucién y de fo

nocién., En esta hendidura pueden observarse todas las variedades sogin la fase de-

fusidn de los l6minas palatines.  Deben distinguirse cuatro formas segin el grado de

coalescencia y la asociacion de la hendidura palatina con el labio leporino, Existen
varias teorfas acerca de su etiologia, entre ellas tenemos una hipatesis que dice que
una fuerza propia dentro de los proceses palatines efectia lo fusion en un tlempo erf

tico; una interferencla con la fuorza propia o cen retraso de la misma o con otros -
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factores darfa lugar a paladar h@nd!do. Otra teorfa posh)!a que la lengua actia con

tra el cierre pﬁ!oﬂho durante el beriodo‘crftlco de la'fuslén; también se considera co
mo factor p@qible una d'isparidad entre lo henchura de la cabeza y los procesos palati
nos.

Hay datos suficientes para hacer pensor que el paladar blando y 1a Gvula no es

tan formados por una fusidn, sino por una prolongacion posterior del mesodermo de 1o

procesos palatines fusionados.  La herencia es indudablemente uno de los factores -

&s importantes por ser considerada en la etiologia da estas malformaciones; sin em-
bargo, los factores ambientales interfieren. Se considera que los pesibles modes de~
transmisian son por un gen mutante Unico que produzca un efecto pronunciado, o por

vna cantidad de genes, cada uno producfor de un pequeﬂo efecto y creaderes an con

,[unto ‘dc uta'mamalfa. : Tamb!‘n sc dice que el strexs fls!ologlco, omoclonol o h'ou -

‘m&hco puede dosempeﬂur un popel signmcahvo en su et!ologfa, debido a que se In-
duce el Incremento de la Funcnon de la corteza suprcxrenal y secracion de hidrocorti-
sona, Otros factores sugerides como causas posibles de esta malformacién son: apor
te voscular deficiente en la zona afectado; una perturbacidn mecéanica an la cual el
tomafio de la lengua impediria la unidn de los pares; substanclas que circulan, como
8] clcohol y ciertas drogas, y toxinas; Infecciones; falta de fuerza de desarrollo in—
frinseca.

A continuacidn se describen las cuatro formas de palador hendido:

PRIMERA FORMA: Divisién simple del velo

» la hendidura estd limita

da a las partes biandas del velo del paladar. Existes hendiduras de la Gvula que no-

ocasionan transtornos,  Existen hendiduras submucesas que consisten en una zona ~-

transparente sobre la |Tnea media, con hendidura de la dvula o sin ella, con frecuen
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cla estas hendiduras ocasionan transtomos graves de la fonacion.

SEGUNDA FORMA: Division de la baveda, pueden observarse todos -

los grados, en la variedad més grave escuundo la hendidura se extiende sobre toda -
la boveda. Existen hendidurcs estrechas que no son dificiles de cerrar, Inclusa cuan

do son largas, pera hay hendiduras en U que na seré satisfactoria su infervencion.

TERCERA FORMA: Division del labio leporing unilareral total, es la =

més frecuente, es el tipo de la hendidura unilateral; el vémer se inserta sobre una de

los l6minas palatines,  Es fécil cerrar estas hendiduras, puesto que el vamer constity

ye un colgojo de primer orden.

AA: Divisisn del labio leporing bilateral tetal » 8l for-
‘que se wmnhuﬁsmmﬂh, ﬁ;rb on reolidud, s nlﬂa inﬁerdr_: amenudoa -

cdad muy temprona.

La hendiduro palatina produce transtomos graves de la deglucién y de -
la fonacién.  El recién nacido no puede mamar, esté privado de la vélvula de la bom

ba que crea la aspiracion por los mavimientos de expansidn del torax. Es convenien

te alimentarlo con una cuchara o con una tetina ampliomente perforada que dejo pa-

sar la leche por la sola aceion de la gravedad, Les lTquidos refluyen por la nariz, o

menudo se precison horas para que pueda ingerir la cantidad reglamentaria, estes ni-

Ros cracen con muchas dificultades y exigen cuidados extremos. La més leve bronco

neumonla adquiere una gravedad anomal, regularmento no sobroviven el primer afio.
La hendidura palatina es la que crea la gravedod del lablo lepotine y es completomen

te ilusorio querar cerrar desde los primeros dfos de la vida esta hendidura para fa su~
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pervivencia de los nifics, Més tarde estos nifics se adaptan a su estado onot&ni_co; -

-degluten con escosas dificultades, pero en clertas condiciones los {fquidos refluyen -

por la nariz.

Los transtornos para hablar aparecen !urdfomante‘, el nifio comigue ha-
cerse comprender por sus fomiliares, pero no puede ir a la escvelg; no pueden pronun
clar los fonemas P-T-K que requlonn un mavimiento de explosién producido por el -

velo, estos sonidos son nemplozados por ruides anormales., Como la oav!dad nasal-

estG slampre en camunicacidn con la boca, todos los sonidos se acompafion de un so-
plo nasal particulormente noclvo para la pronunciacién de los fonemas B-D-G

A menudo, el lenguaje de estos nifios es complotumnh Ininhliynblc

euando se eonvlmn ) odolueon!u ° u&:ltu, h:bluﬁn m& lcnhmooh y

it vsar de la mejor forma: palble_ los sonidos que puoda\ pronuncicr.’ - EL muhodé foné

tico es el dnico critario del valor de la operacisn, ya que la hendidura palatina no-

es visible a simple vista.

.Regularmente se logra una fonacian normal cuando lo operacion se prac
tica antes de que al nifio haya aprendido a .hoblar, cuando se practica ya que los ni—
fis han empozado a hablar se requiere una educacion fonética; la fonacidn nomal es
rara cuando la operaclon se efectia por el décimo afio de vida ¥ cuando se proctica-

en adultos, nunca se logra una fonaclon normal, ya que los costumbres son demasiado

invateradas para poderlos corregir. La operacion practicada en los primeros moses ~

de vida es muy diffcil y puede haber un 5 % de riesgo de mortalidad, por lo que ge-
reralmente esta intervencion deberd hacerse entre el 15° y 20° mas da vida. La ope-—

racion es més dificil y aleatoria que la del labic leporino. Por lo general se descul

da el tratamiento ortodéntico y sin embargo es necesario, éste precaders siempre ol-
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tratamiento protésico, - del cual facmtoré la reu"zocion, meiomrﬁ ol resultado foné-~
tlco y estético; pero o m& dollcodo que los h'atomiantos ortodonﬂcos ordinarios.

Rogularmenh foda s Individuos que presentan trarstomos por divisién
paluﬂr_m, pueden ser mejorados por medio de dparntas protﬁsicm y en ciertos cos0, -
esta mejorfa es considerable, por lo que es preciso distinguir:

1) Prétesis anterior para cerrar los agujeros de o bévada o los orificios
que quedon, a veces, en lcs labies leporines totaies, entre los arcadas alveolares; -
permite igualmente reemplazar lu dientes ausentes.

2) Prétesis posterior para reemplozar el velo ausente o suplir el velo in
suficiente, El adulto que jomés ha sido operado presenta siempre una elocucidn muy
defactucso; la opemcton on ningﬁn cso, Ic dovolvor& unc clocucl&n namcl

Mueha !ndlvldn:‘dupu& d- la opomclm, conurwn un v-lo dnmostu

do corto para aseguror le ocluslcn de lu fmlnge, la protetis puedc mejorar la fonacion;
pero estos aparatos son dificiles de construir y sdla pueden ser realizadas por especio-
listas ‘en esta clme de protesis. Los aparatos protésicos los dividiremos en tres tipos:
a) Obturadores que separan lo boca de la fasfnge; el obturador es obli-
cuo hacia abajo y atrés, por debajo de las mufiones del velo; se trata -
de velos artificiales.

b) Obtusadores que separan la rinofaringe de la bucofaringe, la obtura

cion es horizontal, dispuesta entre los mufiones del veio.

¢) Obturadores que rellenan la rinofaringe: bola obturadoera.




TORUS BUCALES

Se denominc torus a una excstosis o eminencia dsea, No es raro encon

trar en clertas zonas de ombos maxilares excstosls localizadas; les torus del paladar -

Los torus del~
-maxilar inferior suelen ocupar la zona situada dentro y deh'&del conino o e! primer-

ocupan los dos tercics posteriores del paladar duro en ld linea media.

premolar, ginqmlmmh son bilaterales. Es rara la presencia de estas eminencias ==

eeas en nifios y adolescantes.

Existen varios teorios relativas @ su aparicion entre ellos tenemos: el -
atavisme por la frecuencia relativamente alte de torus en los créinecs de hombres pri-
itives, otra bipétess e 1o racia s cual apoye que son frecuantes an asauimales .

1y muy rarcs an chincs, por lo que al porecer eites encinalfas son més fracven
tes en los m septentrionales ’cjue las meridionales. Sun més frecuentes en tﬁuieres
que en hombres. Estos se dividen en planas: fusiformes y nodulares, y se dice que se

deben a crecimlento hacia abajo de las apéfisis palatinas.

Los torus son asintométicos, excepcidn hecha en los casos de lesian irri

tativa de la mucesa que los cubre, Regulammente el paciente no nota su presencia, -

estas lesiones crecen muy lentaments.

Los torus pequefics no requieren tratamiento y se debe convencer al pa-

ciente de la benignidad de estas lesiones.  Su principal importdncia se debe a las di

ficultades que presenta para la elaboracion de pratesis.  Cuando son grandes o con -

hendiduras o cucndo muestran crecimiento acelerado, ohservindose Glcera o leucopla
sia de la mucasa superficial, se requiero extirpacion quirGrglca, muy raras veces sa -

encuentran grandes torus palatinos que puedan afectar el habla.




En ocaslones la mucosa que cubre un torus palatino puede inflamarse o

ulcerarse, ez parﬂycv:ulome:nh sensible a la irritacidn traumética, forméndose Glceras
arénicas, las cuales tardan mucho en cerrar y a veces se pracisa fabricar cublertas -
protectoras de acrilico para el paladar, ;Sucden dar a la muccsa superficial un aspac

to granuloso, en ocasiones se encuentra hiperqueratasis e incluso leucoplasia del my

coperiostio qus recubre un torus palatine,
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PROGNATISMO

El término de prognatismo o progonle se reflere a la disposlcion de los~
incisivos mandibulares en posicion unhrlor, osté uoclodo con la: pruyccclon del men

ton, labio inferior engrasado y éngulo maxilar uplonodo El prognatluno puede ser-

absoluto o mluﬁvo, o sea causado por un crecimlento excesivo de la mandibula o por

un incremento insuficiente del maxilar superior. Se han distinguido varias caracte-

risticas morfoldgicos y etioldglcas como soh, mordida forzada en una maloclusidn de

clase lllv, prognatismo vardadero heredado y _pfognaﬁsmo relativo.

En el prognatismo por mofdlda forzada an una mmclusl&n de clase I,

uno o més dientes tlomn una nlucién lnwm ‘ con

se mueva demasiado hacia _adoloqto en'su fose final de clerre. | También -
sa ha designado con el nombre de luxacién de la mordida. Efu md!cclmj&\ desapa-

rece durante ei movimiento de apertura. Puede desarrollarse una mordida de borde—

con borde final que se convierte en una coracteristica diferencial muy importante.
\

En una fase mas avanzada de su desarrollo, puede producir una mordi=-

dao anterior, mordida cruzada y aplanamiento del arco superior, asf como atr carac

terfsticas del verdadero prognatismo.  La etiologla™puede ser por factores genéticos,

una mordida forzada funcional que puede ser una pesicion anomal de los dientes an_
teriores, debido a la costumbre de chupar, posicion habitual de-la lengua.

El prognatizmo verdadero heredado, es una forma de prognatismo qua -
estd caracterizada por un intenso erecimiento excesivo de la mandibula, mordida cru
zada de los dlantes anteriores y posteriores, erupcidn prematura de {os molares man-

dibulares, proyaccion del mentén y labio inferior, aplanamiento del &ngulo mandibu

far,

.. 'Mo lupllr c:qn:lc
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La hipoplasia maxilar también forma parte del cuadro cuando no hay -
nordida cruzuda anterlor o cuondé el prognatismo estd ds.o‘clkd.c‘ic; con rﬁbrdido ufﬁierM,
le manera que queda eliminada la influencia funcional scbre el crecimiento del ma-
xilar superior. Unicamente el 40 a 50 % de prognatismo hereditario es prograsivo.
Es raro que el prognatismo sea evide‘nte al nacer,

En el prognatismo m|uﬁvo,v el moxilar astd h(popl&sico, mientras que -
o mandibula es normcx!., ésto sa altera ﬁp?dmﬁente debido ca. influencias funcionales,
de manera que la mordida cruzada cnterior puede influir o estimular ¢! crecimiento -
lmgih:dfnulvae fa mundfbulc., lo mismo que el crecimiento longitudinal dal maxilar-

superior puede ser suspendido. Estas mismas circunstancias transforman {a mordida ~

ica.

eruzado unteriof on ohu fomm cif Esto tanbii seobu :'Ei“le nnformndad 5

de Crouzon, _en el andrcme de Dcwn y en cosos de Inbio lepor'(no con paladur hendu

do. E! prognatismo falso se ngua!u a menudo con la micrognatia, cosa errénea por ~

varlas razones, entre ellas:

1) Le micrognatia no produce necesariamente una mordida cruzada an-

terior porque la separacidn de los dientes superiores compensa hasta —

clerto punto la discrepancia existenta.
2) La braquignatia origina efectos semejantes a la micrognatia.

3) El tamano, longitud y posicién del maxilar superior pueden ser nor-
males con solo un acortamianto de! arco superior que causa el falso --

prognatismo. También se puede nresentar seudoprognatismo debido o

diversos factores exdgencs. Se concluye que ol prognatismo s poligé

nico y no s¢ debe a un solo gen dominante.
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LENGUA FISURADA

Es una anomalfa frecuente, cast todas las lenguos tienen algin grado de
arrugomiento. Las arrugas pueden dirigirse pamlalo‘, fransversal u oblicvamente a -
la Iinea media de la lengua. Aumentan de-anchurﬁ, profundided y ntmero al avan-
zar la edad,  Son muy raras antes de los cuatro afics de edad y se observan més fre—-

cuentemente durante la pubertad. Se piensa que bcxy pradisposicion genética, que -

se transmite como carlcter dominante, El arrugamiento intenso se llama lengua pli-

cate o escrotal, que puede extenderse por toda la lengua o s&lo una parte; no presen
ta ninguna sintomatologia, a veces puade ser @és sensible o la ingestian de alimentos
plcantes. - Esta anomalfa se presenta en asociacién con pordiias faclal ractdivante'y
‘tumefacclon facial crénica en el >S|'n<‘!roma de Melkersson Rosanthal, y con la tisomia
21,

En e! Sindrome de Melkensson.Rasenthal, hay aumento de volimen den-
so, cosi siemere en forma de tronco del labio superior, rarcmente del lablo inferior, ~

pardlisis facial, lengua fisurada, hipasialia (disminucion de la salivs) o asialia (fal-

ta de salivacion).

ANQUILOSIS PARCIAL

También se denomina lengua atoeda, se debe a la cortedad congénita -
del frenillo lingual o una fijacion que va de la mucosa gingial lingual hesta cerca~

de la punto, por lo cual la lengua no e extiende normaimente.  Su origen es gené-

tico, tronsmitiéndose cumo cardcter dominante autosémico, los hombres tienden a as

tar ms expuestos que las mujeres.
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Esta anomalia se ha encontrado asociada a labio leporino y paladar --

hendido, STndrome de fasita lablal c&g&nifa, y no muy frecuents en el Sindrome -

_Orofaq_lodigi‘hl. La Anquiloglosia total y lateral ha sido muy rara y es la fijacién

campleta de la lengua al piso de laboca o ala encfa alveolar.

MACROGLOSIA CONGENITA

La macroglosic congénitc se reflers a la lengua agrandada.  La causa

al nacer o en el periodo neonatal, et un linfangioma o hemangliolinfangiomo (tumor

de los voaos sanguinecs). Algunas veces se presenta por una hipertrofia muscular o -

.muroﬁbrmh conoinlto (nodula ﬂbr&lca cuién.u) Enld hipcﬂroﬂa

dt lq mifad de la. lcnguu y en lai l'nsan‘fa 21, la”lcngoo poed. :dbnsal!r.

Enel-
Sindrome de Hurler que e una deformidad esquelética con retraso mental y hepatos-

plenomegalia, sordera y anomalia cardlaca, también se presanta esta alteracian.

Su etiologia es genética, da origen recesivo autcsdmico y se caracteri

za por presentar opacidades corneales, El linfangioma oparece aislado o en combi-

nacidn en el sualo de la boca.

La superficle lingual es lrregular papilormente, les

nddulos tienen aspecto de vesfculas y suelen medirde 1 mm. a 3mm., tienen un co-

lor rosa y en alguncs casos de observan de color purpira por un componente heman—

giomalinfanglomotoso.  Se presentan &reas de &stus, locallzadas al bloqueo del dre-

naje linfético regicnal. Hay ulceracion e infeccién con tumefaccion frecuontemen

te. El tumor oumenta de tamafio conforme a su crecimiento y suele cesar en la puber

tad, su evolucion es lenta,

Los dientes anteriores se vestibulorizan por la presién que ejerce lo ~-
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lengua sobra 8stos. En la lengua se observa el festoneado de los dientes.

La macroglosia es caracterfstica del Sindrome hipoglucémico de Beck-
with, que incluye hipoglucemia neb_hdfdlh, microcefalia leve, hemia umbilical y gi-
gantismo somético posinatal.

Su tratomiento es la aliminacion de la causa primaria, y la reseccién -

quirirglica.

AGLOSIA

En este padecimiento la lengua falta por camipleto o clguhm .veces pue-

de vlocvalli;nm una paquefia protuberan

it en la parte posterior llaméndosels Microglo

' E.w enomalia congénita rara; »ut}éf; asoc‘l'adaa otras enfofmédades con‘g'ih!m—f

principalmente de los extramidades; generalmente se observa al paclente con el men--

tén deprimido que produce aspecto de phjaro, las anomalios de las extremidades son ~

sindactilia, ausencia de ufias. No hay predileccion de sexo, el lenguaje se encuen-

tra transtornado, hay dificultad para la deglucidn.

LENGUA ESCROTAL

Es el arrugamiento intenso, puede extenderse en toda la superficie dor-

sal o en una porcidn de la lengua; puede presentarse desde los lactantes, pero s més

monifiesta en los adultes., Es de origen genético como una anomalia de desarrollo.

En la parte profunda de estos surcos por falta de higiene adecuada, se depositan res-~

tos alimenticios que pueden ocasionar infecciones secundarias asociadas, con sinto-

mas inflamatorios, dolor y ardor.
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El Diagnéstico Diferencial es con la glosltis migratoria benigna. La
terapéutica es proﬂlﬁcﬁc&, con el objeto de avitor lnf&c(:lo_ms, administracién -

de complejo B y vitomina E.
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LUES CONGENITA

Es una enfermedad venérea causada por el treponema pallidium que se con-.
tagia por via bucal 6 genital dufonta ol acto sexual., Un ﬁhﬁicﬁto doﬂcionh de
la lGes materna conduce siempre a la infecclén del feta, la cual tiene lugar por via
hematdgena a través de la p‘.uco'ntg, la consecuencia es la sopsis treponémica del -

feto que 16lo secundariamente ataca a la placenta. Lo gravedad y el momento de~

la manifestacian Jopondon de la §poca en que se infactd la madre, lo infecclén en
los primercs meses del embarazo tisne a menudo como comsacuencia la muerte del

feto o el parto de un recién nacido muy lesionado. St se Inicid la teraplutica de

la lﬁu conp‘nth do Iu modn osl Ssto e Infccto en lu Gl’lm meses, del ombm:o

on' |c| myotl’u dc Ios m, los nlﬂcn nceon a t‘fmlno"y ca :hmpn sin man"nh--

ciones clinicas. Las madres que se infectan en los Gltimas sals semanus de omborc‘-

2o dan a luz nifics sanos.  La lCes an los recién nacides se manifiesta con fracuen~

cia en los organos intemos (l0es visceral), bojo la forma de hepatitis intensticial y

como esplenitis; con la consiguiente tumefaccion del Hfgodo y del bazo.

Son més raras las enfermedades del pulmén (neumonia alba, neumonia, neu

monia intersticial o Infiltraciones focales) de los riffones (proteinuria, eritrocituria,

eventualmente ademas) o una miocarditis intersticial. La letalidad de la ldes visce

ral es grande ¥ el tratomiento es muy minucioso.

Existen dos formas de les cengénita: 1Ges séptico generalizada del perio--

do prenatal o neonatal y lGes congénita tardia, esta Gltima ataca principalmente a

drganos aislados, caracterizandose por la triada de Hutchinson que consiste en qua-

ratitis intersticiol difusa, afeccion laberintica y dientes de Hutchinson. En la 1{as



séptica generalizada del periodo prenatal o neonatal se cbserva una zona que rodea
ol plisgue labial, al cabo de pdc’o Hempo de nacer.  Mas tarde esta zona se vuel
ve rigida o cousa de la creclente Infi |MCi6ﬁ:-y s¢ rompe durante la succiénl, fqip&i’
dose gristas de dispasicion ‘rodlalv, que formon clcatrices radiafes de Parrot o rééa?-
des lablales,. siendo limo ’pﬁtognunén!co de la lGes congénita; el pliegue labial y
zorvas cuténecs de los lablos estéin mal definidos.

Es frecuente hallar una coriza rebeldo', bilaterut, que al principioc aparece-
como un catarro saco, pero que puede tranmsformarse en purulenta o hemorragica. La
consecuencia frecuente es una destruccion de la estructura nasal qua conduce a un-

estigma permanente, nariz en forma de silla de montar.  La secrecién de la rinitis~

luética es muy infecclasa. 'l.m' ulceraciones luéticas del ombligo ﬂmn u cl-vc-

ldod.lupam, ‘lfponﬂgoldo Iu‘ﬂco e oburvu desde el mom-nto del
haclﬁic;nfé.v : So d:umn oxnntemos miwlaos en mancs, dedou y zonas de flexidn
las vesfculas son tenscs, de! tamafio do‘ una lente]u o cereza, situadas sobre una ba

se Inflamatoria, se transforman purulentamente y se revientan con rapldez; les sinto-

mos esqueléticos tiplcos de la 1Ges congénita se puaden demostrar yo en el recian na

cido. Las lesiones esqueléticos de la 1Ges congénita se forman durante la vida in-

trauterina, dandc lugar a la asteocondritis lugtica, las alteraciones no inflamato——
rias de la esificacton a nivel-de ias met&fisis; las zonas mayormente ofectadas son ~
los huescs largos y los grandes del tarso; se observa una zona densa de los Ifneas epl

fisarlas, que estdn ensanchadas y con Iimites irregulares, y a veces sobrepasan el -

contorno de la didfisis. Estas alteraciones &seas se presentan principalments en los

maté&flzis del radio, cOblto y tiblg, raramente en la calota o en los falanges,  Las-

alteraciones de fos huesos planos del créneo dan lugar a deformidades tipicas de es-
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ta region, estas alteraciones son generalmente simétricas. La anemia hipocrémica,
de grado intenso, debe valorarse como un sintoma de una seria c;focci&\ visceral
observindose en la sangre periférica células Inmaduros de la serie eritropoyética.

En el recién nacido existe frecuentemente hipcrbﬂlni)b!mmlu; un descenso-
de los factores de la coogulacian hop&ﬂ_éo, ‘combinado con lesiones de las paredes -
vasculares y la trambocitopenic que ccndu-ca a hemofmg!&s cutbneas y mucosas, La

. meningitis luética de!l lactante, por lo general cursa en forma asintomética; en la -
lués congénita no es raro los defectos de la inteligencia y los lesiones focales del -

carebro.

En la l(ns cmg‘nha tordia los sintomas puodcn aponcct an ipoam muy pos_

ous al mdmlu\to, oMn cl um y ol d.clmoqulnto dle do v!dn slondo e~

cosas cl&ieu la trfodo de Hutchumon al‘hrccwnes dcntclu, sotdon dol 8‘ par~

y quamﬂﬁs__ Inhsﬁclol. En el osqualeto se formon gomas (wbn todo en la tibia ,

crineo y estemdn), ool como en la piel, mucmas, higodo, cerebro y ganglics linfé
ticos. La periostitis hiperplésica del borde antarior de la tibla provoca Intensas -

hiperastosis laminares que constituyen los tibias en forma de zable.  Algunas veces

se manifieston entre los 5 y 10 afios, artritis anquilesantes cronicas unilaterales o -

bilaterales, con fracuoncia en forma de gonitis. La sordera loberintica es conse—

cvencia de un transtomo del oids intarno. Las aiteraciones dentarios inciden en-

los dientes permanentes, exclusivamente en las que cuya calcificacién se inicio du
rante el primer aflo de vida, como en los incisives superiores y les primercs molares;

los incisivos inferloos se ofectan con menor fracuencia. Lot dientes Hlamodos de-

Hutchinson o en forma do desatomillador de los incisivos, que tienen la convergen

cia de ambos bordes laterales hacia el borde libre, es una alteracion do asta enfer




- 76 ~

medad. A veces existe una muesca en forma de media luna on cl borde del incisi-

vo o en oeo:loms se ohurvu una dopm!on por encima dcl bord. libre. El primer-

molar tiene una forma d- retofio (molar en morera) y es m& poquoﬂo de lo nonnol -

también existe disminucion del diGmeatro oclusocervical sobre todo en la reglon me~

dic distal. Se cbserva en alguncs coses una hipeplasia del esmalte parecida a la -

del raquitismo.

Los alteraciones dentarias son especificamente elsvados en los pacientes con

queratitis intersticial; todas estas alteraciones se eviton cuando el tratamiento ss ins

tituye ontes del cuarto mes de vida _Inhuuhrinc. Un dlogn&flco saguro de la lGes

i solo u palblc a ptﬂt d-l hte-r maes; los mfleuupa hml!lda do la-

madre al hnio pemshn por lo menos tres samanas en forma dcmoth'eble , 18 dahrmf—
nan los resultados obtenides con _!as reacclones de Wassermann y complementaria,
Lo prueba de inmovilizacion heponémica,di Nelson, ompliomente espacifica es po-

sitiva hasta los 6 meses, despuds de la transmision posiva,  Los anticuerpos de la -

reaccidn Meinicke (MKR 1) y las IgM no pasan de la madre al feto, por lo que su -

demostracion clara apoya la sospecha clinica de la lGes congénita. Se hallan sero

reacciones positivas inespecitficas en la sangre de las embarazadas, en la del corddn

umbilical y sobre todo, en !a retvoplacentaria. Los lactantes mayores pueden pre-—

sentar esponténeamente una seronetatividad; la infeccion persiste, manifesténdete -
de nuovo en perfodos ulteriores de la vida.

El tratumiento de la lUes congénita se realiza con penicilina, adminizstrandu~
por via intramuscular 60 000 v, 1. de penicilina G/kg/dla, durante los dos primeros

meses de vida, sdlo bajo lo forma de 2 inyecciones diarias, ya que el antibidtico es




- 77 -

sliminado con lentitud; a purﬂr dol segundo mes de vida s aplican 3 lnyecc!onu -

diorias, En caso de quu no huya monl'fuh:cioncs orgénicas se pueds realizar el tra

tomiento con penicilina oral a la dasis diaria de 80 000 U. | ./kg. Cuando es defi~

ciente esta terapéutica, se obsarvan répidamente los sTntomas luéticos incluyendo -

las manifestaciones viscerales y meningeas; las seroreccciones se negativizan hacia

los 3 0 4 meses o hasta los 9. El culdado de los lactantes debe ser especial para ~

avitor lnfoccib'f\osvbdiglonulés.

Al principio de la terapéutica peniciiinica, puede presentarse una reaccidn
de Jarish~-Herxheimer que consiste en fiebra suparicr a los 40°C., en ocusiones dia-

rreas, ictericia, lnhmlﬂoncion de los fon&mncs Geacs. Lareaccién desaporece -

mdu onin Ic 24c 36 hn., pcro st la paﬂclpac!on oro&t!ca - m& in
tensa, puede estar amenazada fa vida dsl nifio.

En la maycr parte- de los casos no es suficiente con un solo fratomienta, dc-

biendo complementarss con preparados de arsénico o bismuto,  El resultado terapéy

tico debe controlanse por métodos serologicos durante 3 afios y regulormente,  En -~

todas los embarazadas debe controlarse la reaccidn de Wasserman entre los 4 y 7 me

ses del embarazo,  Si las madres padecieron lGes anteriormente, se realizaré como

minimo dos tratamlentos campletos de penicilina, cada uno de ellos con 12 millones

de unicades, el primero antes de los 16 semanas de embarazo, v el segundo on el Gl

timo tercio de la gravidez. Una profilaxia antenota! suficionte protege al nifio ca

si con toda seguridad; no obstante, son necesarios los controles serolégicos luéticos
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HEMIHIPERTROFIA FACIAL

La hipertroflia unilateral de las estructuras faciales y orales puede ser -

1islada o puede estar combinada con el agrandomiento de una extremidad o de 1o mi-

tad del cuerpo. En muchos coscs se presenta con anomallas asociades.  La asimetria
s caal siempre evidente al nacer, aunque puede acentuane durante la pubertad y ca

sa regularmente a los veinte afics, afecta con mayor frecuencia a las mujeres que a =

los vorones.

Su etiologia no es muy precisa, pero se considera que el pape! heredita

tio es decisivo, este Sindrome se atribuye a diversas causes como son:
1) Desequilibrics hormonales .
2) Gemalaclén Inéamplota
3) Anomclfm cranés&n!cas
4) Alteraciones lozalizadas del desarrollo intrauterino
5) Alreraciones linfaticas
6) Alteraciones vasculares

7) Alteraciones neurdgencs

Las alteraciones vasculares y neurdgenas son las més razonables para ex
nlicar tos hallazges ¢linicos,  El pelo del lado afectado es més arueso ¥ de tinte di-
ferente, posiblemante los huesos estdn agrondades, existiendo en la mayorla de los -
coses anomalios en otras extremidades como macrodactilia, sindactilia o polidactilia,

Asimismo, el 15 0 20 % de los pacientes son retrasados mentales y con mucha frecien

cia presenton tumores embrionarios como neoplasia de rifidn, higado y corteza supra-

ranal en niftos,




La lengua esté agrandada y engrosada del lada afectada, las papilas fun

glfoﬁnu estan hfperh‘éﬂccu, los tejidos blandos y duros, como los labios, Gvula, man
dibula y moxilar estén ograndados unilateralmente, existen alteraciones en el trabe--
cvlada. E! paladar es cnlméttl‘co, los dientes temporales rarcmente se encuentvan -
afectados, los dientes permanentes presentan agrandamiento principalmente en el ca_
nino, premolares y primeros molares, el agrandemiento se exceptia en el tercer mo-
lar. También puede hober hiperplasia congénita de una porcidn de los maxilares aso
clados o nevo cuténec de la regidn correspondiente, suele estar localizado en la re~-
gion y distribuido en la segunda rama del nervio trigémino.

Lo asimeiria es provocada por el agrandamiento éseo ocasionando mal ~
ochatén.  También pueden estor afectados vl‘csvhjldq gingivales, se gb..mhmu- :
mohrc!opclcdoycxnhucon pliegues blandos.  Los dientes del lado hipertrofia-
do son anormales en tres aspectos:

1) tamafic de la corona

.2) tamafio y farma de la rafz

3) ritmo de desarrolla

La erupcion y pérdida de las dientes ipsalaterales puede estar adelanta

da de 4 a 5 afies, no todos los dientes del lado agrondedo van a estar afectodos en la

misma forma,  En ocasiones las raices de los dientes estén agrondadas praporcional-

mente, pero tombién pueden ser cortos.

Mo hay tratemienta especifico para esta lesion, salvo los tratamientos~

para reparacion estética. Lo pacientes regularmente tienen un tiempo de vida nor-

mal. Hay clertas enfermodades de los maxilares qus tienen el aspecto clinico da he

mihipertrofia como son la neurofibromatesis y la displasia fibroza de 1os maxilores, -




pero éstas suelen ser faci lmphﬁ_dlfdnnqquds por la falta de efecto sobre el tamafio -

" de los dientes y da.la velocidad da la erupcién.




-8l -

DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL

Lo disostosis mondibulofacial también recibe el nombre de STndrome de -

Treacher Collins o Sindrome de Francechetti. Es un conjunto de anomalfas relacio-

nadas con cabeza y cora, hereditarias o familiares con caricter dominante autosdmi
co con penetrancia incompleta 'y biprislvidod variable.

Se conocen vorias fom@ de este STndrome, los manifestaciones clinicas
Importantes son: hipoplasia de hussos faciales, principalmente de malares y mandiby
lo; fisuras polﬁesr;ﬂes antimongoloides con cholotna en la porcléﬁ externa de parpa
dos inferiores y deficiencia de pcsfof;:u; malformacién del ofdo medic e intemo; ma-
crostomla, paladar alto ° hondido' maioclus!én dentol; fistulos clegos entre los &\90

los de Io onio y d. la,bocc; mdmlcm cﬂ’pleokdl po|o, m\' ccmc prolmgaclan on

fom\c de Icnguu en lo ngion de lu pﬁﬁllc, otras clhmlm del nquciefo y fisuros
faciales.

Este S{ndrome es originado por un desarrallo Incorrecto de la distribu—
cidn de la sangre (desde la roma del primer arco aértico a la arteria estopadica y a
la arteria cardtida exterma) o por una malformacion de la arteria estapédica.

Radiogréficamente se observa que los cuerpos de los huesos malares tien
den a estar muy subdesarrallados simétricomente, o puede haber agenesia de los ma-
lares y falta de fusién de los arces cigom@tices, y ousancia de los huesos palatino.
En la radiografla se observa la presencia de una hendidura palatina.  Puede haber -
hipogenesia o agenesia de la mandibula, hay subdesarrollo de los senos paronasales,

los huesecliiios del ofdo, cdclea y aparato vestibular, pueden ser deficientes.

No hay tratemiento para este tronstorno, el prondstico es favorable, los

paciente: viven periodos normales.
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APLASIA (AGENESIA)

La ausencia congénita de las glandulas salivales principales, es un fend
meno poco c_oiﬁﬁn. Pbg'de foltur‘cuolqu%erd o variq§ g'ands," puede ser unilateral o~
bilqhmlmehh; Esta anomalfa es de eticlogia desconocida y no esté necesariamen -

te asociada con otras displasias ectodémicas,

Una de las mayores molestias que tiene ai paciente con este defecto a3 ~
la xerostomia o sequadad de la boca, que llega a ser tan intensa que requiere la cons

tonte mgesﬁande ogua durante - el dl'ﬂ_:y en particular durante las comidos. Ch'n!cg_

mente la mucosa se presenta lisa, seca o a veces guijarrosa, con tendencla @ acumuy-

lar residucs. Los pacientes también presentan en forma caracterfstica ol resquebraja

‘mienfo de lcs Iobios y el fi summlomo da Ias comtwms.

ousonclo de sahvu y !u folfu dc «accldn de lavado concomitante, per-
mite la acumulacidn y el estancomiento de residucs de alimentos alrededor de los -~

dientes, lo que ocasiona carfes irrestrictas y la pérdida temprona de la dentadura pri

maria y permanente. Regulammente las coronas dontales se observan destruidas por -

caries gun antes de que se concluya la erupcion, Este tipo de caries se asemeja a -

las que se observan en pacientes cuyas glandules salivales fueron iradiadas, a propd
sito o inadvertidamente, en el trotamiento de tumores bucales o peribucales y en -

quienes invariablemente scbreviene la xeratomia.

No hay tratamiento particular para esta afeccidn, excepto la escrupulo

sa higlene bucal para tratar de reducir la carles y conservar los dientes el mayor -~

tiempo posible,




DISPLASIA CONDROECTODERMICA

(STndrome de Ellis—van Creveld)

Esta rara enfermedad es una forma de displasia ectodémica, aunque sin
relacion con la displasio ectodémica anhidrdtica hereditaria. La enfermedad se -

hereda como caracteristica recesiva autosémica.

La displas_ia condroectodémica se mifucteriza por una cantidad de tras.
tomos ectod@micos, incluidas anomalfes de utias, dientes y pelos, asf como condro

displasia, polidactilia y o veces cardiopatia congénita., Asl, estos pacientes son -

todos ananos acondroplésices con una variedad de defactos adicionales. Las ufias ~

y los pelos suelen ser hipoplésicos, aunque estos itimos pueden ser nomales, Los

brazos y luphmcs son cortar y gruescs. -La polidactilia bt lateral afecta’a manos=: -

y i ocastones o los ples. - Hay miicha ofras malformaclones,

més constante es una fusion de la porcidn media de! lablo superior con el margen -

gingival makilar, lo que elimina el surco mucolateral.normal, de esta forma la por-

cién media del lablo superior es hipoplasica. Los dientes de nacimiento, dientes -

primaries brotados prematuramente, son frecuentes; asl como la ausencio congénita-

de los mismos, sobre tode en el segmento mandibular anterlor.  E! brote dental sue~

le estar retardado y los dientes erupcionades son defectucsos, pequehics, do forma -
cdnica, distribucion Irregular y con hipoplasio adamantina.  En algunos casos se -

presentan dientes supernumerarios.

No hay tratamicnto paro esta enfermedad, y algimos pacientes muoren-

en la nifiez temprana.

ounque las anormali=

‘dades cdrdiAagns‘exi‘sfen solo en alrededor de la mitad de los coscs. El signo bucal
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SINDROME DE GARDNER

El STndrome de Gardner.es un complejo nosoldgico, comprendiendo lo -
siguiente:

1) Polipesis del intestino grueso
2) Osteomas en huescs largos, créneo y maxilares

3) Quistes epidermoides o cebicecs, particularmente en el cuero cche-

Hludoy la .espolda
4) Desarrollo ocasional de tumores desmoides
5) Dientes supernumerarios y permanentes retenidos

Esta enfermedad se debe a un gen plecirépico Gnleo con pavta:de heren

cicdom!nmh aitosémica con penetrancia completa ycxpnslén vorloblo. " Se pue-
den encontrar también fibromos, fibrosarcomas, lipomas, lejomlomas meicntirléos, -

y odontomos,  Generalmente se presentan.an plel, Sistema Gostrointestinal y regién

bucal y facial. En piel se presentan con fracuencia quistes epidarmoides de inclu-

sidn, pueden estar localizados en cara, tronco, extremidades, apareciendo regular

mente a los 18 afios do edad.

Los tumores fibrosos de la piel se desarrollan en la clcatriz abdominal -

posterior a lo cliugla de colén o aparecen en piel independientemente de cualquier

intervencidn quirrglca, En cosos de scspecha por la presancia da tumores desmoi-

des, quistes epidermoides en piel y una intensa respuesta proliferativa de tejido fi~

broso, se debe llevar a cabo un exémen de colén para ratificar sl existo alguna alte

racion,

En el Sistema Gastrointestinal la existencia de pdlipos méltiples da co-
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l6n y recto con tendencia notable a una rapida degeneracion maligna, es caracterfs-

fica de este STndrome. Hay poca tendencia de alteraciones en e Intestino delbado,

los palipos pueden aparecer antes de la pubertad, pero generalmente se absarvan en =
-la tercera y cuarta década de la vida. Algunas veces hdy fibromas o fibrosarcomas -

‘disperscs por todo el mesenterio, pueden ser Gnicos o miltiples, La presencia de mdl

tiples asteomas en los huesos faciales, quistes gp!ciermo!des de la plol y polipesis md!
fiples del intestino grueso, nos bdcé" iqvpsﬂgd; en purientéi de! enfermo la presencia
de esta enfermedad, principalmente en su localizacién eélica.

Los osteomos mGltiples generalmente son asintométicos, pudiéndose en—

contrar en la region craneal y Facial , precediendo a menuda a la aparicion de péh--

‘may’ de hucos largos que mlon ur Glnfom&ﬁca y se prmnta una doformacion pe--

queha. A nivel micrascépico se cbserva que ol hueso es maduro y no hny degenero-

cion maligna en tumores &secs.

Existe diferencia de erupcion entre ios grupos raciales, teniendo mayor -

importancia les factores genéticos que las causas exdgenas. Pareca que el media -

ambiente Influye sobre la erupcion de los dientes, ya que se obsarva que los nifics ——
que nacen en temporada de Inviemo tienen algunas semanas de retardo en la erupcidn
temporal, en comparacidn de los nifios que nacen en Verano.

Hay predilecclién pa-
ra el brote de los dientes en el sexo femenino.

v Enel hueso ftonhl Y on ambos moxllam, a vccu u oburvan uho- '
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DENTICION PREMATURA, DIENTES NATALES

O PRENATALES

Se aplica el término de dentlcion prethaﬁxu cuando los dientes tempora-

les erupcionan antes del final del tercer mes de-vida, o cuando los permanentes erup

clonan cntes del final del cuarto afio, La herencia es muy importante en este tipo -

de onomalfas y se cree que es debido a un gen dominante autasdomico. Los dientes ~

natales o neonatales se refieren a los dientes que existen al nacer o erupcionan den-

tro del primer mes de vida, estos dientes son miembros complementarios de un com -~

plemento normal y no son supernumerarios. No hay predileccién da sexo, los dien-

tes d'ectodos son los incisivos centrales Inferiores, ounque no es !nvoriable. Lama

ycrfa do m dien!u utﬁn ﬂmemonh fijodos, pero un poqueﬂo nﬁmro u aflola -

dupu& Hlstologumm se ha cbsarvodo la falta de formacisn de rc\'z, a pesar -

de la erupcién hay gran pulpa vascular. Lo dentina estd formada !rregulormentc y

existe defictencia en la formacién de cementa. Los dientes natales so0 asoclan con

hendiduras faciales que afectan el reborde alveolar, ciclopfa, paquioniquia congé-

nita, oculomandibulodicefalia, displasia condroectodérmica.

DENTICION PROLONGADA O RETARDADA

Es un retardo ostensible en el tiompo promedio de la erupcidn, es deciv,
cuando el diente primario aparece después del décimo tercer mes de vida o cuando -

el primer diente permanente apurece despuds del 7° afio de vida, En acasiones les-

dientes no erupcionan por alguna causa fliica o ambiental, asi como tembién porque

los gérmenes dentales ostén en mal posicidn, Lo pérdida prematura de los dientes -
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temporales, ocasiona que se cierre el espacio e implde la erupcidn nomal de las -

dientes permanentes.

ANOMALIAS EN EL DESARROLLO DE LOS DIENTES

Exdsten anomalfos en el tamafio y forma de los dientes, entre los cuales-

encontramos la Microdoncia, Macrodoncla, Geminaclan, Fusian, dientes supernume

rarios.

La Microdoncla, es cuando los dientes son més pequefics de o normal, -
existen tres tipos:

a) Microdoncia generalizada verdadera

E) Microdoncle genafolizeds relatlva

<) Microdoncla unidantal

LaMicrodoncia gonefc"zoda verdadera, es en lo que todos s dientes -
son menores de ,|° normal, su estructura es normal pero los dientes son més pequetics.

’Lc relativa, es en la que los dientes son normales o levemente menores-
de lo normal, puede ser que el maxilar y le mandibula sean més grandes, dando ia -
impresién de qus los dientes scn més pequefios de lonomal. También se han detec
tado cases en quo se hereda el tamafio de los maxilares de uno de los progenitores y

el tomafio da los dientes del otro progenitor.

La Microdoncia dental, es una anomalia muy comin que afecta con ma-
yor frecuencia o los incisivos laterales superiores y torcoros molares superiores, asi-
mismo ostos dientss se encuentran entre los que falton con mayor frecuencia, conjun

tamente tamblén los que pueden faltor son los premolares superiores e inferiores, oy~

tos Gltimos, rara voz presentan microdoncia. El lateral concide es el que ofecta al




laterol superior, su superflicle malcl y distal con\m'gon hacia incisal y la rafz es més
corta de lo normal,

La Macrodoncia, es lo opuesto a la microdoncia, los dientes son més -
grondes de lo normal, se presenta este tipo de anomalla en la hemihipertrofia facial,
gigantismo hipofisiario, también Influyen factores hereditarics por la disparidad on-—-

tre ios maxilnres m&s pequefics y los dientes mis grandes o ligeramente agrandados.

La Geminacién, es una anomalia que se origina en un Intento de divl -
sién de un gérmen duntario Onlco por la Invaginocian, de lo cual resulta la forma =-
clén incompleta de das dientes, por lo general la estructura esté constitulda por das

icu’onus npcmda pol' eolnploto o Ineamlotcmnh hnhndo unu tolc rul'z o un eon o

rod!cula', so ‘chserva en d‘lonhs hnporola yv.nn a!guna casos pmsonton ten -
dencla herod‘hcﬂa.

La Fusidn, se origina por la unidn de dos gérmenes dentales normalmen-
te separades y de acuerdo con la fase de desarrollo de los dientes en el momento do-

la unidn, la fusién es completa o incompleta. Se piensa que alguna fuerza o pre -

sion fisica produce contacto entre los dientes en desarrolio y su fusion comsecuente.
5! lo union se lleva a cabo tempranamente o antes de la calcificacion, las plezas -

pueden estar unidas completomente, formands un diente Gnico grande. Si el con-=
*

tacto de los dientes se produce cuando una parte de la corona dental ha completado
su formacion, puede haber unidn de las rofces solamente, pero siampro hay confluen

cia dental en la fusién verdadera. La pierza dental puade tener conductos radicula

res separades o fusionades, y la anomalia se presenta tanto en la denticion temporal

como en la permanente.
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Afecta los dientes nommales, as? como tamblén puede producine entre -
un dlente noma! y un supemumerario, como en el mesiodens o distomolar y es de -

‘tendencia hereditoria. La concrescencia es una forma de fuston.

En los dientes supermumerarios pusge haber tendencla hereditaria, pue -
den semejarse o lcos dientes del grupo ol cual perfenecen o tener poec slﬁliltqd, e~
gulormente son més pequefics que los normales.  Se pueden ancontror en cualquler -
sltuacldn, pero es mas comGn el mesiodens, que es un diente situado entre los eehﬁg
les supericres, pudiendo ser Onico a doble, brotado o n!onhioi en alguncs coscs in-
vertido, dicho diente es pequefio, de corona conoide y rafz cortg; s transmite como
rasgo mendeliano recesivo con follu de ponotrucién cn ulgumn generaciones, .

d‘“"'d‘“‘fﬂf ‘moler; sele ser un diente pequefio, pero mﬁlin'puodo ser -
nomal, asimismo, se puede detectar un cuarto molar inferior, pero es poco comén.
Los dientes que continGan en frecuencia son los paramolares superiarss,

premalares inferiores e incisivos laterales superiores, algunas veces también apare--

cen premolares superiores. El paramolar es un molar superior pequefio y rudimenta

rio que se sitGa por vestibular o lingual de uno de los molares supertores.

Los dientes supernumerarics son menos comunes en la denticion tempo—-
ral que en la permanente, debido a la situacién adicional de las plezas supemume-
rarias ocasionan mal pesicidn de los dientes adyacentos e implden su erupcién,  En
la disostosis cleidocraneana es caracteristico encontrar dientes suparnumerarios mal

tiples, muctios de ellas retenidos.




TAURODONTISMO

Es una anmlfa dental en lo cual el cuorpo dol dlente estd ogrundado-

; ol t‘rm!no ysu aplicoclon dor!von de |a simﬂlwd de estos-
d!ontacon los animales ungulades o rumlunm. Se emmclan dlvemu causas de es-
‘ta anomalla, entre los cuales tenemas:

1) un eor&chr upeclal!zodo o refrdgrado

2) una pavta primitiva

3)un rmgo rnendolia\o reces!vo

-4) yna ccrucferfsﬂca atévica

una: mutacién daﬂvodo de la doﬂclencia odontobl&ﬂca durante la -
denti

,Tcmbiin se. dlcc quo 0| hurodmto te produce porquo la vaina epitelial

du Hetwtg, no se mvog!no cm el nlv.l'heﬁzmtal' adccuodo

Aporere en dlentes pflmorios o penmnentes, aunque et mbs corln en -

dientes permanentes. Las piezos afectados son casi invariablemente molares, a ve-

ces uno solo y en ocasiones varias plezos del mismo cuadrante. Los dientes apare——

cen en forma rectangular ¥ no se afinan hacia los ralces, la cdmara pulpar es extre-
madamente grande, con diémetro oclusoapicul mucho mayor que el normal.  La pul
po carece de la construccidn caracteristica en la zona cervical y los rafces son exce

sivamente cortas.  La bifurcacion o frifurcacién se encuentra a unos pocos milime-

tros de los pices radiculares.  No necesita un tratamiento espacial.
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ANOMALIAS DE LA ESTRUCTURA DENTAL

Los dlentes en sus componentes calclficados pueden presentar anomalfas

en su mineralizaclén, que se conslderan como anomallos estructurales, pero que pue

den modificor el tamafio, forma o color de los dientes.

Los causas de las anomalios estructurales pueden ser hereditarios o om--

bientales, y tienen las siguientes caracterlsticos:

1) Las anomallas estructurales hereditarias generalmente aofecian a las -
denticiones primaria y secundaria, mientras que las anomalfas amblentales afectan o
la denticién primaria o a la secunderia, o sclomente o dientes determinados.

2) Les lea estructurales hereditarias en general ofectan al esmalte
©ala dentina, mlentros: que los anomolfos amblentoles afsctan ol esmalts y o la. -
dectine, “

3)ix anomalfas estructurales hereditarlas suelen cousar una orientacién

difusa o incluso vertical de las alteraciones, las anomalfas estructurales ambientales

w3tén dirigidas sobre todo horizontalmente.

TIPO 1: HIPOPLASIA DEL ESMALTE CON HIPOMINERALIZACION

Al tener lugar la erupcidn dental, la corona se cbserva con forma nor—-

mal. Durante la erupcian o poco tiempo después, el esmalte presenta un color anor

mal que vo de manchas blances, amoarlllas, rojas o marrones.  Dichas manchas au--

mentan al avanzor la edod, osi pués en la edad adulta 1os dlentes son marrén obscu-

ro. El color varfa en diferentes dientes, los que menor camblo de coloracion presen

ton son les incislves mendibulares.  El esmulte se va perdlendo en diferantes perio-

dos y evoluciona més rapidamente en presencia de procesos cariosos o por los compo
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nentes quimicas de la sallva o do los alimentess.  La hipomineralizacisn tene ma

yor frecuencia en las superficles lablales de los dlentes anterlores y cispides de los
molares, en lcs dlentes por su cara lingual casi no se presenta dichn descalclficacion
a pesar de ello la farmaclén de carles no & muy Intersa.

Radloléglcamente, se M& que el borde entre esmalte y dentina no -
ost6n blen definldos, la forma y tamatio de los dientes no estan alterados.

Las earacterlsticas potoléglcas son que la substancia interprismética ey -
16 engrosada, les prismos estén bien definidos por ld mineralizacién, en cortes histo
légicos se cbservon defectos del esmalte y Ics prismas pueden ser de color amarlllo -
dorado, se han encontrado formacianes fibrilares en la periferia del esmalte con una
cutfevla atipica que cubre la wp,rﬂclg de éste.

Hay dos 1pos especiales como el de hipomaduracisn del esmalte y ofro -
tipo especial que se extiende por la supﬂf‘iclo lingual y principalmento en dientes -
desiducx, se heroda con corficter dominante autosdmico.

a) transmlsion dominante autasdmica, un &rbol genealdgico muestra que

los dientes de los miembros de una fam!!ia varfa significativamente en aspecto, ha -

Hazgos clinicos y alteracion histoléglea.

b) transmision recesiva autosdmica, se ha cbservado en hermanos con -

progenitores normales.  El genctipo no es muy preciso, pués puede haber nueves mu

tantes de tipo "a" o con herencla poligénica.
c) transmisién dominante autosémlca con displasia oculodentodigital, -
hay alteractén pareclda a la amelogénests imperfecta ssoclcda con micreftulmos, na

riz deigada con ventuncs nasales delgadas, sindactillas y camptodactilla de el cuar

to y quinto dedos. Durante la erupeién se observa que ol esmalte es hipopl&ico.
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TIPO 1I: HIPOPLASIA O APLASIA DEL ESMALTE

Ocurre con menas fracuencia que la hipomineralizacién, en esta anoma~
Ifa existe algin grado de hipominsralizacién, hay variaciones en el aspacto del geno
tipo.

A) Traremision dominante ligada a! cromasoma X con mordida abierta:
Un varén afectado fransmite la anomalfa a todas sus hijos pero a ninguno de sus hijos,
ya que el vardn da su cromosoma X sdlo a su descandencia femanina, La hembra -

afectada transmite el cardcter a la mitad de sus hijos y o la mitad de sus hijas; por lo
que estarGn més ofectadas los hembras que los varones.

Les dientes presentan un aspecto cllnico diferents segin el sexo, ‘en los

varones la superficls de los dientes se encuentra lisa, dura, omariilentos y briflante. -

El ‘contomo dental s anormal, el dtémcho-nayor d.lu cnronc se ancusntra en el

cuello‘poryfulfa de esmalte. Histolégicamente sa cbserva una cuga delgada y clara,
parecida al esmalte, que contiene estructuras fiiiformes ﬁﬁco mineralizadas con res~-

pecto a la porcion clara.  En los hembras afectadas se presenton alteraciones que von

de hipoplasia a aplosia del esmalte completa, los coronas estén menos manchadas que
en los varones, la distribucion del usmalte no es unifarme, y muchas veces se forman
ondulaciones verticales en la superficie.

A veces hay pequefics canales con detritos

y producen manchas marrones.  Hay una hipStesis segin la cual los hembras heteroci

goticas serfan un mosaico para esta anomalfa.

Radiolégicomente se observa reducclén dal espesar del esmalte. Histold
gicamente so observa aberracién en la direceldn de los prismas del esmalte, tens un
aspecto de porosidad, los panachos y laminillas son muy visibles por debalo dal es—

molte, no hay sumento en la dentina Interglobulor como en las hipoplasias roquiticas
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La dentina parece estar mineralizoda normaimente en ambos sexcs, pero
el esmalte presenta caléificactén de Intensidad varicble. Aparece moclada con -

mordida ablerta palblmm debldo a un desarrollo anomal del créneo. El grado
de mordida ablerta varfa mucho.

B) Tronsmisién dominante ligada al cromostoma X: Mo es muy precisa, -

se presenta sin mordida ablerta.

C) Transmisién dominante ligada al cromatoma X: No es muy precisa, -
hay una descripcion de dientes (marron hasta marrdon cbscuro; dientes deciducs cosi ~
stempre blancos), defactos del esmalte en un nifio, pero no en su hermana, un varén
‘shectado franamite en la tercera generacién los dientes marranes o fodas sus hiles, e
to a ninguno de sus hliu.

D) Tronsmiston dominante autesdmica: Es una forma oplésica; este tipo

no esté ligado al cromasoma X.

E) Tronsmisian dominante autosdmica con efecto pleiatrépico (efecto fe~
notipico miltiple de los alelos simples), forma aplésica. Se describia en una familia

con defecta de esmalte heredada de forma dominante. Los dientes eran amarillo ma

itdn con superficle dura y lisa, la curvatura de los coonas en los superficles proxima
les faltaba.

Radlograficamente no se observaba esmalte en dientes retenidos o erup-

clonades.  Histolégicamante este tips de esmalte se dbservd con eiomentos estructy

rales nomales. Esta anomalia se haya asoclada a retencion de varios dlentos, afec

ta principalmente a les segundes y terceros molares y con menos frecuenclia les pro-
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molares y canincs.  Los dientes retenidos se encontraban en pasiciones anormales,

ptid!ondo ocurrir fa hipodoncla e‘hbl;‘nrdoncla.

F) Transmiston dominante autosdmico; forma hipoplésica: En el esmalte-
Hpopl&lco de este ﬂpo de anomalla no se presentan los surcos y crestas verticales, -
ilno que ctbn un!fonmmenh la corona, ﬁene pequefias depresicnes que pueden es-
tor situadas por encima de la dentina y a su vez la dentina y el detrito plerdaen su co
Icr y la corona presenta una mancha, ésto no es muy frecuente. El grado de defi--
clencia es varlable en los miembros de la familia afectada. . El esmalte es més grue

so en labial que en lingual, la reduccion en la mineratizacion que se cbierva en la~

substancia inhrprhm&ﬂeu se mcnmah cano um gmnulaclon do los prhma. Enle .

d:nwnn mmiu olsladc de mlfc dalga,
do con estructura nermul y Io capu Iomolor de -analte as pcnc!do a cemento acelu-

for. En este fipo de anomalia a veces puede ocurrir transmisién iegular.,

G) Transmisidn recesiva autosémico; forma hipoplésica: Se han observa
do casos muy poco frecuentes, en este tipo el esmalte es delgado, rugmso, omarillo,

pero duro.  Podria ser una transmision recesiva, o mutacion dominante

H) Transmision recesiva autesémica con enfermedad de Morquio: Se he
reda unc mucopolisacarldosis de querctasulfato, los dienter presentan un color gris -
mate y esmalte con fositas, deigodo, con tendencia a desprenderse, las clspides son

pequefias, mal formodas y so observan pequefics diastemas enire los dientes.
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AMELOGENESIS IMPERFECTA

Tombién recibe el nombn dé"displosﬁd odétpuntinu hereditaria, esmalte
pardo hereditario, dientes opalescentes hereditarios paraa. La amelogénesis imper
fectd abarca un grupo de anomalfos estructurales del esmalte que se ottg!nah‘por al-
guna disfuncién del drgano del esmalte. Es por entero un transtorne ectod‘ml’co, -
puesto que los componentes mesodérmices del diente son normales,

La formacian del eimall& normal se hace en dos ’per!odouz el formativo,
en el cual hay d.pam& de matriz o.gamgu,-' y sl de moduracién, durante el cual -
esta matriz es mineralizada, Por lo tanto, hay dos tipas reconocidos de amelogs~
nasis imperfecta, los cuales son:

) hipoplasia edamantin en. la cual se forma una matriz defectuosa

b Hipooaleificacién adamanting, en la cual se produce la mineraliza—

cion defectucsa de la matriz formada.

HIPOPLASIA ADAMANTINA :

Se puede definir como la formacian in

completa o defectucsa de la matriz orgénica del esmalte dental, existiendo dos ti—
pos basicos de hipoplasia: la hereditaria y la causada por factores ambientales.

En el tipo heraditario estdn afectadas las dentlciones primaria y perma-
nente, paro por lo general astd atacado Gnicamente el esmalte; por el contrario, ~-
cuando el defecto se origina en factores ambientales, esté afectada una de las dos-
denticiones, y en ocasiones solo un diente; regularments estdn atacados el esmalte~
y la dentina en cierto grado.

Los divensas formas hereditarias de hipoplasia adomantina pueden taner

diferentes aspectos clfnicos y pueden tener transmisidn dominante ligada a X con -
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mordida ablerta, dominante ligada a X sin mordida abferta, dominante ligada a X
dominante autosémica forma aplésica, dominante autosdmica con efecto plectropico

forma dpl&sloﬁ, dominante autosomica fonna hipbplésica, receslva autosémica forma

hipoplésica y recesiva autosdmica con enfermedad de Morgulo.

Pero generalmente, los coronas de los dientes pusden o no presentor com

bios de coloracién; si lo presentan, varfa del amarillo al pardo éséum. En algunos

casos, la superficie de la corona es lisa y dura, en otros, la superficie es duro pero-

tiene numerosos surces o arrugas verticales paralelos.  En los tipos opl&sicd; ‘ol as-

majte estd ausente o caos! ausente; los dientes tienen un color amarillo de la dentina

normal y la forma regular o normal de estos dientes no esté alierada por la falta de -

esmalte. Los puntos de contacto csién cbioﬂa. En los tipos hlpopl&slea profurn—

‘dos, la wporﬂch do la m‘ﬁcm muhos pu:om - pre

denting se halla expuesta. Los dientes afectados por estas formas hereditarias de hi-

poplasia adamanting, frecuentemante presentan un desgaste oclusal extremo dcbido-

a la ausencja de esmalte o a su pérdida prematura.

El esmalte de estos dientes estarG ausente en las radiografias, o cuando

esta presente, aparecerd como una capa muy delgada, principalmente sobre las pun
tas de los cUspides, pero también en las superficies interproximales. Histologicamen
te el esmalte es defectuxso, muy delgado, con muy poces prismas y sin lominillos.

No hay tratamiento alguno, excepto el destirado a mejorar la estética;

sin embargo, con frecuencia estos dientes no impresionon como marcadamente anor-

males,

HIPOCALCIFICACION ADAMANTINA:

Se conocen doz modos de -
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transmisién: como rasgo dominante autosdmico y como rasgo recesivo autosémico.
BasSndose en las manifestaciones clfnicas, las dividiremos en tres categorfas:
a) Los dientes van del color amarillo al pardo claro, mientras que el es-

malte tiens textura algo cretécaa; hay poco astillamiento del esmalte y zonas bien ~

calcificados en la superficle adamantina y en la union omelocementarla,

b) Los dientes son de color pardo obscuro y el esmalte ﬂom consistencia

casecsa y tiende a quebrane facilmente; puede haber una dclgodo oapa ‘de esmalte ~
duro sobre la dentina de dientes brotodos reciantements.

c) El esmalte es hipocalcificado en zonas especificas de los dientes, y -

tiende a astillarse y a pigmentarse en ssos sitios.

La d!.nm ﬂmon fomu nomol a.undo ctupc!onon, pcm ﬁmn colot-
onomal y cnpocl’o opace; la pngmontcclon tiande a qecntuune con la edod y vorfa ~

considerablemente en los diferentes dientes de un mismo pocienh. El esmclte es ~

blando y se desgasta con facilidad, de manera que, lc dentina axpuesta se gasta con
rapidez, y llegan a quedar a nivel de la lfnea gingival. Sin embarga, estos dientes
no son especialmente propensos a la carles.

Mientros la forma general del diente es normal, por io mencs antes de -

la pardida poseruptiva del esmalte, radialégicamente el esmalte tiene la misma ro

diolicidez que la dentina y con frecuencia no se distingue de ella. Los defectos -

focales son tipicos y se describen coma un ensanchamiento de la substancic intrepris

mética, con prismas adomantinos bien definidos.  Las pruebas de microdureza reve-

lan que el esmalte llega a ser natablemente blandg; sin embarga, ésto varia conside

rablemcnte de una zona a otra del mismo diente. Al ser escaso el contenido mine-

ral, el orgénico aumenta en contraposicion. Tratomiento: mejoromiento estética.




DISPLASIA DENTINAL
(DIENTES ARRADICULARES)

La displasia dentinal es un transtomno raro de la formacién dental que-
se caracteriza por tener esmalte normal, dentina sumamente atfpica con obliteracién
pulpar con un deficlente contraste de demsidad, formacion defectuosa de la raizy -
una tendencia a la patologfa perfapical sin causa obvia. Se transmite camo carfc -
ter dominante autosémico; la patogenia de la anfermedad se relaciona con focos mGl
tiples de degeneracion en la papila dental que nos tleva a la reduccion del creci --

miento y obliteracidn de las paplias, con formacion esporddica de dentina verdadera

alrededor de los focos calcificados. Los d!onm son ds morfologfa y colot normolu,»

l'ay Ind!cia d‘ la tmlucidoz u opolac‘or;ci‘dhllado en lo dcnﬂnogonnh imper
fecto; estd afectada tanto la danticidn primaria como la permonemo, los dientes 38 -
exfolian prematuramente en fcrma oomctensﬂca, aunque su erupcidn suele ser nor -
. la exfoliacién parece ser resultado de la conicidad de las ral'ces‘, asl como de-
los granulomas y quistes que se forman con frecuencia. Al parecer existe una resis~
tencla acentuada a la caries, muches veces las rafces tienen Gnicamente unos mili-
metros de longitud y pueden estar redondeadas o afiladas.
Se observa reduccion en la altura de la corona , los molaras tienan un~
contormo en W y cn la corona o en sl cuelio de la rafz se puede encontrar zonas ra
diotransparentes horizentales semilunares, caosi siempre hay radiotransparencia peri-

apical de tamaNo varicble, du menor o mayor Intensidad, semejéndose a la periodon

titis apical cronica o a quistes radiculares. Como los dientes afectados regular--

mente estdn intactos, se excluye a los quistes o granulomas como factores etiologi-
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cos. Es probable que intervengan productos finales alterados en el desarrollo de la

dentina que influyan sobre las estructuras periapicales. Ef esmalte tiene una estruc
tura y mineralizacidn normal; la capa de dentina adyacente al esmalte apareca algo
ensanchada y contiene tibules normales y sustancia fundomental normalmente mine-

ralizada, por debajo de esta capa normal hay una dentina completamente atipica en

la cual hay cuerpos esféricos y tubulares conectados con una especie de dentina s -

cundaria en forma de escomas. A nivel de la raiz, los denticulos se hacen més pa~

quefics y sin estructura; la rafz esté cubiarta por un cemento grueso que contiene my
chos cementocitos; la zona central del diente estd completamente ocupada por este -
tipo de dentina. La pulpa Faltc;, aunque existen espacios alargados o esfrellados -
que, contienen una red de fibros atroficas y conductos vusculam qu. pudum repre-
tor mm pulpares, cnm Iu eapal namlos y. anormales do dﬁnﬂnu se dcwrrollan‘
espacios c:lfndnccs que aparscen radiotransparentes. La dispasicién globular esfen
ca de la denvﬁno‘ fue observada ocasionalmente en la dentinogénesis imperfecta, su-
giriendo que en la dentinogénesis es pasible que haya una transicion entre estas dos
anomalias dentinales y que la displasia dentinal sea una manifestacién més pronuncia
da de la dentinogénesis imperfecta,
No hay tratamiento para esta anomalia y su pronéstico depende de la -

presencia de lesiones periapicales que deferminen la extraccion del diente.
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DIENTES EN CASCARA

Los dientes en céscara son una anomalia rara, que probeblemente ocu—-

rre en dos formas diferentes, una de tas cuales esté asociada a la dentinogénesis im-

perfecta. Se observd un caso Gnico no asoclado a la dentlnogénesls lmperfectﬁ, en

el cual se estudiaron dientes en cscara sin la coloracion pareclda a mbar y fractu~

ras del esmalte en la denficion permanente. También fue muy significativa la auten

ci de obliteracion de la cavidad pulpar; por e! contrario solamente se habfa formado
y mineralizado una capa delgoda periférica de dentina, da manera que una especie-

de chpsula rodeaba cl diente consistente cosi por entero de pulpﬁ.

Histoléglcomente, el esmah'e oru nomal, aunque la copa delgeda de -
dcnﬁno utubo esifucfumda normulmcnh, pordhﬂdo uh entﬁcht Y cmvlﬂi«\deu
en uno capa de f’bms gruesas que no se parecfan ala denﬁno, lo pulpa contenfa 16

lo manojos gruesos de colégena sin odontcklastes.  Por lo tanto, te concluyd que las

pulpas deciduas no estin muchas veces obliteradas en la dentina opalescente y que -
los dientes en céscara representan simplemente una variacién extrema de la dentina-

opalescente, dajando el criterio general si ésta representaba una anomalio estructu-

ral especifica de la dentina.

Sin embargo, entre los cientes de pacientes que provienen de familios ~
que presentan dentina opalescente, no hay uno solo que no presente en su denticién~

permanente obliteracién de la cavidad pulpor o que presente paredes de dentina del

tipo de cdscarn, Los dientes en céscara también difieren de los dientes con dentina

cpalescente por la falta de defectos de ezmalte, aflojamiento de dientes, factores -

hereditarios dudosos, zonas relativamente anchas de dentina normal debajo del es—-

malte, y cambio brusco en una dentina de tipo fibroso que no ocurre en la dertina -
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opalescente, por lo tanto se considera que los dientes en clscara pasiblemente sean -

una onomalia estructural especifica,

DENTINOGENESIS IMPERFECTA

.béntino.;pdiesunh heraditaria

En esta enfarmedad solo esté alterada la parte mesodémmica de los dien-

tes, difiriendo de la amelogénesis Imperfecta en la caracterfstica que ol defecto es-

de la dentina y no del esmalte. Sin embargo, estas das anomalfas se cmf;.mdcn fre~

cuentemente. La dentinogénesis imparfecta es una caracterfstica hereditaria domi~-
nante que aparentemente no estd ligada al sexo; aparece zon igual frecuencia en va~

fones que en @ui“.' e usocioclonl .nm lc dmﬂnogimls lmptrfccto y lc esh

o on quo ombos dofecta mesodérmicos hendituncn eston bien
identificodes, aunque no se conoce de! todo su modo de tranzmision, coda afeccion -

puede aparecer independientemente.

Clinicamente los dientes varion mucho, su color va de griz a violeta par

dusco o pardo amorillento, pero presentan una tonalidad opalescents o translicida -

poco comin. El esmalte puede desaparecer a edad tempmna por haberse fracturado,

especialmente en los superficies incisales y oclusales de los dientes, posiblemente de

bido a una anocrmalidad en la unidn anielocementaria. A &sta le falta el festoneado,

que tiende a trabar el esmalte y la dentina; en cambio, la unidn es relativaments 1i-
sq; al productrse o pardida temprana del esmalte, la dentina se desgasta con rapidez
y las superficies ociusales de los molares primarios y permanantes se aplanan notoria-
mente.,

Les dientes no son mds susceptibles o la caries que tos nomales.

Radioldgicamente se cbserva una obliteracion precoz parcial o total de-
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las cémaras y conductos radiculares por la formacion continua de dentina. Esto se

cbservo tanto en dientes primarios como permanentes, porque lus dos denticiones son
afectadas por esta enfermedad. Aunque las rofces puedan ser cortas y romas, el ce

mento, ligamento periodontal y huaso de soporte, tienen un aspecto nomal. No -

€3 roro que en un mismo poclonte estén fmctumdas las rafces de vurios dientes.
El cspectn histologico de estos dientes acenta el hecho de que es una -

alteracion puramente mesodémmica. El aspecto del zsmalte es nommal en esencia, -

excepto por su matriz, la cual en realidad es una manifestacion de! transtomo denti

nal. La dentina se compone de tibulos irregulares con amplias zonas de matriz no-

calcificada. Los tﬁbulos tienden a ser de mayor diémetro y menos numerasos que los

notmula en un dehmincdo volumon do dcnﬂnc

En olgunu zonos puedo-ob“m-( ;

'd,c‘;tﬁbqlu, no' son raras los: Inclusionn éelulares, pfobable-

mente odontoblastos en la dentina, .y como se indicd ant&rioﬂuente, la céinara pulpar

por lo general estd cast obliterada por la continua apesicion de dentina, Los odon-

toblastos tienen solo capacidad limitada para formar matriz dentinal bien organizada

degeneron con rcpidez, y quedan atrapados en la matriz.

El contenido de ogua cumenta, mientras que el contenido Inorgdnico es

inferior al de la dentina nomal, por lo que la densidad, absorcidon de rayos X y du-

reza de la dentina tombién son bajos. Lo microdureza da la dentina se acerca mu-

cho a la del cemento, lo que explica la répida atricion de los dientes afectades.
El tratamiento estd orientado basicamente hacia la prevencion de la pér

dida del esmalto y la consigulente pérdida de dentina por dicha atricién.
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ACONDROPLASIA

Es una ofeccion que se hereda como rusgo dominante autosdmico; es un
transtomo en la formacion &ea endocondral dando como resultado una forma de ena
nismo caracteristica, L;s"columnus curtiloéinmcs carecen de df:bo;iclén ordenada,
por lo que no calcifican adecuadamente y no son resorbidas ni namplaiodcs por hue
sos de la forma usuol, dondo como resultado el desarrollo defeciuato de condrocitos

provocando la interfupcion del crecimiento dseo longitudinal ordenado, producien-

‘do por lo tanto el ocortomiento de los huesos.

Esta enfem\edad emp?eza en ol (tero y puede diogncsﬂcone ontes del -

porto; presenta un clevudu fndlco de mortalidad yn qu. cn Ic muyerfc d. los m

o8 nlnos naccn mucﬂa o muonn poco dcspuis, si el puclonh sobuvlv. los f)rimetos
afios dc v:da os muy probable que su tiempo de vida m lu de una persona nomal.
Clmiccmenfe se cbservan las oxtremidodas cortas, bajo estatura, mis~
culos voluminoscs, créneo braquicéfalo, piemas arqueadas, manos pequafias, dedos
cortos y tiesos, suelen presentar lardesis lumbar, region glGtea prominente, abdo--
men saliente, varias articulaciones presentan limitacion da movimiento, por lo que
los brazos no cuelgan libremente o los cottades, no pueden enderazar los codos, su
inteligencia es normal, tienen una gran fuerza y agilidad, Debido a la restriccidn
del crecimiento de la base del crdneo, el maxilcr suele estar retrufdo, por to que -
se observa un prognatismo relativo, produciendo una mal oclusion. Los dientes re~
gularmente son normales, aunque se han observado casos de agenesia congénlta y ~

anomalias de forma.

A los royos X, los huesos larges se observan més cortos que los norma-

les, con engrosamiento o leve forma de palillo de tambor de los extremos.  Los -




huesos de la base del créneo se fusionan en forma prematura, produciendo acorta—

miento y angastamlento del}i for&mcn mdgnbtﬁ; Tamblén se caracteriza por un trans

tomo del cartilago epifisario de huesos largos y costillas, asT camo de ciertos hua-

sos membranosos de la base del craneo.

Los paclentes que sobreviven los primercs afics de vida, regulammente -

viven un tiempo de vida normal.

SINDROME DE DOWN

Es una enfermedad que se caracteriza por terer retraso mental, anoma-

{fas craneales y faciales.  influyen factares como edad avanzade de la madre, ano

maifos uﬁ.ﬂna y ploeonkﬂu, dnncd&\ ama&nicu. g Pucdo haber dos ﬂpou
a) la ﬂ’p!ca iﬂsomfa 21 con 47 cromosamas
b} Gnicamente %amm, pero con franslocaci&a en af . cromosoma
21, denominado tmﬁbiéh STndrome Familiar de Down y transmitide por

un padre portador normal, generalmente nacen de madres menores de -

30 afos,

En los pelmoros afics pueden tener capacidad mental normal e ir decre-
ciendo conforme tramscurre el tiempo; se acompaiia de diferentes manifestaciones -

como frarstomnos de crecimlento del esqueleto en especial del créneo y huesos lar-

os. El desarrollo andmalo del eréneo es el causante de la facies caracteristica
g ’

se observa la cara plang, fontanela anterior agrandada, suturos ablertas, ojos obli-

cuos pequefas con pliegues en el epicanto, al epicanto tiende a desaparecer en la

pubertad; frecuantemente existen alteraclones inflamatorias cronicas de la conjunti
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va y bordes palpebrales, en ocasiones se encuentran cataratas, es frecuente el estra

blsmo, s como el moteado del irls, pestafias escasas y finas, subdesarrollo sexual ,-
anomalfes cordiacas e hipermovilidad de articulaciones. La nariz es corta con el ~

dorso aplanado a consecuencia de la falta de desarrollo del hueso nosal.  Los dien-

tes regularmente presentan erupcidn tardia, también pueden presentar malformacio—
nes como la hipoplasia adamantina y la microdoncia, asimismo, se observan en la'ma
yor parte de los cascs dientes apifiades, mal oclusién, asi como también se han obser

vado en la mayor parte de los casos ausencia de carles. Existe enfermedad periodon

tal avanzada que parece ser que o es da origen local. La boca estd abierta, hay -

prognatismo frecuente, suslen presantar macroglasia con protusién como consecusn-
._clo de la ptqu.ﬂoz dc la euvidad buecl y do la b!poplmlo -u\dbuhr Io lm
'cﬂﬁ ﬂsurodu d.btdo ala succion ya i la mplrcclon bucol cl panJar es alto.

El cuello es corto y anche, en la !nfancm_ suele monifutams una hipotu

nfa generalizada a causa de la hipotonia de los msculos abdominales, acompatéinda

sa con frecuencia de diastasis de {os rectos y de hernia umbilical. Las extremida--

des estin acortadas en las falanges, por lo que las manos y los pies son anchas, pla-
nos y cuadrados, el quinto dedo es proporcionalments més pequeio y tiende a tomar
una curvatura hacia dentro, estin aumentades los espacios entre el lo. y 20. dedos
tanto de manes come de pies, en los pies ésto se acompaha a menude de un pliegue~
cuténeo preminente y de sindactiita pareial,

Existan frecuentemente anomalios en los feucocitos y la Incidencio de -
leucemia en esta Sindrome es de 10 a 20 veces mayor que on la poblacidn general

SI no existen defectes congénitos impertantes y al paciente recibe los -

cuidodos médicos adecuades, la duracion de la vida puede aproximarse a la nonnal




- 107 -

PICNODISOSTOSIS

Es un Sindrome constituido por csteopetrasis (osteasclercsis fragi! genera-
lizada), enanismo, ogenesia parcial de las falanges terminales de manos y ples, ano~
malfas craneales como la persistencia de fontanelas y falta de cierre de las suturas -

craneales, abolladura frontal y occlpital, asi como hipoplasia del éngulo de! maxilar

Inferlor. Se hereda en forma autosémica recesiva., Lo estatura en edad adulta es re

ducida o causa de la cortedad de las extremidades, el tronco no estd acortado, y es -
algo estrecho, los falanges terminales de los dedos de manos y ples estn acortadas y

ensanchadas, el mentdn retraido. La cabezo debido al abultamiento frontal y occipl

tol parece ser mds grande, la olos s d:urvm con. ncloroﬁeos mles y cxoﬂulmu.

El cr&noo ,“dolicoe‘fulo, lu :uhuus y fontcnelas gommlmonte utﬁn
abwrfus, pdnmpclmente lu pariofooccupital las huesos de la baveda son delgados y
densos, se ebservon defectos craneales principalmente en la region occipital y el vér

tice de la cubeza estd ligeramente aplanado. Lot senes paranasales especialmente -

les frontales son hipoplésices e inexistentes.

Radiograficamente hay aumento de opacidad principalmante en los hue~

sos largos, calumna vertebral y base del créneo, por su frogilidad los huesos larges -

estn expuestes a la fractura,

Laos manifestaciones bucales son la ausencia del dngulo mandibular que~

porece ser un signo patognoménico. Los huesos faciales estén subdesarroliades, la -

erupclon dental es prematura o con ausencia congénita, mal oclusién, y en el pala -

dar se observa un surce.  El Diognastico Diferencial so establoce con 1o disesiosis -

cleidocranea!, con acroosteolisis (reduccion prograsiva de la estatura).
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DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL

Es un STndrome caracterizado por la falte de desarrollo y coleificacion -
de las claviculas, doformldodes del créineo y ﬁqcﬁenm anomalfas de los tejides ~
@secs y dentales.  Se fransmite como rosgo dominante autssdmlco. Esto enfermedad

ofecta primariamente los huesos que se forman deqh’o de membranas, como en el ca-~
so de! créineo, huescs de lo cara y claviculas, pudiendo presentar anomelfas del do~
1arrollo de cualquier grado, desde la falta completa hosta defectos de calcificacion

en sus extremidades; los pacientes que carecen de claviculas o con un desarrollo muy
insuficiente de las mismas, muesiran una extraordinaria movilidad de los hombros —

que en ocasiones pueden llegar a tocar en la ITnea medio,- son frecuentes la .scollo-'

:h cifeuls y lordoshs, Iunbﬁn se pnunton dofomldodu dt eo]a tor&ciou, polvh U X
chc y dofonnoda con faltu de alf'eac!on de lu sfnf'us y dc lo arﬂculacnon sacro

tliaca. Se diagnostica por el aspecto del indivfduo, la exploracidn fisica y los ra~
diografios.

Se presenton cambios en dientes, cara y créneo; el créneo se acorta -

acentudndose las eminencios frontal y parfetal, con frecuencia la nariz se ensancha

en su base y el puente esid deprimido. El maxilar superior es pequefio, asl como ~

los senos nasales accesorios que puedan faltar por completo, el arco del paladar es

estracho y alto, existiendo en ocasiones una hendidura &sea, que puede incluso -~

abarcar tejides dures y blandoes,

Regularmente, la erupcién dental es tardia, conservandcse los dientes -

de la primera denticidon més tiempo del normal, n% es rarc que gran paite de la se~-~

gunda denticion estén retenidos; es comin encontrar dientes supernumerarios que

tampoco erupcionan,
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El prognatismo, la retencidn de la denticidn primaria y la falta de los -
dlentes permanentes tienen como resultado problemas graves de oclusién que rara -

vez se corrigen. Los dientes presentan anomalfos de tomafio y forma.

DISOSTOSIS FIBROSA DE LOS HUESOS

Este Sfndrome recibid el nombre de Osteftis fibiosa focal, Sfndrome de

Albright, Enfermedad de Paget Juvenil y Displasia fibrosa monostsica o pollostdsi~

Los pacientes que estan afectados por esta snfermedad, pueden presentar va—

rias caracteristicos aparentemente desligadas unas de ofras:

a) alteraciones de! esqueleto que afecten unw@”ﬂ?“h"‘.”?"v © Yodos-
ellos

'b) manchas pigmentados en la piel

c) precocidad sexual y somética

, Los lesiones esqueldticas suelen ser la caracteristica més notable y no -

es raro que se limiten a los mandibulas,  Esta enfermedad es més frecuente en nifics

y adultes {ovenes. Parece ser que se debe a un defecto congénito en el hipotdlamo

y presenta predileccidn por el sexo femenino.  En sus primeras etapas se manifiesta

con hinchamiento y encurvamiento de huesos larges, o por fractura espontdnea, en-

ocasiones se dascubren en forma accidental las lesiones teas, al tomar radiografias

con otras fines, Estos focos esqueléticos de displasia fibrosa se observan como zo-

nas inexplicadas de rorefaccion o Greas de osteTtis condensante, regularmente son -

unilaterales, Esta displasic puede presentarse inicialmente en los maxilares, otras

veces se limita Gnicomente o los tejides bucales, lo habitual es que la displasia fi-
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brosa de los maxilares se descubra accidentalmente durante una serle radiografica ru~

tinarla de dientes. El primer sintoma puede ser hinchamiento o protrusion de los teji

.dos bucales.. A los raycs X se oburvu una delgada capa de hueso cortical tiso a ni-
vel de la zona afectada, con falta de detalles trabeculares en las lesiones de escasa-

opacidod. Los zonas alternadas de alta y baja opacidad son caracterfsticas

Se pucden ancontrar en estas lesiones quistas de tamafio variable, fos —
cuales pueden ser causados por las licuaciones de tejido conecﬂvo} hemorragia, dege
neracién por transtomos de la frrigacion o consecuencia de la fibrosis, lo lamina du-
ra de los alvéolos queda blen definida y no se u!'rerd, las zonas de mayor opacidad -

suelen sar de cardcter metaplésico, con hueso de tipo fibroaso.

El Diagnéstico se basa en Ias rudiograffas do huuot y blopsios, la qui'ml-

ca. mgumeo mle ur normc-l solc quc so oburvu c-crfc ouman o de Ia fu uhso al-

oulma, chmoanente lot teiida en esk: zona de rorefaccion son de color blanco o par

do, dando una sensacidn de fibras o de granos,

Su ~a-amiento consiste en una intervencion quirirgica, en ocastones por

razones de estético. La intervencion quirirgica se contraindica en nifics, ya que -

puede altorar el desarrolio y crecimiento de las zonas ofectadas.
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PRO GERIA

(SINDROME DE HUTCHINSON GILFORD)

Es una combinacidn de snanismo, inmadurez y seudosenilidad a causa de
una forma peculiar de hipermetabolismo; los pacientes con esta enfermedad presentan

un estado de edod avanzada y mueren por una afeccion coronaria generalmente en la

segunda década de la vida,

El nino al nacer es normal, su peso corporal es bajo, el crecimiento es~
normal hasta que alcanza un afia de edad y a partir de entoncaes se detiane hasta los~
diez afics. Durante el segundo afio, el cabella desaparece y es reemplazado por una

pelusa vallcsc, pierden las cejos y a veces los pestafias, su vox es elevada, Al fie-:

.ml dc lc ptimcra dioudn’ W osfutum n eomo Ic det un niﬂo do tus afict; su Tntell —

genclc es normc! o supenor, !os pacuentes con este Smdrome son muy parecidos.

Esta enfermadod es probablemente trunsmlfida como cmmr recesiva au
tasamico, y se presenta tanto en vorones como en muferes. ln cara es muy pequelia

dando un aspecto hidrocefélico, se observa abolladura frontal y parietal. Hay ve--
nas dilatadas en el cuero cabelludo, las orejos son pequenias y sin 16bulos, la nariz -
es delgada y encorvada, dando el aspecto de pSjaro.  El térax es estrecho y el abdo
men abultado, e observa una ligera flexion de las rodillas.

Lot huesos son delicados y osteoporStices, la maduracion dsea es normal.
Los crticulaciones paquetias de las extremidades estan engrosados y con extension li-
mitado a causa de la fibrosis periarticular, puede aparacer yo en el sexto afio en oi-

gunos pacientes. En el exdmen radiogréfico se observan las falanges terminales cor

tas y puntiogudas. Lo bévedo del créneo es delgada, lo fontanela anterior estg -~
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ablerta, en algunas ocasiones no hay senos frontales, el neurccrineo s refativamen~

te nomal en tomafio y conflguracion. Comstantemente existe coxa valge; las clavi-

culas pueden ser cortas o cast no existen. Hay pérdida de msculo y tejido subcutd
neo, onmvu_c,hgﬁo casos hay lordom progresiva; la artericesclercsls es precoz e intersa
'y se han observado ataques 6nglnosos y accidentes cerebrovasculares a los siete afios

de edod.  En la mayorfa de los casos la muerte sobreviene a los 16 afios de edad,

La plel es delgada y atrdfica, an algunas ocasiones pigmentada, las o

fas son delgadas y omaritias, fragiles, otréficas o pueden faltar. Hay hipoplasia -

mndibdi'a}; el maxilar superior es pequefio, los dientes sualen tener un temafio nor--
mal, puedan estar apretades; pero sin embargo, algunocs pacientes tienen dlonhs de -

forma irregular y en menor nGmero, pues la erupc!on so oncutntm nhmoda o nhnl-:*,{

da. Seha cnconh'ado quo los dienm ui&n teﬂidos de color cmarlllo mun'on con sig

nos ‘microscépicos de alteraciones pulpures seniles; las gléndulos submaxilares son pro

minentes.
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OSTEOPETROSIS

Se conoce también como enfermedad éea marmérea, enfermedad de Al-
ben-debrberg-, ostecsclercsis generalizada, Esta enfemmedad se caracteriza por un
aspecto esclerdtico difuso, homogéneo y simétrico con amnchomlonto', simulando ~
un palillo de tambor y estriaciones de s extremos en huesos largas.  Se divide en ~
dce formas:

1) clinicomente benigna, heredada como dominante

2) clinicamente maligna, heredada como recesiva

La Osteopetrosis dominante benigna es menos grave que la forma recesi-
va maligna y aparece més tarde en ol curso do la vldo - palbl. qu. clg\ma puclon"i
tes con uh cnfmdod s&rovtvcn hosfc la wicz. La fmcfums potolég!cus con -
frccuencxc mulhples son las mcmfesmcnones clinicas més comuncs, continvando el do
lor &seo, parilisis de los nervies craneanocs y osteomielitis.,

La Osteopatresis racesiva maligna es la forma més grave de la enferme -
dad, es de tipo congénito o neonatal; en casi el 50% de los pacientes asta enfarme-
dad es totalmente asintomética. Entre més temprana sea la aparicidn de lo enferme
dad, més grave es, por lo que muchos bebés nacen muertos o mueren poco después.
Se chserva frecuentemente atrofia éptica, posteriormente se presenta hepatespleno-—
megalia, crecimiento Insuficients, protuberancia de la frente, fracturas patcldgicas
pérdida de la audiclén, pardlisis facial y genu valgum. La muerte de estos pacien-
tes suela ser una consecuencia de lo anemia o infeccidn secundariq; regularmente los

pacientes no sobreviven més de les 20 afios.

En ambas formos de la enfermedad, el proceso esclerdtico difuze abarca
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la mayor parte de huesos’del esqueleto, pueden presentarse en ocasiones lestones me

nos intemas y‘ipm_mos. Asimismo, ambi:_s"fomas presentan pardlisis de los nervios-

craneancs por depdsito de hueso, originando la compresion de dichos nervics. Los—

maxilares son afectados al igual que los demGs huesos del cuorpg.:',_no habiendo distin

cién alguna en la forma maligna o benigna.

Los maxilares estén notublemente reducidos, existiendo una marcada pre
dileccién por la generacion de csteomielitis, cuando la infeccldn se presenta en el -

hueso como complicacidn de una extraccidn dental.  Por la misma frogilidad del hue

s0 se puade camssar fractura del maxilar durante una extraccion dental, oun cuando ~

no se haya efectuado fuerza excesiva. Se ha encontrado que los dientes presentan-

‘alteraciones camo hipoplasia odamantina, defectos dentinales 6 nivel th|cracé|ile'o-'
d.hnc!on dal dmn'ollo todlculcr, poro on la forma benigna’ puede preunhtso o~
no, Los dientes son prapen&os a |a ocr!os, también se presento denticion mhrdcda-

por esclerasis del hueso., Loz cavidades meduiares son reemplozados por hueso y la-

cortical estd engrosada, puede haber considerables variaciones de {a enfermadud

En ocasiones los maxilares carecen de algunas lesiones graves, las cua-

les presentan su desarrollo en otros huesas. Cuando los maxilares estdn ofectados, -

la densidad del hueso puede ser tal que los rafces dentalas son poco visibles radiogré

ficomeiite,

No hay tratamiento efectivo para esta enfarmedod, ni aun disminuyendo

la vitamina D y/o administrando vituminc A,
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QUERUBISMO

También recibe el nombre de Displasia fibrosa familiar de.los maxilares,
Displasia fibrasa juvenil diseminada, Enfermedad qulstica mulﬂrlowloé familiar de los
maxilares, Tumefaccidn fibrosa fomilior de los maxilares, Displasia fibrasa heredita-

ria de los moxilares.

£l Querubisma es una enfermedad rara que afecta los maxilares, no estd

vinculada a la displasia fibrosa.

El témino se emplea para indicar el aspecto clint
co desusada y deformidad facial de los pacientes con esta enfermedod.  Esta enfer-
medad se hareda como cardcter dominante autcsémico de expresion variable, se pre~

senta con mayor frecuencia en varones quc en muleres.

_EI Qucrubhmo u mmlﬂcslu cn lo nlnoz hmpmm, ‘con fncuoncla a la-

‘odod de tres o cuatro afics. Lcs pac:enus presentun una tumefaccion simétrica indo

lora y progresiva de los maxilares, tanto superior como’ unfenor que produce el tipico

rostro ensanchado de un querubin. Lo mayor parte de las veces esté atacada solo -

la mandibula. Los maxilares estdn firmes y duros a la palpacign, pudiendo haber -

linfadenopatia regional resccional, el paladar también puede estar agrandada, na -

hay manifestaciones sistemGticas. Los dientes primarios pueden caer prematuramen_

te y en forma espontinea, ya desde los tres afics.  Los dientes permanentes suelen—

ser defectucsses, con ausencic de muchos y desplazamients, asi como falta de brote-

de los presentes. La mucosa bucal suele estar intacta y de color nommal.

Radiologicamente observamos una destruccion bilateral extensa del hue

so de uno o ambos maxilares con expansion y marcado adelgazamiento de los lami—

nas corticales. El cuerpo del hueso puede presentar un aspecto multitocular y pue-

de ocurrir perforacion de la cortical,
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Tamblén Hega a estar afactada la totalidad de la roma ascendente, aun~
que no el condilo. Con frecuencia se observan dientes no brotades 'y de:plozqdos,
algunos db los cuales aparecen como flotando en espacios de tipo qufsﬁcd, los otros-
huesos del aﬁneo y resto del uquoleto no suelen presenlur oombla anormales, aun -

que én olguna casos se registraron laslones concomitantes an huetus como las costi--

Has y huesos lorgos.

Les valores de ios diversos elementos sanguineos, asf como pora el cal--
clo, fasforo y fosfatasa alcolina séricos, suelen estar dentro de los Ifmites normales.
El tejido de los maxilares afectodos algunos veces se caracteriza por la presencia de
abundantes cantidades de células gigantes multinucleares grandes en un ul'roma co -

nectivo fibrilar lm Y delicado que u muy co en ﬂbroblasfct y.on m sangulnecs -

-ﬂus Ios!oncl hmbl : se dxervan oilulas inflomatorias diseminadas.

Otras veces, hay pocus célulos gigcmtes multinucieadas y 1a lesidn es algamés fibro
sq; suslen verse mtos opltelloles de dientes en desarro"o esparcidos en las lesiones-
y &sto puede confund‘lr el diegnético de la enfermedad primaria al sugerir una neo--
plasio odontogena, ademés es comin encontrarse una banda easinéfila perivascular -
peculiar de los pequefics capllares de la lesidn.

Esta enfermedad progresa con bastante rapidez al comlenzo de la infon-
cia y posteriommente tienda a tornarse estdtico y puede mostrar regreslon a medida -
que el paciente alconza la pubertad, Debe cobservarse paricdicamente la avolucion
del padecimiento hosta que quede estético. Esté contraindicada la radioteropia, -
también el tratamiento quirirgico, aunque en ocoosiones cuando este padecimionto -

pasa a la pubertad se acomeja la corraccidn quirirgica de los maxilares por razones

esteticas,




- 7 -

ESCLEROSIS E HIPEROSTOSIS CORTICAL GENERALIZADA

( ENFERMEDAD DE VAN BUCHEM)

La esclercsis esté caracterizada por una astecsclerosls generalizada con-

hiperostosis de la béveda craneal, maxilar inferior y clavfculas, sindactilia y otras ~
anormalidades. Esta enfermedad se tronsmite como carfictar dominante autosdmico ;
la facies es tpica en la infancia, caracterizada por frente empinada, hipertiroidis -

mo ocular, raiz nasal ancha y plana, mandibula prognética, la circunferencia del -

créneo esté aumentada. El peso corporal y estatura son normales.  Por lo general ~

se ha observodo sindactilia en los dedos Tndice, las ufias de los d.&os esté displ&icas

ulgunas veces; Io sindocﬂllo dc los dodm de los ples s

m*'.. ._’ "
En: lo pﬂmem Infanclo aporoco so«km uuorimum, con mencs frecuen—

cla puede hober una por&lisis del nervio facla! que duranta muche tiempo pueds ser ~

unilateral. Algunas veces hay atrofia éptica, reduccidn de los campos visuales,

trabismo convergente, nistagmo o exoftalmo. Es frecuente una cefalda crénica y -

disminucién de la funcidn sensorial del nervio trigémino, la béveda cranaal estd muy

engrasada, los tablas intemas y externas no se observan en la radiogrofia con exacti

tud. La bume del créineo estd engrosada y el agujero acistico intema y el conducto

dptico se encuentran emsanchades, las cbitas estén aplonadas, la mandibula engrosa

do y el @ngulo obierto, los romos estdn poco atectadas.,  Debido al engrosamiento -

cortical, las claviculas y costillas estén muy emsanchados, los escipulas, pelvis o1-

tén engresadas, loc huesos tubulares ademés presenton falta de modelamiento diafiso

rio. El dedo Tndicw no tiene falange mediu o solamente un pequefio hueso triangu-

lar.  Muchas veces hay complicaciones en la enfermedad de Buchem, como las com
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plicaciones neurolégicas, los cambics faciales se desarrollan lentamente, pero aparse
con en la moya[a en la ugunda dicoda do lu vida a po:or del ensunchomlcnfo man

dﬁmlor la dloma ptoun!nn una oc|usion namal ol duorrollo corporal e inteligen-

cla son namles. Lo mllno que en escloroshuls, la bovodu emmal Io bose del -

créneo son densas; los huesos tubulares estén engrasados en su diéfisis y su superficie
es rugosa.  Hay aumento de la fosfatasa alealina. La esclarostecsis se caracteriza-

por la facles tipica, sordera, franstornos visuales y sindactilia.
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OSTEITIS DEFORMANTE

(ENFERMEDAD DE PAGET) -

Es la resorcidn y apasicién de hueso caracterizado en el estado avonza-

do por pecho hundldd, dorso encorvado, cabeza gronde, plemas arqueadas, brazoc-

larges. Es una enfermedad cranica y los sTntomas aparecen lentamente, los paclen-—

fet se quejan de dolor &seo, ca‘aleos Intenzas, sordera de la Icslon asea de la region
petrcsa del huao fempoml con eanprulén del mrvlo coclear en el ogui-ro, porali-

sis faclal por la presion sobre el nervio facial, vértigo, debihdod y transtomos men-

tales. Se hereda como caricter dominante autasdmico, o3 més frecuente en vgrones

aunque cuando e presenta en hembros es m&-'gmw.-

Aparecs pnduntmnhmnh cn puc!mm mcym do 40 cﬁa, omquq--
tomblen se ha dnurvouo durmte Ia ugunda douadc dc la vlda Los hucsosm&s afcc

todos por #ta son sacro, pelvis, vcmbm Iumbons y fimur, los cambios ocurren més

Intensamante en la regidn de insercion del mGsculo temporal y masetero. Los hue—-

sos afectados son tibios al tacto debido a mayor irrigacién, y son més frégiles, con -

tendencic a la fractura, las cuales son muy frecuentes, cicatrizando de manera nor -

mal, aunque el callo puede ser abundante.

El maxilor se ogranda en forma progresiva, el reborde alveolor se emson

cha y el paladar se aplana.  Les dientes se aflojon y emigran, .bay hipercementosis

sobre las rafces de los dientes, se ho observado separacion de dientes en o zona —

afectada,

Las caracteristicas radiogréficas son variadas y dependen del periodo en

que 36 encontrd la enfermedad. Durante el estadio inicial u osteolitico estd aumen
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tada la densidad del hueso y se observa un ospecto como de vidrio esmerilado prmc:-

palmente u|ndodof de los rafces de fos dientes, Lc l&mina dura desaparece y puede

Wr nso’rclc‘m‘»do chs rafces. Al avanzar la enfermedad, oumonm la actividad os -
tecbléstica y se desarrolla en los maxilares y boveda del crénno, una Intensa mhm-

clerosis que reduce el tomafio de los senos maxilares.  E! restablecimiento alveolar~

durante las extracciones es deficiente,
En algunos pacientes ocurre una degeneracidn sarcomatosa o tumor de cé

lulas glgantes asociado; en varios cosos se ha detectudo chlculos salivales. El esta-

dlo inicial es csteocldstico caracterizado por aumento de radiotransparencic; las hue

sos en estodios més arranzodos adquieren un aspecto de algoddn por Ia formcc!on de -

hda‘eulu‘ dhcanﬂnum, |c euolu‘scn nomplu- :

zodos | por imbiculus gruesas con im&gones lomelam disorﬂculom (mowico de lineas
de cemento).

Micrascopicamente se observan linecs de resorcion o de aposicion &sea.

La médule estd reemplazada por tejido conjuntive laxo. No hay tratemiento especl

fico, se han utilizado hormonas, vitaminas, terapéutice radionte, fluorures, obtenien

do en algunos casos restablecimientos esporédicos.

El prondstico es malo debido a que puede Jegenerar a una neoplasia ma-

ligna, aunque la enfermedad es cranica y lentumente progresiva; rarcs veces es la ~

causa primaria de la muerte. E! diagndstico diferencial 36 haré con la displasia f -

brosa del hueso, hiperparatiroidismo con leslones dseas, osteomielitis subaguda, osteo

mielitis esclerczante, osteofibroma, cstecsarcoma y otras neoplasias como el carcino-

ma metastisico y mieloma miltiple.
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OSTEOGENESIS IMPERFECTA -

La &hégiﬁi'sh lmporf.ch es un frans

nqulmctoso hcndimio-
qu- d’octu cyl dmrollo d-l hildo nquol‘!leo"y cmlun!lvo"' ‘Sus. eurachrl'sﬂcas -

prlncipolu quo se. puodtn prmnhr en comblnocl&n ° ctalodon\ol-\h'son uchr&ﬂea-

czulo;, fracturas Sseas y wdom. Se_ clqlfleu en tres formas:

1) Ostecgénesis imperfecta lital, foma precazmente letal caracteriza-
da por la gran fmgllldod de'los huesas .

2) Osfeopwﬂrosis, el unlco sintoma es la frogliidad Ssea.

3) Trfodudo fmgilldudde los huesas, escleréﬂeus azules y disminucin

La ocurrencla més o menos frecuente de fos tres signas principales se de

be aun g.n domlnonn con efecto pleioirop«co : 'ﬂ'OQrok signos mcnc:s'‘fri‘t:'\uiﬁl"ﬁsE son-

membranas timpénicas azules, moh“dud crﬂculor excesiva, piel delgada transparen-
te y csteoporosis.  El tramtomo estructural de la dentina en la asteogénasis no se di

ferencia claramente de la dentina opalescente. La corona es pequefia, color &mbar

y contiene fracturas del esmalte.

En la Osteogénesis imperfecta congénita, ol esmalte prasenta una estruc
tura y mineralizaclién normaies, la dentina consiste de una delgada capa exterior ca
sl nommai, debajo de &sta se encuentra dentina Irregular, luego una masa de tejido -

de estructura variable entre gruesa y granulosa, después fina, que incluye muchos -

niclecs y fragmentos nucleares.  Se forman odontoblestes y al comienzo de la forma

cién de la dentina parecen tener una forma y orientacian normales, pardiéndose es~-

portaneomente esta normalidad y entonces los odontoblastos yacen en espacios lacu-~
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nores dentro de la dentina trregular, aunque no se scbe aun nada sobre el contormno-
y color de estos dientes, ya que los nifics afectados ge@mlmcnh mueren poco des -
puds de! nacimlento o viven aproximadamente un afto.

En la Osteogénesis imperfacta tardfa, el esmalte es nommal, presentan-
‘dose onormalidad de la dentina, los comblos histoldgicos en ésta se pamcen':u los de
la dentina opalescente, pero algunas veces no hay diferencias claras. En algunos -~
omeos no existe alteracicn dental, lnclqs!ve en caso de enfermedad éeneraﬂzoda in-
tesa. En la dentina opulueénh todos los dientes estén afectados con la misma In -

tansidad, mlentras que en la osteogénesis la denticién decidua muestra alteraclones—

mas Intensos.
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HIPEROSTOSIS CORTICAL INFANTIL

(SINDROME DE CAFFEY Y SILVERMAN)

Este Sfndrome es originado por una anomalfa congénita de los vasas que
triigan los huesos en su poric’sﬂ‘o,“ lo que provoca hipoxia y mc:mh‘ffOCd del tejido
blando suprayacente que da lugara la fomoc!bén subperifetica de hueso nueve; se he
reda como capiicter dominante autosémico. Existe tumefaccian bilateral en el ma:g_
lar inferlor o en clavicula, tibia, clbito, femGr, costlilos, himero y poronii, hay -
formacién de hueso nuevo en el sitio de la lesian, hiperirritobilldad y fiebre ligera.
Esta lesién es de evolucion r&pidq, se ho gbsoNodo 5 semanas antes del nacimiento-

Se caracteriza por una tumefaccfén sensible |ooo"mdo_en la profundi -
dad de los tejidos o por hipercstosis de diverses huesos. La mandibula y clavicula -
son los huesos aofectados con mésbfrecuancio; las lesiones mandibulares se manifiaston
como tumefaccidn facial; la lesidn mandibular es un rasgo caractaerfstico de la enfer
medad. Otros huesos que también pueden estar afectados son béveda craneana, omd
plato, castilla y huesos tubulares de extremidades, incluyendo los metatarsiancs.

Las tumefacciones de los tejidos blandos abarcan miscules profundoe en
las regiones de los huesos afectados como cuero cabelludo, cara, cuallo, tarax y ex
tremidades; algunos de los sintomas no siempre presentes en todos los pacientes son, -
flebre, hiperircitobilidad, seudoparalisis, disfagia, pleuresfa, anemia, leucocitasis,
monocitasls, Mndice de sed imentacion slevado y aumento importante de la fosfatato
alcaiina sérica.  En paclentes que padecivron dec esa lesion en su infancia y median

te estudios periddices se observd que habfa una deformocidn asimétrica restdual de ~
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la mandmbula, por lo general en el éngulo y zona de la roma, algunos pacientes tam

bién presentaban maloclusidn pronunciada. No se observd hipoplasia adomantina.

Radiograficamente el aspecto de la mandibula es llamativo, la lesion ~
puede ser unilateral o bilateral, se observa un engrosamiento evidente y esclerosis «
de la corteza, debido a que el pericstio estd en proliferacién activa,

Su prendstico es favorable y cede sin tratamiento al cabo de varios me -
p

ses o semanas.
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ERITROBLASTOSIS FETAL

Tombién recibe el nombre de enfermedad hemolftica del neonato; €3 con
géntla con carbcter ddthlnonte, en este tipo de onefpin Bemqlfﬂbu Inm'univmﬂa‘, la -

madre produce anticuerpos contra las antigenos eritrocitos comunes del padre y del -

feto. Puede haberse presentado inmunizacion de la madre a este antigeno eritrocefti

co en embarazos anteriores, o por transfusiones de sangre o Inyeccion intramuscular-

de la sangre. Los anticuerpes que con més frecuencia causan esta enfermedad son ~

A" o "B" en el sistema ABO y "D" en el sistema Rh.

La enfermedad ABO se caracteriza por hemoglobina normal o un poco me

nor en el nacimuento, omnfode Ia billn'ubinu indirectu con Icmlcta quo e man'i--

fiesta en Ios pnmeras 24 horas del nocum‘ientc y ‘Gumenta |cnlumenh, aumento en la-

cuenta de reticulocites y nimero mayor de esferocitos en sangre periférica, y prueba

de Coombs directa negativa o débllmente positiva. Esta enfermedad puede aparecer

en la primigravida que no ha recibido sangre por transfusidn ni por via intramuscular,

también la enfermedad por ABO en embarazos ulteriores no aumenta lo gravedad

Los pacientes raramente son anémicos, por lo que el tratomicnto tiene -
como fin conservar la bilirrubina indirecta dal suerc en limites menores de 20 mg por

100, to que se logra por exsanguincotransfusién. Lo eritroblostosis comprende la in

compatibilidad de Rh (D), gue se caracteriza per natable atoque intrauterino, y pue

de cousar la muerte incluso desda la vigésima semana de gestacidn.  Si el producto

nacu vivo, puede mostrar anemia muy grave con signos de hemolisis activa grove,
La sangre perlférica muestra gran nGmero de macrocites, aumento en la cu=nta de re

ticulocitos, muchos eritrocitos nucleados y @ menudo leucocitocis notable,  Puede-
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haber trombocitopenia. En el exSmaen fisico se observan pélidas y a menudo mues--
fron lnmtmllc, y répidomente aporece Ictericla en los primeros minutas u horos
ilupu&» del -mc‘iml_cnto, ‘se ebcervon petequias,

&Igmc; neonatos pertenecen a lo categorfa que se describe como hidro-

pesfa fetal, con insuficlencia cardlaca, anasacra generalizoda grave, colopso vascy

lar periférico y polidez externa. No obstonte sn muchos factantes no hay ataque -

tan grave y muestran sdlo ictericia.  El tipo sanguineo es Rh pasitivo, pero puede a

parecer Rh negativo, pues las eritrocitos estén revestidos de anticuerpas.

En todcs estos lactuntes las pruebas directas de Coombs son posiiivas con
4+, La eritroblastesis fetal pueds manifestorse en dientes a travis del «hp&lh -
ﬂmun colorv-m, pordo o‘oz\l'sl. ‘Lot cortes doptola por dﬁgatn dan ;cacctén po
sitiva a la prueba de la bilimubina. Lo pjg_nnptd‘cién s inklreeca y noafectaa -~

dientes o purhs dentales que se forman luege de la cesacion de la hamélisls después

del nacimlento. Lo hipoplasia adamantinag también ocurre en bordes incisalet en -

dientes anteriores y porcion coronaria de coninos y primeros molares primarics, Aquf

hay defactos anulares coracterfsticos que se denamina jorcba del Rh.  Muches nifics

con esta enfermedad nacen muertos, parc una creciente contidad de los que nacen vi

~vos scbreviven tras e! rcamplazo de su sangre por transfuslén efectuada en el moman-

to de! nacimiento. No se requiere tratomiento para corregir la pigmentaclon den—

tal, puesto que afecta solo a los dientes primaorios y presentan nada mas un peoblema

estético temporal.

El tratamiento general se orienta a prevenir o corregir la anemia grave,

a eliminar los eritrocitos cublertos por anticuerpos, y a eliminar la bilirrubina indirec




ta. El criterio corriente para hacer una exianguinotransfusidn incluys observar bili

rrubina indlrecto mayor de 20 mg x 100, o signos de kemict.c.tyu‘s en cualquier concen
tracién de bilirrubina (los peimercs i!gnos de komlcﬁms son: temblor, problemas pa-~

ra alimentarse, reflejo débil de succlén; y alteraclones da! reflejo de Moro; signos -

ulteriores: llanto chillén, oplstotonos y apnea). Otro criterio para la exsanguino-~

transfusion I?\cl\;yi medir ho_mqolobh_u_! de ungrc dal corddn umbilical, menor de |4
x 100 o concentracion .dc blil@ﬁtm en la sangre del cordn mayor de 4 mg x 100."
La exsanguinotronsfusion suele hacerse por un corbicter umbilical emplean
sangre heparinizada, citratada o recién obtenida. El tiro que més se emplea es-
negativa que haya sido sometida a pruebas cruzodos con el suero de la madre.

Apfodnndcmmh cl dd:h del volumon de sangre del poquoﬂou lnur- :

lnmtu de 5 a20 ml St u-gmploc sangre citratada, puede ser nece

orio dar gluconato de calcio de cuando en cuando durante el intercambio. Se ha

inistrado albimina ontes de la exsanguinotransfusidn o junto con ella, paro faci
litor la eliminacian de bilirubing; ello es Initil en algunas circuntancias, pero en~

trafia un poco de pellgro. Las complicaciones de la exsanguinotransfusidn incluyen

embolia aérea con Infeccidn, sobrecarga de la circulacién del neonato y paro car~-

diaco.

Se hacen axsanguinotronsfusiones ulteriores para impedir que la concen-
tracion de billrrubing indirecta en suerc ascienda o limites mayores de 20 mg x 100
Entre 8l quinto y sexto dins, el higado del neonato suele alcanzar la suficiente mo-

durez para conjugar y excretar bastante bilirrubing y asf evitar su aumento en nivel

mayor de la cifra sefialada, En lactantes eritroblastoticos muy graves o nifics con-

hidropesia fetal, puaden ser necesarias transfusiones pequefias de eritrocitos conglo
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merados como métodos de urgencia en el momento del nacimiento, para cotregir la

anemla grave y la insuficiencia cardiaca, Después de carregir estosproblemas y -

que el estado del pequefio se estubilice, podré hacerse la exsanguinotransfusion,

La aminocentesis con ex&ﬁéﬁ espécﬁqfofqn‘ﬁiéﬁ del lfquid& ‘amnldtico
a nivel de 450 milimicras, sirve para detectar la gmve..dud del padecimlente, 51 se
emplea esta prueba, cabe interrumplr algunos embarazos después de 33 a 34 samanas

de gestacidn pora impedir que el feto nazca muerto.  Con esta misma prueba como-

guia, podrd estimarse antes de la vigesimasegunda semana de gestacidn si sl nifio na
cerd muerto. Por medic de la transfusion mtrautering de sangre en la cavidad peri-~

tonual del feto, han sido salvados algunos nifics, que de otra forme hubieron nacldo

PREVENCION “Las mujeres que han dado a luz a més de un hijo atacy
do de erﬂroblcstéis deben ser orientudas ‘re'spectov ale peligros de futura procrea-w
cién. El empleo de globulina gamma hiperinmunitaria Rh positiva (RhaGAM) es ca
rriente en las primigravidas Rh negatives, para prevenir la sensibilizaciée a Rh.

Gran parte de las células fetales Rh positivas que pasan a la circulacién
materna atraviesan la barrera placentaria en el momento del parto.  La globulina -
gamma hiperinmunitaria al Rh, administrada en este momento (en término do 48 hr,
del nacimiento), destruye rpidamente las células Rh positivas y se une a los sitios-

de fijacidén del antigeno Rh,  En esta forma se impide la {umunizacidn de la madre,

este método hace que la eritroblosteis fetal por sensibilizacion al Rh sea una enfer-

medad evitable.

Si el nifio supero las primeras horos despues del nocimiento y puade con

servarse la concentracidn de bilirrubing indirecta en cifros menores de 20 mg x 100,
el prondstico es-axcelente,
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HEMOFILIA

La hemofilio es una enfermedad hemorragica de gravedad variable, ca-
racterizdndose por tendencia hemorrégica y tiempo de coagulacian pvrolbngddo.‘ la
alteracidn fundamental se debe a una falta de tromboplastina plasmética eficai, dan

do como resultado la utilizacion inadecuada de la protrombina y una lenta forma ~-

cidn de trombina, La hemofilia es una enfermedad hereditoria que se transmite co-

mo rasgo recesivo ligado al sexo, transmitida por las mujeres, las cuales no sen afec

tadas por lo enfermedad.  Existen tres tipos de hemofilia, cada una de ellas difiere

de lu otra por la deficiencia particular del factor de coaguleridn afectado, por lo-
que se closifica en la siguiante forma:
O FACTORAFECTADO -
o fromboplasﬁnégeno del plosma - défictt del foc-
tor Vill (globulina antihemolitica GAH)

Hemofilia B o Déficit del factor IX - Componenie tromboplast?
Enf. Christman nico del plasma (CTP) -

Hemofilia C Déficit ATP - tromboplastinico del plasma

A pesar de que en cada una de esta closificacion estin afectades diferen

tes componentes sanguineos, sus manifestaciones clinicos y bucales son idénticas.
Los varones afectados transmiten el gen a todas sus hijas, pero a ninguno de sus hi-~

jos; los mujeres afectudas transmitirdn el gen a la mitad de 2 hijas y a lo mitad de~

sus hijos. Los pacientes prasentan hemorragio persistents, espontinea o después de

un trauma, aun cuondo lo produzca el més pecquetio corte o abrosién, E: caracte ~

ristica la hemorragia en tejidos subcutdneos, drgancs internos y tejidos de las articu
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laciones, siendo posible que dejen la prqsenéiu de hematomas extensos. Esta enl.’e_r_
madaod suele estar presents desde el nacimiento, pero puede no ser evidente clinica
mente por muchos afics. Lo hemorragio de la .cc;;/idad bucal es fr?wenfe', sobre to-
do la gingival.

Se debe premedicar adecuadamente cuando se van a efectuar extraccio-
nes o alguna intervencién quirirgica, ya que después de &stas se pueden produsir he
morroglas.  En olgunos casos después de extracciones dentales observando aparente-
mente mgulucién., se puede producir lavhemorrogiu en forma lenta y babeante, pu-
diendo durar varics dias o semanas, asi como tambiéi: se pueden producir hematomas
del piso de l:: boca.  Se han practicado extracciones dentales con bandas de goma,
col st alrededor del cuelio ' -

uello del dients.y defan:

Yo cafda del dlenite debido a ld necrosts por presion del ligamento perio~—-
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‘SINDROME DE ALDRICH

Se transmite como una forma recesiva ligada a! cromosoma X, caracteri
zada por tran_chitqpe’nid',:"'eccema,' una Jg_rdﬁsens!b"idad a los infecciones y Hem—-
pos de sangria prol&iéodm, la enfermedad se da salo en varones; las plaquetas pre--
sentan unc morfologia anomal con disminucian de tamafio y variaciones en su forma.

Es fatul en los primeros afies de vida, ya que sobreviene ia muerte por hemarragia o ~
Infeccion. Lo eccema camienza generalmente en la cabeza y el cuern cabeliudo,
son frecuentes los furlinculos, las ofitls medias y las infecclones respiratorios. Se -
observa desde épocas tempranos de la vida una marcada tendencia a las hemorragias~

y ol Gnlco ‘hallazgo de lubomtoﬁo pesitive e |u hanbocltop‘nlu. : S. producon he-

‘<

asene ccnducto gnsh-oinmﬂnd nasalu ¥ gfng!vuies, en occu‘iones se obser

van petequias en piel. Son frecuentes las petequias en el paladar cuando la piel es

normal, La trombastenia es el término usado para dascribir las tendenclas hemorr§ -

glcas debidas a alteraciones cualitativas de las plaquetas
Puede ser un transtorma de tipo congénito o adquirido; en la trombastenia

hemorrdgica hereditaria existe un nimero de plaquetas nonmal, una retraccion del -

cobgulo deficiente y un tlempo de songria prolongado. Esta enfermedad se hereda-

en forma autosdmica dominante, existen trombastenias adquiridas en la uremia y en -
las dispratelnemias; los recuentos plaquetarics son normales y se considera que las ma
nifestaciones purpiricas se relacionan con una disfuncion cualitativa de las plaquetas,
La frombopatia es una enfermedad rara en la quo existen ploquetas de
mafio anormalmente grande con un clitoplasma tosco, granuloso, es posible la existen

clo de una alteracion en la membrana de las plaquetas; los manifestaciones cifnicas-
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de la trombastenia son similares a las de la enfermedad de von Willebrand, pueden

producirse punteades purpGricos principalmente en los brazos y piemas, se desarro

llan facilmente hematomas a consecuencia de los traumas. También se presenton-

gingivorragias, petequias submucosas y equimosis, asf como hemorragias posteriores

a los extracciones.

El recuento plaquetario es normal, perc pueden existir transtomos de -

una o més de las funciones de las plaquetas, existe en ocosiones una retraccion del

cobigulo deficiante, un tiempao de sangria prolongado o una disminucidn ds la con -

versién de lo protrombina.

ENFERMEDAD DE VON WILLEBRAND

Esta enfermedad también recibe el nomtre de Seudohemofilia, Seudo~

hemofilia A, Seudchemofilia vascular o Prpura vascular.  Se presenta frecuente~

mente y se hereda generalmente en forma de un gen autosdmico dominante de ex--

presividad variable, Se cree que la tendencia a las hemorragios se debe a la ca

rencia de un factor plasmético necesario para el mantenimiento de un tiempo de -

sangria nommal,  En la mayorfa de los cases existe un daficlt asoclado al factor —

VIill o factor IX; no existe trombocitopenia y no se conoce ol mecanismo exacts -

por el que se producen las hemarragias. Se cbserva la tendencia a las hemzsrragias

prolongadas a consecuencia de traumas de poca importancia, es habitualmente evi

dente en la infoncia. Se producen hemorragias excesivos debido a pequefios cor-

tes y pequehos golpes que dan lugar a extensos hematomas.  Existe una disminu -

cién de la gravedad y frecuencia de los hemorragias y hematomas después de la pu
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bertad; se ha observado que la epfsiuxis puede presentarse esponténeamente, pero ~
generalmente la mucasa debe sufrir un raumatismo o lesidn para que se desencadene
la hemorragla; Ios hemarh‘osls son raras, En la boca cbservamos’ mo|esl'as hemorra—
gios tros los axtracciones don!u|es, constituyendo una complicacion frecuente que ~

se produce en mas de la mitad de los pacientes, dichas hemorragias en ocasiones son

tan graves que requieren una transfusidn,  La hemorragia gingival es mucho més -~
frecuente que en la hemofilia.

Se determina el diagn&ztico por la histeria y los estudies de lcboratorio,

el nimero de plaquetas es normal, el tiempo de sangria suele ser prolongada y pue -

de varior mucho de uno a ofro momento. La mayor parte do los pacie ntas tienen «

uno pru-bu dofmgmdadoopilor pasitiva; -
tal de coogulacisn y el tiempo de profrombina son nommales, la prueb:: de ta genera
cidn de lo tromboplasting es anormal en aproximadamente fa mitad de fos casos.

Los transfusiones de sangre normal y procedentes de hemofilicos produ—
can un aumento de la concentracién del factor VIl y es posible que los pacientes -

con esta enfermedad tengan la capacidad de formar factor VI pero que carezcan -

de un factor plasm@tico, presente en la sangre normal y de los hemsfilices.

l.o mlrucc!on d.l co&gulo. el ﬂempo to.
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ANEMIA DREPANOCITICA

Es una anemia hemolftica cronicn da tipo heredltuno, transmitida como

coracterfstica mendeliana dominante no Ilgada al sexo, casi oxclusivu de la raza ne

gra; se {e da este nombre por el aspecto microscopico de media luna o de oz de los -

eritrocitos que se encuentran en clrculacidn. Cuando esté presente heterocigotica-

inente solo se manifiestu el rasgo de las células falciformes; cuando es homocigotica

mente se expreso clinicamente como anemia drepanocitica en donde la cantidad de -

gldbules rojos es grande.  Es més comin en mujeres, se observa clfnicamente antes ~

de los 30 afics; el pq‘giente astd débilryr:sxe fatiga con facil!do&,i ol dolor articular es

y cardiomegalid, ofro rasgo caracterfstico es !aconcenhoc!onde eritiocitos en los
vasos periféricos con orltmfosus, con ln consiguiente anoxia 'ooal de los tejides,

Las erisis dmpmoc\'hcm pueder. oeurrir en vorias sutuaclones, como en -

la administracion de anestesia general, probablemente como consecuencia de la me-

nor oxigenacidn de la sangre. RadiogrGficamente los pacientes presenton alteracia

nes dseas, consistentes en una ocsteoporcsis entre leve y avanzada, pérdida 2zl trabe
culado en huesos, maxilares con aparicidon de espacios medulares grandes e jrregulo-

res. Se presenta principalmente en ol raborde alvealar y na hay alteracion en la 16

mina dura y el ligamento periodontal. Los alteraciones morfulégices de nicleos de

células epiteliales en raspades de la mucoso bucal, se observan con agrandamienta -

nuclear, binucleacidn y una distribucion cromética tipica. En rodiograffas de crd-

neo se obser= un aspecto pcca comin con trabécule. porpendiculares que se irradian

desde la tabla interna, la cual da lo imagen de pelos de punta. La tabla externa -




udi‘]diﬁés-do los nifics presantan cavidodes ograndadas, .con corticales-

dolgodas, gn hnto que Tos mismes huescs en adultos son escletohcos y con ensuncha
la canhdad de globulos rofos . ==
desciende hosh un rmllon de celulos © mencs por milfmetro cbico, con menor nivel
de hemoglobma yse observun |as tfplcos erih’ocltos falciformes.
No existe nmgun mtamiento especfﬂco, a excepclon de transfusiones ~
durante la cri;is. El pronestico es imprederlble y muchos paclentes con anemia mue
ren antes de los 30_crios. Los pac!entes que poseen el rasgo celular falciforme tie-

‘nen mejor prmésﬂ@qf_y_ ptxedgq_vtVit un lapso nomal de vida,
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ENFERMEDAD DE GAUCHER

Es un transtomo hereditario del metabolismo de lipidos, es una enferme-
dad cronica localizada en el sistema reticuloendotelial; se puede presentar en una -

forma infantil o adulta, siendo esta Gltima la més frecuente. Presenta varios tipos -

genéticos, se hereda como carGcter autasdmico en nifios, y en adultos se presenta en
dos formas, la recesiva autosdmica y la dominante autwsdmica, esta Gitima presenta~
varios grados de expresividad de heterocigoto.

La forma infantil o eguda aparece durante la primera Infancla, con sin-

tomas de retraso fisico y mental, debilidad general; esta forma es la maligna y la -~

muerte sobtevnem a lc- tres pnmems afios dc vida,

se caracteriza por uphnomega -

o;: ta btopsno del buzo o hlgodo mueshu |os ffpicasﬁelu!as'de quchcr'que son po-

larizadas redondns de 20 a 80 micros de diagnekro, conteniendo un nGcleo axcantri -

co pequefia y un citoplasma con fibrillas parecidas a seda estrujoda. No existe pig

mentacién cutanea en este grupo, la médula &sea se afecta y al principio de la en ~
farmedad hay unc poncitopenia que contribuye en parte a la muerte.  Leos signes ra-

diogréficos son variobles, puede haber emsanchamiento dal conducto medular y un -

odelgazomiento de lo cortical y defectes radiotransfiarentes.

En !a forma adulta o crénica, dicha enfermadad se presenta con sintomas
iniciales de debilidad, pancitopenia, hepatomegalia y esplenomegaiia, olgunas va-~
ces el bazo crece mucho. Los pinguelos {zonas cunelformes de pigmento amarillo -

en la conjuntiva) y la pigmentacidn amaritla de la piel, son factores considerables ~

para el dingndstico clésico de ia enfermedad. Hay complicaciores fracuentes como

dolor &seo, fractura &sea patoldgica y deformidad de los huesos largos.
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A los rayos X, la lesion de los mexilares estd caracterizada por defec—-
tos osteopordticos irregulares con dilatacidn grodual, adelgazamiento de la corteza
y resorcidn de las rafces dentales, Estos cambios se encuentran principalmente en ~

la regién de molares inferiores, las extracciones dentales suelen ocasionar hemorra -

gias,

El dingndstico estd basado en la demostracion de las células de Gaucher,

en la médula &sea, ganglics linféticos, bazo e higado, En la médula &ea los célu-

las de Gaucher infiltran lcs espacics medulares, desalojondo fos células hematopoyé

ticas y ocasionando resorciim e incluso necrosis isquémica., Los estudios de sangre-

periférica sirven para estoblecer el diagndstico, pero se observa frecuentemente la~

. .eléyacién de fosfotasa Geida en's
El pronéstico da la forma infantil es maligna, termina con la muerte den
fro del prir;\er afio generalmente; la forma menos virulenta puede persistir hosta la -~

sexta dacada, el paciente muere por alguna infeccidn intercurrente.,



e BESTP, o Mt
wE ....Lm.. P

- 138 -

SINDROMES DE HURLER Y HUNTER

Pertenecen al grupo de mucopolisacaridosis que producen lesiones es—
quelaticos, estin coracterizades por la marcada deformidad esqucl‘ﬂcu., retraso -

mental, hopatuplenanegulid, sordera y anomalfa cardlaca. El Sindrome de Hurler

es recesivo autosdmico y el de Hunter tiene una herencia racesiva ligada al cromo-

sama X.  El de Hurler es més comGn y es més grave, caructerizado por presantar -

opacidades comeales. El de Hunter tiene una sobrevivencic moyorA, no tiens nebu

{osidades comeales y es frecuentemente sordo .  Los dos S{ndromes estén asociadaos

con la excrecion de grandes cantidades de condroitin wlfolo B y hepartin su|fclo en

la 'cﬂna. I.qfcdos a wuchrfsﬂcu mudm wou dumh ol ptlm" afio d. vida,

La estaturd es bolo, la cobeza grande y las facciones angraoda es oamctcrfmcu-

la facies por hiperfelonsmo, parpades gruesas, puente nasal oplunodo, narlz chuto

lengua prominente con boca abierta y cuello corto, asl como ancho.

_Clinlcamente hay contracturas en flexién de los dedos, onderas y rodi-

Has, genu valgum, pie planc y joroba torGcica baja o columna vertebral en forma -

de espalda de gato en posicion sentada, Radlogrficomente la cabeza es a menudo

de configuracién escafocefélica, con rebordes supraorbitarios prominentes. La st -

Ha turca puede tener forma de zapato, con apdfisis clinoides posteriores empinadas

y puede estar agrandada.  Los huesos tubulares especialmente 1os metararpianes, -

muestran falta de tubulacidon nomal. Los hueses de tos sxtremidades inferiores ez~

tan menos alterados que los de las superiores. Los metucarpianos son cortos y anchas,

con bases amplias y con las falanges distales flexionados de forma normal . les -

vértebros muestran formacion de picos o hipoplasia en ta regién toracolumber sin
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platispondtlosls generalizada. Otros hallazgos son costillas encapsuladas y cintu—

won torficico hipoplésico clmmdcbb.t " Los labios son gruesos y el labio superior es muy

largo, la encfa y la apéfisis alveclar anterior maxilar se vuelven afargados durante-
ol ngundo afio de edad. Los dientes anteriores son muchas veces pequoﬂos', corkn',

enclavijados y ompliamente espaciados.  En aproximadamente la mitad de los nifics

ofectados por este Sindrome, el primero o segundo molar permanente se presentan -
con una pasicion anormal; de manera que el margen distal de lu coronc estaré sitva-
do més profundamente que e! borde mesial; ésto es més frecuente en el maxilar infe~

rior, asimlsmo, existe retraso en la formacidn de la raiz,

El maxilar infer!or es corto ¥ cmcho, sobresaliendo Im dos gonionos que

at&nnmolmhuporodadol planocm! Lomaucoﬂaynmduynl -

'hmoﬂo del Acmdﬂo .stﬁ reductdo o Incluso mnh- lu convexldcd namal del ccndi :

lo esté reemplazoda por una superficie plana e inclinada o una excavacin en forma

de tnm, la escotodura mandibular es irregular o hendida,  Es muy frecuente encon

trar zonas de destruccidn dsea (quistes dentigeros). Se presentan principalmente en

el maxilar inferior en la region de molares, muy raramente se presentan en el maxi-

lar superior. Los mérgenes de las lesfones destructoras suelen estar levements en—

corvados y blen definidos, de lo cual se cree quo son depdsitos de condroitin sulfa—

to B,
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PORFIRIAS

La Porfiria es un hamtomodel metubolismo caracterizado por la super -
producclon de una profirina y smﬁnclﬁs relacionadas. Las Porfirias se clasifican en
la siguiente forma:

a) Parfirla eritropoyética congénita

1.~ Porfirla eritropoystico congénita
2. - Protoporfiria eritropoyética
b) Posfirias hepéticas

1.~ Genéticamentes ragidas

- l_’érﬂr!q aguda intermitente

-~ Porfiria cuténea tarda
2.~ Adquiridas

- Relacionadas con alcoholismo, téxicas, tramtornos constitucio

nales, secuelas de clertas infecciones.

En la Porfirla aritropoyética congénita, se advierte gran aumento de la-
concentracion de uroporfirino | en médula tsea, eritrocitos circulantes, plasma, ori-

na y heces. Se observa la acumulacién de uroporfiring en los tejidos y anemia hemo

ITtica concomitante. La excrecidn de orina de color rojo, o que se torna roja af ex

ponerse a la luz, comienza al nacer o poco después y persiste toda la vida. Lo fo-

todermatitis tiene como Gltimo resultcdo desfiguramiento grave, la anemia hemol(ti-~

ca se acompalia de esplenomegalia.

La Protoporfirina eritropoyética se caracteriza por mayor concentracion
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de protoporfirina 1X en eritrocites circulantes, plasma, heces y comienza en la nifiez
y perziste toda la vida, como consecuencia a asolearse, se presentan lesiones darmi ~
cas como urheaﬂc o erlhmc y edemo, seguidos de orupclan ocecmotem en los partes

ducubi.rlus, dejando c-cohimclon importante; csimismo pucden prmnhr ufias opg-

cos sin lGnulas.  Se debe advirtir al paciente que evite asolearse.

La Porfiria hepStica genéticamente regida, se pueds presentar en varics-

miembros de una familia, pueden presentarse manifestaciones viscarales, neuroldgi--

cos y démicos aislodamente o en combincelén. Tenemos en primer lugar a la Porfi-

ria aguda intermitente, en fomilias con esta enfermedod, los ataques viscerales y neu

mlég!ca ogudos son més frecuentes en mujeres en edad de tener hijos. Proboblemen

se h'a-un!h euno euﬁchr outa&n!eo dun!nanh, p-m c mnudo cmuculh Iu -

tudios el hecho de que no 38 presenten pirroles en exceso en la exmm dumnh la fo

se sintomitica. Los ataques agudos regularmente ocurren sin factores douncodenon

tes patentes.

Porfiria variegata, los sTntomas més frecuentes son entra la pubertad v la
quinta dacada de la vida; los lesiones démicas aparecen con mayor frecuencia en vao
rones, y el atoque visceral agudo en mujeres. La administracion de barbitiricos pue

de desencadenar ataques viscerales agudos y graves, Se transmite por un gen auto -

sémico dominante patente, la mited de los miembros adultos de una fomilia afectada
muestran constantemente aumento de la excrecion de porfirinas en los heces, aun ~-
cuando presenten sinfomas o no.

La Porfiria cuténea tarda, se caracteriza por manifestaciones viscerales-
y dérmicas, pero las manifestaciones viscerales tienden a ser benignos, en algunos de

los casos los ataques viscerales pasan inodvertidos.
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En las Porfirlas hepéticas adquiridas, los manifestaciones dérmicas sue—
len ser mencs graves presentando a menudo hiperpigmentaciin e hipertricosis. La-
Porfiric adquirida es no latente o monifiesta en los familiares del ﬁdéienh‘, su opari
cidn es en edad mluﬁvamcnta ovanzad&, do;ecféndoso la presencia de hepatopatia-

concomitante. La Porfiria adquirida se observa regularmente como complicacién po

co frecuente del alcoholismo crénico y la cirrosis o como una combinacion de desnu

tricidn y cleochol. En ocasiones es complicacion de tumores que afectan el higado,

también apcrece en padecimientos generales coma en lupus eritematoso generalizado

y leucsmia. Lo que nos conduce al diagndstico es la orina roja, dependiando de |a

peesencia de uroporfirina. Los sfntanas y signos de los Porfirics aopuﬂeos varfan y
“comunes m lu d‘mieu, dolor dndmlml muroléqteu y du llbcmclén Imf‘},‘:{._- g

‘decuoda de ADH (homono cnﬁduureﬁca)

T




SINDROME DE QUISTE Y NEVO BASOCELULAR DEL MAXILAR

Y COSTILLA BIEIDA -

Tombien se donominu andromo de Novo Banocolulot, Pohoncosh cuin—

neomandibular hercdhcnc ° andrane de Gorlin y Goliz. Es una afeccion hcndlt_g

rta, tmnsmmdu como rasgo dominante autasdmico, con elevada pegiiﬁuc!&n y’oxpr‘e
sividad variable.

Cvlfn'icovmonb encontramos anomalfas cuténeas, incluysndo carcinoma ba
socelular, asf como ofros quistes, tumores dérmiéos bcni'gnosA, d!squemtafs palmar y
plcmtcr, y calctnosh dorm!cas. Anumalfos dontcles Y ouos, que incluyen qucm'o-

'qukhs odontoqonos. lu euaiu con fucuoncia sen mulﬁpla, proqnc“m mund‘ibu -

lar Iova, anemoluos de. coshlkx (rcgulunmnn bfﬂdm) y vcmbmla, bruqulmuhcw-

palismo, - Anonulms oftulmologlcus como. et huportelommo con puenfe ncuai oncho, ’

ccl'oplu c&nhcu, ceguera congcnih y estmbmno mtomo. Anomcllos neurologiws -

como retardo menml ’ calcificacisn duml, cgenesuu del cuerpo culloso, hidrocefalia

congénita y meduloblastoma con frecuencia mayor que la normal.  Anormalidades e

xuales como hipogonadismo en varones y tumores ovéricos en mujeres.

Los queratoquistes odontogencs suelen formarse en épocos tempranas de -
la vida, pueden presentarse deformacién y desplazamiento de dientes en desorrollo,

pero tamblén pueden no desarroliarsa hasta la edad Intermedio de la vida. Tiende-
a !a recidiva,

Como tratamiento se efectia lo enucleacion quirirgica del quiste y se -

efectia un exdmen histologico.
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HEMANG IO MA

(NEVO VASCULAR)

El hemangioma es un tumor comin que se caracteriza por la prolifera—

¢idn de vosos sanguineos; suelen ser de naturaleza congénita, Henen una evolucidn

benigna, aungue no invaricblemente, Ettos tumores raramente invaden realmente -

los tejidos circundantes.

La mayorla de lox cosos de hemangioma estén.presentes desde el nacl--
miento o aparecen a edad temprana, En la boca aparece como una lesidn plana o -

elevada de la mucoa, de colzr rojo intenso o rojo azulado, casi siempn bien cir -

m;n. Aparece con m&l frceucn "c‘_cn la Iab!u hnauu muema mﬂbulor v

ipolodar, el iumor suole ser fruumhzndo y se uleem e infoch en foma ucundarlo.

En ocasiones se observan hemangicmos centmles de moxﬂcr o mand"bulo, siendo una
lesion destructora de hueso que puede ser de tamafic y aspecto varicbles, que sugie
ren un qulste, alguncs presentan aspecto radiogréfico de panal de obejas, a veces -

con espiculas radiadas hacia la periferia en expansion, dando ospecto de rayos de -

sol visto en el ostecsarcoma.

El hemangloma comin se compone de riumerasos capilares paquefios tapi

zades de una capa de células endoteliales, sostenidos por un estromode tejido conec

tivo de diversa densidad, Tlene una semejanza considerchle con el tejido de grany

lacidn joven y es cosi Idéntico a algunes casos de gronuloma pidgeno.  Algunas ve-

ces presentan una notable proliferacion de células endotnlicles. Se denomina —

hemangioendotelicma Infontil o la forma comin que oparece a muy temprona edad v

se caracteriza por un patrdn extremadomente celular. Se cres que esta lesidn es una
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fase inmadura del hemangioma capilar y que con el tlempo se transforma en un he-~

manglioma simple o que involuciona, La forma cavernosa se compone de grandes se_

nos sanguinecs dilatados, con paredes delgadas, tapizados de endotelio. Los espo-

cloe sinusoidales estn ocupadas por sangre, aunquae en algunot casos se ve uno mex-

cla con ocaslonales vasos linféticos. El hemangioma se puede confundir con el aneu

trisma arteriovenceo o fistula arteriovenata, que es una lesidn rara y consiste en la co

munlcacion directa entre una arterla y una vena por medio de la cual la sangre pasa

a la circulacién capilar.  El aneurisma arteriovenoso puede ser congénito o adquiri-

do, éste Gltimo de origen traumético, se presenta en el paladar, reborde alveoclar o

en el centro del maxilar inferior, Tipicamente se closifica en aneurlsma cirsolde,

que e unu masa tortucsa de -p.qucﬂm mrim Yy wmu \ n umn una. am:ta y unn v.

mayoru, ancurisma vor!coso, comta de un saco. fupizado de endohllo, que co--

necta una arteria y una vena; aneurisma o varice aneurismética, es una conexidn di

recta entre una arteria y una vena dilatada.

Su tratamiento puede ser quirlrgico, irradiacion externa o con radio, ~
agentes esclarosantes como el morruato o psiliato de sodio, inyectades en la lesién,

nleve carbdnica o crioterapia, compresion.
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TELANGIECTACIA HEMORRAGICA HEREDITARIA

ENFERMEDAD DE RENDU-OSLER-WEBER

Es una forma de hemangioma, pueds ser congénita o hond!tarlo., cGrac-
terizada por numercsas zonas telangiecticicas o angiomatosas distribuldas en la plel
y mucosas de la cavidad bucal, tendliendo a experimentor repetidas hemorroglos,

Afecta tanto a vorenes como a4 mujeres y se transmite como corScter do-

minante simple.  En ocaslones 1o encuentra presents en sl momento del nacimiento,

pero regulammente se presenton hosta despuds de la pubertad, aumentendo en cant!--

dod y prominencia conforme el paciente envefjece. Lo lesiones cuténeas son muy -

comunes en la cara, coollo y pocho, amqtn poodtn d’oclur euolquhr zana.- BLLE

on d- Ia mucau bueol consmuyu una mchrfsﬂeu lmpoﬂmh d- laenf

~ dad, los zona més atacadas son los lobios, oncfa, mucosa vuﬁbular y paiodar plso
de lo boca y |er.gua.' Unc de | primros signos de esta enfamedad que suelen apa
racer en la infancia y precade a é&sta la epistaxis y hemorraglas de la cavidad bucal
que nsuh'ar; dificiles de cohiblr. Esta enfermedad es originada por un defecto In-~
trinsaco primario de las células endoteliales que pamiten su desunidn, o un defacto
del lecho tisular de sostén perivascular que debilita o los vasos y no a la falta de fi
bras el&sticas como se crefa anteriormente. Los tiempos de coogulacién y sangrfa -
son nomales, asi como fambién los elementos sanguinecs, aungue las hemorragia: -
intensas producen anemia y trombocitopenic leves.
Su tratamiento varia segin la gravedad; los hemoxrogias esponténaas se-
cohiben con taponamlento a presidn, en particular las nasales, en ocasiones las zo-

nas telangiectécicas se cauterizon, se tratan mediante la irradiacion con rayes X o
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se eliminan por cirugfa.  Su prondstico es favorable, pero en hemorragios intensas

la vida del paciente peligra y puede causar la muerte.

ANGIOMATOSIS ENCEFALOTRIGEMINA

ENFERMEDAD DE STURGE-WEBER

Es una afeccidn congénlta muy raro, que se caracteriza por la combina

clon de un angloma vencso de la leptameninges de la corteza cerebral con lesiones~
melamm_lpsolateralu da la cam., a veces del créineo, maxilares y tejidos buca
les blandes. |

Generalmente se cbiervan tipices anglames eﬁpﬂnmnqa dérmlcos 0 -

raves st prasaes of e o IdTulduy s confin o

‘exclusivamente o la Zona de piei I’norwda por a! rmivio trigimino; otra caracterist]
ca es la prasencia de calcificacion circunvoluntoria intracraneana tiplca discemible
en radiograffos de crineo; en ocosiones existen lestones ocualires como el glaucoma,
engfoma de la coroides. Asimismo, se presenton manifestaciones neuroléglcas co--
mo franstomos convulsivos, hemiplejfa espéstica y retardo mentul, estas manifesta——

ciones guardan relacion directa con el angioma leptomeningeo y las calcificacionss,

unidas éstas con el tramtomo vascular. Lo mucasa bueal y la encla roromente pre-

sentan los lesiones angiomatosas.

El diogndstico es facil de establecar por la presencia de los lesiones fa~

clales, Su tratamiento consiste en la neurocirugfa y el control de las convulsiones,
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EPIDERMOLISIS AMPOLLAR

Es uno enfennedod dermatolégica rara, carocterizada por. vesiculas cu-
tneas o mucosas que se producen esponténeamente por fraumatismas laves o en pun-

tos do presidn,  Existen varias formas de la afeccidn:

1) Epidermdlisis ompollar dominante autasdmica: tipo simpla y tipo dis -

tréfico (Eiperp!&s?co)

2) Epidermdlisis ompollar recesiva autesdmica: tipo distréfico, es lotal

(polidispléstico)

3) Epidermélisis empollar adquirida

TIPO DOMINANTE SIMPLE-

Se maniﬁam en ei momento del nacl_
.'-mhnto o poco despues, eomcferlzado pot lo formomon de;anpolhs v

-Jqs:culcs en -

manos y pies, en sitios de friccién o traumatismo,  Algunas veces se encuentran a ~

fectodos los codos, rodillas y trenco, pero muy raras veces.  Los vesiculas curan en

tre des y diez dios, no dejon rasgo importante de cicatriz o pigmentacion permanen—

te. Esta enfermadad mejoro en lo pubertad.

Las vesiculas de lo covidad bueal se-

han cbservode en algunos cases, pero es dudoso que se produzean; los dientes no es ~
tan ofectades.  Los vesfeulas y ampolles son consecuencia de la destrucciéon de cé

fulas basales y suprabasales, algunes niclecs, persisten en el fondo de las lasiones

Las zélula: se toman edematesas y presenton disclucizn de organales y tonofibrillas-
desplazamiento del nicleo bacla el extremo superior,

TIPO DOMINANTE CISTROFICO: Esta forma de la enfermedad puede

ccmenzar en la infencia o en lo pubertad,  Las vesfculas aparecen en tobilles, ro-

dillas, codes, pies y cabeza; o) sanar dejan cicatrices, a veces de tipo queloide
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En la mayoria de los casos, los uias son gruesas y distrdficas, los ojos -

nunca son afectades. Tombién puede haber queratedermia palmoplantar con hiper-

hidresis, ictiosis y o veces hipertricosis,  Las vesiculos de la cavidad bucal se pro

ducen alrededor del 20% de los casos, se han descrito milies bucales; las diantes ro

estén afectados.  Histoldglcamente los ampollas se producen como resultado de lo -~

separacion de la membrona basal PAS pesitiva irregular muy delgada, que se divide.

La capa basal es normal, aplanada en el techo de la vesfeula.  El tejido conectivo

subyacente corece de fibras alésticas y oxitaldnicas.

TIPO RECESIVO DISTROFICO: Es el tipo de la forma clésica de la -

enfermedad; aparece en el nacimiento o poco después, se coracteriza por le ferma-

cién de ampollos espmféneumente o en sitios dc h-aumoﬁma, fricclon o preslon. :

Los snﬂos pfincnpolmente cfectudos"son los piu, reg:on glﬁteu, hombros

codos, dedos y nccipucio. Las umpollas contienen liquido claro, bacterioléglca--

mente estéril, algunas veces con vestigios de sangre; cucndo se rompen las ampollas

o se desprenden por traumatismo o presion dejan una zona viva y doloresa.  Les am
pollas curan por cicatriz milics y pigmentacion.  Las cicatrices pueden producic pu
fics afuncionales, el caballo puede ser escoso, los ufas distroficas o faltan,

Las ampollas bucoles son comunes en este tipo de lo enfermedad, von -
precedidas de la aparicion de manchas o placas blancas en la mucesa o zonas locali
zodas de to lesidn o inflamacidn.  los empollas son doloresas, especialmente cuon-
do se rompen o el epitelio se descama. La formacién de cicatrices produce la obll
teracion de surcos y limitacidn de la lengua, puede hober ronquera y disfagia como

resultado de ampollos en la laringe y la faringe. Lo lesion en esofogo origina un -

estrechamiento serlo; se describen defectos dentales como dientes rudimentarios, au
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sencia congénita de plezas hipoplésicas y coronos carentes de plezos hipoplésicas y
corentes de esmalte, Histoldgicomente se cbserva que la ﬁpﬂlﬁél&i y vesTeula se -

producen inmediatamente por debajo de la mombmm basal poco definida que perma

nece unida al techa de oquella, Sin embargo, los frogmentos de la membrana ba-

sal pueden adherirse a la demis. La copa de células basales es normal.  Los fi—

bras preel&ticos y oxitalémicos de tefido conectivo aumentan en cantidad, tomblén

aumentan los fibros el&sticos pero aparecen frogmentados,

TIPO DISTROFICO LETAL: Es una forma grave incompatible con la s

pervivencia.

Ef diogndstico se basa en las siguientes caracteristicas: aparicion en
el nacimlento, ausencia de cicatrices, milics o plgmomcclén, muerte dentro de los

‘mu m de: odnd Lc- ampollos: son puncldm alog d:nrvudm on o! tlpo ueul-

Vo dmrgnco_, sm\do comin la fumccion osponiénoa y‘u dospundon cupau de -

piel.  Los ompollas bucales suelen ser muy omplias y por su frogilidad producen -

problemas para la alimentacién. Hay lesiones similares en los vios respiratorios sy

periores, brenquiolos y esdfago.  Existen alteraciones en la formacion de esmalte

y dentina de dientes primarics,  Histolagicamente sen similares a los combios ocu-

rridos en la enfermedad recesiva distrofica.

TIPO ADQURIDO: Es una forma rora, en la cull no hay pruebos de -

transmision hereditaria; similar a la forma dizstrdfica, la enfermedod comienza en la

edad adulta.

El tratomiento es sintomético, pues no pueden ser curadas. Lo forma =~

simple de ta enfermedod requiere poco tratamiento, la forma letal terming on la —

muerte, &n la forma distréfica, la prevencion del traumatismo reduce la frecuen ~

cia de la formaclén de ampollas.
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Los antiblétices dominan la infeccidn secundaria y los corticoesteroldes

ayudan mucho en el fratamiento.




abduccidn:

agenesia:

anquiloblefaron:

anquilosis:
aplasia:

opned:

atavismo:

bqsipn_:

blefarochalasis:

campodactilia:

cardiomegalia:

cifosis:

cirsoida:
elinodactilia:
clinoide:
coana:

coloboma:

coroides:

. e TRy
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GLOSARIO

Acto de separar una parte del eje del cuerpo; acto de volver
hacia afvera.

Desarvollo defectucso o falta de partes.

Adherencia entre si de los bordes ciliares de los parpados.
Limitacidn de movimientos de unaarticulacion movible.

Desarrollo incompleto o defectuoso.

Suspansién transitoria del acto respiratorio que sigue a una res
piracion forzada. Asfixia,

Herencia de caracteres de los anteposados remotos.

Punto en' el centro del borde anteior del foromcn mognum o -

oguiero occlplto! opwsfo e‘ opslon. i

Relajacién de la pnel del parpado, debido a la otrof'a del teji

.do subcuténeo. Dermatolisis palpebral,

Flexion permanente de uno o més dedos, especialmente en la -
articulacion interfaléngica.

Hipertrofia cardiaca,

Curvaturo anormal con prominencia dorsal de la columna verte-

bral.

Semcjante a una vorice.
1

Curvatura o desviacion permanente de uno o mas dedos.

S

-

emejante a una coma; en forma de pies de coma.
Cavidad en embudo, aberturc posterior de los fosas nosales

Mutilacién, dafecto, fisuro congénita en alguna parte del cuer-
po.

Cape escura y vascular del ojo, situado entre la esclerdtica y la
retina, cuya funcidn es nutrir a &sta y al cristalino.




coxa valga:

diGfisis:

diastasts:

disostosis:

disqueratosis:

accoema:

epicanto:

epistaxis:

equimosis:

escafocefalia:

escolicsis:
esp&tica:

espira bifida:

esplenitis:
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Deformidad del cuello, del fémur, que produce rotacién exter- -

na; manifiesta del miembro infarior con aumento de la abduccion
y disminucién de la aduccién.

Lo que separa dos partes o estl situado entre ambas. Cuerpo o ~
tallo de un hueso largo, comprendido entre los dos extremos,

Separacion de los huesos contigucs sin Juxacién propiamente di
cha.

Osificacion defectucsa.

Defecto en 1a wificad én normal de 1es
cartilogos.

Alteracion de la quaratinizacion de los calulas epidérmicas

Afeccion inflamatoria, aguda o cronica de la piel, originada por
diversas causas, que ofrece diversidad de lesiones, entre las cuo-~
les las m&s constantes son: eritema, vesfculas, exudacidn, costras
y escamas. Frecuentemente existen fendmanos generales como mo

lesta, F'ebre, ;unfamenfa con’ los mcnlfes!ucioms locales de urdor

dto.

Anomcho de slfuocion ode’ posicidn dc un érgano, -especialmente
congénita,

Anomalia congénita en la que un pliegue de la piel cubre el &ngy
lo intemc y caréncula del ofo.

Hemorragia por las fasas nasoles,

Extravasacion de la sangre en el interior de los tejidos. Colora—

cion de la piel producida por la infiltracion de sangre del tejido -

celular subcutdneo o por la ruptura de vesos copilares subecuténace.

Deformidad del créneo en quilla ésea alargade y elevado en senti
do anteroposterior y aplastado transvenalmente.

Curvaturas lateroles de la columna, dasviacién lateral del raquis.
Espasmodico,
Hendidura o fisura congénita de lo: arcos vertebrales, o traves de

la cua!l salen la médula a una porcién da la misma junto con sus -
envolturas, que forman un tumor mayor o menor debajo de la piel

Inflamacion del bozo.
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esplenomegalia: Aumento de volUmen o hipetrofia del bazo.
estroma: Trama o armazdn deé un érgano, gléndula u otra estructura, go-
neralmente de tejido conjuntivo, que sirve para scstener entra~
sus mallas los elementos celulares; debe diferenciarse del parén
quima o parte funcionel.
exotalmo:

Protusion o proyaccion anamal del globo del ojo.

foramen mognum:  Agujero occipital,

fotodermatitis: Sensibilidad a la luz de los células epiteliales de la piel.

genu valgum: Piernas en X debido a que las rodillas se juntan y los pies se ze-
paran.

glosoptosis: Caida de la lengua hacia otrés.

hemartiosis: Acumulacién de sangre extravasada en una articulacién o en su
cavidad singvial.

hepatopatfo:  Tanmino general para las afecciones dal higddo.
hepatcsplenomegalia: - Crecimiento de hfgado y bazo.

hiparhidrosis: Sudacidn excesiva general o localizada,

hipertelorismo ocular: Mayor separacidn entre los ofos por deformidad craneal.

hipertricesis: Desarrollo exngerado del pelo o cabellera.

ictiosis: Enfermedad de la piel caracterizada por la sequedad y formacion
de masas epidérmicas semejantes a escomas,

lacunar: Golicismo por logunar,

lordosis: Curvatura de los huesos, especialmente la curvatura de la co -
fumna vertebral de convexidad anterior opuesta a cifasls.

meduloblaste: Célula del tejido medular no diferenciada todavia.

milic:

Nédulo o grénulo blanquecino de lo piel, especiclmente de la co
ra, debido o lo obliteracion del conducto excratorio de una glan
duta cebécea.

nistagmo: Espasmo clonizo de los misculos motores del globo ocular, que -



occipucio:
oligodactilia:

opistotonos:

pancitopenia:

pies zambos:

queratitis:

rGgade:

reflejo De Moro:

sindactilia:

toracoiumbar:
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produce movimientos invo!untarios de éste en varios sentidos,
horizontal, vertical, oscilatorio, rotatorio o mixto.

Porcian posterior o inferior de la cabeza; hueso occipital,

Falta congénita de algunos dedos.

Forma de esposmo tetnico de los misculos de la nuca y el dor

30, en el cual el cuerpo forma un arco apoyade por «l occipu
cio y los talones.

Escacez de todos los elementos celulares de la sangre.

Perscnas que tienen los pies torcidos, especialmente en genu ~
valgum.

Inflamacion de la cdomea.

Escoriacion superficial de la plel en los ifmites mucocuténeos:
ano, labics, pezén; dolorosa y rebelde. Fisura.

Puesto un nifio de pecho en decGbito supino sobre una mesa,. un.
galpe fuerte dado sobro estc ‘provaca en'el. niﬂc mowmientcs de

ubmzo. :

Adherencia congénita permanente de unc o més dedae,

Relativo al torax y la regidn lumbar.,
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