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OBJETIVO  

La finalidad de este trabajo es mostrar un panorama más amplio acerca 

de ciertas entidades patológicas heredadas de gran importancia, así como a su vez 

que el estudiante de Odontología y el Odontólogo conozcan la importancia de la-

Genética en los pacientes que bajo su atención puedan padecer de enfermedades - 

de este origen; siendo nuestro objetivo principal el poder ayudar a los pacientes - 

que las presenten, efectuando en primer lugar, un estudio cuidadoso de la cavidad 

oral; ya que algunas signos y síntomas presentes en ésta son característicos; sirvién 

donas en muchos casos como indicio para detectar ciertas padecimientos que han - 

inadvertidas para el paciente, de tal forma que nomine como ~legas, 

dar un tratamiento adecuado y cuando no esté dentro de nuestras posibili-

dades su tratamiento, encauzar al paciente con personas especializadas que le den 

la orientación necesaria, explicándoles lo referente a su enfermedad, ad como en 

caso de que sea leve o grave, que probabilidades tienen de transmitirla a sus — 

descendientes. Asimismo, debemos considerar que ciertos estudios realizados en 

el liquido amniótico durante el periodo de gestación, pueden demostrar en algunos 

casos si existen alteraciones; toque daré lugar a la prescripción de las medidas pre 

ventivos o en su defecto se les proporcionará la atención médica correspondiente. 



Gracias al intenso trabajo de muchas investigadores se ha llegado a des-

cubrir la constitución y funcionamiento del cuerpo humano, dando cabida al conoci-

miento de la etiología de algunas enfermedades. 

La salud y la enfermedad estén determinadas por la influencia recíproca-

de varias factores. La vida del nieto empieza con la fecundación del óvulo, la es-

tructura y composición del huevo fecundado influyen en las rasgos %cinéticos y menta-

les futuros del individuo. Las anomalías en los elementos del cigoto, así como los - 

tronstomol en el ambiente prenatal pueden dar origen a defecto congénitos o a la for 

anclan de puntas de menor resistencia, en el cfganiamo. Las malformaciones 

natas se hallan con frecuencia en la raíz de los enfermedades de lo infancia. 

Las anomalías de los cromosomas, de los genes y de Factores ambientales 

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

diendo ser congénitos o genéticos, que se pueden manifestar en el momento del noca 

miento o después do él. El desarrollo prenatal esté regulado por una interacción de 

genes con su citoplasma circundante, el cual reacciona o su vez con el ambiente in-

trauterino y extramaterno, este proceso continuo puede considerarse como una cade-

na de reacciones fisicoquimicas complicadas, que pueden interrumpirse por la inter-

ferencia de alteraciones genéticas o ambientales. 

Durante el primer mes de la vida del niño, sobreviene mayor número de 

muertes quo en los meses restantes del primer orlo, lo quo nos conduce u pensar que-

las anomalías estructurales del embrión desempeñan un importante papel en la morta 

lidad durante el primer trimestre de la vida intrauterina. Lo mayoría de los embrio 
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nes anormales mueren pronto, pero algunas anomalías estructurules ligeras pueden ser 

compatibles con la vida intrauterina y muchos fetos anormales llegan a término. 

Poco antes y después del parto, el ratio debe adaptarse a loa profundos - 

cambios fisiológicos que van asociados a la vida extrauterino, algunos son incapaces 

de hacerlo y mueren en este periodo. Algunos reinos con grandes malfomociones se 

ven permanentemente incapacitados , entre ellas tenemos el pie zambo, luxación de 

cadera y espina bífida. 

Algunas alteraciones pueden pasar inadvertidas durante anos, debido a-

que los órganos afectados funcionan a veces durante 4:Ligón tiempo, pero al aumentar 

las necesidades del organismo disminuyen su resistencia y empiezan a fallar. 

ra y manifestaciones 

que no solamente implican la cavidad oral, sino que incluyen algunas regiones 

del cuerpo en general. 
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DEFINICION  

La Genética es la Ciencia que estudia los fenómenos relativos a la heren-

cia y a la variación de los seres vivos. 

Herencia: Es la tendencia de los seres vivos o reproducir fielmente las ca-

racterísticas de sus progenitores. 

Variación: Es la tendencia que se manifiesta en los individuos a diferen--

ciane unos de otros. 

FINALIDAD 

El descubrimiento de la leyes que rigen la traternisiEn"de la e:lin:actores -- 

que presentan, los individuos a su descendencia y a la determinación de las causas que 

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

cia. 

HISTORIA  

Se cree que desde tiempos antiguos, el hombre reconoció la influencio de 

la herencia. Se encontró una tablilla babilónico, la cual muestro lo genealogía de 5 

generaciones de caballos con uno indicación de corno se transmitían las características 

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

la polinización de la palma datilera, sin duda con la intención de producir plantas - 

híbridos que rindieran frutos superiores. Registros de lo China Antigua, también indi 

can que en esa región :e empleaban principios genéticos para desarrollar variedades - 

mejoradas de arroz. 



Hasta aproximadamente mediada del siglo XVIII, los biólogos creían que 

los organismos (primitiva) surgían espontáneamente de varias combinaciones de mate-

ria en descomposición. 

Leeuwenhoek, observó la aparición espontánea de moscas en la desperdi-

cios, lo que hizo pensar que de pequerice infusorios que surgían de infusiones de heno-

aparentemente claras, y muchas otras observaciones; parecían enfielar la idea de que - 

la vida podía surgir sin que hubiera transferencia directa de materia de los antepasados 

más inmediatos. 

Limé, comienza los estudios sistemáticos o clasificación de los organismos 

Walfish:os en especies separadas y distintas. Ad' los organismos de una especie erial.. 

organismos del mismo tipo, lo que recibe el nombre de "Fijeza de especies". S 

presentaron controversias con la idea de la generación espontánea, pero hasta el siglo 

XIX fue eliminada por Pasteur y Tynciall, quienes mostraron que la putrefacción de ia-

materia suegra solo en condiciones que permitiesen que en un cultivo nutritivo penetro 

sen partículas orgánicas, que producen la fermentación de los cultivos orgánicos, sur-

gió la idea que el nacimiento de nuevos organismos se produce únicamente a través de 

la continuidad de la vida. 

Aristóteles, proputó que un organismo formado por reproducción sexual, - 

recibía la sustancia del óvulo materno y una contribución del fluido seminal, el efec-

to producido por estos dos factores en crear un organismo nuevo no implicaba la trans-

ferencia de materia entre ambos necesariamente, sino que tanto lugar por una influen-

cia mística del semen masculino. 
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Posteriormente, tras el descubrimiento del óvulo y los espermatozoides, - 

muchos biólogos tuvieron la idea de que una de las células sexuales o gametos, ya fue 

se el espermatozoide o el óvulo, contenía el organismo completo en miniatura (prefor 

macionismo). 

Wolff, demostró que distintas estructuras adultas tanto de plantas como do 

animales, se desarrollaban a partir de tejidos embrionarios, y no mostraban trazos de-

lo que serían posteriormente (epigénesis), creía que los organismos surgían de novo por 

medio de fuerzas vitales misteriosas. Su sucesor Van Baer, proporcionó una versión - 

más aceptada de que surgían a través de una transformación gradual de tejido cada vez 

mós especializado. 

Charles Darwing", manifestó la Teoría Evolutiva, creía que en el torrente 

sanguíneo circulaban componentes pequehas denominados gémulas, de órganos y teji - 

dos maternos y paternos. Según la Pangénesis, el uso excesivo alteraría sus gémulas-

y ocasionaría uno herencia afectada en sus descendientes, lo que llixna "La herencia-

de los caracteres adquiridos" . Lamark, máximo popularizador y exponente de esta - 

teoría, intentó explicar la facultad de estos pequerios agentes hereditarios para respon 

der en una forma directa al ambiente. 

A fines del siglo XIX, yo se conocían muchas estructuras de la división - 

celular, gracias a biólogos como Schleiden, Schwann, Nageli, Virchow, Flomming , 

y Butschili. Robert Brawn nombró y describió el núcleo celular. O. Hertwig, dodu 

16 que dicho núcleo estaba implicado directamente en la fecundación. Strosburgor, - 

enunció los términos de nucleoplasma y citoplasma. Los filamentos que se tiñen de - 
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obscuro llamados "cromatina", primeramente Schneider, más tarde Flemming, mostra-

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

iguales a las das células hijas de acuerdo con Van Beneden. 

Posteriormente Weismann, estableció que la Pangénesis no podía verificar 

se. Dicha teoría se sustituyó por la del "plasma germinal" que proponía que los orga 

nismos multicelulares daban lugar a dos tipos de tejidos: :metaplasmo y plasmo germi 

nal; el somatoplasmo consistía en tejidos que eran esenciales para el funcionamiento - 

del organismo, pero que no entraban dn la reproducción sexual, y el plasma germinal 

actuaba en la reproducción; por lo tanto, los cambios que sufriera éste, producirían - 

A principios del siglo XX las estructuras morfológicas de la célula habían 

sido observadas al microscopio óptico, así como rasgos generales de la división celular 

de la Mitosis y de la Meiosis. 

Poco después se hablo de la hipótesis de que lo consistencia de los cromo 

somas de una especie y su aparición en la transmisiórrhereditaria eran reflejo de la - 

constancia similar y patrón hereditario de los caracteres biológicos, se llega a ésto - 

gracias a los trabajos realizados por Gregor Mendel, padre de la Genética Moderna. 

Mendel interpretó el fenómeno de la herencia de un solo carácter o seo - 

las manifestaciones o expresiones distintas de un carácter, emprendió el estudio consi 

dorando la herencia de dos caracteres simultáneamente, y de este modo lleva a cabo - 

su trabajo por pasos sucesivos, abordando primero el caso más sencillo y continuando- 
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con casos coda vez más complicadas, hasta tener elementos suficientes para interpre-

tar el fen&reno hereditario en toda su complelidad. Los resultados de los experimen-. 

tos de Mendel son los siguientes: 

1.- Los caracteres de un individuo son resultado de la combinación de los caracteres-

unitarios cada uno de las cuales se transmite por herencia independientemente de los - 

demás. 

2.- El elemento material responsable del desarrollo de un carácter se llamo gene o --

factor genético, que pasa de una generación a la siguiente a través de los gametos. 

3.- Para cada carácter se encuentra otro contrastado y ambas constituyen un par ale-

lomorfico. 

El individuo contiene doble dosis de genes en las cédulas de su cuerpo, que la con 

tienen los gametos que produce. 

5.- En la fonación de gametos se efectúa una reducción del material genético de me 

nera que en un gameto de cada par alelomorfico cuando el individuo contiene dos ge 

nes alelornorficos, de un par produce das clases de gametos, siendo los clases igual--

mente numerosas. 

6.- Un gene puede ir asociado a un gameto con cualquier gene de otro par distinto. 

En general cuando el individuo es heterocigoto para varios pares de factores produce-

tantos clases de gametos como combinaciones son posibles, tomando uno sólo de los — 

miembros de cada par alelornorfico. Las distintas clases de gametos producidos por un 

híbrido, son Igualmente numerosas. 

7.- La fecundación se efectúa al azar, no hay afinidad o alguna oh-u causa que haga 

que el gameto 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 generación, pueden manifestarse en lo segunda o mós 

generaciones posteriores. 

2) SEGREGACION: Los dcs miembros de un por individual de genes nun 

ca se bellan en un mismo gameto, sino que siempre se segregan y pasan a diferentes - 

gametos. 

3) SURTIDO INDEPENDIENTE: Los miembros de diferentes pares de 

nes, surten, las gametos, , 	neiten!ereente aras de otros.  
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CELULA 

DEFINICION: Una célula constituye la unidad organizada mbs pequeria 

de material vivo capaz de existir independientemente en un medio inerte adecuado, - 

substituyendo su propia substancia, a medida que resulte necesario, gracias a la 'irrite 

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

pueden reproducirse conservando sus catacterrsticas. 

ESTRUCTURA GENERAL DE LAS CELULAS 

Membrana celular 
Citoplasma 
Membrana nuclear 
Nécleo 
Nucleolco 

Retículo endoplasrnbtico 
Complejo de Golgi 
Centriolos 
Ribosomas 
Lisosomas 
Mitocondrias 

Funciones 

Irritabilidad 
Conductividad 
Contractilidad 
Absorción 
Secreción 
Respiración 
Crecimiento 
Reproducción 

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

célula y por fuera del núcleo. Es la motriz o substancia Fundamental de la cblula, en 

la cual se encuentran diferentes orgonelos. El citoplasma está formado por un 75 o - 

90 % de agua, mbs componentes sólidos. La mayor parte de Estas son proternus, car- 



bohidratos, lípida y substancias inorgánicas. Funcionalmente el citoplasma es la sus 

tanda donde suceden las reacciones químicas. El citoplasma recibe materias primas - 

del medio externo y las convierte en energía útil mediante reacciones de descomposi—

ción. El citoplasma es también el sitio donde se sitetizan nuevas substancias para ser-

utilizadas por la célula, asimismo Mala substancias químicos que transporta a otras par 

tes de la célula o a otros células del cuerpo y facilita la excreción de substancias de - 

desecho. 

Los organelos son partes especializadas de la célula que asumen varios pa 

peles en el crecimiento, mantenimiento, reparación y control. 

NUCLEO: Generalmente es de formo esférica u oval y contiene un líqUI- 

El núcleo controla la estructura- 

celular, dirige muchas actividades de la célula y contiene sus factores hereditarios, de 

nominados genes. Estructuralmente el núcleo está separado del citoplasma por una - 

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

te un espacio que se denomina cisterna perinuclear. La disposición de la membrana - 

nuclear semeja la estructura de la membrana plasmética. La membrana nuclear tiene-

pequerios poros que permiten la comunicación del núcleo con una red membranosa en - 

el citoplasma, denominada retículo endopleasmico. Las substancias que entran al nú—

cleo y lo excitan penetran a través de los pequerios poros. Dentro del núcleo existen 

tres estructuras prominentes: la primera es una substancia de consistencia de gel dono 

minada carlolinfa; también existen uno o más corpúsculos esféricos llamados nucieólos, 

estas estructuras estón compuestas principalmente de ARN y asumen un papel en la di-

rección de lo síntesis de proteínas; finalmente, existe un material genético que consta 



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 denomina cromatina. 

mente a la reproducción celular, la cromatina se acorta y engruesa formando corpóscu 

los cilíndricos denominados cromosomas. 

RETICULO ENDOPLASMICO: Es un sistema dentro del citoplasma que - 

consto de pares de membranas paralelas, que delimitan cavidades estrechas de diver--

sas formas. El retículo endopl6smico provee la superficie para los reacciones químicas 

una vía para el transporte de moléculas dentro de la célula y una zona de almacena—

miento para las moléculas sintetizadas. 

ItibOSOMAS: San corpúsculos densos pequeñas, adosados a los superfi-

cies exteriores del retículo endoplasmico. En estas oreas el retículo endoplasmico se-

conoce como retículo endoplésrnico granular o rugoso; las partes del retículo endo—

plesmico que no tienen ribosomas se denominan retículo endopl6srnico agranular o liso. 

En los ribosarnas se lleva o cabo la síntesis de proteínas. 

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

plasma. Consta de cuatro a ocho canales o conductos aplanados y hacinadas con breas 

dilatadas en sus extremos. Los elementos hacinados se denominan cisternas y las breas 

terminales expandidas se llaman vacuolas. El complejo de Golgi se encuentra local; 

zado generalmente cerco del núcleo y conectado directamente en algunas partes del - 

retícula endoplasmico. La función del aparato de Golgi tiene relación con la síntesis 

de las carbohidratos; evidencias recientes indican que loa carbohidratos sintetizados - 

por este aparato se combinan con las proteínas sintetizadas por loa ribosomos y forman 



M1TOCC)NDRIAS: Son estructuras pequikricas, esféricas 

que se. encwnhort ¥eñtro del citoplasma: ' Cuando se'seccionan y se obser 

al microscopio electrónico, coda una revela una organización Interna complicada. 
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complejos carbohidrato-proteína, estos complejos de carbohidrato y proteína se deno-

minan glucoproteínas, acumulándose en los canales aplanados del Complejo de Golgi. 

Los canales se expanden y forman vacuolas cuando alcanzan un tamaño critico, estas - 

vacuolas se desprenden del canal y emigran a través del citoplasma, saliendo do lu cé 

lulo por la membrana. Fuera de la membrana plasmática las vacuolos se rompen y li-

beran sus contenidos. El Complejo de Golgi está muy desarrollado y es muy activo en 

las células secretorias corno las del páncreas y las glándulas salivales. En esencia el 

Complejo de Golgi sintetiza carbohidrato: y los combina con las proteínas. Almaceno 

las glucoproteinas resultantes y las secreta de la "célula. 

Lino mitocar.dria consta de una doble membrana similar en su estructura a lo membrana 

plasmática; la membrana exterior de una mitocondria es lisa, pero la membrana inte—

rior se proyecta en una serie de pliegues denominados crestas; el centro de la mitocon 

dria se denomina matriz. A causa de la naturaleza y la disposición de las crestas, la 

membrana interna provee una enorme superficie para las reacciones químicas. Se cree 

que las enzimas involucrados en las reacciones que liberan energía y que forman ATP, 

se producen en las crestas. Las mitocondrias se designan frecuentemente como las plan 

tus generadoras de energía de las células, en rezón de su papel en la producción de - 

ATP. 

LISOSOMAS: Se observan al microscopio electrónico como esferas algo 

más pequenas que las mitocondrios, rodeadas por una membrana sencilla, y carecen do 



- 13 - 

una 'estructura interior detallada. Por otra parte, contienen enzimas digestivas pode 

rosas, capaces de descomponer muchas clases de moléculas. " Estos enzima: también - 

pueden digerir bacterias que logran penetrar a la célula. Los %asomos liberan sus en 

Timos cuando se lesiona la célula, las enzirhas, promueven reacciones que descompo—

nen la célula en sus constituyentes químicos; las substancias químicas sobrantes son re 

chuzadas por el organismo o excretadas. 

CEÑTROSOMA: Aloa densa del citoplasma, generalmente esférico, lo-

calizada cerca del núcleo. Dentro del centrosoma hay un par de estructuras cilindri-

cas, los centrfolos. Cada centrfolo está compuesto de un anillo con nueve haces -en -

su interior que están ordenadamente espaciados. Cada hoz a su vez, consta de tres tu 

.dci tintar:1os están sitiados de tal manera que el eje mayor de uno - 

está dispuesto en ángulo recto con respecto al eje meríor del otro. Loe centrfolas tie-

nen papel en la reproducción celular. Algunas células como los nerviosas maderos no 

poseen centrosomas y por lo tonto no se reproducen. Esta es la razón paro que las cé-

lulas nerviosas no puedan reemplazarse si son destruidas. 
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DIVISION CELULAR  

La división celular se divide en tres etapas: 

1) Mitosis 

2) Interim* 

3) Mehala 

MITOSIS 

La Mitosis, .es un mecanismo el cual produce una división celular regular 

de tos componentes hereditarios esenciales, que da como resultado el crecimiento del 

cuerpo humano y la subltituclEars de las células de deracho. La Mitosis Incluye CUCO 

tro etapas, las cuales se describen o continuación: 

a) PROFASE: Comienzo cuando los cromosoma se vuelven visibles en el 

núcleo, como filamentos largos y delgados, los cromosomas empiezan a espiralarse, - 

haciendo que el cromosoma se vuelva más corto y más grueso. Cada cromosoma profá 

sito esta formado por dos crom6tidas, pero tiene un solo cenirix.  neto. En esta fase se 

presento lo destrucción de lo membrana nuclear y del núcleo, además se observan dos 

cuerpos que se desplazan hacia los polos celulares, la cromatina adquiere lo forma de 

pequeños fragmentos de hilos, constituyendo los rayos ostrales. Asimismo, la estruc 

tura completa de centriolos, rayos astrales y huso, reciben el nombre de uso acrom6ti 

co o figura acromático. 

b) METAFASE: Comienzo cuerdo los centrórneros se alinean en el ecuo 

dor del huso. Ecuador es lo región equidistante de los dos centriolos que forman los 

polos del huso. Una vez que el nuevo material cromosómico ha sido sintetizado y - 



los cromosomas se han enrollado y condensado, comienzan una serie de movimientos - 

activos que van °comportados de rotura total de la membrana nuclear. Estos movimien 

tos se basan en.  la  adhesión de los cromosomas por algún punto de los mismos, el r.en—

tránero a una estructura fusiforme y que presenta dos polos, el llamado huso. El cen 

trómero generalmente se caracteriza por uno constricción localizada que ocupa una po 

siciát constante para coda cromosoma en particular. Los cromosomas cuyo centrómero 

se halla aproximadamente en el centro formando por lo tanto das brazos cromosómicos 

casi iguales se llaman metacéntricos. 

c) ANAFASE: Tan pronto corno las centrómeros se dividen, las dos cro.-

mótides hijas de cada cromosoma se empiezan a mover a los polos opuestos. En cada 

centrómero está fijada una fibra del huso y ésta se acorta, atrayendo a ,los cromosoinat 

seporación de los crom6fides es ayudada por la elortgación del 

huso. Esta fase dura desde la separación de las crcxrAtides en el Ecuador hasta que - 

éstas llegan a los polos del huso. La forma de cada cromosoma depende de la posi - 

clan del centrómero con el huso que va adherido. Como el centrómerr, es el primero 

que se mueve a los polos, un centrómero en la mitad del cromosoma producirá en la - 

Anafase un cromosoma en forma de V; un centrómero terminal dará la forma de bastón; 

y una situación subterminal uno forma de J. 

d) TELOFASE: Uno vez que los centrórneros llegan a los polos y los cro-

mosomas se han reunido ahí, comienza la Telofase. Los cromosomas se hacen más lar 

goa y delgados por desespiralación, lo membrana nuclear se vuelve o Formar alrededor 

de los cromosomas y aparecen los nucleolos; asimismo se desarrollan eventos que divi-

den a la célula en dos partes. Se desarrolla un surco de separación en el exterior de 
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la célula y continúa extendiendo y profundizándose en el citoplasma, hasta que divi-

de a la célula en dos partes. Las das células que se han formado ahora están .en ínter 

fase, les genes se vuelven activas y puede haber crecimiento. 

INTERFASE 
•.•••••••••••1••••••••••••~•~4•••••• 

'La Interfase es un intervalo entre mitosis socesivas, un tiempo en quc la - 

célula no se está dividiendo, en este periodo cuando los genes están funcionando y la 

célula se encuentra creciendo, su metabolismo es muy activo. Loe cromosomas son en 

extremo larg=, pero tan delgados que normalmente no se pueden ver con el microsco-

pio 'óptico. Algunas partes de las cromosomas pueden estar tan espiraladas que son vi 

dhles como gránulos muy tenidos. Los nucleolos desaparecen en la mitad de la Mito 

y'reajsareeen cuando se han formado las células hijas. El ciclo de Interfas• se divi 

de en tres etapas: 

G1 	Etapa de preduplicactón de los cromosomas 

S 	 Etapa de duplicación 

G2 	Etapa de postduplicación, la célula esté lista para comenzar 

la etapa de Mitosis. 

MEIOSIS 

La Meiosis es un proceso por el cual los cromosomas son separados de las 

células sexuales y su número es reducido a la mitad, dando como consecuencia lo pro 

ducción de gameto., de diploido que significo número completo de cromosomas a ha-

ploide; de esta forma, cada progenitor contribuye a la descendencia con un cromos° 

ma de un par homólogo. 



5) ZIGOTENO: Los cromosomas hexnedogas se atraen e inician el apareo 

miento o ;Sin  

6) PAQUiT EN° : Etapa de acortamiento progresivo y de arrollamiento de 

los cromosomas que. tiene lugar después de la Sinopsis. Las dos cromati-

dos hermanos de un cromosoma homólogo se asocian a las crom6tide: her- 

PRIMERA. DIVISION 

PRIMERA PROFASE MEIOTICA: Representa uno división reduccional, en 

la cual los miembros de pares homólogos de cromosomas se separan en dee células hilas 

sin que haya duplicación, es decir su número se reduce a la mitad. Hay un aparea—

miento inicial y la reducción de los cromosomas. El apareamiento inicial se divide - 

en 5 etapas: 

1) LEPTOTENO: Primera etapa meiótica que difiere de la Interfase pre-

via. Lee dos cromosomas aparecen como filamentos largos y delgados con 

estructuras en Forma de cuentas (centrómeras) a lo largo. 

manas de su homólogo, conociéndose con el nombre de tétrada y se produ 

ce una serie de intercambios de material genético entre las cromando:. 

2) DIPLOTENO: Etapa en la cual hay repulsión entre las cromosomas ho 

mólogos, se producen separaciones que se observan fácilmente, excepto-

en ciertas regiones donde hubo un entrecruzamiento finco entre croman-

do: homólogas. Estos regiones cruzados o quiasmas soca uniones entre cro 

mosornas que tienen forma de X (bivalentes) que se mantienen así hasta - 

la Metafase. 

3) DIACINESIS: Continua el arrollamiento y contracción de los cromo-

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



gran hacia una zona próxima a la membrana nuclear y se distribuyen en -

forma singular. El núcleo desaparece o se separa del cromosoma al cual 

se haya asociado. Durante la última parte de éste o de la primera meta-

fase, se disuelve la membrana nuclear y las tétradas se unen por el centró 

mero al huso que se ha formado. 

PRIMERA METAFASE: Los cromosomas alcanzan su estado más condensa-

do y su contorno es liso, los quietsmas se desplazan hacia los extremos del cranos,,xna - 

(tenninalización) quedando solamente la unión terminal entre los brazos que estaban - 

apareados de los cromosomas homólogos. Los quiasmas que quedan evitan la separa--

cien de los cromosomas homólogas, situados en la placa ecuatorial del huso y estirados 

PRIMERA ANAFASE: Ya se ha duplicado el cromosoma en todo su longi-

tud, cada cromosoma conserva un único centrómero funcional para las cromatides her-

manas. La separación de los cromosomas homólogos durante la anclase es resultado - 

de la tracción de ambas crorn6tides (drada) por el centrIxnero único. Los quiasmas se 

desplazan a los extremos de los cromosomas cuando éstos se separan, las crom6tides - 

que se desplazan a Ice polos están unidas por el centrómero, cada atada formada por - 

dos crom6tidas que van a tener el aspecto que depende de la posición del centrómero- 

(metacéntrico, acrocéntrico, telocéntrico). 	El intercambio qui6smico que tiene lu- 

gar en la Maiosis se distribuirá el material cromosómico de ambos progenitores en las - 

células hijos (entrecruzamiento). La distribución al azar de los cromosomas paternas- 

así como el entrecruzamiento que se produce, constituyen una de los causas más impar 

Cantes de la variabilidad entre los gametos de los organismos con reproducción sexual. 



TELOFASE E INTERFASE Una vez que los diodos han alcanzada los po- 

los del huso se forma la membrana nuclear o su alrededor y los cromosomas entran en - 

'medrase antes de que comience la segunda división meiótica. La división mecánica 

de lo célula puede tener lugar en este estadio o hasta lo formación de las cuatro célu 

las hilas al final de la segunda división. 

SEGUNDA DIVISION 

Los cromosomas están en forma de diadas o como dos cromoStidas hermanas 

conectadas entre sí por un centrórnero , se divide cada cromótida (mónada), se separa 

de su hermana y se desplaza hacia el polo opuesto durante la segunda Andase 
• 
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ÁCIDOS NUCLEICOS  

ACIDO DESOXIRRIBONUCLEICO ( ADN ). En 1962, el premio nobel - 

en Fisiología fue adjudicado a James D. Watson, y a F.H.C. Crick por su descubrí--

miento de la estructura del ADN. Watson y Crick describen que la estructuro de ADN 

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

componentes químicos del ADN son: un azúcar de cinco carbonos (desoxirribosa), un 

fosfato inorgánico (-PO4) y compuestos orgánicos nitrogenados cíclicos (purinas y piri 

midinos). Los dos filamentos largos, o columnas vertebrales de la molécula de ADN, 

están formados por grupos alternados de azúcar y fosfato. Las conexiones que mantie 

camparen* can las escalones de, una escalera 

retorcido. Cada conexión transversal esté formada por una purina y una pirimidina y 

se extiende del azúcar de un filamento al azúcar del otro filamento. En el ADN hay 

dos clases de purinas: adenina y guanina, y dos clases de pirimidinos: citaana y timi-

no. Las purinas tienen dos anillos y las pirimidinas solo uno. La estructura de estos 

compuestos es tal que la adenina se apareo en forma regular con la timina y lo guani-

na lo hace con la citosina. Es por ésto que cada conexión transversal, o par de bases, 

está formada por una purina y una pirimidina. 

Un nuclaótido consiste en una purina o una pirimidina que se encuentra - 

ligada a un azúcar, que u su vez esté ligado a un fosfato. Así tenemos que coda fila 

mento de la molécula de ADN es una cadena de nucleótidos. Un par de nucleótidos-

comprende dos unidades de nucleótidos unidos, en el cual lo purina de uno esté ligada 

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

una débil atracción electrostática entre el núcleo positivo del hidrógeno de una base y 
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los electrones externos negativos del oxígeno del otro miembro del par de bases. Son 

unas ligaduras muy débiles si se les compara con otros tipos de ligaduras químicas y se 

separan con bastante facilidad, característica necesaria en la duplicación de les ge--

nes. Su significado biológico debe cumplir con cuatro requisitos generales: 

1.- Que se replique exactamente durante el crecimiento celular y la du-

plicación. 

2.- Que su estructura sea lo suficientemente estable para que los cambios 

hereditarios (mutaciones) sólo se produzcan raramente. 

3.- Que tengan la potencialidad de llevar cualquier tipo de información 

biológica necesaria. 

4.- Que transmita ,  su informacitxt a la 41 1 

Tanto para la Mitosis corno para la Meicsis, la duplicación del ADN se - 

produce durante el período interfásico, entes de que comience la división celular. 

Por su amplia variabilidad posible en el orden de los nucle6tidos en el --

ADN, así cano la facultad de dicha molécula para replicarse con toda exactitud, han 

tenido un gran valor teórico para identificar el ADN como el material genético. 	El 

material genético afecta la producción de proteínas en la célula por mediación de un 

aparato sintetizador de proteínas en el cuál están implicadas tres clases distintas de - 

ARN. 

ACIDO RIBONUCLEICO: Este ácido se encuentra en toda la célula. El 

ARN difiere del ADN en tres aspectos importantes: 

1) En el ARN, el azúcar es una ribosa, la cual contiene un átomo más de 

oxígeno. 
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2) El ARN tiene un solo filamento en lugar dudas ( es similar a un solo n 

lamento de ADN cuando la molécula de éste ha sido rota en las ligadu--

ras débiles de hidrógeno que mantienen unidos a las pares de bates). 

3) Tiene la base pirimidinica uracilo en lugar de lo timina que se encuen 

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

VARIEDADES DEL ARN 

En la célula se encuentran tres variedades diferentes de ARN. Loe, ribo- 

somas estón constituídos en la mitad por ARN ribosómico y la otra mitad por probarlas. 

En ellos se efectúa El ARN: tiene peso elevado, alrogde— 

dor

. 

 del 9091  de ARN total de una célula es de este tipo. Su secuencia de nucle6ti- 

dos esta determinada por apareamiento complementario (ARN a ADN) a lo largo de - 

genes especificas situados en las regiones organizadoras del nucleólo de los croe-lote-

mas. • Es posible que el r-ARN sea el primero pasado al nucleólo y luego se desplace 

al citoplasma, antes o después de que se una con una molécula de proteína de peso - 

molecular elevado para formar un riboscxna. Algunos estudios indican que el r-ARN 

tiene algunos regiones de filamento doble, pero en realidad es un solo filamento que 

se ha torcido sobre sí mismo, con muchas bases que se unen en pares. El ARN de --

transferencia t-ARN que en algunos casos es llamado ARN soluble, se encuentra --

principalmente en el citoplasma, pero también se origina de genes nucleares especí-

ficos. Estos moléculas tienen un peso molecular relativamente bajo. Los moléculas 

de t-ARN tienen una función muy importante en el transporte de aminoácidos, que se 

encuentran libres en el citoplasma a los ribwamas donde serón reunidos en cadenas - 

 la síntesis de las proteínas. 
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de aminoácidos, ésto es, en polipéptidas. Una molécula de t-ARN de un tipo, solo 

transporta a un aminoácido específico y como hay 20 variedades de ominoácidos, sig- 

nifica que debe haber cuando manos 20 moléculas diferentes de t-ARN. 

El ARN mensajero o m-ARN, es producido por los genes crornos6miccs al 

igual que los demás tipos de ARN. Lleva información de genes nucleares específicos 

a loe ribosomas acerca de cómo deben reunirse los aminoácidos en cadenas polipépti- 

das (proteínas). 	Las hormonas, estimulan la producción del ARN y se pueden obser 

var los ribosomas organizados en pequertas cadenas, llamadas polirribosomas. Parece 

que la molécula de m-ARN se mueva a lo largo de los polirribosomas de una manera - 

similar a una cinta de computadora, llevando su información a varios ribosomas al mis 

mo tiempo. Mientras el m-ARN se ~VS a lo largo del polirribasoma, el t-ARN es- 

transportando amino6cidas para depcsitarlos de acuerdo con el código que está en-

es! m-ARN. 

Después que se ha formado la ligadura péptido entre los dos aminoácidos 

que se han mantenido adyacentes en el ribosoma, la cadena creciente del polipáptido 

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

con respecto al ribosoma ahora trae una nueva tripleta do m-ARN a su posición en el 

ribosorna. Cuando el t-ARN apropiado trae un nuevo aminoácido, se forma otra liga 

dura péptica y la cadena crece. Los t-ARN liberados quedan entonces libres paro fi 

jar nuevos aminoácidos de la misma clase y llevarlos para que se ajusten en el mensa-

je continuado. Así, la cadena polipéptida crece o medida que los aminoácidos son - 

depositados uno por uno en la secuencia apropiada de acuerdo con el código que asta 

en el m-ARN. Una combinación de tres bases codifica para el mismo aminoácido en 

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

muy importantes ya que los genes permanecen en el nGcleo donde están protejidos de - 

las enzimas destructoras del citoplasma. De este ADN, se envían al citoplasma co—

pias de ciertas partes de la información, funcionan por un tiempo corto y luego son - 

destruidas. Cuando se necesita se puede obtener nueva información de la copia maes- 

tra inalterada, el ADN del núcleo. 	En la mayoría de las células hay una forma liga 

da de la enzima RNAsa la cual es liberada y rompe las ligaduras de los nucleótidos - 

cuando el m-ARN ha terminado su función de codificar paro edenes de polipéptidos. 

Entonces, los nucleótidos individuales quedan libres para ent; r al núclec y ser nueva 

mente utilizados para formar otros ácidos nucléicos. 

La secuencia complete; de las bases en el tn-ARN y os amino6ciclos se de 

0 nomine Cédigo genético. 

SINTESIS DE PROTEINAS 

Los genes ejercen su influencia en las actividades celulares a través de la 

síntesis de proteínas. Las proteínas sintetizadas son do dos tipos principales: proteínas 

estructurales y funcionales. 

Las proteínas estructurales que pasan a formar parto del protoplasma de las 

células con lo cual contribuyen al crecimiento y !a funcionamiento de las mismas. Es 

tus proteínas continúan siendo producidas aun en células que ser estables y no se en—

cuentran en fase do crecimiento. 

Las proteínas funcionales, principalmente enzimas, catolizan reacciones 

químicas en la célula. 
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Tanto las enzimas como las proteínas estructurales son producidas en los - 

ribosomas balo la dirección de las moléculas de ARN mensajero que vienen del ADN. 

Los aminoácidos (bloques en construcción de las proteínas) son ligados en-

tre sí mediante la combinación del grupo carboxilico de un aminoácido con el grupo - 

<minio° del adyacente, suprimiendo una molécula de agua. Esta síntesis formo una - 

ligadura péptida. Por lo tanto, estas cadenas de aminoácidos se denominan polipép-

tidos. Algunas moléculas de proteínas están formadas por una sola cadena polipépti-

da, doblada y con ligaduras transversales, para formar una estructura mas compacta - 

que una sola cadena muy largo. Otras moléculas de proteína pueden estar formadas-

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

de la síntesis de proteínas: Al recibir un estímulo adecuado, — 

cierto gene en el núcleo se abre y forma una enoilicuici de m-ARN en uno de sus dos fi 

lamentos de ADN. Después esta molécula pasa del n/cleo al citoplasma. Una vez-

en el citoplasma, el m-ARN se fija a varias ribosornas, dependiendo de la longitud de 

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

se encuentran dispersos en el citoplasma. Las proteínas pueden ejercer efectos muy-

notables sobre el desarrollo o las funciones debido a 'que es posible que actuén como-

agentes catalíticos o enzimas. Si un gene puede especificar una enzima, ésta aromo 

verá una reacción celular específica. De esta forma observamos como los genes pue-

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

de información para hacer al m-ARN. Sólo unos cuantos están dedicados a producir 

t-ARN o r-ARN. Las moléculas de m-ARN varían en forma considerable en su lon- 

gitud, ya que ésta depende de lo longitud de los genes de los cuales son copiados. 
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El Korner() de bases del ADN en el gene esta en relación directa con el - 

número de amino6cidos de proteínas que se vaya a sintetizar. 

SINTESIS DEL ARN: El primer paso en la síntesis de ARN consiste en la 

separación de una pequeña sección de la hélice de ADN de los filamentos en dos fila 

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

de que cada filamento complementario de ADN, uno de ellos forma un filamento corn 

plementario de ARN. El apareamiento sigue la misma regla que el ADN, solo que - 

en lugar de atraer la timina, la adenina atrae al uracilo. El azOcar empleada en el 

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

ARN se separa de su ADN progenitor. Los filamentos de ADN vuelven a ¡untarse, - 

mientras que el ARN posoal citoplasma., El nivel, dela síntesis del 	varia de> 

acuerdo étiiirdo cee el eiClo CelUlar. Durante la Mitosis, los cromosomas est6n fuertemente 

espiralados y no se produce ARN, en la etapa G1 y G2 los cromosomas se encuentran 

desespirilados y la producción de ARN es elevada. En la fase S se reduce porque los 

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

ción baja debido a que no todos los genes están duplicándose al mismo tiempo. 
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CROMO SO MAS 

Los cromosomas son estructuras filamentosas de nOcleo que en algunas fa-

ses de la división celular se pueden observar separados unos de otros; compuestos de -

ADN y protervas. El material genético esencial de los cromosomas esté constituido - 

por las estructuras intracelulares de forma elicoidal que llevan los genes, el ADN. 

Los cromosomas se presentan en pares, uno de cada progenitor, en conse-

cuencia hay dos genes de cada clase en cada una de las células somatices., los cromo 

somas pueden ser de longitudes diferentes y tener centremerce en posiciones diversas, 

pero por cada cromosoma de cierto longitud y parición del centrómero en la misma po 

sición se denominan homólogos y cada uno de ellos es portador del mismo tipo de ge« 

nes en la misma secuencia. Al amianto de cromosomas se le llama Cartotipo. Todas 

tos células norrnaies del cuerpo humano tienen 23 pares. Se pueden observar en aulti 

vos de sangre, de la piel, de los nervios y otras partes, todas darán el mismo cerioti-

po. Las células reproductoras, el espermatozoide y el óvulo, salo tienen un grupo - 

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

sométicas es conocido como número diploide, ya que hay dos cromosomas de cada da 

se. Las células reproductoras tienen número haploide, un cromosoma de cada clase. 

Existen tres tipos de cromosomas basados en la posición del centrómero. 

Los centrórneros son los fragmentos de! cromosoma por el cual permanecen unidas las - 

cromatidas (brazos cromosómicos) hasta el momento de la anafase. Se clasifican de - 

la siguiente forma: 

a) Cromosoma mctacqintrico.- El centrómero se halla aproximadamente en 

el centro, formando por lo tanto, das brazos cromosómicos casi iguales. 
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b) Cromosoma acrocéntrico.- El centrórnero se encuentra en posición més 

terminal, dando lugar a das brazos cromosómicos desiguales. 

c) Cromosoma_telocéntrico.- El centrómero aparece situado en el extremo 

del cromosoma. 

Los cromosomas satélites son cromosomas acrocéntricas (excepto Y), po—

seen pequeñas masas de cromatina fijados por tallos delgados (constricciones secunda-

rias) en sus brazos más cortos. Estas masas denominadas satélites %lin constituidas - 

al parecer por material cromosómico enrrollado densamente y unido al resto del cromo 

soma por un tallo de cromatina de enrrollamiento compacto. Parecc-k desemperiar 
• 

cierto papel en la, organización de los nucleólca que son organelas celularez, compues 

CLASIFICACION DE DEMBER 

Dember clasificó a los cromosomas en 7 grupas de A a G, "basándose en - 

lo decreciente longitud cromaseirnica, disponiéndose en la siguiente forma: 

GRUPO 1-3 (A): Grandes cromosomas con centrórneros aproximadamen 

te mediales (cromosomas metaolntricos). Los 3 cromosomas son fácilmente disntigui 

bles uno de otro por su temario y la posición del centrómero. En algunas células se-

observa una constricción secundaria en la región proximal del brazo largo del número 

uno. 

GRUPO 4-5 (B): Grandes cromosomas con c.entrórneros submediales (cro 

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

cromosoma cuatro es ligeramente mbs largo. 
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GRUPO 6-12 y X (C): Cromosomas de tornarlo mediano con centrárneros 

submediales. El cromosoma X se parece al mós largo de los cromosomas de este gru-

pa, especialmente al seis, del que resulta dificil de distinguir. Este grupo es el que 

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

componen. 	Cuatro de los autosomas del grupo C son relativamente metacéntricos. 

Se les suele distinguir con los números seis, siete, ocho y once. El cromosoma X per 

fenece o este subgrupo. Tres cromosomas son submetacéntricos, siendo generalmente 

identificados con los números nueve, diez y doce. Se encuentra una constricción se 

cundaria en la parte proximal del brazo largo de por lo menos uno de los pares, siendo 

habitualmente designado con el número nueve. En los células femeninas normales,- 

mayor parte de él més tarde que los otros del mismo grupo. Se cree que se trata - 

de un cromosoma X. 

GRUPO 13-15 (D): Cromosomas de tamaño mediano con centr6meros ea 

si terminales (cromosomas acrocántricos). Los tres pares poseen satélites que resultan 

variablemente detectobles. 

GRUPO '16-18 (E): Cromosomas algo cortos con un centrómero aproxima 

damente medial en el cromosoma 16 y centrexneros submedialos en el '17 y 18. En la 

parte proximal del brazo largo del número 16 ha sido observada con frecuencia una - 

constricción secundario. 

GRUPO 19-20 (F): Cromosomas cortos con centrómeros aproximadamen- 

te mediales. 

GRUPO 21-22 e Y (G): Cromosomas acrocéntricos, muy cortos. Presen 

cia variable de satélites en el número 21 y en el 22. 	El cromosoma Y es similar, - 



- 30 - 

pero tiende a tener braza largos algo más paralelos, cuyo tamal% varía de unos indi-

viduas a otros. Suele ser mas largo que el 21 o 22. 

CLASIFICACION DE LAS ABERRACIONES 
CROMOSOM-ICAS 

1) NUMERICAS 

2) ESTRUCTURALES 

Estas aberraciones cromosómicos pueden afectar a los autosemas o a los -- 

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

1) ABERRACIONES NUMERICAS: 

no disyunción, fallo de los cromosomas apareados o de las crorn6tides hermanas en ex-

perimentar disyunción en la anafase en una división meiótic.a, ya sea en la primera o - 

segunda división. Falta la anafase cuando los miembros de un par cromosómico no ve 

rifican la sinopsis y por consiguiente no se separan del modo habitual a lo largo del - 

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

no llegue a incluirse en ninguna célula hija. La especie humana presenta un número 

diploide de cromosomas que son 46 y el número haploide en gametos que son 23. Eu-

ploide es cualquier cantidad que sea un múltiplo exacto del número haploide. La tri 

ploidía es consecuencia de fallo de una de los divisiones de maduración, en el óvulo 

o en el espermatozoide y la tetraploidía ocurre al quedar incompleta la primera esci- 

sión del cigoto. 	Aneuploide es cualquier número que no sea múltiplo exacto de n. 

Algunos aneuploides son trisómicos (3 miembros de un cromosoma determi-

nado), otros son monosómicos con solo un miembro de uno de los cromosomas. 
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Loa trisómicos dobles están constituidos con un miembro adicional en cada 

uno de dos cromosomas. Cualquier número cromosómico que se parte de las caracte-

rísticas es heteroploide, tanto si es euploide o aneuploide. La aneuploidía consiste-

en un error durante la división mei6sica, dando como resultado una distribución desi-

gual de un par de cromosomas hm6logos entre las células hijas, por lo que una de éstas 

tiene los das cromosomas de este par, y la otra célula hija ninguno, denominándose - 

"no disyunción", originado por la incapacidad de separarse dos cromosomas apareados. 

También es probable que la aneuploidía ocurra debido a que dos cromosomas homólo—

gos no consigan aparearse, ello supondría una alteración del surtido o distribución al-

azar de los cromosomas. Cuando ocurre la no disyunción en el cromosoma durante la 

meiosis, los gametos formados poseerán un cromosoma 21 extra dando como multado-

, o les faltará un cromosoma, teniendo únicamente 22. La fecundación de un ga-

meto con 24 cromosomas , por otro gameto normal , produce un cigoto con 47 cremoso 

mas, dando como consecuencia una trisomía 21. La no disyunción puede ocurrir en - 

la primero o la segunda división meiezica; si la no disyunción ocurre durante la Meio-

sis, el gomento con n 1 cromosomas, contendrá un doble complemento del cromcso- 

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

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

conduciendo a la formación de cigotos con un número anómalo de cromosomas. 

2) ABERRACIONES ESTRUCTURALES: 

Las alteraciones de la estructura cromosómica que se presentan por causa 

de la ruptura, pueden ser estables o sea capaces de salir inmodificados de la división 

cetular, o inestables o sea que no superan la división celular normal. Los tipos esta 

bies son deleciones, duplicaciones, inversiones, translocaciones, inserciones e isocro 
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mosomas. Los tipos inestables son dicéntricos, acéntricos y anillos. 

1) DELECION o SUPRESION: Es la pérdida de un fragmento de un cromo 

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

que es más frecuente, intersticialmente entre dos rupturas. Lo porción suprimida se - 

llama fragmento acéntrico cuando carece de c.entrómero y no se desplazará c lo largo 

del huso, precisamente por lo carencia del centrernero, a veces se perderá en una di-

visión celular siguiente. En el cromosoma afectado, falta toda la información geno- 

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

comprende el centrórnero, el cromosoma experimentará replicación y división de la - 

forma normal en las divisiones posteriores; pero el fragmento acéntrico será incapaz de 

orientarse en el huso, no se rnover6 durante la anotase y probablemente se peedionS. 

El cromosoma en anillo, es la consecuencia de un tipo de deleción en que 

se han perdido ambos extremos y los dos extremos rotos se han soldado para formar un - 

anillo. Si posee un centremero, un cromosoma en anillo es capaz de replicorse, pe- 

ro puede experimentar alteraciones estructurales. 

II) DUPLICACION: La duplicación es la presencia de un fragmento adi-

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

recíproco, es una deleción. Las duplicaciones son más corrientes y resultan mucho-

menos nocivas que las deleciones. Generalmente las duplicaciones pequeñas pue—

den constituir un mecanismo evolutivo para la adquisición de nuevos genes, convir- 

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

duplicaciones con genes enteros o con frecuencia mucho menor, de pares de ganes, 

se consideran factores importantes de la evolución. La duplicación de fragmentos - 

de cromosomas, puede ocurrir a consecuencia de diversas redistribuciones estructura- 
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les. 

III) INVERSION: La inversión implica la fragmentación de un cromoso-

ma por dos rupturas, seguida de reconstitución con inversión del fragmento de crcxnoso 

ma entre las rupturas. Sin la inversión, sobreviene en un único brazo cromosómico - 

siendo paracéntrica (junto al centrómero), pero si comprende la región del centreimero 

es pericántrico (alrededor del centrórnero). Las inversiones dificultan el apareamien-

to entre cromosomas homólogos en los heterocigotos de inversión, el entrecruzamiento 

genético puede quedar suprimido entre ellos, pudiendo dar lugar a que una especie re 

tenga grupos de genes, que se desee vuelvan corno unidades; en consecuencia las inver 

siones, son de importancia evolutiva. En general, un cambio en el orden de los ge-

nes provocado por inversitxt, no conduce a un fenotipo anormal; lo importancia madi- 

de las inversiones se manifiesta en la generación siguiente. 	Dependen de las — 

consecuencias del cruzamiento entre un cromosoma normal y otro con una inversión. 

Para que los cromosomas homólogos puedan aparearse, uno de ellos debe formar una - 

asa en la región de la inversión; si ésta es paracéntrico el centránero queda fuera del 

asa. Cuando ocurre un entrecruzamiento en el interior del asa, se forman un croma-

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

Ambas aberraciones son inestables. Si la inversión es pericéntrica, el centrómero ro 

dice en el interior del asa; si en este momento se da un entrecruzamiento, cada uno - 

de las dos cromatides que intervienen en el entrecruzamiento, presentan ambos tanto 

una duplicación como una delación. Cuando se forman gametos con estos aromoso--

mas anormales, la progenie resultante será mono:tamice para parte del cromosoma y 

trisórnica para la otra parte. 

IV) TRANSLOCACION: Es la transferencia de porte de un cromosoma o 
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otro cromosoma no homólogo. Este proceso requiere la ruptura de ambos cromosomas, 

con reparación según una distribución anormal, con frecuencia las transiocaciones pue 

den dar lugar a la formación de gametos desequilibrados, implicando el riesgo de 

descendencia anormal. Las translocaciones robertsonianas consisten en un tipo espe-

cial en que las rupturas se verifican en los centrómeros y se intercambian brazos cromo 

mímicos enteros, este proceso se denomina también de fusión céntrica. Si ocurre en - 

el hombre, suele afectar das cromosomas acrocéntricw. 

V) INSERCION: So trata de un tipo de translocación en que una parte - 

rota del cromosoma se inserta en un cromosoma no homólogo; este proceso requiere tres 

rupturas. 
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GENES 

GENE: Es la unidad estructural cuyas dimensiones son de orden , molecu-

lar, localizado en el cromosoma linealmente, constituido por ADN (material genéti—

co). Cada gene controla una característica heredable. La información que contie-

ne interviene en la síntesis protéica. 

DUPLICACION DE LOS GENES 

Existen varias teorías, la mas aceptada es la de Watson y Crick basada - 

en la estructura del ADN, ésta sugiere que cuando los genes se duplican, las débiles 

ligaduras de hidrógeno se rompen de tal manero que se forman dos filamentos sencillos 

Coda nUcle6tido de un filamento atrae hacia sí un nuclebtfdo de ti-

De esta forma la orienina y la timina se atraen entre sí, y la gua 

nina y lo citasina de la mismo forma. Los nuevos nucleótidos atraídos están en forma 

de nucleatidos trifasfatos. Las enzimas actúan para eliminar los fosfatos extra y li-

gar entre sí polimerizando los nuevos nucleótidos, de esta manera, de cada filamento 

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

presentes da copias exactas del gene; éste se ha duplicado. Las partes nuevas que - 

forman el nuevo filamento o nucleótidos son sintetizados de los materiales nutrientes - 

tornados por la célula. Un gene se debe heredar de una generación a la siguiente de 

forma tal que, coda descendiente tenga una copla físico de dicho material. Debe - 

proporcionar información a los que llevan sobre la estructura la función y otros atribu 

tos biológicos. 
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EL GEN Y SU MUTACION 

El Gen tiene tres propiedades especificas: 

1) Unidad de estructura dentro de la cual no puede originan. una recombinación. 

2) Unidad de función que patee una función primaria 

3) Unidad de mutación 

Los transtomos genéticos pueden ser causados por: 

o) Un gen mutante único 

b) Tronstornas cromosómicos 

c) Transtomos multifactoriales o herencia poligénico 

d) Mutaciones genéticas 

a) Transtamos causadas' por genes mutantes, la mutación puede ser singu-

lar, es decir, en solo un cromosoma del par (el otro es un alelo normal) o en dosis do 

ble, o sea en el mismo locos de cada uno de los miembros de un par de cromosomas - 

homólogos, dando corno consecuencia un defecto único importante en la información 

genética. 	Si el gen se expresa cuando existe en dosis de singular, se califico de - 

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

Si el gen se encuentra en un autosoma es autosómico, si se halla en el cromosoma X - 

se le considero ligado a X. 	Las perturbaciones cromosómicos no se repiten en las fa 

millas, sino que son excepciones. 

b) Transtomas cromosómicos: Entre estos tenemos los deleciones, dupli-

caciones, inversiones, translocaciones, inserciones e isocromosomas. 

c) Tren:torneo multifactorioles o poligénicos: No consiste en un error - 

importante único en la información genética, sino más bien en la combinación de pe 
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quenas variaciones que juntas deparan un transtorno grave. Los transtomas multifac 

tonales tienden a la acumulación en algunas familias, pero no muestran los tipos ge-

neológicos concretos de los caracteres de gen único. Las efectos combinados de más 

de un gen actuando al unrsono. 

d) Mutaciones genéticas: La mutación consiste en cualquier modifica--

clan súbita sie la herencia en el ADN. Una mutación puntual consiste en la muta—

ción de una base por otra en el seno de un triplete. sr  esta substitución altera el co 

din de modo que éste codifique un aminoácido distinto, la mutación provoca la srnte 

sis de una cadena polipeptrdica alterada con una substitución de aminoácido: en una-

posición colineal con el punto de la mutación del codón del ADN corres 

La recornbinación (entrecruzamlentc• genética) entre cordones de ADN - 

homólogos se verifica entre nucleatidos sucesivos, igualmente en muchos puntos posi-

bles en el cordón de ADN. Codón es un grupo de tres bases que especifica un ami-

noácido en particular. 

VARIACION EN LA EXPRESION DE LOS GENES  

Un gen mutante no siempre se expresa fonotípicamente o si lo hace el gra 

do de expresión del carácter puede variar ampliamente en los distintos individuas. 

Recibe el nombre de penetrancia, la capacidad del gen para alcanzar - 

uno expresión; expresividad, designa el grado en que se manifiesto pudiendo ser, le-

ve, moderado o grave. Penetrancia reducida es cuando algunos individuos que po-

seen el genotipo apropiado no expresan este carácter, o seo que puede ser portador - 

del gen aun cuando el individuo que lo transmite no lo exprese, siendo el gen no pe-

netrante. 

11 
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Expresividad variable, se denomina en esta forma cuando un carácter se - 

manifiesta por formas algo distintas en ice diferentes miembros de una familia, por lo - 

que los miembros de una familia pueden expresar un mismo gen de diferentes formas y 

con distintos grados de intensidad. 
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FECUNDACION 

La Fecundación es la unión de dos gametos de sexos opuestos, desarro --

liándose el proceso de espermatogénesis en el hombre y el de ovogenesis en la mujer. 

ESPERMATOGENESIS: 	El espermatozoide es liberado cerca del extre- 

mo inferior del tracto reproductor de la mujer y debe moverse a través del (Itero y de 

las ~pes de Falopio que conducen al ovario, encontrando los óvulos recién libera-

dos en el tercio superior de la trompa de Folopio. El óvulo aun está rodeado por la-

corona de células foliculares y éstas actúan como una barrera a la penetración del es 

permotozoide, el óvulo secreta una substancia inactivadora que es la fertilicina, la 

cual sujeta fuertemente al itipermatozoide y entran en acción las enzimas liberadas 

de la wisesta de éste, disolviendo el cemento que mantiene juntas las células folicu-

lores, de manera que el espermatozoide pueda penetrar. Son muchos los espermato- 

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

perficie del óvulo. La fertilicina es específica o sea únicamente existen uniones de 

la misma especie. La reacción es rápida y sirve para impedir lo fecundación de un- 

óvulo por más de un espermatozoide; sin embargo, en algunos casos puede haber mu- 

chos contactos simultáneos de dos o más espermatozoides con el óvulo, en este caso- 

todos serán atrapados y penetrarán al óvulo, normalmente solo uno de éstos funciona, 

los demás se desintegran. 

OVOGENESIS: 	La diferencia entre ovogénesis y espermatogénesis es- 

tá en la forma de partición de las células. Las células ovogénicas se encuentran en 

un epitelio cerca del límite exterior de un ovario. Lo ovogénesis principia cuando- 
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un grupo de células del folículo crece alrededor de un ovogonio, éste crece en tama-

ño a medida que acumula una gran cantidad de vitelo, el cual alimentará al embrión 

si esta célula forma un óvulo y que éste sea fecundado. Las células foliculares au—

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

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

primario. El cuerpo entero está constituido por las células foliculares, el flurdo foil 

cular y el oocito primario, ahora es tan grande que forma un abultamiento en la super 

ficie del ovario y se le llama folículo de De Graaf. Es coman designar como 'óvulo-

a la célula grande que está dentro de un folículo, pero la primera meiosis ocurre an-

tes del nacimiento y la segunda alrededor de la época de ovulación, el periodo en el 

que el folículo se parte y libera al emulo, por lo tanto, durante el tiempo en que per 

,manece.en et foirculo 	Dé Graaf del.  ovario, es un oocito secundario. 

Los cambios nucleares de la meiosis son paralelos a los que se efectúan - 

en el espermatocito primario, pero el huso se forma cerca del borde de la célula. 

Hay una partición desigual, de tal manera que, en la primera división meiática se --

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

oocito secundario y la célula pequeña recibe el nombre de cuerpo polar. Lo misma-

división de la meiosis produce una oótida grande y otro cuerpo polar. El primer cuer 

po polar también puede dividirse, resultando así como producto de la meiosis una oe; - 

tido y tres cuerpos polares. La oétida se convierte en óvulo sin más divisiones poste 

riores. Como en el periodo en el que el oocito primario sale del ovario está rodea-

do por una corona de células foliculares, los cuerpos polares son mantenidos en con-

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

Los gametos 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 heterogarnéticos; por lo tanto el sexo del hijo depende de que el padre - 

contribuyo con un cromosoma sexual X o Y, ya que la madre no puede determinar el 

sexo, en virtud de que, sus óvulos sólo contienen cromosomas X. 

CROMOSOMAS SEXUALES: Al individualizarse los cromosomas en la - 

metafase de las divisiones mitósicas se aprecian claramente la existencia de una doble 

serie de cromosomas homólogos; la comparación de la hipótesis mendelieena hizo iden 

tificor los factores de cada par alelomorfico, con todos" los cromosomas de un  par ho- 

mólogo, llegando o la conclusión de que, aquellos factores o genes habían de estar -

localizados en otros cromosomas: el dominante en uno de ellos y el recesivo contra-

puesto en el otro. 

Se ha comprobado que en muchas especies, uno de los pares de cromoso-

mas aparece con modalidades distintas en los machos que en las hembras, lo que per-

mite distinguir un sexo de otro por su composición cromosómica. Los elementos cro-

móticos diferentes según el sexo reciben el nombre de idiocromasomos, heterocromo-

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

célula de los mochos que en las hembras, reciben el nombre de outosomas. La dife-

renciación de la cromosomas sexuales consiste en que en uno de los sexos, este par - 

de cromosomas reviste característicos normales, siendo los dos miembros del par honró 

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

de este mismo par son diferentes. Al producirse lo sinopsis y después de la meiosis, 
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los gametos del primer sexo serón idénticos, pero los del segundo senSn diferentes por 

tener el cromosoma correspondiente al par sexual distinto al sexo que producen gamos 

tos iguales, denominándose homogamético y al otro heterogamético o digamético. 

Al realizarse la fecundación, pueden presentarse dos casos: sí un 'óvulo-

con heterocrarnosoma X se fusiona con un espermatozoide que también lleva hetero--

cromosoma X, resulta un cigoto con el número de autosomas normales y dos cromoso-

mas sexuales iguales XX; el individuo resultante sera por tanto hembra. Si por el - 

contrario el óvulo se fusiona con un espermatozoide que lleva el heterocranosorna Y, 

se forma un cigoto con autosomas iguales y un par de heterocromosomas desiguales XY 

el individuo será de sexo masculino. 

Hay ciertos caracteres cuya herencia - 

es my peculiar y ésto puede explicarse a satisfacción solamente si se supone que los - 

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

se les denomina caracteres ligados al sexo y a los genes que los 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 cromosoma X de la ma-

dre y otro también X del padre. 

El carácter ligado al sexo depende solamente de las propiedades o más - 

concretamente, de los genes contenidos en los cromosomas del sexo homólogo a los - 

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

de cromosomas del sexo, y el cromosoma Y es más pequen° que el X. Ejemplo de ce 

rocteres ligados al sexo: hemofilia, ceguera para el color (daltonismo), miopia, etc. 

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

cián muestra el carácter recesivo, siendo estos individuos del mismo sexo que el abue 

lo recesivo. 	Cuando el sexo hornogamético transmite el gene recesivo, aparece - 

en FI  los caracteres de P1  pero exclusivamente en sexos contrarios a los individuos - 

que exhibían esos caracteres en Pi. La F2  está compuesta por ambos sexos, y cado-

uno de ellos en la mitad de los individuos presenta el carácter dominante y la otra mi 

tad el recesivo, tales hechos pueden explicarse satisfactoriamente suponiendo: 

1.- Que los genes correspondientes a caracteres ligados al sexo están situados en el 

cromosoma de! 1.z -,1-Ó (X). 

2.- Que el cromosoma típico del sexo heterogamético (Y) es neutro en el desarrollo-

del carácter, es decir que, no contienen genes que influyan en el desarrollo de 



TERMINOLOGIA 

GENE: Unidad estructural cuyas dimensiones son de orden molecular, 

localizado en el cromosoma en sucesión lineal, constituido por ácido desoxirribonu 

oleico; cada gene controla una característica hereditaria, la información que con-

tiene interviene en la síntesis de proteínas. 

FENOTIPO: Característica heredable que tiene expresión somática y 

funcional. 

GENOTIPO: Las genes heredadas por un individuo constituyen el geno 

tipo y las caroctsrilticas que determinan puede permanecer latentes o tener exprst-- 

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

contienen solamente un miembro de cada por de cromosomas. 

DIPLOIDE: Células somáticos que están constituidas por cromosomas en 

pares homólogos (23 pares de cromosomas para lo especie humana). 

CITOG.ENETICA: Estudio de la Genética a nivel celular. 

RECESIVO: Es el gene o carácter que permanece latente, cuando su pa 

reja homóloga es dominante, tiene manifestaciones somáticas o funcionales. 

DOMINANTE: Gene dominante cuando el carácter que determina tia 

ne manifestación somática a pesar de que su parejo homóloga no sea igual. 

EXPRESION FENOTIPICA: Cuando la pareja es igual. 

LOCUS: Lugar del cromosoma ocupado por un gene. 

ALELO: Pareja homóloga de un gene. 

AUTOSOMAS: Se consideran dos tipos de cromosomas, los que detenui 
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non el sexo (XV) y los que no intervienen en ello llamados cautosomas. 

HIBRIDO: Descendientes de individuos de la misiva especie, difieren 

en uno o varios genes. 

GAMETO: Células germinales del ovulo y espermatozoide, que debi-

do a un proceso meiótico contienen sólo un miembro de cada par de cromosomas. 

PROPOSITUS: Es el miembro de la familia que es el primero en atraer 

hacia él la atención del investigador (también recibe el nombre de proband, caso-

rndice). 

SIBS: Son hermanos o hermanas de sexo no especificado (siblins). 

CROMOSOMA: Estructuro filamentosa del núcleo que en algunas fa-

de la dIvisián.celular se pueden observar separadas once de las otras; campees" 

tos de ADN y proternas, cuyo número es caracterrstico para coda especie. 

CARIOTIPO: Número de cromosomas de las cAlulas scrn6ticas de un in 

divido°. 

CARIOGRAMA: Estudio fotografico que muestra los cromosomas de ce 

da célula, ordenados por parejas de mayor a menor, que permite analizarlos numé-

rica y morfológicamente. 

CENTROMERO: Fragmento del cromosoma por el cual permanecen uní 

das las crome:fide% hasta el momento de la anafose. 

CROMATIDES: Cada una de las portes del cromosoma que ha sufrido - 

escisión longitudinal, después de su autoreduplicación. 

ALELO DOMINANTE: Cuando se expresa siempre en el fenotipo, lo-

mismo si es hanocigcto que heterocigoto. 

ALELO RECESIVO: Cuando solo so expresa cuando es hornocigoto. 
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HOMOCIGOTO: Cuando ambos miembros de un par de alelas son idén 

ticos. 

HETEROCIGOTO: Cuando los miembros de un par de alelas son diferen 

tes. 

COMPUESTO: Se emplea para designar un genotipo, en el cual exis-

ten das cielos diferentes mutantes, en lugar de uno normal y otro mutante. 

ENTRECRUZAMIENTO: Intercambio de material genético entro cromé 

tides, pertenecientes a cromosomas homólogos durante lo Meiosis. 

HETEROCROMOSOMAS: Cromosomas sexuales XV. 

PLEOTROPIA: Los efectos fenotrpicos múltiples, causados por un solo-

gen mutante o por un par de genes. 

/4.40ZAICO DE CROMOSOMAS: Equivale a la dotact6n de un mínimo 

de das lineas de células de diferente cariotipo y derivadas de un solo cigoto. 

P 1 Generación Paterna 

F 1 Primera generación de descendientes de los progenitores. 

MALFORMACION CONGENITA: Es una malformación existente 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 aminoácido en parti-

cular. 

CODIGO GENETICO: La secuencia completo de las bases t el m-

ARN y los aminoácidos que cada una de ellas representa. 



El • Individuos 
ofe dados 

Hombre 
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5IUIN®011.CGó11M► IDEE LOS Jumo LES GENEALOGICOS 



Aborto o muerto 
al nacer sin espe 
cificar el sexo Muerte 

Matrimonio entre consanguinecs 
aejir  Método ro identificar los personas en 

un árbol genético 

(e) 

    

Heterocigotos para los caracteres auto— 	Transmisor de un carácter recesivo 
sarnicas recesivos 	 ligado al sexo 
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POSIBLES FACTORES ETIOLOGICOS DE LAS  
ENFERMEDADES GENETICAS Y CONGENITAS  

Con respecto a la etiología de las enfermedades genéticas y congénitas, 

so pueden considerar cuatro categorías principales: 

a) mutaciones genéticas 

b) aberraciones cromosómicas 

c) factores ambientales introuterinos adversos 

d) una combinación de factores genéticos y ambientales 

Las mutaciones genéticas consisten en modificaciones de la herencia ; - 

los aberraciones cromosómicas son numéricas y estructurales; tanto las mutaciones ge 

alficoz, cama las aberraciones cramosamicas ya sil explicaron anteriormente: 

En cuanto a factores ambientales se refiere, consideraremos que la vida 

intrauterina puede ser dividida en periodo embrionario y periodo fetal. La interfe-

rencia medioambiental durante el periodo embrionario conduce al paro del desarrollo 

y como consecuencia se producen malformaciones, un agente nocivo puedo resultar - 

perjudicial en ciertos estadios de este periodo, ya que los diversos órganos son sensi-

bles o los agentes nocivos en los periodos de rápida diferenciación y menos sensibles 

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

clones actúan en una fase precoz do la vida prenatal, probablemente en los primeros 

dos o tres meses de gestación. Más tarde, durante el periodo fetal, las lesiones pro 

ducen cambios que presentan un parecido más estrecho con las lesiones posnotales, - 

toles como cicatrices y mutilaciones. 	Entre los factores ambientales tenemos: 

1) LESIONES MECÁNICAS: Estas lesiones pueden originar la muerte - 

fetal. 



Se ha dicho que la presión externa, intraabdornina  I o intrauterina origi-

na malformaciones. En Ice embarazos extrauterinos el feto resulta a menudo defor 

modo; sin embargo, la deformidad no puede ser atribuida Gnicamente a causas macó-

nirxes, ye que un embrión ectópico esta incluido en una decidua anormal. El em --

brión requiere una nutrición adecuada, la interrupción de ésta ocasiona la muerte - 

del embrión, por lo que se piensa que un tnanstomo de menor cuando en Ice intercarn 

bina metabólicos entre madre y embrión, pueden conducir a malformaciones en el or-

ganismo en vfas de desarrollo. Asimismo, las enfermedades maternas y los transtor-

nar hormonales pueden alterar el ambiente químico de: embrión. La malformación- 

en un gemelo ha sido atribuído a lo presión ejercida por el otro. 

oanenudo;que la rnalpoildén intrauterina del feto origina rnalformociánew sin 

go, parece razonable considerar la malposiciln como se cundaria a la malformación. 

una po 

sición anormal, dificulte el normal desarrolla de la otra parte y de este modo produz 

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

ciarlas con malformaciones, pero no existe prueba de que sean la causa de ellas. 

2) LESIONES QUIMICAS: Ciertas substancias químicas son capaces de 

destruir al embrión, pudiendo producirse alteraciones mediante la adición de produc 

tos tóxicos al medio ambiente. El alcohol, benzol, nicotina, plomo, mercurio y - 

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

durante el embarazo puede producir sordera congénita del nino. El uso de acido fa 

lico, ácido 4 aminofólico n intentas de aborto, ha producido malformaciones. Lo 

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

formaciones si es ingerida por la madre en las primeros semanas del embarazo. 

Se ha asegurado.- 

Existe la posibilidad de que una porte fetal deformada que asume 
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La incidencia de malformaciones es mas elevada si el fármaco se toma - 

entre los dfas 35 y 40 después del Gltimo periodo menstrual. Cano consecuencia a 

la exposición del fármaco en el embrión, puede producirse amelia (falta e desapari-

ción de miembros), focomelia (monstruo fetal en el que las manos o pies parecen in-

sertarse directamente en el tronco, como ocurre con las focas), aquiria (falta ccogl 

nita de una o varias manas) y otros defectos de las extremidades. 

Ademas este compuesto químico ha producido heniangiornas congénitos, 

defectos auditivo: y oculares, malformaciones cardiacas y atresias del conducto gas-

trointestinal., Entre otros fármacos que pueden ocasionar' lesiones, tenemos el dicu-

maro! (hemorragia fetal), agentes progestacionales, estragenos y andrógenos (moscu-

HM:ación del feto femenino), derivados de tiouraCilo, yodo y, yoduros (bocio), por-

10 que ta insestitzi de medicamentos durante el embarazo quedare' limitada o los estilo 

temente necesarios para la salud de la madre. 

3) TRANSTORNOS NUTRITIVOS: Pueden influir adversamente sobre el 

embrión. La defectuosa implantación del 'óvulo y la degeneración del corlen pue— 

den interrumpir la nutrición del embrión y alterar su desarrollo. Las malformaciones 

en fetos derivados de embarazos ectópicos ya ha sido mencionado. Las deficiencias 

de constituyentes nutritivos de la dieta materna y el déficit de oxígeno han sido res - 

ponsables de nacimientos con alteraciones. Los nirlos nacidos muertos, los prematu-

ros y los funcionalmente inmaduros, son mas menudo fruto de madres cuya dieta es po 

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

nutrición general, como en los casos de guerra o de graves carencias alimentarias, - 

conduce a un brusco descenso en la tasa de embarazos, asociado a ello uno ameno— 

rrea. 
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4) LESIONES POR INFECCION: Varias infecciones maternas durante-

el principio del embarazo, producen a menudo aborto. Las madres que sufren de -

rubéola durante los primeros 2 o 3 meses del embarazo, pueden dar a luz niel°. con - 

una variedad de defectos y una infección ampliamente diseminada. La enfermedad 

de inclusiones citomeg6licas y la toxoplasmotosis son ejemplos de infecciones meter 

nos subcItnicas que pueden producir extensos darnos en el feto; cada una de ellas Ne 

de ser responsable de microcefalia y de hidrocefalia, asf como de enfermedades difu 

sos. Las infecciones del feto durante los últimos estadios de la vida prenatal, pro-

ducen manifestaciones que se parecen más estrechamente a las de la vida posnatal. 

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

de detener el desarrollo embrionario y de producir malformaciones. La microcefalia, 

el retraso mental, la espina bífida y las deformidades de las extremidades han sido -

atribuidas a tales lesiones intrauterinos. 

6) OTROS FACTORES: Ciertos factores endocrinos anormales influyen-

sobre el desarrollo del embrión. Las madres diabéticas tratadas con insulina presen-

tan a menudo abortos y dan a luz nietos muertos, otra nacen con defectos del sacro, 

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

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

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

tales como !a acondroplasia. 



M ICROSTOM IA 

Consiste en una disminución del orificio oral, se ha observado en asocia 

ción con agnatia o ciclopía hipognata, algunas veces se encuentra aisladamente. Fue  

de ser de origen congénito o adquirido. La Mierostomra adquirida la ocasionan que 

maduras eléctricas o químicas. Asimismo, la Microstomra se puede asociar con la - 

displasia craneocarpotorsiona, observándose un surco en forma de II sobre el mentón, 

pies zambos, desviación digital, disminución del orificio oral, también se denomina-

Srndrome de facies silbando, recibiendo este nombre porque los labios sobresalen co-

mo al silbar. 

Los orificios nasales son estrechos y las ventanas nasales están dobladas, 

casas de Micreetcnia en nfitcc, observándose aumento de la longitud del filtrum, na-

riz y orificios nasales pequeños, aplanamiento de huesos faciales, ojos hundidos, hi-

pertelorisrno ocular, epiconto, mejillas infladas, lengua pequeño, paladar ojival, - 

desviación cubital de las manos y anormalidad ósea. Algurms veas se han observa-

do casos de contracturas de los dedos, espina bífido; la inteligencia es normal. 

Los alteraciones radiográficos en el cráneo se observan como una fosa - 

anterior pendiente y una falta parcial de unión del hueso frontal y piso del cráneo , 

se observa una disminución relativa del tercio medio de lo cara. 



HOYOS Y FISTULAS CONGENITAS DE LABIOS  
Y COMISURAS 

Las hoyas y fístulas congénitas del labio son malformaciones del labio - 

que suelan seguir un patrón hereditario. Se presentan solas o junto con otras anona 

lías del desarrollo como las diversas hendiduras bucales. Es muy probable que los ho 

yos de la comisura guarden estrecha relación con los hoyos del labio, s• dice que es-

ta entidad es frecuentemente hereditaria, probablemente una característica dominante 

que sigue una pauta mendeliana, y puede asociarse con otras anomalías congénitas. 

Se han propuesto muchas teorías acerca de su etiología, pero ninguna ho 

tenido aceptación general. Los hoyos pueden producirse como consecuencia de mues 

ion producidas en las tablea en fases ;tempranos del drarrolio, con fi 
en la base de la muesca, o debido o la falta de unión comisleto de los surcos latera 

les embrionario del labio que persiste'y finalmente se transforma en hoyos típicos. 

También resulta difícil explicar los hoyar de la comisura, pero aparecen a los lados - 

de la hendidura facial horizontal y podrían representar el desarrollo defectuoso de es 

ta hendidura embrionario. 

Clínicamente el hoyo o fístula del labio es una depresión unilateral o bi 

lateral en la superficie del bemmilón de cualquiera de los das labios, pero se presen 

ta con mas frecuencia en el superior. En algunos casos, exuda uno escasa secreción 

de la mucosa de la base; en ocasiones el labio está hinchado, lo cual acentúa los ho 

yos. Los hoyos de la comisura se presentan como fosas unilaterales o bilaterales en-

los ángulos de in boca, sobre la superficie del bermellón. Puede haber una fístula - 

real de la cual es posible exprimir líquido. No está cloro si estas fístulas de labio o 

comisura, son verdaderos conductos. 
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Como tratamiento se efectúa la excisión quirúrgica; los hoyos son inno-

cuos y en raras ocasiones presentan complicaciones. 

LABIO DOBLE 

El labio doble es una anomalía que se caracteriza por un pliegue de tel.!.  

do excedente en la zuna mucosa Interna del labio, puede ser congenita o adquirida-

corno consecuencia de un traumatismo del labio. 

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

rior, aunque también se puede presentar en el inferior, y en muy raros casos en ambos. 

Al tensionar el labio superior, el labio doble se osera* a un "arco de - 

(kv', por to ~mal, cuando las labios catón en reposo, no es posible ver el la— 

bio dcble. No hay predilección familiar por el sexo o roza. Ocasionalmente opa 

rece al azar con otras anomalías bucales. La presencia del labio doble adquirido, -

junto con la blefarochalasis y el agrandamiento tiroideo atóxico se conoce cama Sin 

drama de Ascher. En estos casos, la anomalía ocular y labial se desarrollan brusca 

mente. No es totalmente seguro que el tronstomo tiroideo sea necesariamente par-

te del Síndrome. 

No so necesita tratamiento, salvo el de la finalidad estética o funcio-

nal de lo fonación y masticación; el exceso de tejido no se elimina facilmente me—

diante lo cirugía. 



LABIO LEPORINO 

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

sión cutánea, hasta la hendidura total. Se denomino simple cuando está implicado-

el labio; es total cuando está hendido el reborde alveolar. El labio leporino se de-

be a la persistencia del muro epitelial, tabique sagita' por debajo de la ventana, que 

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

fosas nasales es un engrosamiento del ectodermo y después se forma un espolón en el 

polo inferior de este engrosamiento, dicho espolón se alargo y constituye el muro epi 

fenal, alrededor del cual va a girar toda la porta embriológico que conducirá a una 

cara normal o al labio leporino. La herencia es un factor importante en la etiolinfa 

.as tres cuartas partes de los casas, el labio leporino es uni 

localizándose con mayor frecuencia a la izquierdo que a la derecha, en una 

proporción de 3 o 2, las depresiones pueden producirse a lo largo de muchos planos 

de la caro como resultado de fallos o defectos de desarrollo o maduración de los pro 

casos embrionarios. Así, reconoceremos anomalías como hendiduras oblicuas y trans 

versales, que se extienden desde el labio superior o ala de la nariz, hasta el ojo, y 

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

ción de esta malformación: 

lo) LABIO LEPORINO UNILATERAL SIMPLE: En el niño, la malfomio 

ción está reducida a una simple depresión cutánea; el reborde alveolar aparece in--

tacto y probablemente los dientes serán normales. Cuando lo piel está aplicado so-

bre el hueso, y el reborde alveolar aparece hendido e incluso separado, existen des 

plazamientos de los gérmenes dentarios, y los dientes están muy deformados. 



2o) LABIO LEPORINO BILATERAL SIMPLE: Esta forma es la más rara,;-

pueden observarse las mismas variedades que en los labios leporinos unilaterales. El 

hecho anatómico que agrava esta forma es que el segmento medio denominado lóbulo 

medio, privado de sus músculos y de sus nervios, está siempre muy atrofiado; ésto --

crea grandes dificultades operatorias. El resultado estético de la intervención jamás 

os ten satisfactorio como en los labios leporinos unilaterales. La asimetrta entre las 

dos hendiduras se observa en un tercio de los casos. 

3o) LABIO LEPORINO UNILATERAL TOTAL Es la forma más frecuen-

te y más tipica del labio leporino; se asocian las das malformaciones: 

a) el verdadero labio leporinO, hendidura del suelo de la ventana nasal, 

que es lateral. 

b) la hendidura palatina, hendidura media entre las láminas palatinas, 

El vómer fuertemente incurvado, se continúa siempre sin transición con-

tinúa siempre sir: transición con la lámina palatina del labio sano, produciendo la - 

ilusión do 'que lo malformación no es media. El desplegamiento de la ventana nasal 

es característico do esta forma. Es la consecuencia de la separación do los rebordes 

alveolares, se hace notar que no existe ninguna pérdida de sustancio, tratándose ()ni 

cemente de una separación secundaria a la evolución embrionario, después de la - 

malformación primitiva. Corno la operación habría de reconstruir uno cincha mus-

cular por delante de los bordes separados, éstos se acercarán espontáneamente. 

4o) LABIO LEPORINO BILATERAL TOTAL: Es la forma más grave y re 

cibe el nombre de fauces de lobo, lo mayoría de estos pacientes mueren poco des-

pués del nacimiento, ya que el labio leporino es total en ambos lados. Lo más ca- 
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racterístico es la proyección hacia delante del segmento intermedio entre las dos hen 

didures. Se denomino tubérculo medio a esta parte constituída por el esqueleto del 

hueso intermaxilar recubierto por el lóbulo medio, rudimento de labio. Sólo en ca-

sos excepcionales o sea de labios leporinos más simples, los dientes no presentan ano 

molías, pero en la mayoría de éstos requerirán cuidados especiales. El número de -

los dientes depende particularmente de la edad del individuo que se observa. 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 separación en el momento 

en que empieza a diferenciarse el muro dentario y siendo el lugar favorable, se intro 

duren dos incisivos laterales en lugar de uno, con el transcurso de la edad los des. - 

des del Incisivo lateral desdoblado evolucionarán en forma diferente. El Incisivo 

lateral externo en el .borde externo precanino, tiene todo lo necesario para vivir y - 

desarrollarse, arteria, nervios, es sólido, resistente, se sostiene bien y se acampana 

del germen de un diente definitivo, que pateerá toda la vida. Siempre es utilizable; 

a veces está situado en posición alta, por lo que entonces convendrá desprenderlo, - 

pero es necesario respetarlo al máximo. Por el contrario, la parte axial del incisi-

vo lateral, en el borde interno, no se halla en tan buenos condiciones: el hueso que 

lo engasta es insuficiente y no posee los vasos y nervios que deberían proceder del - 

pedículo dentario superior; cae muy rápidamente, casi después del nacimiento. 

En el plano horizontal existe siempre una separación del reborde alveo 

lar, esta separación ejerce influencia sobre lo orientación de los dientes del lodo sa 

no. la reconstrucción de la cincha labial corrige mucho esto separación, pero de-

berá vigilarse el articulado dentario. En el plano frontal los dientes que bordean - 

la hendidura están siempre ascendidos, vasculados, por lo que es preciso descender- 



los y hacerlos girar. No existen síntomas funcionales ocasionados por la hendidura-

del labio y los niños pueden mamar como los flirtee normales. De preferencici se debe 

intervenir al niño cuando ha alcanzado el final de la cuarta semana de vida, pero no 

antes, ya que no se obtendría ventaja alguna y la intervención no donó muy buenos - 

resultados, aunque es preferible no operar despais del primer ano, pero un labio lapo 

rano puede ser operado a cualquier edad. En la operación se debe corregir la Irnea 

cutaneornucosa, el enclave de la mucosa de la piel y la muesca del borde llbre. La 

ventana nasal del labio leporino unilateral total permanece siempre asimétrica, si --

esta asimetría es muy cicentuada, puede corregirse por una operación sobre los cartí-

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

rara, que ,  se produce en la 'l'ea media del labio inferior, se debe a una falla en la - 

unión, la cual no da lugar a la formación del arco mandibular, ni o la persistencia - 

del surco central de la protuberancia mandibular. Sólo está afectado el labio, pero 

ocasionalmente lo están el labio y el maxilar inferior. 



HENDIDURAS PALATINAS  

Las hendiduras palatinas constituyen la detención de desarrollo de Ice - 

repliegues palatinos. El orificio creado por la desaparición de la membrana mucona-

sal constituye la coana primitiva, que representará más tarde toda la región situada - 

entre el conducto palatino anterior y la pared faríngea. Esta vasta región se encuen 

tra tabicado por la prominencia, sobre la pared faríngea, de los repliegues palatinos 

que avanzan hacia la línea media y se soldarán entre sí, de delante a atrás; esta fu-

sión terminara al final del segundo mes de vida. 

Existe una diferencia fundamental entre el labio leporino y paladar hen 

do, tanto embriológica como topogróficamente. El labloleparino es la malforma-

ción del paladar primario (persistencia del muro epitelio» en la tercera semana de vi 

da embriológico, situación lateral. La hendidura palatina es la detención de la evo 

lución de los repliegues palatinos (paladar secundario) en el segundo mes de vida in-

trauterino, situación media. 

La hendidura del paladar se asocia al labio leporino en la mitad de los 

casos, en la otra mitad, la malformación existe sin alteración del reborde alveolar. 

La hendidura palatina repercute gravemente sobre las funciones de deglución y de fo 

nación. En esta hendidura pueden observarse todas los variedades según lo fase de-

fusión de las láminas palatinas. Deben distinguirse cuatro formas según el grado de 

coalescencia y lo asociación de la hendidura palatina con el labio leporino. Existen 

varios teorías acerco do su etiología, entre ellas tenemos una hipótesis que dice que 

una fuerza propia dentro do la: procesas palatinos efectúa lo fusión en un tiempo ad* 

tico; una interferencia con la fuerza propia o con retraso de la misma o con otros - 
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factores daría lugar a paladar hendido. Otra teoría postula que la lengua actúa con 

tra el cierre palatino durante el periodo crítico de la fusión; también se considera co 

mo factor posible una disparidad entre la henchura de la cabeza y los procesos palati 

nos. Hay datos suficientes para hacer pensar que el paladar blando y la úvula no es 

tan formados por una fusión, sino por una prolongación posterior del mesodermo de loa 

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

más Importantes por ser considerada en la etiología de estas malformaciones; sin em- 

bargo, los factores ambientales interfieren. Se considera que las posibles modos de- 

transmisión son por un gen mutante único que produzca un efecto pronunciado, o por 

una cantidad de genes, cada uno productor de un pequen° efecto y creadores en con 

unto dos esta anomalía. También se dice que el streu fisiológico, emocional o trau 

mético puede ciesernpeNar un papel significativo en su etiología, debido a que se in-

duce el incremento de la función de la corteza suprarenal y secreción de hidrocorti-

sana. Otros factores sugeridos corno causas posibles de esto malformación son: apor 

te vascular deficiente en la zona afectado; una perturbación mecánica en la cual el 

tamarso de la lengua impediría la unión do los pares; substancias que circulan, como 

el alcohol y ciertos drogas, y toxinas; infecciones; falta de fuerza de desarrollo in-

trínseco. 

A continuación se describen las cuatro formas de paladar hendido: 

PRIMERA FORMA: División simple del velo, lo hendidura está limita 

da a las partes blandas del velo del paladar. Existes hendiduras do la úvula que no-

ocasionan transtornos. Existen hendidura; submucosas que consistan en uno zona 

transparente sobre la línea medio, con hendidura de la úvula o sin ella, con frecuen 
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cía estas hendiduras ocasionan transtomos graves de la fonación. 

SEGUNDA FORMA: División de la bóveda, pueden observarse todos -

las grados, en la variedad más grave es cuando la hendidura se extiende sobre toda - 

la bóveda. Existen hendiduras estrechas que no son difíciles de cerrar, incluso cuan 

do son largas, pero hay hendiduras en U que no será satisfactoria su intervención. 

TERCERA FORMA: División del labio leporino unilateral total  , es la - 

más frecuente, es el tipo de la hendidura unilateral; el vórner se inserta sobre una de 

las láminas palatinas. Es fácil cerrar estas hendiduras, puesto que el vórner constitu 

ye un colgajo de primer orden. 

CUARTA FORMA:  Difisiiin del labio leporino bilateral total  , la for-

que se presenta'más raramente, pero en realidad, los nulas mueren a menudo a 

cdod muy temprana. 

La hendidura palatina produce transtomos graves de lo deglución y de - 

la fonación. El recién nacido no puede mamar, está privado de la válvula de la boro 

ba que crea la aspiración por los movimientos de expansión del tórax. Es convenien 

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

sar la leche por la sola acción de la gravedad. Los líquidos refluyen por la nariz, a 

menudo se precisan horas para que pueda ingerir la cantidad reglamentaria, estos ni-

ños crecen con muchas dificultades y exigen cuidados extremos. La más leve bronco 

neumonía adquiere uno gravedad anormal, regularrnento no sobreviven el primer ario. 

La hendidura palatina es la que crea la gravedad del labio lepotino y es completomen 

te ilusorio querer cerrar desde los primeros días de la vida esta hendidura para la su- 
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pervivencia de los niños. Mets tarde estos nitra se adaptan a su estado anotó:ide°, -

degluten con escasas dificultades, pero en ciertas condiciones los Líquidas refluyen -

par la nariz. 

Los transtornos para hablar aparecen tardíamente, el nitro consigue ha-

cerse comprender por sus familiares, pero no puede ir a la escuela; no pueden pronun 

dar los fonemas P-T-K que requieren un movimiento de explosión producido por el - 

velo, estos sonidos son reemplazados por ruidos anormales. Como la cavidad nasal-

está siempre en comunicación con la boca, todos los sonidos se acompanan de un so-

plo nasal particularmente nocivo paro la pronunciación de las fonemas B-D-G. 

tico es el único criterio del valor de la operación, ya que la hendidura palatina no-

es visible a simple vista. 

.Regularmente se logra una fonación normal cuando la operación se prac 

tica antes de que el ni% haya aprendido a hablar, cuando se practica yo que los d-

ilos han empozado a hablar se requiere una educación fonética; la fonación normal es 

rara cuando la operación se efectúa por el décimo ano de vida y cuando se practica-

en adultos, nunca se logra una fonación normal, ya que las costumbres son demasiado 

inveteradas para poderlas corregir. La operación practicada en los primeros meses - 

de vida es muy difícil y puede haber un 5 % de riesgo de mortalidad, por lo que ge-

neralmente esta intervención deber6 hacerse entre el 15° y 20° mes de vida. Lo ope-

ración es m6s difícil y aleatoria que la del labio leporino. Por lo general se descui 

do el frotamiento ortodóntico y sin embargo es necesario, esto preceder& siempre al- 
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tratamiento protésico, del cual facilitará la realización, mejorará el resultado foné-

tico y e:tido% pero es mas delicado que los tratamientos ortodónticas ordinarios. 

Regularmente todos los individuos que presentan traretornos por división 

palatina, pueden ser mejorados por medio de aparatos protésicos y en ciertas caso, - 

esta mejoría es considerable, por lo que es preciso distinguir: 

1) Prótesis anterior para cenar los agujeros de la bóveda o los orificios 

que quedan, a veces, en los labios leporinos totaies, entre las arcadas alveolares; - 

permite igualmente reemplazar los dientes ausentes. 

2) Prótesis posterior para reemplazar el velo ausente o suplir el velo in 

suficiente. El adulto que jamás ha sido operado presenta siempre una elocución muy 

defectuoso; lo operación en ningún caso, le devolverá una elocución 

Muchos individuos después de la operación, conservan un velo diunasio 

do corto para asegurar la oclusión de la faringe; lo prótesis puede mejorar la fnnación; 

pero estos aparatos son difíciles de construir y salo pueden ser realizados por especia-

listas en esta clase de prótesis. Los aparatos protésicos los dividiremos en tres tipos: 

a) Obturadores que separan la boca de la faringe; el obturador es obli-

cuo hacia abajo y otras, por debajo de los munones del velo; se trata - 

de velos artificiales. 

b) Obturadores que separan la rinoforinge de la bucofarirge, la obtura 

ción es horizontal, dispuesta entre los mutiones del velo. 

c) Obturadores que rellenan la rinofarínge: bola obturadora. 



 

TORUS BUCALES 

  

Se denomina torus a una excitada o eminencia ósea. No es raro incoa 

Mar en ciertas zonas de ambos maxilares exostosis localizadas; las tonos del paladar - 

ocupan los dos tercios posteriores del paladar duro en In Irnea media. Las torva del- 

• maxilar inferior suelen ocupar la zoma situada dentro y desvíe del canino o el primer-

premolar, generalmente son bilaterales. Es rara la presencia de estas eminencias --

Cesas en niñas y adolescentes. 

Existen varias teorías relativas o su aparición entre ellas tenemos: el - 

atavismo por la frecuencia relativamente alta de toma en las cráneos de hombres pri-

mitivos, otra hipótesis es la racial, la cual apoya que son frecuentes  en esquimales  y 

, y muy rones en chinos, ponlo que al parecer estas ancínall'as son más frecuen 

tes en las razas septentrionales que los meridionales. Sun m6s frecuentes en mujeres 

que en hombres. Estos se dividen en planos: fusiformes y nodulares, y se dice que se 

deben a crecimiento hacia abajo de las apófisis palatinas. 

Los toma son asintomática, excepción hecha en los casos de lesión irri 

tativa de la mucosa que los cubre. Regularmente el paciente no nota su presencia, -

estas lesiones crecen muy lentamente. 

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

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

ficultodes que presenta para la elaboración de prótesis. Cuando son grandes o con - 

hendiduras o cuando muestran crecimiento acelerado, observándose úlcera o leucopla 

sia do la mucama superficial, se requiero extirpación quirúrgina, muy raros veces se - 

encuentran grandes torus palatinos que puedan afectar el hablo. 



En ocasiones la mucosa que cubre un toma palatino puede inflamarse o 

ulcerarse, es particularmente sensible a la irritación troutnatica, formandose úlceras 

crónicas, las cuales tardan mucho en cerrar y a veces se precisa fabricar cubiertas - 

protectoras de =Mico para •1 paladar, pueden dar a la mucosa superficial un aspec 

to gnanuloso, en ocasiones se encuentra hiperqueratosis e incluso leucoplasia del mu 

coperiostio que recubre un torus palatino. 
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PROGNATISMO  

El término de prognatisrno o progenie se refiere a la disposición de los-

incisivos mandibulares en posición anterior, está asociado con la proyección del men 

tón, labio inferior engrosado y 6ngulo maxilar aplanado. El prognatismo puede ser-

absoluto o relativo, o sea causado por un crecimiento excesivo de la mandibula o por 

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

rísticas morfológicas y etiológicas como son, mordida forzada en una maloclusián de 

clase III, prognatismo verdadero heredado y prognatismo relativo. 

En el prognatismo por mordida forzada en una malociusión de clase 

uno o men dientes tienen una relacién inversa con los indsivas, dando lugar a que la 

se mueva demasiado hacia adelante en su fase final de cierre. También - 

se ha designado con el nombre de luxación de la mordida. Etc: moloclusión desapa-

rece durante el movimiento de apertura. Puede desarrollarse una mordida de borde-

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

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

da anterior, mordida cruzada y aplanamiento del arco superior, así como otra corno 

terísticas del verdadero prognatismo. La etiología-puede ser por factores genéticos, 

una mordida forzada funcional que puede ser una posición anormal de los dientes an 

teriores, debido a la costumbre de chupar, posición habitual de• la lengua. 

El prognatismo verdadero heredado, es una forma de prognatismo que - 

está caracterizada por un intenso crecimiento excesivo de la mandíbula, mordida cru 

rada de los d'.entes anteriores y posteriores, erupción premahira de las molares man-

dibulares, proyección del mentón y labio inferior, aplanamiento del ángulo mandibu 

lar. 



La hipoplasia maxilar también forma parte del cuadro cuando no hay - 

mordida cruzada anterior o cuando el prognatismo esta asociado con mordida abierta, 

le manera que queda eliminada la influencia funcional sobre el crecimiento del ma-

llar superior. Unicamente el 40 a 50 % de prognatismo hereditario es progresivo. 

Es raro que el prognatismo sea evidente al nacer. 

En el prognatismo relativo, el maxilar esté hipoplenico, mientras que - 

la mandíbula es normal, ésto se altera rápidamente debido a influencias funcionales, 

de manera que la mordida cruzada anterior puede influir o estimular el crecimiento-

longitudinal de la mandíbula, lo mismo que el crecimiento longitudinal del maxilar-

superior puede ser suspendido. Estas mismas circunstancias transforman la mordida - 

cruzado anterior en otra formo cifnica. Esto también se observa en la enfermedad - 

de Crouzon, en el Sfndrome de Dawn y en casan de labio leporino con palodar hendi 

do. 	El prc•gnatismo falso se iguala a menudo con la micrognatia, una errónea por - 

varias razones, entre ellas: 

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

terior porque la separación de los dientes superiores compensa hasta — 

cierto punto la discrepancia existente. 

2) La braquignatia origina efectos semejantes a la micrognatia. 

3) El tamono, longitud y posición del maxilar superior pueden ser nor-

males con solo un acortamiento de! arco superior quo causa el falso --

prognatismo. También se puede presentar seudoprognatismo debido a 

diversos factores exógenos. Se concluye que el prognatismo es poligé 

ni co y no se debe a un solo gen dominante. 
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LENGUA FISURADA 

Es una anomalía frecuente, casi todas las lenguas tienen algún grado de 

arrugamiento. Lis amigas pueden dirigirse paralela, transversal u oblicuamente a - 

la línea media de la lengua. Aumentan de anchura, profundidad y amero al avan-

zar la edad. Son muy raras antes de los cuatro arios de edad y se observan más fre--

cucntemente durante la pubertad. Se piensa que hay predisposición genética, que - 

se transmite como carácter dominante. El arrugamiento intenso se llama lengua pli-

cato o escrotal, que puede extenderse por toda la lengua o salo una parte; no presen 

ta ninguna sintomatología, a veces puede ser más sensible a la ingestión de alimentos 

tes. Esta anomalía se presenta en asociociárt con parálisis facial recidivantay 

haniefacciEn facial crónica en el Síndrome de Melkersson Rosenthal, y can !a trisamía 

21. 

En c! Síndrome de Melkersson.Rosenthal, hay aumento de volúmen den-

so, casi siempre en forma de tronco del labio superior, raramente del labio inferior, - 

parálisis facial, lengua fisurada, hiposialia (disminución de la saliva) o asialia (fal-

ta de salivación). 

ANQUILOSIS PARCIAL 

También so denomina lengua atada, se debe o la cortedad congénita - 

del frenillo lingual o una fijación que va de la mucosa gingival lingual hasta cerca-

do la punto, por lo cual lo lengua no :e extiende normalmente. Su origen es gené-

tico, transmitiéndose curro Carácter dominante autosómico, los hombres tienden a es 

ter más expuestos que las mujeres. 



Esta anomalía se ha encontrado asociada a labio leporino y paladar --

hendido, Síndrome de fosita labial congénita, y no muy frecuente en el Síndrome - 

Orofadodigital. La Anquiloglosia total y lateral ha sido muy raro y es la fijación 

completa de la lengua al piso de la boca o a la encía alveolar. 

MACROGLOSIA CONGENiTA  

La macroglosio congénita se refiere a la lengua agrandada. La causa 

al nacer o en el periodo neonato!, es ion linfangiama o hemangiolinfongionm (tumor 

de los vasos sanguíneos). Algunas veces se presenta por una hipertrofie muscular o - 

de la mitad de la lengua y en la triunfa 21, la lengua puede sobresalir. En el - 

Síndrome de Hurler que es una deformidad esquelética con retraso mental y hepatos-

plenernegalia, sordera y anomalía cardiaca, también se presenta esta alteración. 

Su etiología es genética, de origen recesivo autosómico y se caracteri 

za por presentar opacidades corneales. El tinfangionia aparece aislado o en combi-

nación en el suelo de la boca. La superficie lingual es irregular papilarmente, los 

nódulos tienen aspecto de vesículas y suelen medir de 1 mm. o 3mm., tienen un co-

lor rosa y en algunos casos de observan de color purpúra por un componente hemon—

gicenalinfangiomatoso. Se presentan breas de éstas, localizadas al bloqueo del dre- 

naje linfbtico regional. 	Hay ulceración a infección con tumefacción frecuentemen 

te. El tumor aumenta de tamaño conforme a su crecimiento y suele cesar en la puber 

tad, su evulución es lenta. 

Los dientes anteriores se vestibularizon por la presión que ejerce la -- 
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lengua sobre éstos. En la lengua se observa el festoneado de los dientes. 

La macroglosia es característica del Síndrome hipoglucémico de Beck-

with, que incluye hipoglucemia neonata', microcefalia leve, hernia umbilical y gi-

gantismo somático pcstnatal. 

Su tratamiento es la eliminación de la causa primaria, y la resección - 

quirúrgica. 

AGLOSiA 

En este padecimiento la lengua falta por completo o algunas veces pue-

de localizarse una pm:perla protuberancia en la parte posterior. Ilam6ndosele Microglo 

una anomalía congénita rara; esta asociada a otras enfermedades congénitas-

principalmente de las extremidades; generalmente ze observa al paciente con el men--

lel deprimido que produce aspecto de pájaro. las anomalías de las extremidades son - 

sindactilia, ausencia de una:. No hay predilección de sexo, el lenguaje se encuen-

tra transtornado, hay dificultad para la deglución. 

LENGUA ESCROTAL 

Es el arrugamiento intenso, puede extenderse en todo la superficie dor-

sal o en una porción de lo lengua; puede presentarse desde los lactantes, pero es mbs 

manifiesto en los adultos. Es de origen genético como una anomalía de desarrollo. 

En la parte profunda de estos surcos por falto de higiene adecuada, se depositan res--

tos alimenticios que pueden ocasional infecciones secundarias asociadas, con sínto—

mas inflamatorios, dolor y ardor. 



- 72 
El Diagnóstico Diferencial es con la glositis migratoria benigna. La 

terapéutica es profilacticii, con el objeto de evitar infecciones, administración - 

de complejo B y vitamina E. 
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L U ES CONGENITA 

Es una enfermedad venérea causada por el treponema pallidium que se con-

tagia por vía bucal o genital durante el acto sexual. Un tratamiento deficiente de 

la lúes materna conduce siempre a la infección del feto, lo cual tiene lugar por vía 

hematógena a través' de la placenta, lo consecuencia es la scpsis trepcnémica del - 

feto que sólo secundariamente ataco a la placenta. La gravedad y el momento de-

la manifestación dependan de la época en que se infectó la madre, la infección en 

lelo primera meses del embarazo tiene a menudo como consecuencia la muerte del - 

feto o el parto de un recién nacido muy lesionado. Si se inició la terapéutica de 

la Mes congénita de la madre o si ésta ser infecta en los Glthnos meses del embate», 

en la mayoría de los casos, las 'lirios nacen a término y cast siempre sin manifiesta -- 

clanes clínicas. Las madres que se infectan en las últimas seis semanas de embara-

zo dan a luz nieta sana. La IGes en los recién nacida se manifiesta con frecuen-

cia en los órganos internos (lúes visceral), bojo la forma de hepatitis intersticial y 

como esplenitis; con la consiguiente tumefacción del hígado y del bazo. 

Son mes raras los enfermedades del pulmón (neumonía albo, neumonía, neu 

monía intersticio' o infiltraciones focales) de los riticnes (proteinuria, eritrocituria, 

eventualmente edemas) o una miocarditis intersticio'. la letalidad de la lúa viste 

rol es grande y el tratamiento es muy minucioso. 

Existen dos formas de lúes congénita: lúes séptico generalizada del pedo--

do prenatal o neonatal y lúes congénita tardía, esto última ataca principalmente a 

órganos aislada, caracterizándose por la tríada de Hutchinson que consiste en que-

ratitis intersticio! difusa, afección laberíntica y dientes de Hutchinson. En la lúas 



séptica generalizada del periodo prenatal o neonata' se observa una zona que rodea 

el pliegue labial, al cabo de poco tiempo de nacer. Más tarde esta zona se vuel 

ve rígida a causa de la creciente infiltraciónY se rompe durante la succión, forméis 

dese grietas de disposición radial, que fornian cicatrices radiales de Parrot o r6ga--

des labiales,. siendo signo patognomónico de la I6es congénita; el pliegue labial y 

zonas cutáneas de lOs labios están mal definidos. 

Es frecuente hallar una coriza rebelde, bilateral, que al principio aparece-

cano un catarro seco, pero que puede transformarse en purulenta o hemorrágica. La 

consecuencia frecuente es una destrucción de la estructura nasal qua conduce a un-

estigma permanente, nariz en forma de silla de montar. La secreción de la rinitis-

Las ulceraciones luiticas del ombligo tienen un eleva- 

golde luítico s• observa desde el momento del 

nacimiento. Se observan s'embullas vesiculosos en manos, dedos y zonas de flexión 

las vesículas son tensas, del tamaño de una lenteja o cereza, situados sobre una ba 

se inflamatoria, se transforman purulentamente y se revientan con rapidez; los sínto-

mas esqueléticos típicos de la lúes congénito se pueden demostrar yo en el recién no 

cielo. Las lesiones esqueléticas de la 16es congénita se forman durante la vida in-

trauterina, dando lugar a la osteocondritis luética, las alteraciones no inflamato—

rias de la osificación a nivel-de las met6fisis; las zonas mayormente afectadas son - 

los huesos largos y los grandes del tarso; se observa una zona densa de las líneas epi 

fisarias, que están ensanchadas y con límites irregulares, y o voces sobrepasan el - 

contorno de la di6fisis. Estas alteraciones óseas so presentan principalmente en las 

met6f1:1s del radio, cúbito y tibio, raramente en la colotn o en las falanges. Las-

alteraciones de los huesos planos del cráneo dan lugar a deformidades típicas do es- 
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ta región, estas alteraciones son generalmente simétricas. La anemia hipocránica, 

de grado intenso, debe valorarse como un stntoma de una seria afección visceral, - 

observándose en la sangre periférica células inmaduras de la serie eritropoyética. 

En el recién nacido existe frecuentemente hiperbilirrUbinemia, un descenso-

de los factores de la coagulación hepética, combinado con lesiones de las paredes - 

vasculares y la trambocitopenie que conduce a hemorragias cutáneas y mucosas. La 

meningitis loética del lactante, por lo general cursa en forma asintomática; en la - 

loé: congénita no es raro las defectos de la inteligencia y las lesiones focales del - 

cerebro. 

En la lúes congénita tardía los síntomas pueden aparecer en épocas muy pos 

oree al'nacimiento, entre el sexta y el dedmoquinto egin'de vida, siendo en es 

arias clésica la triada de Hutchinson: alteraciones dentales, sordera del 8' por - 

y queratitis intersticial. En el esqueleto se forman gomas (sobre todo en la tibio 

trono y esternón), así como en lo piel, mucosas, hígado, cerebro y ganglios linfé 

ticos. La periastitis hiperplósica del borde anterior de la tibia provoca intensas - 

hipercetosis laminares que constituyen las tibias en formo de sable. Algunas veces 

se manifiestan entre los 5 y 10 años, artritis anquilosantes crónicos unilaterales o - 

bilaterales, con frecuencia en forma de gonitis. La sordera laberíntica es conse-

cuencia de un transtomo del oído interno. Las alteraciones dentarias inciden en-

los dientes permanentes, exclusivamente en los que cuya calcificación se inició du 

rente el primer año de vida, como en los incisivos superiores y los primeros molares; 

las incisivos inferlimes se afectan con menor frecuencia. Los dientes llamados de- 

Hutchinson o en formo de desatornillador de los incisivos, que tienen la convergen 

cia de ambos bordes laterales hacia el borde libre, es una alteración de esta enfer 



- 76 - 

medad. A veces existe una muesca en forma de media luna en el borde del incisi- 

vo o en ocasiones se observa una depresión por encima del borde libre. El primer- 

molar tiene una forma de retomo (molar en morera) y es Inés pequeño de lo normal,- 

también existe disminución del diámetro oclusocervical sobre todo en la región me-

dio distal. Se observa en algunos casos una hipaplasia del esmalte parecida a la - 

del raquitismo. 

Las alteraciones dentarias son especificamente elevadas en los pacientes can 

queratitis intersticial; todas estas alteraciones se evitan cuando el frotamiento se ins 

tituye antes del cuarto mes de vida intrauterina. Un diagnóstico seguro de la 16es 

tito s6lo es posible a partir del tercer mes; los anticuerpos, trasmitidos, de la - 

madre al hijo persisten por lo menos tres semanas en forma demostrable , se detenei- 

non los resultadce obtenidos con las reacciones de. Wassermann y complementaria. 

La prueba de inmovilización treponémicct.de Nelson, ampliamente especifica es po- 

sitiva hasta los 6 meses, después de la transmisión pasivo. Los anticuerpos de la - 

reacción Meinicke (MKR II) y las IgM no posan de la madre al feto, por lo que su - 

demostración clara apoya la sospecha clínica de la lúes congénita. Se hallan sera 

reacciones positivas inespecíficas en la sangre de ¡as embarazadas, en la del cordón 

umbilical y sobre todo, en la retroplacentaria. Los lactantes mayores pueden pre—

sentar espont6neamente una seronetatividad; la infección persiste, manifestándose - 

de nuevo en perradas ulteriores de la vida. 

El frotamiento de la lúes congénita se realiza con penicilina, administrando-

por vio intramuscular 60 000 u. I. de penicilina G/kg/dra, durante los dos primeros 

meses de vida, sólo bajo la formo do 2 inyecciones diarios, yo que el antibiótico es 
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eliminado con lentitud; a partir del segundo mes de vida se aplican 3 inyecciones - 

diarias. En caso de que no haya manifestaciones orgónicas se puede realizar el ha 

tamiento con penicilina oral a la dosis diaria de 80 000 U.1./kg. Cuando es defi-

ciente esta terapéutica, se observan rapte:lamente los síntomas luética incluyendo - 

las manifestaciones viscerales y meníngeas; las serorreacciones se negativizan hacia 

los 3 o 4 meses o hasta los 9. El cuidado de los lactantes debe ser especial para -

evitar infecciones adicionales. 

Al principio de la terapéutica penicilínica, puede presentarse una reacción 

de Jarish-Herxheimer que consiste en fiebre superior a los 40°C., en ocasiones dia-

rrea, ictericia, intensificación de loe fenómenos óseas. La reacción desaparece 

consecuencias entre ,las 24a 36 brs., poro si la participación orgánica es mea In 

tensa, puede estar amenazada la vida del nieto. 

En la mayar parte de la casos no es suficiente con un solo tratamiento, de-

biendo complementarse con preparados de arsénico o bismuto. El resultado terapéu 

tico debe controlarse por métodos serológicas durante 3 anos y regularmente. En - 

todas las embarazadas debe controlarse la reacción de Wesserman entre los 4 y 7 me 

ses del embarazo. Si las madres padecieron lúes anteriormente, se realizará como 

mínimo dos tratamientos completos de penicilina, cada uno de ellos con 12 millones 

de unidades, el primero antes de los 16 semanas de embarazo, y el segundo en el GI 

timo tercio de la gravidez. Uno profilaxia antenota! suficiente protege al nitro ca 

si con toda seguridad; no obstante, son necesarios los controles serolágiux 'míticos. 
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HEMIHIPERTROFIA FACIAL 

La hipertrofia unilateral de las estructuras faciales y orates puede ser - 

aislada o puede estar combinada con el agrandamiento de una extremidad o de la mi-

tad del cuerpo. En muchos casos se presenta con anomalías asociadas. La asimetrra 

es casi siempre evidente al nacer, aunque puede acentuarte durante la ptiberted y ce 

so regularmente a los veinte años, afecta con mayor frecuencia a las mujeres que a 

Ice varones. 

Su etiologra no es muy precisa, pero se considera que el papel heredita 

rio es decisivo, este Srndrome se atribuye a diversas causas como son: 

1) Desequilibrio: hormonales 

2) Gernelación incompleta 

3) Ancenalros cremosámicas 

4) Alteraciones localizadas del desarrollo intrauterino 

5) Alteraciones linfáticas 

6) Alteraciones vasculares 

7) Alteraciones neuregenas 

Las alteraciones vasculares y neur6genas son los más razonables para ex 

plica; las hallazgos clrnicos. El pelo del lado afectado es más grueso y de tinte di-

ferente, posiblemente los huesos están agrandados, existiendo en la mayoría do los - 

casos anomairas en otras extremidades como macrodactilia, sindactilia o polidactilia. 

Asimismo, el 15 o 20 % de las pacientes son retrasados mentales y con mucha frecuen 

cia presentan tumores embrionarios como neoplasia de riñón, hrgado y corteza supra-

renal en niños. 



• 

La lengua está agrandada y engrosada del lado afectado, las papilas fun 

giformes están hipertraficas, los tejidos blandos y duros, como las labios, úvula, man 

dibula y maxilar están agrandados unilateralmente, existen alteraciones en el trabe--

culada. El paladar es asimétrico, los dientes temporales raramente se encuentran - 

afectados, los dientes permanentes presentan agrandamiento principalmente en el ce 

vino, premolares y primeros molares, el agrandamiento se exceptúa en el tercer mo-

lar. También puede haber hiperplasia congénita de una porción de los maxilares aso 

ciados a nevo cutáneo de la región correspondiente, suele estar localizado en la re--

gión y distribuido en la segunda ramo del nervio trigémino. 

Lo asimeirra es provocada por el agrandamiento óseo ocasionando mol - 

oclual6o. Tambiiin pueden estor afectados los tejidos ginglvales, se observa lo mu-

cosa aterciopelada y cuelgue en pliegues blandos. Los dientes del lado hipertrofia-

do son anormales en tres aspectos: 

1) tamaño de la corona 

.2) tornarlo y forma de la raíz 

3) ritmo de desarrollo 

La erupción y pérdida de los dientes lpsolaterales puede estar adelanta 

da de 4 a 5 altos, no todos los dientes del lodo agrandado van a estar afectados en la 

misma forma. En ocasiones las raíces de los dientes están agrandadas proporcional-

mente, pero también pueden ser cortes. 

No hoy tratamiento específico para esta lesión, salvo los tratamientos-

para reparación estética. La, pacientes regularmente tienen un tiempo de vida nor-

mal. Hay ciertas enfermedades de los maxilares que tienen el aspecto clínico de he 

mihipertrofia como son la neurofibromatccis y la displasia fibrosa de los maxilares, - 



pero éstas suelen ser fácilmente diferenciados por lo falta de efecto sobre el tamaño- 
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pisosTosis MANDIBULOFACIAL  

La disostosis mandibulofacial también recibe el nombre de Síndrome de - 

Tneacher Canina o Síndrome de Francechetti. Es un conjunto de anomalías relacio-

nadas con cabezo y cate, hereditarios o familiares con carácter dominante autosómi 

co con penetrando incompleta y expresividad variable. 

Se conocen varias formas de este Srndrome, las manifestaciones clínicas 

importantes son: hipoplasia de huesos faciales, principalmente de malares y mandibu 

la; fisuras palpebrales antimongoloides con coboloma en la porción externa de pórpa 

dos inferiores y deficiencia de peatones; malformación del oído medio e interno; ;no-

crostornfa, paladar alto o hendido; maioclusión dental; fístulas ciegas entre los fingu 

los de la oreja y de la boca;' crecimiento atípico de pelo, ad' como prolongación en 

forma de lengua en la región de ices patillas; otras alteraciones del esqueleto y fisuras 

faciales. 

Este Síndrome es originado por un desarrollo Incorrecto de la distribu—

ción de la sangre (desde la roma del primer arco aórtico a la arteria estapódica y a 

la arteria carótida externa) o por una malformación de la arteria estapédica. 

Radiogróficamente se observa que los cuerpos de los huesos malares Cien 

den a estar muy subdesarrollados simétricamente, o puede haber agenesia de tos ma-

lares y falta de fusión de las arcos cigornáticos, y ausencia de los huesos palatino. 

En la radiografía se observa lo presencia de una hendidura palatina. Puede haber - 

hipogenesia o agenesia de la mandibula, hay subdesarrollo de los senos paranasales, 

loa huesecillos del oído, cóclea y aparato vestibular, pueden ser deficientes. 

No hay tratamiento para esta transtorno, el pronóstico es favorable, los 

pacientes viven periodos normales. 
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APLASIA (AGENESIA)  

La ausencia congénita de las glándulas salivales principales, es un fenó 

mena poco comón. Puede faltar cualquiera o varios grupos, puede ser unilateral o - 

bilateralmente. Esta anomalra es de etiología desconocido y no está necesariamen-

te asociada con otras displasias ectodérrnicas. 

Una de las mayores molestias que tiene el paciente con este defecto es - 

la xerostomra o sequedad de la boca, que llega a ser tan intensa que requiere la con: 

tante ingestión de agua durante el día _ y en particular durante las comidas. Clínica 

mente la mucosa se presenta lisa, seca o a veces guijarrosa, con tendencia a acumu-

lar residuos. Los cocientes también presentan en forma caracterrstica el resquebraja 

miento de los labios y el fisuramiento de las comisuras. 

ausencia de saliva y la falta de acción de lavado concomitante, per- 

mite la acumulación y el estancamiento de residuos de alimentos alrededor de las --

dientes, lo que ocasiona caries irrestrictas y la pérdida temprana de la dentadura pri 

maria y permanente. Regularmente las coronas dentales se observan destruidas por-

caries aun antes de que se concluya la erupción. Este tipo de caries se asemeja a - 

las que se observan en pacientes cuyas glándulas salivales fueron irradiadas, a propó 

sito o inadvertidamente, en el tratamiento de tumores bucales o peribucales y en — 

quienes invariablemente sobreviene la xercatomra. 

No hay tratamiento particular para esta afección, excepto la escrupulo 

sa higiene bucal para tratar de reducir la caries y conservar los dientes el mayor --

tiempo posible. 
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DISPLASIA CONDROECTODERMICA  

(Síndrome de Ellis-von Creveld) 

Esta rara enfermedad es una forma de displasia ectodérrnica, aunque sin 

relación con la displasía ectodérrnica anhidrótica hereditaria. La enfermedad se - 

hereda cano característica recesiva autosárnica. 

La displasia condroectodérmica se caracteriza por una cantidad de tras 

tomos ectodérmicos, incluidas anomalías de unas, dientes y pelos, así como condro 

displasia, polidactilia y a veces cardiopatía congénita. Así, estos pacientes ton-

tadas enanos acondroplásicos con una variedad de defectos adicionales. Las unas - 

y los pelos suelen ser hipaplásicos, aunque estos últimos pueden ser normales. Loa 

brazos Y las piernas son 'cortos y gruesak; 	policksctilia bilateral'afectria marsoir,. . 	,   

muchas otras malforrnaCiones, aunque' los anormall:- 

dodes cardiaca: existen solo en alrededor de la mitad de las casos. El signa bucal 

más constante es una fusión de la porción medio del labio superior con el margen - 

gingival makilar, lo que elimina el surco mucoloteral normal, de esta forma la por-

ción media del labio superior es hipoplásica. Los dientes de nacimiento, dientes - 

primarios brotados prematuramente, son frecuentes; así como la ausencia congénita-

de los mismos, sobre todo en el segmento mandibular anterior. El brote dental sue-

le estar retardado y los dientes erupcionados son defectuosos, pequenos, do forma - 

cónica, distribución irregular y con hipoplasio adamantino. En algunos casos se - 

presentan dientes supernumerarios. 

No hay tratamiento para esta enfermedad, y algunos pacientes mueren-

en la niñez temprana. 

y enOcasiCriet aloa1 pes. 



SINDROME DE GARDNER 

El Síndrome de Gardner es un complejo nosológico, comprendiendo lo - 

siguiente: 

1) Poliposis del intestino grueso 

2) Osteomas en huesos largos, cr6neo y maxilares 

3) Quistes epidermoides o cebáceos, particularmente en el cuero cabe-

lludo y lo espalda 

4) Desarrollo ocasional de tumores desmoldes 

5) Dientes supernumerarios y permanentes retenidos 

Esta enfermedod se debe a un gen pleotrópico único can pauto de hieren 

da dominante autosIsnica con penetrando completa y:expresión yorleibie. Se pue-

den encontrar también fibromas, fibrosarcornas, Upamos, leiornlomas mesentérices, - 

y odontornms. Generalmente se presentan.en piel, Sistema Gastrointestinal y región 

bucal y facial. En piel se presentan con frecuencia quistes epidermoides de inclu-

sión, pueden estar localizados en cara, tronco, extremidades, apareciendo regular 

mente a los 18 anos de edad. 

Los tumores fibrosos de la piel se desarrollan en la cicatriz abdominal - 

posterior a la cirugía de colón o aparecen en piel independientemente de cualquier 

intervención quirúrgica. En casos de sospecha por la presencia de tumores desmol-

des, quistes epidermoides en piel y una intensa respuesta proliferativa de tejido fi—

broso, se debe llevar a cabo un ox6men de colón para ratificar si existo alguna alta 

ración. 

En el Sistema Gastrointestinal la existencia de pólipos múltiples de co- 
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lón y recto con tendencia notable a una rápida degeneración maligna, os cxaracterfs-

tica de este Síndrome. Hay poca tendencia de alteraciones en el intestino delgado, 

los pólipos pueden aparecer antes de la pubertad, pero generalmente se observan en - 

la tercera y cuarta década de la vida. Algunas veces hay fibromas o fibrosarcomas - 

dispersos por todo el mesenterio, pueden ser únicos o múltiples. La presencia de múl 

tiples cateamos en los huesos faciales, quistes epidermoides do la piel y poliposis múl 

tiples del intestino grueso, nos hace investigar en parientes del enfermo la presencia 

de esta enfermedad, principalmente en su localización cólica. 

Las cateemos múltiples generalmente son asintorniSticos, pudiéndose en—

contrar en la región craneal y facial, precediendo a menudo a la aparición de póli-

pos de colón. En el hueso frontal y en ambos maxilares, aveces se observan otea-

da huesos largos que suelen ser asintomática y se presenta uno deformación pe- 

quena. A nivel microscópico se observa que el hueso es maduro y no hay degenera-

ción maligna en tumores aseas. 

Existe diferencia de erupción entre los grupos raciales, teniendo mayor - 

importancia los factores genéticos que las causas exógenas. Parece que el medio 

ambiente influye sobre la erupción de los dientes, ya que se observa que los nirlos --

que nacen en temporada de Invierno tienen algunas semanas de retardo en la erupción 

temporal, en comparación de los niflos que nacen en Verano. Hay predilección pa-

ra el brote de los dientes en el sexo femenino. 
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DENTICION PREMATURA, DIENTES NATALES  

O PRENATALES  

Se aplica el término de dentición prematura cuando los dientes tempora-

les erupcionan antes del final del tercer mes de.vida, o cuando los permanentes crup 

donan antes del final del cuarto olio. La herencia es muy importante en este tipo - 

de anomalías y se cree que es debido a un gen dominante autonómico. 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 predilección da sexo, los dien-

tes afectados son los incisivos centrales inferiores, aunque no es invariable. La ma 

yorfa de esta dientes están firmemente fijados, pero un pequeño número se afloja .- 

después. Histológicamente se ha observado la falta de formación de rafz, a pesar - 

de la erupción hay gran pulpa vascular. La dentina esta formada irregularmente y 

existe deficiencia en la formación de cemento. Los dientes natales se asocian con 

hendiduras faciales que afectan el reborde alveolar, ciclopta, paquioniquio congé-

nito, oculomandibulodicefalia, displasia condroectodérmica. 

DENTICION PROLONGADA O RETARDADA 

Es un retardo ostensible en el tiempo promedio de la erupción, es decir, 

cuando el diente primario aparece después del décimo tercer mes de vida o cuando - 

el primer diente permanente aparece después del 7° atto de vida. En ocasiones las-

dientes no erupcionan por alguna causa física o ambiental, así como también porque 

los gérmenes dentales están en mal posición. La pérdida prematura de los dientes - 
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temporales, ocasiona que se cierre el espacio e impide la erupción normal de Ice 

dientes permanentes. 

AÑOMALIAS EN EL DESARROLLO DE LOS DIENTES  

Existen anarnalras en el toman° y forma de Ice dientes, entre Ice cuales-

encontramos la Microdoncia, Macrodoncia, Geminación, Fusión, dientes supernumc 

rarios. 

La Microdoncia, es cuando las dientes son más pequeños de lo normal, - 

existen tres tipas: 

a) Microdoncia generalizada verdadera 

b) Microdoncia generaljzoda relativa 

Microdoncia unidental 

LaMicrodoncia generalizada verdadera, es en la que todos las dientes - 

son menores de la normal, su estructura es normal pero los dientes son más pequenca. 

La relativo, es en la que los dientes son narvales o levemente menores-

de lo normal, puede ser que el maxilar y la mandibula sean mas grandes, dando la - 

impresión de que los dientes son m6s pequenos de lo nomal. También se han destec 

todo casos en que se hereda el tornan° de los maxilares de uno de los progenitores y 

el tamaño d3 los dientes del otro progenitor. 

La Microdoncia dental, es una anomalra muy comen que afecta con ma-

yor frecuencia a los incisivos laterales superiores y terceros molares superiores, asi-

mismo estos diontns se encuentran entre los que faltan con mayor frecuencia, conlun 

temente temblón los que pueden faltar son los premolares superiores e inferiores, es-

tos últimos, rara voz presentan microdoncia. El lateral conoide es el que afecta al 



lateral superior, su superficie mescal y distal convergen hacia incisa' y la raíz es más 

corto de lo normal. 

La Macrodoncia, es lo opuesto a la microdoncia, las dientes son más -

grandes de lo normal, se presenta este tipo de anomalía en la hernihipertrofia facial, 

gigantismo hiporislario, también influyen factores hereditarios por la disparidad en—

tre los maxilares mas pequattos y los dientes más grandes o ligeramente agrandados. 

La Geminación, es una anomalía que se origina en un intento de divi — 

alón de un gérmen dentario único por la invaginación, de lo cual resulta la forma-

ción incompleta de dos dientes, por lo general la estructura está constituida por dos 

caronas separadas par campista o incompletamente, teniendo una sola raíz o un con 

rodicular„-s• cbserva en dientes temporales y en algunas casos presentan ten - 

dencia hereditaria. 

La Fusión, se origina por lo unión de dos gérmenes dentales nonnolmen-

te separados y de acuerdo con la fase de desarrollo de los clientes en el momento do-

la unión, la fusión es completa o incompleta. Se piensa que alguna fuerza o pre 

sión Mica produce contacto entre las dientes en desarrollo y su fusión consecuente. 

Si lo unión se lleva a cabo tempranamente o antes de la calcificación, los piezas 

pueden estar unidas completamente, formando un diente único grande. Si el con--

tacto de los dientes se produce cuando una parte de la corona dental ha completado 

su formación, puede haber unión de las raíces solamente, pero siempre hay confluen 

cia dental en lo fusión verdadera. La pieza dental puede tener conductos radicula 

res separados o fusionados, y la anomalía se presenta tanto en lo dentición temporal 

corno en lo permanente. 
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Afecta los dientes nonnales, así como también puede productos entre - 

un diente normal y un supernumerario, como en el rnesiodens o distomolar y es de 

tendencia hereditaria. La concrescencia es uno forma de fusión. 

En las dientes supernumerarios puede haber tendencia hereditaria, pue - 

den »melar» o las dientes del grupo al cual pertenecen o tener poca similitud, re-

gularmente son mas pequeños que los normales. So pueden encontrar en cualquier - 

situación, pero es mEs camón el rnesiodens, que es un diente situado entre los centra 

les superiores, pudiendo ser único o doble, brotado o retenido, en algunos casas in-

vertido, dicho diente es pequeño, de corona conoide y raíz corta; ee transmite como 

rasgo mendeliano recesivo con falta de penetración en algunas generaciones. 

El ciwtcfin°1  

suele ser un diente pequeño, pero también puede ser - 

normal, asimismo, se puede detectar un cuarto molar inferior, pero es poco comen. 

Los dientes que continúan en frecuencia son los paramolares superiores, 

premolares inferiores e incisivos laterales superiores, algunas veces también apare-

cen premolares superiores. El paromolar es un molar superior pequero y rudimento 

rio que se sitiía por vestibular o lingual de uno de los molares superiores. 

Los dientes supernumerarios son menos comunes en la dentición tempo--

rol que en la permanente, debido a la situación adicional de las piezas supernume-

rarias ocasionan mal posición do los dientes adyacentes e impiden su erupción. En 

la disostosis cleidocraneana es característico encontrar dientes supernumerarios múl 

tiples, muchos do ellas retenidos. 



una mutación derivada de la deficiencia odontablástica durante la - 

Es una encanalle dentaren la cual el cuerpo del diente está agrandado- 

a expernas de las raíces, el término y su aplicación derivan de la similitud, de estos-

dientes con les animales ungulados o rumiantes. Se enuncian diversas causas de es-

ta anomalía, entre las cuales tenemos: 

1) un carácter especializado o retrógrado 

También se dice que el tourodonto se produce porque la vaina epitelial 

de Hereig, no se invagina en el nivel horizontal adecuado. 

3) un rasgo rnendeliano recesivo 

Aparece en dientes primarios o permanentes, aunque es más cornOn en - 

dientes permanentes. Los piezas afectadas son casi invariablemente molares, a ve-

ces uno solo y én ocasiones varias piezas del mismo cuadrante. Loa dientes apare—

cen en forma rectangular y no se afinan hacia las raíces, la cámara pulpar es extre-

madamente grande, con diámetro oclusoapical mucho mayor que el normal. La pul 

pa carece de la construcción característica en la zona cervical y los raíces son exce 

sivamente cortas. Lo bifurcación o trifurcación se encuentra a unos pocos milíme- 

tros de los ápices radiculares. 	No necesita un tratamiento especial. 



ANOMALIAS DE LA ESTRUCTURA DENTAL  

Los dientes en sus componentes calcificados pueden presentar anomalías 

en su mineralización, que se consideran como anomalías estructurales,. pero que pue 

den modificar el tornarlo, forma o color de los dientes. 

Las causas de las encanallas estructurales pueden ser hereditarias o arn--

blentales, y tienen las siguientes características: 

1) Las anomalías estructurales hereditarias generalmente afectan a las - 

denticiones primaria y secundaria, mientras que las anomalías ambientales afectan a 

la dentición primaria o a la secundaria, o solamente a dientes determinados. 

2) Las anemeiras estructurales hereditarias en general afectan al esmalte 

o a la dentina, mientras que las anomaltas ambientales dictan al, esmalte y a la 

dentina. 

3) Las anomalías' estructurales hereditarios suelen causar una orientación 

difusa o incluso vertical de las alteraciones, las anomalías estructurales ambientales 

están dirigidas sobre todo horizontalmente. 

TIPO 1: HIPOPLAS lA DEL ESMALTE CON 1-11POMINERALIZACION 

Al tener lugar la erupción dental, la corona so observa con forma nor—

mal. Durante la erupción o poco tiempo después, el esmalte presenta un color anor 

mal que va de manchas blancas, amarillas, rojas o marrones. Dichas manchas au--

montan al avanzar la edad, así pués en la edad adulta los dientes son marrón obscu-

ro. El color varía en diferentes dientes, los que menor cambio de coloración presen 

tan son lea incisivos mcndibulares. El esmulte so va perdiendo en diferentes perio-

dos y evoluciona más rapidamente en presencia do procesos canosos o por los campo 
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nentes químicos de la saliva o de los alimentas. 	La hipomineralización tiene ma 

yor frecuencia en las superficies labiales de los dientes anteriores y cúspides de los 

molares, en las dientes por su cara lingual casi no se presenta dicha descalcificación 

a pesar de ello la formación de corles no es muy intensa. 

Radiolágicamente, se observa que el barde entre esmalte y dentina no - 

están bien definidas, la forma y temario de los dientes no están alterados. 

Las características patológicas son que la substancia interprisrnatica es - 

t6 engrosada, los prismas elt6n bien definidos por la mineralización, en cortes hiato 

lógicos se observan defectos del esmalte y los prismas pueden ser de color amarillo-

docado, se han encontrado formaciones fibrilares en la periferia del esmalte con una 

cutrculo atípica que cubre la superficie de éste. 

Hay des;tipos especiales como el de hipemodwaollon del esmalte y otro - 

tipo elpecial que se extiende por la superficie lingual y principalmente en dientes - 

desiducs, se hereda con carácter dominante autasómico. 

a) transmisión dominante crutosómia2, un &bol genealógico muestra que 

los dientes de los miembros de una familia varia significativamente en aspecto, ha - 

llazgos clínicos y alteración histológica. 

b) transmisión recesiva autosómica, se ha observado en hermana: con 

progenitores normales. El oenctipo no es muy preciso, puós puede haber nuevos mu 

Cantes de tipo "a" o con herencia poligónica. 

c) transmisión dominante autosómica con displaslo oculodentodigitol, - 

hay alteración perecida a lo amelogénesis imperfecta asociada con microftulmos, na 

riz deigada con ventanas nasales delgadas, sindactilias y comptodactilla de el cucar 

to y quinto dedos. Durante la erupción se observa que el esmalte es hipoplesico. 
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TIPO II: HIPOPLASIA O APLASIA DEL ESMALTE 

Ocurre con menas frecuencia que la hipornineralización, en esta anoma-

lía existe algún grado de hiparnineralización, hay variaciones en el aspecto del geno 

tipo. 

A) Transmisión dominante ligada al cromosoma X con mordida abierta: 

Un varón afectado transmite la anomalía a todos sus hijas pero a ninguno de sus hijos, 

ya que el varón da su cromosoma X sólo a su descendencia femenina. La hembra - 

afectada transmite el carácter a la mitad de sus hijas y a la mitad de sus Mhz; por lo 

que estarán más afectadas las hombros que los varones. 

Los dientes presentan un aspecto clínico diferente según el sexo, en Ice 

rones lo la superficie de los dientes se encuentro liso, dura, amarillentos y brillante. 

El contorno dental es anormal, el diámetro mayar de la corona se encuentra en el - 

cuello por falta de esmalte. Histológicainente se observa una capa delgada y clara, 

parecida al esmalte, que contiene estructuras filiformes poco mineralizadas con res--

pacto a la porción clara. En las hembras afectadas se presentan alteraciones que van 

de hipoplasio a aplosia del esmalte completa, las coronas están menos manchadas que 

en los varones, la distribución del esmalte no es uniforme, y muchas veces se fonnan 

ondulaciones verticales en lo superficie. A veces hay pequencis canales con detritos 

y producen manchas marrones. Hay una hipótesis según la cual las hembras heteroci 

góticas serían un mosaico para esta anomalía. 

Radiolegicamente se observa reducción del espesor del esmalte. Histol6 

gicarnente so observa aberración en la dirección de los prismas del esmalte, tiene un 

aspecto do porosidad, los penachos y laminillas son muy visibles por debelo del es—

malte, no hay aumento en la dentina interglobular como en las hipoplastas raquíticas. 
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La dentina parece estar mineralizada normalmente en ambos sexos, pero 

el esmalta presenta calcificación de intensidad variable. Aparece asociada con - 

mordida abierta posiblemente debido a un desarrollo anormal del cráneo. El grado 

de mordido abierta varia mucho. 

B) Transmisión dominante ligada al cromosoma X: Noes muy precisa, - 

se presenta sin mordida abierta. 

C) Transmisión dominante ligada al cromosoma X: No es muy precisa, - 

hay uno descripción de dientes (marrón hasta marrón obscuro; dientes deciducs casi - 

siempre blancas), defectos del esmalte en un niño, pero no en su hermana, un varón 

afectado transmite en lo tercera generadbn las dientes reanimes o iodos sus filias, ' pe 

roa ninguno de sus hijas. 

D) Transmisión dominante autonómica: Es una forma oplealca; este tipo 

no está ligado al cromosoma X. 

E) Transmisión declinante autos6mica con efecto pleiotrópico (efecto fe-

notrpico múltiple de los aleles simples), forma aplósica. Se describió en una familia 

con defecto de esmalte heredado de forma dominante. Los dientes eran amarillo ma 

crón con superficie dura y lisa, la curvatura de los co$ anos en las superficies proxima 

les faltaba. 

Radiograficamente no se observaba esmalte en dientes retenidos o erup-

donados. Histológicarnonte este tipo de esmalte se observó con eiomcntos estructu 

roles normales. Esta anomalro so baya asociada a retención de varios dientes, afee 

ta principalmente a los segundos y terceros molares y con menos frecuencia los pro- 
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molares y canina'. Los dientes retenidos se encontraban en posiciones anormales, - 

pudiendo ocurrir la hipodancia e hiperdoncia. 

F) Transmisión dominante autosómica; forma hipoplásica: En el esmalte-

hipoplósic.o de este tipo de anomalía no se presentan ice surcos y crestas verticales, - 

¡Inc que cubre uniformemente la corona, tiene pequeñas depresiones que pueden es-

tar dtuadas por encima de la dentina y a su vez la dentina y el detrito pierdan su co 

lar y la corona presenta una mancha, ésto no es muy frecuente. El grado de defi-

ciencia es variable en las miembros de la familia afectada.. El esmalte es más grua 

so en labial que en lingual, la reducción en la minerdlización que se observa en la-

substancia interprismettlext se manifiesta como una granulación de loa prismas. En la 

Loara 11~1 se observa rufo manifiesta, se cbservan mesetas'aisladas de esmalte dela° 

do con estructura normal y la capa larneiar de esmalte es parecido a cemento acelu-

lar. En este tipo de anomalra a veces puede ocurrir transmisión irregular. 

G) Transmisión recesiva autosanica; forma hipopl6sica: Se han observa 

do casos muy poco frecuentes, en este tipo el esmalte es delgado, rugoso, amarillo, 

pero duro. Podría ser una transmisión recesiva, o mutación dominante 

1-1) Transmisión recesiva autosárnica con enfermedad de Morquio: Se he 

roda una muccpolisocaridosis de queretosulfato, los dientes presentan un color gris - 

mate y esmalte con fositas, delgado, con tendencia a despronderse,las cúspides son 

pequeñas, mal formadas y so observan pequeños diastemas entre los dientes. 
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AMELOGENESIS IMPERFECTA 

También recibe el nombre de displasia adamantina hereditaria, esmalte 

pardo hereditario, dientes opalescentes hereditarios pardos. La amelogénesis imper 

feota abarca un grupo de anomalros estructurales del esmalte que se originan por al-

guna di:función del órgano del esmalte. Es por entero un transtorno ectodérmico, - 

pasto que los componentes mesedérrnica del diente son normales. 

La formación del esmalte normal se hace en dos periodos: el Formativo, 

en el cual hay depósitos de motriz orgónica; y al de maduración, durante el cual - 

esta matriz es mineralizada. Por lo tanto, hay das tipos reconocidos de amelogé-

nesis imperfecto, la cuales son: 

a) hipoplasia adamantina en la cual se forma una matriz defectuosa 

b) bipocalcifIcación adamantina, en la cual se produce la mineraliza--

ciara defectuosa de la matriz formada. 

HIPOPLASIA ADAMANTINA : Se puede definir como la formación in 

completa o defectuosa de la matriz orgánica del esmalte dental, existiendo dos ti--

pos basteas de hipopicrsia: la hereditaria y la causada por factores ambientales. 

En el tipo hereditario catan afectadas las denticiones primaria y perma-

nente, pero por lo general esta atacado únicamente al esmalte; por el contrario, --

cuando el defecto se origina en factores ambientales, esta afectada una de las das-

denticiones, y en ocasiones solo un diente; regularmente estEn atacados el esmaltcr-

y la dentina en cierto grado. 

Las diversas formas hereditarias de hipopinsia adamantina pueden tener 

diferentes aspectos clrnicos y pueden tener transmisión dominante ligada a X con - 
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mordida abierto, dominante ligada a X sin mordida abierta, dominante ligada a X, 

dominante autonómica forma aplásica, dominante autosérnica con efecto pleotrópico 

forma aplastas, dominante autosómica forma hipoplasica, recesiva autosómica forma 

hipoplésica y recesiva autosárnica con enfermedad de Morquio. 

Pero generalmente, las coronas de Ice dientes pueden o no presentar com 

bias de coloración; si lo presentan, varia del amarillo al pardo obscuro. En algunos 

casos, la superficie de la corona es lisa y dura, en otros, la superficie es dura Peso-

tiene numerosas surcos o amigas verticales paralelos. En los tipos apiadaos, el es-

malte está ausente o casi ausente; las dientes tienen un color amarillo de la dentina 

normal y la forma regular o normal de estas dientes no está alterada por la falta de - 

esmalte. Los puntos de contacto están abierta. En los tipos, hipoplasicos profun— 

dentina se halla expuesta. Los dientes afectados por estas formas hereditarias de hi-

poplasia adamantina, frecuentemente presentan un desgaste oclusal extremo debido-

a la ausencia de esmalte o a su pérdida prematura. 

El esmalte de estos dientes estará ausente en las radiografías, o cuando 

está presente, aparecerá como una capa muy delgada, principalmente sobre las pun 

tos de las cúspides, pero también en las superficies interproximales. Histolagicamen 

te el esmalte es defectuoso, muy delgado, con muy pocas prismas y sin Icsminillas. 

No hay frotamiento alguno, excepto el destinado a mejorar la estética; 

sin embargo, con frecuencia estos dientes no impresionan como marcadamente anor-

males. 

HIPOCALCIFICACION ADAMANTINA: Se conocen da: modos de -- 
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transmisión: como rasgo dominante autosarnico y como rasgo recesivo autos6mico. 

Basándose en las manifestaciones clinicas, las dividiremos en tres categorias: 

a) Los dientes van del color amarillo al pardo claro, mientras que el es-

malte tiene textura algo cretéceo; hay poco astillamiento del esmalte y zonas bien - 

calcificadas en la superficie adamantina y en la unión amelocementaria. 

b) Los dientes son de color pardo obscuro y el esmalte tiene consistencia 

caseosa y tiende a quebrarse fácilrnente;, puede haber una delgada capa de esmalte - 

duro sobre la dentina de dientes brotados recientemente. 

c) El esmalte es hipocalcificado en zonas especificas de los dientes, y - 

tiende a astillarse y a pigmentane en esos sitios. 

anormal y aspecto opaco; la pigmentación tiende a acentuarse con la edad y vario - 

considerablemente en los diferentes dientes de un mismo paciente. El esmalte es - 

blando y se desgasta con facilidad, de manera que, la dentina expuesta se gasta con 

rapidez, y llégan a quedar a nivel de la linea gingival. Sin embargo, estas dientes 

no son especialmente propensos a la caries. 

Mientras lo forma general del diente es normal, por lo menos antes de - 

la pérdida poseruptiva del esmalte, radiológicomente el esmalte tiene la misma ro 

diolúcidez que la dentina y con frecuencia no se distingue de ella . Los defectos - 

focales son típicos y se describen como un ensanchamiento de la substancio intrepris 

matice, con prismas adamantinos bien definidos. Las pruebas de microdureza reve-

lan que el esmalte llega a ser notablemente blando; sin embargo, ésto varia conside 

rablemcnte de una zona a otra del mismo diente. Al ser escaso el contenido mine- 

ral, el orgbnico aumenta en contraposición. Tratamiento: mejoramiento estético. 



- 99 - 

DISPLASIA DENTINAL  
(DIENTES ARRADICULARES) 

La displasia dentinal es un transtomo raro de la formación dental que- 

se caracteriza por tener esmalte normal, dentina sumamente attptco con cbliteracIón 

pulpar con un deficiente contraste de densidad, formación defectuosa de la raíz y - 

una tendencia a la patología periapical sin causo obvia. Se transmite como corle- 

ter dominante autosamico; la patogenia de la enfermedad se relaciono con focos múl 

tiples de degeneración en la papila dental que nos lleva a la reducción del crecí --

miento y obliteración de las papilas, con formación esporádica de dentina verdadera 

alrededor de las focos calcificados. Los dientes son de morfología y color , normales, 
_ 

no hay indicios de la trarsslucidez u opalescencia hallada en la dentinogínesis impar 

feota; está afectada tanto la dentición primaria como la permanente; los dientes se - 

exfolian prematuramente en forma característica, aunque su erupción suele ser nor - 

mal, la exfoliación parece ser resultado de la conicidad de las raíces, así cano de-

la: granulamos y quistes que se forman con frecuencia. Al parecer existe una resis-

tencia acentuada a la caries, muchas veces las raíces tienen únicamente unos milí-

metros de longitud y pueden estar redondeadas o afiladas. 

Se observa reducción en la altura de la corona , los molares tienen un-

contorno en W y cn la corona o en el cuello de la raíz se puede encontrar zonas ra 

diotronsporentes horizontales semilunares, casi siempre hay radiotransparencia peri-

apical de tomarlo variable, de menor o mayor intensidad, semelándose a la periodon 

titis apical crónica o a quistes radiculares. Como los dientes afectados regular-

mente están intactos, se excluye a los quistes o granutomas como factores etiológi- 



cos. Es probable que intervengan productos finales alterados en el desarrollo de la 

dentina que influyen sobre las estructuras periapicales. El esmalte tiene una estruc 

tura y mineralización normal; la capa de dentina adyacente al esmalte aparece algo 

ensanchada y contiene tábula; normales y sustancia fundamental normalmente mine-

ralizada, por debajo de esta capa normal hay una dentina completamente atípica en 

la cual hay cuerpos esféricos y tubulares conectados con una especie de dentina se - 

cundaria en forma de escamas. A nivel de la raíz, los dentrculos se hacen más pe-

quena y sin estructura; la raíz está cubierta por un cemento grueso que contiene mu 

cho; cementocitas; la zona central del diente está completamente ocupada por este - 

tipo de dentina. La pulpa falta, aunque existen espacios alargados o estrellados - 

que contienen una red de fibras ~caz y conductos vasculares que pudieran re 

tar restos pulpares, entre las capas normales y anormales de dentina se desarrollan 

espacias cilíndricas que aparecen rodiotransparentes. La di:pendón globular esféri 

ca de la dentina fue observado ocasionalmente en la dentinogénetis imperfecta, su-

giriendo que en la dentinogénesis es posible que haya una transición entre estas dos 

anomalías dentinales y que la displasia dentina! sea una manifestación mas pronuncia 

da de la dentinogénesis imperfecta. 

No hay tratamiento para esta anomalía y su pronóstico depende de la - 

presencia de lesiones periapicoles que determinen lo extracción del diente. 
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DIENTES EN CASCARA  

Los dientes en cáscara son una anomalía rara, que probablemente ocu—

rre en das formas diferentes, una de las cuales está asociada a la dentinagénesis im-

perfecta. Se observó un caso único no asociado a la dentinogénesis imperfecta, en 

el cual se estudiaron dientes en cáscara sin la coloración parecida a ámbar y fractu-

ras del esmalte en la dentición permanente. También fue muy significativa la ausen 

ci de obliteración de la cavidad pulpar; por el contrario solamente se había formado 

y mineralizado una capa delgada periférica de dentina, da manera que una especie- 

de cápsula rodeaba cl diente consistente casi por entero de pulpa. 

Histológicamente, el esmalte era normal, aunque la copa delgada de - 

dentina estaba estructurada normalmente, perdiendo este"carácter y convirtiéndose 

en una capa de fibras gruesas que no se parecían a la dentina, la pulpo contenía só-

lo manojos gruesos de colagena sin odantoblastes. Por lo tanto, se concluyó que las 

pulpas deciduas no están muchas veces obliteradas en la dentina opalescente y que - 

los dientes en cáscara representan simplemente una variación extrema de la dentina-

opalescente, dejando el criterio general si ésto representaba una anomalía estructu-

ral específica de la dentina. 

Sin embargo, entre los cientos de pacientes que provienen de familias - 

que presentan dentina opalescente, no hay uno solo que no presente en su dentición-

permanente obliteración de la cavidad pulpar o que presente paredes de dentina del 

tipo de cáscara. Los dientes en cáscara también difieren de los dientes con dentina 

opalescente por la falta de defectos de esmalte, 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 dentina - 
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opalescente, por lo tanto se considera que los dientes en cáscara posiblemente sean - 

una onomalra estructural especifica. 

DENTINOGENESIS IMPERFECTA  

Dentina opalescente hereditaria  

En esta enfermedad solo está alterada la parte mesodérmica de los dien-

tes, difiriendo de la amelogénesis imperfecta en la característica que el defecto es-

de la dentina y no del esmalte. Sin embargo, estas das anomalías se confunden fre-

cuentemente. La dentinogénesis imperfecta es una caracterrstica hereditaria domi—

nante que aparentemente no esta ligado al sexo; aparece con igual frecuencia en va- 

rones que en mujeres. Lo asociación entre la dentinagénesis Imperfecta y la oíste 

nesis imperfecta, consiste en que ambos defectos mesadérmicos hereditarios están bien 

identificados, aunque, no se conoce del todo su modo de transmisión, cada afección - 

puede aparecer independientemente. 

li.rticaniente los dientes varían mucho, su color va de gris a violeta par 

dusco o pardo amarillento, pero presentan una tonalidad opalescente o translúcida - 

poco común. El esmalte puede desaparecer a edad temprana por haberse fracturado, 

especialmente en las superficies incisales y oclusales de los dientes, posiblemente de 

bido a una anormalidad en la unión amelocementaria. A ésta le falta el festoneado, 

que tiende a trabar el esmalte y la dentina; en cambio, la unión es relativamente li-

so; al producirse la pérdida temprana del esmalte, la dentina se desgasta con rapidez, 

y las superficies ociusales de los molares primarios y permanentes se aplanan notoria-

mente. Los dientes no son más susceptibles a la caries que los normales. 

Radiológicamente se observa uno obliteración precoz parcial o total de- 



las cámaras y conductos radiCulares por lo formación continua de dentina. Esto se 

observo tanto en dientes primarios como permanentes, porque las dee denticiones son 

afectadas por esta enfermedad. Aunque las rake: puedan ser cortas y romas, el ce 

mento, ligamento periodontal y hueso de soporte, tienen un aspecto normal. No - 

es raro que en un mismo paciente estén fracturadas las micas de varios dientes. 

El aspecto histológico de estos dientes acentúa el hecho de que es una - 

alteración puramente mesodénnica. El aspecto del esmalte es normal en esencia, - 

excepto por su matriz, la cual en realidad es una manifestación del transtorno denti 

nal. La dentina se compone de tábula' irregulares con amplias zonas de matriz no- 

calcificada. Los tabulas tienden a ser de mayor diámetro y menos numerosos que los 

normales en un determinado volúmen de dentina. En algunas conos puede observar- 

de %bulas; no son raras las inclusiones celulares, probable- 

mente odontoblastas en la dentina, y como se indicó anteriormente, la cámara pulpar 

por lo general está casi obliterada por la continua aposición de dentina. Los odon- 

toblastos tienen solo capacidad limitada para formar matriz dentinal bien organizada, 

degeneran con rapidez, y quedan atrapados en la matriz. 

El contenido de agua aumenta, mientras que el contenido inorgánico es 

inferior al de la dentina normal, por lo que la densidad, absorción de rayos X y du-

reza de la dentina también son bajas. La microduraza de la dentina se acerca mu-

cho a la del cemento, lo que explica lo rápida atrición de !os dientes afectados. 

El tratamiento está orientado basicamente hacia la prevención de la pér 

dida del esmalto y la consiquiente pérdida de dentina por dicha atrición. 
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ACONDROPLASIA 

Es una afección que se heredo como rasgo dominante autosómico; es un 

transtomo en la formación ósea endocondral dando como resultado una forma de ene 

nismo característica. Las columnas cartilaginosas carecen de disposición ordenada, 

por lo que no calcifican adecuadamente y no son resorbidos ni reemplazadas por hue 

sos de la formo usual, dando como resultado el desarrollo defeciuceo de condrocitos 

provocando la interrupción del crecimiento óseo longitudinal ordenado, producien-

do por lo tanto el acortamiento de los huesas. 

Esta enfermedad empieza en el (itero y puede diagnosticarse antes del - 

porto; presenta un elevado índice de mortalidad ya que en la mcryorra de los mas - 

ce niñas nacen muertos o mueren poco después, si el paciente sobrevive los primeros 

años de vida, es muy probable que su tiempo de vida sea la de una persona normal. 

Clínicamente se observan las extremidades cortas, baja estatura, mús-

culos voluminosas, cráneo braquicéfalo, piernas arqueadas, manos pequeñas, dedos 

cortas y tiesas, suelen presentar lordosis lumbar, región glOtea prominente, abdo-

men saliente, varias articulaciones presentan limitación de movimiento, por lo que 

los brazas no cuelgan libremente a los costados, no pueden enderezar los codos, su 

inteligencia es normal, tienen una gran fuerza y agilidad. Debido a la restricción 

del crecimiento de la base del cráneo, el maxilar suele estor rehlado, por lo que - 

se observa un prognatismo relativo, produciendo una mal oclusión. Los dientes re-

gularmente son normales, aunque se han observado casos de agenesia congénita y - 

anomalías de forma. 

A los rayos X, los huesos largos se observan más cortos que los norma- 

les, con engrosamiento o leve forma de palillo de tambor de los extremos. Los - 
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huesos de la base del cráneo se fusionan en forma prematura, produciendo acorta—

miento y angastaniento del foramen magnum. También se caracteriza por un trans 

tomo del cartílago *pintarlo de huesos largos y costillas, así corno de ciertos hue-

sos rnembranosas de lo base del cráneo. 

Los pacientes que sobreviven los primeros anos de vida, regularmente - 

viven un tiempo de vida normal. 

SINDROME DE DOWN  

Es una enfermedad que se caracteriza por tener retraso mental, anoma- 

b) únicamente 46. cromosomas, pero con translocación en 'el . cromosoma 

21, denominado también Síndrome Familiar de Down y transmitido por 

un padre portador normal, generalmente nacen de madres menores de - 

30 cotos. 

En los primeros arios pueden tener capacidad mentol normal e ir decre-

ciendo conforme transcurre el tiempo; se acompaña de diferentes manifestaciones - 

como transtomos de crecimiento del esqueleto en especial del cráneo y huesos lar-

gos. El desarrollo anernalo del cráneo es el causante de la facies característica, - 

se observa la cara plana, fontanela anterior agrandada, suturca abiertas, ojos obli-

cuos pequemos con pliegues en el epicanto, el epicanto tiende a desaparecer en la 

pubertad; frecuentemente existen alteraciones inflamatorios crónicos de la conjunti 



va y bordes palpebrales, en ocasiones se encuentran cataratas, es frecuente el estro 

bizma, así como el moteado del iris, pestafias escasas y finas, subdesarrollo sexual,-

anomalras cardiacas e hiperrnovilidad de articulaciones. La nariz es corta con el - 

dorso aplanado a consecuencia de la falta de desarrollo del hueso nasal. Los dien-

tes regularmente presentan erupción tardía, también pueden presentar malformacio—

nes como la hipaplasia adamantina y la microdancia, asimismo, se observan en la mar 

yor parte de los cosos dientes opinados, mal oclusión, así como también se han obser 

vado en la mayor parte de los casos ausencia de caries. Existe enfermedad periodon 

tal avanzada que parece ser que ro es de origen local. La boca está abierta, hay - 

prognatismo frecuente, suelen presentar macroglosia con protusián como consecuen-

cia de lo pequerbez de la cavidad bucal y de la hipeplasia elmesdlbuicir; la lengua 

est& %moda debido a la succión y a la respiración bucal, el paladar es alto. 

El cuello es corto y ancho, en la infancia suele manifestarse una hipotu 

nía generalizada a causa de la hipotonía de los macutos abdominales, acompanándo 

se con frecuencia de diastasis de los rectos y de hernio umbilical. Las extremada--

des están acortadas en las falanges, por lo que las manos y los pies son anchos, pla-

nos y cuadrados, el quinto dedo es proporcionalmente más pequeño y tiende a tomar 

una curvatura hacia dentro, están aumentados los espacios entre el lo. y 2o. dedos 

tanto de manos como de pies, en los pies ésto se acompaña o menudo de un pliegue-

cutáneo prominente y de nindactilta parcial. 

Existen frecuentemente anomalías en los leucocitos y la incidencia de - 

leucemia en est, Síndrome es de 10 a 20 veces mayor que en lo población general. 

Si no existen defectos congénitos importantes y el paciente recibe los - 

cuidados médicos adecuados, la duración de lo vida puede aproximarse o lo normal. 



- 107 - 

PICNODISOSTOS IS  

Es un Sindrane constituido por osteoporosis (osteosclerosis fragil genera-

lizado), enanismo, agenesia parcial de las falanges terminales de manos y pies, ano-

malías craneales como la persistencia de fontanelas y falto de cierre de las suturas - 

craneales, abolladura frontal y occipital, así como hipoplasia del angula del maxilar 

inferior. Se hereda en forma autosómica recesiva. La estatura en edad adulta es re 

ducida o causa de lo cortedad de las extremidades, el tronco no esta acortado, y es - 

algo estrecho, las falanges terminales de los dedos de manos y pies están acortadas y 

ensanchadas, el mentón retraído. La cabezo debido al abultamiento frontal y occipi 

tal parece ser más grande, la, ojos se observan con, esclerótica azules y exortalmaa. 

El craso es clolicoctefalc•, las suturas y fontanelas generalmente est6n 

abiertas, principalmente la parietooccipital, los huesos de la bóveda son delgados y 

densos, se cbservan defectos craneales principalmente en la región occipital y el vár 

*ce de la cabeza esta ligeramente aplanado. Los senos parancsales especialmente - 

los frontales son hipoplasicos e inexistentes. 

Rodiograficomente hay aumento de opacidad principalmente en los hue-

sos largos, columna vertebral y base del cráneo, por su fragilidad los huesos largos - 

están expuestos a lo fractura. 

Las manifestaciones bucales son la ausencia del ángulo mandibular que- 

parece ser un signo patognomónico. Los huesos faciales están subdesarrollados, la - 

erupción dental es prematura o con ausencia congénita, mal oclusión, y en el pala - 

dar se observa un surco. 	El Diognatico Diferencial so establece con la discsiosis - 

cleidocraneal, con acroostoolisis (reducción progresiva de la estatura). 
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DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL  

Es un Síndrome caracterizado por la falta de desarrollo y calcificación-

de las clavículas, deformidades del cráneo y frecuentes anomaircss de las tejidos — 

óseos y dentales. Se transmite como rasgo dorehante autonómico. Esta enfermedad 

afecta primariamente los huesos que se forman dentro de membranas, como en el ca-

so del cráneo, huesos de lo cara y cla5.4culas, pudiendo presentar anornctras del de-

sarrollo de cualquier grado, desde la falta completo hasta defectos de calcificación 

en sus extremidades; los pacientes que carecen de clavículas o con un desarrollo muy 

insuficiente de los mismas, muestran una extraordinaria movilidad de los hombros —

que en ocasiones pueden llegar a tocar en lo línea media; son frecuentes la escolio-

lb, cifosis y lordosis, también se presentan defonnidades de ceja tóriScica, pelvis es 

cha y deformada, con falta de osificación de la sínfisis y de la articulación sacro 

Iliaca. Se diagnostico por el aspecto del individuo, lo exploración física y los ra-

diografías. 

Se presentan cambios en dientes, cara y cráneo; el cráneo se acorta 

acentuándose las eminencias frontal y parietal, con frecuencia lo nariz se ensancha 

en su base y el puente está deprimido. El maxilar superior es pequefo, así corno - 

los senos nasales accesorios que pueden faltar por completo, el arco del paladar es 

estrecho y alto, existiendo en ocasiones una hendidura ósea, que puede incluso 

abarcar tejidos duros y blandos. 

Regularmente, la erupción dental es tardía, conservándose loe dientes-

de la primera dentición más tiempo del normal, nt, es raro que gran pote de la se—

gunda dentición estén retenidos; es común encontrar dientes supernumerarios que - 

tampoco erupcionan. 
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El prognatismo, la retención de la dentición primaria y la falta de los - 

dientes permanentes tienen como resultado problemas graves de oclusión que rara 

vez se corrigen. Los clientes presentan anomalías de tamaño y forma. 

DISOSTOSIS FIBROSA DE LOS HUESOS 

Este Síndrome recibió el nombre de Osteítis fibrosa local, Síndrome de 

Albright, Enfermedad de Poget Juvenil y Displasla fibrosa monostósica o 

ca. Los pacientes que están afectados por esta enfermedad, pueden presentar va— 

rias característicos aparentemente desligadas unas de otras: 

a) alteraciones del esqueleto que afectan unos cuantos huesa, o todos- 

b) manchai pigmentadas'en' lo piel 

c) precocidad sexual y somática 

Los lesiones esqueléticas suelen ser la característica más notable y no - 

es raro que se limiten a las mandibulas. Esta enfermedad es más frecuento en niños 

y adultos jóvenes. Parece ser que se debe a un defecto congénito en el hipotálamo 

y presenta predilección por el sexo femenino. En sus primeras etapas se manifiesta 

con hinchamiento y encurvamiento de huesos largos, o por fracturo espontánea, en-

ocasiones se descubren en forma accidental las lesiones óseas, al tomar radiografías 

con otras fines. Estos focos esqueléticos de displasia fibrosa se observan como zo-

nas inexplicadas de rarefacción o áreas de ost-eitis condensnnte, regularmente son - 

unilaterales. Esta displasia puede presentarse inicialmente en los maxilares, otras 

veces se limita únicamente a los tejidos bucales, lo habitual es que la displasia fi- 



- 110 - 

btasa de los maxilares se descubra accidentalmente durante uno serie radiográfica ru-

tinaria de dientes. El primer síntoma puede ser hinchamiento o protrusión de los tea 

dos bucales. A los rayos X se observa una delgada capa de hueso cortica! liso a ni- 

vel de la zona afectada, con falta de detalles trabeculares en las lesiones de escasa-

opacidad. Las zonas alternadas de alta y baja opacidad son características. 

Se pueden encontrar en estas lesiones quistes de tomarlo variable, los — 

cuales pueden ser causados por las licuaciones de tejido conectivo, hemorragia, dege 

neneción por transtornos de la irrigación a consecuencia de la fibrosis, la lámina du-

ra de los alvéolos queda bien definida y no se altera, los zonas de mayor opacidad - 

suelen ser de carácter metaplásico, con hueso de tipo fibroso. 

El Diagnóstico se basa en las radiografías de huesos y blopsias, la quími-

ca sanguínea suele ser ~mil, solo que se observa cierto aumento de lo fosfatasa al-

calina; clínicamente los tejidos en esta zona de rarefacción son de color blanco o par 

do, dando una sensación de fibras o de granos. 

Su iwtumiento consiste en una intervención quirúrgica, en ocasiones por 

razones de estética. La intervención quirúrgica se contraindica en ninos, ya que 

puede alterar el desarrollo y crecimiento de las zonas afectadas. 



PROGER1A 

(51NDROME DE HUTCHINSON G1LFORD) 

Es una combinación de enanismo, inmadurez y seudosenilidad a causa de 

una fama peculiar de hipermetabolisrno; los pacientes con esta enfermedad presentan 

un estado de edad avanzada y mueren por una afección coronaria generalmente en la 

segunda década de la vida. 

El nitro al nacer es normal, su peso corporal es balo, el crecimiento es-

normal hasta que alcanza un ario de edad y a partir de entonces se detiene basto los-

diez anos. Durante el segundo arlo, el cabello desaparece y es reemplazado por una 

pelusa vellosa, pierden las cejas y a veces lee pestañas, su voz es elevada. Al fi-

nal de la primera década, su estatura es corno la de un niego de tres ario', su Intel' — 

gencia es normal o superior; los pacientes can este  Síndrome son muy parecidos. 

Esta enfermedad es probablemente transmitida como carácter recesivo au 

tasán1co, y se presenta tanto en varones auno en mujeres. La cara es muy pequena 

dando un aspecto hidrocefalia°, se observa abolladura frontal y parietal. Hay ve-

nos dilatadas en el cuero cabelludo, las orejas son pequen= y sin lóbulos, la nariz - 

es delgada y encorvada, dando el aspecto de pájaro. El tórax es.estrecho y el abdo 

men abultado, se observa una ligera flexión de las rodillas. 

Los huesos son delicados y osteoporóticos, la maduración ósea es normal. 

Las articulaciones pequenas de las extremidades están engrosadas y con extensión li-

mitada a causo de la fibrosis periarticular, puede aparecer ya en el sexto ano en al-

gunos pacientes. En el exámen radiográfico se observan las falanges terminales cor 

tas y puntiagudas. La bóveda del cráneo es delgada, la fontonelo anterior está 



abierta, en algunas ocasiones no hay senas frontales, el neuracr6neo es relativamen-

te normal en tamaño y configuración. Constantemente existe coxa valga; las clave- 

culos pueden ser cortas o casi no existen. Hay pérdida de músculo y tejido subcut6 

neo, en muchas casos haYaordera progresiva; la arterioesclerosis es precoz e intensa 

y se han observado ataques anginosas y accidentes cerebrovasculares a los siete años 

de edad. 	En la mayoría de los casos la muerte sobreviene a los 16 años de edad. 

La piel es delgada y atrófica, en algunas ocasiones pigmentada, las 	u 

ñas son delgadas y amarillas, frágiles, atróficas o pueden faltar. Hay hipoplasia - 

mandibular; el maxilar superior es pequeño, los dientes suelen tener un tamaño nor-

mal, puedan estar apretados; pero sin embargo, algunos pacientes tienen dientes de -

forma irregular y en menor número, pues la erupción se encuentra retratada o rieteni.-. 

Se ho encontrado que los dientes esión teñidos de color amarillo marrón con si9 

nos microscópicos de alteraciones pulpares seniles; las glándulas submaxilares son pro 

minentes. 
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OSTEOPETROSIS  

Se conoce también como enfermedad ósea marmórea, enfermedad de Al-

bers-Schonberg, asteosclerosis generalizada. Esta enfermedad se caracteriza por un 

aspecto esclerótica difuso, homogéneo y simétrico con ensanchamiento, simulando - 

un palillo de tambor y estriaciones de los extremos en huesos largos. Se divide en -

das formas: 

1) clínicamente benigna, heredada corno dominante 

2) clínicamente maligna, heredada como recesiva 

La Osteopetrosis dominante benigna es menos grave que lo fama masi-

va maligna y aparece más tarde en el curso de la vida, es posible que algunos pacien 

tes con esta enfermedad sobrevivan hasta la vejez. Las fracturas patolágicas con 

frecuencia múltiples son las manifestaciones clínicas más comunes, continuando el do 

lar óseo, parálisis de las nervios craneanos y osteomielitis. 

La Osteopetrosis recesiva maligno es la forma m65 grave de la enferme - 

dad, es de tipo congénito o neonatal; en casi el 50% de los pacientes esta enferme-

dad es totalmente asintomática. Entre más temprana sea lo aparición de la enferme 

dad, más grave es, por lo que muchos bebés nacen muertos o mueren poco después. 

Se observa frecuentemente atrofia óptica, posteriormente se presenta hepatospleno—

megalia, crecimiento insuficiente, protuberancia de la frente, fracturas patológicas 

pérdida de la audición, parálisis facial y genu vaigum. La muerte de estos pacien-

tes suelo ser una consecuencia de la anemia o infección secundaria; regularmente los 

pacientes no sobreviven más de los 20 anos. 

En ambas formas de la enfermedad, el proceso esclerótica difuso abarca 
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la mayor parte de huesas del esqueleto, pueden presentarse en ocasiones lesiones me 

nos internas y externas. Asimismo, ambas formas presentan parálisis de las nervios-

craneanos par depósito de hueso, originando la compresión de dichos nervios. Los-

maxilares son afectados al igual que las demás huesos del cuerpo, no habiendo distin 

dein alguna en la forma maligna o benigna. 

Los maxilares están notablemente reducidos, existiendo una marcada pre 

dilección por la generación de osteomielitis, cuando la infección se presenta en el - 

hueso como complicación de una extracción dental. Por la misma fragilidad del hue 

so se puede causar fractura del maxilar durante una extracción dental, aun cuando - 

no se haya efectuado fuerza excesiva. Se ha encontrado que los dientes presentan- 

alteraciones como hipoplasia adamantina, defectos dentinales a nivel microsclipic.o 

detención del desarrollo radicular, pero en la forma benigna puede presentarse o -- 

no. 	Los dientes son propensos a la corles, también se presenta dentición retardada- 

por esclerosis del hueso. Ice cavidades medulares son reemplazadas por hueso y la-

cortical está engrosada, puede haber considerables variaciones de la enfermedad. 

En ocasiones los maxilares carecen de algunas lesiones graves, las cua-

les presentan su dese.  rrollo en otros huesos. Cuando ice maxilares están afectados, 

la densidad del hueso puede ser tal que las rarces dentales son poco visibles radiográ 

ficcrmente. 

No hay tratamiento efectivo para esta enfermedad, ni aun disminuyendó 

la vitamina D y/o administrando vitamina A. 
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QUERUBISMO  

También recibe el nombre de Displasia fibrosa familiar de las maxilares, 

Displasia fibrosa juvenil diseminada, Enfermedad quística multilocular familiar de las 

maxilares, Tumefacción fibrosa familiar de los maxilares, Di:piada fibrosa heredita-

ria de los maxilares. 

El Querubiwno es una enfermedad raro que afecta los maxilares, no está 

vinculada a la displasia fibrosa. El término se emplea para indicar el aspecto clini 

co desusado y defqrrnidad facial de los pacientes con esta enfermedad. Esta enfer-

medad se hereda comocorercter dominante autosómico de expresión variable, se pre-

senta con mayor frecuencia en varones que en mujeres. 

El Querubinno se manifiesta en ,  la niñez temprana, con frecuencia a la-

edad de tres o cuatro °Ros. Los pacientes presentan una tumefacción simétrica indo 

lora y progresiva de los maxilares, tanto superior como inferior que produce el típico 

rostro ensanchado de un querubín. La mayor parte de las veces está atacado solo - 

la mandíbula. Los maxilares están firmes y duros a la palpación, pudiendo haber - 

linfadenopatía regional reoccional, el paladar también puede estar agrandado, no - 

hay manifestaciones sistemáticas. Los dientes primarios pueden caer prematuramen 

te y en forma espontánea, yo desde los tres años. Los dientes permanentes suelen-

ser defectuosas, con ausencia de muchos y desplazamiento, así como falta de brote-

de los presentes. La mucosa bucal suele estar intacta y de color normal. 

Radioiógicamente observamos una destrucción bilateral extensa del hue 

so de uno o ambos maxilares con expansión y marcado adelgazamiento de las lámi— 

nas corticales. El cuerpo del hueso puede presentar un aspecto multilocular y pue- 

de ocurrir perforación de la cortical. 
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También llega a estar afectada la totalidad de la rama ascendente, aun-

que no el cóndilo. Con frecuencia se observan dientes no brotados y desplazados,-

algunos dedos cuales aparecen como flotando en espacios de tipo quiltico, los otros- 

huesas del <rancio y resto del esqueleto no suelen presentar cambios anormales, aun - 

que dn algunos casos se registraron lesiones concomitantes en huesos como las costi--

Ilas y huesos largos. 

Los valores de los diversos elementos sanguíneos, ad como para el cal—

cio, fósforo y fosfatesa alcalina sérico:, suelen estar dentro de los limites normales. 

El Mido de los maxilares afectados algunas veces se caracteriza por la presencia de 

abundantes cantidades de células gigantes multinucleares grandes en un estroma co 

nectivo fibrilar laxo y Uncido que es muy rico en %roldanas y en vacas sansurneos 

setas lestones también se observan células Inflamatorios diseminadas. 

Otras veces, hoy pocas células gigantes multinucleadas y la lesión es algo•mEts fibra 

so; suelen verse restos epiteliales de dientes en desarrollo esparcidos en las lesiones-

y ésto puede confundir el diagnóstico de la enfermedad primaria al sugerir una neo--

piada odontákjeno, además es común encontrarse una banda eosin6fila perivascular - 

peculiar de los pequeños capilares de la lesión. 

Esta enfermedad progresa con bastante rapidez al comienzo do la infan-

cia y posteriormente tiende a tornarse estático y puede mostrar regresión a medida - 

que el paciente alcanzo la pubertad. Debe observarse periódicamente la evolución 

del padecimiento hasta que quede estático. Está contraindicada la radioterapia, - 

también el frotamiento quirúrgico, aunque en ocasiones cuando este padecimiento - 

pasa a la pubertad se acongoja la corrección quirúrgica de los maxilares por razones 

estéticas. 
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ESCLEROSIS E HIPEROSTOSIS CORTICAL GENERALIZADA  

(ENFERMEDAD DE VAN BUCHEM) 

La esclerosis está caracterizada por una ottececlerosis generalizada con-

hiperostosis de la bóveda craneal, maxilar inferior y clavículas, sindactilia y otras - 

anormalidades. Esta enfermedad se transmite como carácter dominante autosómico ; 

la facies es típica en la infancia, caracterizada por frente empinada, hipertiroidis - 

mo ocular, raíz nasal ancha y plana, mandíbula prognática, la circunferencia del - 

cráneo está aumentada. El peso corporal y estatura son normales. Por lo general - 

se ha observado sindactilia en los dedos indice, las unas de los dedos esté displenicas 

algunas veces; lo sindactilia de los dedos de las pies se más variable. 

En la primera infancia aparece sordera sereorineura, con menos frecuen- 

cia puede haber una parálisis del nervio facial que durante mucho tiempo pueda ser - 

unilateral. Algunas veces hay atrofia óptica, reducción de los campos visuales, es 

trabismo convergente, nistagmo o exoftalmo. Es frecuente una cefaléo crónica y - 

disminución de la función sensorial del nervio trigémino, la bóveda craneal está muy 

engrosada, las tablas internas y externas no se observan en lo radiografía con exacti 

tud. La base del cráneo está engrosada y el agujero adntico interno y el conducto 

óptico se encuentran ensanchados, las órbitas están aplanadas, la mandibula engroso 

da y el ángulo abierto, las ramos están poco afectadas. Dcbido al engrosamiento - 

cortico', los clavículas y costillas están muy ensanchados, las escápulas, pelvis es- 

tán engrosadas, los huesas tubulares además presentan falta do modelamiento diafisa 

rio. El dedo indico no tiene falange mediu o solamente un pequeño hueso triangu- 

lar. Muchas voces hay complicaciones en la enfermedad de Buchem, como Ion com 



plicaciones neurológicas, los cambia faciales se desarrollan lentamente, pero apare 

con en la mayoría en la segunda década de la vida a pesar del ensanchamiento man 

dfbular los dientes presentan una oclusión normal, el desarrollo corporal • inteligen-

cia san normales. Lo mismo que en esclerostecsis, la bóveda craneal, la base del - 

cráneo son densos, los huesos tubulares estén engrosadas en su di6fisis y su superficie 

es rugosa. Hay aumento de lo fosfatasa alcalina. La esclerosteosis se caracteriza-

por la facies típica, sordera, han:tornos visuales y sindoctilia. 
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OSTEITIS DEFORMANTE  

(ENFERMEDAD DE PAGET) 

Es la resorción y aposición de hueso caracterizado en el estado avanza- 

do por pecho hundido, dorso encorvado, cabeza grande, piernas arqueadas, brazos-

largos. Es una enfermedad crónica y los stntomas aparecen lentamente, los pacien- 

tes se quejan de dolor óseo, cefaléas Interr-as, sordera de la lesión &ea de la región 

petrosa del hueso temporal con cc:represión del nervio coclear en el agujero, paráll-

sh facial par la presión sobre el nervio facial, vértigo, debilidad y transtomos men-

tales. Se hereda como carácter dominante autosómico, es más frecuente en vgrones 

aunque cuando se presenta en hembras es m6i. grave. 

Aparece predominantemente en pacientes mayores de 40 atlas, aunque - 

también se ha observado durante ,  la segunda dé: da de la vida. Los huesosmas afee 

todos por éste son sacro, pelvis, vértebras lumbares y fémur, los cambios ocurren más 

intensamente en la región de inserción del músculo temporal y masetero. 1-os hue-

sos afectados son tibios al tacto debido a mayor irrigación, y son más frágiles, con - 

tendencia a la fractura, las cuales son muy frecuentes, cicatrizando de manera nor-

mal, aunque el callo puede ser abundante. 

El maxilar se agranda en forma progresiva, el reborde alveolar se aman 

cha y el paladar se aplano. Los dientes se aflojan y emigran, 	hipercementosis 

sobre las ratees de los dientes, se ha observado separación de dientes en la zona — 

afectada. 

Las características radiográfica: son variadas y dependen del periodo en 

que se encontró la enfermedad. Durante el estadio inicial u osteolrtico está aumen 
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toda la densidad del hueso y se observa un aspecto como de vidrio esmerilado princi-

palmente alrededor de las raíces de los dientes. La 16mina dura desaparece y puede 

haber resorción de las raíces. Al avanzar la enfermedad, aumenta la actividad os - 

teobl6stica y se desarrolla en los maxilares y bóveda del cr6neo, una intensa catees-

clorosis que reduce el tomarlo de los senos maxilares. El restablecimiento alveolar-

durante las extracciones es deficiente. 

En algunos pacientes ocurre una degeneración sarcomatoso o tumor de c6 

tules gigantes asociado; en varios casos se ha detectado c6lculos salivales. El esta-

dio inicial es osteoclástico caracterizado por aumento de radiotransparencia; los hue 

sos en estadios mes avanzados adquieren un aspecto de algodón por la formación de - 

trabicules discontinuas, las cuales son reempla-

zagas por trabbculas gruesas con irnégenes larnelares disarticulares (mosaico de líneas 

de cemento). 

Microscópicamente se observan líneas de resorción o de oposición ósea. 

Lo módulo esto reemplazada por tejido conjuntivo laxo. No hay frotamiento "Toar 

fico, se han utilizado hormonas, vitaminas, terapéutica radiante, fluoruros, obtenien 

do en algunos casos restablecimientos esporádicos. 

El pronóstico es malo debido a que puede degenerar a una neoplasia ma-

ligno, aunque la enfermedad es crónica y lentamente progresiva; raras veces es la - 

causo primario de la muerte. El diagnóstico diferencial se haré' con la displasia Fi - 

brasa del hueso, hiperparatiroidismo con lesiones óseos, osteomielitis subaguda, osteo 

mielitis esolerosante, osteofibroma, osteosarcoma y otras neoplasias como el carcino-

ma metast'ásico y mieloma múltiple. 



1 

OSTEOGENESIS IMPERFECTA  

La Osteagénesis imperfecta es un trola 	nqu tare hereditario- 

que afecta el desarrollo del tejido esquelético y conjuntivo. 	caracterfsficce 

- principales qui se pueden presentar en combinación o aisladainente son escleróticas-

azules, fracturas óseas y sordera. Se clasifico en tres formas: 

1) Osteogénesis imperfecta letal, forma precozmente letal caracteriza-

da por, la gran fragilidad dilos 'rucios 

2) Osteopsatirceis, el único sintoma es la fragilidad ósea. 

3) Trfada de fragilidad de los huesos, esclerilticas azules y disminución 

de la agudeza auditiva. 

La ocurrencia más o MIMOS frecuente de las tres signos principales se de 

be o un gen dominante con efecto plisiotrapico. Otra signos menos frecuentes san-

membranas timpErnicas azules, motilidad articular excesiva, piel delgada transparen-

te y ostemporbsis. El transtorno estructural de la dentina en la osteogénesis no se di 

ferencia claramente de la dentina opalescente. La corono es pequena, color (=bar 

y contiene fracturas del esmalte. 

En la Osteogénesis imperfecta congénita, el esmalte presenta una estruc 

tura y mineralización normales, la dentina consiste de una delgada capa exterior ca 

si normal, debajo de ésta se encuentra dentina irregular, luego una masa de tejido - 

de estructura variable entre gruesa y granuloso, después fino, que incluye muchos - 

núcleos y fragmentos nucleares. Se forman odantablcstos y al comienzo de lo forma 

alón de la dentina parecen tener una forma y orientación normales, perdiéndose es--

pontcínecrmente esta normalidad y entonces los odontoblastos yacen en espacios lacu- 
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vares dentro de la dentina Irregular, aunque no se sabe aun nada sobre el contorno-

y color de estos dientes, ya que los nitras afectados generalmente mueren poco des - 

puíS del nacimiento o viven aproximadamente un arto. 

En la Osteopénesis imperfecto tardía, el esmalte es normal, presentán-

dote anormalidad de la dentina, los cambios histológicos en ésta se parecen a los de 

la dentina opalescente, pero algunas veces no hay diferencias claras. En algunos - 

casos no existo altemciel, dental, inclusive en caso de enfermedad generalizada in-

tensa. En la dentina opalescente todos los dientes cateen afectada con la misma in-

tensidad, mientras que en la asteogénesis la dentición decidua muestra alteraciones-

mas intensas. 
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HIPEROSTOSIS CORTICAL INFANTIL  

(SINDROME DE CAFFEY Y SILVERMAN) 

Este Síndrome es originado por uno anomalía congénita de los vasos que 

irrigan los huesos en su perlastio, lo que provoca hipoxia y necrosis focal del tejido 

blando suprayacente que da lugar a la formación subperibetica de hueso nueve; se he 

red° como car6cter dominante autosórnico. Existe tumefacción bilateral en •i maxi 

lar inferior o en clavícula, tibia, cúbito, femúr, costillas, húmero y peroné, hay - 

formación de hueso nuevo en el sitio de la lesión, hiperinitabilidad y fiebre ligera. 

Esto lesión es de evolución rapida, se ha observado 5 semanas antes del nacimiento-

y 20 meses después de éste, aunque en la mayoría de las niñas comienza a las 2 o 

Se caracteriza por una tumefacción sensible localizada en la profundi - 

dad de los tejidos o por hiperostcsis de diversos huesos. La mandibula y clavícula - 

son los huesas afectados con más frecuencia; las lesiones mandibulares se manifiestan 

corno tumefácción facial; la lesión mandibular es un rasgo característico de la enfer 

medad. Otros huesos que también pueden estar afectados son bóveda craneana, amó 

plato, costilla y huesos tubulares de extremidades, incluyendo los metatarsianos. 

Las tumefacciones de los tejidos blandos abarcan músculos profundos en 

las regiones de los huesos afectados como cuero cabelludo, cana, cuello, tórax y ex 

tremidodes; algunos de los síntomas no siempre presentes en todos loa pacientes son, - 

fiebre, hiperirritabilidad, seudopar6lisis, disfagia, pleuresía, anemia, leucocitosis, 

monocitosis, índice de sedimentación elevado y aumento importante de la fosfatasa 

alcaiina sérico. En pacientes que padecieron de esa lesión en su infancia y median 

te estudios periódicos se observó que había uno deformación asimétrica residual de - 
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la mandíbula, por lo general en el angula y zona de la roma, algunas pacientes tam 

bién presentaban maloclusión pronunciada. No se observó hipoplasia adamantina. 

Radiograficamente el aspecto de la mandíbula es llamativo, la lesión - 

puede ser unilateral o bilateral, se observa un engrosamiento evidente y esclerosis - 

de la corteza, debido a que el periostio esta en proliferación activa. 

Su pronóstico os favorable y cede sin tratamiento al cabo de varios me 

ses o semanas 



- 125 - 

ERITROBLASTOSIS FETAL 

También recibe el nombre de enfermedad hemolftica del neonato; es con 

géntia con carácter dominante, en este tipo de anemia hemolítica inmunitaria, la - 

madre produce anticuerpos contra las antígenos eritrocitos comunes del padre y del - 

feto. Puedo haberse presentado inmunización de la madre a este antígeno eritrocíti 

co en embarazos anteriores, o por transfusiones de sangre o inyección intramuscular-

de la sangre. Los anticuerpos que con más 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 

nacimiento, aumentada la bilirrubinci indirecta can ictericia que se maní 

fiesta en las primeras 24 heces del nacimiento y aumenta lentamente, aumento en la-

cuenta de reticulocitcs y número mayor de esferocitos en sangre periférica, y pruebo 

de Ccxxnbs directa negativa o débilmente positiva. Esto enfermedad puede aparecer 

en la primigravida que no ha recibido sangre por transfusión ni por vía intramuscular, 

también lo enfermedad por ABO en embarazos ulteriores no aumenta la gravedad. 

Los pacientes raramente son anémicos, por lo que el tratamiento tiene - 

como fin conservar la bilirrubina indirecta del suero en límites menores de 20 mg por 

100, lo que se logra por exsonguineotransfusión. Lo eritroblastosis comprende la in 

compatibilidad de Rh (D), que se caracteriza per notable ataque intrauterino, y pue 

de causar la muerte incluso desdo la vigésima semana de gestación. Si el producto 

nace vivo, puede mostrar anemia muy grave con signos de heroólisis activa grave. 

La sangre perlfér:ca muestra gran número de macrocitos, aumento en la cuenta de re 

ticulocitos, muchos eritrocitos nucleados y a menudo leucocitocis notable. Puede- 
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haber treenbocitopenia. En el exlienen físico se observan pálidos y a menudo muss--

Ivan hepotamegalia, y rápidamente aparece ictericia en los primeros minutos u horas 

después del nacimiento, se observan petequias. 

Algunos neonatos pertenecen a la categoría que se describe cano hidro-

pesía fetal, con insuficiencia cardiaca, anasacra generalizada grave, colapso vascu 

lar periférico y palidez externa. No obstante en muchos lactantes no hay ataque - 

tan grave y muestran sólo ictericia. El tipo sanguíneo es Rh positivo, pero puede a 

parecer Rh negativo, pues los eritrocitos están revestidos de anticuerpos. 

En todos estos lactantes las pruebas directas de Coalla son positivas con 

4 + 	La eritrablastasis fetal puede manifestarse en dientes a través del depósito - 

da pigmento sanguíneo en esmalte y dentina de dientes en desarrollo lo que les con-

fiere un color verde, pardo o azul. Los cortes dentales por desgaste dan reacción po 

sitiva a la pruebo de la bilirtubirva. La pigmentación es intrínseco y no afecta a - 

dientes o partes dentales que se forman luego de la cesación de la hemólists después 

del nacimiento. La hipoplasia adamantina también ocurre en bordes incisalei en - 

dientes anteriores y porción coronaria de caninos y primeros molares primarias. Aquí 

hay defectos anulares característicos que se denomina joroba del Rh. Muchos niftos 

con esta enfermedad nacen muertos, pero una creciente cantidad de las que nacen vi 

vos sobreviven tras el rcamplazo de su sangre por transfusión efectuada en el momen-

to del nacimiento. No se requiere tratamiento para corregir la pigmentación den--

tal, puesto que afecta solo a los dientes primarios y presentan nada mas un problema 

estético temporal. 

El tratamiento general se orienta a prevenir o corregir la anemia grave, 

a eliminar los eritrocito: cubiertas por anticuerpos, y o eliminar lo bilirrubina indirec 



lo. El criterio corriente para hacer una exsanguinotnensfusión incluye observar bili 

rrubina indirecto mayor de 20 mg x 100, o signos de kemicterus en cualquier caneen 

tración de bilirrubina (los primeras signos de kemicterus son: temblor, problemas pa-

ra alimentarse, reflejo débil de succión, y alteraciones d'el reflejo de Moro; signas -

ulteriores: llanto chillón, opistatónos y apnea). Otro criterio para la exsanguino--

transfusión incluye medir hemoglobina de sangre del cordón umbilical, menor de 14 

x 100;  o concentración de bilirrubina en la sangre del cocan mayor de 4 mg x 100.'' 

La exsanguinotransfusión suele hacen. por un caractsr umbilical emplean 

sangre hesxwinizada, citrotada o recién obtenida. El tipo que más se emplea es-

negativa que haya sido sometida a pruebas cruzadas con el suero de la madre. 

Aproximadamente el dable del volúrnen de sangre del pequen*** 

incsemetce da 5 o 20 ml. Si se emplea sangre citratoda, puede ser mece 

ario dar gluconato de calcio de cuando en cuando durante el intercambio. Se ha 

inistrado albúmina antes de la essanguinotronsfusión o ¡unto con ella, paro faci 

litar la eliminación de bilirrubina; ello es inútil en algunas circuntancies, pero en- 

tran° un poco de peligro. Las complicaciones de la emanguinotrensfusión incluyen 

embolia aérea con infección, sobrecarga de lo circulación del neonato y paro car- 

diaco. 

Se hacen onanguinotronsfusiones ulteriores para impedir que la concen-

tración de bilirrubina indirecta en suero ascienda a límites mayores de 20 mg x 100. 

Entre el quinto y sexto días, el hígado del neonato suele alcanzar la suficiente ma-

durez para conjugar y excretar bastante bilirrubina y así evitar su aumento en nivel 

mayor de la cifra %tended°. En lactantes eritrablastóticos muy graves o niños con-

hidropesía fetal, pueden ser necesarias transfusiones pequeñas de eritrocito: conglo 
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merados como métodos de urgencia en el momento del nacimiento, para corregir la 

anemia grave y la insuficiencia cardiaca. Después de corregir estos problemas y - 

que el estado del pequeno se estabilice, podrá hacerse la exsanguinotransfusián. 

La cminocentesis con examen espectrofotcmétrico del líquido amniótico 

a nivel de 450 milimicras, sirve para detectar la gravedad del padecimiento. Si se 

emplea esta pruebo, cabe interrumpir algunos embarazos después de 33 a 34 semanas 

do gestación para impedir que el feto nazca muerto. Con esta misma prueba como-

guía, podrá estimarse antes de la vigesimasegunda semana de gestación si el nirio na 

cera muerto. Por medio de la transfusión intrauterina de sangre en la cavidad peri-

toneo! del feto, han sido salvados algunos raíles, que de otra forma hubieran nacido 

PREVENCION: Las mulenss que han dedo a luz a mas de un hijo ataca 

do de eritroblastasis deben ser orientados respecto a los peligros de futura procrea-

ción. El empleo de globulina gamma hiperinmunitaria Rh positiva (RhoGAM) es co 

rriente en las Kim; gravi das Rh negativas, para prevenir la sensibilización a Rh. 

Gran parte de las células fetales Rh positivas que pasan a la circulación 

materna atraviesan la barrera placentaria en el momento del parto. La globulina - 

gamma hiperinmunitaria al Rh, administrada en este momento (en término de 48 hrs. 

del nacimiento), destruye rápidamente las células Rh positivas y se une a los sitios-

de fijación del antígeno Rh. En esta forma se impide la ii.munización de la madre, 

este método hace que la eritroblastcsis fetal por sensibilización al Rh sea una enfer-

medad evitable. 

Si el niño supero las primeros horas después del nacimiento y puedo con 

servorse la concentración de bilirruhino indirecto en cifras menores de 20 mg x 100, 

el pronóstico es -excelente. 
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HEMOFILIA 

La hemofilia es una enfermedad hemorrágica de gravedad variable, ca-

racterizándose por tendencia hemorrágica y tiempo de coagulación prolongado. La 

alteración fundamental se debe a una falta de tromboplastina plasmática eficaz, don 

do como resultado la utilización inadecuada de la protrombina y una lenta forma --

dein de tranbina. La hemofilia es una enfermedad hereditaria que se transmite co-

mo rasgo recesivo ligado al sexo, transmitida por las mujeres, las cuales no son afee 

todos por lo enfermedad. Existen tres tipos de hemofilia, cada una de ellas difiere 

de :a otra por la deficiencia particular del factor de coaguloción afectado, por to-

que se clasifica en la siguiente forma: 

FACTOR AFECTADO 

trornboplastinógeno del plasma - déficit del fac-
tor VIII (glcbulina antihernolftica GAH) 

Hemofilia B o 	Déficit del factor IX - Componente tromboplasti 
Enf. Christrean 	nico del plasma (CTP) 

Hemofilia C 	Déficit ATP - tromboplastínico del plasma 

A pesar de quo en cada una de esta clasificación están afectados diferen 

tes componentes sanguíneos, sus manifestaciones clínicos y bucales son idénticas. 

los varones afectados transmiten el gen a todas sus hijas, pero o ninguno de :us hi--

jos; las mujeres afectadas transmitirán el gen a la mitad de sus hijas y a lo mitad de-

sus hijos. Los pacientes presentan hemorragia persistente, espontánea o después de 

un trauma, aun cuando lo produzca el más pequeño corte o abrasión. 	E: conecte - 

rístico la hemorragia en tejidos subcutáneos, órganos internos y tejidos de las articu 



lociones, siendo posible que dejen la presencia de hematcmas extensos. Esta enfer 

medad suele estar presente desde el nacimiento, pero puede no ser evidente clínica 

mente por muchos años. La hemorragia de la cavidad bucal es frecuente, sobre to-

do la gingival. 

Se debe premedicar adecuadamente cuando se van a efectuar extraccio-

nes o alguna intervencion" quirúrgica, ya que después de ésta% se pueden producir he 

morragias. En algunos casos después de extracciones dentales observando aparente-

mente coagulación, se puede producir la hemorragia en forma lenta y babeante, pu-

diendo durar varios das o semanas, así como tambiéu se pueden producir hematomas 

del piso de la boca. Se han practicado extracciones dentales con bandas de goma 
t. 

ésta alrededor del cuello del diente .y deiando que sallerm 

to calda del diente debido a la necrosis por presión del ligamento perla-- 
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SINDROME DE ALDRICH  

Se transmite como una forma recesiva ligada al cromosoma X, caracteri 

zada por trombocitopenia, eccema, una gran sensibilidad a las infecciones y tiem--

pos de sangría prolongados, la enfermedad se da sólo en varones; las plaquetas pre--

tantea uno morfología anormal con disminución de temario y variaciones en su forma. 

Es fatal en los primeros ortos de vida, ya que sobreviene la muerte por hemorragia o - 

infección. La eccema comienza generalmente en la cabeza y el cuero cabelludo, - 

son frecuentes tos furúnculos, las otitis medias y las infecciones respiratorias. Se - 

observa desde épocas tempranas de la vida una marcada tendencia a las hemorragias- 

el Único hallazgo de laboratorio positivo es la trombocitopenia„ 

las en el conductc• gastrointestinal, nasales y gingivales, en ocasiones 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 describir las tendencias hm:lacra - 

gicas debidas a alteraciones cualitativas de las plaquetas. 

Puede ser un transtomo de tipo congénito o adquirido; en la trombastenia 

hemorragias hereditaria existe un número de plaquetas normal, una retracción del - 

coagulo deficiente y un tiempo de sangría prolongado. Esta enfermedad se hereda-

en forma autosómica dominante, existen trombastenias adquiridas en la uremia y en - 

los disprotoinemias; los recuentos plaquetarios son normales y se considera que las ma 

nifestaciones purpúricas se relacionan con una disfunción cualitativa de las plaquetas. 

La trombopatía es una enfermedad rara en lo que existen plaquetas de ta 

mono anormalmente grande con un citoplasma tosco, granuloso, es posible la existen 

cio de una alteración en la membrana de las plaquetas; las manifestaciones ciínicas- 
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de la trombastenia son similares a las de la enfermedad de ven Willebrand, pueden 

producirse punteados purpúricos principalmente en los brazos y piernas, se desarro 

Han facilmente hematomas a consecuencia de las traumas. También se presenben-

gingivorragias, petequlas submucosas y equimosis, asf como hemorragias posteriores 

a las extracciones. 

El recuento plaquetario es normal, pero pueden existir transtomos de - 

una o más de las funciones de las plaquetas, existe en ocasiones una retracción del 

co6gulo deficiente, un tiempo de sangría prolongado o una disminución de la con - 

versión de la protrornbina. 

EÑFERMEDAD DE VON WILIEBRAND  

Esta enfermedad también recibe el nombre de Seudohemofilia, Seudo-

hemofilia A, Seudohemofilia vascular o Púrpura vascular. Se presenta frecuente-

mente y se hereda generalmente en forma de un gen autosómico dominante de ex-

presividad variable. Se cree que la tendencia a los hemorragias se debe a la ca 

rancia de un factor plasmbtico necesario para el mantenimiento de un tiempo de - 

sangría normal. En la mayoría de los casos existe un déficit asociado al factor - 

VIII o factor IX; no existe trombocitopenia y no se conoce el mecanismo exacto - 

por el que se producen las hemorragias. Se observa lo tendencia a las hemorragias 

prolongadas a consecuencia de traumas de poca importancia, es habitualmente evi 

dente en la infancia. Se producen hemorragias excesivo„ debido a pequettos cor- 

tes y pequeMon gulpes que dan lugar o extensos hematoma:. 	Existe una disrninu - 

ció+, de la gravedad y frecuencia de las hemorragias y hematomas después de la pu 
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bertad; se ha observado que la epistaxis puede presentarse espontáneamente, pero - 

generalmente la mucosa debe sufrir un traumatismo o lesión para que se desencadene 

la hemorragia; las hernartrosis son raras. En la boca observamos molestas hemorra—

gias tras los extracciones dentales, constituyendo una complicación frecuente que-

se produce en más de la mitad de los pacientes, dichas hemorragias en ocasiones son 

tan graves que requieren una transfusión. La hemorragia gingival es mucho más - 

frecuente que en la hemofilia. 

Se determina el diagnóstico por la historia y los estudios do laboratorio, 

el número de plaquetas es normal, el tiempo de sangría suele ser prolongado y pue - 

de variar mucho de uno a otro momento. La mayor parte de los pacientes tienen - 

La retracción del co6gulo. el tiempo to 
5 

tal  de coagulación y el tiempo de protrcrnbina son normales, la prueba de la genera 

eran de lo tromboplastina es anormal en aproximadamente la mitad de los casos. 

Las transfusiones de sangre normal y procedentes de hemofílicos produ—

cen un aumento de la concentración del factor VIII y es posible que los pacientes 

con esta enfermedad tengan la capacidad de formar factor VIII pero que carezcan 

de un factor plasmbtico, presente en la sangro normal y de los hemofílicos. 
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ANEMIA DREPANOCITICA  

Es una anemia hemolítico crónica de tipo hereditario, transmitida como 

característica mendeliana dominante no ligada al sexo, casi exclusiva de la raza ne 

gra; se le da este nombre por el aspecto microscópico de media luna o de oz de loa - 

eritrocitos que se encuentran en circulación. Cuando esté presente heterocigotica-

mente solo se manifiesta el rasgo de las células falciformes; cucando es homacigotica 

mente se expresa clínicamente corno anemia drepanocítica en donde la cantidad de - 

glóbulos rojos es grande. Es rr.6s carian en mujeres, se observa clínicamente antes - 

de los 30 actos; el paciente esté débil y se fatiga con facilidad, el dolor articular es 

aaf,come »Sumas y viintitai, se diklheda soplo *fatídico 

y cardiornegalia, otro rasgo característico es la concentración de eritrocitos en los 

vasos periféricas con eritrostasis, con la consiguiente anoxia local de los tejidos. 

Las crisis dreponocrticas puedes ocurrir en varias situaciones, como en - 

la administración de anestesia general, probablemente como consecuencia de la me-

nor oxigenación de la sangre. Radiogréficamente los pacientes presentan alterado 

nes óseos, consistentes en una osteoporosis entre leve y avanzada, pérdida del trabe 

culado en huesos, maxilares con aparición de aspados medulares grandes e irregula-

res. Se presenta principalmente en el reborde alveolar y no hay alteración en la 16 

mina duro y el ligamento periodontal. Los alteraciones morfológica de núcleos de 

células epiteliales en raspados de la mucosa bucal, se observan con agrandamiento - 

nuclear, binucleación y una distribución cromética típica. En radiografías de crá-

neo se obser.a un aspecto poco común con trobéculc: perpendiculares que se irradian 

desde la tabla interna, lo cual da la imagen de pelos de punta. La tabla externo - 
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pilidf :faltar yel diploe puede estar agrandado, puede haber osteoporosis generaliza 
. 	• 

esos largos de los nulos presentantavidades,agrandadas, con corticales7 

delgoadei, ,en tonto que" 	mismas huesos en adultos son escleróticos y con ensancha • . 	• 	. 

Miento de' la 'cortiCal paria fibroSis de la medula, lo cantidad de. glóbulos. rojos •  
desciende hasta un millón de célulos o menos por milrmetro cúbico, con menor nivel 

de hemoglobina y se observan los trpicos eritrocito% falciformes. 

No existe ningún tratamiento especalco, a excepción de transfusiones - 

durante la crisis. El pronóstico es impredecible y muchos pacientes con anemia mue 

ren antes de los 30 ortos. Los ppcientes que poseen el rasgo celular falciforme tie-

nen mejor pronóstico y pueden vivir un lapso normal de vida. 
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ENFERMEDAD DE GAUCHER 

Es un transtomo hereditario del metabolismo de lípidos, es una enferme-

dad crónica localizada en el sistema reticuloendotelial; se puede presentar en una - 

forma infantil o adulta, siendo esta última la más frecuente. Presenta varios tipos - 

genéticos, se hereda corno carácter autosernico en nietos, y en adultos se presenta en 

dos formas, la recesiva autosárnica y la dominante aut-ce&nica, esta Gitima presenta-

varios grados de expresividad de heterocigoto. 

La forma infantil o aguda aparece durante la primera Infancia, con sín- 

tomas de retraso físico y mental, debilidad general; esta forma es la maligna y la -- 

muerte sobreviene a los tres primeros anos de vida, se caracteriza por esplenemego - 

o; lo biopsia del bazo o hígado muestra los «picas células de Goucher que son po-

larizados redondas de 20 a 80 micras de diámetro, conteniendo un núcleo excéntri - 

co pequen° y un citoplasma con fibrillas parecidas a seda estrujada. No existe pía 

mentación cutánea en este grupo, la médula ósea se afecta y al principio de la en - 

fermedad hay una pancitopenia que contribuye en parte a la muerte. Los signos ra-

diográficos son variables, puede haber ensanchamiento del conducto medular y un - 

adelgazamiento de lo cortical y defectos radiotranslorentes. 

En la formo adulto o crónica, dicha enfermedad se presenta con síntomas 

iniciales de debilidad, pancitopenia, hepatomegalia y esplenomegalia, algunas ve-

ces el bazo crece mucho. Las pinguelas (zonas cuneiforme: de pigmento amarillo - 

en la conjuntiva) y la pigmentación amarilla de la piel, son factores considerables-

para el dingnóstico cliJsico de :a enfermedad. Hay complicaciones frecuentes como 

dolor óseo, fractura ósea patológica y deformidad de Ice huesos largos. 
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A los rayos X, la lesión de los maxilares está caracterizada por defec--

tos catecparóticas irregulares con dilatación gradual, adelgazamiento de la corteza 

y resorción de las raíces dentales. Estos cambios se encuentran principalmente en - 

la región de molares inferiores, las extracciones dentales suelen ocasionar hemorra - 

gias. 

El diagnóstico está basado en la demostración de las células de Gaucher, 

en la médula ósea, ganglios linfáticos, bazo e hígado. En la médula ósea las célu-

las de Gaucher infiltran los espacios medulares, desalojando las células hematopoyé 

ticos y ocasionando resorcii5n e incluso necrosis isquémica. Los estudios de sangre-

periférico sirven para establecer el diagnóstico, pero se observa frecuentemente la-

ele;nscilin de fosfataso acido en suero. 

El pronóstico de la forma infantil es maligna, termina con la muerte den 

tro del primer año generalmente; la forma menos virulenta puede persistir hasta la - 

sexta década, el paciente muere por alguna infección intercurrente. 



SINDROMES DE HURLER Y HUNTER 

Pertenecen al grupo de mucopolisacaridosis que producen lesiones es—

queléticas, están caracterizados por la marcada deformidad esquelética, retraso - 

mental, hipatosplenomegalia, sordera y anomalía cardiaca. El Síndrome de Hurler 

es recesivo autosémico y el de Hunter tiene una herencia recesiva ligada al cromo-

soma X. El de Hurler es más camán y es más grave, caracterizado por presentar - 

apodándola ~males. El de Hunter tiene una sobrevivencia mayor, no tiene n'ab., 

losidades corneales y es frecuentemente sordo . Los dos Síndromes estén asociados 

con la 'memela de grandes cantidades de candroitfn sulfato B y hepartín sulfato en 

la erina. La facies es caracterialca muchas veces duran*. el primer ario de vida. 

La estatura es baja, la cabeza grande y las facciones engrosadas, es caracteristica-

la facies por hipertelorismo, párpado' gruesos, puente nasal aplanado, nariz chata, 

lengua prominente con boca abierta y cuello corto, así corno ancho. 

Clínicamente hay contracturas en flexión de los dedos, caderas y rodi-

llas, genu valgum, pie plano y joroba torácica baja o columna vertebral en forma - 

de espalda de gato en posición sentada. Radiográficarnente la cabeza es a menudo 

de configuración escafocefálica, con rebordes suproorbitarios prominentes. La si -

11a turca puede tener forma de zapato, con apófisis clinoides posteriores empinadas 

y puede estar agrandada. Los huesos tubulares especialmente las metararpianos, - 

muestran falta de tubulación normal. Los huasca de las extremidades inferiores e:- 

tán menos alterados que los de las superiores. Loa metacarpianos son cortos y anchoa, 

con bases amplias y con las falanges distales flexionodas de forma normal . Los 

vértebras muestran formación de picos o hipoplasia en la región toracolumbor sin - 
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platispondllosis generalizada. Otros hallazgos son costillas encapsuladas y cintu—

rón torada() hipophSsico elevado. Los labios son gruesos y el labio superior es muy 

largo, la encía y la apófisis alveolar anterior maxilar se vuelven alargadas durante-

el segundo afki de edad. Los dientes anteriores son muchas veces pequeño, cortas, 

enclavijados y ampliamente espaciados. En aproximadamente la mitad de los niño 

afectados por este Síndrome, el primero o segundo molar permanente se presentan - 

con una posición anormal; de manera que el margen distal de la corona estará situa-

do más prciundomente que el borde musical; ésto es más frecuente en el maxilar infe-

rior, asimismo, existe retraso en la formación de la raíz. 

El maxilar inferior es corto y ancho, sobresaliendo los dos goniones que 

estén noevnalmente separadas del plano coronal. La, rama, es corta y estrecha y el - 
~ano del cóndilo está reducido o incluso ausente; la convexidad normal del cóndi 

lo está reemplazada por una superficie plana e inclinada o uno excavación en forma 

de taza, la escotadura mandibular es irregular o hendida. Es muy frecuente encon 

tror zonas de destrucción ósea (quistes dentígeros). Se presentan principalmente en 

el maxilar inferior en la región de molares, muy raramente se presentan en el maxi-

lar superior. Los márgenes de las lesiones destructoras suelen estar levemente en--

corvados y bien definidos, de lo cual se creo quo son depósitce de condroitín sulfa- 

to B. 
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PORF IR1AS  

La Porfirio es un transtorno del metabolismo caracterizado por la super - 

producción de una profirina y sustancias relacionadas. Las Porfirias se dosifican en 

la siguiente forma: 

a) Porfirio eritropoyética congénita 

1.- Porfirio eritropoyética congénita 

2.- Protoporfiria eritropoyética 

b) Pedirlas hepéticas 

1.- Genéticamente ragidas 

- Porfirio aguda intermitente 

- Mirla load 

- Porfirio cut6nea tarda 

2.- Adquiridas 

- Relacionadas con alcoholismo, tóxicas, transtomos constitucio 

natos, secuelas de ciertas infecciones. 

En la Porfirio eritropoyética congénita, se advierte gran aumento de la-

concentración de uroporfirina I en médula ósea, eritrocitos circulantes, plasma, ori- 

no y heces. Se observa la acumulación de uroporfirina en los tejidos y anemia hemo 

litio° concomitante. La excreción de orina de color rolo, o que se torna roja al ex 

ponerse a la luz, comienza al nacer o poco después y persiste toda la vida. Lo fo-

toderrnatitis gene como último resultado desfiguramiento grave, la anemia hemolfti-

ca se acompaño de esplenomegalia. 

La Protoporfirina eritropoyética se caracteriza por mayor concentración 
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de protoporfirina IX en eritrocito' circulantes, plasma, heces y comienza en la nifiez 

y persiste toda la vida, como consecuencia a asolean., se presentan lesiones dérrni - 

caz como urticaria o eritema y edema, seguidas de erupción •ccematosa en las partes 

descubierta;, dejando cicatrización importante; asimismo pueden presentar unas °pi—

cas sin lúnula:. Se debe advirtir al paciente que evite asolearse. 

La Porfirio hepática genéticamente regida, se puede presentar en varios-

miembros de una familia, pueden presentarse manifestaciones viscerales, neurológi—

cos y dérmicos aisladamente o en combinación. Tenemos en primer lugar a la Porfi-

rio aguda intermitente, en familias con esta enfermedad, los ataques viscerales y neu 

rológicos agudos son mas frecuentes en mujeres en edad de tener hijos. Probablemen 

transmite como car6cter autasómico dominante, pero a menudo dlfuculta las es-

tudios el hecho de que no se presenten pirralas en exceso en la excreta durante la fa 

se sintarnatica . Las ataques agudos regularmente ocurren sin factores desencadenan 

tes patentes. 

Porfirio variegata, los síntomas más frecuentes son entre la pubertad y la 

quinta década de la vida; las lesiones dérmicas aparecen con mayor frecuencia en va 

rones, y el ataque visceral agudo en mujeres. La administración de barbitúricos pus 

de desencadenar ataques viscerales agudos y graves. Se transmite por un gen auto - 

samico dominante patente, la mitad de loa miembros adultos de una familia afectada, 

muestran constantemente aumento de la excreción de porfirinas en las heces, aun --

cuando presenten síntomas o no. 

Lo Porfirio cutánea tardo, se caracteriza por manifestaciones viscerales-

y dérmicas, pero las manifestaciones viscerales tienden a ser benignas, en algunos de 

los casos los ataques viscerales pasan inadvertidos. 
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En las Porfirlas hepáticas adquiridas, las manifestaciones dérmicos sue-

len ser menos graves presentando a menudo hiperpigmentaciZn e hipertricosis. La-

Porfiria adquirida es no latente o manifiesta en los familiares del Paciente, su apari 

ción es en edad relativamente avanzada, detectándose la presencia de hepatopatra-

conccmitante. La Porfirio adquirida se observa regularmente como complicación po 

co frecuente del alcoholismo crónico y la cirrosis o como una combinación de desnu 

trición y alcohol. En ocasiones es complicación de tumores que afectan el hígado, 

también aparece en padecimientos generales como en lupus eritematoso generalizado 

y leucemia. Lo que nos conduce al diagnóstico es la orina roja, depend:ando de lo 

ponencia de uroporfirina. Los srntomas y signas de las Porfirio' hepáticas marran y 

comunes son las dérmicos, dolor abdominal, neurolbsaicas y de liberaci6n inc 

decuada de ADH (hormona antidiurética). 
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SINDROME DE QUISTE Y NEVO BASOCELULAR DEL MAXILAR  

Y COSTILLA BIFIDA  

También se denomina Síndrome de Neva Basocelular, Polioncosis cuto--

neornandibular hereditaria o Síndrome de Gorlin y Gaita. Es una afección heredite 

ria, transmitida como rasgo dominante autosánico, con elevada penetración y expre .  

Clínicamente encontramos anomalías cutaneas, incluyendo carcinoma ba 

socelular, así como otros quistes, tumores dérmicos benignos, disqueratosis palmar y 

plantar, y calcinada dérmicas. Anomalías dentales y 6sese, que incluyen querato-

quistes adontógenos, los cuates con frecuencia son múltiples, prognatismo mandibu 

lar leve, anomalías de c.ostillas (regularmente bífidas) y vertebrales, braquimotacar-

Anomalías oftalmológicas como el hipertelorismo con puente nasal ancho, 

ectopia céntica, ceguera congénita y esnobismo interno. Anomalías neurológicas - 

como retardo mental, calcificación dural, agenesia del cuerpo calloso, hidrocefalia 

congénita y meduloblastorna can frecuencia mayor que la normal. Anormalidades se 

xuales como hipogonadismo en varones y tumores ováricas en mujeres. 

Los queratoquistes odontógenos suelen formarse en épocas tempranas de - 

la vida, pueden presentarse deformación y desplazamiento de dientes en desarrollo, - 

pero también pueden no desarrollarse hasta la edad intermedio de la vida. Tiende-

o la recidiva. 

Corno tratamiento so efectúa la enucleación quirúrgica del quiste y se 

efectúa un 0r:é:men histológico. 
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HEMANGIOMA 

(NEVO VASCULAR) 

El hemangioma es un tumor común que se caracteriza por la prolifera—

ción de vasos sangurneos; suelen ser de naturaleza congénita, tienen una evolución 

benigna, aunque no invariablemente. Estos tumores raramente invaden realmente-

los tejidos circundantes. 

La mayoría de los casas de hemangioma estén• presentes desde el naci-

miento o aparecen a edad temprana. En la boca aparece corno uno lesión plana o - 

elevada de la mucoso, de colar rojo intenso o rojo azulado, casi siempre bien cíe- - 

cuissecita. Aparece con más frecuencia en les labios, lengua, mucosa vestibular 

paladar, el tumor suele ser traumatizado y se ulcera e infecta en forma secundaría. 

En ocasiones se observan hernangiornas centrales de maxilar o mandíbula, siendo una 

lesión destructora de hueso que puede ser de temario y aspecto variables, que sugie 

ren un quiste, algunos presentan aspecto radiográfico de panal de abejas, a veces - 

con espículas radiadas hacia la periferia en expansión, dando aspecto de rayos de - 

sol visto en el osteosarcerna. 

El hemangioma común se compone de nbmerasos capilares pequeños tapi 

zedas de una capa de células endoteliales, sostenidos por un estrcxna de tejido canee 

tivo de diversa densidad. Tiene una semejanza considerable con el tejido de granu 

!ación ¡oven y es casi idéntico o algunos casos de granular/lo piegeno. Algunas ve-

ces presentan una notable proliferación de células endotnliales. Se denomina 

hemanaioendotelicma infantil a la forma común que aparece o muy temprana edad y 

se caracteriza por un patrón extremadamente celular. Se cree que esta lesión es una 
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fase inmadura del hemangiorna capilar y que con el tiempo se transforma en un he--

mangioma simple o que invotuciona. La forma cavernosa se compone de grandes se 

nos sanguíneos dilatados, con paredes delgadas, tapizadas de endotelio. Los espa-

cias sinusoidales están ocupados por sangre, aunque en algunos casos se ve una mez-

cla con ocasionales vasos linfáticos. El hemangioma se puede confundir con el ancu 

risme arteriovenoso o Usada arteriovenosa, que es una lesión rara y consiste en la co 

municación directa entre una arteria y una vena por medio de la cual la sangre pasa 

a la circulación capilar. El aneurisma arteriovenoso puede ser congénito o adquiri-

do, éste último de origen traumático, se presenta en el paladar, reborde alveolar o 

en el centro del maxilar inferior. Típicamente se clasifica en aneurisma cirsoide, 

que os una masa tortuoso de pequeflas arterias y yenes que unen una arteria y una ve 

rnayones; aneurisma variccso, consta de un saco tapizado de endotelio„ que co 

necia una arteria y una vena; aneurisma o varice cmeurismática, es una conexión di 

recto entre una arteria y una vena dilatada. 

Su tratamiento puede ser quirúrgico, irradiación externa o con radio, - 

agentes esclerosantes como el morruato o psiliato de sodio, inyectados en la lesión, 

nieve carbónica o crioterapia, compresión. 
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TELANGIECTACIA HEMORRAGICA HEREDITARIA  

ENFERMEDAD DE RENDU-OSLER-WEBER 

Es una fono* de bernangioma, puede ser congénita o hereditaria, carac-

terizada por numerosas zonas telangiectácicas o angiamatosas distribuidas en la piel 

y mucosas de la cavidad bucal, tendiendo a experimentar repetidas hemorragia". 

Afecta tanto a varones corno a mujeres y se transmite como carácter do-

minante simple. En ocasiones se encuentra presente en el momento del nacimiento, 

pero regularmente se presentan hasta después de la pubertad, aumentando en canti—

dad y prominencia conforme el paciente envejece. Las lesiones cutáneas son muy - 

comunes en la cara, cuello y pecho, aunque pueden afectar cualquier zona. La 

da la mucosa buaal constituye una oaractedstica importante de la eríf 

dad, las zonas más atacadas son los labias, rondó, mucosa vestibular y paiadar, piso 

de la boca y lengua. Uno de los primeros signos de esta enfermedad que suelen upa 

remar en la infancia y precede a *ésta la epistaxis y hemorragias de la cavidad bucal 

que resultan difíciles de cohibir. Esta enfermedad es originada por un defecto in--

trinseco primario de los células endoteliales que permiten su desunión, o un defecto 

del lecho titular de sostén perivascular que debilita o los vasos y no a la falta de fi 

bras elásticas como se creía anteriormente. Los tiempos de coagulación y sangría-

son normales, así como iambién los elementos sanguíneos, aunque los hemorragia: - 

intensas producen anemia y trorabocitopenia leves. 

Su tratamiento varía según la gravedad; las hemorragias espontáneas se-

cohiben con taponamiento a presión, en particular los nasales, en ocnsiones los zo-

nas telangiectEacicas se cauterizan, se tratan mediante la irradiación con rayos X o 
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se eliminan por cirugra. 	Su pronEetico es favorable, pero en hemorragias intensas 

la vida del paciente peligra y puede causar la muerte. 

ANGIOMATOSIS ENCEFAIOTRIGEFAINA  

ENFERMEDAD DE STURGE-WEBER 

Es una afección congénita muy raro, que se caracteriza por la carnbina 

clan de un angioma venoso de la leptameninges de la corteza cerebral con lesiones-

angiornatosas ipsolaterales de la cara, a veces del cráneo, maxilares y tejidos buco 

les blandos. 

Generalmente se observan trpicce angiamas capilarvenasas dérmicos o - 

exclusivonente a la zona de piel Inervada por el rsnrvio trigámino; otra earucterísti 

ca es la presencia de calcificación circunvoluntoria intracraneana típica discemible 

en radiografías de cráneo; en ocasiones existen lesiones ocualres como el glaucoma, 

angioma de la coroides. Asimismo, se presentan manifestaciones neurológicas co-

mo transtornos convulsivos, hemiplejía espástica y retardo mental, estas manifesta—

ciones guardan relación directa con el angioma leptomeníngeo y las calcificacionus, 

unidas éstas con el transtorno vascular. La mucosa bucal y la encía raramente pre-

sentan las lesiones angiomatosas. 

El diagnóstico es fácil de establecer por la presencia de las lesiones fa-

ciales. Su tratamiento consiste en la neurocirugía y el control de las convulsiones. 



EPIDERMOLISIS AMPOLLAR 

Es una enfermedad dermatológico raro, caracterizada por vesículas cu-

táneas o mucosas que se producen espcntáneamente por traumatismos leves o en pun-

tos depresión. Existen varias formas de la afección : 

1) Epidermólisis ampollar dominante autcYsárnica: tipo simple y tipo dls - 

tráfico (hiperplásico) 

2) Epidermálisis ampollar recesiva autosómica: tipo distrefico, es letal - 

(polidisplástico) 

3) Epidermálisis ampollar adquirida 

TIPO DOMINANTE SIMPLE: Se manifiesta en el momento del nacl 
ciminimpimmel•.••••••~••••••••••••••••••••••••••••••••.~1.41~••••• 

miento o poco despues, caracterizado por la formación de ampollas y vesículas en - 

manos y pies, en sitios de fricción o traumatismo. Algunas veces se encuentran a - 

fectodos les codos, rodillas y tronco, pero muy raras veces. Los vesículas curan en 

tre des y diez días, no dejan rasgo importante de cicatriz o pigmentación permanen- 

te. Esta enfermedad mejora en lo pubertad. Las vesículas de la cavidad bucal so-

ban observado en algunos casos, pero es dudoso que se produzcan; los dientes no es - 

tón afectados. 	Las vesículas y ampollas son consecuencia de la destrucción de cé 

lutos basoles y suprabosales, algunos núcleos, persisten ee el fondo de las lesiones. 

Las células se toman edematosas y presentan disolución do organelcs y tonofibrillas-

con desplazamiento del núcleo basta el extremo superior. 

TIPO DOMINANTE DISTROFICO: Esta forma de la enfermedad puede 

comenzar en la infcncia o en la pubertad. Los vesículas aparecen en tobillos, ro-

dillas, codos, pies y cabeza; al sanar dejan cicatrices, a veces de tipo queloide. 
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En la mayorra de las casos, las unas son gruesas y distróficas, los ojos - 

nunca son afectados. Tambión puede haber queratodermio paimopiantar con hiper- 

hidrosis, ictiosis y a veces hipertricosis. 	Las vesícula; de la cavidad bucal se pro 

ducen alrededor del 20% de los cosos, se han descrito millas bucales; los dientes no 

están afectados. Histológicamente los ampollas se producen como resultado de la - 

separación de la membrana bozal PAS positiva irregular muy delgada, que se divide. 

La capa bemol es normal, aplanada en el techo de la vesícula. El tejido conectivo 

subyacente carece de fibras eI6sticas y oxitalánicas. 

TIPO RECESIVO DISTROFICO: Es el tipo de la forma clásica de la - 

enfermedad; aparece en el nacimiento o poco después, se caracteriza por lo forma-

ción de ampollas espontáneamente o en sitios de traumatismos, fricción o'presión. 

Los sitios principalmente afectados son , los pies, región glGteca, hombros 

codos, dedos y occipucio. Las ampollas contienen líquido claro, bacteriológica--

mente estéril, algunas veces con vestigios de sangre; cuando se rompen las ampollas 

o so desprenden por traumatismo o presión dejan una zona viva y dolorosa. Los am 

pollas curan por cicatriz millas y pigmentación. Las cicatrices pueden producir pu 

nos afuncionales, el cabello puede ser escaso, las uñes distróficas o faltan. 

Las ampollas bucales son comunes en este tipo de la enfermedad, von - 

precedidas de la aparición de manchas o placas blanccs en la muda o zonas tocan 

zedas de lo lesión o inflamación. Las ampollas son dolorosas, especialmente cuan-

do se rompen o el epitelio se descarna. La formación de cicatrices produce la °bit 

teroción de surcos y limitación de la lengua, puede haber ronquera y disfagia como 

resultado de ampollas en lo laringe y la faringe. La lesión en esófago origina un - 

estrechamiento serio; se describen defectos dentales como dientes rudimentarios, au 
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senda congénita de piezas hipopiásicas y coronas carentes de piezas hipopleSsicas y 

carentes de esmalte. Histológicamente se observa que la separación y vesícula se - 

producen inmediatamente por debajo de la membrana basal poco definida que pelma 

nece unida al techo de aquella. Sin embargo, los fragmentas de la membrana ba-

sa! pueden adherirse a la dermis. La capa de células bozales es normal. Las fi—

bras preelfeticas y oxital6micas de tejido conectivo aumentan en cantidad, también 

aumentan las fibras elbsticas pero aparecen fragmentadas. 

TIPO DISTROFICO LETAL: Es una forma grave incompatible con la su 

pervivencia. El diagnóstico se basa en las siguientes características: aparición en 

el nacimiento, ausencia de cicatrices, millas o pigmentación, muerte dentro de las 

tres meses, de edad. Las ampolla son parecidos a las observadas en el,tipo recesi- .. 

siendo cesnsfin la formación sospont6ssea y se det.prenclen capas de - 

piel. Las ampollas bucales suelen ser muy amplias y por su fragilidad producen - 

problemas para la alimentación. Hay lesiones similares en las vías respiratorias su 

podares, bronquiolos y esófago. Existen alteraciones en la formación de esmalte 

y dentina de dientes primarios. Histológicamente san similares a los cambios ocu-

rridos en la enfermedad recesiva distráfica. 

TIPO ADQUIRIDO: Es una forma rara, en la cu6l no hay pruebas de - 

transmisión hereditaria; similar a la forma di:tráfico, la enfermedad comienza en la 

edad adulta. 

El tratamiento es sintomático, pues no pueden ser curadas. La forma - 

simple de la enfermedad requiere poco tratamiento, la forma leso! termina en la — 

muarte. En la forma distrófica, la prevención del traumatismo reduce la frecuen - 

cia de la formación de ampollas. 
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Los antibióticos dominan la Infección secundarla y los corticoesteroides 

ayudan mucho en el tratamiento. 
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GLOSARIO 

abducción: 	Acto de separar una parte del eje del cuerpo; acto de volver 
hacia afuera. 

agenesia: 	 Desarrollo defectuoso o falta de partes. 

anquiloblefarón: 	Adherencia entre sí de los bordes ciliares de los párpados. 

anquilosis: 	Limitación ae movimientos de una-articulación movible. 

aplasia: 	 Desarrollo incompleto o defectuoso. 

apnea: 	 Suspensión transitoria del acto respiratorio que sigue a una res 
piración forzada. Asfixia. 

atavismo: 	 Herencia de caracteres de los antepasados remotos. 

basion: 

blefarochalasis: 

compodacti l ia: 

cardiornegalia:  

Punto en el centro del borde anteior del foramen magnum o - 
°galera occipital opuesto al option. 

Relajación de la piel del párpado, debido a la atrofia del tea 
do subcutáneo. Dermatolisis palpebral. 

Flexión permanente de uno o más dedos, especialmente en la -
articulación interfalángica. 

Hipertrofia cardiaca. 

cifosis: 	 Curvatura anormal con prominencia dorsal de la columna verte-
bral. 

cirsoide: 	 Semejante o una varice. 

clinodactilio: 	Curvatura o desviación permanente de uno o más dedos. 

clinoide: 	 Semejante a una cama; en forma de pies de cama. 

coono: 	 Cavidad en embudo, abertura posterior de las fosas nasales. 

coloborna: 	Mutilación, defecto, fisura congénito en alguna parte del cuer-
po 

coroides: 	 Capa oscura y vascular del ojo, situado entre la esclerótica y la 
retina, cuya función es nutrir a ésta y al cristalino. 
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coxa valga: 	Deformidad del cuello, del fémur, que produce rotación exter--
na; manifiesta del miembro inferior con aumento de la abducción 
y disminución de la aducción. 

Lo que separa dos partes o esto situado entre ambas. Cuerpo o -
tollo de un hueso largo, comprendido entre los dos extremos. 

diastasis: 	Separación de las huesos contiguos sin luxación propiamente di -
cha. 

disostosis: 	Osificación defectuosa. Defecto en la osificación normal de los 
cartílagos. 

disqueratosis: 	Alteración de la queratinización de las células epidérmicas. 

eccema: 	Afección inflamatoria, aguda o crónica de la piel, originada por 
diversas causas, que ofrece diversidad de lesiones, entre las cua-
les las más constantes son: eritema, vesículas, exudación, costras 
y escamas. Frecuentemente existen fenómenos generales como me 
Insta, fiebre, juntamente con las manifestaciones locales de ardái. 
y Pruribrw 

la: 	Anomalía de situación o de posición de un órgano, especialmente 
congénita. 

epicanto: 
	Anomalía congénita en la que un pliegue de la piel cubre el eingu 

lo interno y caránmila del ojo. 

epistaxis: 	Hemorragia por las fosas nasales. 

equimosis: 	Extravasación de la sangre en el interior de los tejidos. Colora—
ción de la piel producido por la infiltración de sangre del tejido-
celular subcutáneo o por la ruptura de vasos capilares subcutáneos. 

escafocefalia: 	Deformidad del cráneo en quilla ósea alargado y elevado en senti 
do anteroposterior y aplastado transversalmente. 

escoUosis: 

espeeti ca: 

espira bífida: 

Curvaturas laterales de la columna, desviación lateral del raquis. 

Espasmódico. 

Hendidura o fisura congénita de los arcos vertebrales, a través do 
la cual salen la médula o una porción de la misma junto con sus -
envolturas, que forman un tumor mayor o menor debajo do la piel. 

esplenitis: 	Inflamación del bazo. 
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Aumento de volúmen o hipotrofia del bozo. 

Trama o armazón da un órgano, glándula u otra estructura, ge-
neralmente de tejido conjuntivo, que sirve para sostener entre-
sus mallas los elementos celulares; debe diferenciarse del parén 
quima o parte funcional. 

Profusión o proyección anormal del globo del ojo. 

Agujero occipital. 

Sensibilidad a la luz de las células epiteliales de la piel. 

Piernas en X debido a que las rodillas se juntan y los pies se se-
paran. 

Carda de la lengua hacia atrás. 

Acumulación de sangre extravasada en una articulación o en su 
cavidad sinovial. 

esplencfnegalia: 

estrorna: 

exotalmo: 

foramen magnum: 

fotcxiermatitis: 

genu valgum: 

glosoptosis: 

hemortrosis: 

hepatosplenornegalia: Crecimiento de hígado y bazo. 

hiperhidrosis: 
	

Sudación excesiva general o localizada. 

hipertelorismo ocular: Mayor separación entre Ice ojos por deformidad craneal. 

Desarrollo exagerado del pelo o cabellera. 

Enfermedad de la piel caracterizada por la sequedad y formación 
de masas epidérmica semejantes a escamas. 

Galicismo por lagunar. 

Curvatura de les huesa, especialmente la curvatura de la co 
lurnna vertebral de convexidad anterior opuesta a cifosis. 

Célula del tejido medular no diferenciada todavía. 

Nódulo o gránulo blanquecino de lo piel, especialmente de lo co 
ro, debido a la obliteración del conducto excretado de uno glán 
dula cebácca. 

hipertricosis: 

ictiosis: 

lacunor: 

lordosis: 

meduloblosto: 

millo: 

nistagmo: 	Espasmo afónico de los mi:notitas motores del globo ocular, que - 



occipucio: 

oligodactilia: 

opistotónos: 
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produce movimientos involuntarios de éste en varios sentidos, 
horizontal, vertical, oscilatorio, rotatorio o mixto. 

Porción posterior e inferior de la cabezo; hueso occipital. 

Falta congénita de algunos dedos. 

Forma de espasmo tetánico de los músculos de la nuca y el dor 
so, en el cual el cuerpo forma un arco apoyado por el occipu—
cio y los talones. 

Escacoz de todos los elementos celulares de la sangre. 

Personas que tienen los pies torcidos, especialmente en genu 
valgum. 

Inflamación de la córnea. 

Escoriación superficial de la piel en los límites mucocutáneca: 
ano, labios, pezón; dolorosa y rebelde. Fisura. 

pancitopenia: 

pies zambas: 

querotitis: 

ragade: 

sindactilia: 

toracolumlaar:  

Puesto un nieto de pecho en decúbito supino sobre una meso, un 
golpe fuerte dado sobre ésto provoca en el nieto movimientos de 
abrazo. 

Adherencia congénita permanente de uno o más dedos. 

Relativo al tórax y la región lumbar. 
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