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INTRODUCCTION

La persona afectada por el Sfndrome de Down, como cualquier
otro deficiente mental, no sélo ha sido aislado de la sociedad

sino que también se le he relegado en el campo de la Salud
Dentﬂl .

El objetivo de esta pequefia investigacibn es, ante todo, =
llamar la atenciém de la Odontologia para lograr la Rehabilita
ci6n Bucodental de este tipo “"especial" de pacientes.

Los resultados obtenidos son poco novedosos, sin embargo, =
existen datos interesantes que vinculan las anormalidades gené
ticas con la inciﬁencia de las afecciones y anomalias en 1lo0s =
tejidos que constituyen la Cavidad Oral.

Entrelazando 1a Odontologia con 1la Antropometria Médica, se
pueden determinar pequefias, pero bien definidas, diferencias _
mediante las Mediciones CrAneo-Faciales, siendo posible esta
blecer si las facies de los pacientes con Trisomfa 21, difie -
ren de las debidas a 1la Translocacién 0 a las de Mosaicismo,

Ecta Hipbtesis, de Michel y cols., sugiere que existe tam =
bién una relacién dirccta entre las anomalfas Bucodentomaxila-
res qﬁe presentan estos individuos con 1la clase de estructura_
del Cromocoma 21, y probablemente, de alguna posible y marcada
diferencia entre lns variadas alteraciones dentales y enferme=

dadea parodontales de los individuos que portan los diferentea
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tipos de Aberraciones Autosfmicas que involucran al par 21 y -
que, por lo tanto, se manifiestan dentro del Sfndrome de Down,

como; el Mosaicismo, la Translocacién (G/D y G/G) y la -
cldsica Trisomf{a 21 .




HISTORTIA

En el siglo XIX, Morel describe las caracter{sticas facia
les sintomfiticas de ciertos tipos de idiotéz en 1la " Teorfa -
de la Degeneracibn ", en el cual sefiala la existencia de va
rios tipos de degeneracién y su agrupacibn en familias, de -
acuerdo con la c@ausa de la enfermedad, haciendo evidcnte que _
una misma causa siempre resulta en los mismos estigmas.,

En 1866, Landon Down, prueba la relacién directa de los di-
versos tipos de degeneracibn dentro de las razas humanas en su
teorfa " Clasificacibn Etnica de los Idiotas ", en donde des-
cribe la deficiencia mental relacionada a una reaparicidn de _
las taras de las razas mongblicas, distinguiéndola de otros ti
pos de deficiencia mental, que &1 mismo clasificd como Negroi-
de, Etfope y Malayo.

Hasta entonces, el S{indrome de Down, hablia sido clasificado
junto con el Cretinismo, como lo describiera Seguin, en 1846,
con el nombre de " Cretinismo Furfurfceo " & " Idiocia Fur=-
furfcea ".

Allen y Colavoradores, sugirieron eliminar el término de =
" monéolismo ", introducido por Down, y sustituirlo por el de_
" sfndrome de Down ", sin embargo, en el sentido histbrico es=-
tricto, el Sf{ndrome deberfa llamarse de " Seguin-Down ",

Por otra parte, la surerencia de Lejeune de llamar al 5{n -
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drome: Trisomfa 21, parece ser mAs aceptado en la actualidad,

Sin embargo, en virtud de que no ge ha podido preecisar 1la _
naturaleza exacta del Cromosoma extra en el Grupo G, y hasta _
que no se establezca un acuerdo general, el S{indrome deberfa _
llamarse S{ndrome Gl » que corresponde a la primera Trisomia _

descrita que afecta al Grupo de Cromosomas Acrocéntricos peque

nos.




MORFOLOGIA Y FUNCION DE LOS CROMOSOMAS

Los cromosomas son estructuras en forma de bastén que por -
tan los caracteres hereditarios y las instrucciones necesarias
Para la regulacién de los procesos celulares.

Se cncuentran en el nicleo de las células eucaribticas y en
un organelo llamado nucleolide en organismos procariotes y son_
considerados como un componente celular con capacidad de orga-
nizacibn, individualidad y funciones especiales como: la au~
toduplicucibn y el mantenimiento de sus propiedades morfolégi-
cas y fisiolégicas a 1o largo de divisiones celulares sucesi -
vas.

En los organismos gsuperiores, cada célula somftica contiene
un juego de cromosomas heredado del progenitor paterno y uno -
comparable del progenitor materno (Cromosomas Homblogos),

Las c8lulas que portan este juego doble de cromosomas se de
nomninan Cé&lulas Diploides, Las células sexuales o gametos,
contienen la mitad del numero de cromosomags encontrados en las
células somhticas, por lo gque se les denomina Haploides.

Un juego haploide de cromosomas constituye el Genoma de una
especie, En las células sondticas humanas, el nfmero de =
crozosomas es de 46, de los cuales 44 son cromosomas autosémi-
cos y 2 son los llamados cromosomas sexunles o gonosomas, los_
cuales portan las caracterf{sticas hereditarias ligadas al sexo

Yy son ¥X para el sexo femenino y XY para el maszulino.
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La esitructura de los diferentes cromosomis de unn célula,

permite distinguir unos de otros, dependiendo de ciertns carng
terfsticas que presentan, tales como:

1) La longitud relativa de los cromosomas.

2) La posicifn del centrbmero.

3) La presencia y posicibn de las 4reas de mayor densidad _
llamadag nudos o cromémeras.

4) La presencia de vequeiins extensiones terminales de mate-
rial cromatfnico denominadas satélites,

La forma de los cromosomas estd determinada principalmente,
por una constriccibén primaria localizada en el punto donde se_
unen los llamados brazos del cromosoma. Dentro de esta -

constriccibn, se encuentra localizado el centrbdmero, que es =
ung pequefia esférula rodeada Qe una zona clara y que esti rela
cionado funcionalmente con el movimiento de los cromosomas du-
rante 1la mitosis,

Existen ademés, 4Areas de diferente densidad éptica y de di-
versos diémetros, a lo largo del cromosoma, especinlmente visi
bles durante la profase de 1la divisién celular, llamndos cromb
meras, Son los satélites otros elementos morfolé.icos de -
los cromosonas gue consisten en un cuerpo redondendo, elongado
y separado 2¢l resto del cromosoma por un delicado filamento -

cromatfnico,. Ambos son de forma y tamafio constantes para -

cada cromosoma, algunos de los cuales nortan informacibdn repe-~




titiva como las miltiples copias de los genes que codifican pa
ra el RNA ribosomnl,.

Dependiendo de 1la morfologfa que presentan al microscopio —
O6ptico, la cual es caracterizada por los brazos y el centrémero
y_segﬁn la longitud de los primeros y la posicién del segundo,_
se clasifican en 4 tiposs

1) Acrocéntricos; Tienen forma de bastoncillo, siendo'unq?
de sus brazos muy pequefio y casi imperceptible.

2) Metacéntricosz Son 10s cromosomas que tienen el centré-
mero en la parte media y cuyos brazos son de longitud similar ,
adoptando una forma de "V" durante el movimiento de los cromo
somas en lno mitosis,

3) ¢elocéntricos: Son cromosomas bastoniformes con el cen-
tr6mero ubicado en su extremo proximal.

4) Sgbmetacéntricos: Cromosomns que tiengn brazps desigua-
les y adoptan una forma de "L" o "J" durante la migracibn -
cromosémica en la mitosis.

El tamaiio de los cromosomas es relativamente coanstante, tie=-
nen una longitud que varfa entre 0,2 y 20 micras y un dilme-
tro entre 0.2 y 2 picras.’

En la especie humana, el tamafio m4s comun de los cromosomas_

es de 4 a 6 micras,




KSTRUCTURA QUINMIZA DE LOS CROMOUOMAS

Loa c¢romosomny de los organismos superiores estdn compuestos
de nucleoprotefnns, es decir, de Acidos nucleicos y protefnas -
como luu protaminas y las histonas, formando dos grandes grupos

denominmdos: Nicleoprotaminas y Hdcleohistonas, respectivamen-

te, Bl Acido nucleico que directamente porta 1la informacién

genétion, eu el Acido Desoxirribonucleico (DNA), cuya estructu
ra consiute de dos cadenas polimeras complementarias enrrvolls -
das una en torno a la otra en forma de doble hélice.

E1l esqucleto de esta hélice estd constitufdo por un azdcar -
de 5 Carbonos que es la Desoxirribosa, un grupo Rosfato (PO4)_
que enlaza los azflicares adyacentes por medio de un enlace fosfo
diéster y por pares de bases nitrogenadas unidds entre sf por -

enlace de Hidrégeno, (Pig. 1)

En 1la doble hé&lice, una cadena de DNA se une a su complemen=-

taria, por la formacifén de puentes de Hidrbgeno entre las bases
orgénicas nitrogenadas, de tal manera que el ndmero de enlaces_
de Hidr&geno establecidos entre ellas estd siempre al méximo.
Asf{, las dos cadenas de polinuclebtidos que constituyen al =
DNA, estan dispuestas de tal manera, que los grupos Fosfato y -
las Pentosas quedan en el exterior y las bases en el interior =
de 1z doble hélice y ambas estan unidas por enlaces de Hidrége-

no entre pares apropiados de bases, encontrindose apareadas
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siempre Adenina con Timina y Guanina con Citosina, es decir, -

que las Purinss (Adenina y Guanina) s6lo se aparcan con Pirimi

dinas (Timina y Citosina) y viceversa.
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Fig. l.- Contraste entre un modelo de DNA segdn Watson y -
Crick, con filamentos de polaridad opuesta y un modelo con fila
mentos de polaridad similar.

Estos ordenamientos son los dnicos posibles, ya que dos puri
nas ocuparf{an demasiado espacio para permitir una cénfiguracibn
helicoidal regular y, en correspondencia, dos pirimidinas ocupa
rfan muy poco lugar,

Este apareamiento da como resultado la relacibn complementa-
ria entre la secuencia de las buses de 1las uos cadenas helicoi-
dales, que es fnica y especffica para cada molécula de DNA Yy =
para cuda regibn de ella. (Pig. 2)

De esta uunera, una vez estublecida 1la secuencia de nuclebti




dos en una de las cadenas de la molécula de DNA, ln seccuencin -

de nuclebtidos de la cudena complementaria estard especificamen

te determinnda, quedando la iscenina en la primera cadena, opues
ta n la Timina de la segunda cadena, mientras que la Guanina en
la

primera, estari opuesta a la Citosina en la segunda,
Por ejemplo, si se tiene el orden ATGTC en 1la primera cadena

la cadena opuesta deberi tener la secuencia TAC\AG.
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Pige 24~ Diagranma que'muestra la disposicién de los grupos

Posfato, Pentosas y Bases Nitrogenadas, de la doble hélice de -
DRA, segfin el modelo de ¥atsom y Crick.

En todas las células se encuentra 0tro tipo de Acido Nuclei-

co, el Acido Riboaucleico (RNA) , el cual esti constitufdo por

una banda Gnica de nuclebtidos, con 1la excepcibn del R¥A de do-

ble cadena de algunos virus, semejante a la del DNA, con 1la di-
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ferencin de que en éste, el azdcar presente es ln Ribosn y 1a
Timina se encuentra sustitufda especfficamente por otra Pirimi-

dina llamada Uracilo (U)

La funcibén primaria en la que el RNA participa, es la sinte-
sis de protefnas, Hasta la fecha se han descrito 3 clases -
de RNA

1) RNA-Mensajero (RNAm) : que es el portador de 1la infor-
macién codificada en el DNA que determina la secuencia de aminp
fcidos presente en las protefnas de la cé&lula, informacién que_
es traducida en los ribosomas de la célula,

2) RNA-Ribosbmico (RNAT) : forma parte estructural de los
ribosomas en conjunto con las protefnas ribosomales, tiene un
papel importante en el reconocimiento y unién del RNAm al ribo-
Soma y constituye la mayor parte del RNA celular,

3) RNA=Soluble o de Transferencia (RNAs o RNAt) : se une_
covalentemente a los aminoicidos funcionando como transductor =

para colocarlos en la secuencia correcta durante 1ln sintesis de

protefnas, usando el complejo RNAm=-Ribosoma como molde.

REPLICACION DEL DNA:

La ‘estructura especial de la cadena de DN4 permite el meca =
nismo de Autoduplicacién exacta de esta wacromolécula,

Las dos cadenas de la molécula inicinl de DNA empiezan a se-
pararse por uno de sus extrenos y una sepunda cadenn comienzia a

ser sintetizada sobre cuda uno de los hilillos de 1a cadena ori
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£inal,

Esta sintesis se losra por una enzima especifica, 1n

DNA-Polimernza, utilizando los desoxirribonucledtidos trifosfa-

to como sustrato, presentes en el ndcleo.

Fig- 3."

(Fig. 3)
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Duplicacibn del DNA.

la separacibén de las cadenas continfia y, de forma simulténea

progresa lu sintesis de lus dos cadenas hijas complezentaring,

para formas finaluente, uos dobles hélices de DNA exactanente =
iguales a la molécula originnl,

Dicha sfntesis se lleva a cabo en forzan discontindn, curante




la cual se sintetizan pequefios fragmentos de DHA (Pragmentos -
de Okasaki), 1los cuales son formados a partir de una seaucncia_
inicial de RNA, que es efectuada por la RNA-Polimeraza en si -
tios espec{ficos del DNA, debido a gque la DNA=-Polimeraza ea in-
capaz dec iniciar cadenas de novo, pudiendo solamente elongar ca
denas ya iniciadas.

Estos pegquefios fragmentos de DNA son unidos para forzar una_
cadena contfnus por una serie de enziwas como son las Nucleasas,
Ligasas y 1la miséa DNA-Polimeraza, gque recortan el RNA, llenan_
los huecos dejados por éste y unen los fragmentos.

E1l RNAm se moviliza del nlcleo al citoplasma, el trénusito a_
través de la membrana nuclear es facilitado por una secuencia -
de Poliadenina que le es adicionada a los RNAm, despubs de ser_
copiados del DNA, en su extremo 3°.

El Ribosoma sirve como punto de unién en donde RNAm y RNAt -
interactfan, La vinculacifn de un aminoicido con su molécu-
la de RNAt es mediada por una enzima, la Aminociltransferasa ,_
especi{fica para cada par de estos, en un proceso denominado Ace
tivacién o Carga.

En alguna parte de RNAt existe una secuencias de tres Nucleb-
tidos. (Anticodfn) que es complementario a 1z del Codbn del

RNAm siendo dichos codones los que determinan la posicién de -

los animofcidos en 1la cadeng polipeptfdica de lac protefnas; la

afinidad por los tripletes presentes en el RNAm (Codones) asge
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gura la ingercifn de¢ los aminodcidos en su posicibn correcta.

Posteriormente, el RNAm es deslizado de triplete en triplete
dentro del Ribosoma, de manera aque un nuevo Codén pueda ser lel
do, mientras que el RNAt que ha cedido ya su aminoAcido, es li-
berado.

La cadena polipeptfdica completa al ser liberada del riboso-
nma y del RNAS, es capaz de adguirir sus estructuras secundarias
Yy terciarias sin la participacibén de ningin otro proceso catall
tico, es decir, puede generalmente, en un proceso esponténeo ad
quirir la conformacién tridimensional gue le otorga su activi -

d:2d biolbgica.
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DIVISIONES CELULARES

MITOS1S:

La reproduccién de las células somfticas requiere un mecanis
mo extremadamente preciso que permita a cada una de las células
hijas heredar el mismo nimero de cromosomas que tiene la célula
madre. Dicho mecanismo es denominado Mitosis, durante el -
cual se lleva a cabo la sf{ntesis de una copia exacta de cada -
cromosoma, los que son posteriormente distribuldos en juegos =
idénticos a cada una de las células hijas, durante la divisibén_
de la célula madre,

Bn células en estado de reposo, los cromosomas Son muy lar -
gos, digpersos difusamente y no susceptibles de identificarse =
con el microscopio de luz.

Inmediatamente antes de comenzar la mitosis, durante la In =
terfase Celular, cada cromosoma dirige la sintesis de las cade=-
nas complementarias de su DNA.

Dicho proceso de copia del DNA, produce un cromosoma con dos
nilos funcionales llamados Cromitidas, ambas unidas a un centrd
mero comin. La mitosis se desarrolla en forma continua y se
ha dividido en 4 etapas por razones diddcticas:

1) Profases En ella se llevan a cabo dos eventos; uno a_
nivel nuclear y otro a nivel citoplédsmico,

1os fenbmenos mis notables en el nficleo son la desapariciédn_

del © los nucleolos y la condensacién de 108 cromosomas, bOSi -
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blemente debido al enrrollamiento y empac:amiento de las endenas
de DNA, apareciendo szhora en forma de cromitidas visibles.

En el citoplusma ocurren eventos especificos de 1a divisién_
celular como la formazcidn del Aparato Mitético, por medio de 1a
divisibn y emigracifn de los centrfolos a los polos de 1la célu-
la y 1la polimerizacibén de las moléculas proteicas del huso acro
mfitico y la desaparicién de la membrana nuclear.

2) Metafase: Se inicia con el movimiento de los cromosoO=-
mas, se alinean en el huso; los centrbémeros se mueven al centro
de la célula, hacia una posiciébn designada Placa Ecuatorial o -
de Metafase. En este momento, las fibras del huso acromiti-
co estdn,en su mayor parte, completamente formadas,

Estas fibras son formadas por la polimerizacibén de ciertas -
protefnas como son las Actinas,

3) Anafases Comienza cuando el centrbdmero se divide en -
dos, efectuindose la separacidn de las cromAtides hermanas que_
emigran hacia los polos opuestos del huso, conducidos por sus -
regpectivos centrémeros.

4) Telofase: Una vez reunido el juego idéntico de cromoe
somas, en cada polo de la célula, 1l0s cromosomas comienzan a =
desenrrollarse, retornando a su estado interfésico y son recong
tituidos los nucleolos y la membrana nuclear de cada célula -
hi ja. las fibras del huso acromdtico se despolimerizan y el

citoplasma se divide por el proceso de Citocinesis, el cual, ce




logra por 1la tormacibn de un surco en la membrana plasmditicn

que se profundiza y finaluente esfrungulu a2 la célula en doo
partes, La formacién de este surco estd dirigida por los de
nominados Microtibulos que son la parte esencial del Citoesque-
leto de 1luas células eucaribticas,

Los dos productos de la mitosis pueden ser o0 no ser de igunl
tamafio, 10 cual depende del plano donde se llevd a cabo 1ln Cito
cinesis. Aunque la distribucién de los componentes citonlés
micos no sea equitativa en los productos celulares, estos s{

contienen exactamente el mismo tipo y nfimero de cromosomas, Yy

consecuentencente, poseen igual constitucién genética, a menos

que ocurran progcesos aberrantes, 10s cuales serén descritos
posteriormente.

MEIOSIS:

Durante las divisiones de Maduracibén o Meiéticnsg, experimen-
tadns por las células germinales primordinles (Espermatocito -
Primario y Ovocito Primario), el nfimero de cromosomas disminuye
a 1a nitad del nlmero normal, en la cual, la célula hija posee_
2% cromogomag.

La mciosis implica dos divisiones: 1a Primera Divisibn Meid
tica..quc es una divisién reductiva que produce dos células ha-
rloides de una célula diplojde, y la Segunda Divisibébn Meibtica,

que lleva a 12 separaciém A las cromdtidas hermanas, de las cé=-

lulas naploides,
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Antes de comenzar la primera divisidn meibtica, lan célulan_
germinnles primordiales duplican el DNA, existiendo vl doble de
la cantidnd normnal de DNA en el interior del ndcleo y cada uno_
de sus cromosomas estA formado por dos cromitidas,

A) Meiosis I:

1) Profase: La profase de 12 primera divisién neiftica -
es mds prolongada que ln presente en mitosis y aunque se desa
rrolla en forma contfnun, se le clasifica en varios estadfos:

a) Lept6teno: Es la fase en la que los cromosomas se -
acortan por enrrollamiento y se hnacen visibles al microscopio.

b) cigbteno: Es el perfodo mi3s caracteristico e importan
te de la meiosis, Consiste en la formacién exacta de pares_
de cromosomas homblogos o Sinapsis, excepto para la combinacién
X=Y, Las regiones del centrfmero de los cromosomas homélo -
g€0s no presentan apareamiento.

¢) Paquiteno: los cromosomas se contraen longitudinalmen
te, haciéndose m4s cortos y g£ruegos, conpletdndose simultinea -
mente el apareamiento cromfmera n crombmera,

A consecuencia de 12 formacibn de pares, el ndimero de cromo-
somas visibles es de 23, aisladamente dichos cromosomas estAn -
formudos de dos cromfdtidas denominadas Bivalentes y cada par bi
valente estd constituf{do por 4 cromitidas y dos centrémeros, =
formando as! las llamadas Tétradas,

Al finalizar este perfodo, se advierte unn senaracibén longi-
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tudinal cntre cada parte del par homblo;,0, sin embargo, los cen

trbmeros permanecen Inte;;ros y no se dividen,

d) Dipl6teno: Se inicia la separacibn de las cromftidas_
a todo lo largo del cromosoma, ocupriendo una o mds roturas -
transversales en los filamentos cromosémicos, producto del pro-
ces0 que lleva al intercambio de segmentos entre las cromédtidas
de los cromosomas homblogos, que conduce a la diversificacibn -
de la informaciédn contenida en ambos, ya que cada uno proviene_

de los padres. La estructura diploténica en estas circuns -

tancias tiene aspecto de "X* , debido al entrecruzamiento de -
las cromé&tides. A los puntos en donde lu asociacibn nersise
te ¥y que es la expresidn morfolbgica al fenbmeno molecular del_
entrecruznmiento, también denominado Translocacién Reciproca -
Normal, se les conoce con el nombre de Quiasmas.

.

e) Diacinevia: En esta se identifican los cromosomas enw-

rrollados y parcialmente separados, alcanzando los cromosomas -
su mAxima condensacibn.

2) Metafase: El aparato mitbético se individualiza y las_
tétradus se orientan en el huso acromwAtico y se orientan en el
Plano Ecuatorial,

%) Anafase: Se sepuaran progresivamente 10s elementos bi-
valentes de la tétrada medinnte el deslizamicnto de los quias -

mas hacia 1o0s extremos libres de los cromosomas (Fenbmeno de -

Terminalizacién).
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Cnda centrdmero migra hzacia un polo arrnsteando lus dos cro-

métides que estidn uniuas a 61. Esta mlisracidn estd medinda

por ci acortamiento de las ribras del huso acromitico que movi-

lizan las cromfitidas, ya que, estin unidas a &stas en 1ln zona -

del centrémero.

4) Telofase: E¥s unna etapa breve, ya que la segunda divi-
8i6n meibiica se inicia innediatamente sin hnber reproduccién -
de cromouomas. El perfodo comprendido entre 1la meiosis I y_
la meiosis 1Y, se denomina Intercinesis.

B) Meiosis II1:
Durante ésta, los 23 cromosomas de estructura doble se divi-

den por el centrfmero y cada una de las células hijns recibe 23%

cromosomns,

1) Profase: En esta etapa el huso acromfitico vuelve n -
formarse.
2) Metarase: Los cromosomnas se han alineado en la placa_

ecuatorial,.

3) Anafase: Los centrémeros de cada cromosoma se dividen
permitiendo a las cromitidas hermanas separarse y migrar a uno_
de los polos de lu célula.

4) Telofase; Se esciden los citoplasmas, obteniéndose de
esta forma, cuatro productos meibticos hanloides,

Durante el curso de 1= lleiosis I y I1, se permite la senn-

racién de los pares de cromosomas al zzar, de tal mnnera, gue =
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a cadu polo se dirigen tanto cromosomas maternos como paternos,
acentuando la mezcla de patrimonios hereditarios, inicieda du -
rante los entracruzamientos, ademds de brindar un ndmero haploi
de a cada célula germinativa, y la mitad de DNA, que posee una_
célula somftica normal. A consecuencia de las divisiones me
i6ticas, el Ovocito Primario (44Autosomas y 2 Gonosomas XX), =
origina cuatro células hijas, cada una de ellas con 22 Autoso -

mas y un Gonosoma X.

Solamente una de estas células se convertiri en un Ovocito -
Maduro, las tres células restantes reciben poco citoplasma for-
mandose los Cuerpos Polares que posteriormente, presentan dege-

neracibn, En el recién nacido femenino, la meiosis ha pro

gresado hasta 1la mnaduracién postepuberal, quedando as{, desde

etapas muy tempranas, determinado el nimero méximo de 6vulos

que puedan llegar a madurar,
La cé&luia germinativa primordial del varén (Espermatocito =

Primario), origina dos células hijas con 22 Autosomas y un Gonp

soma X y dos células hijas con 22 Autosomas y un Cromosoma

Sexual Y .

En el varbn, la divisién meibtica, que conduce a la forma =

cibn de espermatozoides maduros, se inicia en la pubertad.




CLAGIZICACICON DE LCHS SRONASONLS HUMANOS

~

Se denominag Cariotipo a la crdenncién sistematizada de los -
cromosomlias Ge una célula, la cual representn el complemento cro
mosbmico de un individuo (Genostipo}.

Zl cariotipo puede representarse por un diagrama que se denc
nina Idiograma, en el cual, los tares de cromosomas homblosos -
(Autosomns) se numeran del 1 al 22 en orden decreciente, y
por separado, los cromosomas Sexuzles; XY para el sex0 masculi
no y XX pnra el femenino, como se mencioné anteriormente,

Por lo tanto, es posivle identificar cada uno de los cromoso
mas en las células normales y asruparlos segin la longitud de -~

sus brazos y la posicibn del centrémero,.

Segin la nomenclatura de Denver, se clasifican en:

GRUPO 1 AL 3 (GRUFO A):

Estén constituldos por cromosomas grandes,metucéntricos y -
submetacéntricos.

GRUPOS 4 Y 5 (GRUPO B):

Los cromosvmas de estos grupos son grandes pero de centréme-
ros subnetzcéntricos, por lo cuel, la longitud de los seigmentos
de los wrazos no es igual.

GRUPO 6 AL 12 (GRUPO C):

Estog grupos consisten de croanosomas de temafio medinno con -

centréneros sub y metucéntricos,
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GRUFO 13 AL 15 (GRUFO D):
Conatun de cromosomas de tamailo medinno con un brazo muy lar

£0 Y otro muy pequefio, es decir, que los cromosomas de estos

STUpoOs gon acrocéntricos.,

GRUPO 16 AL 18 (GRUPO E):

Consisten en cromosomas pequenos y medianos con centrémeros_
metacéntricos y submetacéntricos,

GRUPOS 19 ¥ 20 (GRUPO P):

Estan formados por cromusomas pequeiios con centrémeros media
nos o metacéntricos,

GRUPOS 21 Y 22 (GRUPO G):

En estos grupos, los cromosoitas son pequefios y acrocéntricos

que también poseen satélites.

Los cromosomas X del varfn y de ln mujer, guuzrdan cemejanza_
con los del grupo 6 = 12 (Grupo C) y poseen centrfémeros sub-
metacéntricos y, en tanto, que el cromosoma Y es acrocéntrico y
muy pequefio. Morfolbgicamente es similar a los cromosomas -
del Gruvo G (21-22), pero sin satélites.

Debe sefialarse que ningén cromusoma normal del ser humano po

sce centrfmeros terminasles o telocéntiricos,
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ABERRACIONES  CROMOS™MI 2AS

Existen alteraciones creomousSmicus que ce traducen en maniies
taciones clfnicas o malformnciones congénitas y se diviaen en;:
1) Aberraciones de los Autosomns:
a) Numéricas
b) Estructurales
2) Aberraciones de los Cromosomas Sexusles:
a) Numéricas
b) Estructurales
La diferencia en la frecuoncia con 1a que se detectan aberra
ciones entre 1los uos sruros de cromosomas e3 evidente y facil -
de explicar, si se conasidern que las aberraciones de 105 Autoe
somnsg diffcilmente se detectan por ser casi ciemore letales pa-
ra el nroducto, mientras que una gran mayorfa de las alicracio-
nes de lo3 Qromosomas Sexusles no 1o son,
£l mayor porcentaje de las aberraciones autosémicas encontra
das son debidas a un exceso de autosomas, mientras gue, raramen
te cexiste pérdida totual, parcial o fragiaentaria de un Autosoma,
Las aberraciones mAs importantes se producen, princinalmente
durante la duplicaciédn celul-er: JIn nmeiozis y 1a nitosis,
Cunlauier error en el complejo mecanisme de reduccibn cromo-
sémica que ocurra en este verfodo, se nanifiesta en la nroguenie
No opstunte, existen cnsos de loemicismo (ver nds adelante)

que nresentan grados varisbles cve manifestuciones ¢ilfnicns, las
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cuales indican que durante las primeras divisiones mitéticas
del cigoto, también producen aberraciones cromosbmicas.
Se ha calculado que alrededor del 3.5 % al 4 & de los em
barazos humanos, dan lugar a un producto portador de algln cam=-
bio cromosémico capaz de determiniar un desarrollo anormal en el
90 % de ellos.

Las anormelidades cromosfmicas que son visibles al microsco-
pio 6ptico involucran gran cantidad de material genético altera
do, Lo mis caracterfstico y comdn de los Sf{ndromes de etio-
logia cromosfmica es, la heterogeneidad de las ranifestaciones_
clfnicas y el que las malformaciones afectan a casi todos los =

brganos y sistemas,

FACTORES ETIOLOGICOS

Actuaimente, se desconoce la etiologfa en la mayorfa de las_
aberraciones cromosbmicas, sin embargo, existen condiciones y -
factores gue pueden ser determinantes o potencialmente etiolbgi
cos de aberraciones cromosbmicas,

1) Sexo: ., Su aparicién no tiene predileccién por ningdn -
sexo, ni el tener descendencia anormal parece estar relncionada
con el sexo, no obstante, en la mujer por la prolongada fase =
dictioténica de los 6vulos, la hncen potencialmente mAs suscep-
tible 4 lus slteruciones crcmosbmicas, en cus células germina -

les, ya que durante la nificz la mayor parte de 1lns ovocitos ex-
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perimentan atresia, de manera que al comenznr la pubertnd, los
ovocitos primarios terminnn la primera divisibn meibtica.

Es importante senalar que algunos ovocitos, que alcanzan la_

madurez en etapa avanzada de la vida, han permanecido inactivos

en el perfodo de dictibteno de la meiosis I, durante 25 afios o_

més. Se desconoce si el perfodo de dictibteno es 1n fase

més adecuada para proteger el ovocito contra efectos ambienta =

les que actlan sobre el ovario durante la vida.

Considerando que la frecuencia de los nifios con anomalfas

cromosdmicas aumenta segun la edad materna, puede suponerse que

una divisién meibtica muy duradera torna al ovocito primario e

mAs susceptible a ser dafindo.

Por otra parte, la diferenciacibn de las célulns germinati -

vas primordéiales en el varén comienza en la pubertad, pasando -

Gichas células répidamente por las fases de maduracibn originan

do dos espermatocitos secundarios. Estas células comienzan_
inmediatamente la segunda divisién meibtica que da por resulta-
do dos esnermAtides, las cuales experimentan una serie de cam -
bios que culminan con la proguccibn de espermatozoides,

2) Edad: En algunas aberraciones cromosémicas, en espe -
cial, la Trisomfa G, , se ha demostrado que 1la mujer madura © =

de edad avanzada tiene nayor predisposicién a tener hijos afece

tados, comparativamente con mujeres jOvenes. (ver Tabla 1)
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EDAD DE No. DE NILOS % No. DE NIROS FRECUENCIA
LA MADRE NACIDOS VIVOS VIVOS CON = RELATIVA
S. DE DOWN.

14 8 - 0 -
15-19 1 965 8% 6 1/327
20-24 7 657 31% 4 1/1 914
25-29 7 098 29% 4 1/1 774
30=34 4 142 19% 10 1/474
35«39 2 489 10% 9 1/276
40-44 699 3% 11 1/63
45 6 m4s 38 2 1/19

Tabla 1l.- Distribucibn por grupo de edad materna, de la

frecuencia de los nifios nacidos vivos y la frecu-
encia relativa de casos de S{ndrome de Down por -
ndmero de nifiog nacidos vivos,

3) Razas No existe indicio de gque algén tipo de raza 0 -
forma &tnica sea susceptible s sufrir mayor némero de mlteracio
nes cromosémicas que otros.,

4) Herencia: La predisposicibn a varias formas patolégi-
cas de mitosis y en especial a la falta de disyuncibn, (ver mis
adclante), ocurre con cierto patrén hereditario,

5) Nutricibn: No se ha demostrado que el estado nutricip
nal sea un factor importante en la etiologfa de las aberracio -
nes cromosdmicas,

6) Medicamentos: Ho se ha demostrado que ninguna droga o
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medicamento sea causante de alteraciones cromosdmicns, sin em -

bargo, cabe la posibilidad de que el uso de nuevas dropas apa -

rentemente inofensivas, tengan un efecto patolfgico sobre las -

células germinales en la Meiosis, como es el caso de las Drogas
Anovulatorias, que al prolongar el perfodo dictioténico del 6vu
lo dentro del ovario, podrfan actuar en forma semejante gque la_
edad avanzada, provocando atrofia ovular,

El empleo de compuestos quimioterfpicos usados en el tratami
ento de fen6tmenos neoplAsicos que interfieren la sfntesis del -
material genético y la divisibén celular, pueden producir altera
ciones cromosémicas similares a las producidas por las radiacig
nes. Zntre los compuestos que bloguean la sintesis de RNA y
DNA se encuentran: la ¥itomicina, 8«Ztoxicafeina, Mostaza -
Nitrogenada, Hidroxilamina, Milerin, Metotrexate, Uretano, Acti
omicina, 6«Mercaptopurina, Colchina, Fodofilina y la 5-BromoeDi
oxiuridina,

7) Infecciones: Ciertas infecciones virales ocasionan -
aberraciones cromosbamicas en 1las células sométicas. la €3
tancia intracelular de los virus a través de alpuna alteracidn_
metab8lica 0 por la insercibn de su DNA en algdn cromosoma, pue
den producir dafio al material genético nuclear,

Estudios epidemiolbgicos demuestran que un porcentaje consie

derable de enfermos con Mononucleosis Infecciosa, Exantema S@bi

to, Varicela, Sarazpién, Parotiditis Tpidémica, Meningitis Sero
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sa, Linfaudenitis Mesentérica y Hepatitin Infecciosa Viral, pre-

Sentan rompimientos cromosémicos. Algunas veces, la Hepatitis

Infecciosa Viral, puede actuar como factor etioldgzico en las

aberraciones cromosbmicas del tipo de la Trisomfa 21.

8) Radiaciones: Se ha demostirado, experimentalmente IN -

VITRO y en individuos sometidos a Radioterapia o Rayos X duran-
te la elaboracibn de diagnésticos, que es factible producir al-
teraciones cromos8micas en sus cflulas somdticas, por efecto de

dichas rudiaciones, por 1o tanto, no se puede descartar su efegc

to sobre las células germinales. Se han descrito amberracio=-

nes por exposicién s los Rayos X que varfan con la dosis, as{

como en l0s pacientes expuestos a1 Yodo Radiactivo durante el

tratamiento prolongado para Espondiliasis Anquilosante, encon

tr4ndose que dichas aberraciones persisten hasta por 1B afios

degpubs de su inducciédn,

Se ignora la intensidad del dafio inducido por Energifa Ra -
diante a las células germinales humanas y su efecto scbre la di
visién meibtica. Las célulns germinales femeninas (Ovoci -
tos Primnrios), cuya meiosis se inicia IN UTERO, estén més ex -
puestas al daiio potencial debido al largo perfodo que se encuen
tran en reposo. Los procedimientos radiogrédficos de dingnésg
tico tienen un efecto mayor y mé&s peligroso durante los prime =
ros neses de emburazo, ya que la alterucién en una de las divi-

siones iniciales tendr{a repercusién en ln gran mayorfa de las_
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células del producto maduro, mientras que, In alterancién en una
c&lula durante una divisién taurdf{a, s6lo afectarfa un pequefio =-
porcentaje de las célulags descendientes.

Zsto ocurre a pesar de que todas las células presentnan meca-

nismos de reparacibmn de dafios provocados al DNA por radinciones

o compuestos quimicos, Bl peligro de daiio a los cromosomas_

se incrementa en cé&lulas que tienen alterados estos mecanismos

de reparacién de la molécula de DNA.

ALTERACIONES EN EL NUMERO CRCMCIOMICO

Algunas ocasiones se presentan variaciones en el nlmero de -
cromosomas gque afectan solamente a un par del jueso cromosbmico
y se conocen con el nombre de Aneuploidfas.

Uno de los eventos que conducen a la alteracifn en el nimero
de cromosocmas es 1a llamada No=Disyuncién, que es la falla en =
la separacibén cromosémica, que puede presentarse tanto en la Mi
tosis como en la Meiosis. La NoeDisyuncidn se caracteriza -
por la falta de separaEibn de los cromosomas homblogos, produ -
ciendo una migracibén en forma asimétrica a una de las célulns =
hijas, provocando un desequilibrio numérico, quedando una de o
las células hijas con un ndmero mayor de cromosomas y'otra con_
un nfmero oenor, este cambio en el ndmero de cromosomns es, gee
neralmente, heredado en las siguientes divisiones celulnres,

Cuando 1a NgeDisyuncién ocurre durante la primera divisién -
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Meibtica, lus cbélulas germinales afectadas producirin gametos -
con niimeros desigunles en sus cromosomas en un 100 %, pero cu-
ando la falla en la separacibn cromosémica ocurre en la segunda
divisién meibtica, s6lo la mitad de dichos gametos estarén alte
rados. Este mecanismo es el que produce 6vulos o espermato-
zoides aneuploides que al fecundar gametos normales, dan lugar_
a los diferentes cuadros de alteraciones cromosbmicas numéricas
purass La falta de disyuncién durante las primeras divisio-
nes mit8ticas del cigoto, pueden dar lugar a la formacibn de fa
milias celulares con diferente ndmero de cromosomas, con la con
secuente produccién de diversos tipos de Mosaicismo, es decir,_
individuos que poseen 2 &6 mis lineas celulares diferentes den -
tro de su genotipo derivndas de un error en las orimeras divi -
siones del cigoto.

Dependiendo de jue la falta de separacibén ocurra, ya sea en_
la mitosis o0 en la primera o segunda divisifn meibtica, los re-
sultados serdn diferentes, como se describif anteriormente,

Puede ocurrir que durante la anaf#se de ln mitosis o la meio
3is, un cromosoma no se una en forma adecuada al huso acromiti-
co correspondiente y quede rezagado en el citoplasma de alguna_
de 1ué c&lulas, sin integrarse en los ndcleos.

las aneuploidfas se clasifican en:

1) Nulosomfas: Se presentan cuando un organismo ha perdi

do un par de cromosomss, rara la especie humana el resultado es
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letal.

2) Monosomias: En un organiumo diploide, l1a monosomfa se

refiere a la falte de un cromosoma de un par homblogo. =1
cromosoma sin compafiero migra a cualquicra de los polos durante
la meiosis, o mAs frecuentemente, se retrasari durante 1la anafa
se, yuedando excluido del nicleo,

Cuando se fusiona un gameto normal con 2% cromosomas coOfn uno

anormal com 22 cromosomas, el cigoto poseeri 45 cromosomas y, -

por lo tanto, el individuo serd monosémico con una férmula gend

nica 2 n - 1.

%) Trisomfas: Se presentan cuando un individuo diploide_

tiene un cromouoma extra, a causa de que uno de los pares cromo
sbmicos posee un cromosoma adiconal, de tul manera, gue forma -
una estructura trivalente durante 1la profase meibtica.

La fusién de un gameto con 24 cromosomas con un gageto nor -
mal de 23, dard lugar a la formacidn de un cigoto de 47 cromosg
mase La trisomi{a puede producir diferentes fenotipos, depen
diendo de cuidl cromosoma del complemento esté triplicado,

La f6rmula cromosbmica de un individuo triusbémico es de 2 n«l

4) Tetrasomias: Es cuando un cromosoma esti presente por
cuadruplicado en un organismo normaluente diploide, rudiéndose_
formar esta alteracién para un cromosoma en particular, durante
la meiosis,

£l apareamiento del cromosoma en meiosis, produ

ce pgeneralusiente, cuadrivalentes que pueden producir gametos bae
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lanceados genéticamente, si se presenta la disyuncidn en dos cro

mosomans de un cuadrivalente gque van a un polo y los otros dos -

al polo opuesto, Si 1ls disyuncifén no se estabiliza para to-

dos los cuadrivalentes, el desbalance genético de los gametos

se expresari en determinado grado de esterilidad proporcional

mente al nfmeroc de gametos desbalanceados.

Su genotipo se
expresa 2 n + 2.

S) Polisom{as: Son producidas generalmente, durante 1la

primera y segunda divisién meibtica, originando organismos con_
m4s de 2 n cromosomas, . As{ en la mujer, la formacibn de -
gametos puede dar lugar g mosaicismo cromosbmico sexual y anoma
1fas estructurales del cromosoma X, de los siguientes tipos:

X0/XX, XO/XXX, XO/XX/XXX. En el hombre, la noedisyuncibn_
en la segunda divisién, da por resultado poblaciones celulares_
con diferentes complejos cromosémicos sexuales como: XXY

XX/XY¥, XY/0Yy o bien, pueden nacer de un error en la mitosis_
en una de sus etapas tempranas, después de la fertilizacién, -
con mosunicos cromosdmicos del siguiente tipos XX/XxyY,

XY/XXY, AVXEY/KIXKXY, etc,

Este tipo de alteraciones (Polisomfas) pueden ser inducidas_
por drogas como la Ceolchina, que impide 1la migracifn de los cro

mosomas, pudiendo después de la dunlicacibn, tener a todos en -

un solo ndcleo.




ALTERACLONES EN LA HESTRUCTURA CROMOSOMICA

Las anormalidades en 1la estructura cromoudmica tienen lugar,
generulmente, durante la profase meiftica, ya que la ruptura y
reunién de porciones de cromatina entre cromosvmas homélogos du

rante los entrecruzamientos, conduce algunas ocasiones, a la

unidn incorrecta de los mismos, dando lugar a alteraciones,

Los diferentes tipou de alteraciones estructuranles son:

1) Delesiones: Las {ragumentaciones o pérdidas parciales_

en los cromosomas no se relacionan con alteraciones en el huso_

acromético, ginoc n 12z aparicién de rfra,mentos carentes de cen -

trémero que son incapzces de migrar posteriormente, perdiéndose

en el citoplusma de 12 célula, quedando por lo tento, una de

las células hijas con un cromosoma incompleto. Cuando esta_

alteracibn resulta en ausencius de gencs importantes para el me-
tabolismo celular, la pérdida de un fragmento cromosémico puede

ser letal para la célula afectada. Un ejeaplo de delesibn -

es la Leucenmia Granulocftica Crénica, en ln cual un cromosoma -
del zrupo G, carece de parte de sus cromdmeras

2) Duplicacién:

(Cromaosema Fh),
Consiste en 1n repeticién de material ge
nético en un cromosoma, la cual generalmente, es el resultndo -
de una insercibn entre cromosomas homb1040s producida por un en
trecruzamiento no recfproco en el jque un cromosoma cede una nor
cibén de su informacibdn sin recibir 1an porcidn corresnondiente =
del complementario.
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3) Invereién: Cuando ocurre una fractura doble en un cro

mosovmn y el segmento intermedio se restituye invertido con res-
pecto a su posicibn original, se produce una inversién.

4) Insercibn: Se presenta cuando un segmento cromosémico

Se intercala entre dos sitios de ruptura de otro cromosoma, que
a difereucia de lz duplicacibn, el material insertado proviene_
de un cromosoma no homélogo.

$) Cromosomas Anulares: La fractura de dos porciones dis

tales de un cromosoma con pérdida de los segmentos distales y =

reunidn de los cabos proximales, da origen a las formas anula =

res, Xstas alteraciones se han observado en Mosaicos, espe-
cialuiente del cromosoma X.
6) Cromosomas Tetrarradiados: Son sumamente raros y es -

tan formados por una parte de dos cromftidas de cromosomes homb

logos o heterSlogos, paralelas entre s{, formando una cruz.

Se han considerado como una forma de entrecruzamiento de 1los
cromosomas de las células sombticas,.

7) Isocrowosomass Resultan de 1la divisién transversal Yy,
no longitudinal, de un cromosoma a nivel del centrfmero y se -~
consideran como duplicaciones del material genético de una de =
B¥:¥:] rémas de un cromosoma y delesibn de 1la otra.

8) Cromosomas Dicéntricos: Los cromosomad con esta alte-

racién presentan dos centrémeros, los cuales son producto de la

rotura de porciones terminnles de cromosomas y su restituciédn -

- 3 -




por adheusidn recfproca.

10) Translocacién: La translocacibn es una insercibn en_
un extremo de los cromosomas o de fragmentos cromosdmicos con -
otro cromosoma homélogo o heter§logo.

La forma familiar del Sfindrome de Down, constituye un ejem =
plo en el cual adn cuando existe una alteracibn cromosbdmica, el
portador contiene una cantidad de material genético normal.

El mecanismo de esta alteracibn en el caso de cromosomas a -
crocéntricos con cuerpos satélites, como el par 21, se explica_
por la estrecha aposicibn de sus ramas cortas, al intervenir di
rectamente en la formacibn del nucleolo,

Estas alteraciones estructurales ocurren en las células somi
ticas y en las germinales de 1los nroductos descendientes de pa-

dres portndores de este tipo de translocaciones.
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ALTERACIONES AUTOSOMICAS DEL SINDROME DE DOWN

El estudio cromosfmico de enfermos con este Sf{ndrome, esta -
blece que existe un cromosoma accesorio del grupo G, inicialmen

te considerado como del par 21, el cual, segln otros investiga=-

dores, corresponde al par 22,

Las causas de las aberraciones cromosémicas halladas en el -
Sf{ndirome de¢ Seguin-Down, son principalmente:

1) No-Disyuncibn: El mecanismo por el cual se produce 1la
Trisomfa, es debido a la falla en la disyuncibn cromosémica du-
rante 11 meiosis produciendo gametos anormales,

Se ha sugerido, que existe mayor susceptibilidad en la falta
de disyuncifn en la mujer, por lo prolongado del perfodo dictig
ténico del 6vulo dentro el ovario.

Esta No-Disyuncibn produce la existencia de 3 cromosomas en
el par 21, en lugar de dos, dando una suma total de 47, de la =
cual, resulta la Trisomf{a cléeica del par 21,

Eata aberracién es la w4s frecuente y se observa acentuada =
mente entre los hijos y abortos prematuros de madres que conci=
ben después de 1loa 30 a 35 aflos de ednd, quienes tienen 10 ve =
ces mAs de probabilidades de engendrar un producto afectado por
eusta Triscamfa, que las madres ,ifvenesj como se mostrd anterior-
uentc en la Tabla 1.

Las alteraciones biocufmicas descritas en nifios tris6micos -

sons

o 19 =«




CARIOTIFPO IUNANO

KKK

M OBE B8 KE BY 2 g
Bk D« . RX AR wa
KB KR s AAA Al ‘A

Estructura cromosémica de paciente masculino con Sindrome de

Down con Trisomia 21 .,




a) Elevacibn de 1. actividad de 1n FMoufatasa Alenlina.
b) Blevacidn del Acido Urico.
c¢) Nivel bajo de Culcio Sé&rico,.

d) Disminucibn del nivel de gEstearasa,

2) Mosaicismo de la Trisomfa G: Existen algunos casos de
individuos afectados por este s{ndrome que no presentan el cua-
dro clfnico caracterfstico, en los que sc encuentraﬁ células =
portadoras de la Trisomfa alternando con célulns normales.
Todavia no se ha determinndo si existe unn correlnacién entre
la proporcién de c8lulas afectadas y el grado de deterioro men-
tal y las diferentes afecciones gue acomparan a 10s casos de mo
saicismo de la Trizomifa G, cuyos complementos son del tipo:

44 ¥X/45 XX G+ 4, © , 44 XY/45 XX G + .

3) Translocacibn: Esta afeccién no estd en relacidn con_
la edad de la maére, ya gque también aoarece e¢n nijos de madres_
jbvenes. De esta afeccibfn resulta el denominado Mongolismo_
Hereditario o Mongolismo FPamiliar,

squf, el ndmero total de cromosomas es normal, y el nar 21 _
también, s6lo que se observa un cromosoma andmalo del par 1% &_
15, debido a la translocacién de un fragmento de cromosoma del
par 21 a la porcién acrocéntrica de otro del nar 13 6 15,

s decir, que uno de los cromosomas del var 13 6 15, se -

presenta adhorido a uno de sus brazos, narte del material Fené-




tico del crowmosoma del par 21, dando como resultndo un tipo de_
translocacién G/D.

Cenéticamente, un padre portador de translocacién G/D, que_
posce 45 cromosomas, tiene 8610 una probabilidad en cuatro de -
engendrar un hijo normal, tomando en cuenta la distribucibn Men
deliagna de sus cromosomas, ya que el resto seri Trisfmico Transg
iocado, Portador y Producto no viable, respectivamente.

La descendencia de madres portadoras de la translocacibn es_
mAs aAumerosa en producioa translocados que la descendencia de -
103 padres, pero se ignora la razén de esta predominancia de ni
fios afectados cuando la madre es la portadora.

La translocacibén también puede ocurrir entre cromosomas del_
mismo grupo G, aunque gin embargo, su frecuencia es mucho menor
que la encontrada para la translocacibén G/D.

No se ha distinguido si la translocacién es 21/21, ya que =-

en realidad podrf{a ser una translocacién 21,/22 & 22/22, por -
lo que genéricamente se le denowina Translocacibn G/G.
Este tipo de translocacibn, contrarinmente a 1o que sucede =
en la translocacibn G/D, ocurre al azar, es decii. que no exis-
te predominancia por parte de cualquiera de los pndres portado-
res y por comnsiguiente pucstran carictipos norunles,

Se han descrito casos de Sfndrome de SeguineDown, con Triso=-

m{a parcial, con s8lo un fragmento del cromesoma 21 supernumera

rioe.
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CARACTERISTICAS GENYRALES

La Trisomfa 21 ocurre con una frecuencia relativanente ele-
vada. Su frecuencia aproximada es de casi 1 por cada 600
nacimientos, de estos productos anormales,sobreviven como indi
viduos malformados, en un 10 %; y , casi en un 90 % son elimi
nados como abortos expontdneos.

Las :malformaciones se encuentran en todos los 8rganos y sis

temas, que se manifiestan como retraso psicomotor, defectos

del primer Arco Branquial, anormalidacdes esqueléticas y cardig
patfas congénitas.

El diagnéstico en el Recien Nacido se establece en base a
numerosos signos como
a) Ausencia del Reflejo de Moro.
b) Hipotonf{a Muscular.
¢) Perfil Pacial aplanado.
d) Aberturas Palpebrales oblfcuas.
e) Pabellones Auriculares displdsicos,
f) Piel de la Nuca redundante,
€) Pliegue de Simio tfpico 6 atfpico en las Palmas.
h) Hiperflexibilidad de las Articulaciones.
i) Pelvis displésica.
3) Displasia de la falange media del 50. dedo de 1la
k) palidéz,

1) Llanto débil,

TIAN0,
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m) Apatfa.
n) Posicibn de las picrnas en abduccibn.

) Manchas de Brushfield en nifios con Iris de color claro.

Los razgos caracter{sticos de la Infancia desaparecen con
edad y se presentan modificaciones como:
a) Cabeza Bracuicefdlica.

b) Inflamaciones crénicas de la Conjuntiva.
¢) Hendidura Palpebral Oblf{cua.

d) Pliegue Epicéntico.

e) Arcos Supraorbitarios prominentes.

f£) Pestafias escasas.

8) Micrognacia Maxilar.

h) Hipoplasia Mandibular,

i) Infecciones Respiratorias frecuentes.

J) Oido externo pequefio con Hélix traslapado,

k) Macroglosia.
1) Microdoncia.

B) Piel tosca y seca.

n) Cuello corto y ancho.

f1) Articulaciones hipertensibles.

o) fendencia a la adiposidad.

p) Mejillas rojas.

Q) Gran distancia entre los dedos 1 y 2 de 1la planta de los
pies,

r)‘Alteraciones en las impresiones dermatoglificas de la =
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eminencia hipotenar, contrairrndiados en el centro de 1ns

palmas y asas cuboidales en las yemas de los dedos.

Radiogridficamente las alteraciones de la pelvis se muestran
en:

a) Ileones anchos.

b) Angulos Cotiloideos pegueiios.

¢) 1squiones ;alargados.

La frecuencia del Sindrome de Down, al nacimiento es seme -

jante en todos los palses, los dos sexos estnan afectados en 1la

misma proporcidn y el peso prozedio del neonato es de 2, 600 g.

Los nifios con Trisomfa 21, son dbfciles, carifiosos, féciles_
de manejar, gustan de 1la misica y aprenden por imitacidn.

Bn los dos primeros aiios de edad, intelzctualmente, el nifnio
aparece bien desarrollado, Ge :@0do que no llama la atencién un
retardo psfquico, estancédndose dicho desarrollo a la edad cde
10 afios.

Los genitales suclen estar poco desarrollados, por lo que =
la aparicién de los caracteres sexuales secundarios, es tardia.

Hematolégicamente, existen anomalfas en los leucocitos, obe-
servi&ndose mayor predisposicibn a la Leucemia en estos pacien-
tes,

En el Sistema lervioso, las alteraciones anatémicas son tan

caracterfsticas como el cuandro clfnicos el peso Cerebral es-

t4 rcducido, los Surcos y Circunvoluciones estin nlterados y -
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la Mielinizacidn es incomplata.

Las mlteruciones se presentan, principalmente, en el Cerebe
lo, Protuberancias, Médulaj Y en menor intensidad, en la Corte
za Cerebral.

Entre las principales causas de mortalidad en cstos nifios,_
se encuentran la Pulmonfa y 1la Bronconeumonia; y las complica-
ciones mds frecucntes en estos pacientes son el Hipotiroidismo

la Cepuera, Coxa =Valga y Cojera.
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CARACTERISTICAS CRANEO-FACIALES

Eg evidente que dentro de un grupo de nizios con Sfndrome de
Down, existen diferencias cuantitativas entre sus facies y tam
bién existe un amplio rango de variaciones individuales como‘-
en los nifios normales.

Esta observacifn descarta la teor{a de Homogeneidad en la _
Trisomfa 21, propuesta por Down; " Aln los padres tienen di-

ficultad para reconocer su propio nifio en un grupo de nifios

mongoles, dentro de una Institucién *,

En el S{ndrome de Down, las apariencias parciales serdn una
manifegtacifn del desorden bAsico, y todos los signos, como en
cualquier otro sf{ndrome, son interdependientes y derivan de -~

una fuente comin,

La influencia del desorden cromosémico sobre la cara,

expre
sar4 une mayor o menor extensibn de sf mismo en casos particu-
lares,

CRANEO:

Dentro de la forma del crfineo, la anomalfa que se presenta_
es la Deformacidn Simétrica denominada Acrocefalia, gue consig
te en.frente oldmpica y occipucio aplanado.

En cuanto a volumen se refiere, en el S{ndrome de Down, el_
tamafio del créneo es menor, denominfndose a esta anonzlfa como

Microcefalia.

Y de acuerdo a la dimensién del créneo, se dice que el pa -
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ciente con &${ndrome de Down es Braquicef4lico, es decir, que
posee un crdaneo cuyo didmetro transversal tiende a iguclar o
sobrepasar al didmetro anteroposterior.

El ancho de la cabeza en el Recien Nacido con S{ndrome de

Down, es similar al nifio normal, sin embargo existe una dife

rencia media de 0,6 mm solamente,

La mayor anormalidad es en el crecimiento anteroposterior

del créneo, encontrindose una diferencia de 1 cm menos en el_

S{ndrome de Down, que en pacientes normales de edad comparable
Cozo el crdneo es casi de anchura normal, y la parte cen =

tral de ls cara estd reducida en el tamafio, las partes latera-

les asumen en forma relativa, gran tamafic con la cara infantil
noraal.

-

En un principio se creyb que el Sindrome de Seguin-Down po-
sefa M¥alares promincntes, actunlmente se sabe que estos razgos
son Gnicancnte de 1a Raza Asidtica.

Estudios hechos en crédncos de pacientes con Trisomia 21, dg
mostraron gue la masa de la mandfbula presenta un gbultamiento
laterzl en su unibn con la rama ascendente, dando amplitud a =~
la parte lateral de 1la czra y no al Hueso Nalar.

La rejilla del nifio Down tiene un atultamiento definitivo -
inmediastamente anterior al punto mds prominente y central del_

Tragus , por lo tanto, las mcjillas con redundeadas y se exti-

enden latcralmente en la carde.
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CARA:s

Esta Area cutd contenidns

Por arriba: por una linea horizontnl que une al Ganto Lote-
ral Ixterno, y

Lateralacnte: por una linea que corre desde el Ectecanto, ~
haecia abajo, hasta llegar al angulo Externo del Ala de la Na -
rfz, en donde desciemie hasta alcanzar el borde inferior de 1la
Mandfbula,

Existen dos razgos muy sobresalientes en lu cara duel pncien
te con Trisonfa G: La Planicie y la Pequeifiez.

La planicie es acentuada principalmente por la planicie de_
la narf{z, sin emburgo, ésta caracteristica no ha sido definida
claramente, no obstante, 12 forma de la narfz influye definiti
vamente en la evaluzcibn de la Planicie Facial,

En cuanto al tamano, la cara se considera pequefia comparati
vamente con el tamazfio de la cara de nifios normales.

1) 0J0s:

El razgo mids distintivo de los ojus es el Pliegue Epicénti-
co Externo, yue da la inpresidn de oblicuidaé ascendente a los
ojos y es debido al exceso de piel suprapalpebral en los 4dngu-~
los externos de los ojos.

Este fenbmeno es comun en la gente normal y particdlurmente
en los ancianos, y ocurre cuando la elasticidad de la piel ha_

disminufdo, tumbién es comun encontrarlo en el Indio Americano.




Existen tres clases de Plicgues EpichAnticoun;

a) Supraciliar: Se origina en las cejas y se exticende hne

cia abajo hasta el Saco Lagrimal, 6 més allA de las Ventanas -
Nasales, pero sin alcanzur la Nar{z,
b) Palpebral:

Es la forma més grande y brusca del Epican-

t0, es usualmente bilateral y crece en la piel del PArpado Su-

perior por arriba del Pliegue Tarsal, extendiéndose hasta el -

margen inferior de 1z Orbita, terminando en la piel de la cara

€) Tarsal: Nace siempre en <l pliegue tursal y se pierde_

en la plel del Canto Interno; es un pliegue racial,

El Pliegue Epichntico se une al Pliegue Nasal, el cual co -
rre hacia abajo y lateralmente desde la Comisura Media y co
rresponde a un intersticio facial fijo al hueso, entre el Orbdi

cular de los 0jos y la cabeza angular del Cundrado del Labio -

Superior. Se puede producir una apariencia de estravismo_

interno, cuando el Epicunto se extiende mAs all4 de la Cérnea.
Sin embargo, el Pliegue Epic4ntico no se considera como sig
no patognoménico del Sfndrome de Down en el recién nacido, ya_

que existe un Pliegue Epicéntico en los Neonatos normales, 80=

bretodo en los de raza Asiftica.
Por oira parte, 1a longitud de la Pisura Palpebral en nifios

con S{ndrome de Down, es3 menor en 1.3 mm, que en nifios norma-

les, y es debida a la presencias de un Globo Ocular pequefio y a

la oblicualidad de las Orbitas, que resultan del retardo en el

cerecimiento ascendente de la Bbveda Cranenna,

- 49 -




En cuanto al tamafio de los 0jos,'como se wmenclond anterior-
mente, gon pegueilos.

A cauea de la longitud de los Qjos, la superficialidnd de -
las Orbitas y al aumento en el tejido que se encuentra entre -
las Orbitas y los Ojos, estos &ltimos son prominentes.,

Pinalmente, la distancia entre los ojos estd influenciada -
por la naturaleza de las estructuras vecinas como: el Puente
Nasal, los Pliegues Epicdnticos, el tamafio de los Ojos y por =

el tamajio de 1las QOrejns.

2) NARIZ:

La Narfz resalta desde un 8rea en ln mitad de 1la cara, y es
descrita como un trapecio con un lado corto dirigido hacia el_
Nasion y dos lados largos que se dirigen hacia abajo hasta las
Alas Nasales.

La longitud de 1z Narfz corresponde al Area vertical de la_
cara que estd ocupada por la extensibn de la Narfz desde el

Punto lNasal hasta el Punto Subnasal.

Bn una persona adulta, en ung vista de perfil, la Rafz Na -
sal comienza comfinmente en el Nasion o muy cerca de &éste; en =

el nifio, y particularmente en el Down, la Rafz Nasal empiezca -

por debajo del Nasion.

Sin embargo, no existe diferencia significante entre la lon
gitud nasal del Sf{ndrome de Down con los nifios normales,

Numerosecs estudios sobre la distancin interpupilar y el an-
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cho nasal,

establecen gque la distancia decrece conforme aunen-

ta lu edad, y yue tanto la Distancia Interpupilar como el An -

cho lnsal en los recién nucidos con Sfndrome de Down, son simi

lares a las de los recién nacidos normules, como se obscrva en

la

tabla siguientes

Retrasado Uental
40 mm
Adulto
Sindrome de Down
52 mm
Adulto
Adulto Nommal 54 mn

Tabla que muestra el porcentede de la Distancia Interpupi -

lar en diversos pacientes.

te
%o

de
lo

Notese 1la poce diferencia que exis

en las Distancias Interpupilares del Sindrome de Down Adul-

con la del Adulto Rormal.

E1l tamafio de la Narf{z a nivel de la Apertura Palpebral pue-

inclinarse gradual § adbruptamente, hasta encontrar el Angu-

Interno del Ojo, & bien,

la inclinuacin del pliegue puede -

ser una mezcla de ombas probabilidndes.

visualmente, ya que scri modificada por : la presencia de

Bl ancho de 1la Narf{z en esta rezgién es diffcil de evaluanr -




Pliegues Epiclinticos y por la profundidad y longitud de las
Pisuras Palpebrales.

Se ha definido al Puente Nasal del S{ndrome de Down como:
Plano, Hundido, Deprimido 6 en forma de Silla de Montar; esta_
caracteristica del Puente Nasal varfia con la edad, encontréndp
se que después de 108 10 afios de edad, la incidencia de Puente

Nasal *"Plano", decrece desde el 90 hasta el 50 %, de los ni -

fios afectados, Sin embargo, el Ancho Nasal en la regibn _

del Endocanto, es similar al de los nifios normales.

La explicacién anatf8mica a este defecto, c¢s que la Base del
Crédneo es pequeila y corta como resultado de un Ocecipucio Plano
lo cual conduce hacia una depresibn de la para. predominante~
mente en la Regién Nasal, con la consecuente disminucibn de la

capacidad de las Ventanas Nasales y una mayor oblicuidad de
las Orbitas Oculares.

Generalnente, la mayorfa de los pacientes con este Sinarome
presentan una Narfz Pequefia, debido a la escasa distancia que_

existe entre la Rafz y la Punta Nasales.
Taabién se ha descrito una mayor incidencia de Narices "Cor

tas™, "Pequefias® y "Planas™ en los sujetos masculinos afecta -

dos por el Sf{ndrome de Down,

Existen varias caracteri{sticas de las Ventanas Nasales, una

de las mls conlines es la dircccién del Angulo de la Ventansa

Nasale. El grado de anteroversibn de las Ventanas Nasales,

es 1o suficientemente diferente en estos nifios, como para ha -
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cerse evidente en forma visual.

Sin embargo, existen grados intermedios de anteroversidn

que comparsdos con las desviaciones estandar en l¢s nifios nor=-

males, indican que existe un li{mite poco excedido en los nifios

con Trisomfa 21,

La abertura de las Ventanas Nasales se dirige hacia arriba_

y es debida al crecimiento deficiente del Carfilago del Ala

Nasal, causado por la hipoplasia del hueso y cartflago Nasales.

Tabla que muestra el grado de abertura de las Ventanas
Nasales en el individuo Normal y en el Sfndrome de Down,

Normal s{ndrome Margen Diferen
de Down de error cia
Angulo de la | 4, g0 45.9° 2.8°¢ 11.3°
Ventana Nasal | ~

A) Individuo Normal.
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3) ORBJAS:

Exiute una variedad de comentarios acercn de la forua de la
Oreja, la cual es descrita como: Convolutada, de Mono, de Po-
8a Escafoidea amplia y aplanada, Tragus aplanado, Antehélix no
dividido, ausente, &, ocasionalmente prominente.

La diferencin media en el largo de la Oreja del nifio Down,_
es de mAs de 8 mm, deuwostrando que ésta es de menor tamalfio que
la norual. Esta diferencia en el tamafio de la Oreja, se -
explica en forma general, cowo un reflejo de la Displasia en
el Cartflago, que involucra al Cartflago Nasal y probablementie
a la Limina Tarcal del P4Arpado.

La Oreja del neonato con Sindrome de Down posce una loagi -

tud y un ancho casi iguales, dando la apariencia de un cuadra-
do perfecto,

Diferencia en el tamalo de 1la Oreja de un Sujeto Normal

¥ la de un Sujeto afectudo con Sindrocme de Down,

A) HORIGAL B) SINWDROME DE DbOwX

En los pacientcs afectndos por este 3Indrose, el Hélix Su-

perior, corre horizontulmente dcsde su acceso fncial, gira_
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verticanlmente hacia abajo formando un “mgulo recto, el segmen—

to inferior del Hélix hace una curva que se une al Lébulo.

El traslupe es una de las caracteristicas mAs frecuentes
del H&lix, el cual prescenta un traslape exagerado, particular-

mente, ¢n su parte supcrior,

N~

Pigura que muestra el aspecto del Oido Externo de un pacien-

te con Sindrome de Down. Obsérvene el traslape acentun

do en la parte superior del Hélix,

Otro razgo caracterfstico en estos pucientes, es unn pro-
minenciu del Pabellbn Auricular, que siempre caotA confinnda hae
ciu la parte superior, mientras yue 1las orejnas prominentes en
la pobluciédn normal, muestran dicha prominencia del Pabellén en

su totalidad.,

Esta caracter{stica en las orcjis, se presenta raramente en_

los nifios recién nacidos con S{ndrome de Down, 1o que demuestrn

que lu prominencia de la orejn en este tipo de pncientes, depen

de de lua edad y es vista més comunmente en los varones,




El Lébulo de 1la oreja del paciente Down, es pequefio, 6 in
cluso, puede estar ausente, y se le ha clasificado dentro de
variogs tipos depenaiendo de su formaz de unibn,

Los LObulos unidos son mAs comines en las mujeres gue en

los hombres, y esta diferencia sexual es adn mAs marcada en

los pacientes con Trisomia 21.

4) PERFIL FACIAL:

El Angulo Facial introducido por Camper, mide el planoc de
la cara como una expresién de la prominencia de la Prente al
Mentbn, Este es construfdo por el trazo de una linea que_
va desde el Meato Auditivo Externo a través del Punto Subnasal
Y es intersectada por la linea que une al Punto més prominente
de la Frente con el Punto més prominente del Mentén, y el én -
gulo resultante es el Angulo PFacial.

El pronedio del Angulo Facial es un 5 % mAs pegquefio en el -
Sindrome de Seguine«Down, lo cual sugiere un mentén prominente_
6 una frente deprimida.

Mediante estudios detallados del Angulo Facial de estos in-
dividuos, se llegd & la conclusibn de que la frente sufre un
aplanagmiento, haciéndola poco prominente. También se ob -
servd que dicho aplanamiento es proporcional al acortamiento _

de 1a Base del Créneo, lo que hace suponer une Braquicefalia

definitiva y patognombnica de la Trisomfa de Down.
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5) ANGULO MAXILAR:

Este 4ngulo es independiente del Angulo Facial y expresa el
grado de Convexidad o Concavidad del Perfil Facial.
Los 4nguios encontrados en los casos de nifios afectados con

Sfindrome de Down, fueron mayores de 180 ° s segun Michel y Co-

laboradores; sugiriendo que sus perfiles son planos en compara

cién con los nifios normales y esclareciendo yue 1la impresibn -

de aplanamiento de la cara es acentuada por el aplanamiento y_
el ancho de la Narfz.

Otro factor involucrado, eontre la diferencia del Angulo Ma-

xilar y el Angulo Pacial, es la {ntima relacibn que guardan 1la

Prente y el Mentbn, denozminada Infradesarrollo Maxilar, con lo

cual se comprueba que el Maxilar es hipoplésico en estos pa
cientes,
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CARACTERISTICAS BUCODENTALES

Las anomalfas bucodentales en los individuos afectados con_
este Sindrome, se inician con una conformacién anbmala del -
Crinec y de la Cara, causada por la fetalizacibén del Créneoc en
sk totalidad, dando como resultado la formacidn de Senos Maxie-
lares hipoplédsicos, Pontanela Aaterior abierta y de cierre tar
dfo0, y desarrollo deficiente de los Huesos Propios de la Nariz

¥ de los Senos Eafenoidales y Prontales.

La displasia de los Senos Esfenoidales produce la disminu -
¢ifn en el desarrollo de los Huesos Malares y el de los Maxila
res.

1) BOCA:

Los comentariocs mds frecuentes han sido sobre el tamafio pe-

quefio de la Boca, la frecuencia con que é&sta permanece abierta

y al fisuramiento de los Labios,

Una observacibn jnteresante es el cambio en la expresifén fa

cial durante el llanto de uno de estos nifios: los labios =

estdn abolsados y son evertidos y, posteriormente, el Labio In
ferior es protufdo.

Esto se explica por el Prognatismo aparente, debido al desa
rrollo deficiente del Maxilar y al crecimiento intacto de 1la _

Mand{bula,

La abertura casi constante de la bocn, es frecuente en ni =«

fios menores de 7 afios, y por lo gencrul, es ntenuada postcrior
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mente en 1os pacientes adultos con este Sindrome,
La pequeilez de la Cavidad Bucal explica la proyeccibn de 1la
Lengua hacia el exterior, sefialando una Macroglosia aparente.
Esta disminucibn en el tamario de la Cavidad Oral es conse =
cuencia de una Hipogenesia del Piso Medio del Créneo.

La pared posterior de la Cavidad Oral, presenta frecuente -

mente una dismorfosis notoria, en particular, los Pilares y el

Velo del Paladar, que estfn colocados de forma asimétrica y =

algunas veces, presentan las distrofias de las Posas Nasales,_

asf como l1la insuficiencia respiratoria crénica de lns Vias Su=-
periores,

2) MAXILAR:

Los maxilares son angostos y demasiado cortos, la B6veda Pa
latina es casi gsiempre ojival y profundsa.

Este 5izno se encuentra con mucha frecuencia en retrasados
mentales no afectados por el Sfndroue de Down, motivo por el =

cual, no puede considerarse como un signo patognombnico de la_
Trisomia 21,

3) MWANDIBULA:
La Nendf{bula es de tamafio sensiblemente normal, pero sobree
sale simplemente por la hipotrofia del Maxilar, impresifn que_

resalta, mds afn, por la Abertura Interincisal, originando més

bien, una Proalveoclia que un Prognatismo Real.

Por 10 gue respecta a la evolucidn de 1a Articulacidn Tempo
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romandibuluar, parece agravarse al aumen:ér la edad del pacien-
te.

Conforme disminuye la Abertura Interincisal, la Mandfbula -
Crece para compensar esta disminucién, conduciendo a un Progna
tismo cada vez wayor.

En res@men, el crecimiento de la Mand{bula aumenta con la

edad del paciente, y en el adulto es correcto hablar de un

Prognatismo .

4) LABIOS:

Entre los razgos més caracter{sticos en los labios del pa

ciente Down, es el fisuramiento y resequedad de la Mucosa de
los Labios.

£stos Be encuentran surcados por fisuras irradiadas, que -
son producidas por una Sialorrea constante, favorecida por la_

hipotonfa del Labio Inferior.

El paso constante del Plufdo Salival, irrita la MKucosa la -
bial, provocando resequedad de la misma, d4ndole un aspecto de
" despellejamiento ", que ripidamcnte se convierte €n pequefias

Zisuras,

La flaccidez del Labio Inferior, en un grado méAximo, con =~

vierte a estos pacientes en Respiradores Bucales, con las con-

secuentes lesiones traumiticas en los Tejidos Duros y Blandos_

de la Cavidad Oral,
5) LENGUA:

La Lengua Escrotal es considerada como un signo patognomédni
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co de la Trisom{a 21.

Es considerada como una lesibn adquirida que guarda relacién
con una succibn constante, muy caracteristica en estos pncien -
tes, y con una sensibilidad especial de la Mucosa.

La Lengua Fisurada 6 Escrotal, es un transtorno congénito, -~
que se desarrolla a partir de los 4 afios de edad y que se inten
sifica hasta el final del crecimiento corporal, independiente -
mente de las influencias ambientales o de los factores exbgenos

Es frecuente observar, sobre 1a'Superficie Lingual la forma-
cibn de surcos durante la pubertad de estos sujetos.

La Lengua se encuentra surcada por pequeilas ranuras longitu-
dinales o transversales que dan la impresibdn de introducirse en
la Mucosa Lingual 8 en 1a Capaza iuscular de &ste 6rgano.

Se considera que los pliegues se deben a la hipertrofia de
las Papilas que se manifiestan del primer a. cuarto afio de vida
y se acentfan con la edad.

En cuanto al tanafio de 1la Lengua, se ha visto que &sta es de
tamafio normal y no de grandes dimensiones como se crefu en un =
principio.

Actunlmente, se acepta el concepto de que 1la lengua es protu
{da de la Cavidad Oral, mis bien, por 1la pequefiez de ésta que -
por una Macroglosia.

6) PARODOKTO:

No se presentan lesiones particulares, sin embargo, es muy -

frecuente encontrar Hipertrofias uingivel, asoclada a lesi ones
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cono }a Estomutitie, y especialmente, a la Piorrea Alveolo-Den
taria.

Los tejidos Gingivales estln inflamados crbnicamente en los
nifios pequeflos, y es comun la Enfermednd Parodontal en los pa-
cientes mayores afectados por éste Sfndrome.

En las Denticiones Primaria, Nixta y Permanente,

8€ encuens

tra la formacién de Bolsas Parodontales (por lo menos en la -

regifén anterior), con la consecuente pérdida prematura de los
dientes wds afectados, en este caso, de los Incisivos Centra -
les sSuperiores e Inferiores, observidndose radiogrificamente, -
pérdida de hueso, sobre todo en la regifn de los Dientes Ante-~
riores, tanto del Maxilar como de la Mand{bula.

Entre loa factores que contribuyen a la incidencia de 1la -

Enfermedad Parodontal, en estos pacientes, sons

- La ausencia de estimulacidn funcional, provocada por una_
masticacién deficiente, a la falta de coordinacién muscular en
la Boca, labios y Paringe, y, 2 una Maloclusién severa.

- Higiene Bucal deficiente.

7) SALIVAs

Es viscosa, abundante y de Ph altamente alcalino,

8).DIENTESx

Las anomalfas dentarias son muy variables y numerosns en eg
te tipo de individuos.

En la Denticién permanente se encuentran con rayor frecuens-

cin, lo retencidn de segundos y terceros nolures, g caursy de -




la faltn de fuerza suficiente para hacer erupeidn.

Sn la Denticidbdn mixta, se han encontrado dientes anccesorios

en la Arcada Superior y en pacientes de sexo masculino.
Los dientes, también, presentun variaciones en el volumen =

como: la Unisodoncia, Macrodoncia y Microdoncia, esta desi-

sualdad dentaria es un reflejo de madurez incompleta en estos_
sujetos.

Las modificaciones en el tamafio de los dientes es menor en_
la Denticibn temporal, la Microdoncia se encuentra con Espa

cios Interdentales anormalwente grandes.

Los dientes més afectados son los Incisivos Centrales Supe-
riores, log cuales presentan disminucidn en el tamaiio y pueden
llegar a ser mds pequeiios que sus antagonistas,

La Macrodoncia, relativa, de los Incisivos Centrales Infe -
riores, es aconpaiiada de malposiciones y tienden a divergir en

forma de "Vy",

Respecto a la forma, se encuentran numerosus irrcgularida -

des, como el encontrar Diastemas asociados a dientes en forma_
de clavija, (sobretodo en los Incisivos Centrales Inferiores),

dientes alineados en el Arco Dental y otros en forma de punta.

Estas irregularidudes morfolégicas, generalmente, son traue

miticas, ya que en los dientes se observa Hipuplasia Adamantie-
na, lo que da una fragilidad particular a la Corona, sobrevini

endo las fracturas por traumatismos minimos y la pérdida prema
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tura de los dientes.

En cuanto a la Erupcibn, esta comienza una vez que la corg
ne ha terminado de formarse y concluye cuando el diente hace_
Oclusifn con su antagonista.

Bste proceso va relacionado {ntimamente con el crecimiento
de los Maxilares y de todo el organismo, y consiste en la per
foracién de la Mucosa Alveolar por parte de la corona.

Hay cientos de factores que influyen en la Erupcidn como:

1) El creoimuiento del Hueso Alveolar .

2) El mlargamiento de la Rafz.

3) El crecimiento de la Dentira.

4) La fuerza ejercida por los Tejidos Vasculares en torno,

8 debajo de la Ralz .

5) El mlargamicnto de la Pulpa que lleva al diente a su
Qclusibn, etc.

En el Sfndrome de Down, una de las caracteristicas més fre
cuentes 68 la Erupcidn tardada.

Los dientes temporazles pueden hacer erupcién hasta los 2 _
afios de edad, quedando la Denticibn completa a los 4 8 5 afios.

También la secuencia de Erupcidén es anémala, existiendo ca

808 de nifios con Trisomfa 21, de 14 & 15 mfios, que adn poseen
dientes temporales,

9) SUSCEPTIBILIDAD A LAS CARIES;

Las caries en estos individuos, no son especialmente fre -




cuentes, a pesar del poco espesor del Esmalte y de lns irregu—
laridades en la Superficie Denturia que facilita la scumulaciébn
de Placa Dento-Bacteriana, Materia Alba y Sarro. .

La vaja incidencia cariosa es explicada por 1la baja ingesta_
de Carbohidratos, al Ph de la Saliva altamente alcalino y al re
tardo en la Erupcién de ambas Denticiones.

10) OCLUSION:

Generalmente, se observa una Maloclusifn del tipo de Clase__
I11 de Angle, con Mordida Cruzada uni 6 bilateral.

Esta Mesioclusibn puede acompafiarse de Sobremordida Anterior
total 6 parcial, 6 vien, presentar Mordida Anterior Borde a Bor
de, es decir, cue no significa que en todos los casos de Sindro
me de Down, aparezca invarieblemente la Sobremordida Anterior.

Se han descrito casos de personas afectadas por é&ste S{ndro-
ze, que mostraron tener Clase I de Angle en %? porcentaje de «

8.3 4 y de Clase Il de Angle en un porcentaje de 1l %.
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MATERIAL Y METODO

Se llevd a cabo un estudic comparativo de 1os caracteres -
morfoldgicos de los dientes y tejidos blandos, as{ como del -
tipo de oclusidn de acuerdo con la clasificacién de Angle, y_
la susceptibilidad a las lesiones cariosas, en pacientes in -
fantiles con diagnéstico clinico de Sindrome de Down, pertene
cientes al Inetituto " John Langdon Down ", A.C.

Para tal fin, se elabordé una ficha dental especial, en la__
cual se anotaron los eiguientes datos;

1) Edad
2) sexo

3) Denticién

4) Erupcibn

5) Morfologfa dentaria

6) libmero de dientes cariados

7) Tipo de Oclusibn

8) Malposicién dentaria
. 9) Porma del paladar

10) Tejidoe blandos

11) Tipo de saliva

12) HAbitos bucales

13) Higiene oral

Se aplicd esta ficha dental @ un grupo de nifos de amnbos
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sexos (6 del sexo mazculino y 4 del sexo femenino), cuyas

edades fluctuaron entre los 6 y los 11 afios.

RESULTADOS

Una vez claborandas las fichas dentales, se obtuvicron los -
siguientes resultadoss

1) Denticién: Tomando en cuenta las cdades de 1los paci-

entes, se encontrb que el 90 % de los cesos presentaron denti-
cidn nixta y s6lo un 10 ¢ tuvo denticidn primaria.

2) Erupcibn: El retardo en la erupcifén estuvo presente_

en el B0 X de los casos y 85lo un 20 ¢ tuvo erupcibn normal.
Siendo notoria la erupcién retardada de algunos dientes, en
eppecial los Incisivos Centrales Superiocres e Inferiores, Inci
sivos Laterales Superiores e Inferiores, Caninos Superiores e
Inferiores y los Primeros lMolares Permanentes Superiores e In-

feriores, con el siguiente porcentaje:

12.5 %

i 1 12,5 %
2 50 @ 2 37.5 %
3 25 % 3 2% %
6 2% % 6 25 %
1 37.5 % 1 25 %
2 2% % 2 12,5 %
3 25 % 3 2% %
3 12,5 % 6 12,5 #




3) Morfologia: En cuanto a la forma, se encontraron

alteraciones en la corona dentaria, como la presencia de dien
tes cénicos o en forma de “clavija®
40 x.

y en un porcentaje del -

Los dientes mds afectados por esta malformacibn co-
ronaria fueron:

B i 100 % . B 100 %

c 100 % c 75 %
Otra alteracifn en la corona, es la abrasidn de las clspi-
des de los dientes posteriores de la primera denticién, 1n cu

al se encontrd en un porcentaje del 4C 4%,

4) Nbmero de dientes cariados: Por lo que se refiere =
al nlmero de curies, se obtuve una incidencia del BO #, loas -
dientes mfs afectados fueron los posteriores,

$) Tipo de Oclusibn: De 108 diferentes tipos de oclu =

#ién de la clasificacién de Angle, se cobservaron:

Clase I 30 % y Clase 111 70 %

De las cuales se obtuvieron loe siguientes porcentajes:

Mordida Cruzada Anterior 60 %
Mordida Cruzada Posterior Izquierda 20 %
Mordida Cruznda Posterior Derecha 10 £
Mordida Abierta 10 £
6) Malposicibn Dentaria: Es notable el alto {indice de_

malposiciones dentarias en estos nnucientes.
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Lot

Los dientes afectados fueron Snicanente los dientes ante

Tiores tunto superiores como inferiores,

90 %.

con un porcentaje del

Dentro de ecste porcentaje se encontraron los siguien
tes resultados:

1 77 % 1 77 % B 44 % B 33 %
3 11 % c 22 % c 1'%

44 % 1 sa 4 B | 24 B 1 %

22 % 2 33 % c 3% % c 33 %

También es notoria la incidencis de malposicién en los Inci

sivos Centrales Superiores e Inferiores, que se presentan en =-

posiciln de " Vv " , siguiendo la direccién de sus ejes axia -

les, con el siguiente porcentaje:

Incisivos Centrales Superiores 33 %
Incisivos Centrales Inferiores 44 %
7) Forma del Paladar: Se observ® paladar en forma 0ji =

val en el 90 % de los casos, de los cuales el 77,7 % correspon
dié al paladar profundo y un 22.2 % a paladar poco profundo,

Solamente un 10 %4 presentd paladar nornal o de forma “No =
0jival ».

8) Tejidos Blandos:
a) Lenjua: Los datos obtenidos acerca de la lengua, -

muestran un porcentaje alto en la incidencin de lengua fisurae
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da, 1la cual fue observada en un 90 % de los pacientes examina-
dos. En cuanto a tamafio, un 60 % moatré grandes dimensio -
nes en la lengua y el resto presentd dimensiones normales.

b) Labios: Los labios resecos y fisurados se presentaron

en el BO % de los pacientes revisados.
¢) Parodonto: El parodonto y el tejido gingival, se en-
contraron en estado patoldgico en un porcentaje del 100 %.
En todos los casos estuvo presente la Gingivitis Crénica.
4) Prenillos: Tanto la mucoea de los carrillos como la_

de los frenillos, se encontraron sin datos patolégicos.

9) Tipo de Saliva: Los pacientes examinados mostraron =
secresién de saliva de tipo seroso en un 100 %, sin embargo, -
no se determind el grado de alcalinidad o acidéz de la misma.

10) HAbitos Bucales: Dentro de los hAbitos bucales més -
sobresalientes en eatos pacientes se encuentran los hibitos -
linguales, de los cuales destaca la protrusibn de la lenguas, -
encontrindose este hddbito con una frecuencia del 90 % de 1lcs -
casos. También se encontrd que el 100 % de los nifice estu-

diados tienen el hAbito de 1la respiracién bucal.

11) Higiene Bucals La mayor parte de los pacientees exami-
nados tuvieron una higiene oral regular (70 %) y el resto

presentaron falta de este hdbito,
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DISCUSION

Como puede observarse en la giguiente Tabla, no existe rela
cidn alguna entre las caracterfsticas que presentan los teji -

dos blandos de estos pacientes, manteniéndose independientes -
unos de otros.

Tabla 1l.-

CASO PALADAR ZNGUA LABIOS TEJIDO GINGIVAL

] 1 Ojival Pisurada | Pisurados Gingivitis

2 " No Pisurada S.D.P. "

3 " Pisurada | ?isurados "

‘ L] ] " L]

5 " L] " L]

6 " L] L] "

7 L] " " "

8 ¥ormal . Resecoa "

9 0jival " Pisurados n
10 " " n "

Llas lesiones en lengua, enc{a y labios, se consideran como_
afecciones adquiridas, ya que la nayor parte de los pacientes_
con S{ndrome de Down son Respiradores Bucales.

De acuerdo a los datos obtenidos en la Tadbla 2, el 20 4 de

los pacientes exaninados que presentarcn Oclusién neutra, po =
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secnh también dientes en forma normal ¥y un 20 % present6 Erup-
cibn normal aunada a una Morfologfa coronaria normal.
CASO FORNMA DE ERUP No. DE MALPOSICION OCLUSIOR
LOS DIENTES | CioN CARIES | DENTARIA
1 Cénica ‘Tard{a 1 Presente Clase 11I*
MCA y MCPE
2 " " 8 " Clase III
KCA
3 Normal " 8 " Clase TIX
MA
4 Cénica " 8 " Clase I
¥a y MCA
S Normal " Ninguna " Clage I
KA
6 " Normal 4 " Clase IXY
MCA y MCPD
v " " 6 " Clase 131!
MCA y MCPI
8 " Tard{a 5 " Clase IIXI
YA y MCA
9 Cénica " Ninguna Ausente Clase IIX
UuCA Y MCPl
10 Nornmal " 13 Presente Clase I
¥CPB y MA
+ MA - llordida Abierta
CA = Mordida Cruzada Anterior
NCPlI = Mordida Cruzada Posterior Izquierda
KCPD = llordida Cruz:da Fosterior Derecha
MCFB = Yordida Cruzada Posterior Bilanteral
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Asf mismo, no existe relacidn entre la erupcién tardfa y el
nimero de c¢aries, ya gue se supone gue el retardo en la exfoli

acidn dentaria mantiene a la corona, protegida por 1~ encfa, -

menos expuesta a la accifdn metabSlica de los microorganismos =
de la flora normal de la cavidad oral.

Es probable que los nifios menos propensos a sufrir caries -
estén afectzdos por Translocaciones, las cuales afectan el con
trol del Ph fisiolégico, lo que conduce a un Ph alcalino que -~
hace a los nifios menos susceptibles a los procesos cariosos, -
aunque favorece los padecimientos parodontales, vistos con mu-

cha frecuencia en estos pacientes., 5in embargo, todos los_

nifios tuvieron la saliva con la suficiente fluidés para favore
cer la gutoclisis bucal, 10 cual puede explicar en parte, la =
poca incidencia cariosa a pesar de que su técnica de cepillado
sea deficiente y su frecuencia muy inconstante.

Al parecer no estin relacionados el estado de la superficie
lingual con las dimensiones de &ste Organo, o al menos no es =
tén determinacdas genéticamente estas dos caracterfsticas de la
lengua, como se muestra en la Tablag 3.

143 bien parece ser que la dimensibn lingual guarda estre

cha relacién con el tamafio de 1a cavidad oral siendo é&sta de

dimensiones menores que 1as normales debidoc a la hipogenesia

de los tejidos curos de cara y créneo, especialmente de los -~

huesos maxilares, considerindose corio unn cnusa del defecto en
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el crecimieato y desarrollo sométicos, mé&s que un defecto de -

{ndole genética.

Tabla 3.- Caracter{sticas Linguales:

CASO EDO. SUPERFICIZ LIWGUAL TAMATO LINGUAL
1 Bisurada Normal
2 No Fisurada Pequefia
3 Pisurada Grande
4 ] "

5 n "

6 n Pequefla
7 L] n

8 " Grande
9 L ]

10 1] 1]

En la siguiente Tadbla, puede observarse que la forma del =
paladar coincide con la profundidad en el 70 % de 108 casos, -
los cuales muestran paladaree ojivales y profundos,

Esta concordancia sc puede explicar de lao sigulente nnanera:
los huesos maxilgres fcrman al paladar duro en su totalidad y_
que en el paciente con Sfndrome de Down, son estos huescs hipo

plésicos y, que por ende, su crecimiento repecrcute en el desa-

rrollo del paladur 6seo, que se =magnifest4rd en diferentes gra-
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dos de prorfundidad, afectando de igual manera 1n morfologia

del cielo de la cavidad oral, disponiéndose las Apbfisis Pala-

tinas en forma de " V " invertida, sobresalicndo a nivel del_

Rafé liedio, 1la Espina Nasal Posterior, pudiéndose observar in-
clugo, la concavidud formada por las Harinas, dando el aspecto

caracter{stico de ojal, al paladar duro de estos pacientes.

Tabla 4.- Caracter{sticas del Palsdar:

CASO FORMA PALATIHA PROPUNDIDAD
1 Ojival Profundo
2 ] "
3 " Poco Profundo
4 " Profundo
5 " "
[ " "
7 " Poco Profundo
8 Normal "
9 0jival Profundo

10 n n

Bn la Tabla 5, se muestra la relacibn del tapajio de la =

lengue con respecto a la forma y profundidad del paladar, y m

influencia en el habla.




Tabla S.-

CASO TANARO FORMA DEL PROFUNDIDAD DEL HABLA
LINGUAL PALADAR PALADAR
1 Normal Ojival Profundo Con dificulsad
2 Pequeflo " " "
3 Grande " Poco Profundo S5in dificultad
4 " n Profundo "
5 " " 1" "
6 Pequeilo n " Con dificultad
7 " " Poco Profundo Sin dificultad
8 Grande Normal " No Habdla
9 - O3ival Profundo Con dificultad
10 " " " "
L v

El tamafio de la lengua y la forma y profundidad palatinas -

no guardan relacién con ls Ortolalia.

Los problemas en la_

articulacién de las palabras provienen de 10s Centros del Len-

guaje en el Cerebro y probablemente de la deficiencia volumé -

trica de la masa encefdlica provocada por el pobre desarrollo_

de la bdveda craneana.

Haciendo hincapié que las dimensiones del paladar y la len-

gua, as{ como la posicifén que guarda ésta con recpecto n los -~

dientes y paladar, influye marcadamente en la fonacibén, més no

en la emisidédn de las palabras.
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CONCLUSIONES

Es notoris la gran variedad de alteraciones que se manifieg

tan en el organismo de los pncientes con Sindrome de Down, en_

cualesquiera de sus tipos, siendo la cabeza y la caras unas de_
las regiones mds afectadas, cuedando involucrados consecuente-

mente, la cavidad bucal y los tejidos y b6rganocs que la consti-

tuyen. De acuerdo a los resultndos obtenidos, es palpable_

una marcada diferencia bucal entre este tipo "especial" de pa

cientes con los pacientes normales, sin embargo, no fue posi -

ble establecer una serie de diferencias entre los diferentes =

tipos de Sindrome de Down, ya que no c=e contd con la ayuda de_

los andlisis necesarios para determinar el Cariotipo de cada -
uno de logs pacientes estudiados,

Ho obstinte, se tratd cde encontrar un grupo de caraciteristi
cas 0 un razgo determinzdo en cierto ndémero de ninos, pero que
no fuers comin en todos los examinados.

Desafortunadamente, la mayor parte de 1las cuoracter{sticas -
estuvieron presentes en %odos los casos como la forna del panla
dar, las parodontopati{as y 1z lengua y labios fisurados, haci-
endo notar yue estas tres $l%timas caracterfsticas se conside -
ran como lesiones ndquiridas y no de origen genético, por lo -
tanto podr4n estanr o no estar presentes en todos los casos de_
3¢{ndrome de Down, indeperdientemente del tipo de aberracién
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Tabla G.=-

Tabla que muestra la estadfstica general de -
los tipos de Sfn.rome de Down y su frecuencia

AUTOR No. DE TRISOMIA TRANSLOCA- RANSLOCA- OTROS
CASOS 21 CION D/G CION G/G
Benirsche 13 72 1 - -
Grouchy 52 50 - 2 -
llanm 31 29 1 1 -
Hayachi 79 74 3 - 2 Mosai
cos
Makino 64 63 1 - -
Mellman 16 12 2 - 2 Mosai
cos
Palmer 17 17 - - -
Inat.
Prugenese 111 108 3 - -
Robertson 35 31 1 3 -
Sergovin 174 165 S 4 -
Hespital de
Pediatria 66 57 4 2 3 Mosai
(I.Me5.8.) cos
NUWEHEO TOTAL 718 678 21 12 7
PORCENTAUJE 94 % 3.3 % 1.6 4 (1.1 %
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del par 21 que esté afectando al individuo.

21 crecimiento deficiente de 1los huesos de la cnra es dis-
tinguido a simple vista, apreciédndose protrusibén de la mand{-
pula, sin emonryo, este prognatismo es ocasionado por la hippo
genesia de los maxilares que contrasta con el crecimiento nor
mal de la mandfbula y contraricmente es provocado por el cre=-
cimiento normal de los maxilares y el desarrollo excesivo de_
ia mandfbula, tal y como sucede en el prognatismo resl, a pe=
sar de que la mayorfa de los pacientes presentaron liesioclu =

sién (este término no es considerado como un sindnimo de

prognatismo).

3s factible que por la homogeneidazad de los razgos y carac-
terfsticas, todos los pacientes examinados sean trisémicos, -
puesto que éctn es una de las aberraciones del grupo G que se
presenta con mayor frecuencia, como puede observarse en la =
Tabla 6.

Sin embargo, no se descarta la posibdilidad de que existan_
razgos comunes ea todos los tipos de Sindrome de Down, nien -
tras que otras caracter{sticas se manten ;an independientes y
determinen una pequefia, pero muy significativa diferencia en-

tre unas y otras de las alteraciones cromoslmicas del Grupo -
21 - 22,
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