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INTRODUCCION

fl poder tratar a un nifio impedido en la actualidad, -
ya no debe ser tan superficial y realizarlo sin ser realmente ~-
valorado y comprendido en todos sus aspectos como ser humanho que
lo merece y lo reguiere.

El odontdlogo debe s=ar siempre ante estos pacientes lo
m&s humano posible para asi poder encaminar y poder obtener bue~
nos resultados en el tratamiento del nifio impedido.

En tiempos pasados estos pacientes siempre fueron rele
gados en todos los aépectOS pues carecian de atencibn Médico-Den
tal, tal vez por la falta de orientacidn de los padres, o por --
que estos pacientes eran aislados totalmente de la sociedad o -~
por que el odontdlogo carecia de conocimientos y técnicas apropia
das o por que simplemente el odontologo no le daba la importan—-
cia necesaria para poder atender con profundidad y paciencia su-
tratamiento.

Afortunadamente la odontologia, dia con dia 1ogr$ nue-
vos avances en todas, sus especialidades y una de ellas es la --
‘Odontopediatria que ha logrado gue, estos pacientes se les brin-
da un buen tratamiento dental, para poder asi cooperar en algo y
hacer sentir que estos pacientes puedan vivir normalmente y go--
zar de una salud bien controlada que traerd consigo gque estds ni

fios ya no sean rechazados por la sociedad y mucho menos ser re-~



chazados por sus padres,

Brindarles a estos pacientes impedidos toda la atencidn
paciencia conocimientos‘elementales y comprensidn necesaria, es -
lo ma&s minimo que se le puede exigir al odontdlogo.

Asi pues el poder conocer y poder ayudar a estos pacien
tes me llevd ha realizar ésta tesis que basicamente esta enfocada
ha tener conocimientos bésicos para poder tratar adecuadamente -~
a los pacientes impedidos con alteraciones cromosomicas, asi como
su etiologia desarrollo, sintomas clinicos y su adecuado tratamien
to es lo que en poco o mucho guiero contribuir a estas alteracio-
nes cromosomicas, que con el correr del tiempo se han vuelto fre-
cuentes y poco a poco mejor encaminadas hacia un mejor pronbdstico

tanto en su prevencidn como en su tratamiento.

GRACIAS



NINOS IMPEDIDOS EN LA PRACTICA ODONTOLOGICA.

I,~ Embriologfa .- Pecundacibn.

La célula,
El organismo de los mamiferos est& constituido por-
tres elementos distintos, a saber: Las células, la substancia intercelg
‘lar y los liquidos de los tejidos; de estos componentes, la célula es -

sin duda, el m4s frecuente y el m4s caracter{stico.

Diferenciacién y funciones celulares,

El proceso de especialigacidn celular, se denomina
diferenciacién celular; en el se observa que la célula sufre una secuen
cia de modificaciones morfolégicas, quimicas Yy funcionales que tranefor
man una c8lula primitiva indifirenciada, capaz de ejecutar las diversas
funciones celulares de baja eficiencia en una célula diferente de fun--
ciones bfaicas, con la diferencia de que una de estas serf realizada =-

con gran eficiencia,

Durante la diferenciacién las modificaciones morfo-
1l6gicas van acompafiadas de alteraciones quimicas de las células y este
proceso se caracteriza por la sintesis cuantitativa de una o més pro——-
teinas especificas en cada tipo celular. Las princinales funciones ce-
lulares para las cuales encontramos células especializadas en nuestro -

organismo sons



Las siguientes:

Puncién Células especializadas.

Motilidads Células Musculores.

Conducciont Células Nerviosas.

Sintesis y acumulacién de Proteinass C&lulas glandulares del
phncreas. )

Sintesis y acumulacién de Glycoproteinass C&lulas Glandulares Mu-
cosas. )

Sintesis y acumulacién de Esteroidess C&lulas de Algunas Glan

dulas comos Suprarrena-

les, testfculo y ovario.

PTransporie de Iones.— Células del rifidn y conductos de las mismas glén-

dulas salivales.

Digestién de substancias
exirafias al organismo.- Células del sistema histiocitaric y algunos -
glédbulos blancos.

Transformacifn de estimulos
quimicos o fisicos en impul

808 NEerviosos.- C&lulas sensorisles de los érganos de los -

sentidos,

Absorcién de metabolitos.- C&lulas del intestino, del rifion, etc.

Principales componehtes de la (élula.

/
Membrana celular,

Psts cubierta de una capa de l{pidos, recubierta por dos es-
tratos de protefnas; la capa de 1{pidos esif compuesta por dos capas de
molé&cnlasg de fosfolipidos y colesterol, que tiene sus grupos no polares

(Hidrofobos) dirigidos hacia el centro de la membranaj loe grupos pola-
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res (hi(&téfiluzs) que darfan en la superficie externa y estarfan cubier~
P09 por 1las dou capas de cadenas protédicas la menbrana es importante --
para la célula debido a que todo lo que pasa hacia dentro o hacia afue-

ra de ella la cruza.

La mewbrana celular tiene muchas funciones especiales por e~
jemplo forma pequefios canales guevanhacia las c&lulad en el proceso de
pinocitosisi los 1fgquidos pueden fluir dentro des estos canales y desgpuén
constituir una pequeilia vejiga que se separa en el citoplasma o bien la
membrana puede rodenar y encerrar particulas de materiales demasiado -
grzndes pare pasar por difusién o fagocitosisy tambifn las mewbranas -_-.

de laa células contiguas se entrecruzan formando pequetios puentes,

Retfculo sndoplfsmico.

Se presenta bajo la forma des una red de visioulas aplanadas
y redondas asi como tfibulos que frecuentemente se anastomosan enire si.

Se reconoce dos tipos de retfoulo endopldsmicos El reticule
endopléemico granular o rugosc ¥y el retfoculo endoplismico liso.

En el primero las membranas presentian adheridas a su superfi
cie externa partfculas denominadas ridomomas; El segundo no presenta ri
bosomas en su superflicie, sino, que est4 constitufdo por membranas que
por lo generzl se presentan bajo la forma de tdbulos que se anmatomosan

profundamentes tanto el retfculo endoplz;amico granular, como el liso se

intercomunican.



£l retfeculo liso es muy abundante en cflulas gue sintetizan
estercides, en cuanto a su funcién ademAs de participar en la sintesis -
de asteroldes toman parte en los procesos de conjugacién, oxidacién y -
metilacidn, mediante los cuales las cflilas inactivan ciertas hormonas
y neutralizan substancias gque le son nocivas,

El reticulo endoplésmico en s{ es una ultraestructura versé-
til con muchas formas y adaptaciones proporciona tumbién una gran suvey
ficie para 1la realizacidn de actividades gquimicas,localiza sintesis es-

pecificas y sirve como medio de transperte.

Complejo de golgi.

Se denomina también aparato o zpna de golgi. Est® organeleé -
se presenta bajo la forma de un conjunto de vesfculas aplanadas y apila
das cuyas porciones laterales aparecen dilatadas. En la mayoria de las
células se encuebtra localizado en una determinada regién del citoplas-
ma,

El tamafo y desarrollo de esta organela es variable, no sola
mente de una c8lulW a o¥Wa, sino tambien en el ocurso de la actividad ce
lular.

Se atribuye a este aparato una funcién en el prodeso ’de con-
densacifn y revestimiento del producto de secrecibn de la mayoria de ==

las células glandulares,
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Las proteinas sintetizadas en el retficulo endopldsmico granu
lar son transferidas al complejo de golgi, probablemente con el auxilio
de pequefias vesiculas que se desprenden del reticulo endopldsmico, emf-
gren y se funden con las membranac del complejo de golgi, Aquf se agru——
pan y condesan en particulas relativamente grandes y densas que Son re--

vestidas por una nitida membrana forwando los grénulos de secrecidén.

El complejo de golgi se encuentra principalmente en las célu~

las de Becrecidn y esta es su funciérn més importante.

Mitocondrias,

Son partfculas presentesz en todas las células de los mamife--
ros cuya funcién es tranaformar la energfa quimica de los metabolitos —-
presentes en el citoplasma en energia facilmente accesible a la c&lulaj;
Est4 energia se encuentra acumulada en componentes labiles y ricos en -
Iones energéticos, de los cuales el principal es el A.T.P. (adenosin —
trifosfato) que cede rfpidamente su energifa a la célula cuando est4 la -

- X . s’ .
necesita para su actividad osmética, mecanica electrica, o aquimica.

La mitocondria esti constitufda principalmente por vrotefnas
¥ en segundo lugar por lipidos, existe también una pequefia cantidad de -

(D.N.A.) y de (R.N.A.).

le mitocondrias en el micromcopio eléctrico las muestra como

estructuras huecas rodeadas de una doble membrana lipoprotéica.



De la mitocondria es posible extraer las llamadas particulas
elementales que se desconponen en cuatro grupos de complejos dos de ew--
llos de deshidrogenasas y otros dos llamadoa sistemas de transporte de -

eleptronesn,

Se concidera a las mitocondrias como organelos respiratorios
y estan ausentes en las bacterias y en los organismos unicelulares ana-

erobios,

Lisosomas.

Son organelas particularmente, abundantes en las células don-
de ocurre la digestién citoplésmicas son generalmente esféricos, y se
presentan revestidos por una membrana lipoprotefaca, que separa su conte

nido del citoplasma.

~ =

Las membranas de los lisosomas impiden que ciertas enzimag -~
contenidas en su interior ataquen y digieran el citoplasma; los lisoso~—
mas contienen en su interior una serie de enzimas liticas activas a un -

PH acido,

las enzimas de los lisosoma2s sdn sintetizadas en el reticulo
endoplésmico granular; los lisosomas se aclopan a las vacuwolas formadas

por fagocitosis de substancias extracelulares que se denominan fagosomas.



Tienen f@incibn digestiva, presentan un papel importante en -

la autolisis fisiolégica, desarrolloqumxionarioy en datios celulares.

Memhrana nuclear,

Al microscopio electrénico se presenta como una estructura -
de membrana doble; de hecho lo que se ve en el microscopic 6ptico como
membrana nuclear es principalmente una capa de cromatina que reviste la
superficie interna de esis estructura. Frecuentemenie ze observan ribo-
somas adheridos a la membrana externa y se advierte en ocacdones la con

tinuidad de la membrana nuclear con el reticulo endoplésmico granuloso,

La permeabilidad del nficleo al paso de moléculas es variable
y probablements estl relaciomada con los diferentes tipes de poros; con
algunas excepciones la mayoria de los nucleos es permeable al' paso de

macromolfculas,

Cromatina.

Se presenta bajo la forma de filamentos, granulos o fléculos
de substancia intensamente teriida dispuesta de modo irregular en el in-

terior del nicles y visible al microscopio 6Sptice.

La dimposicién de la cromaiina en el nficleo es frecuentemen-~

te un rasgo caracteristico de un tejideo o tipo celular.



La cromatina est& constituida por filamentos de D.N.A.
enrrollados en forma helicoidal y por proteinas basicas; gracias
a su condensacidn, los cromosomas se hacen visibles durante la--
mitosis.

La cromatina es el mayor depdsito de D.N.A. de la célu
la, conteniendo la mayor parte de la informacidn genética. Es ~-
también al nivel de la cromatina que se realiza la sintesis del-
RNA mensajero, transportador y ribosodmico.

Se admite gue la cromatina sexual es realmente uno de-
los dos cromosomas X existentes en el sexo femenino y que se man
tiene durante la inferfase en disposicidn intensamente condensada
mientras que el otro cromosoma X se descondensa, no siendo por -
lo tanto visible.

En el hombre cuyos cromosomas sexuales son una X y una,
Y el cromosoma X estaria descondensado y por lo tanto, no seria-
visible como cromatina sexual; se da el nombre de ca*iotipo al -

nlmero y tipo de los cromosomas de un individuo.
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CICLO CELULAR,

El termino ciclo celular se usd piimériaménte al estu-
diar células que siguen dividiendose regularmente. como las gque-
crecen en los cultivos donde continuan pasando consecutivamente_
por interfase, mitosis, y asi sucesivamente sin gue ninguna, se-
especialice para funcionar lo cual requerird gque dejara cde divi-
dirse en un ciclo regular: en cultivos celulares en los cuales -
las células del mismo tipo no hacen més que seguirse multiplicap
do continuamente, un paso comple;o a través de interfase y mito-
sis recibe el nombre de ciclo célular; el tiempo gue requiere =~-~
una célula para completar un ciclo celuiar completo se denomina-
tiempo de generacidn.

Después de acabar la mitosis la célula entra en lo que
se denomina la etapa Gj. Cuando las células del .tipo que hemos -
descrito se conservan en cultivo, el tiempo durante el cual las-
células siguen en esta etapa pueden comprobarse bastante facil~-
mente y resulta constante para cada tipo celular.

Transcurrido este tiempo, la célula entra en la etapa-
de duplicacién DNA llamada también etapa S (S=sintesis). Se.necg
sitan unas siete horas para gque todo el DNA de una célula se du~
plique; después de terminar la fase S, La célula entra en la fa-
se Gp gue ocupa en intérvalos relativamente breve antes de empe-

zar la mitosis.
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Aungque el concepto de ciclo celular es importante en--
_bilogia celular general, no hay que pensar que todas las céiulas
corporales atraviesan ciclos celulares, o cualquiera de ellas 1o
hace continuamente con ritmo constante.
El motivo de gue existan tantas diferencias entre las-
células corporales del hombre y las. células en cultivo es gue --—

las células corporales han de especializarse para efectuar las -

diversas funciones, y la especializacidn funcional, en general.
es antagdbnica de la proliferacidn continue.

Cuando una célula madre empieza a diferenciarse deja -
de estar en ciclo. El punto en el cual abandona el ciclo celular
es en la fase, Gy:; por lo tanto la mayor parte de las células ~—-
corporales gue estln especializadas funcionalmente dice se estin

en fase Gj.
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fdcleo,

Por lo regular es en nimero finico, ocupa ordinariamente una
p08icidn central en el citoplasma y estd integrado por la membrana nu—

clear; la armazdn nuclear; el jugoe nficlear y el nficleolo.

£l nlcleo desde el nunto de vista quimico estd constituido -

de substancias albuminoideas gue reciben el nombre de nucleoprotéidos.

El armazén nuclear consiste en una formacidén reticular muy -~

delicada y cuyas mallas estdn ocupadas nor el jugo nuclear.

El armazén nuclear consta de dos paftes diferentes; el arma-—
zén de linina y la armazfn de cromatina; la base de la armazén nuclear
estd constituida por la armazén de linina acromi&tica en cuyos filamentos
o travéculas estf incluide la cromatina ordinariasmente en forma de pe--

quefiisimos granulos o caricsomas,

El nucleolo ea un corpfisculo casi siempre en el centro del -
nicleo y en nfimero finico, esta formado por oxicromatina o S8ea que 68 =

una substanciz gue se tifie con colorantes acidos.

Contienen ante todo acidos rebonucléicos gque dirigen la sin-

tesi{s protética en los ribosomas del retfculo endoplésmico,
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Fecundacién, ./

C&lulas germinativas.

Se concidera que ias células germinativas maduras masculinas
y femeninas son decendientee Zirectos de las células germinativas pri--
mordiales, gue en los embrionesz humanos aparecen hacia la tercera sema-—

na del desarrollo.

En la pared del saco vitelino, cerca del extremo caudal del
embrién, aparecen c8lulas voluminosas con nficleo vesicular y abundante
citoplasma. Estas cBlulas llamadam germinativas primordiales, emigran -
por movimientos amiboides del szco vitelino hacia la gbnadas (gléndulas
gsexuales primitivas) en desarrollo, & las cuales llegan hacia el final

de la cuarta o el comienzo de 1a guinta semana.

Las células germinativazs primordiales tiemen efecto de ine—-
duccibén en los tejidos gonddales, gue posteriormente se desarrollan en
direccidn masculina o femeninaj; las cflulas germinativas primordiales -
no mueren, sino por lo contrario, son las antecesoras directas de todas

las c&lulas germinativas,
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Qogénesis,

Cuando las células germinativas primordiales han llegado a -~
las gonadas del producto gené%icamente femenino, se convierten vor dife

ranciacifn en oogonios,

Conciderandose a estos la células germinativas més primitivas
hacia el final del tercer mes, algunos oogonios, experimentan diferencia -
cién convirtiéndose en oocitos primarios; los cuales son mayores e inme
diatamente despubs de formados entran a la fase de la primera divisién

mibtioca.

Durante los meses siguientes, los oogonios aumentan répida——

mente y para el quinte mes, los oogonios aumentan rdpidamente,

Ya para el séptimo mes cuando casi todos los oogonios han de
gaparecido por degeneracidn celular y los ococitos han comenzado a pre~-
sentar miosis cada uno se encuenira rodeado de células epiteliales pla-

nas.

El oocito primario junte con las células epiteliales que lo

rodean constituye el llamado folfculo primario

En la recién nacide los oocitos primariés han terminado ya ~
la fage de la primera divisién mibtica, encontrandose en estado de repg
80 (per{bdo de dictioteno) en la que permanecen hasta lliegar a la madu-

res sexual.



14

No se han obrervido oocitos primarios que terminen la prime-

ra divisién meiética antes de la pubertad.

A los siete meses casi todog low ocogonios =e han itransforma—

do en oocitos primarios que presentan la etapa de¢ paguiteno.

Durante la nifez la mayor parte de los oociioa primarios ex-
perimentan atresia; finicamente en eota etapa loa foliculos primarios se
convienien en folfculos maduroe de graafy ¥ los cocitos primarios termi

nan la primera divisién meibtica.

Se deaconoce gi el perfodo de dictioteno es la famo mfis ade-
ouada para proteger al oocito contra efectos ambisntales gque actfan so-
bre el ovario durante la vida. Coneiderando que la frecuencia de nifios
con anomalf{as cromosbmicas aumenta segfin la edad materna, cabe pregun—
tarss 8i la divisién meiStica muy duradera pudiera tornar al oocito pri

mario susceptible a ser dafado.

Al iniciarse la pubertad algunos folfculosprimarios comien~
zan a madurar con cada ciclo ovérico. El oocito primario (aﬁn en periodo
de dictiotenc) comienza a aumentar de volfimen, y las células epitelia-—

les adyacentes, llamadas ¢8lulas foliculares se tornan cfibicas.

En etapa inicial, las célnlaa foliculares estén en contacto
{ntimo con el ococito, pero pronto Be deposita sobre la superficie del -
mismo una capa de material acelular gue consiste en glucoproteinas; Isa
substancin poco a vnoco aumenia de grosor, le cual forma la zona pelfici-

da.
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Al continuar el desarrollo, las cflulas foliculares presen—
tan prolifierzewbiiyforman una capa celular gruesa alredador del vocito;
Posteriormente, aparecen cavidadss ocupadas oor lfounido entre las célu-
las foliculares y, al fusionarse los espacios se forma el antro folicu-

lar o cavidad del foliculo.

Las c¢8lulas foliculares oue rodean al oocito permanecen {n—
tegras y forman el disco proligero. Alcanzada la madurez, el foliculo -

se llama folfculo de graaf,

En cuanto el foliculo ha madurado, el oocito primarioc sale -

del perfodo de dictioteno y reanuda la primera divisién meiftica.

Al terminar la primera divisibn de maduracidn y antes que el
nlcleo de oocito secundario vuelva al perfodo de reposo, la célula pre-
genta la segunda divisifén de maduracién, E¥n el momento en que el oocite
secundario presenta formacidn de uso, ocurre ovulacién y el oociio es -
expulsado del ovarioj la segunda diviesiln de maduracién llega a su té&r-
mino, 8810 8i el oocito es fecundados de lo contrario la célula degene-

ra 24 horas después de la ovulacién, aproximadamente,

Espermatogénesis,

En 1la quinta semana de vida intrauterina las células germina
tivas entran a la gonads masculina en desarrollo, donde quedan inclina~
das en coordones sexuales primitivos; in el recién nacido los cordones

sexuales son fuertes, macizos y poseen dos itipos de cflulasj Las mayo-
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re«g que estén situadas a lo largo de la membrana basal y poseen niicleo-~
esférico y voluminoso gue presenta uno o varios nucleolos, se Bupone —-

nue estas células son las células germinativas primordiales.

Las c&lulas menores se observan a lo largo de la membrana —-

basal teniendo por nficleo grénulos de cromatina.

Desde hace poco tiempo se comprobd que algunas células ger—
minativagprimordiales mueren en el curso de su desarrollo, iransforman-
dose los dem&s en espermatogonios que posteriormentie originan espermato

zoides.

Bn el desarrollo postnatal los cordones sexuales se tornan -~
hueces y se denbminan conductillos o tubos seminiferos, los espermatoci
108 primarios poseen nficleo esférico con grénulos finos de cromatina, -
estos espermatocitos primarios comienzan la fase muy duradera de la pri
mera divieidn meiStica al igual ocurre con el. Heta divisién se caracte
riza por reduccién en el nfimero de cromosomas; asi pues el, espermatoci
to primario origina dos espermgtocitos secundarioss estos poseen cierta
vide y casi inmediatamenis despuds de formados comienzan con la segunda
fage de maduracidn la ousl va ha originar oblulas denominadas espermfti
des o espermitidas; Aesf{ pues cada espermatooito primario originaré cua-

iro espermftidas que posteriormente se transforman en espermatozoides.
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IT._ DIVISION CELULAR ,

La mayor parte de nuestros tejidos pasa por una cons
tante ronovacioh celular, devido a la continua multiplicacio’n
y muerte colular;la divisio’n celular es observable al microsco~
pio o'pt,ico en ¢l proceso llamado Mitosisi durante el cual la
cdlnla madre se divide en dog, recibicndo cada ¢élula hija una

4
. Z -  *
equidad cromosonica como la célulaque le dio origen,

£sto proceso consiste esencialmente sn la duplicacidn
de 1los cromosomas y su distribucidn a las celulas hijas: se
acordo dar el nombre de interfase a la fase de la célula

durante 81 cual no ocurre la mitosis,

Para.su estudio se acostumbra dividir en etapas a la
mitosis que en realidad son etnpas continuas, pero para su mejor

comprencich se clasifican en : Profase, Metafase,Anafasc,. y

Telofase,



ig

Profase,

Toda célula que se provone dividirse tiene la tendencia a to
mar una forma redondeada; Si el centrosoma no se ha dividido con anteri
oridad-en los doe corplisculos aue integran el diplosoma lo hacen ahora,

en la esfera que rodea al dinlosoma surgen unos radios muy visibles.

El nficleo se hace m4s rico en cromatina poT lo consiguiente

se tifie mfAs fé4cilmente con los colorantes nucleares, los dos grénulos o

componentes del diplosoma se alejan uno del otro conservando cada uno -~

radiacién propia, la membrana nuclear se Glsuelvey desaparece desapare

ciendo también el nucleolo y la armazén de lininaj

El armazén de cromatina se transforma en un filamento delgado al parecer

continuo recibiendo el nombre de ovillo o espirema.

Los dos centrosomas con sus esferas se dirigen cada vez mis-
hacia los polos de la célula; el filamento del ovillo adquiere mayor -—-—
grosor y sus vaeltas se aflojan; en seguida se fragmenta en un nfimero -
determinado de segmentos de igual longitud llamados cromosomas; los cua
les al princivio estin entremezclados con irregularidad. Los cromosomas
cada vez se hacen mAs gruesos y cortos tomando habitualmente la forma,
de una letra "V", permaneciendo en el centro de la célula y agrupados —

s8in orden alguno.



Metafazo. (Figura cariocinética bipolar)

Los cromosomas sin perder su forma de letra "V se agru
pan ordenadamente constituyendo en el plano ecuatorial de la cg
lula una forma estrellada denominada monéster o estrella madre;-
Sus vértices se encuentran orientado hacia el centro, sus ramas-
se dirigen hacia afuera los filamentos de la esfera se dirigen-
hacia la estrella a ponerse en contacto con los extremos de los-
cromosomas.

Esta figura fusiforme recibe el ncmbre de "El huso cen
tral de Herman" se supone que los filamentos efjercen cierta --
atraceidn sobre los cromosomas.

Cada uno delos cromosomas se divide longitudinalmente-
con lo cual se duplica el nfmero de estos inici&ndose ésta divi
sidn en el centro para dirigirse progresivamente hacia los extre
mos.

Fn la metafase algo caracteristico es la desaparicidn-
de la membrana nuclear y el nucléolo.

anafase. (Estadio de di&ster)

Los cromosomas resultantes de la divisidn se separan-~-
uno de otro y emigran hacia los polos celulares en forma tal gque
sus vértices guedan ahora orientados hacia los pblos, con esto~~

la estrella madre ha quedado convertida en dos esatrellas hijas.
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Entre las remes de los cromosomas que ¢ SEPAran Surper ci-
en ol citonlesma unos filamentos cerominsdos fibrns”de uniér, a e~
dida que estzs se van alersonio los cromosomas se dirigen mu. coilae

log polos,

In el centro de cada cromosoma apareéce un diminuto abulta-~
miento denominado corpdsculo intermedio, extos corpd iculos sefinlan ~

el plan de la futura divisidn celular.

Telofase,

Bs la trensformacidn de les estrelles hijas en nicleos hi--
jos, asi como la divisidn de la célula

Una vez instaledas lez estrellas hijos er le proximidad de-—
los nolos comienzan a verificzrse transformeciones de cardcter re—-—
gresive,las estrellgs hi jas se convierten primersmente en ovillos P
denominada a-éata fése: Pase de los ovillos hijos o dispirema, desé
parecen as{ mismo las fibras tractorss asi cowoe las fibres de unidn
finalmente ceda ovillo hijo quers tresformando en un micleo en reno

.

S0.

En la fase de la dispirema condenza tambiédn le divisidn del
Soma delular, la cual se inicir en 1 veriferis y se nroprga al cen

tro,

La mitosis consi:dereds en conjurto ex un procuso enceminado
princivalmente a l# distribucidn de cromatine de la célula ncterno-
de un modo estrictamente equitetivw entre loa dos cédlulrgs hijes nor
dste rordn se considers p loz eromooile como losw nrimcinales worti:

dores .le la herencia.
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Meiosis. [ S I

S Lo oy iu rh1r neeid:s colulor on dr cvnl 52 observe -

’

reduseidn & la Wluﬁd en el nimero de cromozomas, +a ool forew que -

cuenic Se uhe unavcélula ferievina (ov:lo' ¥y uue ctlule masculing ——

(eanermatoz 0148) formen 46 cro-0somis.

Las,céluiaQ.V_rﬂlnntlvnﬂ nrisoruieles experimantsn dos divi
siones esnecisles, lss divisiones te madurecisn o meidticas, norvir
tud de les cuales el almero de CTOmOSO™MS disminuye a la mitnd del-
nimiro norual; la célula hije »osece 23 cromosomzs, esto es, el mime

ro hanloide (Hanloos=tnico).

Inmediatemente antes de comenzar la primera divisidn meidti
ca, las células merminntivas nrimordiales femenine v masculina (oo-
cito nrisuario v espermotocito primario)} duplican el J.N.A. tal co-

mo sucede en la mitosis.

En consecuencia, al comenzar lz divisién, las células po——-
seen el doble de la cantid~d normal de U.N.A., v czda c¢romosoma es -
doble.

La primera divisidn meidtica se denomine "Profzse!, es bas-
tante més dursderaz er conneracidn con la 1e la mitosis v cibe clasi

ficarla en verios estadfos:

Perfodo de leptoteno
?% Periodo de cigoteno
QDRSQ

Perfodo de paguiteno

Periodo de diploteno
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ver{onw de septoieno.

Ios 44 crowmesorss se acorbi-» vor errollamiento y se prescon-
ton on for-t de cordenes ueluandos y unicos, La primers diferencic -

bésica ertre la mitosis y le meiosis se ohgerve er lg serurndas etapa

Perfodo de cigotena.

Los cromosom=s homdlogog, que en la mitosis permenecen nor-—
completo separados, se acercan y comienzan a formar pares; Lz forma
cidn de pzres es exacta y punto por punto excepto pars la combing-—

cidn X-Y en 1o cual este fendmeno no se ha dilucidado cabalmente,

Las regiones del centrdmero de los cromogomes homdlogos no-

presentan apareamiento.

A consecuencisa de la formzcidn de nares el numero de cromo-
somaes Vvisibles es de 233 cada par se llame bivalente, dado gque cada
cromosoun considerado aislademente posee dos cromédtides, el par bi-

.

valente incluye cuatro cromdtides.

Periodo de paquiteno.

Los cromosomas se contraen longitudinzlmente, v adquieren -~
aspecto de cordones mas cortos y gruesos. Hacia el final de ecte ne
riodo se advierte seperscidn longitudinal entre cada miembro del ——
par homélogo. Sin emwrpo los centromeros permanccen intesros ¥y no-
se dividen. Durante la separacidn longitudimal, ocurren una o mas -

roturas transversales en los filamentos cromosdémicos, y hay inter--



cambio de Segaunton Ju crondtides entre iow crovosoran howdlogos,

Perfodo de diploteno.

Los cromosniasns boxdloros intimamente anarezdos, comienzan a
Supzrursc; excewto -n los lu~ares Jde intercambio que siguen, unidos
Je manera nossjers. ba estructura dinloténice tiene en estrs cire——-
cungstaneias aspecto de X, y se llama quiesmz, el quiasms es 1o eX——
nresidn morfoldsica de un fendumeno genédtico llamrdo enrecruzamien—
to o trenslocacidn reciproca normsl, durente el cuel heay intercam—-
bio de tlooues de renes entre cromosomns homdlogos. Mientres tanto,
la separacidén continda hegte 12 eteps de dimcinesia, en:la cual se-
identifican claramente los cromogomas éenrrollados ¥y nercialmente se
paradas. n lametafase 108 dog miembros de cade par se orientan en -
el huso, ¥ en periodos posteriores emigren hacia polos opuestos de—
la célula,

Termincda la primere divisidn meidticay cada célula hija in
cluye un miembro de cada par de cromosomas bivalente, por lo cual -

posce mimero haploide de cromosomas .

Sin embnrro, cada crotpsoma sigue siendo una estructure do-
ble exceoto gn el centrdmero de maners cue ls centidad de D.N,A. en

cadp cédlula hijs e semejente 2 la de 1s célule somdtice normal.



Sesuncn divisidon meidiico,

surente 1l secunde divisidn meidtica los 23-eromosonyss 3@ -
estructura doble- se -dividen por el centrdmero, y cada uns de las oé
lulas hijas, recién formadas recibe 23 crozosomes, bn estas cire——
cunstancias, la cantidad de D.H.A. en las c4lulas neoformedrs es 1a
mted de la gue posee la célula somdfica rormal. Bn consecuerncia,
la finalidad de las dos divisiones meidticzs o de madurseidn es do-
bley a saber: Permitir a los mienbros del per de cromosemes homélo—
gos intercambiar blocues do materiel gendtizs {primers divisidn me-
idtica) y brindar z cada cdluls ~erminrtiva rmimero haploide de cro-
mosomas ¥ la mited te la contidod de 2.N,A. 2ue posee uha célule s0

mitica normal (segunda divisién meidtica).

A causa de las divisiones meidticas, iz célulz germinativa-
primordial femenina {44 crowosomes mas dos cromosomas X orifina cua

tro células hijag, cads une de ellas con 22 cromosomas mes un Cromo

sSOMa ~

Sélo una de estas célules llepard a carnvertirse en oocito -
maduro; Las tres resztantes los cuerpos polrres zZpenes reciben cito-
plasna y presentan degeneracidn posterior, Le 2£41lula serminativa —-
primordial del vardn origine dos células hijus zon 22 autosomes y -

un cromosoms X v dos célulrs hijes con 22 autocaimes v Un Cromosomo-

o
P
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Quulacidh,

En los dias immediatos antcriores a la ovulocidn
1 folfeulo de graf aumenta r'a'pir.lnmentc de vpl\imcnsocurr‘ido lo anterdi_
or, la superficie del ovario comienza a presentar un abultamiento local
cnocuyo vertice aparece una mincha avascwlar llamada Estigma,

A causa del debilitamiento local ds la superficie ovari
cigescapa liquido folicular, por el ostigma que se abre gradualmentc ;
posteriormente al escapar mas l{quido, se libera la tension en ol folil

culo y el oocito rodeado-de las cclulas del disco proligero, sc des
prende y es oxpulsado del ovario, en e¢l momentd en que el oocito con
las celulas del disco proligero se ezpulsa del ovario tenomos la fase
llamada Ovulacidn jentoncss el oocito comienza la segunda divisidn
meidtica,

La ovulacidn ocurre una vez en cada ciclo,aproximdamente
1 dias +4d{a antes de conenzar el siguiente periodo menstrual; -

Al. comenzar,cada cicle ovarico se inician el crecimiento y
1a maduracicn de clerto mimero de folfculos primariosisin embargo
solo uno de ellos llega a la mdurez completa y seexpulsa un oocito,

La rucosa uterina esta lista para recibir al blastocistsj
en casos normales ¢l blastocisto se implanta en el endometrio en las
paredes posterior o inferior del cuerpo del fitero, donde se fija
entre los orificios de las gldndulas endometriales y a vecos en ol

orificio de uno de los conductos glandulares '
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Ocurrida la ovulacién las células foliculares restantes en -
la pared de la cavidad que se abrié se vascularizan y tornan poliédri--
cas; Posteriormente aparece pigmento amarillo y se convierten en células
luteinicas; FEstas células forman el cuerpo liteo o cuerpo amarillo y sg¢
cretan progesterona, Esta hermona, actuando juntamente con los estrdge-
nos elaborados por las c&lulas tecales y el itejido ovArico adyacentie, -

hace que la mucosa uteripa.alcance la fase progestacional o secretoria.

Poco antes de la ovulacidn, las franjas de las trompas de fa
lopio comienzan a cubrir las superficies del ovario y el oviducto mismo
inicia contracciones ri{tmicass. Se considera que el cocito, rodeado por
las células del disco prolfgero, es llevado hacia la trompa por los mo=-
vimientos de vaivén de las franjas y por los movimientos de los c¢ilios
del revestimiento epitelial, Una vez en la trompa el oocito me separa ~

de las c8lulas del disco proligero.

Cuando el oocito se encuentra en la trompa de falopio, es im
pulsado hacia la cavidad del dtero por contracciones de la pared muscu~

lar tubArica.

5i se realiza la fecundacidén del oocito, el cigoto en desa--
rrollo secreta una horména gonadoirdpica que impide la degeneracién del

cusrpo amarillo, el cual sigue creciehdo y forma el cuerpo lateo,



De la gaatacién {gravidico).

Fecundacidn.

"%l fenbmeno por virtud del cual se funcionan los gemetos fe
menino y masculino, ocurre en la regién de la ampolla de la trempll de -

falopio®,

Una vez que el }iauido seminal ha sido depositade en la ca-
vidad vaginal, los espermatozoides avanzan a razén de 6-8 cm/h, gracias
a sus movimientos ondulatorios de propulsibn y fotatorios; quizd en res
pueste a un quimiotropismo posiiive atraviezan el @ervix, cavidad inter

na y ascienden hasta latrompale falopic en unag cuantas horas.

Si lo anterior coincide con el perfodo de receptibilidad ovu
lar, las Fnzimas (hialuronidasa) contenidas en el semen desintegran las
células que forman parte de la corona radiada y adem&s reblandecen la -
zona pelicida del Svulo, favoreciendo con esto la penetiracién del esper

matozoide con el 6vulo.

En cuanto el espermatozoide entra en el ococito, eﬂtvgtermina
su segunda divisién de maduracién y los cromosomas (22 m&s X { se dispo
nen en un nfcleo vesicular llamado pronficleo femenino. El ocoplasma se =
contrae y se advierie el espacio perivitelino entre el cocito y la gona

pelficida.
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Mientras tanto el espermatozoo aumenta de vélimen y forma el

oronicleo masculino, idéntico morfol6gicamente al pronicleo femenino.

La cola se desprende de la cabeza y experimenta degeneracifing
No se ha aclarado el origen de los centrfolos, pero se considera que —

provienen del centrfolo anterior del espermatozoo.

Alites que ocurra la fusidn de log proniicleos masculino y fe-
menino cada uno de ellos dunlica el D.N.,A. inmediatamente después, los
cromosomas se organizan en el huso, y los 23 cromosomas maternos y los
23 cromosomas paternos se hienden logitudialmente por el centrémero. al
igual que ocurre en la divisién mitética normal, Las mitades resultan—-
tes se separan al azar y se desplazan hacie los polos opuestos, lo cual
brinda a cada célula del cigoto el nfmero normal de cromesomas y la can
tidad normal de D.N,A., Cuando los cromosomas se desplazan hacia los po-
los opuestos, aparecen un surco profundo en la superficie de la célula

que gradualmente divide al citoplasma en dos porciones,

Los resultadom principales de la fecundacifn son estos; Res-—
tablecer un niimero diploide de cromosomas y regir el sexo del nuevo ser

humano.,

Cuando el cig#to ha llegado al periodo bicelular, experimen—
ta una serie de divisiones mitéticas}que aumentan rédpidamente el nimero

de células; Estas células, que se tornan més pequeiias con cada divisién
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de segmentacidin, se llaman blastbmeras después de cierto nimero de divi

siones el cigoto guarda semejanza con una mora y se¢ llama mérula.

tonforme progresa la segmentacién, el cigoto desciende por -
la trompa de falopic y aleanzan el verfodo dé 12 a 16 células, consisie
en un grupo de células centrales, lgmasa celular interna, y una capa —
circundante, la mosa celular externa. Aunque en esta etapa de desarro~-
1lo todas las células de la mérula tienen asnecio semejante, fundandose
en estudios de desarrollo; =e ha ocomprobadec gqus la masa celular interna
origina log tejidos del embridn y qus la masa celular externa forma el

trofoblasto, que posteriormente se converiiri en placenta.

Aproximadamente en la etapa en que la mSrula entra en la ca-
vidad del fitero comlienza a introduciwvse lf{quido por la gzona interna pe—
1ficida hacia los espacios intercelulares de la masa yy por ltimo se ~

forma una cwvidad, el blastocele.

Fn esta etapa la zona pelficida desaparece répidamente y el -~

cigoto se llama blastocisto,

Las células de la masa interna en esta fase llamada embrio--
blasto, estin siiuadas en un polo y las de la masa celular externa se -

aplanan y forman la pared epitelial del blast@#cisto.

Cabe mencionar que la penstracidn y la erosién posterior de

las células epiteliales de laz mucoea resulten de enzimas proteoliticas
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producidas por la trofoblasto; sin embargo, la mucosa uterina facilita
la accibn trofoblAstica del blastocisto, de menera que la implantacién-

es resultado de la accién mutua.

Para el final de la primera semana de desarrollo , el cigoto
humano ha pasado por, las etapas de mérula y blastocisto y ha comenzado

la nidacifn en la mucosa uterina.

Al ocurrir la nidacién la mucosa del itero se encuentra en -
fase sacretoria oprogestacionala cual depende de la accién de la pro-
gesterona, hormona elaborada por el cuerpo amarillo, Las primeras mani—
feétaciones de accibén de la progesterona se indentifican dos o tres -—
dfas después de la ovulacidn, etapa en la cual las gléndulas y las arte
rias uterinas se hacen tortuosas, al tiempo que =21 estroma se torna su-

culento.

A gausa de estos cambios, se indentifican tres capas: Capa -

compacta superficial, capa esponjosa intermedia y capa basal delgada.

$i el ocoelto es fecundado, las glhndulas del endometrio pre~
sentan actividad secretoria cada vez mayor y vierten hacia los conduc--

tos glandulares sus productos que incluyen mucina y glucégeno,

Las arterias que se distribuyen en las capas esponjosa y com
pacta Be hacen tortuosas y forman un lecho capilar denso ingmediatamente
subyacente al epitelio uterine. El endometrio se tornma muy edematoso, -

experimenta vambio de color (phlido).
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117~ Anomalies Cro:mnsdmicas.

Griciag o 10 2'el#nton vn 1 técenics e cultivo e telidos,
en 1v avturlidaed cuece anvliasrse ol curdro c¢ronosdrico e la cédlu-

Lo nusnns; 23 cultivar células en un medio artificial y rosterior—-

P
i
cl
D
ct
o

‘atarlas con solucidn de colquicingt Per: detener le mitosis-

: £rse, nueden contnrse fhcilwente losg cromosomns.

Le célulda womdiica huiane normsl vosee 46 cromosores cue po
aden orienerse en 23 parce; en ls mujer normal las cromosomns sexua
lez son “ioc cromosomss X3 En el verdn, corresnonden a un cromosomgs-

L,y 2,w. crorosoma Y wucho menor,

Almures anpanlics se relacionaban con autosom=s, vor lo re
Zulaxr con un cromssoma adicionzl; Otrss anomalies cen los cromoso--—
ﬁas sexuales, cererslmente con el cromosona X. Si hay un cromosoma-
zdicioral, ¢ sgnera gque en lu~ar del perygggizggbrado hay {res uni

dndes, se dice que el sujeto ez trisdmico mor el cromosoma dado de-

ndg y el est: .o se llama trisomia.

Se hen comnrobadn nlenamente cuatro trisomiss de esta indo+w
le:

a).- Prisomfa 21

o).~ Trisomia 17-~18

¢).- Trisomia 13-15

d).~ ?risomfz X.

Clasificacidn de anomalias de los cromosomes sexuales:
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sindrome e Klinefolter.
Sindrome e ‘"urncr.

Sindrome ¢ Triple X.

Etiologla de las altersciones cromosémic: s.

Normslmente existen:

44 Autosomas.
2 Beterosomas,
46=Cromosomas,
\
Los cromosomes pueden sufrir alteraciones en el nmero, ta-

mafie, en forma; Todo esto ec detectzdo en el estudio del cariotipe,

Causas conocidas.

l.- Radiaciones Ionizzntes.- Tienen zccidn mutdesern, con to
das sus consecuencisrs; Son radiaciones lentass a grandes dosis de -~

tiempo.

2,- Lo eded fluctuwante entre 40-45 sios tienen aliercciones

cromosémieas, princinslmente en lesmujeres.
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39,» Yirus en senoral.

EP“PIO‘ le la runbeols, mrostuce mutrclones cromosémivasn, --

Sed i o orepnos lmnortante

4) .~ Substancirs quiricas.
Jrores en general L;S.i.'caﬁsaamqtaciones«drgénicas,alcoho-

licmo, efe.

¥n le fese celuler llamede anvfzse se carscterira por dog -

acontecimicnios:

2).~ La recidn del centrdénero de code cromosome se divide -
de maner: que los dos cromdtides de cedo cromosoma ouedan totalmen-—

te sennrsdos,.

b).~ Jesnués que los centrémeros se hen dividido, la mitsd-
de los 92 cromosomas (46) empiexen z desplasarse haciz un polo celn

lar y los otros (46) cromosomas hocie el otro polo.

Entonces puede suceder gue en el momento de la disyuncibn de
los cromosomas, par- dirigirse, a los polos de lza células sucedan --

eiertas snomsldisrs tales como:

a).- Un cromosoma se pueda resacer en el momento de dirigir

se al polo celular.
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b). 0 suceder que un cromosoma se pierda en su trayecto y.

no llegue a su lugar indicadeo.

c).~ 0 suceda gue un cromosoma se dirija a el polo opuesto-

gue no le corresponde.

Y con que suceda una de las causas mencionadas, se altera-
el patr6n genético con sus causas y consecuencias irrever -~

sibles.

Tambi&n puede suceder gue se ohserven anomalias de los cro-
mosomas en cuanto a su tamafio; Por ejemplo: Que un cromosoma
se divida anormalmente y la parte perdida se adhiera a otro-

cromosoma.

0 también puede suceder que el cromosoma se altere en cuanto

a su posicidn indicada.

¢ tambif&n puede suceder que el cromosoma se adhiera en algﬁn
costado de la cé&lula, en lugar de dirigirse a los polos celu-

lares indicados, etc.
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Anomalias nds frecuentes.

l.~ Trisomia 21~ Sindrome de Nown

Fs una slterccidn en el cromosoma 21; se advierte en l& ma-
yor perte de les cédlulas somdticms de pacientes de sindrome de Dovn
(reterdados mentales monsoloides). Bs uno de los sindromes de mal—-
formacidrn mfs f4cilmente reconocicles, y tiene une frecuencies de #-

proximadamente une de cada §oo recién nacidos.

burente la meiosis los miembros de los pares cromosémicos -
se separan, de maneras que la céluls hije recibe la miterd de los cro
mosomas que presenta la célula madre. Si, en lugar de separirse los
miembros del par, se desnlazan hacia la mismes célule (faltes de dis-
yuncién), la célula poseerd 24 cromosomzs en luear de los 23 norma-

les,

En la fecundacidén, se anaden 23 cromosomzs al gameto anor—-
mel, de lo cual resultan 47 cromosomes, tres de ellos idénticos (~-
trisomia) dado que la frecuenciz del sindrome de Down aumente semin
la edad materna, se considera que la falta de disyuncidn ocurre du-

rante la oogénesis y no durante ls espermetogénesis.

En algunos casos raros de sindrome de Dovwn el cromoroma 21~
adicional mo es libre sino estd unido a otro cromosoma nor lo resu-—
lar de los eruvos 13-15; 21-22; #1lo resulta de un fendnero llamedo
traslocacién;las células tienen 46 cro mwsomas, nero uno de clios es
excesivamente volumimoso, pues en reclidad estd formedo nor dos cro

mosomas.,
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En vlsunos crgos se” advierte treslocreidn de crompzomns 21—

2 vl vrozenitor-de un’  ﬁE6hiffiso%£a 21, 1 prorenitor tiere -
49 cronwsomas,‘péfd ém‘éiiniramcnce normzl, pues voses todo el mote
ricl cromosdmico normal; se dn é estos sujetos el nombre de portado
rec, ¥1 aconlamiento y 1lr sevparccidn del cromosome translocaio y de
los ¢os homdlozos normales {(«1 y 13-15) dursrte la meiowis rigen el
complemento cromosdmico de las célules germinctives. Aunoue se con-
siders aue muchess de las combinaciones posibles son incommetibles -
con la vide del embridn, estd conprobade gue cuendo un camete anor-
mol con camhinacidn cromosd dca 13-15 mfs 21 se une con un Cromoso-
me translocedo 13-15-21 més un cromosoma liore 21; resulterd triso-

nomia 21 cuadro caracteristico del sindrome de Down.

Los estudios cromosdicos hen tenido gren imoortancis; si -~
los padres rdel monsoloide tienen cromosomms normeles, la probabili-
dnd de gue nazca otro nino con sindrome de bown eés de 1-2%; Sin em~
irzo, en caso de que uno de los prorenitores sea portador de cromg
some 21 translocado, les protm tilidades de un scerundo mongoloide —-

aumuentsen mucho.
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Asnectos climicos del sinurome de Down,

&) em
b).-
c).-

d).~

e)e—
Der
g)e~
h).~-
i)~
§)e=
k).~
1) .-

Reseos freiales braguicéfelos.

Son de caheza corte.

Corta estatura.

Presentan pliegucs epicénticos (aparicneir re ojos ras
gados).

“mplio puente nasal, (en forma de sille de monter).

Orejas doblades y largas.

Labios sruesos.

Macroglosia,

Maxilsr pequetio,

Cuello corto.

Manos gordas y cortas.

Jedos cortos.

11).~ Consistencia de los misculos es blanda.

m),-
n).-
i)~
0} .-
P).-
).~
r).-
g) .-
t) .~

u) .-

Individuos gordos.

Palma de la mano parecids a la de los simios.

Dedo pulgar estd més abierto.

Clinodadtilia.

Cardiopatia congenite.

Separacidén del primerc y segundo dedos del pie.
Pelo guebradizo.

No son agresivos,

Tienen problemas en el desarrollo de logs pulmones,

Tienen gran tendencia ha padecer leucemia.
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wW),= Retvrruo mentel,

v

Yallarceos dentales en gl sinurome de Hown.

.~ Mrumecidn f.rdis, .e dientes orimarios,
2¢- BExfoliacidn temprana de los dientes primerios.
3.~ Incisivos latersles superiores defectuoseos o ausentes.
4.~ Anomelins en la formz dentel,
5+- knfermededes periodentales.
6.~ Malocllsidn,

7.~ Prognatismo.

No pueden detectarse clinicamente los diferentes tigos ero—
mosdéiicos obaservados en el sindrome de jgown; por lo tento, s¢ acon—
Se ja realizar estudios de lezboratorio para formuler el dizgndstico-—
asi como pare dzr informacidn par: consejo fendtics = les futures -

b

o

2

res,

L

Uste sindrome tiene tendenciaz hereditrric.

Trisomia 17-18.

——— ——

El paciente de trisomie 17-18, prescnta compliczciones mds—
froves en comparacidn con el sindrome de Jown; Gemeralmente estos -
vacientes no viven més de unog vocos meses, o muchzs occciones ruas

ren amntes de macer.

Sintomes elinicos.

listos nifios sufren un marcado resardo del crecimicnto 7 o
Jo peso al nacer; presentan pliegues epicdnticos; bocz peacuersny mi-
crognacia, orejus sliuadag adebajo de lo normal, Tlexidn ¥ surernosi

cidn digitals
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{iener wroquicefel@a; tierer niriz e forme de sille de mon
tr o5 los nies uresiniian le nlents convexa en foramn de mesedora; pre

Sent

. 7 : Y
ntn provlemss cerdiacos ¥y uresentsn nroblewss pulmonzres, ksteos

o ultimas coracterigticr s clinicas son las cousantes de su muerte,

Este sindrome se asocia con le nresencia de 47 cromosom:s -
con una frisomiz causnda Probablemente por error meidtico, aunque -

también puede entrrr en juwzo alsuna sraznslocacidén,
Este sindrome también se le conoce con el nomhre de s{ndro-~

me rie Patau; Lz frecuencia de este sindrome es de 0,3% X 1000 naci-
mentos.

Trisomia 13-15. '

Estos pacientes tiener. uno vide muy corta y pocas veces sg-

brevive a la lactancia,

Sintome clinicos.

Presentan labio y pelzder hendidoj Graon narié bulbosa, ore-
jas anormales; microcefalia; microftelmis y otros defectos cculares
defectos del cuero cabelludo; polidactilia; cerdiopatia conge?nta y
defectos cerebrales del tipo de holopresencefnlia.

Esﬁos nifios sufren grave retardo mental; hasta muy-reciente

nente no ha sido positle distinsuir entre los tres.pares de cromoso
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mas; Pero con lis nuevas téenicts citolégicas, se he podido losrar-

mejor indentificsncidn de los cromosomss especificos afectados.

Por los muchos impedimentos, incluvendo greve reirrdo men-—-
tal y corta esperrnza de vida que acompeflan a este sinirome, los —-
padres de un nino con estes defectos deben comprender.el prondstico
de este sindrome; antes de iniciar tratamientes quirﬁrgicos de align

nos de los defectos presentes.

Ia frecuencia de la anomalia es, aproximadamente, de D.2% X
1000 nacimientos ; La mayoria de los niros mueren en t€rmims de ~—

tres meses de edad.

Trisomfa X.

En atios recilentes se han efectugdo estudioscitogénicos en -
abortos espontdneos para precisar si hay relacidn entre aromzlias ~
cromosdédmicas y abortos. Se informa que la frecuencia de anonalias-
Cromosémicas en productos abortados varfa entre 10% y 64%. Sea ——
cual see la frecuencia exacta, el porcentije de zmnomalirs cTomoSsOmL
cas de productos abortados es, indiscutiblemente, 50 veces el obser
vado &l término de la pestacidn. Las anomalias cromosdamicrs afec—
tan autosomes al igual gue cromosomas sexuales; unz de lac més fre-

Cuentes parece ser la monosomia de cromosoma X.
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Anpnalfag de los Cromosomas gexucles.

las investigaciones de Zarr, Nertram y Moore; Huienes obser
varnn diferencins en la morfolosfa de los micleos celuleres,. fueron
estinulo imsortante prre estudiar aznomalics de los cromosomns sexua

les,

Bn 40 - 80% aproximadamente de les células de la mujer nor-
mal, aprecizron unc formacidén veyueiia e intensamente tefida, cozi -~
siempre, adyacente a 1la membrans nucle:zr; Esta formacidn, que en e-
tapa inicial se llamd cuerpe paranuclear o satélite nucleolar, pos-
tériormente a¢ denomind cuerpo cromaétinico sexual o cuerpo o corpdg
culo de 3arr: Hare vez o nunca se descubrio en células del vardn —-

normal.

4 N
Se desconocla el caracter del cuerpo cromatf{mico, pero pron
to se advirtid aue correspondia s uno de los dos cromosomas X de la

célula femenina.

Al igual que ocurre en el caso de la anomalias autosémicas,
es probable quemean causadss por faltz de disyuncidn de los cromoso

nmas.
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Sindrome de Klinefelter.

Las célulos poseen 47 Cromosomes cbh'cpmplemento cromosdmi=
co sexual de tipo XXY y en un 80% de los cirsos ge advierte cuerpo -

de cronatina sexual,

Rara vez, los pacientes de sindrome de Klinefelter poseen -
48 crowsomus, esto es 44 autosomas y cuztro cromeosomas sexusles —-
(XXXY¥); Se considera que este complemento cromosémico sexusl depen-
de de Talts de disyuncidn de los cromosomas sexusles, en los game—-
tos de los progenitores o, lo cusl es mds verosimil, de falte de —-
disyuncién de los cromosomas X en el cameto femenino en la primera

¥ la segunda divisidén meidtica.

Aspectos climicos.

Presentan fenotino masculine con ciertas peculirridrdes; ——
tienen tendencia ha padecer leucemia; tienen tendencia ha padecer -
enfermedades pulmonares; son personas esbeltas; son personns rubias
0jos claros; voz femimpide; presentan esqueleto feminoide: presen——
tan ginecomastisa, son esteriles; presentan, microorquidea (esto se ha
Ce notable en la adolescencia); Atrofia testicular; Hislinizacidn -
de tubes gseminiferos, mo presentan harba, ni bigote; no hay tenden—

cia homosexual.



31 mieroscenio se Doservas

).~ Fibrosis -ie laos testiculos, nor lo trrio no hoy pro-—
duccidn de espermetozoides (azoospermia). También se 1llame he este-

sindrome Jisgenecie testiculear,

b) .- Mo presentan hormones mesculinas. .

Tratamiento.

Es un tretaciento en el cual los padres deben de estizr cons
tentes y decididos a colaborer en base a los estudios y mediczmen--

tos yue se tengen que emplezr,

Bl trotamientc consiste basicamente en lz administrecidn ~--
continua y controlmda de andrdeceros; con el fin de cambiarle el %o-
no de voz, para que le salra pelo y pare que no se desarrollen las-

gldndulas memarias.
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Sinirome de Turner.

Presentcen los pacientes con sinarome 45 cromosomas o Sua X0

(faltzndo un cromosome X u otro cromosoma Y).

Este enfermedad observed: en mujcres de zspecto indiscuti--
blemente femenino, presentan los sisuientes asvectoz clinicos:

Tienen fenotipo femenino; son mujeres de cortz estatura; —
Son mujeres gruesas; son mujeres de cuello corto; otras anomelfisrs -
frecuentes son: membrana cervical; linfedema de les extremidades; -
deformidades esqueleticas; retardo mental; los senos no se sesarro-
llan; no presentsn la metrorragie normel; presentzn escaso desarro-—
1lo genitel; en lugar de ovarios tienen un nddulo fibroso (disgene-
cia ovédrica); son mujeres esteriles; sus células carecen del corpuis

culo, de Barr; presentan coartacidn de la vena zorta.

E1l anflisis gendtico he comprobado que este sindrome suecle-
ser cezusado por fultz de disyuncidn del gameto masculinoe durrnte la

- meiosis,

En la actualidad se estima gque lez frecuencia e mujeres XO-

es de una en 3000 en la potlacidn normal,
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Sindrons -w triple X.

Zute sinirome u:uwbién se le conocé-con el nombre super hem-—

bre,

Present:n c¢stos pacientes 47 cromosomss (XXX).

Asnectos clinicos.

Son pocienvtes de cortr estetura; Son mujeres amenorreices;-—

tienen cuello corto; Manifiestzn alrp de retardo mental .

Se advierten dos cuerypos cromatinicos sexuzles en les cédlu-

1lrs y en consecuencia, a veces se llaman "super hembras",

Este sindrome resulte de lo fecundzcidn de un ococito XX por

un esvermstozoo X,

Sin embarso alguncss de las pacientes son de fecundidad com-
probadn y, €xito sorprendente, los hijos de estos pacientes han si-

do inverianblemente, normales.

Con, bases tedricas, los pacientes de triple X deben producir
nimero iruanl de oocitos que posear, uno o dos cromosomes X. La fe—-—
cuniscidn de los ococitos anormales XX deberia origin r cipotos XXX~

v XXY,
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CUIDADOS AL PACIENTE

La primera visita de este tipo de pacientes al consul
torio es la més importante y consiste en la elaboracidn de la -
ficha psicosomdtica y en la conversacidn planeada que se desa--
rrollaré entre el profesional y los padres! es un esfuerzo ten-
diente ha establecexr el plan de trabajo a objeto de que dos pex
sonas puedan comunicarse mutuamente 9 una manera eficaz sus-
respectivos consentimientos. En esta relacién la mayorfa de los
p;dres se muestran bastante ansiosos por el futuro de sus hijos
el odontdlogo después de establecer el historialclinico y la fi
cha psicosomatica del paciente; deberaé considerar el examen bu-
cal efectuado con los padres en cuanto al paciente entra en con
tacto y conocimiento del consultirio.

El cirujano dentista debe tener una impresidn previa-
de la conducta del paciente segin la entrevista inicial, si el-
paciente se relaciond-bien con la nueva experiencia, no hay ra-
zonres para supaner problemas durante el examen bucal y el tra-
tamiento deseado.

El paciente puede tener una experiencia médica o odon
toldgica desagradable, lo cual precipitard un problema de condug
ta. Si las técnicas usuales de manejo de la conducta son inefi-
cases ser@ necesario recurrir a restricciones y hacer esfuerzos
para realizar un examen mas rapidamente y lo més minucioso posi

ble.
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Los pacientes aceptan el examen bucal si se les trata
con carific y firmeza.

Otro factor importante para el mejor cuidado y mejor-
evolucidn del tratamiento de estos pacientes consiste en tratar-
de conbcer ; la familia y el medio que 1o rodea mediante este-
conocimiento del paciente se puede anticipar la reaccién al tra
tamiento dental; conocer al paciente es la mitad de poder lograr
el mejor tratamiento posible en bien de nuestro paciente.

Todo nifio debiera tener la atencidn particular del den
tista como si fuerael Gnico paciehte gue se viera en el dia; nunca -~
: dejar al nifio sdlo en el silldn, pués sus temores estan presen-
tes'y nada se ha disipado. El dentista debe desempefiaxr sus labo
res o deberes con limpieza rapidez y con un minimo de dolor --
los nifios son mas observadores gue los adultos guizé porgue son
mas inguisitivos yapa%ionados en sus alrededores; procurar tra-
bajar suave y cuidadosamente. sin desperdiciar tiempo y movi---
vientos: el odontdlogo debe evitar sus palabras gue pudieran --
dar nacimienté al temor tanto al nifio como a los padres:; serd -
preferible emplear palabras descriptivas y amigables sin la --
connotacifn del dolor.

Al tratar con este tipo de pacientes el dentista tie-
ne que ser realista y razonable, siempre tratar de manifestarle
gue todo lo que se piense realizar como plan de tratamiento le~

traerd alivio y no dolor mis nunca conducir a caer en el engafio
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¢ soborno porque todo plan de tratamiento mal encaminado por —--

falta de orientacidn y comunicacidon directa con los padres pue-

de traer un rotundo fracaso, siempre tratar al nifio impedido --

como a un individuo con sentimientos y emociones y no como un -~

objeto sin vida que est® a disposicién de la conducta del dentis
ta.

El odontblogo nunca debe perder su temperamento pues-
el enojo, temor, angustia y coraje son una respuesta primitiva y
~emocional e inmaduro es un indicic de fracaso.

Debe tratarse un plan de tratamiento realista que com
sidere la situacidn médica o disminuyente actual, y el pronbdsti
co para los afios posteriores. Si la enfermedad del nifio tiene -
un mal prondstico entonces el tratamiento odpntoldgico debe ser
paliativo y limitarse a una atencibén de mantenimiento y a la --
prevencidén de enfermedades bucales. Si el prondstico médico fue
ra favorable no hay necesidad de transigir en nada en cuanto al
tratamiento odontolégico. Se debe realizar todos los esfuerzos-
poéibles para emplear los conceptos actuales de buen tratamien-
to preventivo y restaurador a fin de poder ayudar en el mante—-—
nimiento de una oclusidn funcional y un parodonto sano.

Los pacientes de restauracidn o los quirdrgicos debe-
r&n ser completados en el menor nGmero posible de sesiones Se -
puede recurrir a la seccidn durante periodos de tratamiento ex-

tenso y cabe recurrir a la anestesia general solamente ante pro
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blemas graves de manejo.

El control del paciente es un factor importante en el
tratamiento del nifio impedido; todos los métodos convencionales
de lograr la cooperacidn del paciente habran de ser agotados an
tes de emplear medicacidn o anestesia general; jamés las restric
ciones o dominio fisico deben ser un substituto del control psico
ldgico del nifio.

Se ha definido con claridad la importancia de los pro-
cedimientos pediftricos para los nifios que no son controlables y
se enfatiza en que los padres sean informados de la razdn de los
tipos de restricciones que deber&n emplea;se. Comprendiendo la -
profunda preoccupacidn y las angustias de un padre por su hijo --
siente que unas palabras de estimulo y tranquilidad antes del --
tratamiento superan en mucho una explicacidn terapeﬁkica de los-
procedimientos después de que fueron ejecutados.

Por lo tanto ddemids del tratamiento odontoldgico por -
completar, el método de control del nifio debe ser claramente com
prendido por el padre antes de que se realiza el plan de trata--
miento.

La restricecién fiisica no debe incorporarse como casti
go o método disciplinario, y ha de ser precedida y acompafiada de
una explicacidén razonable de su uso, si fuera posible la comuni-
cacibn con el paciente.

Scbre el nifio impedido con retraso mental, se ha de --
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pensar en una premedicacidn o en anestesia general sumadas a --
las restricciones si se observan problemas graves de conducta.
La restricciones parecen proporcionar una sensacidén --
de seguridad de comodidad para el paciente premedicado. Si no -
se puede lograr la cooperacidn del nifio de una manera rutinaria
y si el tratamiento odontoldgico no fuera exitoso con el empleo
de premedicacidn entonces se recomienda que el nifio sea remiti-

do a un hospital y se le administre anestesia general.
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COMUNICACION DE ILOS PADRES

La comunicacidn entre el padre y el personal odontodlo-
gico fija las actitudes paternas en cuanto al interés del odon--
tologo por guiar la salud dental del nifio impedido.

En el primer momento de contacto entre el dentista es-
te debe manifestar el interés y atencidn gue merece este tipo de
mcientes a los que de ser posible habr& gue tener el doble de ;
cuidados y precauciones tanto en el paciente como del cirujano -
destista.

Es frecuente que los padres:representen un problema ma
vor que del propio paciente impedido, ya Que puede ser gue no -~-
exista plena identificacidn entre padres y el hijo, o que entre 1os
padres existan distanciamientos gque repercutan en el plan de tra
tamiento y en la evolucidn del mismo.

El ejerxcicio de la odontologia infantil para que sea -
todo un é&xito deberl contar con la confianza del padre y obtener
de el todos los datos necesarios en la elaboracidn de la histo--
ria clinica. El objetivo del odontoldgo debe ser valorar y com--
prender actitudes palablas y sentimientos de’ los padres, lo mas-
cabalmente posible para terminar de ese modo el enfoque del - -
tratamiento hacia el nifio en particular.

Para aguellos padres gue tienen ellos mismos el temor-

y mala orientacién en cuanto ha experencias vividas o escuchadas
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sobre tratamientos dentales hay que hacerles éomprender gue la
odontologia, dia a dia sufre cambios y avances positivos en pro
de una mejor atencidn para los pacientes con este tipo de alterz
ciones cromosémicas.

El padre debe disimular sus sentimientos de ansiedad,
en particular en la expresién de su rostro cuando lleva a su —-
hijo al consultorio dental.

La comunicacidén con los padres es de suma importancia
pu€s es necesario saber si el nifio tiene un temor injustificado
por la odontologfé y si asi fuera saber el porqué.

También con esta comunicacidn es posible descubrir —-
su comportamiento paternal y una vez conocida, la causa del te-
mor, el dominarlo ser& m&s fécil.

Hay que mencionarle algunas recomendaciones al padre-
para que ayude a la higiene del nifio. Una vez que vigilen la --
higiene bucal del nifio, es decir orientandolos y ayudandolos ha
su h&bito de cepillado y como deben de realizar, llevarlo perid
dicamente al dentista para un mejor control y prevencidn de fu-
turas enférmedades bucodentales.

Se torna muy diffecil disminur la ansiedad de los pa--
dres, los sentimientos de culpabiiidad y el rechazo social, a -~
través de consejos, précticas y una verdadera orientacidn a fon
do, lo m&s realista posible podra en gran parte prevenir y po-
der controlar este tipo de sindromes con todas sus consecuen---

clas.
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~zmo parte fundamental en la comunicacidn directa --
con los padres se tendrd que hacerles saber la necesidad de due
tomen conciencia de que es necesario gue cuenten cocn una amplia
orientacidn sexual, para asi poder comprender el origen y la --
etiologia de las enfermedades cromosbdmicas de sus hijos; asi co
mo también su prevencidn y control de estos sintomas tan frecuen
tes en la actualidad.

Con esto se logra que los padres analicen y compren-
dan gue én la actualidad existen medios y centros médicos so~-
ciales a los cuales pueden recurrir y sean preparados y orien-
tados para saber con firmeza el porqué de su problema y asi -~
también su pronta solucibén y mejor conduccidn del misuo,

Ya gue en estos casos de Sindromes, no se debe tratar
de ver culpables, sino prevenir y afrontar con realeza el hijo
procreado, que al fin de las cosas no tienen ninguna culpabili

dad de ser nacidos con alteraciones genéticas.
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CONCLUSIONES

Los trastornos genéticos son responsables de gran parte
de la morbilidad y la mortalidad del hombre y muchos de ellos son
de esencial importancia para el odontdologo:; otras enfermedades -~
geneticas afectan a diversos sistemas orgdnicos, y los problemas-
dentales pueden asumir importancia secundaria con relacién a - - -
otras facetas mas incapacitantes de la enfermedad.

Es interesante observar que toda trisomia autosdmica es
t4 asociada con graves deformaciones fisicas y retardo mental mien
tras que la presencia de varios cromosomag sexuales adicionales -
produce efectos menos nocivos.

Para el cirujano dentista es muy importante saber condu
cir con suma inteligencia y acierto al nifio impedido en la prime-
ra visita al consultorio porgue de aqui depende el éxito o fraca-
so que tenga el profesionista con este tipo de pacientes.

Es necesario que el cirujano dentista conozca la influen
cia de los padres sobre el pensamiento y conducto de los nifios ya
que por lo general este tipo de pacientes cuando son pequefios son
protegidos o sobreprotegidos por sus familiares, pero con el pa--
sar del tiempo tienden ha ser aislados rechazados, maltratados y-
por consiguiente sus padres Los desprecian y descuidan a tal gra-
éo que pasan ha ser nifios desprotegidos tanto por sus padres como

por la sociedad donde se desarrollan.
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Detectar pacientes con sindromes de aberaciones cromg
sbmicas es de esencial importancia al dar consejo genético, que-
se esté volvigndo cada vez mis exacto a medida que se producen-~
nuevos progresos en genética medica.

Si el trastorno se asocia con una gran aberracién cro
mosdmica serd aconsejable para algunas familias someterse ha ani
lisis cariotipicos prenatales; a muchas otras familia en cambio
podrd asegurarseles gque las probabilidades de tener otro hijo sa
no son muy elevadas.

El empleo de leyes mendelianas permite calcular cifras
exactas sobre los riesgos en varios cientos de trastornos de un
solo gen; Las cifras empiricas a menudo podr&n dar confianza a -
parejas que tengan una historia de uno de los muchos trastornos-
poligénicos.

Dar consejo genético requiere formulacibn de diagnbés-
tico exacto, debido a la frecuente afectacidn de la cavidad bu--
cal en los sfindromes de deformaciones congénitas el odontdlogo -
puede ser de gran ayuda para detectar trastornos genéticos para-
describir trastornos familiares recien descubiertos y para dar -
consejo genético.

El consejo genético implica el uso de evaluaciones cli
nicas, citogénicas biogufmicas y otros medios necesarios para es
tablecer el diagnbstico. 8in embargo el consejero genético ya seé.

genetista, dentista o medico general se da cuenta de que la ma-
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yoria de las familias con hijos impedidos necesitan algo mas -
que una mera cifra estadistica de riesgo, a menudo necesitan -
ayuda para poder desvanecer la hostilidéd y culpabilidad que ~
los acompafian.

Es de gran importancia el papel que juega-
el Odontologo con respecto a este tipo de pacientes ya que debe
de tomarse en cuenta que de &l dependerl que estos pacientes -
afectados genéticamente deban ser tratados como seres humanos-
normales con mucha inteligencia, paciencia, dedicacidn y hacer
les ver y sentir a los familiares de estos pacientes la necesi
dad de su cooperacidn en todos Los aspecvtos para poder asi poder es
tablecer una buena comunicacidn e identificacidn tanto con el-
paciente como con los padres y asi llevar ha cabo el plan de -
tratamiento planeado y de acuerdo a las necesidades.que requie-~

ra el paciente.
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