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1 N T R o D u e e 1 o N 

El preaente trebejo •e ha elaborodo con el fin de obtener,-

conocl•ientoa acerca de loa eapectoa generales de las enfermada•• 

dea hereditarias m&a comunes a nivel mundial. 

loa conoci.lentoe que se po9ean sobro dichas onfermededea,•• 

aa1 como la• de eue manifeataclonoa clfnicae y de au terap,utica, 

en forma eapeclal a nivel odontol6glco, adem&e de aue •edidaa pra, 

fl16ctlcae resultan de au111a inportancia en la prActica de! CiruJ.e. 

no Oentieta. 

Al llover a cabo el an,liale da 6ataa enfer•odedea procura•• 

moa coso objetivo princlpol, manifestar loa conoclaientoa bAalcoa 

para realizar un buen manojo de 6ete tipo de paciente•, queriendo 

que &.to eirva para orientar y conelderar a 6atao peroonaa como-

earee fntcgroa, puh es obl lgaci6n del Cirujano Dentista cotalo .. -

9ar al enfermo collO un eer co•pleto y no aolaaente limitar aua C.f!. 

nocl•iontoa,. pu6a do esta Manera nosotroa aismoa estarfa1110a 1 i.•I• 

taado la proyecclGn para el ejercicio de nueatra prof~al6n. 

Deseando quo nue8trq trabajo obtenga loa fines que nos he110a 

trazado, .. expuesto al Juicio acertado y a conalderac16n de la•• 

persone• qua de una u otra aanera ••encuentran llgadoa por su--• 

profeai6n, o •anlfieeten inter6a en obtener y en recordar cual d.1, 

be aor la postura 6tlca y •6dlca que ea neceeerlo edoptar ante~ 

eataa enfer•edadea. 
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ESCUELA NACIONAL DE ESTUDIOS PROFESIONALES 

ZARAGOZA 

PROTOCOLO PARA LA REALIZACION DE TESIS 
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DE LA CAVIDAD ORAL 

PROFESOS ASESOR 

DR. MANUEL GOMEZ PEYRET 

ALUMNOS QUE PARTICIPAN* 

BAUTISTA CORTES JOSE ANTELNO DANIEL 

GUILLEN RAMIREZ MARIA DEL SOCORRO 

LOPEZ GIL LUCIA MARQARITA 
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A) TITULO DEL PROVECTO 

ENFERMEDADES HEREDITARIAS MAS FRECUENTES 
DE LA CAVIDAD ORAL 

8) AREA ESPECIFICA 
PATOLOOIA ORAL 

C) PERSONAS OUE PARTICIPAN 

BAUTISTA CORTES JOSE ANTELNO DANIEL 
GUILLEN RANIREZ MARIA DEL SOCORRO 
LOPEZ Gil LUCIA MARGARITA 

O) fUNDAMENTACION DEL TENA 

la1 enfer•edadee hereditaria• con de un porcentaje bajo )' de M 

una •ayor importancia, pero la •ayorfe d• loa Odont61ogoe de pr6s. 

tic• general .H encuentran incepacitedoe para diegnoaticarlaa, ya 

que '•toé paciente• carecen de un diogn6stico eatablocldo porque 

hasta que no •• preeento clfniceaente la anoaalfa, ea cuando los 

padrea o el •l•ao paciente ae dan cuenta de que e~late. 

Por lo que a trav6a de esta inveatigaci6n de T&aia ••amplia• 

r6n dlchoa conociaientoa. 

Eatucfioe reciente• hen d.-ostrado que gracias 111 la detecci6n 

oportuna de.eataa enFer•edadea por el Cirujano Dentluta, ha sido 

poalblo que reciban trata•lonto oportuno, por Jo cual aerece que 

•• lo de la importancia real • este tlf)o do enfermedad•• que •• 

pro•ontan en c11Vidad oral. 
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En los estudios realizados como estudiontes nos encontramos 

con poca informaci6n acerca de las enfermedades hereditarias bu

cal es y consideramos que en nuestra pr~ctica profesional no solo 

interesa el hecho de rehabilitar al individuo con este tipo de-

anomalfos, ya que el Odont6lo90 de pr6ctico moderna se ha dedic~ 

do a diversas especialidades propias de su carrera, limitandose

asf. 

Es por lo que se decide llevar a cabo ésta investigoci6n de 

Tésis para aumentar nuestros conocimientos, en beneficio de las

personas afectadas por padecimientos hereditarios bucales, al--

mismo tiempo disminuir lo prevalencia. 

Esperando que sirva de gufa para quiéb requiera de estos--

conoclmlentos y de alguna manera ampliar su campo profesional. 

El sor humano ea un ser social por naturaleza y cuando se

presenta este tipo de onomalfas en su organismo y se dejan aVa!!, 

zar, ya sea por ignorancia o deficiencia econ6mica,. se ver~---

afectado tanto biol6gica y psicol6gicamente. 

Biol69icemente el organismo del individuo al ser ofectado

por una enfermedad hereditaria bucal trae consigo una serie de• 

afecciones en su aparato degestivo y por consecuencia a todo au 

organismo o incluso la muerte. 

, ffsicamente su est6tica se ve afectada al grado de sentirse 

mutilado,cuando su afecci6n ea severa y cuando no es asf pasa--· 

desapercibida. 

Psicol69lcamente un Individuo que presenta una enfermedad-

bucal hereditaria, ao aisla y se siente rechazado por la aocie-

dad y a6n después de la rehabilitaci6n es necc8ario que óstos--

lndividuos sean sometidos a un tratamiento psicol69ico e lnte·-

grarlo a lo sociedad. 
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E) PLANTEANI ENTO DEL PROBLEMA 

¿Cuele• aon 1 .. enf.,.aeded .. haroditaria• 

de la c&Yldad oral 7 

F) OBJETIVOS 8ENERALES 

S. detwainer6n lae enfermedad•• heredlterl .. •'- fre

cuentea que •fecten le cav 1 dad ora f • 

OBJETIVOS ESPECIFICOS 

1.1 Se definlr6 el concepto de Salud 
1.2's. definir& el concepto de Enferaedad 

1.3 Se doflnfrA el concepto •Enter111edad Hereditario• 

1.4 Se 111oncio11ar6n general fdadee de Qen6tice 

2.1 Se explicar6n los defectos horeditarloa en la den•• 

ticlón, oln defecto• eenerallxadoe. 

(etiologfa, eronoa y arntoaaa) 

3.1 S. explicar&n lo. defedoa horeditarloa en la den•• 

ticl6n, COR d.9fectoo g.norallsadoa. 

(etlologfe,afgnoa y afntomaa) 

4.1 Se •~plicar6n loa defectos hereditarios de lea eat• 

ructurea bucales aln defecto 9111\ereliaado. 

(t.,Jidoa blendoa.Etlologfe, afenoa y afnto•a•) 

5.1 Se •"Pllcar6n loo defecto• háredltarloa de laa ••-
truotur•• bucales con defacto• 9et1et>ali1adoa. 
(A.T.N. etlologfa, afgnoa y afnt011ea) 
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G) HIPOTESIS DEL TRABAJO 

L• gren •ayorfa do enferaeded .. de tipo aen6~ico tienen•• 

•enifeatecioneo clfnicaa en cavidad oral. 

H) NETOOO 

Criterio• de Saleccl6n.• 

Pera la •lobor.tei6n de nu09tra investisaci6n de T6ela ee ee

leccionaron loe diferentee libro& que conaideremoa, eon los m&e .... 

id6neoe pare la r.aelizeci6n de nuaetro trebejo aediente el •6todo 

deductivo, prodao por el cual •• leer6n ceda uno de loe libros

incluido• en la bibliograffa y•• recopilar' lo•'• lmportente--

con reapecto a las enfer1tededea hereditaria• -'• frecuento• en lo 

Ca\'fdad O .. al. 

Loe 1 ibroo y reviatoo que ••loccionaaoe aon las m6a recl1111-

tea edicion" y Por lo tanto loa ala actual izado• )' creetio• haber 

eacogido le inforaac~6n acorde al te111a de nuestra t'8ie y con e•• 

to cubrir nuutroe obJetivoa. 

CENIDS.- En ••te Centro Nacional de fnforaeci6n y DocullO!!, 
taci6n en Salud, •• aeleccion6 Mdiente co111putadora lo 116• reclO!!, 

te en cuento al t011a •• refl.,.• d• l lbroa editado• en E.E.U.U. 

Biblioteca••• De eetae lnatitucione• eeleccionaaoa libros 

de texto eobre loa tomu de Patologfe oral, Petologfe General, h.!. 

rencia , sen6tlce, diccionario• a6cf¡coa, enciclopedia• y ~ediclne 

en aen••' • 

Organizeol6n.• Deepu6a •• aeper6 le bibllograffa generel• 

de acuerdo e lo• peeoa a •eaulr, aiendo eate en orden progrealvo

Y por eepftuloa deis 1 el s. 
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An611ai•·· Deapu6a de haber conaultado y analizado los 

diverso• textos de la bibliograffa y lefdo lo M6s importante que 

concierne o nueatra inveatigaci6n, llegaaos la la concluai6n de 

que le bibliografía, ea la adecuado al tema. 

1) MATERIAL 

Recursos Hu•anoe.• Tres paeentes de la Carrera de Odont.2 

logfa 

m Un asesor 

Recursos Materiales.• 

• Eapacios ffsicoa; Bibliotecas de las 

siguiente• lnatitucionea: ENEP ZARAGOZA, BIBLIOTECA NEX! 
CO, ADM, y CENIDS. 

• Libros de texto sobre Patolo9fa Oral 

Patología General, Her6ncia y Gen6tica, asf COllO le bi• 

bliogreffa que nos proporeion6 la CENIDS, Diccionario 

M6dico, Metodologfa pare lo lnveatigac16n. 

• Pepelerfa, hojas y tarjetas blancas, 

lapices, plu•••• gomaa, sacapuntas. 

• M6quine de escribir 

• Neoa y sillas 

Reacursoo Financioros.• 

• loe nec .. arloa requeridos pera la 

eleboraci6n de esta T6sie. 

J) BIBLIOGRAFIA 

1.• Rubin f., Nevlne A., Bers• Borden B.: A COllf)arieom of. 

identlcal twinw in relation to three dental. Anomaliea 

11Ultiple •upernu•erary teeth, Juvenlle perlodonto-
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•i• and zoro _ __c.,.Joa incidence. Oral aurg 1981 oct. 52• 

(4) 391-4. 
2.- Jacel I S. ?Guatave6n K.H .~Nolagr111t GiOulooren•Lereon •• 

SfndroH in Stweden ecl inical ven.tic and eplduiofogj, 

cal estudy el in genet 1981 (4) 223-66. 

3 •• Anderae L.C. Sal ivary y protelna end dontal cerin;Qs 
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M) CRONOGRAMA 

ELECCION DEL TENA••••••••••••••••••2 ao•anaa 

ASESOR•••••••••••••••••••••••••••••4 ae•enaa 

ACEPTACION DE~ TENAo•••••••••••••••4 ae11enaa 

REV. BIBLIOGRAFICA ••••••••••••••••• 2 meaes 

ASESORIA ••••••••••••••••••••••••••• 1 ••• 

ELEBORACION DEL TRABAJ0 ••••••••••• 12 aeaea 

IMPRESION •••••••••••••••••••••••••• t ••• 

ENTREGA A SINODALES •••••••••••••••• 2 ae•anaa 

EXAMEN PROFESIONAL ••••••••••••••••• 3 moaea 
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CAPITULO 1 

Concepto de Salud 

Concepto de Enfer•edad 

Genwe I i dadea do Gen.ti ca 
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SALUD.- Es el estado de equilibrio relativo a la forma y-• 
funci6n del cuerpo, el cual reeulto de un ajueto din6mico contra 

la• fuerza• daftlnoe. 

La Or9anlzaci6n Mundial de la Salud, la defina como •un-·

completo catado de bienestar ffaico, mental y social; y no eola

mente como le ausencia de afeccione• o enfermedades•. 

Cabe sin embargo interpretar esto deflnic16n en un aentido

din¡mico considerando que lo salud se manifiesta por el deeerro• 

llo equilibrado de lae funciones flaiol6glcas, que a au vez ae•• 

expresan normal de la interrelecl6n e interdependencia, biol69i

ca, pelcol69ica y socialmente del hombre con au ambiente, es-·-

decir con una orientaci6n ecol6gica. 

Siendo la ecologf a una parte de la biologfe que.•• reapone.1, 

biliza del estudio de loe relacione• mutua• entre loa organfamoe 

y au universo animado o inanimado. 

Deede el punto de vista fiaiol6glco, la aolud traduce el--

funcionemiento arm6nico de lea diversas partee que integren el-

organismo. El medio Interno o fieiol6gico regule la complejlded• 

de loa fen6menos ffslcoe, quf~icoe que son generado• como res--

pueata a loa eetfmuloa del medio externo manteniendo de .. ta fo.e. 

ma la araionfa. 

(Perkine; Vega franco) Seftalan que la salud ea un estado de 

relativo ~uilibrio de la forma y funci6n corporal, el cual re~ 

suite del adecuado ajuste dln6Jnlco del organismo con lea fuer2oa 

que tienden e alterarlo. 

No ea pu6e en au oplni6n una poeiva interre!aci6n entre lea 

sustancia• que integran el organismo y los factores que preten-

den romper la armlnfa, siendo une respuesta active de lea fuerzas 

corporales que funcionen eetebleclendo el ajuste. 

Aaf la ealud pu'• puede interpretarse como producto de la·-
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erm6nlc• interrel•ci6n entre el organismo y el ambiente que lo--~ 

rodea. 

El car&cter dln&mico i•plfclto en este juicio contraste con• 

le idea eat&tica de conaiderar la aalud cono un estado de altera• 

c16n. 

Al aceptar el concepto ecol69ico de le salud, tacitamente ae 

interpreta la enfermedad como une deaermonfe funcional del hombre 

con au medio ambiente, que ae expreaa por elteracionea fiaiol69i• 

caa y por combloa en la interrelac16n e interdependencia con otros 

eerea. 

ENFERMEDAD.• 

Enfermedad ee el desequilibrio del bienestar ffolco, aoclal• 

y éuitural. 

La relaci~n y dependencia mutuo del hombre en convivencia--• 

con otroa, ee perturba cuando la enfermed•d ee manifieeta. La ec~ 

nomfo de la familia o el cuidado de loa hiJoe por ejemplo:••---

afecta ante le enfermaded del pmdre o de le madre de la misma ma

nera, la dinS•lca de le fe•ilia generalmente se altera por el al• 

coholisat0 o la drogadlccl6n de uno de eu• aiellbroa. 

Y eef ae reconoce que le salud y la enfermedad aon conceptos 

bipolaroa que l•plicen en cierta forma, la buena o mala calidad-

de la vida. 

ENFERMEDAD HEREDITARIA.• 
Podo•o• decir sin temor a equivocarnos que le •Enfer•eded-·

Heredltarla• e•ta dada por una alteracl6n de lo• gen .. ya sea del 

padre o de le madre y que·ea tran1•ieible por herencia a loa hl-

jos de 6ato• y ••de por m1nlfeataclone• aemejentee que creen une 

entidad clfnica. 
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GENERALIDADES DE GENETICA 

la comprensi6n de los diversos trastorno• hereditarios del-

desarrollo y crecimiento que afectan a las estructuras bucales y

parabucales, se besa sobre el conocimiento de la gen&tica. 

El reco~pcimiento de algunca anomalfaa que siguen por petro• 

nea tradicionales de la herencia, han sido de gran ayude para 61-

cientffico en le explicaci6n de muchos estedoA patol69icos poco•• 

comunes que afectan al organismo viviente. 

No obatante, se ha de poner gran cuidado en diatingulr entre 

estados hereditarios y con96nitos. Una enfermedad eong&nita es le 

que esta presente en el moment~ o antea de nacer, pero que no ne•. 

cesariemente ea heredada, vale decir traealtlda por gGnes. Muchos 

estados hereditarios se manifiesten en el 111omento del nacimiento, 

mientras que otroa no se evidencian hasta •uchos aftos deapu&a. 

la explicaci6n de la tendencia del Individuo a heredar cler• 

toa resgoa o caracterfetlcaa de sus progenitoree ee basa sobro--· 

lea monumentales observaciones de Grogor Mendels Fu& 41 qui6n lu• 

c~6 por eetablecer lea leyes de la herencia. De su ardua lalx>r••ª 

cuidadosamente registrada nacl6 la CIENCIA DE LA GENETICA. 

Uno de loa descubrimiento• •'• i•portflt•• de Nendel fu6 el

principio de la domin6ncia basada eobre experimentos que revel••• 

ben que ai loa miembros de un determinado par de individuo• con•• 

caract6res contrastantes ae cruzan, habr6 una decidida diferencia 

de la capacidad de manifestarse de eoos caract6ree en la deseen•• 

dencia resultante. Asf pu6e , puede menlfeetarae uno de loa cara• 

ct&re• pero no el otro. 

Sin embargo es de gran importancia que el car6ctér no expre• 

aado no aea eliminado, puH puede 111anifeataree en generaciones••• 

aubelguientea. · 



18 

Loa términoa dominante y receaivo fueron aplicados raapecti

va111ente a loa rasgos que eper.ecen y los que no aparecen en la pr.i. 

mera 9eneraci6n que sigue a la cruza. La separaci6n subsiguiente

Y fa reepericl6n de loa caractérea en la descendencia de indivi-

duoa hfbridoa, se conocen en la descendencia como el principio de 

ae9re9aci6n y es una caracteffatica de la herencia. 

Está bien establecido que las mGltiples caracterfsticas de-

una persona est&n representadas en los génes de los gametos o cé• 

lulas reproductivas. 

Al hablar solamente de dos ceracterfaticas, o al comparar--

laa posibilidades de la mezcla son limitadas, pero a medida que-

aumenta el nGmero de las caracterfstices es obvio que las posibi• 

lldades de combinaciones ae tornan definitivamente mh complejea. 

Otro principio importante de fa herencia descubierta por: T. 

H. Morgen, ea del encadenamiento de los factores lo que ofrece••• 

la explicaci6n de lo antigüa obaervaci6n de que dos o ~a caree•• 

t6rea pueden permanecer ligados en au pasaje de una genereci6n a• 

otra. Una derivacÍ6n de este principio fu6 el descubrimiento del• 

encadenamiento al aoxo, o a la uni6n de ciertos ceract6res con--

loa factores que determinan al aexo. Asf por ejemplo: un hombre•• 

puede transmitir un rasgo ligado al sexo de sus nietos e través-

de sus hijas, pero no de sus hijos ni a trav6a de ellos. 

Esto tranamlai6n dependo del par de cromosomas sexuales de•• 

un individuo, muchos de loa trastornos del desarrollo y crecimieu 

to de lea estructuras bucales que se eatudiar¡n y que parten de•• 

un fondo hereditario deffnido. 

A veces se dice de otras enfernededes en lea cuales el test! 

monio de lo herencia ea sugerente, pero no concluyente, que pre•• 

aentan •tendencias familiares•. 
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la Odontologfa tiene Mucho que aportar como auxiliar para--

determinar loa verdaderos factor~& etiol69icoa de muchos trastor

nos des desarrollo y crecimiento de los dientes, hueaos y diver-

soa tejidos blandos. 

WITKOP,. Al hablar del papel de le gen6tice en la Odontolo--

9fa ha destacado que en cierta enfermedad dental los factores he

reditarios pueden ser decisivos, o solo contribuir a la producci6n 

de una enfermedad especffica. 

Ea i ndudab le que 1 os factores gen&t i coa son i 111portantes en-

e I desarrollo de muchas malformaciones cong&nites del ser humano, 

aunque ae ha estimado que solamente alrededor de cien de toles e~ 

fermedades o 11101 formaciones se expl lean aobre la base gen6tlca. 

En un exhauetivo eetudio de la teratologfa, ee S.ith, qui&n• 

ha enumerado lea posibles di•morforg6nies. 

El segundo f.actor Importante del deoarrollo de talea altera• 

clones eon lea condiciones allbientaleo patol69icas. 
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C A P 1 T U L O 2 

DEFECTOS HEREDITARIOS EN LA DENTICION 
SIN DEFECTOS GENERALIZADOS 

... Micro9n6tia 

- Nacrogn&tia 

- Mlcrodoncla 

• Nacrodoncla 

- Fuai6n 

... Ge11lnacl6n 

• Taurodontiamo 

- Anodoncla 
• Dientes Supernumerarios 

- Amelo9en6sla Imperfecta 

-,Hlpocalciflcáci6n Adamantina 

• Dentlnogen,els Imperfecta 

• Hlpoplasla Adamantina 

• Dleplaefa Dentina! 

- Ce111entoma Gigantiforme 

- Odonto111a 

.. Periodontoeia 



22 

N 1 C R O G N A T 1 A 

Literalmente, micro9n6tia significa, maxilar pequello y puede 

estar afectado ef superior o et Inferior. Muchoa ca•o• de micro•• 

gn6tla aparente se deben no a un maxilar anormalmente pequeffo en• 

t~rminoa de tamaffo absoluto, ei no a la poalci6n o relac16n anor

mal de un mexllar con el otro o con el crAneo, lo que produce la• 

i luei6n de microgn,tia. 

La microgn6tia verdadera puede ser claaiflcada ens 1) con96• 

nite, o 2) adquirida. la ~tiologfa del tipo congfinito ea deacono• 

cide, aunque en muchos casos eate oaociada con otrea anomalfas••• 

del eaqueleto. A veces sigue un. patr6n hereditario. 

la micrognStle del maxilar superior ae debe frecuentemente e 

una deficiencia en la xona prfllSaxllar y loe pacientes con esta d.!, 

formidad tienen el tercio medio retrafdo. 

Aunque ee ha sugerido que la reaplraci6n bucal serta una-~-

cauaa de microgn6tia superior, es m6a factible que esta, sea.una• 

de los factorea predlsponente.s de la reapiraci6n bucal, debido al 

desarrollo Inadecuado concomitante de la• aetructurae nasales y-

naaofarfngeas. 

Reaulta diffcll explicar la aicrogn6tia mandibular verdade

ra de tipo con96nito. Alguno• pacientes parecen tener, desde el•• 

punto de vista clfnico, una marcada retruci6n del ment6n pero me

diante mediciones, ae comprueba que la Mandfbula esta dentro de

los lfmites normales de variacl6n. Estos casos pueden deberee a•• 

la locallzaci6r. posterior de la •andfbula con respecto al cr&neo• 

o a un 6n9ulo •andfbular. la a9e116sla de loe c6ndiloa tatabi6n pr2. 

duce una m¡cro9n6tia •andibular verdadero. ( 12 ) 
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M A C R O G N A T 1 A 

Le macrogn&tia ae refiere a lo anomalfe en que los maxilares 

aon anormalmente grandes. El aumento de tama~o de ambos ~axilares 

suele eer proporcionado a un aumento generalizado de tamaño de t,e 

do el esqueleto, como por ejemplo: El gigantismo hipofisiario. Es 

m6s comGn que aolo est'n afectados los maxilares, 'pero la macro•• 

gn&tia puede eatar aeociada con otra alguna lesl6n, como: 

a).- en la enfermedad 6sea de Peget en le cual se produ• 

ce el crecimiento excesivo del cr&neo y del maxilar 

ouperior, y a vocea del inferior. 

b) •• acromes61ia, en la cual hay agrandamiento progreai~ 

vo de la mandfbula debido al hiperpltuitarismo en•• 

61 adulto, o ••• 

e)~- leontfesis 6aea, una forma de displasia fibrosa en• 

la cual hay agrandamiento del maxilar superior. 

Son caeoa cSfnlcoa bastante comunes los que presentan protu• 

oi6n mandibular, o pro9natiamo, ain que haya complicaci6n provo•• 

niente de una afecci6n aíatem&tica. 

la etlologfa de eata protuai6n es deaconocide, aunque algu•• 

noa caaoa aigue patronea hereditarios. En muchas ocasiones el pr2 

gnatiamo se origina en una disparidad entre et tamaffo del maxilar 

ouperlor y el inferior. 

En otroa casos la mandfbula ea deameaurablemente mayor de lo 

normal. Et Angulo entre la rema ascendente y el cuerpo tambl6n in 

fluye sobre la relaci6n de la mandfbula con el maxilar, como lo•• 

hace la altura real de la rama. Aaf, 61 paciente progn6tico tien• 

de a tenor ramas ascendentes largas que forman un 6ngulo menos••• 

pronunciado con ol cuerpo de la mandfbula, 
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La longitud de lo rama, a eu vez, puede guardar relación con 

el crecimiento del c6ndilo. 

Ea poaible deducir, pu6s, que el creci•lento condilar exce-

eivo predispone al progn6tiamo mandfbular. 

los factores generaloe que se conciben podrfen influir y te!!. 

der a favorecer el prognAtiamo mendfbuler eon los siguientes ca-

aour 

l.• Aumento de la altura de le Rema 

2.- Aumento de le longitud del cuerpo de le mandfbula 

J.- Aumento del &ngulo gonial 

4.• Ubicaci6n anterior de le fose glenoidea 

s.- ~nor longitud del maxilar superior 

6.- locellzecl6n poeterlor de le mendfbula con relecl6n 

al cr,neo. 

7.• Barbilla prominente 

8.- Variantes de loa perfiles blandos. 

( 12 ) 

N 1 e R o D o N e 1 A 

TRASTORNO DEL DESARROLLO EN EL TAMAAO DE LOS DIENTES 

Le mlcrodoncia ea una rara enomalfa en la cual todos loa---

dientea de una dentici6n son de tama~o pequefto. 

Aunque puede eater en relac16n con une hipofusi6n de la hip§. 

fiaie, le mayorf a de caeos parecen ser debidos a factores heredi

tarios. 

Puede eer de taaano diminuto alguna de las plezoa de ta den

tadura, como loa terceros molarea y loa incisivos laterales aupe• 

riorea (esto• GltiltO• aparecen a menudo en for•a c6nice o de ele• 

viJe debido a le apl&eia de loa componente• medialea o diatalea). 
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Se ha indicac!o que la causa podrfa residir en el ataviamo, es de

cir, se tratarf e de une regresi6n de evoluci6n. 

Le microdoncie relativa ae refiere a dientes que parecen m6s 

pequeffos que el tamoffo promedio debido al tamoffo anormalmente gr.! 

nde de loa ma~ilares. 

le microdoncia solitaria ea uno hipopl6sla de un eolo diente. 

( 11,12) 

N A e R o D o N e 1 A 

(NEGADONTISMO) 

la macrod6ncla se refiero a dientes que son •ayorea que lo-

normal, generalmente es un car6cter hereditario~ 

En algunos caeos poco frecuentes, la causa ca la hiperfun••• 

ci6n de la hip6flala, pero en eetoa casos loa componentes denta•• 

rioa mA• agrandados son las rafees m6• que leo corona•, ya que la 

anomalía endocrina afecta primariamente a lea estructuras mesen•• 

quimat6saa. 

La macrod6ncla generalizada verdadera, anomalfa en la cual•• 

todos los dientes son mayores que lo normal. 

la macrod6ncla 9enerallzeda retativa, ea algo m6a comGn y ea 

et resultado de la presencia de dientes normale• o ligeramente--

grandea en maxilares pequeffoa, aqul en la disparidad de tamaffo de 

if la16n de macrod6ncia, ae conaidera Importante la herencia. 

la macrod6ncia unidental es relativamente rara, pero se ob•.t 

rva alguna• veces. El diente ea normal en todo sentido excepto en 

su temano. No hay que confundir la mecrod6ncia verdadera unidental 

con la fuai6n de piezas, en le cual en perfodos temprano& de·-·-· 

odontog,nesie, la unl6n de dos o •'• piezas de un solo diente. 

( 11,12 ) 
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FUSION 

Los dientes fusionados se originan por le uni6n de dos 96r-

menes dentales anormalmente separados. SegGn cual sea fa fAse del 

desarrollo de loe dientes en el 1110ento de fa uni6n, la fual6n ea

completa o Incompleta. Se pens6 que, alguna fuerza o presi6n ffsl, 

co produce un contacto entre loe dientes en desarrollo y au fu--· 

sl6n ulterior. Si este contacto se produce muy temprano, por lo--

. menos antes de que empiece su colcificoci6n, =a• piezas pueden •!, 

tar completamente unidas para formar un diente Gnico grande. 

Si el contacto de los dientea se produce m64 tarde, uno vez• 

·que una parte de la corona dental he completado su formaci6n~--·· 

puede haber uni6n de las rafees solamente. Siempre hay confluen•• 

cia dental en casos de fual6n verdadera. La pieza puede tener co.c, 

duetos radiculares separados o fusionados y la anomalfe es comGn

tanto en la dentadura primaria como en la pern•nente. 

Adem!a de afectar a loa diente. normalea, la fuai6n tambi6n .. 

puede producirse entre un diente nor.mel y un aupernumerario, COllO 

el mealodenta o el dlatomolar. 

En algunos cosos se regietr6 que la enomalfa tenfa tendenei• 

hereditaria. ( 12 ) 
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GEMINACION 

Un diente geminado repreeenta un intento de diviei6n de un--

96rmen solo, por inveginaci6n producida durante el período de pr2 

liferecl6n del ciclo del crecimiento del diente. El diente gemin~ 

do &e presente clfnicamente como una corone bffida con rafx Onica. 

la corona sue l·e aer m¡s ancha de 1 o noriaa I, con un surco su• 

perficial que ae extiende desde el borde incisal hasta la regi6n

cervlcal. La anomalfa que puede seguir un petr6n hereditario, ae• 

ve tanto en dientes primarios como permanentes, aunque ea proba-

ble que ocurra con mayor frecuencia en loe dientes temporales. 

En concluai6n la geminacl6n, ea la formaci6n de une corona~

bffice cauaade por la lnvagh'feci6n durante el deaerrollo del die.n, 

te. 

Lea corones pueden ester o no separadas pero lee rafee• y••• 

sus conductos son conflu~ntea. ( 12 ) 

TA URO O.O N T l $ M O 

Une reviai6n de le literatura sobre eata anomalfa, efectuada 

por lysell, atribuye e Kelth haber dado a eate fen611eno el no111bre 

de taurodontiarno ya que eota denominaci6n procede del perecido de 

eete altereci6n con loa diente• de loe b6blnoa y de otros anime•• 

les enguladoe. 

En el teurodontiamo loo dientes, generalmente molares, tien• 

en cimeras de pulpa anormalmente grandes, que ae extienden profun 

demente en lee rafees. 

Puede afectarae cualquiera de lea denticionee. Aunque ae ha• 

dicho que el teurodo~tia" repreaente un perfodo en la evoluo16n• 

del ho•bre~ H considere generalmente como un proc .. o retr69rado• 

o degenerativo• 
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A N O D O N C 1 A 

Anodoncie.- Ee la falta de dientee, que puede aer total o·-

parclal. 

Anodoncia total.• 

Etiología.• No se ha puesto en claro la baeé etiol6gica de-

la anodoncla total, aunque se han citado laa elteraclonea end6crl 

naa, loa factoree herodlterloa y traumatfsmoa ejercidos eobre el• 

plasma ger~lnal. 

Carecterfatlcaa clfnicaa.- la anodoncla total (agen&ale) ••

una rara afeeci6n en lo cual fal~an completamente tanto la denti

ci6n decldua como la permanente, o en la que falten solo loa pe,,_ 

manimtea. Eate Gltimo caso pueda expl icarae por la dentici6n ln-

co•pleta del desarrollo ectod6rmico en cual la la•ina dentorlaft•• 

forma 96rmenea dantarloa aunque m6a adelante oa Incapaz de produ

cir dientes permonentee, puesto que no ee oboervan yemas dentolee •. 

La anodoncia va asociada a •enudo al efndrome de diapl&aia•• 

ectod6rmica hereditaria, anomalfa que afecta tamb16n otra• eatru.s, 

tura• ectod6r11lcaa como glandulae, cabelloa, uftaa )' ojoa. La ano• 

doncia total puede auponerae cuando en un nifto de pocos 11eeea aon 

manifleetoa loa afgnoa clfnicoe de grave diapl,ala ectod6rmica. 

La falta de audor y de eecreclonea seb&ceaa producen an~idr.!!, 

ala, sequedad de la piel, aateat6aia y elevaclonea bruacaa de la

te11peratura. Cuando eetAn afectadas loa 9l6ndulaa eal ivalea y CUJ! 

ndo tambl6n eet&n dla11inuidaa laa eecrecionea ferfngeaa y la9ri111.1 

lea, el enfer110 tiene labloo secos y agrietados, 11ucoaa bucal y•• 

nasal aatr6ficaa )' prediapoalci6n a lee infecciones roapiratorlea 

y conjuntivas. Otros algnoa que pueden aco11paffar a asta enferme•• 

dad aon la norfz en forma de aille de moatar, pro•lnencla de loe• 

arcos eupraorbitlrioa. Hipotric6aia (debida a le retencl6n del IA 

nugo) y defactos de desarrollo de la• uftaa. ( 10,11,12) 
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DIENTES SUPERNUMERARIOS 

Los dientes en exceso suelen denominaree dientes aupernume•• 

rarioa, que son el resultado de una formaci6n continua de 96r111e•

nee por el 6rgano del esmalte del diente preacedento o una proli• 

feraci6n excesiva de c6lulas, excepto cuando se consideren dlen-· 

tea natales o elementos do una dentici6n pospermanente. La incid~ 

ncla de dientes supernumerarios ea del 1% con una proporcl6n del• 

maxilar superior al inferior de 8sl y de dientes no salidos de••• 

5:1. No ea rara la presentaci6n bilateral. Loe di·entes aupernume,t 

arios no salidos pueden ocasionar o ester relaclonedoa con proce• 

sos patol6gicoa como quistes o neopl&aias. Pueden repreeenterae•• 

en las dos denticiona. y, a no ser c6nicos o rudi•enterios, tien• 

den a asemejarse a loa dientes normales. En general loa dientes•• 

supernumerarios del maxller ouperlor son rudimentario• o de tama• 

no o de forma anormales, mientras que loa del •axilar inferior••• 

tienen un aspecto m4s normal, eapeclelmente en la re9i6n de loa•• 

incisivos y de loa premolares. 

Los dientes numerarios pueden preáentarae 811 cualquier punto 

de los arcoa dentarios, pero au localizacl6n m6a frecuente ea en• 

tre loa Incisivos medios superiores, en cuyo aitio el diente su•• 

pernumerario se denomina meaiodente. 

El mesiodents puede aparecer aislado o a parea y puede ser•• 

erupcionado, enclavado, invertido o fundido con un Incisivo cen•• 

tral. Su corona suele tener forma c6nica y su rafz es m'• corta•• 

que lo nor.mal. El meaiodenta tiene importancia patol69lc:a ya que• 

puede ocasionar un diaatema entre loe inclaivoa centrales o una-

toraoverai6n de uno o de alllboe dientes. Tambi6n puede fualonerae• 

con uno de loa incielvos dondo lugar o que el diente aea anor•e.l• 

•ente ancho y en formo de •pata•, 
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la regl6n, que siguen en orden de fr•ecuencie p19ra loa dientea 

oupernumerorioa es la porci6n dlotol a loa terceros molares,en el 

maxilar superior m6s a menudo que en el inferior. 

Eatoa •cuartos moleros• pueden tenor un tomefto perecido e••• 

a loa terceros molares o aer m6a pequeffoo. Le presencie de dientes 

supernumerarios puede impedir la erupci6n normal de loa terceroa• 

•olarea. 

Loa incisivos lateraleo superioreo y centrales inferioreo ay 

pernumerorioa tienen forma parecida a sus correspondiente• norma

les pero suelen ser m6s pequeRos que el loo. En ceaoa mSa raros ae 

encuentren dientes supernumerarios en la re9i6n premolar inferior 

en la cual mechas veces se parecen a loa diontee permanentes nor• 

malea. 

Cuando este afectada la denticl6n caduca, lo cuel ea raro,--

1 aa regiones implicadas 111&• a 111enudo son lee de loo inciaivoa I•• 

teralea y de loa caninos superior••• Algunoa diente• •upernu•er•• 

rioa de for111e complete111ente anormal no pueden identlflcarae con•• 

nin9Gn grupo .de dlentea normales y ae llaman diente• acceaorioa.• 

Pueden brotar en el &rea bucal o lingual o entre loa dientes per• 

manentea. O incluso pueden fualonarae con el loa. Suelen aer pequA 

Roa, en forma de claviJa y con rafees curvada•• loa dientes aupe~ 

numerarlos son probablemente de origen hereditario, siendo su pr2 

ceso patpg6nlco fundamental una hiperactividad de la IAmine den•• 

tel. Sin embargo, no se ha puesto en claro, ai eota afecci6n es-

debida a la formec16n de un tercer g6rmen dentario o á la dlvl••• 

ei6n del 9&rmen permanente. Debe penseroe en un efecto del atevl.1. 

mo, ya que le clentlci4n de loa primate• extinguidos contenfa 44·
dientea, con trea inciaivoa y cuatro premolar.,. en ceda cuadrante. 

( 10,12 ) 



31 

ANELOGENESIS IMPERFECTA 

(OISPLASIA ADAMANTINA HEREDITARIA; ESMALTE PARDO HEREDITARIO; 
DIENTES OPALECENTES¡ HEREDITARIOS PARDOS) 

le amelog4neeia imperfecto abarco un grupo de anomalfaa es~

tructurales del esmalte que 1e origfnon en alguno disfunci6n del-

6rgeno del esmalte. 

Es por dentro un traatorno ectod6rmico, puesto que los comps. 

nentea mesod~rmicoe del diente son normales. 

Lo formaci6n del esmalt:e normal se hace en dos perfodos: El• 

formativo, en el cual el de~sito de matrfz orgAnica, y el de ma• 

durac16n, durante el cual 6sta •atrfz es minerall~ada. Por consi• 

guiente, hay doa tlpoa reconlcidos de emelo96n .. is imperfecta: 

l) Hipocalclficacl6n adamantina en la cual se produce la mineral! 

zaci6n. defectuoea de le 11.trh form.ada. (hfpo11ineralizaci6n). 

H IPCCALCI FICACION ADAMANTINA 

Se conocen varios formes diferentes de hipocalcificaci6n ad~ 

mantlna; se transmiten comos 1) r~e90 dominante autoa6mico, 2)ra~ 

90 receaivo eutos6mico. 

Lea variante• en leo monlfeatacionea clfnicaa, caracterplatl 

ca• radiogrAficae e hiatol6gicas son conalderablea. 

Caracterfetlcae clfnlcaa.• Darlin9 divldl6 la hipocalcifica• 

ci6n adamantina en trea cate9orfae, prlnclpelmento sobre la baaeN 

de lae manlfeetaclones clfnlcaos 1) loa dientes van del color &•.!!. 

rillo al pardo claro, mientra• el eemelte tiene textura algo ere• 

t&eea hay poco aatillamiento del esmalte y tonas bien calcificadas 

en la aup..-ficie adamantina y en la uni6n emelocementerla; 2) lo• 

dientes son de color pardo obecuro y el eemelte tiene conelaten-

cla caee6aa y tiende a quebraree fAcil•entea puede haber uno capa 
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delgada de esmalte duro aobre le dentina de diente• brotedoa re_. 

ciente111ente, y 3) al eamalte ea hlpoc61clflcedo en zonas especffl 

cae de loe dientes, y tiendo e eatillaree, y a pigmentarse en eaoa 

aitioa. 

Asf pu6a las piezas atacadas de hlpocálcificeci6n adamantina 

tienen forma normal cuando erupcionan, pero tienen color y aspec

to opico. La pigmentec16n tiende a acentuarse con la edad y varfa 

considerablemente en loa diferentes dientes de un mismo paciente. 

El esmalte ea blando y ae dea9eata con facilidad, de manera que•• 

le dentina expuesta ae gasta con r6pldez y llega a quedar a nivel 

de la lfnee glnglval. Eetoa diente& no eon proplcloa a fa caries. 

HIPOPLASIA ADAMANTINA 

La hipopl,aie adamantina ae pueda definir coao la formaci6n• 

Incompleta o defectuosa da la matrfz or96nlc~ del •••alte dental. 

Hay dos tipoa li6alcos de hlpopl6sia adamantina: 1) La hereditaria 

y 2) La causada por fectoree ambientales, 

En el tipo hereditario eat6n afectada• las denticiones prl•.a 

rlaa y permanentes; por lo general, esES atacado Gnicamente el SJ!. 

malte, Por· el contrario, cuando el defecto se origfna en factores 

ambientales, esta afectada una de lee doa denticlonee, y a veces• 

un solo diente; suelen eatar afectados esmalte y dentina, por lo

menos en cierto grado. 

Welnmenn propuso la siguiente eubclesificoci6n de la forma•• 

hereditaria de hipopl,eia adamantina, sobre la bese de los difer.1, 

ntee aodoa do tranomlsl6n: 

1.- Tran••iai6n dominante ligado a X~con 1DOrdlde abierta 

2.- Trenamlai6n d0111inante ligada a X, sin mordida abiar• 

ta. 
3 •• Trenamlal6n dominante ligada a X 



33 

4.- Transmisi6n dominante outos6mica forma eplbica 

S.- Transmisi6n dominante autoá6mica con efecto pleotr6-

pico-forma oplásico. 

6.- Tranemisi6n dominante autos6mica-formo hipoplásica, 

7.- Transmisl6n recesiva autos6mica-forma hipoplásica. 

8.- Transmisl6n recesiva autos6mica con enfermedad de-w• 

Morquio, 

Además Oarling propuso una subclasificaci6n basada sobre el

aspecto clfnico de la hipoplásia adamantina. 

1.- Esmalte con tosillas mGltiples generalizadas. 

2.- Esmalte con surcos verticales combinados a veces con 

arrugas de la superficie adamantina. 

J.- Esmalte con marcada deficiencia de espesor (pr6ximo• 

a la apl&uia) 

Se comprob6 que los dos Gltimos grupos (2y3) pueden presen•• 

tar tanto como hipocolcificaci6n como hipoplásia. 

Caracterfsticas clínicas.- las diversas formas hereditarias

de hipoplásia adamantina pueden tener diferentes aspectoe clfni-

cos, como lo Indica la clasificaci6n precedente. En algunas for-

mas, hay hasta una diferencia en el aspecto de los dientes,de va• 

rones y mujeres. 

Por lo general, las coronas dentales pueden presentar cambios 

de coloraci6n o no. Si lo presentan, val"fa del a111ari l lo al pardo

obscuro. En algunos caeos, la superficie do la corona es lisa y·

dura. En otros, la superficie es dura pero tiene numerosos surcos• 

o arrugas paralelas, verticales. En los tipos aplásicos, el esmal 

te esta ausente o casi ausente. los dientes tienen el color omarj_ 

llo de lo dentina normal y la forma normal de estos est6 afectada 

por la falta de esmalte. los puntos de contacto est6n abiertos.En 

los tipos hlpláeicos profundos, lo superficie de la corona tiene

muchas depresiones profundas o playas, en cuyo base lo dentina se 
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hayo expuesta. 

los dientes afectados por estas formas hereditarias de hipo• 

pl&sla adamantina frecuentemente presentan un desgaste oclusal e~ 

tremo debido a la ausencia de esmalte, o a su p~rdida prematura. 

( 10,11,12,13) 

OENTINOGENESIS IMPERFECTA 
(OENTINAOPALECENTE HEREOITARIA,ODONTOGENESIS IMPERFECTA) 

la dentinog~nesia imperfecta ea una caracterfstica heredlta• 

ria dominante que no esta ligada, al sexo, aparece con Igual fre

cuencia en varones y mujeres. Lo dentinogéneals imperfecta ea 4na 

afteraci6n del desarrollo de la dentina que afecta todos los dien · 

tea tanto primarios como permanentes. La alteroci6n que afecta al 

componente mesod6rmlco no afecta el esmalte, el cual es normal. A 

menudo la dentlnog~nesis Imperfecta se presenta como una altera~~ 

cl6n unica pero a veces se encuentra como un componente más de--

una enfermedad •Oltiple, sobre todo asociada a una osteog6neaia-

imperfecta, Ya que ta dentlno96nesia imperfecta y la osteog6nosis 

pueden presentarse aisladamente, no esta clara su forma de trane

mlei6n gen6tlca cuando se presentan ambos casos. 

Coracterfsticee clínicas.~ Clínicamente la dentlnog~nesls~

imperfecto se descubre o se identifica de forma f&cil. 

los dientes muestran una apariencia tranaiGclda opalecente.

Generafmente son grises o azul parduaco o pardo amarillento aun-

que su color puedo variar mucho. En algunos casos, sobro todo en

fos adultos, se pierden considerables cantidades de esmalte de las 

zonas cortantes o de ocluc16n, debido a le atici6n o fractura de• 

los dientes. Parece ser un defecto en la unl6o entre la dentina y 

el esmalto, que es relativamente lisa en voz de festoneada y entrs 

lazada como es un diente normal. 
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Otro característica clfnica, de la dentlnog,neais imperfecta 

ea la anormal constricci6n en la uni6n entre el eamalte y el ce•• 

mento que se observa en la exploraci6n cltnica. 

Carocterfsticas radiogr&ficas.- Estos dientes presentan una

iroS9en desusado y pato9no~6nlca en la radiograffa. La mercada con. 

atrlcci6n en el cuello es un cerScter caai constante. las rafees• 

son m&s cortas de lo normal y a menudo son romas. Las cavidadea-

pulparlaa y loa canales eat6n muy estenoaodos o caaf desepareci-

doa en lo observaciSn radlol6gica Incluso cuando aGn se eat6n fo.e 

mando las rafees, la cavidad pulpería y loa canales de lea rafcee 

pueden verse anormalmente pequeños o estenoaadoa. 

loa otras estructuras dentarias como el ceaento y la membrana 

periodontal y el hueso alveolar parecen normales. No ea raro queoo 

en un mismo paciente est6n frecturedaa las rafee• de varios dlen• 

tea. ( 11, 12 ) 

ODONTOMA 

El tu1110r que proviene do lo• tojfdos que participan en la••• 
formaci6n de loa dlent .. ae denomina Qd.Qnta.ut. 

Por el uso, sin elllbargo, vino o significar una proliferaci6n 

en la cual las c61ulas epitellalea y moeenquimat6aaa preeentan dl 
fereneiaci6n completa, como resultado de lo cual, loa ameloblA•toa 

y odontobl4atoa forman esmalte y dentina. Este e•malte y dentlna

auelen ser depositados de manera anormal por que la or9ani:acl6n• 

de lea c'lulaa odont69eneas no alcanzan un eatado normal de morf~ 

dlforlenciacl6n. Eete tumor ae compone de m&a de untipo de tejido 

y por esta caz6n fu6 denominado odont6ma compuesto. En algunos el 

eamaite y la dentina son depositados de tal manera que la estruc• 

tura eonaerva una conaiderable ae1110Janza anat6ml~a con diente•--· 

normales, excepto que auelen aer ••"or .. que 6atoa, ffan,aido lla• 

medo~ o•~nt6ma• compuestos mixto• cuando hay por lo meno• una al• 
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militud anat6mico superficial con piezas normales. Por otro parte, 

cuando los tejidos dentales colcificodos son simplemente masa-~-· 

irregular sin semejanza aiquiero con dientes rudimentarios, se usa 

el término odont6mo compuesto complejo. Esto Gltima forma de odo.u 

t6ma es menos comGn que lo primera. 

Etlologfa.- la etlologfa del odont6ma es desconocida. Se su

giri6 que el traumatismo o infecci6n local puede conducir al de-

sarro! lo de esto lesi6n. Esto es totalmente poaible, pero en cse

caso, lo m~s posible es que el resultado final sea lo hipoplásio, 

se9Gn el momento de la odonto9énesis. Aparentemente no hay predi

lecci6n por originarse en un sector determinado de la cavidad bu

cal, no esto especialmente vinculado con dientes supernumerarios, 

como podrfa pensarse si apareciera con mayor frecuencia entre los 

Incisivos superiores o distal al tercer molar superior. Hitching, 

su9iri6 que los odont6mas son heredados o se deben a un 9én, a •• 

una interferencia mutante, posiblemente posnatal, con el control

genético del desarrollo dental. 

Caracterfstlcaa clfnicas.- El odont6ma puede ser descubierto 

a cualquier edad, en cualquier sitio del arco dental superior o-

inferior. Se encuentra en niffos muy pequeños, y por supuesto,puc• 

den persistir en la vida adulta. El odont6ma suele ser pequeño y• 

solo su di6metro excede al de un diente. A veces, se agrandan y--

1 legan a expandir hueso, con la consiguiente osimetrfo facial.--

Esto es particularmente cierto si en torno al odont6ma se forma-

un quiste dentfgero. 

Se presenta como abultamiento o tumoraciones de superficie--

1 isa, bien delimitados, de dureza 6sea y asintom~ticos, en la---

mandfbufa o en lo maxila, lo cual hace pensar tambi6n en un oste! 

ma, o en un fib6ma osificante, tiende a presentarse en una zona-

donde ha ocurrido trastornos del desarrollo dental y falto el di• 

nte, Puede impedir la erupci6n del diente adyacente, 
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Por lo regular posan inadvertidos hasta, que se descubren al 

efectuar radiogr&fias. SI comperimen un nervio, causan dolor. 

( 11,12,13 ) 

OISPLASIA OENTINAL 
(DIENTES ARRAOICUlARES) 

la dlspl&sia dentlnaria es un trastorno raro de la formaci6n 

dentlnal que se caracteriza por tener esmalte normal, dentina su• 

mamente atfplca, con obliteracl6n pulpar, formaci6n defectuosa de 

la rafz y una tendencia a la patologfa periapical sin causa obvia. 

Etlologfa.- la displ&sla dentinaria es una enfermedad heredl 

tarla, transmitido como característica dominante autos6mlca. Lá-

patog6nla de la enfermedad se relaciona con focos mGl·tlples de dg_ 

generaci6n en la papila dental que finalemnte llevan a la redu--• 

ccl6n del crecimiento y obliteraci6n de las papilas, con formocl6n 

esporádica de dentina verdadera alrrededor de loe focos calclflc~ 

dos. 

Caracter~stlcas clfnlcas.- El esmalte es normal lo mismo que 

la corona, en cuanto al tomaffo y al color. 

El defecto fundam~ntal radica en la dentina, que tiene una-

composlci6n extraordinariamente rara debido a la presencia de un

enormo nGmoro de cuerpos esf6rlcos. 

El defecto de le dentina origfna la formaci6o de rafees cor~ 

tas y estrechos, ápices puntiagudos, camera y canales de la pulpa 

parcial o totalomnte obliterados. 

Sin embargo, existe la particularidad, que las rafees de los 

dientes posteriores y especialmente la de los molares son cortas

y gruesas. Como es natural, las rafees nor•males predisponen a la

excesiva movilidad y por este motivo, es frecuente la cafda pre-

coz de los dientes. Aumenta m6a el pron6stlco, la elevada Inciden.· 

cla de afecciones perlapicalea (obsceaos o quistes) a pesar que-· 
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la caries es relativamente poco frecuente. 

Puede estar afectadas tanto la denticl6n decidua como la pef. 

manante, lo cual es un dato importante a favor de que se trata de 

un car&cter hereditario. 

los dientes suelen tener patrones de erupci6n normales, aun

que en algunos cosos se registra retardada. 

la displ6sia de la dentina difiere de lo dentino9,neais lm-

perfecta en numeroaos aspectos: No tienen el aspecto opalecente•

de las coronas, no ocaciona atrlcci6n anormal y presenta una ele

vada frecuenc 1 a de proc6sos peri ap i c&I es. ( 12 ) 

CEMENTOMA GIGANTlfORME 
(CEMENTOMA MUlTIPLE FAMILIAR) 

Es una les16n muy rara que puede o no reultar una entldad--

caracterfotica. Aparecian en familias y se heredaban como caracta 

rfatica dominante autos6mica. 

Manifestaciones bucales.• Se ori9fnan a edad temprana, evoly 

clonan con lentitud y afectan los cuatro cuadrantes. 

Estos se presentan como masas radlop~cos dispersas en los ma 

xilaresy que o veces los e•penden. Estas masas son descritas como 

compuestos de cemento denso, altamente calcificado, coai totolme.!l 

te acelulor, poco vaaculerizodo y que con frecuencia se infecta-

conlo consiguiente supuraci6n y secuestros. 

Debe hober una mayor aclaroci6n de 6sta enfermedad nosol6glca 

al en realidad resulta tal, para separarlo de la osteomielitia--

eaclerosante difusa cr6nica, afecci6n Inflamatoria a lo que ae--

se asemeje mucho. ( 11,12 ) 
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P E R 1 O D O N T O S 1 S 

(ATROFIA ALVEOLAR DIFUSA, PERICEMENTITIS FIBROSA RAREFACIENTE) 

No se este do acuerdo en rolaci6n con la existencia de la--

periodontosls como una entidad patol69lca.Al9unos sotienen quo la 

perlodontosls es un proc6sos patol69ico especffico de causa desc2 

noclda. 

El t~rmino perlodontosis Indica destrucción no Inflamatoria

degenerativa cr6nlco de los toJidos perlodontlcos, se caracteriza 

por una destruccl6n peculiar y extensa del sistema de sost~n que

se observa en adolescentes (12 a 20 afios) o en adultos jovenes--

(18 a 25 afios ), siendo mujeres la mayorfa de enfermos de 3:1. 

Otros son de la opinl6n de que el cuadro cf ínlco de la perlg, 

dontosis no es mb que una variante poco frecuente .. de la perlodon. 

tltis comGn. 

En otro sentido, qua se caracterfza por una rfipida pErdida-

de hueso alv.eoler en mfis de un diente de la dentlci6n permanente. 

Se presenta en doa formas btisicas. En una,· los Gnicos dientes af§. 

ctados son los incisivos y los primeros molares. En 'á otra mSs-

general 1 zada afecta gran parte de los dientes. La magnitud de le

destruccl6n no guarda relación con la cantidad de Irritantes loe.!!, 

les presentes. 

Los sfgnos y ofntomas clfnlcos de le periodontosis en las--~ 

primeras fases son la migraci6n y la movilidad del diente. las--

bolsos pcriodontales pueden estor ausentes de 6stas primeras fa-

ses del, desarrollo de la cnfer~cdad. Cuando aparecen las bolsas

son muy profundas y goncrolmente se afecto toda la dentici6n. las 

primeras estructuras perlodontales que suelen afectarse son las-

que rodean a los Incisivos, a los primeros molares y los premola

res del maxilar. Los alteraciones ocurren con o sin oeffales macr.Q. 

ec6picas de inflamaci6n do la encía. 
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No se sabe si primero se atroffa el hueso alveolar, si falla 

el tejido conectivo del ligamento periodontal o si cesa el dep6sl 

to de cemento, no es posible el reemplazo de fibras perlodontales 

desgastadas, el hueso alveolar se resorbería por falta de estímulo 

y los espacios medulares agrandados coolescorian con el ligamento 

periodontal, con el, resultado do un espacio periodontal ensanch~ 

do. 

Etiologfa.- Varios investigadores demostraron que en esta en 
fermedod hay una tendencia familiar. Baer, por ejemplo, encontr6-

que se do en gemelos id6nticos, padres e hijos, hermanos, primos

primeros, tios y sobrinos. Tambi6n inform6 que la enfe~medad tien 

de a seguir una lfnea materna, Con la debilidad del perlodonto--

provocoda por la herencia o por alguna deficiencia nutricional o

un trastorno metab6llco, la reporecl6n del yejldo esta dificultada 

se produce la destruccl6n. No se ha comprobado la existencia de-~ 

un factor etiol6gico Gnico como especfflco de la periodontosis.So 

demostr6;que en los pacientes con esta ofecci6n a le que suele--· 

considerarse por factores extrfnsecos, la composlci6n qufmica de• 

la sangre y los factores nutricionoles a&f como lo func16n 9land~ 

lar end6crlno y el estado ffaico son similares e los que presen•• 

tan les personas con pcriodontitis. 

Puede aparecer en bocas cuyo estado higi6nico es Impecable y 

que no tienen caries. Se produce en la ausencia completa de lnfl.!!, 

macl6n marginal, pero suele aür descübierte hasta que esta se so

brea9re9a al proceso degenerativo. El primer Indicio que el peci~ 

nte tiene de la presencia de le perlodontosis, es un sGblto desp! 

azamlento patol69lco ( mlgrecl6n ) alm6trlco de los dientes, por

lo comGn los primeros molares permanentes y lu390 los dientes an

teriores. 

la per1odontoals no se reconoce clfnlca111ente en sus fases in 

ciplentes, si bien la rodlograffa revelarfa una p6rdlda 6aea loe.o. 

llzoda. El primer •lgno clfnico definitivo observado por el odcm-
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tol690 es una bolsa profunda, con frecuencia en un solo dlente,con 

el hueso adyacente normal. En realidad esto es el comienzo de la• 

fase flnfil en el desarrollo de la enfermedad. En este punto los•• 

lfquidos, mocroorganismos y residuos bucales penetran en la bolsa 

y aparecen los sfntomas Inflamatorios. 

En las fases precoceo de la periodontosio, las redjogreffas• 

muestran zonas radlotransporentes circunferenciales entro el dien 

te y el hueso estas zonas se deben a la ampllaci6n do los espa••• 

cios poriodontales. Ello no indica que se hayan formado las bol-

ses, ya que en loo estudios incipientes algunas de las fibras pe• 

riodontales aGn eet6n Intactas y no es posible pasar una sonda ml 
lim&trica entro el diente y la encfa. SI continua la deatrucci6n• 

de los tejidos poriodontales, en las radio9raffas ae observa gen~ 

ralmente ~esorci6n infra6sea. 

la emi9raci6n o desplazamiento patol6gico de los dientes a-• 

menudo va acompaffoda por la extrucci6n de las ptezas afectadas. 

loa cambios degenerativos en el tejido conectivo del llga--

mento periodontal o la formaci6n del tejido de gronulaci6n gene-

ron prosl6n sobro la superficie del diente, y forjan la coronad~ 

ntal fuera de su poaici6n normal y con frecuencia la extruyen ha• 

cla un lugar donde la fuerza oclusal tiene efecto traum6tico so•• 

bre el tejido de soporte. El trauma complica las condiciones poeg 

l6gicaa y acelera el aflojamiento del diente. 

En la periodontosis no suele haber dolor si no hasta que e~ 

ta avanzada la enfermedad, cuando entran en juego los influencias 

traum6tlcas, o una vez producida la bolsa, cuando puede tener lu• 

gar la infecci6n profunda de la mismo. En estas circunstancias ea 

frecuente la aparicl6n de un absceso lateral en el tejido perlo•• 

dontal. No es raro observar la formaci6n s6bita de una bolsa muy• 

profunda en la rafz del diente, caaf hasta su ápice. ( 11,12,13 ) 
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C A P 1 T U l O 3 

DEFECTOS HEREDITARIOS EN LA OENTICION 
CON DEFECTO GENERALIZADO 

~ Sfndrome de quiste y Nevo basoc&lular 

- Raquitismo resistente a la vitamina •o# 
• Osteog&neals Imperfecta 

- Disoat6sla Cleidocraneana 

• Hip~foafat6ala 

- Querublsmo 

- Dlapl&aia ectod,rmlca anhodr6tica hereditaria 

- Oiapl&sie condroectod,rmlca 

- lncontin~ncia pigmentarle 

- Sfndrome de hlpopl&ala d6rmico focal 
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SINDROME DE QUISTE Y NEVO BASOCELULAR DEL MAXILAR Y COSTILLA 
BlflDA (SINDROME DE NEVO BASOCELULAR,POLIONCOSIS CUTANEO MAli 

DIBULAR HEREDITARIA) SINFROME DE GORLIN Y GOLYZ. 

Etiologfa.- Afecci6n hereditaria, transmitida como rasgo do

minante aut6somico, con elevada penetraci6n y expresividad varia

ble, 

Caract~rfsticas clfnicas.- EJ síndrome es muy complejo y---
abarca una gran variedad de posiblea anomalfas. 1) anomalfos cut! 

neas, incluidos carcinomas besoc&lularea, otros quistes y tumores 

d6rmicoa benignos, dlsqueratoais palmar y plantar y calcinosis d! 

rmices, 2) anomalfas dentales y 6seas, que incluyen queratoquis-

tcs odonto96nos, (con frecuencia mGltiples) pro9natismo mondibu-

lor Íove, enomalfas de costillas (con frecuencia bffldas) ~ vert.2. 

brea, braquimetacarpallamo, 3) enomalfdades oftelmol69icas como-

el hlpertelorismo con puente nasal anctto, 6ctopla c6ntica, ~eguera 

con96nita y estrabismo interno, 4) ·anomalfaa neorol69icas, inclul 

do retardo mental, colciflcacl6n dural, agenesia del cuero cal lo

so, hldroc6falia con96nita y meduloblastoma con frecuencia mayor

que la normal, 5) anomalidades sexuales, incluidos, hlpogonádismo 

en varones, y tumores ov6ricos en mujeres. 

Manifestaciones bucales.• los querotoquistes odontog6nos son 

lndistlnouibles, debido a que suelen formarse en 'pocos tempranas 

de la vida, puede presentarse deformoci6n y desplazamiento de dis 

ntea en desarrollo. Sin embargo, pueden no desarrollarse hasto la 

edad mediana, aunque se han desarrollado tumores baeoc61ulares C.!! 

t6neos en algunos pacientes de corta edad. ( 14,15 ) 
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RAQUITISMO RESISTENTE A LA VITAMINA •o• 
(Hlpofoafat6mia familiar, Raquitismo refractario, 

Diabete• fosf6tica) 

En aftoa recientes , ee han reconocido una cantidad de diatiA 

tos defectos tubulares renales asociados con la Incapacidad de r~ 

sorber ciertos metabolitoa como agua, fosfato, calcio y potasio. 

El mis Importante de estos afndromea es uno con antecedentes 

hereditarios que aparecen en la nlftez o en adulto Joven. Esta en

fermedad ea un trastorno eepecffico caracterizado por: 

1) hipofoafat,mla con menor resorci6n tubular renal de foafatos-

lnór9Snlcos, 2) aparici6n familiar que se hereda como raago domi• 

nante ligado al sexo, 3) raquitismo u osteomalacia que no reaccls 

na a dosis normales de vitamina •o•, y 4) ausencia de otras anoms, 

lfas coincidentes. Esta definlci6n excluye afecclonca como requi• 

tlamo no familiar resistente a la vitamina y raquitismo famlliar

resiatente a la vitamina, asociado con concentracl6n normal o el.! 

veda de fosfato lnorg6nico en el eurco. 

Caracterfstlcaa clfnicae.- Lo forma más leve de esta enferm.! 

dad ea une hlpofoafat6mia simple sin otras manifestaciones clfnl• 

cea que una leve reducci6n de lo altura del paciente· en compera-

c16n con un hermano normofoefot~mico. En adultos Hlpofoafat6micoe 

los grados woriablee de deformaci6n debidas al raqultiemo en la-

nlftez conetltuyen los rasgos mSe serlos, como arqueamiento de las 

piernas, acortamiento ~a estatura, continuac16n de oateomal&cio y 

presencia de aeudofracturaa. 

En niftos afectados con esta forma de raquitismo realetente,• 

la enfermedad puedo ser notada por primera vez cuando el nlfto ca• 

mina. Sin elllbar90, la historia clfnlce o examen radlogr6fico pue

de revelar anomalfaa como deformacl6n de cr6neo, retardo del bro~ 
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te dental y defor•eci6n de cupulao de plernea. 

Ee frecuente que heye deformaciones permanentes y eatature-

corta. Entre miembros de le fami 1 ia hipofoafatemie las mujerea·-

preaenten conoidereblemente menor oateopatfa que loa hombrea. 

Al9unoa paciente• tienen debilidad y atonfa muaculer muy no

toria• y frecuente• en raquitismo por deficiencia de la vítamlna

D. 
Manifestaciones bucales.- El requltiarao resiatente e este--

vltamlna tiene efectos mercados sobre dientes y estructuras de sg, 

porte. Ea ceracterfatico que haya une prueba hiatol6gice, forme•• 

cl6n generalizada de dentina globular con defecto• tubulares en•• 

la zona do cuernos pulparea. Adem&a estos eet'n eler9edoe y se•• 

extienden casi hasta llegar a le unf6n emelocementerle. Esto pue

de verse en radiogr&flaa. Debido a estas anomalfea, suele haber-

fnvael6n de microorganismos on la pGlpa, ain deatruccl6n evidente 

de la matrfz tubular. 

A cont.inuacl6n,_ ea frecuente que hay 1 eai6n perlaplcal de--

dlentee· primarioa o permanentee, macroac6plcamente normalee, se•• 

guida por la formacl6n de ffatulas slnglveles mGltiplea. 

la l&mlna dura que rodoa toa diente• •uela faltar o eatar--

mal deff nlda en la radlo9raff e, y la pauta 6aea alveolar frecuen• 

temente ea anormal. ( 14,15 ) 
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OSTEOGENESIS INPERFECTA 
(Huesos 'quebrodlsos, Fra9ilided 6seo, Osteopaatlrosia, 

Enfermedad de Lobatein) 

La oeteo96nesis Imperfecta ea une enfermedad familiar poco fre--

cuente, caractorfzeda por efntesls defec·tu~ae de tejido conectivo, 

incluyendo, claro esta la matrfz 6sea. El car6cter horedltario--

suelo transmitirse como dominante autos6mico, con expresividad Vj! 

rlable. Otra forma de esta enfermedad, con muchos casos mortales

en una misme familia, se croe que ea herencia receaiva. En este-

caso hasta el 25% de los hermanos pueden ester afectados siendo-

los padrea normales. 

Caracterfstlcas clínicas.• El sfndrome clfnlco plenamente d~ 

oarroffedo se caracteriza esencialmente por huesos delgados y po

rosos, poco formados, frocturee m61tiplea (lae fractures consoll~ 

dan r4pldamente, pero el hueso nuevo es de una calidad Imperfecta 

similar) escler6tlcas azules, sordera, articulacJones laxas, eac2 

lioais, pieJ delgada, tendencia a la producci6n de hernias, y al

desmedro. Es comGn que las fracturas ocurran mientras que la cri,1 

tura esta gateando o caminando. Cuando una persona ha sufrido mGl 

tiples fractures, en particular loa primeros affoa de la vida, pu.Q 

de encontrarse seriamente deformado al llegar a adulto. Le preaep 

cia de la oscler6tlce azul1 ea debido a que 6sta ea anormalmente

juy. délgada y por ello se trasluce la coroides y produce dolor. 

Sin embar90 el ospecto azul de esta no es particular de esto 

enfermedad, puesto que tambi6n eparece en la osteopetr6sis, roqul 

tismo fetal, Síndrome de Marfan, y sfndrome de Ehlers-Donlos, osf 

como en los niftos normales. En algunos pacientes se forino un 

callo hiporpl6stico, que puede o no estar releclonado con lo fra~ 

tura real. Este eolio puede ser tan oxhuboronte que se perece el

osteosorcoma, en realidad se han comunl~ado varios casos de oste,2 
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sarcoma verdaderos originados en· estos callos. 

Los fetos gravemente afectados con al carácter recesivo pue .. 

den morir al nacer; o 61 lactante puede sobrevivir poco tiempo p~ 

ra sucumbir a sus fractures mOltiples. Un trastorno menos grave-

(el carácter dominante) se conoce como osteog~nesls lmperfecta--

tardfa (osteopsotirosis). En esta forma menos grave de la enferm~ 

dad el sistema esqucl~tico no es tan d~bil y las fracturas pueden 

observarse hasta que el niffo se vuelve activo en sus primeros --

al'los. Los que sobreviven a la pubertad tienen menos fracturos,--

qulz6s gracias a una mejor coordinacl6n motora y tambl~n a instl!!, 

tos protectores. 

Manifestaciones bucales.- 66slcamente es un trastorno de te

J idos mesodérmicos, en particular de tejidos calclflcadoo. Cuando 

hay un trastorno 6seo 9enerollzado cong~nito, solo es 16oico os-

perar un trastorno en la formacJ6n dentina! y es lo que sucede--• 

con frecuencia. La osteog,neals Imperfecto y la dentino96nesis im. 

perfecta son compafferos comunes, aunque muchas veces la primera-

existe sin que haya una leel6n 6seo m6s 9eneralizodo. Las onomo-

lfas dentales son id&ntlcos con laa correspondientes a la dentin,2 

96neais imperfecto o dentina opaleccnte hereditaria, laxitud dc-

l lgomentos, una forma peculiar del cr6neo, y una reloci6n anormal 

ol,ctrico de los mOscuJos. ( 14,15,18 ) 

OISOSTOSIS CLEIDOCRANEANA 
(Enfermedad de Marie y Salnton, Sfndrome de Scheuthouer-Marie 

Sainton, Disostoels Mutocional) 

Lo dieost6sis cleidocraneal, frecuentemente de origen hore-

dlterlo, es uno enfermedad que· afecta sobre todo el esqueleto. 

Se presenta como caracte~fatlco mendeliana domlnonte·y puede 

ser transmitido por cualquiera de los dos sexos. Afecta o mujeres 
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y varones. 

Caractefsticas clfnicas.- Se caractefza por anomalías de--·

cr6neo, dientes maxilares y cintura escapular asf, como por la f~ 

la de desarrollo ocasional de huesos largos. Entre las alteracio

nes del cráneo pueden encontrarse: Fontanelas evidentes o con de~ 

flclt de cierre, y por ello tienden a ser bastante 9rendes, las-· 

suturas tambi~n quedan abiertos y son comunes los huesos wormla-· 

nos. La sutura sagital esta unida de manera característica y da~~ 

al cr&neo un aspecto aplastado. Los huesos frontal, parietal y--
occipital son prominentes, los senos paranasales est6n subdesarr~ 

llados y son estrechos y o veces hay una variedad de otras enoma

lfas craneanas. 

El defecto de le cintura escapular, del cual deriva una par

te del nombre, verfa entre la ausencia completa de la clavícula a 

su ausencia parcial o hasta un simple edefgazamlento de una o am

bea ~lavfc~les, loa pacientes debido a a&to p~seen una movllidad

daausada en hombros y son capaces de llevarlos hacia adelante ha

sta juntarlos en la línea media. Los def~ctos de la columna vert.s!. 

bral, pelvis y huosoa largos, asf como foa huesos de loa dodos-·

tambi6n son relativamente comunes. 

Manifestaciones bucales.- Los pacientes muestran un maxilar• 

anormalmente pequeffo con un paladar elevado, estrecho y &rqueado

Y a veces con fisura palatina. Los huesos lagrimal y ci9omático·

tambl6n aat6n subdesarrollados. Loa dientes aparecen a menudo ame 

ntonadoa, colo~adoa Irregularmente y en maloclucl6n. 

Uno de los rasgos bucales m&s Importantes sobresal lentes es• 

la prolongada retencl6n de diente• temporales y el ulterior retar:. 

do del brote da loo permanentes. A veces aste retardo ea permanau 

temente constante. Las rafees dentales suelen ser cortas y mfio d.!!, 

lgadaa que lo habitual o pueden estar deformadas. 

AdemAa Ruehton obaerv6 la ausencia o escasez de cemento c&I~ 
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l.ar en rafees de dientes permanentes, y eato ae relacionarfa con

la falta del brote, frecuentemente. Esto también fu6 estudlado--

por Sm ith, qui 6n con f i rm6 l 11 ousonc 1 a de cemento cé 1u1 al' tanto de 

dientes primarios como de permanentes. 

Una caracterfstlca sorprendente, e inexplicable fué la ouseu 

cla de este cemento en dientes brotados de ambas.dentaduras, sin

que hubiera mayor espesor del cemento acéluler primario. 

Es tfplco ver en las radiogr&ff as que bay muchos dientes su

pernumerarios no brotados. Esto es m&s frecuente en le zonas de-

premolares e incisivos Inferiores. También se ha aenalado la pre

sencia de enod6ncia, pero este hallazgo es raro. ( 15) 

H 1 POFOSFATASi A 

(HIPOFOSFATASEMIA) 

Ea une .enfermedad hereditaria, transmitida como ceracter1otl 

ca autos6mlca receelva. 

El trastorno bfisico es una deficiencia en~im6tica de foof6t,2 

aa alcalino, en surco o tejidos y excresi6n de fosfoetenolaminar

en orina. Lo Intensidad de esto enfermedad no tiene releci6n dlr.f!. .. 
ctá con los niveles de foafata alcalina en el aurco. Hay une in--

teresente similitud de muchos aspectos do esta enfermedad con le

afecci6n conocida como requltlemo reslstc··:te e lo vitamina O, con 

hlpofoafatemio familiar. 

Cerocterfstlcas clfnlcoa.• La enfermedad se manifiesto durap 

te los tres primeros eftoa de vida. 

Por lo general, cuento mSa temprana ea la aparici6n de la en 
fermedad, tanto m&.e inton1uu1 son loa monlfesteciones clfnicee y-• 

peor el dlo9n6atlco, Si esta presente en ol nac.i111iento, lo muerte 

puede sobrevenir rápldament~. Si el beb6 sobrevive, quedan enfer

medades de tipo roquftlco, en e~tremldades (defor11tidadea), falta

do calclflceci6n de lo b6veda craneano, disnea, cianoaia,v6mltoa. 
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estrefflmiento y calcinosia renal. Tambi~n puede haber lrritablli

lldad y movimientos tet,nlcos o convulcionea. El primer reconoci

miento de la enfermedad en la vida adulta ea poco comGn. 

Manifestaciones bucales.- La manlfestaci6n Incipiente de la

enfermedad puede eer afolojemiento y p6rdida prematura de dientes 

primarios, principalmente incisivos. 

La radiograffa dental revela hlpocalclflcaci6n de dientes y

preaencia de c6maras pulpare grandes. ( 15,17,18 ) 

ENFERMEDAD FIBROSA FAMILIAR DE LOS MAXILARES 
(Diapl6sla fibrosa Juvenil disemlnada,Enfermedad qulatica 

multllocular familiar de maxllares,Enfermedad fibroquia-~ 

tlca,Cuerubismo,Tumefaccl6n fibrosa familiar de loa ma-

xilarea, Diapl&sia fibrosa hereditaria de los maxilares) 

La enfermedad fibrosa familiar de los maxilares es una rara• 

enf~rmedad fibrosa proliferante que afecte uno o ambos maxilares• 

y es de origen hereditario, y el modo ea un g6n dominante autos6• 

mico con expresi6n variable. 

Caracterfatlcaa clfnicae.- Eata enfermedad ae manifiesta en• 

la edad temprona, con frecuencia a la edad de 3 6 4 aílos. Loa pa• 

cientes presentan una tumefacc16n slm6trica Indolora y progresiva 

do maxilares superior e Inferior que producen el tfplco rostro en 

sanchado de un querubfn. la piel do la cara esta estirada y tensa, 

provocando muchas veces que la piel de loa p4rpadoa lnferlorea-·

aea arrastrado hacfa abajo, acentuando aéf el blanco de los ojos

Y dando al enfermo un ~apeoto angelical. 

La mayor parte de las veces eet6 atacada solo la mandfbula. 

Los maxilares son firmes y duros a la palpaci6n y puede ha-· 

ber llnfadenopatfa regional reacclonal, el paladar puede ester••• 
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agrandado, no hay manifestaciones alstem6tlcas, aunque en algunos 

pacientes presentan lesiones cutáneas pigmentadas como la diapl&

sia fibroso poliost6tica. 

la dentadura primaria puede caer prematuramente y en forma-

espontSnea, ya desde los tres affos. los dientes permanentes sue-

len ser defectuosos, con ausencia de muchos y desplazamiento, fol 

ta de br6te de los presentes. La mucosa bucal suele estar Intacta 

y de color normal. ( 14,15,18 ) 

OISPlASIA ECTODERMICA ANHIDROTICA HEREDITARIA 

Es un sfndrome caracterfzado por uno dlapl&slo con96nita de

una o mSs estructuras ectod&r•lcas y sus ~pendlcea accesorios, mi\ 

nlfeatados en forma primaria por la ausencia parcial y completa-

de glSndulas_ sudorfparas. En la mayor parte de los casos ea un Cft 

rScter mendeliano recoaivo ligado al sexo que afecta a loa varo•• 

nea con mucha mayor frecuencia que a mujeres. 

Sin embargo, le anomalfe puede ser transmitida como una cor~ 

cterfstico dominante o recesfva autos6mica. 

Corocterfaticaa clfnlces.• loa pacientes con displ&sio ecto

d,rmica anhldr6tica hereditaria auelen tener piel blondo, llso,-

delgada y seca con ausencia parcial o completo de 9l&ndulas eudo

rfporas. Esos personas no pueden transpirar y por consiguiente,•• 

sufren de hlpertemlo o Incapacidad de soportar temperaturas eleVA 

das. En los beb6s, este ea el primer afntomo de la enfermedad y-· 

tienen fiebre inexplicable cuando aumenta lo temperatura amblen-

tal. los 9l6ndulas seb4ceas y folículos pf 16soo suelen ser defec• 

tuoaos o no los hay. El pelo de la cabeza y cejas tiende e ser fj 

no escoso, y ae asemeja al lani90, el que en realidad auele estor 

presente. Sin embargo los bigoteu y lo barba son de aspecto nor-

mel. El puente de la narfz esto huendido, los rebordes aupraorbl-
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torios y las protuberancias frontales son ~ronunciadaa y los la-

blos abultados. Pueden presentar an~mia cr6nica refracteria. 

Manlfestaciones:buéalea.- Los pacientes con esta enomalfa·-

tienen Invariablemente enod6ncie completa o parcial, con frecuen

cia malformaciones de dientes presentes, primarios o permanentes. 

Cuando hay algunos dientes, salen c6nlcos o piramidales. 

Seffalemos que aGn cuando exista anod6ncla completa, el crecl 

miento de los maxilares no se detiene. 

De esto se deduclrfá que el desarrollo de los maxllares,---

exc~pto la ap6fisis alveolar, no depende de la presencia de los-

dientes • Adem&s el arco palatino es alto y puede haber fisura-·

del paladar. 

SegGn Bessermann-Nielsen, en esto enfermedad las gl&ndulas-

sal ivoles, incluidas les accesorias lntrabucaJes, auolen ser hip.Q. 

pl&sicas. Esto produce xcrostomfa y los labios protuberantes pue

den estar secos y fisurados con seudorragades. 

Como fen6meno relacionado, hay hipo~lásio de los glándulae

mucosas nasales y farfngea que llevan o la rinftiso farlngftis--

cr6nlca, o ambos, o.veces dfsfSgfa y ronquera. ( 15 ) 

DISPLASIA CONDROECTODERMICA 
(Síndrome do El lis-Van Creveld) 

Esta rara enfermedad es uno forma do displásia ectod~rmico.

lo enfe1•medod se heredo como carocteFf stlco recesiva autos6mica. 

Caracterfticas clínicas.- La displ&sia condroectodármlca se

coracterfza por una cantidad de trastornos ectod,rmlcos, lncluidns 

anomalfos de uffas, dientes y pelos, ast como condrodieplásla, po

lidoctfl ia y a veces cardiopatía cong4nita. 

Estos pacientes son enanos acondroplásicos, con una variedad 

de defectos adicionales. Los uffas y pelos suelen ser hipoplásicos 
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aunque estos Gltimos pueden ser normales. los brazos y las pler-

nas son cortos y gruesos. la poi ldactflia bilateral afecta ama-

nos y en ocasiones a los ples. Hay muchas otras molformaciones,-

ounque las anomalidades cardiacas existen solo en la mitad de los 

casos. 

Manifestaciones bucales.- El signo bucel m~s constante es--

una fusi6n de la porci6n media del labio superior con el mar9en--

9in9ival maxilar lo que elimina el surco mucolateral normal. Asf

la porc16n media del labio superior es hipoplásica. los diontes-N 

de nacimiento, dientes primarios brotados prematuramente, don fr~ 

cuentes, asf como la ausencia con9~nita de los mlsmoa, sobre todo 

en el segmento mandfbular anterior. 

El brote dental suele estar retardado y los brotes son defes. 

tuosos, pequeffos, c6nlcoa, de dlstrlbucl6n Irregular y con hipopl 

~sia adamantina. Hay presencia de dientes supernumerarios. 

( 14,15 ) 

INCONTINENCIA PIGMENIARIA 
(Síndrome de Bloch-Sulzberger) 

Ea b6aicamente·una:éeñodermatosls, que por lo comOn presenta 

manifestaciones bucales, y proboble~ente es transmitida como ras-

90 dominante ligado al aexo. Afectá a mujeres y se cree que la en. 

fermedad ea mortal para los hombres. 

Caracterfstlcea clfnlcas.~ Esta enfermedad aparece poco dea

pu€s del nacimiento y se cerocterixa por la presencia de lesiones 

erltematosaa y vesfculo ampollares en el tronco y en las extremi

dades quo frecuentemente desaparecen y vuelven a reaparecer. Son

reemplazadas gradualmente por lesiones querat6sicas blancas que-

persisten algunos meses. 

El tercer tipo de lesiones cut&neaa caracterfaticas en 6atos 

nlffos, son m6culas pardo9rls&ceas, con diatrlbuci6n lineal o en•• 
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placas sobre el tronco y las extremidades, que se originan despu~a 

de las lesiones querat6alcas verrucosas. 

Esta pigmentaci6n comienza a desaparecer al cabo de algunos

a~os.Esta intensa pigmentac16n mel~nica del epitelio que se acumy 

la en grupos de cromat6foros en la dermis superior (incontinencia) 

da el nombre de la enfermedad. 

En la Incontinencia pigmentaria suele verse una variedad de

efectos asociados, incluidas la calvicie local o general Izada, 1!!, 

alones oftalmológicas, afecciones del sistema nervioso central y

leoiones al sistema esquef6tico. 

Manifestaciones bucales.- Puede estar afectados tanto lo de.n, 

tlcl6n primaria como la permanente. Loa cambios consisten en que

el retardo del br6te, coronas dentales c6nicas, ausencia con96ni• 

ta de dientes, piezas malformadas y cGspides adi~·lonales. los---

dientes c6nicos son muy similares a los vistos en la displ&sla e~ 

tod6rmica hereditaria. ( 15,1~ ) 

SIHDROME DE HIPOPLASIA DERNICA FOCAL 
(Sfnárome do Goltz-Gorlln) 

El síndrome de hipopl&ela d6rmlca focal es una enfermedad--

transmitlda como una caracterfstica dominante autos6mlca con pen.!! 

tracl6n incompleta, que tiene predlleccl6n por producirse en mu-

Jeres. Debido a los defectos generalizados es considerada como--

una dlsplásia mesoectod6rnilca. 

Caracterfstlcaa clfnlcaa.• El afndrome se caracterfza por a~ 

sencia focal relativa de la dermis, asociada con hernia do graso

aubcut&nea hacia Jos def-ectosl papll6mas mGltiples do mucoso o de 

piel, o ambas, anomalfaa de las extremidades, Incluidas la sinda~ 

ttlla, polldoctflla y adactflla; anomalfas oculares m6a frecuen-

tee, colombo del iris y lo coroides y eatrablamo1 anomalfas dent4 

lea y bucales. 
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Manifestaciones bucales.- Los papilomas labiales son el ras

go sobresaliente en una cantidad de estos pacientes, asf como--

los papilomas de la mucosa vestibular o la encfa. 

Adem4s los dientes est'n afectados en tamaffo, forma y estrus_ 

tura. La microdóncla es un hallazgo comGn, como tambi6n la hlpo-

pl,sia adamantina. ( 15 ) 
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CAPITULO 3 

1.- Edwerd V. Zegarelll, Austin H. Kutechar, George A. 

Hymann: Dla9n6stico en patología oral: Sat"vat Edi

toresl 1972 

2.- Wllliam G. Shafer; Trotado de petologfa oral: ln-

teramerlcana. 

3.- Perez Tamayos Patologfa ¡ Prensa M6dica. 

4.- lester W. Burket: Medicina bucal, Dia9n6stico y--
tratemientor Interamericano. 

s.- Stanley L. Robblns: Patología b~sica: lnteramericana 
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CAP 1 TUL O. 4 

DEFECTOS HEREDITARIOS DE LAS ESTRUCTIRAS 
BUCALES SIN DEFECTO GENERALIZADO. 

•Hoyos y ffstules cong~nites de labios y comisuras 

• labio leporino (fleurado) y paladar hendido 

- Labio Leporino 

- Flbromut6als 9in9lval 

- Anqul lo'gl6aia 
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HOYOS Y FISTULAS CONGENITAS DE LABIOS Y COMISURAS 

Loa hoyos y ffstulas cong~nitas del labio son malformaciones 

que suelen seguir un patr6n hereditario. Se presentan solas o ju!!. 

to con otras anomalías del desarrollo como las diversas hendidu-

ras bucales. Tanto Toylor y Lane como Macconnel y sus colaborado

res seílalarón que del 75% al 80% de todos los casos de fístulas--

1 ablales con9énitas hay hendiduras labiales o palatinas, o ambas. 

Watanabe y sus colaboradores también rescñarón los diversos casos 

cara~terfstlcos a la literatura. 

Probablemente, los hoyos de la comisura guardan estrecha re

laci6n con los hoyos del labio, pero ap~recen en las comisuras la 

biales, en localizac16n lateral respecto de los hoyos labiales t! 
picos. Everett y Wescott describieron esta entidad y seffaloron--

que tambl~n es frecuentemente hereditaria, probablemente una ca-

racterfstlca dominante que sigue una pauta mendeliana, y puede·-

asociarso con otros anomalfas cong6nitos. 

Etiol69icamcnte.• Muchas son las tcorfas propuestas, sobre-

la etlologfa de los hoyos de labio cong6nito, pero ninguna tuvo-

aceptaci6n general. los hoyos pueden producirse como consecuencia 

de muescas producidas en los labios en fases tempranos del dcsa-

rrol lo, con fijaci6n de tejido en la base de la muesca, o debido

ª la falta de uni6n completa de los surcos laterales embrionarios 

del labio, que persiste y .finalmente se transforma en hoyos tfpl-

coa. 

Tambi6n resulta diffcl 1 explicar los hoyos de lo comisura P,!l 

ro aparecen a los lados de la hendidura facial y podrían repre-

sentar e 1 desarro 11 o defectuoso de estas hend i duros emb1H onar 1 as. 

Caracterfsticas clfnicaa.- El hoyo o fístula del labio es-•• 

una deprosi6n unllotoral o bilateral en la superficie bermoll6n-

de cualquiera do los dos lados poro mucho m6a frecuente en el su-· 
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perior. En al9unos casos, exuda una escasa secreci6n mucosa de bQ 

se. A veces el Jabio esta hinchado, lo cual acentGa los hoyos. 

Los hoyos de la comisura se presentan como fosas unilatera-

lea o bilaterales en los ángulos de lo boca sobre la superficie-

bermell6n puede haber una ffstula real de la cual es posible cx-

primlr lfquldo. No esto claro si estas fístulas, de labio y co~i

sura son verdaderos.conductos. 

Es interesante seílalar que en varios casos se registran ho-

yos periaurlculares coincidentes con los hoyos dci la comisura. 

( 20~21 ) 

LABIO LEPORIHO 

(Flsurado y Paladar Hendido) 

Las fisuras pueden producirse a lo largo de muchos planoa de 

la cara como resultado de fallas o defectos del desarrollo o 6 la 

madura~l6n dé los procesos embrionarios. 

El labio leporino Inferior es una anomalía extremadamente r~ 

raque se produce en la lfnea media del labio lnfe~ior se debe a

una falla en la unl6n, la cual no da lugar a la formacl6n del ar• 

co mandibular, ni a la persistencia del surco central de la prot~ 

berancia mandibular, Solo esta afectado el labio, pero ocacional

mente lo eat&n el labio y el maxilar Inferior. El labio superior• 

y: paladar hendido eet6n en estrecha relaci6n desde el punto de--

vlata gen6tico, embriol69ico y funcional. 

El labio leporino superior se debe a la falta real de pene-

traci6n mesodérmica y a la obliteracl6n de fQa surcos ectod6rmi-

cos que separan estas masas mesod&rmlcaa que en realidad constlt,!:!. 

yen las protuberancias faciales. Tanto la ausencia o deficiencia

de estas masas como la penetraci6n faltante en surcos cctod6rmi-

cos llevo a lo deatruccl6n del ectodermo y se produce la hendidura 

• Como la penetración se produce en cada uno de loa parea de masa 
meaod6rmica lateral y la mase meaod6rmice central Gnico, ea obvio 
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que la hendidura superior es unilateral o bilateral pero no de la 

lfnea media. A veces, ein embargo, psrte de la protuberancia cen

tral ea defectuosa o falte, y la fisura resultante aparece en la

lfnea media. Sedice que el labio hendido es completo cuando se e~ 

tiende a lo ala de la nerf: y el paladar no esta afectado. En--

los casos de labio hendido bilateral completo, el premaxi lar sue

le hacer prominencia o se bascula hacfa adelante a expensas del-· 

tabique nasal. Esta a su vez, crece hacia el v6mer ocacionondo un 

aplanamiento de las alas de la nerfz y un ensanchamiento de las-

ventanas nasales. El alve61o del premaxllar se une al tabique na

sal y el labio adherente puede quedar rudimentario o aumentado.-

Este se denomina premaxiler flotante. 

El paladar hendido representa un trastorno de le fusi6n no~

mal de las protuberancias palatinas, falta de unl6n debido a la-

auoencia de fuerza, interferencia de la lengua o disparidad de t~ 

maffo de las partes efectadao, El paladar blando y la ~vula se fo~ 

man no como resultado de lo fusi6n de loa portea, si no como la-

extens16n posterior de leo protuberancias palatinas; asf, una fi

aura ·de estas estructuras es bSaicamente una extensi6n do una fi

sura del paladar blando. 

El paladar hendido puede atacar solo al paladar blondo o el

palodar duro y blando. Como una fuai6n en la lfnea media comienza 

en la regl6n anterior del paladar 6aeo, nunca oe observan defectos 

que abarquen exclusivamente al paladar duro. El defecto de fusi6n 

varfa enformo y extenc16n, cuando participa porte importante"óel

paloder 6seo, loa cavidades nasales comunican directamente con la 

cav ¡dad buce 1. 

Etiologfa.• Lo herencia es Indudablemente uno de los factores 

mb linportontea, sin embargo, hay crecientes evidencias de que--• 

los factores ambientales tambl6n son importantes. 

Los posibles medios do tranamlsi6n son por un 96n mutante·-

Onico que produzca un efecto pronunciado, o por uno cantidad do--
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genes {herencia poli96nice), cada uno productor de un pequeffo---

efecto, y creadores en conjunto de este animal fa. 

Caracterfsticas clf~icas,- El paladar hendido es m&s frecuen 

te en mujeres que en varones. El labio leporino unilateral afectil 

un solo lodo del labio; el bilateral emobos ledos del labio. 

( 19,20 ). 

ANQUILOGLOSIA 

le anquilo9l6sie Indica la fusi6n complete de la lengua con

el suelo de la boca. Lo enqullogl6sio parcial (Adhesión de la len. 

gua}, afeccl6n mlio frecuente, es debido e un frenillo lingual co,r:.,, 

to o un frenillo insertado a la punta de lo lengua. 

Coe ello los movimientos de 6sto quedan limitados en mayor o 

menor grado y con frecuencia esto dificultada al hablar. Al aocar 

la lengua hacia adelante el cuerpo de la misma se arquea con lo-

punta dirigida hacia abajo. En este caso la punta ·~e la lengua no 

puede sobresalir de los incisivos inferiores. 
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FIBROMATOSIS GINGIYAL 
(Elefanti6•i• 9in9ival,fibromat6sia 9in9ival hereditaria, 

Macro gingivalia cong6nita,Gingivo•a,Macroencfaa,fibr6•a 

difuso) 

la flbromat6aia gínglval ea una proliferac16n fibro•a difusa 

de loa tejidoe 9in9ivales. En la mayorta de los casoe r gietrados 

col!IO Jeaio ea hereditarias, trena11ltida por un 96n autoa6mico do• 

minante ,. Pero muchos caeoo eran esporádicos, ain antecedentae-

fami liarea, A veces ae obeervaron otra• anomalfa• coincidente•--

con la fibromat6sis gin9ivel, pero la Gnica observada con cierta 

frecuencia ea le hipertric6sia, aGn eata ea rara. 

Caracterfaticaa clfnicae.~ Clfnicamente la fibroaat6aia 9in-

9ival he editaria so parece mucho a la flbro•at6aia por Oilantin. 

Suele 111enifeatarae en loa prh1ero• aftoa de la vida, caaf olempre• 

dentro de loa primero• S aRoa. En alguno• caaoe los perf odo• má•• 

activos de la hlperpl'81a fibrosa ee li•itan a loe priHro• afio•• 

de la vida deteni,n4oae luego le evolucl6n (despu6a de una 9ingl• 

vectomla correctora) por lo qU11 •e piensa au~·hay un perfodo paa4 

jero de actividad. En otro• caeos, la actividad hfperpláaica cont¡ 

nua •6• alli de la lnfancle hasta le adtd adulta. 

El tejido no eata lnfla•ado, au color ea nor•al o algo p61ido 

llega a eer tan fir•e y denso .Que puede impedir le erupcl6n nor~· 

•al de loa dientea. No ea una lesi4n doloroea y no tiene une ten• 

dencia he•orr,gica. ta tu•uraci6n ae •~tlend• generalmente por t~ 

da la boca, afectando grande• zonee de la encfa fija. A vece• le• 

hlpertr6,ia• cubren parto o la totalidad de lea corone• de-loa••• 

dientea, interfiriendo en le funci4n bucal y produciendo un afee• 

to eat6tleo deea9radable. 

Hay dos for••• clfnlcea principel•• • le nodular y la si•f ... 

trie•· la forMa nodul:ar •e cat'aot•rha por 111Gltlptea •H•• pro•i'· 
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nentes rle color rosa, hien delimitada, duras no ~olorosas par~ 

nas a f i hr6.1taa, rue eurrien de 1 as pap i 1 as i 11tl"rprox i ma I ea o dr--

tencfr.nr. i a a J 11 liemorr119 i 11, deb i éndoaP entonces a 1 a auperpos i e i 6n 

de irritantes locales o a trau~atíamoa sobre la boca, a veces la• 

preal6n de las masas tumorales fibr6aas expansivas desplaza a los 

dientes. la actividad del tejido fibr6so se limita únicamente a-

las encfaa fijas, estando MÓ& afectadas las zonas labiales o bue!. 

les oue las linguales o palatinas. los restantes tejidos de la e~ 

vidad bucal no se afectan en ningGn caso. 

la segunda variedad clfnica de la fibromat6aia gingival her.!. 

ditarla se denomina como tipo aim6trico o liso. Como su nombre•• 

lo indica, esta forma se caracterfza por una hiperpláaia difusa•• 

de superficie lisa, aim~trica de la encfa, diferenci,ndo•e a•f·-

del tipo nodular. loa tejidos hipertroffadoa aon teabi~n de color 

rosado y de consistencia firme cubriendo parte de las coronas de• 

loa dientes y en algunoa caaoa, ocultindolas completamente. A ve• 

ces las tumoraciones presentan caract~res ~ixtoa de las formas n~ 

dulares y ai~'tricas. 

Loa factores irritantes locales co,o la mala higiene, impec

tacionea dentales, dep6sitoa calculoaoa y lea •aloclueione• tien• 

den a afectar la inten•idad de la fibro~at6ais gingival heredita

ria, pero debe tenerse en cuenta que estos factores son coadyuvan 

tea m&a que funda•entalea. ( 19,20 ) 
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CAPITULO 4 

Í4.- E"'ard V. Zegarelli, Auatin H. klltacher, George A,• 

Hy•anns Diagn6atlco en patologfa oral: Selvet Edi¿ 

toreo, 1972. 
IS.• Wi 11 ie11 G. Shafers Tratado de patolo9to oral: In•• 

teruor icana. 

· 16.- Stenley L. Robina : Marcia Angell; Petolo9$a b6ai•• 

ca; lnter .. oricana, Segunda Edici6n. 
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C A P 1 T U L O S 

DEFECTO HEREDITARIO DE LAS ESTRUCTURAS BUCALES 
CON DEFECTOS GENERALIZADOS 

• SFndro•e de polip6aia Intestinal hereditario 

• Telengiectiaia he11<>rr69ica hereditaria 

.. Neurofibr6•a 

• Ede•a an9ioneur6tico 

• A11iloid6ais 

• Sfndro•e de Hurler (gergolfamo) 

• Protein6aia lipoide 

• Enf er•eded de Geucher 

• Enfermedad de Nie8ann•Pick 

• Diaoat6aia cr,neo facial 

• Sfndro•e de Marfan 

.. Acondropl6aia 

~ Oateitia deforaanto 

• Oateopetr6ai• 

• TalaH•h 

• Sfndro•a de Aldrich 

• Trombaat6nia faailiar 

• HC11110ff1 ia 

• Soudohemofflia 

.. Parahe111<>ff 11 a 

- Afibrinogen6ttia e Hipofibro96nemia 

.. Queretoaia folicular 
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SIN ROME DE POLIPOSIS INTESTINAL HEREDITARIA 

(Sfndr me de Peutz-Jeheres,Polip6sis intestinal,con 

pigmentaci6n melfinica) 

El sfndrome de Peutz•Jehereo eat' constituida por le aaocia• 

ci6n de p6li os gastrointestinales mGltlplee, sobre todo en el i~ 

testino delgado, con manches melan6ticoa lntrabucoles y periabuc! 

les y, a veces en menos y pies. Aunque es relativamente raro, se• 

he observad~ un nOmero de caeos suficientes para indicar que ee

hereditario y transmitido COlll() rasgo mendeliano doainonte no lig! 

do al sexo. Es muy conveniente que el Odont6logo este familiariz~ 

do con 6ste sfndrome debido a la importancia diagn6atica de las-· 

pigmentaciores bucales que, no sean exclusivds de esta afecci6n,• 

cuando ee presentan en ausencia de otras poaibles causas y acoap! 

ftodoa de clurtos sfntomos (que descubriremos M6s adelante), son•• 

bastante ai,nificativea pare 1110tivar una explorec:i6n M6s e!l'Plla•• 

del tubo 9a trointestinal. 

Caract rfsticaa clfnicaa.• Le pigmantaci6n •el,nica de la-•• 

bios y MUCO 8 bucal suele aparecer en el naCÍMÍento O durante fa• 

primera d~cida de la vida, como pequeí'iaa mota• parda• que aiden l 

y 12 111111, de di6metro, de forma regular (a menudo circular) o irr.t 

guiar, y a feces confluente•, formando grandes placas. Su color-

aunque de i tenaidad variable, puede fluctuar entre diversos to•• 

nos de pard , azul, y negro. Dentro de la boca, le mucosa ea la•• 

zona m6a afectada con mayor frecuencia, le sigue la encfa y el P.! 

ladar duro. Ea raro que lo lengua presente eota pig•entaci6n. En• 

la cara, leo •anchas tienden e agruparse alrredador de loa ojoa•• 

nerinaa y labioa. Durante las d6cadaa siguientes de la vida del•• 

paciente, ~ueden aparecer pig•entaciones en todas las regiones c~ 

t6neas, ea~ecial•ente en las extre•idades y aunque esta• pueden•• 

m6a adelan e diamlnulr de intenaidad y m6a a6n desaparecer, las•• 

plgmentacicne• de la mucosa bucal permanecen lnvariablea. Debe h~ 
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cerae notar que les pig•entacionea del efndroae Peutz•Jehere••••• 

puede preaenterae ain que eo de•ueetre le existencia de p61ipoa y 

ta•bi,n, pueden demoetreree p61ipoa m61tiplea sin pigmentaci6n,En 

eatoe caeos loa antecedente• familiarea hacen pre•u•ir que loe••• 

afgnos mencionados pueden foraer parte del efndroae. Ee convenie.!l 

te inaiatir en que aunque lee plgmentacioneo bucalea aon Innocua• 

por ai aiamee au presencie ea Importante por que pueden indicar•• 

le neceaidad de in~eetigar la presencie de p6lipos con poeible••• 

consecuencia daffoaa. Le ple•entaci6n de le •ucoae bucal aparece-

con conelderable frecuencia en una eerie de aituCM:ionea como le•

ai9ulente: l) Pi9aentaci6n local y 6tniceo, 2) Manifeatacionee Pl. 

g•enteriaa de enfermedad•• aiatea6ticee, 3) traatornoa pi9•ente•• 

rioa aaociadoa con productos qufaicoa farmac6uticoa y otros y 4)• 
n~oplA•iaa banf9nae y malfgnee. 

Loa p6lipoa pueden preaenterae en cualquier punto del eat6•A 

go, int .. tlno delgado o c61on, p..-o lo m&• frecuente ee que ae e~ 

cuentre en el lnteatino no delgado (yeyuno). Por ello •uchoe pe-

ciente• con.eate afndroae, tienen frecuente• ataque• de dolor eb• 

do•lnel y afgnos de obstrucci6n •enor que suele terainar on la i~ 

vaelnacl6n. Es el9niflcetivo que la JM>lip6aia m61tiple de c61on-

tenga una fuerte tendencia a trenafor11M1rae en leai6n melfgna. Sin 

ellbergo no parece que esto 8$ cuepta enle polip6ei• del afndrome• 

Jeh9era. 

Ad .. ,a loa p61ipoa pueden ulcerarse auperficial•ente y •en•• 

9rar. Pueden ocacionar dolorea ebdominelea lnter•ltentea y mele-

nae. En alguno• caaoe obaorvedoe ae encontraron p61ipoa de la na• 

rfz, ccrvlx, y ~•Jiga urinaria o allbea. ( 24,28 ) 
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TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA 

(Enferaedad de Rendu-Oaler, Diapláaia telangiectáaia, 

Telengiectáaia familiar) 

la telan9iectáaie hemorrágica hereditaria, una forma de heaA 

ngioma, ea una enfermedad cong6nite y hereditaria que ae carecte• 

rfza por la preaencia de nuMeroaas dilataciones de los capilares• 

y v6nulaa ter•inalea, (telangiectáaicaa o an9iomat6aaa) en todas• 

lao superficies aucoeaa y cutáneas del cuerpo, que tienden a ex•• 

peri mentor, repet i dao he1110rrá9 i as. 

Se transmite gen,ticamente en fcrae de carácter douinante e~ 

toa611ico simple y aaboa eexoa parecen presentar la enfermedad con 

le miamo frecuencia. Se aupone qua el 96n de la telen9iectéaia••• 

aGltiple ea letal cuando ea hoaoci96tico. 

Tallbi6a ae he aupue&to; pero haata ahora no ae ha de11<>atrado 

que este 96n tolangiect6aico va ligado el g&n del grupo O. 

Ceracterfsticaa clfnicaa.m Clínicamente le telangiect6aia h~ 

111>rr&9ica •• caracterfza por hemorragia• que dependen de la rotu• 

ra de las 1110ltiplea leaionea superficiales. A veces eat6n preaen• 

tee en el momento del nacimiento, o poco deepu6a, poro en la 1111-

yorfe de loa caaoa, no resulta con eplcuaa hiata despu6a de le p~ 

bertad. A •edida qu• lae peraonao afectadas ven -nvejeciendo, la• 

telangiect6ala ae hacen m&a nuaeroaa• y aumentan de tamaffo, pudi,! 

ndo foraor aglo•eradoa de an9i611aa o tuaorea veacularea. Siault6• 

ne~•ente con el paso de loe aftoa loa epieodioe hoaorrágicoa trau• 

t4ticoa o eapontáneoa aumentan en i11portencia y frecuencia, oca•• 

clonando a veces el deaangraaíento. Lae leeionea se preoentan a•• 

veces en forma de p6pulee ligera .. nte elevada•, ovoideas, vlol6•• 

~·••o rojiza• cuyo dlilletro oclla entre 1 y 5 .. ; el fusionarse• 

pueden producir ••••• de color roJo azul cuyo dil•etro alcanza v,t 

rloa centf•etroa. le •ucoaa naeal qulzl• o• la localizeci6n •6••• 
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frecuente de estos nevoa angiogen&ticos variables. La regi6n que• 

le sigue en orden de frecuencia ea el interior de la boca. Se au~ 

le encontrar telangiectáaia en lengua, labios, paladar, Mucosa de 

las mejí llas y encfas, en el orden de frecuencia indicado. Se han 

observado menos casos de exiatencie de telangiect6aie en casf t~ 

dos loa 6rganoa vitales, como loa aparatos; respiratorio, gaatro• 

intestinal y genitourinario. 

Uno de loa primeros sfgnos de la enfermedad que suele apare

cer en fe infancia y procede a ,le telangiect6aie, ea la e?iataxia, 

asf co110 helllOrr,glaa de la cavidad bucal, que resulten dlffcilea

de cohibir. Puede establecerse el diagn6atico el oe coraprueba le• 

existencia de epistaxis que datan de la infancia, la presencia de 

:onaa telangiect6aicaa y antecedentes fanai l iarea. 

( 22, 24, 28, 29 ) 

N E U R O F 1 B R O N A 
(NEUROFIBROMATOSIS;EHFERNEDAD CUTANEA DE VON RECKLINGHAUSEN; 

MOLUSCO FIBROSO) 

El neuroflbr6•a ea un tu1110r de origen norvioao, que deriva•• 

••pecfficamonte do las cólula• de la vaina de Schwann. 

El neuroflbr6aa de la boca puede ser un tumor solitario, o•• 

lo que••-'• frecuente, ser una localizaci6n de una enferaedad-

aGltiplo o dlaealnada, conocido como neurofibromat6aia o enferme

dad de Von Recklinghauaen de la piot. 

la neurofibromat6aia sigue una paute hereditaria; •• trana•J. 

te colllO caractertstica Mendeliana doainante. 

Caracterfatica• cl(nica•.• la neurofibroaat6sio, si bien no• 

ee una enferaedad au11M1aonte comGn, de ninguna •anera constituye••' 

una rare:ca el fnica. Se presente una· leva predi Ieee 16n por apare• .. 
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cer en varones. Lae lesione• individuales aon de dos tipos gener~ 

les. En una foraa hay abundantes n6duloa a6ailea o pediculadoa,•

elevados y de superficie lisa, de ta•affo variable en toda le au•• 

perficie cut&nea, principalmente en cera, tronco y extremidadea;

en la otra forma hay lesiones •áa profundao y difusa• que son tan 

abundante• que a veces loa n6duloa euperficialea son denominadoa

•elefantitie neuroaat6aa•. 

Adem6a la aayorfa de los pacientes tienen zonas aoimétricaa

de pigaantaci6n melinica cut6nea descrita coao manchas café con-• 

leche. En ciertos casos, proliferaciones flojas de piel pi911enta

da y engrosada cuelgan en pliegues. Muchos pacientes presenten 1,!! 

alones cutáneas en la infancia o mientras aon niíloa, si bien esto 

no •e cueple inverlablemente. 

le gran iaportancia de le neurofibroaat6ais radica en que a! 

sunoa pee¡ ent •• aufren una trenaformac i 6n •• 1 r grta. 

Sin eabargo, loa neuroflbr6aas aolltarioe rarea vece• exper.!, 

aentan tranafor•aci6n aalfsna. 

Manif .. tacionea bucale•.-· En la enfermedad cut4nea de Von R.!, 

cklinghauoen ••producen lesione• bucalea, pero no ae sabe definj, 

tivamente cual ee la proporci6n de paciente• que presentan eaaa-• 

aanl~eatacionea. 

Su aapecto ea variable, el tumor ae preaente como un paneci-

1 lo alargado de tejido prominente, difuso, de •uperficie lisa de•, 

mucoso color nor•al o bien como n6dulos prominentes, circunscrito, 

•'•ilea o pedunculados, no ulceredoa que tienden a aer del mie1110-

color que le mucoea noraal, parecidos a un flbr6ma. Puede encon-

trarae en cualqu;er luger de la boca, incluyendo en el cuerpo de• 

la mandíbula, pero ea m6o frecuente que ae locelize en loa teJi-• 

doe blandos def paladar o en loa que recubren lea auperficiea bu• 

cale• de loa maxilares y en le lengua. A veces ae ven ceaou de••M 

neurofibr6•a• focallzadoa centralmente en ef •axilar. Por lo gen.!. 
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ral, estin en el inferior asociados con el nervioso mandibular;-

desde el punto de vista rodiogr&fico preaentan un agrandamiento-

fusiforme del conducto dental inferior. El malestar, el dolor o-

la parestesia son manifestaciones clfnicas comGnes de neurofibr6-

11a. ( 26,28 ) 

EDEMA ANGIONEUROTICO 
. (ANGIOEDEMA;EDEMA DEQUINCKE;URTICARIA GIGANTE) 

Es una formo bastante comGn de edema que se presenta en las• 

forma& hereditarias y no hereditarias. Est& estrechamente rélaci~ 

nado con la urticaria general. El t6rmino •neur6tico• ha pereiatj_ 

do desde lo descripci6n original de la enfermedad, he<:ha por Qui• -

che en 1882, y no hay duds que muchos pacientes preaentan proble

•as psicoi69icoe que parecen contribuir a la enfermedad heredita• 

ria, menos comGn, es heredada coMO rasgo dominante autos6mico. 

Caracterfsticas clfnicas.- El edema angioneur6tico de cual·~ 

quiera de los dos tipoe se manifiesta colllO una tumefacci6n edema• 

toee, difusa y liee que afecta en porticular la cara en zonas que 

rodean loe labios, ment6n, ojos, lengua y e veces meno• y pie•.-· 

Sin embargo la hinchaz6n puede aparecer en cualquier sector, la•• 

916ndule parótida esta atacada en una cantidad de caeos. Loe ojos 

llegan a hincharse y cerrarse, y loa labios a tornarse muy hinch,! 

doe y abultarse. Loa afntomae aparecen rApidamente, y a vece~ es• 

t&n presentes cuando el paciente despierte por la maílana. En oca• 

cionee la hinchex6n urticaria va precedida de una eenaaci6n de tl 
rentes o picaz6n. La piel es de color normal o levemente rosado. 

La leai6n suele durar de 24 o 36 horas aunque a veces per•i!, 

te varfoa dfaa. Ea i•poaible preveer le frecuencia de ataques;••• 

unas veces ae presentan diariamente, otras, a intervalos de ••••• 

hasta de af'loa. le enfermedad afecto por igual a 'loa dos ooxoa. En 

ocasione• paroce originarse en la pubertad. La forma hereditaria• 
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puede ser m6s peligrosa por que suele tener leaionea vicerales. 

Hay v6mito y dolor abdominal, y lo que es especialmente pell 

groao, edema de glotis que llega a producir •uerte por asfixie.El 

mecanismo de for•aci6n de la hinchaz6n del edema engioneur6tico-

eo la vasodilataci6n desencadenada por la liberaci6n de histamina 

o una substancia semejante a elle, con la consiguiente troeuda--

cl6n de plasma. 

A M 1 l O f D O S 1 S 

El a•ilofde es un material complejo, que ae cree conaisto en 

una mezcla de protefnae, glucoprotefne•, otro• polisacArldoa y pe 
siblemente lfpidoa, que ee depositan entre las c61ulas de diver•• 

sos tejidos y 6rganoa del cuerpo en proc6aos clfnicoa muy diver•• 

ªºª• 
Cuando lo observ6 priaere•ente Vlrchow, la conaider6 equivo• 

cadamente similar al almid6n de aquf au no•bre. 

La aailoid6eia suele ser clasificada en trea tipo•: l)Sfndr~ 

•e• gen,ticoe o formas hereditaria&; 2)Aaifold6aie P"i•ario o at.1. 

pica, en ia cual no ae encuentra cauaa predisponente alguna para• 

loa dep6aitoa M&a generalizados, y 3)Aaifoid6sie secundaria, o••• 

asociada con otras enfer•edadea. Aunque puede ser atacado cual••• 

quier 6rgano, loa a&a afectados son: riñonea,corez6n, aparato ge~ 

trointostinal, hfgedo y bazo. 

Tambf4n ee observa e•iloid6aia con apreciable frecuencia, en 

aparato respiratorio, piel, Gl4ndulae euprorrenalea, r1ervioa, y•• 

puede afectar hueaoe. Tambi6n se conoce una a•i loid6ais cut&nea•• 

priaaria localizada. Suele considerar que la amiloid6eia e• una•• 

enferaedad irreversible. 

Nonifeatacionea bucalea.• En le boca auele eatar afectada la 

lengua, le• oncta• y le •uco•a de las aejillae. la lengua ea uno• 

locallzaci6n frecuente de la• lesiones alsledaa de eailoid6si1.•• 
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la acuaulaci6n de sustancia a•iloidea ocaaiona la for•aci6n en la 

lengua o aucoaa bucal de n6dulos duros aialadoa o aúltiplea de t!. 

mafto variado. Eatoe n6dulos pueden tener un color normal: a •enu• 

do aon anoraalaente p&lidoa o haata grisee, En loa cortes micro•• 

c6picoa, el amiloide aparece coao una substancia hialfna y ho•og! 

nea. ( 24,28 ) 

SINDROME DE HURLER 
NUCOPOLISACARIOOSIS 1: MPS 1: GARGOLISMO 

El Sfndrome de Hurler ea un procéao hereditario del tejido•• 

conjuntivo que ae produce en forme ligada al sexo o receaiva eut2 

a6•ica. Aunque ee han emitido diferentes opiniones acerca del de• 

fecto funda•ental, se ha identificado una deficiencia de alfa·l-

iduronidasa liaoa6mica, que probablemente bloquea la catab61ia--· 

del .•ucopo!iaec&rido originando su acumulaci6n en laa c&lules de• 

toda la economía. 

De hecho el afndro=e ha recibido el nombre de mucopoliaacarl 

dosis. Existen doa anomalfes qufmicas que se encuentran persisten 

te111ente en esta enfermedad: 1) grandes cantidades de doa mucopoll 

aac6ridoa eapecfficos se eliminan por la orina normal o en la ori 

na de enfermos de otro afecci6n del tejido conjuntfvo, 2) el olm~ 

cenamiento anormal de uno de estos mucopoliaacfirldos o de loa dos 

en todos loa tojidoo que se examinan. Estos doa mucopolisoc6ridos 

son el sulfato de condroftine B y el sulfato de heparfna, Normal

mente el sulfato de condroitfno B existe en todoo loa tejidos co,!l 

juntfvoa excepto en el hueso, cartflago y c6rneo, mientras que el 

sulfato de heparfna aolo existe en loa pulmones y en le a6rta. 

Caracterfaticaa clfnicaa.- Lo enfermedad suele tornarse evi• 

dente dentro de loa dos affoa de vida, avanza durante la primera•• 

infancia y adolescencia y suele terminar en le muerte antes de la 
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pubertad. La cabeza ea grande y lea caracterfaticaa faciales son

baetante típicas; consisten en; frente prominente, norf: ancha en 

for•a de silla de •ontar y narinas amplias, hiportelorismo, p~rPJ!. 

dos abultados con cejas espesas, labios guesos, lengua grande, b.2, 

ca abierta, congesti6n nasal con respiraci6n ruidosa. Existe ade

•'• enanfarao, grandes deformidades faciales y esqueléticas, limi• 

taci6n Jo loa llOVimientoa articulares, hepatoaplonomeg61io, que•• 

produce la protruci6n del abd6men, opacidad cornea!, sordera re•• 

traao mental, hernia macroglQsia, macroc6falia, trastornos cardi~ 

coa y respiratorios, marcha patosa y un gran nGmero de otras manl 

festaciones, 

Manifestaciones bucales,• Consisten en el acortamiento y en• 

aanchamiento de la mandfbula, con goniodea prominentes, una dia•• 

tancia intergonial amplia y una dietancia euperior a la normalv•• 

del arco, de rama a rama, la cual origina, en parte la tfpica se• 

paraci6n de dientes. Loa incisivos pueden presentar falta de ocl.!!, 

ai6n en ralaci6n con la uacrogl6sia y la lengua sobre sala de los 

dientee. Hey zonas localizadas de deatrucci6n 6sea en loe mexilJl 

res que representerfen folfculos dentales hiperplásicoe con gran• 

des acu~ulaciones de substancia metacrom~tica, probablemente muc2 

poliaec¡ridos. 

Loa dientes propiamente dichos son deocritoa colllO pequeffos,• 

•uy eapociadoa, y de forma anormal con cierto perfodG de retardo• 

en el brote. loa tejidos gingivalea suelen ser hiperplásicoe con• 

afgnoa de infle•aci6n o sin ellos. Sin embargo, la intensidad de-

._. infleaaci6n parece estar en relaci6n con irritentea locelea--

que dificultan que el enefermo puede llevar a cabo las medida& hl 

gi,nicaa convenientes. La limitaci6n de moviaientoa caracterfatí

ca puede impedir loa cuidados eficaces en la familia. En algunoa

pacientea lea encfas presentan una leai6n aiailar a la fibromat6-

aia glngival. 
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Por 61timo, la lengua presenta tambi6n un agrandamiento car~ 

cterfstico. la variedad ligada al sexo suele ser la forma•'• be• 

nigna y presenta menoa opacidades cornealea, menoa retraso mental 

menos tendencia a la cifosis dorsolumbor y, en general una progrs 

si6n mAa lenta. 

loa enfermos con esta forma de enfermedad a menudo alcanzan• 

la edad do 40 affoa o más. En caabio la forma receaiva autos6micas 

es más grave, y loa enfermos que la sufren sucumben a menudo en-

tea de alcanzar loa 20 affoa. Por desgracia la foraa autoa6mica ea 

mucho más frecuente que la variedad ligada al aexo. 

La causa do la muerte en la mayorfa de enfermos de la forma• 

autoa6míca está ligada a proc,aoa cardiováacularea o rcapirato--· 

rioa. ( 28 ) 

PROTEINOSIS LIPOIDE 

(HIALINOSlS CUTANEA Y MUCOSA) 

Ea una enfermedad que ae supone representa un trastorno del• 

aetebolfeao •ucopolisecárido, poaible•ente relacionado con lae m.!:!, 

copoliaacarid6ale, o una alteraci6n de aubetanciae lipoprotefni-

caa. Ea trane•itlda co111<> carecterfatice receeiva autoa6mica. 

Nanifeetacionea bucales.- Estos paciente• presentan n6duloa 

solitarios o egrupedoe, blanco•emarillento y cerúloaoa cuyo tama• 

ffo ~arfa de un mllfaetro a 0.5 e•, de di,metro, en piel de cera,

cuello menos, axilas, escroto, zonae perineales y hendid6raa in·

tergl6teae. Hay leaionea ai•ileree en bordea de p&rpadoa aaf como 

grupos verrucoidee querat6ticoa de p&pulae en codos y rodillaa.-

Adem6a suele haber calciflcacl6n intercraneal aobre le foaa hipo

fiel arla en hipocampo, hoz del cuerpo o en 16buloa te111poralee. 

Uno do loa rasgos carecterfaticoe del •el ea la Incapacidad• 

del lactante, de gritar al nacer y la ronquera preaente desde el• 
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nacl•iento, todo a conaecuencia de placa• blanco•a•arillentaa ai

•ilarea en eplglotia, pliegues eriepigloticoa y zona intorariten• 

olde. En raras oceaionea, la disnea puede aer tan intenea que re

quiero ta oli•ineci6n do loa n6duloa o la rlngectomfa. 

Nanlfeatacionea bucales.- La cavidad bucal auelo eatar muy-

afectada en esta enfer111edad: Gt-en parte de la mucosa preaenta lae · 

ceracterfatlcea placee populares blenco•asarillentaa que so van•• 

haciendo •'s abundantes y prominente• desdo le infancia en edele!!, 

te. Loa labios ae engrosen y presentan n6duloa, en tento que la-

lengua •• torne srueaa, muy flrae a la palpacl6n y a vece• ee une 

el pico de la boca. 

Puede haber parotidftia recidivante dolorosa co•o conaecuen• 

cié de lealone• de •ucoee vestibular, con eeten6aia dol orificio• 
do salida de la par6tlda. 

Tatlbi6n •e ha regiatredo ausencia cong6nita de dientes e In• 

tenaa hlpopl6ale adamantina. ( 28 ) 

ENFERMEDAD DE GAUCHER 

Eeta enfer•ed6d ea un traetorno fa•lller del •atabolfsllO de

lfpidoa en el cual se depoaitan queraalna en el eiateaa retfculo• 

endotelial que preaentan una diatencl6n •aelve en todo el cuerpo, 

prlncipel•ente on bazo, hfgcdo y •&dula 6aee, COlllO conaecuoncia-

de una deficiencia glucoellcera•lda•B-glucoaodaaa, enzi11a necea•• 

ria pera la de9redaci6n de glucolfpldo• glucocerebr6aidoa. Hay•-

ciertoe Indicio• de que lo queraalne que •• dep6aita en hieti6ci• 

toe y c61utaa rotlculoendotellalee no ea un cerebr6alto ei no una 

variedad que contiene glucosa ( o galactosa ) con 6cldo behéni~o, 

como cOll¡>Onente icido graao prlncipalmonte. 

loe hlati6cltoo f lenos do lfpidoe •o conocen coltO •c61ula•--
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de Gaueher•. Se han identificado tres tiPo• clfnico• y gen6ticos: 

1) Co1110 traneaiai6n con car&cter receaivo •endelieno, con expre-

ei6n clfnice en la vida adulta, 2) Trana•ioi6n co•o car6cter 111en

def iano dominante, 3) Tranaaiai6n COlllO receaivo Mendeliano con •.t. 

nifeatacionea neorol6gicae. 

Caracterfotlcaa clfnicaa.• La foraa aalfgna neurop6tica aguda 

de la enferaedad, se presente solo en le infancia, y le 111uerte •!!. 

brevlene en loa tres primeros effoa. fata for111a de la enfermedad•• 

ae caracterfza por esplenoaegalie aaf coao af9no1 neurol6gicoa.•

La funci6n externa o examen de la biopsia del bazo o hfgedo reve• 

lar6 la tfpice c&fula de Gaucher. Eatu eon c61ulaa polarizadas•• 

redondee de 20 a 80 micras de diAeetro, que contienen un nGcfeo•• 

exc6ntrlco pequofto y un cltoplaema cuyas fibrillaa recuerdan a la 

eeda estrujada. La forma a61 comGn de lo enfermedad, que aparece• 

•6• tarde en la vide, ea un tipo cr6nico no neurop&tico banfgno y 

adulto. Se carecterfze por tener pi9•entoci6n cutánea, hipereopl.t. 

niaMO, leaione• 6aea• y pln9ueculae. Alrrededor do doe tercio• de 

ceaoa aparecen poco deapGee del d6ci110 aKo, y ae prolongan hoota

le edad adulta. 

Una tercera for•a juvenil coaienza a vece• en la infancia y

tiene caracterfaticae de tipo cr6nico pero con ~na diafunci6n ne~ 

rol69ica progresiva. 

La p•rtlclpaci6n de la •6dula 6aee puede producir dolor eee• 

que16tico o invalid6z y trastorno• motor••· Cuando ••t' afectado• 

el hueao la m6dufa preaenta leaionea dlfueae. Abundante• c61ulae• 

grandes, eapumoeaa y levemente granulare• con pequeftoa n~cleoa r~ 

dondoe y picn6tlcoa, lee c6lufaa de Gaucher ae asrupen y ree•pla• 

aen la eatructura •6dulor 6aee. ( 24,28 .) 
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ENFERMEDAD DE NIENANN-PICk 

La enfer•edad de Nieaann•Pick ea el traatorno gen6tico •enoa 

co•Gn del •atabolfaao de loa lfpidoa. Se hereda como raago rec••l 

vo autoa6•ico. En eete mal, hay al•acenamiento anor•al de foafol! 

pldoa, en au aayor perte 01fin9~aielina, aunque tambl6n puede eer 

cefal lna y lecitina. 

Corecterfsticaa clfnicas.• Caaf aie111Pre la participaci6n del 

alat••• nervioso central ae •anif ieata durante la infancia, pero• 

en ocaaionea no hay afecciones al cerebro. 

Aproxi•adaaente, 85~ de loa paciente• presentan la enferae-· 

dad cl6aica, caractertzada por h~atoapleno•egalia, traatorno in• 

telectual que ae •anifieata durante el pri•er aRo de la vide cou• 

a6ndole la •uerte en plazo de uno a doa aftoa, 

Laa otras variante• coaprenden fundaaentelaente traatornoa•• 

a6e benfgnoa que aparecen en etapas poateriorea de la vida y •••• 

vecea ain afntomaa neurol69lcoa. 

En caaoa clfnlcoa •• ha identificado una deficiencia de la•• 

enzi•e deaintegradora de eefingomielina, la eafingomielin&aa, en

riffonee, hfgado, ba&o, Eate enfer•edod ea mortal. ( 28 ) 

DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL 

(Stndro•e de Treacher Collina;Sfnclro•e de Franceechetti) 

Eate Sfndro•e deauaado englobe un grupo de ano•elfaa •uy re• 

lacionadaa de cabeza y cara, co•unMente hereditaria• o feailierae, 

que algeun una for•e irregular de trena•ial6n douinente. 

Carocterfstieaa clfnicaa.• Se ccnocett varfaa for•a• de eate• 

efndro•e que van de una completa for•• ttplca que repreaente to•• 

daa léa ano•alfa• que o eontlnuaci6n •• enU•ef'an haate for•a• at! 

ple•• incoapletaa y unilateral••• Lea •enifeateclonee clfnlca•---
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i•portante• aon: 1) Fiaurea palpebralea antimongoloidea con una•• 

coloboma de le porci6n externa de p6rpadoa inferiores, y deficie~ 

cia de peetaffas (V a veces de p6rpedoa ouperiorea); 2) Hipoplaefa 

de hueaoa facialea e•pecialaente de aolarea y aendfbula; 3) Mal•• 

for•aci6n de ofdo eici:erno y en ocacionea de ofdo medio e interno; 

4) Nacroatoafa paladar alto (a veces hendido) y poaici6n anorael• 

y malocluai6n de dientea; S) ffatulao ciega• entre loe ángulos de 

la oreja y de la boca; 6) Crecieaiento atfpico del pelo, en foraa 

de una prolon9aci6n con aspecto de lengua del 6rea de leo pati••• 

Itas; 7) Otra• anoaeffaa, como fiauraa faciales y deformidades••• 

del eequeleto. Se cree que et afndrone e• producido por retardo o 

falta de diferencieci6n del aeaoderao maxilar durante el perfodo• 

fetal da 5011111 y deapu6s de 61. El hecho de que lo• diente• del •J. 

xller euperior euelen eoter intactoa, y por lo com6n eat&n preae:;t 

tes alrededor de la sexta ae•ana, ea otra prueba del retardo o d!, 

tenci6n de lea dlferenciec:ion.- en el ces¡undo •e• de le vide fe•• 

tel, o de•pu6a. El primer arco viceral del •eaoderltO vicerel--·•• 

tallllbl¡n'•• adelanta en for•a secundario para for•ar la mandfbula, 

y de nuevo ae produce el retardo aobre la •i••• base. ( 24,28 ) 

DISOSTOSIS CRANEOFACIAl 

(SINDROME DE CROUZON) 

le dl•oat6ala creneofacial (efndro•e de crouz6n ) ea una en

fermedad en le que •• presentan anomalfaa ceracterfeticaa del de• 

eerrollo de la cera y del cr&neo. 

S. he pensado qua ae transmite hereditaria•ento colltO un car! 

oter euto•6•ico dominante. 

Caracterfetlca• cffnicaa.- Clfnlcaaente el Sfndro•e ae caras, 

t.rize por alteracione• de la forme del cr6neo, aicrogneth •axJ. 

ler, ano•elfaa oculere• y une narfz en pico de foro. 
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La for•a an6mela del cr&neo •e debe a une ainiatosis precox• 

quo da lugar a un cierre prematuro de las sutura• 6•••• y, aunque 

la for•a resultante varfa segGn el orden en que se afectan las ·~ 

turas, la aayorfa de las veces se encuentra una frente prominente 

y un reborde anteropoaterior que sobre oale de la eminencia fron• 

tal que suele sobrepasar la rafz de la narf z (defecto frontal---

triangular). Las malformaciones faciales conoiaten en hipopliaia• 

de aaxilarea, sobre todo en su parte anterior, da lugar e un pro~ 

9natie1110 mandibular. 

Hay un eaontonamiento de loa dientes anteriores aexilarea,y

un paladar elevado en forme de "Y". Lao alteraciones oculares SU,! 

len ser; hlpertelorfeao, exoftalaii con eatr•bi1110 divergente y-

neurftia 6ptlca (ofecteci6n del nervio 6ptico), y papideloma que• 

suele resultar con frecuencia ceguera. 

Otroa afgnoa que ae han apreciado en combonaci6n con loa an• 

terlorea son; la anodoncia parcial, seffalea de dlapl6sia ectod&r• 

mica, fiaura palatina, niata9mo y •alforaacionea de laa mano• y•

de lom pies. Aunque muchas de lea altoracloneo cranealea de la••• 

dleoat6eis cranoofacial aon parecida• a la de la dlaoat6ala clei

docr&neal, loa doa afndroaea •• dlferencfan •n que la priae~• dee 

las clavfculaa eat&n preaentee y en la segunda no hay exoftalaoa. 

Se comprob6 que no todas laa caracterfatfcaa aparecen en to• 

doa loa casoa, una foraa leve del aal desarrollo crineofacial ha• 

aido descrita con el noabre de Pierre Robín. Eata enferaedad in•• 

cluye, alcrognatfa, paladar fiaurado, y 9loaopt6aia con dificul•• 

tad respiratoria aaoclada, que a veces teraina en la euerte. 

( 24,28 ) 
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SINDROME DE MARFAN 

(Sfndr0110 do Narfen•Achard;eracno dactflie) 

El afndroao de Marfan,ea una enfer•eded hereditaria, tren••.!. 

tida como un rasgo dominante eutoa6aico, aunque en caaoa raroa••• 

aparece collO tendencia r~eeiva. 

Coracterfaticea clfnlcaa.• Lea caracterfaticas aobreaallon•• 

toa del afndroao de Marfan aon la longitud excesiva de loa hueso• 

tubularea cuyo reaultado ea lo dolicoatenom61ia o extremidades--

delgadaa deaproporcionalaent~ largaa y oracnodactflia o dedoa con 

foraa de areffa. La for11a do, 1 cr6neo y caracter i at i ceaiente l er9a y 

angosta, y por lo coaGn au9iere el diegn6stico de la enferaedad.

Otra caracterfatica de la enfermedad incluye hiperextenaibilldad• 

de artlculaci6n con dislocaclonoa habitualea, hay torax infundibY. 

llforae (cifoaie) o (eecolíoeia) y pie pf•no. Hay deoplezaaiento• 

del criatollno por debilitaalento o roture de ligaeentoa auapen•2 

rio• y la •lopf e suele eer coaGn y en ocasioné• existe ceguora. 

la• coap 11 cae i onoa cerd 1oY&acu1 eros tallb i 6n oon un ra•go tf • 

pico do le enfor•edad, e incluyen aneurfema o6rtica y regurgita-~ 

ci6n e6rtice, defecto• valvul,rea y agranda•lento del coraz6n. 

Manifestaciones bucaloa.• E• frecuente una b6veda palatina-• 

arqueada y alta y puede ser un raago constante. Tellbfen ae regi•

tr6 Gvula bffido, aaf colllO •elocluai6n. Adem6s ha aido coaunicado 

ocaclonal•ente la presencia de quiste• odont69onoa mGltiple• en-

llllboa au i 1 ares. 

O S T E O P E T R O S 1 S 
(ENfERNEDAD OSEA MARNOREA1ENFERMEDAD DE ALBERTS-SCHONBERG; 

OSTEOCLEROSIS fRAGll GENERALIZADA) 

La oateopotr6ala talllbl6n •• l laH enfer11edad de Albert-SC:ho.a. 

berg o 111• graflca•ente hueaoa •1ra6reoe, pera denotar lea caree• 
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terfatlcae principalee de creci•iento exceoivo y eacl6roaia del-

hueao, que reaultan en engroeaaiento notable de la corteza y dia

ainuci6n del calibre incluso deaaparici6n, de la cavidad m6dular, 

eete defecto ea debido a la falta del proc6ao reaortivo del huoeo. 

Etlologfa.• Eate ea un traetorno hereditario poco frecuente• 

que tiene doe aodoe do tranamlei6n; 1) For•a clfnicaaente benfgna 

heredada coao doalnante, y 2) Forna clfnicamente •alfgna, herede• 

da receaiva. 

Ambo• aexo• eat6n afectadoa por Igual. 

Caracterfaticaa clfnlca•·- Lee manifeatacione• clfnicaa de•• 

lea doa for••• de la enfermedad aon baatante diferentes y pueden

eer utilizada• para hacer la dlatinc16n cantra ellaa. 

Lo ooteopetr6ale receaiva malfgne ea la forma m6e grave de•• 

la enfermedad; esta presente en el nacimiento y haeta ae conocen• 

caaos en Citero, o •e originan en loa primeros aKoe de la vida (tl 

po infentll). Por lo general. cuanto entes ~parece la enferaedad, 

tento .&a greve •• y mucha• criaturas nacen •uertas o •ueren poco 

deapu6a de nacer. 

En aaba• forma• de la enfer .. ded, el proc&ao eacler6tico di• 

fuao abarca la mayor parte de loe hueaoa del esquel6to. Sin e111be.t, 

go, en la• do• puede haber loalonea •enoe intoneaa y extenaea. En 

fa enfermedad, la •anifeataci6n clfnica •Aa collÓn e• la atroffa•-

6ptica (en m6• del 75% de lo• caaoa), •eguida de hepato•aplenome-

9,l la, crecl•iento inauflclente, protuberancia de la frente, fras_ 

tura• patol6gicao, p6rdlda de audici6n ,reflejo del crecimiento•• 

excesivo, par61isle facial y genuval9um. la reducci6n del contenl 

do ~~dular produce una dleminuc16n de le formaci6n de lea c61ulas 

aengufnea• con la coneiguiente an'8ia y le dleminuci6n do le re-

aletencla a la infecci6n. la muerte de 6atoa pacientes suele •er• 

una conaecuencia de la an'11ia o lnfecci6n secundaria. 

NlngGn paciente con eeta forma de oateopetr6•1• ha eobrevlv,L 

do M6a de 20 eRoa. 



La osteopetr6eia do•inante benfgna eo una variedad •ucho •e• 

noa grave que auele aparecer •ucho m&a tarde en la vida; en reali 

dad, algunos caaoa ae diagnostican el promediar la vide. Ea prevl 

eible que sobrevivan hasta la vejez. 

Las lealonea 6aeaa, tanto en extenai6a coao en intensidad son 

aimilare• a las obaervadaa en la enfer•edad receaiva •alfgna ea-• 

totalmente aeintom&tica. Lea fracturas patol69icaa, con frecuen•• 

cia mGltiplea, aon lea manifeatecionea clfnlcaa m&a comunes (al-

rredador del 40% de loa pacientes), a lee que leaiguen dolor•---

6seo, par&liaia de nervio• cr&neenoa (incluido• 6ptico y facial)

hidroc6falia, oateo•lelftia. la leai6n de nervios cr6neanoa en--

amboa tipoa de la enfermedad ea producto, del angoatamiento da ...... 

loa agujeros cr6neanoa por dep6alto de hueao que origina la comP.C,e 

na16n de eatoa nervloa. 

Manlfeetacione• bucales.• Loa •axllare. aon afectados da la• 

•i••a iaanera que loa otro• hueaoa del cuerpo. Sin elibargo por lo

general, no ee ha eatablecido unG diatinci6n clara del tipo pre•• 

aente, malf9no o benfgno. 

Loa eapacioa m6dularea de loa maxileree eat&n notableaente-

reducldoa tanto en oeteopetr6ela doainante como en la roceeiva y

hay una marcada predllacci6n por una 9eneraci6n de oateo•ielftia• 

cuando le infecci6n gana el hueao. Eeta ea una coepllcaci6n de fa 

oxtracci6n dental, tambi&n pueda producirao la fractura del maxi• 

lar durante una extracci6n dental, aGn cuando esta ae haya efec•• 

tuado ain ejercer fuerza exceaiva, debido, a la 9re9ilided del•-

hueao. lo• diente• eon de""''ª calidad, •~late hipopl6aia adaM11n

tina, defecto• dentinalea aicroec6picoQ y detenci6n del deaarro--

1 lo radlculer. No obatanto e•to puede aer v61ido para la for•• ...... 

do•inante •offgna. 

Loa diente• aon .. peclal .. nte propen•o• a la cariea. 
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Otro rea90 beatante conatante ea el retardo del brote dental 

• ceuaa de la eacler6eia del hueso. ( 22, 24 , 28, 29 ) 

A C O H D R O P l A S 1 A 

(COMDRODISTROFIA FETAL) 

Le •condropl6aia ea una enferaeded hereditaria con •odo de-

traneaiai6n autoa6aico do•lnante, caracterizada por insuficiente•. 

proliferac16n de c61ulea.certilaginoaea y cierre pre11eturo de las 

placea de crecimiento de los huoaoa preformados en cartílago, Tr! 

•torno de le formaci6n 6aea endocondral, que origfna una foraa C! 

racterfatica de ananfaao. 

Empieza en el Gtrero y puede eer dia9n6eticeda·antee del pet 

to, pero preaent• un alto fndlce de aortalided. El 80% de loa ni• 

Roe nacen •uertoa o mueren a poco de nacer. 

Sin oabargo otros individuos con el mia1110 trastorno pueden-· 

vivir •uchoa años, con buane aelud, 

Caractertaticaa cltnicaa.• El enano acondropl6aico ea el ti• 

po a6s co•Gn y tiene el e&pecto físico •6• carecterfatico, ea be! 

tente bajo, con extremidades cortas y aGoculoa voluminoeoa, eró .... 

neo brequfcefalo y pierna• arqueadas. las •anos eon pequeftaa y--

lo• dedos corto• y tlesoa. 

Suelen tenor lard6ais luabar, nalgaa pro•inentea y abd6Men•• 

aaliente, y auchas artlcut.cionea preeentan una tfpica ll•ltacl6n 

del aovi•iento. Debido a ello, loa brazos no penden libre•ente a• 

loa coatedoa, y lea suele aor i•poeible endere:ar. loa codos. El-· 

aapecto incongruente del enano acondropl&eico •• torna •'• pronu~ 

ciado a medida que crece, funda•ental•ente a causa del te•afto de~ 

proporcionado de la cabeza en relac16n con el reato del cuerpo.-

P••• a au aapecto inerll6nico lo• enano• acondropl6aicoa tienen--· 

una intellgencla nor•al. Suelen estar dotado• de un• deaueade fu1 

ru y egi 1 idad, le cual· ha 1 levado a algunos de ~I loa a dedicarse 
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a la lucha profesional. 
Manifestaciones bucales.- El maxilar euele ester retribufdo• 

debido o la restricci6n del crecimiento de la b6se cr&neana y pu~ 

do producir un prognatfsmo mandibular ralativo. 

la disparidad resultante en el te•año de los dos ma~ilarea•• 

producen una obvia malocluoi6n. los dientes suelen aer normales,• 

aunque se ha registrado agnesia con96nita y anomalías de la forma. 

( 24,28 ) 

ENFERMEDAD OSEA DE PAGET 

(OSTEITIS DEFORMANTE,OSTEITIS HIPERPLASICA) 

La enfermedad 6aea de Paget ea una enfer•edad crónica 6sea•• 

no se conoce le couaa especffica, pero se han 1effalado numerosos• 

factorea etiol6gicos, como la sffilia, arteriosclerosis, deaequi• 

librioa endocrinos y factores 9en~ticoa, 

La poaibil idad de que existan factores hereditario• tiene a! 

guna i•P_Ortancia, ya que el 3°" de los pacientes con enfermedad•• 

de Paget tienen antecedentes fa•iliarea poaitivos. 

Caracterfaticas clfnicaa.- Eata enfer•edad ae ceracterfza por 

una prollferaci6n de tejido conectivo que altera la arquitectura• 

6oea nor•al, presentando siempre neofor•aci6n 6aea, substituci6n

del hueso nor•al por tejido oateoide y dilatado, blando y 11Mtl cal 

cificado, 

Este proc610 tiende por últi•o a agrandar y a deformar los•• 

hueaoa. Aparece predominante•ente en pacientes mayores de 40 años 

y la frecuencia au•enta en grupo& cronol6gicoe de más edad, pero• 

talllbi6n ae ha observado en personas jovenes haata le segunda d6c.! 

da do la vida. Afecta o loa dos sexos, con leve predo•inio en ve• 

ronea. 

La oateftia deformante ea una enfermedad cr6nica, y loa afn

.. tosaa aparecen lenta11ente. Mucha• vec:ta le enferaedad e• deacu••• 

bierta por accidente, pero en últi•a inatancla la •ayorfe de loa0 
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pacientes de uno o más de los siguientes sfntomes; dolor 6aeo,--

cefaleaa intensas, sordera (debido a la lesi6n de la porci6n pe•

troaa del hueso temporal con comprensi6n del nervio coclear en el 

agujero), parálisis facial (debido a la presi6n sobre el nervio•• 

facial}, vértigo, debilidad, y trastornos •entalea. 

los afgnoa de la enfermedad que presenta el paciente no----

siempre son obvios hasta que está relativamente avanzada, y esto• 

también se cumple para las lesiones de loa maxilares, Estos raa-

gos incluyen agrandamiento progresivo del cr6noo, defor•acionea•• 

de la columna, femOr y tibia, (de manera tal que el paciente se-

torna realmente bajo), arqueamiento de piernas, enaanchamiento••• 

del pecho y curvatura de la columna. Al tener una marcha tambales_ 

nte y los raa9oa descritos, el paciente suele tener un aspecto-~ 

siamesco y su rostro puede tornanrse grotesco. 

los huesos afectados son tibios al tacto debido e mayor irrj_ 

gación y son mAa frAgilea, con tendencia a la fractura. 

En realidad las fracturas patol69icae son una de las coMpli• 

cacionea Más comunes de la enfermedad de Paget, cicatrizan de ma

nera nor•al aunque el callo puede ser abundante. 

Puede estar afectado cualquier hueso del esqueleto, aunque•

hay una predilecci6n por una determinada diatribuci6n de laa le•

aiones. la enfermedad puede ser focal o localizada en unos pacie

ntes y en otras digeminada. Aunque la localizaci6n m6s frecuente• 

es en el sacro, fem6r, columna y cr6neo, en un 15 6 20% de loa ea 
fei•moa se afecta uno o ambos 1111ex i 1 ares. Le max i 1 a ea la que se••• 

afecta con máa frecuencia; a veces pueden efect~rse alllboa huesos; 

y en casos raroe se afecte la mandfbula. 

Manifestaciones bucales.- El maxifar se agranda bilaterelMe~ 

te y en todas direcciones en forma progreei~a, el reborde alveo-• 

ler se ensancha y el paladar •e aplana. El hueso agrandado esta•• 

bien limitado y ea ai•&trico, de conaiatencia 6tee no doloroso y• 



88 

recubierto de tejido• blandos de apariencia nor•al. 

Cuando exieten dienten naturales pueden eeter deepla&edoa •n 

dlrecci6n lingual por el porc6eo expansivo central. A veces de•t.!. 

can pro•inenciae 6eeaa sobre lee rafees de loa diente• •axilares• 

anterioree. Tembi6a ae observa une aepGreci6n y aovilided de loa• 

dientes eo~re todo cuando el procéeo patol69ico ea intenao. En--· 

loa ceaoe menos 9ravea, diffcilaente pueden descubrirse lea tulllO• 

raciones 6aeaa o pueden obaervaree aolaaente colllO abultamiento •l 
•6tricoa de lee corticales labial ea y bucalea sin alteraciones de 

loa dientes. 

Cuando la aandfbula ea atacada, loa afgno• aon loa mleaoa,-

pero por lo comGn, no ten pronunciados colllO en el •axilar. 

A aedide que avanza la enfermedad, le boca peraanece abierta 

y expone loe dientes por lo que loe labios no alcanzan e cubrir•• 

el aaxilar egrendedo. lo• pacientes con pr6teaie ae quejan de no• 

poder usar aus eparatoa debido al creciente ajuste e cause de la• 

expanel~n del maxilar. 

Aunque el ee .. lte y fe dentina no eat6n afectados, el ceaen• 

to ei puede estarlo; habiendo hlperceaentoals 110bre uno o varios• 

dientes. ( 22,24,28 ) 

T A l A S E N 1 A 
(An'9tie de Cooley;Enfer•edad madlterr6nee;An"91e Eritobl6atica) 

Le tales6-ie ea une en6aia cr6nice (micrecftiée e hipocr6n.i, 

ce grave) y progresiva que da una pauta tanto hereditaria cofaO•:.... 

radical. La mayorfa de CfiS08 •• observen en peraonae cuyos antep4 

aedos eran originario• da loe p1foee que rcdoan el •ar •editerr6• 

neo (ltalia,Grecie,Sirie,Ar••nie), y por eate 110tivo le enferme-

dad •• he deno•inado an6aie mediterr6noa. 

Sin eltbergo, •• preeenta en otro• grupo• de Europa y del L.

Jano Oriente. 
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La enferaedad ea una anomalfa de loa gl6buloa rojoa que ••-

un raego hereditario receaivo autoe6aico, que diaalnuye el tie•po 

de vida de loa heaatfeo. El denominador co•ún ea depreai6n par••• 

cial o co•pleta en la for•aci6n de una de lee cadenas globina~ de 

la hemoglobina. 

Se dietinguon dos formas según el hijo que seas 1) Heterogi• 

g6tico, en cuyo caso la enfermedad es leve o incluoo aeint6aatica 

(talasemia menor), o 2) Homocig6tico, en cuyo caao la enfar•edcü~ 

e• grave (talaaeaia mayor) y generalmente mortal. 

Se desconoce la naturaleza exacta del aal, aunque ae aabe--· 

que en la segunda, loa eritrocito• tienen vida m&a corte y conti~ 

nen he11109lobine fetal. Eato augerirfa un defecto en algún coapo•• 

nente de loa fectorea que regulan la velocidad de efnteel• de la

hemogloblna adulta (Hb A). 

Caracterfeticaa clfnicao.- la for•a grave auele aanifeatet"•o 

inicialmente en lo• 2 primero• aRoa de vida, con frecuencia on--· 

loa primero• •e•••• Suelen ••ter afectados los hermanos, 

El niRo preaenta mucho• efgnoe de las an6•1ae como; palidez• 

o piel de color de lia6n, fiebre, caloafrfoe, ualeetar, debili-

dad general, torpeza mental, letargfa. la e•plenoaegalia y hepat2 

megafia, producen protrucl6n del abd6men, eataa forma• precoces y 

graves de la enfermedad cuelen Ir aeguidaa de muerte al cabo de-

algunos meaea. Sin ellbargo cuando la telaa&•ie e111pieze en un pe-• 

rfodo ulterior de la infancia o cuando ea menoa grave, puede ••P~ 

raree un curao .ti• prolongado. Eapecialaento en eatoa caeos ea en 

loa que interviene la prActlca dental la cara auele tener raago•

mongoloidoa debido a; aumento de los huesos maxilares, frontal,-

cigom6ticoa, ojoa oblicuos mongoloides, depreai6n del doruo de la 

narfz y diontee superiores prominentes. 

la criatura no eat& enfor•a con caracterfaticaa agudaa si no 

que eu gravedad aua•CNtta en foraa gradual, y el cureo auole ._,..~ 



90 

rar por una infecci6n •uperpuesta. Sin embargo, algunoa pacientes 

•ueren el cebo de pocos •eaea, en especial cuando la enfer•edad•• 

ae manifiesta en edades auy teapranaa. 

Manifestaciones bucalea.• AgrandaMiento de loa Maxilares con 

intensa Maloclusi6n aco•paftante. Loa tejidos blandoe pueden ser•• 

de color rosa p&lido (cienoaia) y loa tejidos del paladar blando• 

de color a•arillo claro. Alguna• veces laa radiog~áfias intrabuc~ 

lea revelen un trábeculado peculiar en aexilarea, caracterizado•• 

por un engrosamiento do algunas treveculea, borraaiento y deaepe• 

rici6n de otras. 

Adelgazamiento de le l&•ina dura y zonas radiolGcidaa circu• 

lentea en el hueso alveolar. Por lo general preeentan loa maxila• 

rtt8 une oateopor6sia leve. ( 22,24;;25~28 } 

ANEMIA OREPANOCITICA 

le en6mie drepanocftica, drepenociteMie o 4n6eia de c61ules

felciforaea, ea una an6mie hemolftice cr6nica de tipo hereditario 

tranaaitide COllO coracterfatica aendeliana dominante que reaulta• 

de •uteci6n pGntiforae del c6digo gen6tico de tal fndole que un•• 

a•ino,cido ea aubatituido por otro en una de la• cadena• polip~p

tldicaa de la hemoglobina. No eata ligede al sexo, ea casf exclu• 

alva de la raza negra. El hoabre viene del eapecto microac6pico•• 

peculiar en •edie luna o de hoz del eritrocfto que •e encuentra-

en eangre circulante. 

Cuando eat' presente heteroci9otamente eolo ae aanifieeto el 

raago de lea c61ulaa falcifor•e•, cuando lo hace heDOcigota•ente• 

la enfer•edad •e expresa clfnlcaaente coao an6aia drepanocftica,• 

en cuyo caao la cantidad de gl6buloa rojoa atfpicoa ea grande. La 

frecuencia de eate •al ea baje. 
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Carecterfetieas clfnicaa.• La en6•ia drepanoc1tica e• •6•··

co•6n en mujeres y ae suele evidenciar en el aegundo o tercer affo 

de vida, aunque clfnicamente ente• de los 30 affoa. 

Le enfermedad tiende e aegulr un curso cr6nico, peroiatante

Y corecterfzado por criaia. El paciente• eatá d6bil, le falta el

allento y ae fatiga con facilidad. Ea com6n el dolor articular de 

lea extre111ldadea y del ebdomen eaf coao nausees y v6mltoa, talllhl&n 

hay eoplo aiat611co y cardiomegalla. Otro raago caracterfstico ea 

la concantrecl6n de eritrocito• en loa vasos perlf6ricos con eri

trost6sla y la con~lguiente an6xia local de loo tejidos, algunos• 

pacientes tienen manifestaciones renales que guardan relaci6n con 

erltrost6ala dentro de eatae vfcerea y con desorganlzac16n del m.! 

canielllO de contracorriente,. La crtal• drepanocftica puedo ocu••• 

rrlr en un• diversidad de situaciones, incluida la adainiatraci6n 

de anestesia general, probablemente colllO consecuencia de la aenor 

oxlgenaci6n de la •angre. 

Manifestaciones bucalea.• La mayorfa de paciente• con an61tie 

dropanocftice preaentan alterecionea 6aeas en radiograffaa denta

les. Eata• alteraciones conaiaten en una oateopórcaie entre leve

Y avanzada y una p6rdlda de trabecul•do en hueaoa •axilare• con•• 

aparici6n de eepecloe •edulare• grandes e irregularea. Lea •odifj_ 

cacionea trebecul•r•e •on notoriea en el hueeo •lveolar. No hay•• 

elteraclonee de la 16aina dure ni del ligamento periodontal. 

Exlaten alteraclonee aorfol69ieae en nfcleoa de c61ulaa epi• 

telielea de la •ucoea buc•l coao agrandamiento nucle•r, blnuclea• 

cl6n y une dletribucl6n crc>11attnica tfplca. ( 24,28 ) 
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SINDROME DE ALDRICH 
(SINDROME DE WISKOTT·ALDRICH) 

La deficiencia inmuniterie con trombocitopenla y eccemle se

l lama sfndrome de Wiskott• Aldrich. Eate afndrome es una enfer•e• 

dad hereditaria rara, que ae produce en varones y ea transmitido• 

como rasgo recesivo ligado a X. La enferaedad suele presentra•e•• 

en la infancia o niílez temprana, y ea casf invariablemente mortal. 

En este caso ol d6f icit inmunol69ico parece afectar la reapueata

aed lada por c61ulaa al igual que la capacidad para sintetizar una 

o mAa de las cianea de lnmunoglobullnas e pesar del d6ficit inmu• 

nol6gico. 

Carecterfaticea clfnlcas.- La enfersedad se caracterfz$ por• 

pGrpura trombocitop6nica, eccema, que comienza con cara y, un ••& 
cado aumento de prediapoaici6n a lea Infecciones. Se pena6 que el 

eccema es de naturaleza al6rgica, estos pacientes presentan fur8n 

culoa, otitis aedia, diarrea aanguinolenta e infecci6n reapirato• 

rfa (neumonfa). La mayor euaceptlbilldad e le infecci6n ••rala-

clona con une deficiencia de anticuerpos eaocieda con la dia9a1111' 

globullnemie. 

Manifoatacionee bucaloa.- Ea frecuente observar hemorragias• 

eapont6nee• de encta como el tubo Intestinal y le nerf z, hay pet,t. 

quiaa palatinas, infecciones supurativa• recidivantes. En loa he• 

llazgoa de laboratorio le trombocitop6nla, el tieapo de aangrado• 

prolongado, con une elteraci6n de taaaffo y for .. de plaqueta. (28) 
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TROMBASTENIA FAMILIAR 
(TROMBASTENlA HEMORRAGICA HEREDITARIA,ENFERNEDAD DE GLANZNANN) 

La Trombaat6nie fa19lliar ea un trastorno ho110rr6gico heredi

tario cr6nico relacionado con une diafunci6n do plaqueta• tren••! 

tido como receaivo autoa6•ico. Se hen deacrito dos tipoa do eate• 

enfermedad; 1) De GlenZ111ann Nae9eli, caracterizado por plaqueta•• 

pequeftea que ae aglutinan imperfectamente. 2) De Bernard•Saullcr• 

(tipo o sfndrome do Revol) caracterizado por plaquetas con anoaa• 

lfaa morfol69icaa y aueencia de factor troabopf¡atico. 

Caracterfaticas clfnlcao.- Loa paciente• con esta enfer•edad 

presentan ceracterfaticae generalea do la p'rdida exceaiva de ••.!! 
ere, eepont4nea o deapu&. do una loai6n traua6tlca menor. La• he

aorraslao puepGricaa de piel aon coaunea co•o lo •• h eplatax&a, 

lae petequias, equlaosls# o a le hemorregle inteatlnal. Tellbi6n•• 

•• ha CODUnlcado la preaencla de h•artroeia. 

Manif .. t.eionea bucalea.• Hemorragia ••pont6nea de la cavidad 

oral, en par.ticuler la 9in9lval oa frec!lent• en '•toa peclentea,• 

como tambl6n lo oon lee petequlu peletinaa. Pequeftaa intervenci~ 

nea qulrGrclcas, COMO le fronect011ia o el debrld .. lento coronel,• 

que provocan ligerao abracionea de laa encfaa, pueden originar in 
teneaa hemorragiao. ( 28 ) 



94 

H E M o F 1 l 1 A 

le heMOfilia ea un tér•ino empleado al referlrae a un grupo• 

de enfermedades he..K,rr¡gicae de origen gen,tico, que ae tranamite 

co•o tendencia receaiva ligada a X. 

El defecto hereditario conaiate en una deficiencia de un fes, 

tor pl&eaatico que impide le coegulaci6n normal de la sangre. 

la hemofilia ae da a61o en hollllbreo, pero ea transmitida por• 

una hija no afectada, a un nieto. Loa hlJoo de un hemofflico aon• 

nornalee y no portan el raa90; laa hijaa heteroci96taa transmiten 

el efecto a la altad de loo hljoa y como un raogo receaivo a la•• 

mitad de loa hiJaa. la heiaofilia ea te6ricemente poalble en una•• 

aujer heaaoci96ta. 

Etlologfo; Hay une cantidad de dlferentea tipoa o varJedadea 

de huofi lia. Actual•ente se distinguen tres for•ae de Huofi 1 ia• 

•A•, que ea el tipo c"•ico ·>' m'8 frecuente, ceractc.,.lzodo por la 

daf¡clencia de la elobulina ontlhe1110ffllca (AGH); la hetM>fllla •e~ 

deno•lnada frecuent.,.ente enfermedad de Chriat•a•, debida a la d!. 

ficiencia de un componente de la trollbopleatlna pl&amatica (PTC); 

y la het1e>filia •e•, debida a la deficiencia de un predeceaor de·

la troinboploatina plaam&tica. 

Caracter ht i caa e 1 f ni cae.... Aunque 1 a caracter f et i ca 111ia mar• 

cada de loa trea tipoa de la.heMOfllia es la tendencia hemorrégi• 

ca, la Intensidad de lo• epiaodlo• producidos varf~. 

la he1t<>filie •A• y •s• ae pa,.ecen en que suelen ceracteriaa~ 

ee por hemorragia• intenaaa, aunque tallb14n ae hayan observado c4 

eoe levea. la he110fille •e•, en callbio, •• acoapa~a de he110rré9ie• 

mucho menoe importantes. Lee hemofilia• •A• y •a• eon enfermeda•• 

dH ligada• al aexo, que oe presentan unica111ente en loe hijo• ve• 

ronea, de lee muJeree portadoras.del defecto cronoe6mlco. En ca•• 

blo, le he110fl 1 le "'C" no eate 1 ig•da el .. xo y afecte e loa vero• 
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nea como a lea hembree. 

En general loa pacientee presentan hemorragia• peraietentea

eapont6neae o deapu6a de un trauma, aunque aea leve, que produce• 

el más pequeffo corte o abreai6n, La he•orragia en tejidos eubcut! 

neoa, 6rganoe inyernoa y articulacionea t011bl6n ea uno carectarf~ 

tlca comGn que puede dejar hematoma• elttenaon. 

la enfermedad suele estar presente desde el nacimiento, pero 

puede no aer evidente clfnlcaaente por muchos aftoa. 

laa remiclonea y exacerbcclonea espontánea• cfclicaa aon co• 

munea. La pGrpura suele eer poco co~riente y la prueba del tornl• 

quete os negativa, pu6a no hay lnouficlencia del nGmero ni la fuA 

cl6n de lea plaquetaa. 

Manifestaciones bucales.- En la heaofllla, la hoaorraela en• 

auchoe altioa de la cavidad bucal es un rasgo frecuente, y la elA 

9lval puede eer masiva y prolongeda. Hasta los proceaoa fialo16s! 

cos del brote y calda de loa dientes se produce con una hemorra•• 

9ia prolongada. E! problema de laa extracciones ea diftcil en loe 

hemofflicoa, Sin la pre111edlcaci6n adeouada haata el •enor proce•• 

dimlento qulrGrgico puede producir la •uorte por sangrado. la ex• 

tracci6n dental por medio da bandea de goaa alrededor del cuello

del diente ha aldo un 6xito ya que ae deja que emigre aplcalmente, 

lo cual causa la cafda del dienta gracias o la necrosis por pre•• 

al6n del ligamento periodontal. (22,24,27,28) 
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SEUDOHEMOFILIA 
(ENFERMEDAD DE VON WILLEBRAND:HEMOflLIA VASCULAR: 

PURPURA VASCULAR) 

Eata enfermedad con,heao•taafa anormal ••hereda como car,c• 

ter autoa6mlco dominante que afecta a los doe eexoe con un 91•ado• 

do penetranoia moderado o inteneo. Se ceracterfza por la tenden-

cia a la p&rdida excesiva de sangre en paolenteo con cantidad no.e. 

••I de plaquetas, tie111pa de coagulaci6n normal,flbrfn6geno e6rico 

normal y tiempo de protombina normal. 

S61o eata prolongado el tiempo de eangrado. 

Caraoterfatlcas clfniooa.- la hemorragia OJtceslva, eapont&-

nea o trae un traumatiemo menor, ea la oaracterfetica principal-

de eata enfermedad. Loa sltioe m&a frecuenteo de la hemorragia••• 

aon narfz, piel y encla, aparato gaetrointeatlnal y las aenorra-

gios intenaaa aunque lo hemartroaia ea rara. 

Esta tendencia hemorrlglca suele aer cfclica o eapor6dlca en 

lo tanto la fragilidad capilar esta aumentada, la retracc16n del• 

coagulo e• normal. 

Manlfeatacionee bucales.- Se presentan hemorragias gingiva•• 

lea. Una• veces eepont,ne~•, otras por el cepillado. La enferme•• 

dad auele aer descubierta luego de extracciones dentales debido a 

henorr&glas prolongada• y excealvaa. La hemorragia profuaa puede• 

comenzar en el 11<1mento de la extraccl6n y continuar indeflnldamen. 

te, o puede empezar algunea horas deapu6a de la lntervencl6n qui

rGrgica y convertirse en flujo lncontenlble. ( 22,24,27,27 ) 



97 

P A R A H E M O F 1 L 1 A 

Es una enfermedad hemorr6gica, que se hereda como un rasgo•

recee ivo autos6mico, clfnicamente similar a la hemofilia, pero--

cousado por 1Jno deficiencia de un factor sanguineo no relacionado, 

la proacelerina (factor V), que es una sustancia responsable de-

la conversi6n de protombina en tromblna. 

Caracterfstlcas clfnlcas.- Est~n afectados ambos sexos, los

pacientes presentan una marcada tendencia hemor-r6gica en uno o v~ 

rios puntos del,organiemo. Son comunes la episte~ls C$pont6nea,•• 

hemorragia gaatrolntestinal y menorragia. 

Es frecuente ver equimosis y hemorragias cut&nea, hematoma y 

petequias aunque aon raras. En algunos pacientes se producen he-

morragias Intraoculares y en Sistema Nervioso Central, pero es--

raro que haya hemartrosis. 

ManifeAtaciones bucales.- En algunos pacientes con hemofilia 

hay hemorragia ginglval espont6nea, con rezumaniento de sangre de 

los bordes libres de la encfa. Las petequias de la mucosa bucal-

son raras. La sal ida prolongado de oangre tras uno extracci6n de.o, 

tal es comGn, y puede ser mortal. 

Hallazgos de laboratorio.- El nivel de plaquetas es normol,

tanto en el tiempo de coa9ulsci6n como de protrombina catan pro-

longadoa, por el tiempo de sangrado es normal. 

El defecto bñsico es la reducci6n de la proacelerina plasm'• 

tico. ( 22,24,27,28 ) 
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AFIBRINOGENEMIA 
(HIPOFIBRINOGENOPENIA:SINDROME DE FESFIBRINACION) 

Es una enfermedad poco común en la cual el paciente tiene-

poco fibrin6geno o ninguno en el plasma o el tejido. 

Por ello la sangre no coagula, aún deapués del agregado dc

trombína. La deficiencia de fibrin6geno es congénito o adquirida. 

Lo afibrinogen6mia con96nita es una enfermedad hereditaria con--

rasgo recesivo autos6mico, que se presenta en ambos sexos, pero-

con cierto predilecci6n en varones. 

Esta presente desde el nacimiento y se debe a la incapacidad 

del paciente de sintetizar fibrln69eno. 

Características clfnicas.- Los pacientes con hipofibrinogen.2, 

mfa o afibrinogenemf a sufren ataques hemorragicoa intensos duran

te toda la vida en tipo congénito, esta enfermedad es clfnlcamen

te indistinguible de la hemofilia; la epistaxis, la hemorra9io---

9astrointestinal, hemorragia del sistema nervioso central, equimE!_ 

sis cut&nea y hematomas son comunes. 

La hemartroais no es tan prominente como en la hemofilia en

los mujeres. la hemorragia menstr~al suele ser normal. 

Manifestaciones bucales,• Hemorragia 9in9ival espontánea y-

prolongada y hemorragias excesivas después do extracciones dent~ 

lea. las petequias de las mucosas bucales son raras, se han obse.r:. 

vedo disminuciones parecidos de fibrin6geno en la leucemia,escor

buto, placenta previa, émbo·loa de líquido amni6tico, carcinoma--

proatAtico y carcinomelosie diseminada. ( 28 ) 
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QUERAT0$1S FOLICULAR 
(ENFERMEDAD DE DARIER) 

Eota enfermedad os una genodermatoais transmitida como doml• 

nante autoe6mlca. Sin ellhareo muchos casos •e produ~en como muta• 

clone• nuevae. 

Caracterfeticaa clfnicsa.• Les lealones cut6neas se preoen•• 

tan primero aomo pequeRas p&pulas firmes, roJaa, pero que caract!. 

rfaticamonte ae tornan pardogria¡ceaa o hasta vlol&ceas y ~ubier• 

tas por costras. En especial en pliegues cut6neos, lea lesiones•• 

tienden a coaleacer y producir maaaa verrugosas o vegetantes maC!, 

radas malolientes. 

Lea 1.aionea m6a frecuente• aon en la cara, cuello, hombro•• 

y. cuero cabelludo, pero euole extender•• a extre111idadea, pecho y

genltalea• En casos lltlly avanzado•, estan atacando todaa las zonaa 

into..trielnoae•• 

Manifestaciones bucales.- Probablel!lente le mucoaa bucal (en• 

cfa, •ucoae véatlbular, paladar dur~ y blando) eata afectada con

meyor frecuencia aunque otraa •uperflciea •ucoaaa como u~ula,-r•• 

faringe y laringe talllbi6n son asiento de enfer•edad. Lea lesiones 

bucales aon mfnuaculea p6puJaa blenqueainea que •e perciben 6ape• 

rea a la palpaci6n debido o lee zonas rugosas o lrreeularea con•~ 

placa• verrugoaae blancas o guijarrosas. 

lo enfer•edad lleve un nolltbre Inadecuado, puesto que las al• 

ter.acfone• no ae limitan a 108 folfculoe piloaoe. 

Loa hallazgo• caractorfatlcoa de la• leaion .. cut6nees son•• 

hlpet'querai:6•i•, pepilOl!et6•1•, acant6ala y una dfaquerat6aie be• 

nlgne. ( 24,28 ) 
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POROQUERATOSIS DE NIEBElLI 

la poroquerat6sia·de Miebelli ea une genoquerat6aia rsra.que 

ae caracterfza por la quer&tinizacl6n defectuosa en piel, aeguide 

de atroffa, se le hereda como caracterfetica dominante simple,au.!l 

qua se conocen muchos caaos eapor&dicoa. 

No hay documentaci6n para sustentar que las leaionea de por2 
I 

querat6ala, paee al norabre de la enfermedad, tenga au origen en-~ 

loe poros epid6rmicoa de gl4ndulaa oudorfperaa. 

Caracterfatlcaa cffnicaa.- le mayor parte de los casoe co--

mlenzan en la primera Infancia, pero el avanze de lae leaionee •• 

lento. Se produce en varonee con mayo~ frecuencia que en aujerea. 

las leaionea propie•ente dlchaa consisten en forma inicial, en p,i 

pulas queratoaicaa crateriforme• que •• agranden gradualmente-.-

para formár placea olevadaa cu)'O taaafto varfa entre unos mltfmo-

troa y verfoa centfmetro•• laa l••fonea tienen predlleeo16n por-

·'ªª extrensldadea, en particular menos y pie•, aaf como hollbroa,•
cara, cuello y genitales. 

Lea ufta• oe tornan 9rue••• y acanaladaa. La poroi6n central• 

de las lealonea finalmente •• atroffa y dejan cicatrfz per•anonte, 

En eeta piel atr6fica •e origina el carcinoaa epideraoide. Se di

ce que lea lesione• de la cavidad bucal ocurren con aprecloblo--

frecuencia en pacientes con eate mal. ( 28 ) 

NEVO ESPONJOSO BLANCO 

(Diaplaeia plegada blanca faaillar de lee mucoaaa1 9ln9ivo•• 

eatomatitie plegada blanca; nevo epitelial bucal; leucoqueratoal• 

cone,nite1 enfer1MSded de Cannon) 

la dlapt .. 10 plegada blanca f .. lliar ••una afe~cl6n relatl• 
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ve•ente.rara de la mucooe bucal deacrita por Cannon en 1935. La-

enfermedad sigue una pauta heredlteria como rasgo dominante auto• 

s6mico pero con penetraci6n irregular y sin predilecci6n definida 

por el sexo. 

CerocterraticGG clfnicaa,- Esta anormalidad de la mucosa ea• 

con96nita en muchos casos y hay nifios que nacen con la enfermedad. 

Otras veces, no aparece hasta la infancia, niffez o eGn en le 

adolescencia. Epoca en la cual por lo general alcanza la magnitud 

total de su intensidad. 

Las lesiones bucales pueden ser extendidas y afectan carri·-

1 los~ encfe, piso de la boca y partes de la lengua. La mucosa·-• 

este engrosada y plegada con textura esponjosa en tono blanco op.a. 

leacente pocul ier. 

A veces hay una cantidad mf~imo de pliegues. 

las leaiones son casf Invariablemente aeintom&ticas. 

En algunos paciente• conoignedos en la literatura. fQs le··

aionos bucales ibon ecoropaftadeo de lesiones similares de otras •.Y. 

perficies mucosas como vagina y feblos, ano, recto y cavidad na-

.. 1. ( 28,29 ) 

OISQUERATOSIS CONGENITA 

la dlequerat6aia cons,nita es une genoquerat6sls conocida,•• 

p~o rara, que probable111ente se hereda como cerecterfstica recesl 

Ya y casf todos los casos comunicados fueron en varones. La enfe.t 

~edad presenta tres afgnoe tfplcos; Leucopleala bucal, diatroffa• 

de unas y pi9mentec:l6n de piel. 
La importancia del afndrome_reslde en la elevada freouencfe• 

do cSncer bucal que e~iste en J6venea adultos. 
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Caracterfeticaa clfnicaa.• La primer• manifesteci6n de le en 

fer•edad son los úRae: Se tornan diatr6fica• y caen poco deapGee• 

de los cinco afios de edad. La plgmentacl6n pardogrie6cea de plel

aparece al mismo tiempo o unos affos m&e tarde y ee distribuyen en 

tronco, cuello y muslos. La piel puede atrofiarse y tornarse te-

langiect!slca y la cara es roja. 

Otras manifestaciones son esqueleto fr&gil, retardo mental,• 

si 1 la turca poqueíla, dh1f~9la, membrana tiwp6nica traneparente,

eordera epffora e infecciones de p6rpadoa, anoaalfea uretrales,•• 

tostfculos pequefios, anomalfas dentales y comunmente, hiperhidr6• 

sis de palma• y plantas. 

&lanif'estacionea búc&la..- Las lealonea bucales comienzan-•• 

entre loe edades de 5 y 14 ellos y'.epareoen como veefculaa y ulce• 

raciones difusamente distribuida& eeguldas por acumulaci6n ó~ plj! 

cae blancaa de epitel lo necr6tico y e vecu una inf.ecc16n 11oni 1 i! 

sica sobre agregada. La afeccl6n de la lengua y mucosa vestibular 

ea muy comGn. Aproximadamente entre los 14 y 20 eftoe, se repiten• 

lea ulceraciones recidivantes y la aparici6n de eritroplaafe o Is. 

siones mucosa rojea. flnalmente entre loa 20 y 30 affos, se ori9i• 

nan leucoplasio erosiva y carcinoma; con frecuencia resulta blOr-
tal entre loe 30 y SO affos. 

Otras zonas mucocut&neaa tambi6n pueden ser afectadas por I~ 

aiones similares, incluidoa, recto, uretra, aparato digestivo. 



103 

DISQUERATOSIS INTRAEPITELIAL 
HEREDITARIA BENIGNA 

La dlaqueratosla intraepltelial herodltoria benigna ea una-

enfermedad de orlgon 9on,tlco que ae tranamlte por herencia como

un cer6cter eutoa6~ico dominante y que, proboblGll!ente, ee limita• 

a un grupo de tres razas (caucaelano,lndlo y negros). 

Manlfoetaclonea bucales.- El afndromo afecta principalmente• 

a dos teJfdoa, loe toüldoa oralea (mucosa '.bucal y labial, super

ficies laterales de la lengua y suelo de la boca), $n loa que eps, 

recen leaionea parocldea a lo dlaplasia plegada familiar o nevo•

eaponjoao blanco, y laa conJuntlv~s,en las que aparecen una placo 

eapumoaa, golatlnoaa. 

Las lesiones do la boca, que aon totalmente aaint611atlcea, .. -

perece se desarrollan en la primera 6poce de la vida y corocen de 

forma' progresiva haata que el enfermo tiene unoa 15 elloa. Er. le-

boca 1 igera11ente afectado las leaionea mucoaea eon de color bien•. 

cuzco o blanco, l.l9era111ente elevadas, dlfuaae o 1 imitades, y de·

conalet~ncla eeponjoea, blonda. 

En los casos con afectacl6n m6a intense, •on blancas y de--

aepecto l l9era01ente vol loso: y 111&. 9rueaas que en loa casos 1 ige•• 

roa, con lea superficies 6aperaa, y a menudo tienen pliegues. Lea 

c61ulaa auperflclalea eatan maoerlidae y puciden arrancara& con ·fa• 

cllldad. Si no ae acompaRen de leaionea oculare.e estas leelones .... 

oralea pueden diagnosticarse err6neomente collO hlperquerat6aia,•• 

leucopl&ale o dlaplaola plegada. 
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PENFIGO CRONICO FAMILIAR BENIGNO 

(ENFERMEDAD DE HALLEV•HAJ LEY) ,, 
El p6nfigo cr6nico fealllor benfgno e• une enfer•eded der•a• 

toldgica rere transmitida por un g6n doainante Irregular aunque-. 

alguno• paclen~ee no praeentan antecedente• femllier••• Le enfer• 

•edad· en sf representa un defecto epid&r•ico, ya eea una falla en 

la efnteaia o en la maduraci6n del complejo de tonofilementoe y•• 

deHI08011188• 

Caracterfaticao clfnicae.• la enfermedad ao manifiesta du•-

rente la adoleecencla o en la vida adulta joven, aunque hay algu .. 

nae excepcionoo. No hay predilecc16n por el" aexo. 

Lea leaion .. •e originan co1110 pequeRoa grupo• de v .. fculaa ..... 

aobre la piel normal o erltemetoaa, que pronto •• rompen pera. de• 

Jar zonoe eroslonedoa y con coatrea. Oeepu_6e eataa leaiono• ao

asrendan perlf6ricemente pero curen en ol centro. 

Con frecu•ncle ae obeerY6 que calor y audoraci6n e111Plfan 1.

genel'acl6n do lulonea, en tanto •n lpocaa f~leehey r•i•lon .. -

oapont&neeD. 1.4• le•ionea •• producen m.6411 co11un11ento en zona. do•, 

piel oxpue•t• a la frlccl6n, por •JelllPIO euperflcie de flexi6n de 

axilas e fngl .. , cuello y zona• gonltelea. So •abe que fe infe··

ccl6n bacteriana tobf"1 desencadene la ap.-lcl6~ de loa leaionoa, 

y -'• reciont0111ente oe incluy6 Candidaalbicane. 

Nanifeateclonea bucal••·· lea loaionea bucal•• ee originan a 

vocea con paciente• con p6nfigo cr6nlco f .. ilier benfgno, y aon•• 

al•llarea a loa cut&neae. Son grupoo de v6alculaa que ae roapen-

r4pida•ente dejando •uperficle• eroeionedea vlvaa. ( 28 ) 
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EPIDERMOLISIS AMPOLLAR 

Ea una enfermedad dermatol6gica rara .en le cual las veafcu•

laa cutáneas o mucosas se producen espont6neamente o por trauma-

tlamoa leves. 

Se conocen varías formas de la afecci6n: 

1.- Epiderm61isis ampollar dominante autoa6mica 

a) l'ipo simple 

b) Tipo distr6fico (Hiperplbico) 

2.- Epiderm61ieia ampollar recesiva autos6mlca 

a) Tipo dlatr6fico (polidispl&sico) 

b) Tipo letal 

TIPO DOMINANTE.SIMPLE. 

Caracterfaticas clfnicaa.• fata foraa de eplderlll611aia ampo• 

llar se manifieata en el momento de nacimiento o poco despu6s y•• 

socoracterha por la for11aci6n de veafculea y ampollas en manos• 

y ples, en sitios de friccl6n o traupatialllO. lea rodillas loa co• 

doa y tronco. estan afectedoe raras vecea, y lea uftaa, solo oca•• 

eionelmente,•Cuando lea veafculaa curan, entre doa y diez dfas,•,. 

no dejan como rasgo importante, cicetrfz o pigmentaci6n permanán• 

te. la enfermedad mejora en la pubertad. 

Manifestaciones bucales,- las vaafculea en cavidad bucal,--

fueron observada• en alguno• casos, pero ea dudoso que en reeli-· 

dad se produzcan. Adem&a los dlentea no aon atacado•. 

Carecterfaticas histol6glcaa.- En la epiderm61iaia ampollar

al~ple, lea veafculaa y ampollas son conaecuencia de la doatru-•• 

ccl6n de c61ulaa basales y suprebaaalea de manera que elgunoa n6• 

. cle_os, aeoGn lowe, perslatir6n en el fondo d• la lea16n •. Las e&•• 

tu.las se tornan edematoaaa y preaentan diaoluci6n de organefoa )' 
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tenofibrillaa con desplazamiento del nGcleo, hacfa el extremo au

perior. la membrana basal PAS poaitiva que da sobre el lado d'r•l 

co de la aeparaci6n. Las fibras elásticas, prel,aticaa y oxita1¡. 

111icea del tejido conectivo son normales. 

TIPO DOMINANTE DISTROFICO. 
Caracterfaticaa clfnicea.• Esta forma de la enfermedad puede 

empezar en la Infancia o en la pubertad. lee veafculas aparecen-• 

en ioa tobi 1 loa, rodi 1 ~ae, codos, pies, cabeza; el ·curar dejen el 
cetricea, e veces de tipo quelolde. En la aayor parte de caaoa,•

las ul"iaa aon grueaH y dostr6ficaa, y loa 11111 ioa aon co111unea. Sin 

embargo, loa ojoa nunca aon afectados. tambi&n puede haSer quera• 

to111a palMOplanter con hiperhidrosis, eef co1110 ictioala y, a vocea, 

hipertricoaia. 

Manifeataclonea bucaÍee.~ Lea veafculaa de la cavidad bucal• 

se producen én olredodor del 20% de caeos y Androaaen, deacribi6-

•i 1 ioo bucalee. Loa diente• no estan afectados. 

Ceracterfaticaa hl11tol69icae.- Lea ampoUaa en esta forma-

de la onfer11odad.ee producen co110 resultado da la oepar.aci6n de.,;• 

le •e•brena basal PAS poaitiva irregulor muy delgada, que se dlvl 

de, la capa.basal ea nor111I, aunque aplanada en el techo de la v! 

aicula. El tejfdo subyacente carece de fibras el6aticeo y oxitel! 

nlcaa. 

TIPO RECESIVO OISTROFICO 
Caracterfaticaa clfnlcao •• Eote tipo do epider116llei• e•po• 

llar ee le forma c16alca y la aeJor conocida de la enferaedad.ApA 

roce en el nocimlento, o poco deapu6e, y •• cerecterf zé por la·-· 

for•MCl6n de a•pollH eapont,nea••nte o en aitloa de troueatl0110, 

frlcci6n o preel6n. 
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loe •itloe tfpicoM afectados eon piea, nolgas,hombros, codos, 

dedo•, dados occipucio, las ampollas tienen un lfquido claro, bas. 

teriol69icamente eet6ril o a veces con vestigios de sangre. 

Cuando eetaa ampollas se rompen o son desprendida• por trau• 

mati•mo o preai6n, dejan una superficie viva y doloroaa. 

Eatoa pacientes frecuente111ente tienen un signo de Nlkolaky-

poaitivo. les ampol 1.aa curan por cicatrh, 1111 ! loa y pigmentaci6n. 

Eataa cicatrices pueden producir pu~oa afuncionalea con aspecto•• 

de c l avaa. E 1 cobe 11 o puede aer eecaao en tanto que 1 as ullae eon• 

dlatr6f icaa o fal~an. 

Nanifeetacionea bucales.- lea aapollaa bucales aon comunes-

en esta forma de enfermedad, van precedidas de la eparici6n de••• 

mancha• o placea blancas en la mucoaa o zonas locallzadaa de in•• 

flemaci6n. la• empolfaa eon producidas por el a•a•antcalanto o••• 

por cualquier procedialento d•ntal en cavidad oral. 

SalYo que ae ponga gran cuidado, es factible denudar inadve.c. 

tidamente grandoa zona• de la uucoaa. Eotaa ampollas eon doloro• 

eea, en eepacial cuarido so rompen o el epitelio aa deocama. 

la formacl6n da cicatrice• produce la obliteraci6n de eurcoa 

y ll•ltaci6n de la lengua. Puede haber ronquera y dicfagfa como•• 

resultado da ampolla• en la laringe y la faringe la leaí6n del·-~ 

ea6fago origina un eatroc::haalento oerlo. 

Tallbl6n •• describen defectos dentales que c::onaiaten en dieil, 

tea rudimentarios, auaenc::i• cong6nita de pieza• hipopl&aicaa, y-

corona• carente• de eamalta. Sigue siendo meterla de conJaturae•• 

el qua eeto t4Jnge una realidad relacl6n con la enfermedad. 

Caracterfaticaa hljte,'91•••·· la aeparaci6n y veafcula ae•• 

producen Inmediatamente por debaJP de la me&lbrana baaal PAS poel• 

tlYa. Sin el!lbergo, loa fragmento• de la •ellbrana ba1af puede adh,v. 

rlroe • la der•ia. La cepa de c41ulaa ea nor•ef (baoalea) l•a fi• 

, brea pree16atlc::aa y oxltal6iticea del tejfdo conectivo aumentan en 
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cantidad. Tambi6n aumentan laa fibra• el,aticae pero aparecen fra,a 

mentadas, ae9Gn lowe. 

TIPO LETAL. 

Alugunoa autores opinan.que el tipo letAI e• simplemente una 

forma grave de la forme receeiva dietr6flca que ea incompatible•• 

con la auporvivencla prolongada. Sin embargo, al9unoe estudios r.e. 

cientes augueren q~a ae tratarfa de doa alteraolonoa diferentea.• 

La aclaraci6n de eato demanda mayores estudios. 

Carecterfaticaa clfnicaa.- Se establecieron trea criterio••• 

para el dla9n6atico del tipo let61,. El loa aon:. l) Aperlc16n en•• 

el oaciralento, 2) Ausencia de clcetrfcee 1al I ioe o plgaentaci6n y• 

3) Muerte dentro de loa trea aaeea de e~ad. loa ampollaa aon al•! 

lares a lea obaervadaa en el tipo recealvo diatr6fico excepto que 

e• comGn au formeci6n espont6nea y•• desprenden capea de piel. 

Manifestaciones bucolea.- Las ampolles bucalea suelen .eer--· 

muy a111pllae, y debido a au extrema fragilidad, producen graves••• 

proble•ae de al i111entaci6n. T•mb¡¡n hay leaionea sl11J larea en vf•• 

reepir·atorlae superiores, bronquloloa y ea6fago. 

Aaf •lamo eo obaervan alteracloneo Intensa• en la formaci6n• 

del esmalte y de la dentina de dientes pri111erloa. 

Caracterfaticaa hlatol69icaa.• Loa calllbioa mlcroac6plcoe In• 

e luida la local izact6n de la eeperaci6n veafcular 6 eon almi lares• 

y probablemente id6nticoa • loa que ocurren en la enfenedad rec.t 
alva dlet1•6fica. ( 24,28 ) 

·_ ·_' 
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ENFERMEDAD DE S'fURGE WEBER 

(An9lomato•i• Encefalotrigemlnal) 

Ea un trastorno hereditario dominant~ que ae atribuye a dea.1 

rrolloa defectuoaoa de algunos elementos mesod6r~lcoa y ectod6rml 

co•. Se caracteriza por maaaa angioMato•a• venenosas en las lept.e 

meninges sobre lo corteza cer~rel, y nevoa en vino de oporto(loa 

hemongiomaa capilares se presentan como manchas extensas, planaa• 

aemejantea e mapas, de color rojo azul, que cubre zonas extenaas

de la cara o la parte superior del cuerpo) en el mlemo ledo do le 

cara; a menudo se ecompeffa de retardo mental y zonas opacas en la 

radiogreffa cr6neol. Hay defectos cong6nitoa en loa vaeoe aangui• 

neoa acompeffados de trastornos embriol69ico1 a&a grevee en loa 6,t. 

geno• Internes, en este caso del aiattlllla nervioso. central. 

Manlfeateclonea bucalea.• Hay tefangiectaaia hiperpl6aia V.!! 

culai- y aumento de volCimen en lea ancha, con reaorcl6n del hueco 

alveolar. ( 24,25,28 ) 

SINOROME DE EHLERS-DANLOS 

El sfndro•o de Ehlero•Danloa ea un traatorno hereditario del 

tejfdo conectivo, trenaaitldo por un s4n dominante aut6ooaico,au.!l 

que la expresi6n ea variable y hay formas incompleta•. Eati eetr.2 

chamenta relacionado con el ofndromo de Narfan oeteo96neaie i•P•!:. 

fecta y eeudoxantoma el,atico. 

Caracterfstlcae clfnicaa.• Lea caracterfaticaa eon hlperele,!. 

ticfded de piel, hiperextonelbllidad de articulaciones y fragllt

dad de pl~J y vaaoa aangulneoa por contual6n exceaiva o cicatriza 

ci6n defectuosa de herldae cut6neaa. 

Se producen todos loa gradoe, de •uy leve a •u•a•ente grave, 
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)' por eete Glti1111 forq .- que el paciente •• le conoce como-

holllbre de ao•• del circo. lea faci .. aon c.,.ecterfcticea coreo hi• 

perteloriellO, puente neeol ancho y pliesuaa opicantico•. 

Ea frecuento encontrar n6duloo aubcutaneoo 116vi lea, que ro

preaont..-fen l6buloa flbroeadoe de graaa. le fOt"aecl6n do clcetrJ. 

cea en la plel de 6-too peclent .. luego do la euraci6n de las ho• 

ridee .. doeueade pueeto que lae cicetricee tienden a oxtonderao• 

con el tieapo en lugar d11 retirar••• 

Nanlfeataclonea buc:elu.• la 111Ucoea bitoel .. nor .. 1 do color, 
pero oxcHiv-.nte fr&gll y ee contueiona "con fecil idad. Aunquo

la mucoaa no eoporta lee auturaa eetlofactorie.aento, la clcatrfz• 

ea eolaeonte retardada y no •• forman cicetrlcoa defectuoaae. Loa 

tejido• slngivale•. eon fr,gilea, y aengren eon ol cepillado. lo•M 

.ovlfldad d.ntal no au.onta. 

E~l•te' hlpermovflidad de la artlcul.clfn t...,oro1111ndlbular,• 

que provoca dlalocaclonu repetid•• do loa mullareo. 

la alt.,.ecl6n en la oatructura efe loa dlentea, coneiote en•• 

la falta do ondulacl6A nortHI do la uni6n uoloceaont:arla, el .,.

aeje da euchoa tGhuloo dcsni:inarloa hacfa el ea118lh, la forNCi&n 

de dentina '1rro9ular y una a•yor tendencia a for111er n6duloe pepu• 

lares. Tnbl'8 •• hen encontrado ceebloa hipop16eicoa del oa1111I• 

t:o. ( 24, 28 ) 
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P A R A M 1 O T O N 1 A 

La paramiotonfa es una miotonfa (anomalía de le contracci6n• 

muscular) no progresiva heredada como carácter dominante autos6ml 

co que no se relaciona con el agotamiento muscular. 

Característicamente, los ataques de calambres son desencade

nados por la exposici6n al frfo. 

Ceracterfsticas clfnicas.• Se manifiesta por calmbres, rigi

d6z y debilidad de musculos de cara y cuello, dedos y manos a ca.!:!. 

sa de la exposici6n al frfo. Los pSrpados estfin cerrados y la ca

ra adopta el áspecto de una máscara. La lengua puede experimentar 

un calambre similar despuh de beber ltquidos fríos, y el habla•• 

se entorpece. En muchos casos, la miotonfa puede ser inducida por 

persecuci6n, aunque no sucede lo mismo con los otros mGsculos.Au!!, 

que el calambre mGscular desaparezca al cabo de una hora, la dcb¡ 

lidad llega a persistir varfos dfas. { 22,28 ) 

PO R.F 1 R 1 A 

Porfirfa es un t6rmlno que ha sido usado para connotar uno-

de los trastornos innatos del metabolfsmo de la porfirfna, carac~ 

terizado por la superproducci6n de uroporfirina y substancias re

lacionadas. Sin embargo. No todos los casos de Porfirina son tra~ 

tornos constitucionales, puesto que puede haber esta enfermedad-· 

como uno secuela de ciertas infecciones o intoxicaciones. Todavía 

n o hay clasificaci6n bien establecida de les porfirfes, aunque-

la m&s nuevo y b&sica de ellas defina tres tipos; 1) Porfirfna-~

eritropoy6tica, que oe carecterfza por fotosensibilidad temprana, 

csplenome9alfa y formaci6n excesiva y anormal de la porfirfna cn

cr i troc: i tos en desarro 11 o. 2) H6p6t i ca, en 1 a cua 1 hay una forma

c i 6n excesiva y anormal de precursores de la porfirína en el hfg~ 

do, 3) Protoporfirina, un tipo hereditario de porfirfa en lo cual 
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la elevada concentraci6n de protoporfirfna en eritrocitos plasma

y heces est6n asociadas con urticaria solar o eccema solar pero-

sin eritrodoncia y con excreci6n urinaria normal de porfirfna. 

(· 25,28 ) 

SINOROME OE GARDNER 

Se debe a un g'n 'pleotr6pico 6nico y tiene una paute de he·

rencia autos6mica dominante, con penetraci6n completa y expneai6n 

variable. 

Características clfnicae.- Se caracterfza por presentar mGl

tiples dientes supernumerurioo retenidos. Este sfndrome se compo

ne de; 1) polip6sis mGftiple del intestino grueso, 2) osteomas en 

los huesos largos, cr6neo y maxilares, 3) quistes epidermoides o

aobáceos de la piel, particularmente en el cuero cabelludo y la-

espalda, 4) desarrollo ocasional de tumores y 5) dientes supernu

merarios y permanentes retenidos. ( 28 ) 
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SINORONE DE FANCONI 

El sfndrome de Fanconi e• un trastorno raro, pero muy ínter.!, 

sante, de nlffos o adultos, caracterfzado por defectos m61tiplea•• 

en la funci6n de los tGbulos renales. Las manifestaciones prlnci• 

palee son excreci6n excesiva por la orina de fosfato, amino&cidos 

y glucosa, por insuficiencia de la resorcl6n tubular. 

Anat6micamente se observan dep6sitos de cristales de clstine 

y el sistema reticuloendotelial, y una lesi6n peculiar en el tubo 

contorneado proximal del rift6n y que consia~e en el alargamiento• 

extraordinario del cuello o primera porci6n, lo que ha hecho que• 

esta lesi6n se le llama •cuello de cisne•. 

Ademb se observan elevaciones de amlno&cldoa en el plasma. 

la lesl6n renal se aaoeia con ausencia da foafata alcalina•• .. 
en loas tGbuloa, que no reabaorven ot'ucoaa, foafatoa o a111lnolcidoa, 

y esta dlaaln~ci6n ae v& tembl'n en el hfgado y en la m6dula 6aoa. 

El rlff6n no coneerve beaea o bicarbonato on reapueata a la 'cldo• 

ala, la que probablemente ae deba a dlaminuci6n de la anhidreaa-

carb6nlca. Eatoa defectos motab611coa producen deamlnerallzaci6n

extenaa del esqueleto con fracturaa esponUneaa y le t>6rdlda de

glucoaa dis11inuye ,lea reaervea de carbohldratoa que favorece lo•• 

deacalcificacl6n y produce un cuadro anat6mico indletingulble co• 

mo raquitismo rebelde a la vitamina D en loa nlffoa, osteomalacia• 

en loa adultos, 6cldoals deshldrataci6n y otras alteraciones en•• 

loa lfquidos corporales. loa pacientes suelen presentar efnto11aa• 

y slgnoa da raquitls!IO u oateomalacle con trastorno da la marcha

y prediapoalci6n a lea fracturas mGttiplea. 

Manlfeataclonea Bucalea,-' Les manlfeateclonea bucales son-

Iguale• a tea que •• preHntan en el requltia•o ro•i•tente a la

vita•ln• .D 6 oateo•elacla. ( 25,26,27) 
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INNUNO-OEFICIENCIA COMBINADA GRAVE 
(AGANMAGLOBULINEMIA DE TIPO SUIZO) 

La inmudeflclencla combinada grave correaponde a un conjunto 

de •fndroaee que tienen en coaGn defecto• de 1 .. reaccionea in•u

nltarlae hu1110ralea y •edlede por c61ulae. 

Se han Identificado por lo •enoa cuatro varlantee, todas ••• 

ellao muy poco frecuent~a. la for•a •6• corriente, heredada como

entidad autoa6alce receaiva, •• ceracterfza por baja notable de·

poblaci6n total de linfocitoa en la circuleci6n que entreffe c61u

loa 8 y T. 

El timo puede presentar hipoplaaia o ea do tipo f.etol, o pu.t, 

de faltar, loe ganglio• linf.&tlcoa eon difrcileo de descubrir, de 

dlmenalonea muy dia•lnulda• y con falto de centros geralnativoe-

que en eatado normal poaeen c61ulaa D y T. Paracortlcalea. El t1 
Jfdo l~nfolde de eaigdalaa, intestino y apendlce teml>f6n preaen-

ten hipoplaela Interna. 

Un eegundo afndroae ligado e X ea ... ojante, en eacencla, al 

deacrito, excepto que le 1 infopenia ea ••no• gr.tve y el pron6atl• 

co algo 11oJor. 

El tercer afndrome, en def'iehitci• lnwnol6gico swejanto a• 

la• ob•ervadae en le enferaedad autos6•ica receaiva, ee acompafta• 

de dieoatoala (enenle110, con •le.broa de escaaa longitud). 

Una cuarta variante, que taabl6n •• trana•lt• collO enfermedad 

autoa6•1ca receaiva, entrafta defio•eácle de adenoaind .... inaaa,...i 

ad .. &a de loa defecto• inmunol6glcoa ccablnadoa. 

Loe nlftoa con 6atoa iapedl•entoa lnaunol6glcoa grave• eon--

euceptiblea a todo tipo de lnfecclonea :r la uyor"fa •ueron en t't, 

•lno del prl•er -'lo de vida. ( 23 ) 
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() S T E O P O R O S 1 S 

le oateoporoela ee una alteracl6n ••tab61ica en la que aon•n 

nor•alea fo concentraci6n a6rica de calcio, f6eforc y, noraal••a 

te foafotaaae alcalinas. 

Aunque eata observaci6n llev6 a Albright y a colaboradorea a 

eaoclar a la oeteoporoela.con anoaalfaa d$ la actividad oateobl'.t 

tlca que darf a lugar a una •atrfz 6ae411 deficiente, otros han eug~ 

ricio que la causa ea el d6flclt da c61clo durante pl!tf'fodoa proloA 
gadoe de tieapo. 

loe estudios hiatol6gicos Indican que la relil0r~l6n 6aea au•• 

•enta con la edad doapu'• de la .. durex. 

la reaorc16n ea m'• manifleata en alguno• enfer110e con oates, 
poro•i• que en lae ' péraooaa: . noraal••· 

Entre lee clases de Oateoporoaie, en IH que .la corteza--.. 

6oea ea delgada y la• trab6culae dlepereae, •• encúentra la de i.c, 

aovilizacl6n, osteog6neais imperfecta (ea una enfermedad cong,ni• 

ta) d6ficlt: de vita111lna C, oateoporoais senil en peraonae de edad 

avanzada, osteopo~o•I• pos•enop6ualca(probablomente la variedad•• 

m6• frecuebte de enFeraodad 6eee metáb61ica) en laa muJerea, •al• 

nutrlc16n, hlperadrenelina, tlrot6xicoela y acroaegalia. 

( 22,24,28 ) 
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XERODERMA PIGMENTOSO 

Eeta es una ~fermedad farailier trana11itida con car.6cter MeJ!. 

deliano receeivo por padres entre loa cuales hay coneanguinlded.• 

Generalmente loa padres con hijoa afectado• no padecon la enferm~ 

dad. 

La alntomotologf a por lo general comienza a manifestarse en• 

. los niftos y especialmente deapu6a de una expoaici6n e le luz so-

lar' no obstante~ se hen descrito caeoa en loa que loa afntomaa-

han aparecido tardfamente. la• partea expuestas al aol son mayor• 

•ente efectodae, pero toda la euperfic¡e cut6nea puede ser lnvo-

lucNtda. 

Se ha dividido la evoluci6n clfnlce en tres et.apea; 1) Etapa 

temprana lnflamatorle con eritema difuso, 2) Etapa pigmentaria--• 

con lllGltlpfea ef61idea y m6culaa hlperpigaentadea. J) Etapa de••• 

atrofie• e hlpertofiaa en la cual extenaaa &reas cut&neas y en •!. 

pecial lae expueetaa e la luz oolar, aparecen atr6ficac con tola,!l 

9iectaaio,pigmentacl6n moteada y posteriormente aobre eotoe •l•-

lllOD a·itios, aparecen crecimientos verrugoaoa en loa cuales pueden 

deaarrollaree carcinomas beaoc61ularea, carcinoma• .. pinoc61ula-

ree o aelenot11ee. 

Se describe hiperqueratoaia con adel9aza11iento deJ estrato-

de •alpigio • atrofia• de algunos clavos epltellalea y alarga•le!!, 

to de otroe. En la dermis hay edema, lnfl ltrado leucocltario de•• 

tipo cr6nlco, eapeclalaente perlvaecular y piomentaci6n a trechos 

de la capa baaal y grupo• de melan6foroe en el corl6n papilar. En 

laa etapas tardfaa el cuadro hiatol6gico ea muy slaller al de la• 

quoratoala eenil. 05,27) 
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eaerlcana. 

24 •• Lester W. Burket; Medicina bucal diagn6atlco y tr,a 

t .. lento. lntera•arlcana. 
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RESULTADOS 

Eate fu& una lnvesti9eci6n bibiliogr&fica; loe datos fueron• 

obtenido• de la bibliograffa facilitada por la CENIDS, de loe li

bros de texto acordes al tema, nacionales internacionales. 

Con nuestra invcotigaci6n determinamoa que la gran mayorfa-

de las enfermedades de orfgen gen&tico ocacionan traatornos a la

cavided bucal. 

Las alteraciones de orfgen 9en6tico que afectan la cavidad-

oral ya sea de tejfdos blandos, duros o de entbos. traen conaloo-

efeccionea a los dem&s aiatemea y aparai:pa del organiamo y come-

resultado se verlil'\ dleminuidoa &u rendi11ient.o ffalco e intelec...o.

tual. 

Lá pr&ctica de le odontologfa esta sufriendo un cambio liapot, 

tanto. Quiz6a lo fundamental de la modificac16n •• roaume en la-

aenci l la efirmaci6n de quea Loa odont61ogoa actualmente •e ocupan 

no del· tratamiento de los diente• da Jos enfermo•, eino del trat,1 

miento de loa enfermo& que tienen dientes. 

Dicho de otra manera, loa odontofogoa deben de practicar la• 

11edicina bucal. 

En nuestra exposici6n, la medicina bucal esta definida en~ .... 

en eentido tot~I, como el aspecto de la pr,ctica odontologlca que 

recofloce adecuadamente lee relaciones que existen entre la boca y 

el r .. to del or9aniaD10. 

Un factor dealcivo que e•t' modificando el ejercicio pr,cti~ 

co, es la modiflcaci6n de la actitud de loa enfermos. Eato so d..., 

be e loa progresos de laa clenciea 1116dlcaa, eapeclal•ente en el

CaJIPO dol tratemiento 11edica11entoao, las peraona. enfer111aa diafr,!! 
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tan ya de una vida mucho máa larga y active. 

De los procedimientos empleados ao han obtenido magnfficos•• 

reaultadoa, pare lo cual ae roquiere de la co.laboraci6n de un•••• 

equipo multidiciplinario do salud y que ceda uno de loa integran• 

tea de dicho equipo, eporte aua conocimientos. y experiencias clf• 

nicaa en beneficio del paciente. 

Respecto a la eap111Clflcided de les t6cnicaa, ae debe emplear 

la que convenga m6a a cada paciente en particular y que sea hebíl 

mente manejada por el profeaionista (ya Súd odont6logo, M6dico,-· 

cirujano, paic6fogo, teraplata del lenguaje, etc.) 

Se logra obtener una habilitaci6n y rehabilltacl6n del pa--

ciente en loa aapectoa anato1110-tfiaiol69icoa y paicoaoclal; pero-

no de 1 todo e 1 aspecto eadt 1 co y cosm6t i co f aci a 1, debido a 1 as• 

secuelas quir6r9icae que eatin fuera del dominio profesional, ad.t 

m6e, existen otros mucho• factores que Influyen, como aon: La re~ 

p11_e•ta c.>r96nica del paciente ante dicha terap6utica 1 la aaociaci6rÍ 

de otroa padecimientos o afndromea, la colaboracl6n del paciente• 

y de loa familiares, etc. 
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CONCLUSIONES 

A trav6a de la revisi6n de la literatura especializada y de

los estudios llevados a cabo acerca de la mat6rfa que nos hemos-

propuesto analizar, observamos que las enfer~ededes hereditarias• 

que se presenten en cavidad oral, aparte de ser" de baja inciden-

cía, se encuentran mundialmente en todod los nfveles aocio-econ6-

micos, ore•PIOª que este trabajo repreoentar6 mucha utilidad pare

el cirujano dentista y en forma general para flevar a cabo un co

rrecto y eficiente manejo de las persones que manifiestan dichas• 

enfermedades. 

· le mayorfa de las anomalfaa humanes son ~oneecuencio de tra.!!. 

tornos cong6nltos que ae prodecen entes del nacimiento o durante-

6ste. S61o un pequeffo n6mero de anomalfas bucales son debidas a-
influencias posnetalea. 

Aproximadamente el 10% de las malformaciones con96nita• son• 

ciertamente hereditaria•, otro 10% son debidas a un ambiente pet,e, 

l69ico y el 80% restante tienen un fundamento etiol69ico no demo!. 

trado o desconocido. 

Algunos defectos con96nitos aon debido& s la falta de creci• 

miento de ciertas formaciones embrionaria• en sus localizaciones

adocuadaa o e la falta de uni6n o fusión con su elemento opuesto

º adyacente. 

No se ha· demostrado todavf a cual es la baae etiol69ica precl 

ea de la mayoría de trastornos del desarrollo, pero se lleg6 a la 

concluai6n de que loa factores intrfnsecoa o gen6tlcoa son loa-•• 

•6• Importante•• 

loa factores extrfnaocoa o aMblentaloa tainb16n han sido aeR,t 

lad..- collO conetantea de anomelfas del desarrollo pet"o en segundo 

t6rmlno. 
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las anomalfaa del desarrollo no deben necesariamente conai-~ 

derarse como estados patol69icoa evidentes, pero el profeaioniata 

debe estar atento al hecho de que cualquier desvlaci6n de la nor• 

ma fisiof69ica representa una sltuaoi6n potencialmente patol6gica 

y que su tratamiento requiere especial atonci6n. Ciertas anoma• .... 

lfas constituyen situaciones que ponen la vide en peligros Un ni• 

Ro.con paladar hendido no puede alimentarse adecuadamente y nece

sita ser ayudado para ello. Asf colllO muchas anomalfas bucofacial• 

es se diagnostican en el nachalento, las que ae relacionan con fa 
denticl6n no suelen descubrirse hasta que so presenta le erupcl6n 

dentaria o hasta que ocaclonen anomalfaa apreciables clfnlcamente. 

la relac16n Cirujano Dentista- paciente durante y despu&s--

del trate•lento Integral ea •uy lapotttante ye que el cirujano---· 

.dentl'sta continuar& obeervando eJ paciente pare conservar la oe•• 

lud bucal. Por Jo tanto, ea lndlcpenaabfe que exista una relacl6n 

profe•ional en la que proedo•lne le oonfienza, la amietad, ol in•• 

t.,.6a por el paciente para aatlafacer aus necealdadoa tanto emo--

cfonalee como de •alud. 

· la• actividades del cirujano dentista tienen tanta importan• 

ola COllO ••• da loe de1116• lntegrantea del equipo de aalud. SI ··

obaerva quo loa paciente.e que preHntan eate tipo de enfermodedea 

tienen 1tayor neceaidad de treta•lento dental; dlchaa neceeldadea• 

ae deben eatitfecer en Igual calidad y grado do cuidado que para• 

loa paclentea nor•al04. 

~ La predfapoelol6n a 1 .. 1onea cerloaaa ae debe a la acu•ula-

cl6n de r98toa all•entlcloa,euaceptfbllldad a dichos padeci•len•• 

toa, a factoroe nutrlcionalea, higl6nlcoa, aocio•econ6micoe y cu! 

tur•I•• del paciente y do au f .. ltla. 
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P R O P U E S T A S 

Debemos considerar al paciente como un todo: ColltO una unid~d 

Blo•pslco•sociel indivisible. Sin embargo para llevar a cabo un•• 

tratamiento integral en 6ate tipo de pacientes; es necesarfa la-

partlcipsci6n de varfaa personas (son las que integran el equipo• 

de salud) 'I cada uno de lo~ profesionietee de la salud proporclo• 

na sus conocimientos, experiencias clfnicaa para beneficio del P!. 

ciente. 

Se requiere que laboren en conjunto, reunlendoee pare pr•••!!. 

tar y diacútlr el caso, aportando opiniones y concluir un plan de 

· tratamiento adecuado. 

loe pacientes que prea$1tan enfermedades hereditaria• en ca• 

vldad oral son pereonaa •Uf eapecialea por lo que requieren un--

tratamiento 11uy eapeclel debido a aue caracterfatlcea pelcol6el

caa y aocfalea. 

En general, toda peraona con als6n defecto ffaJco, •• •i•fe• 

y siente rechazo de quienes la rodean. Por lo tanto ee convenían• 

te eetablecer un trato amlatoao, para ello hay que 9anarae la co.o. 
fianza del paciente y no defraudarlo. 

Trato social para con el paciente para que pueda deaarrolla.r, 

ee ffeica, pefqulca )' eoclal11entet ya que son eenaltlvoa, aiala

doa y depreafvoa. Eeta conducta ee observe como de•aJuete .-ocio

nal y eoelal que ae aaocla dlrecteaeente con el tipo de enfer•eded 

que afecta a au organismo. 

Educar y preparar a loa padrea y dem6a integrantes de la fa• 

11llla, para que exista una eatebilidad en el hogar. 

Aparte de la reallaaclGn de la hiatorla clfnlca del paciente 
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se propone que se real ize un estudio sobre el ~rbol geneal6gico•

del paciente; que puede ser un buen auxiliar de diagn6stico. 

las personas que lo rodean (familiares, amigos, etc) deber&n 

recibir atenci6n psicol69ica, para que puedan estar siempre di••• 

puestos a proporcionarle amietad y ayuda si la necesita, pero no• 

exagerar esta situaci6n y tratarlo como a un inválido. 

Tener paciencia para corregirlo poco a poco e integrarlo al• 

núcleo familiar y social en que se desarrolla. Tratar y aceptar-

al paciente tal y col!IO ea. 
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G L O S A R 1 O 

ABRASION.- Exulceraci6n superficial de la piel por medios mec6ni• 

coa. Acci6n de raspar. 

ACANTOSIS.-Hlpertroffa del cuerpo mucoso de Malpi9lo de la piel. 

ADAPTACION.- Acomodacl6n,ajuate del organismo al ambiente. 

AGNASIA.~ Agnatia, Falta cong&níta de la ~andfbula. 

AGENESIA.- Agen6sis. Oesarrol lo defectuoso, o falta de alguna p·er. 

te c6rporea u 6r9ano. 

AMBIENTE.- Compen~io de valores naturales, sociales y cultu~ales• 

existentes en un lugar )' lllOlllento determinado que influyen en .lo-· 

vida material y pslcol69ica del hombre. 

AMPOLLA.- Dilatacl6n de un conductc (conductos aemicirculeres,o-~.!. 

dueto, galact6foros). Flictena o vejiga. 

AMINOACIOO.- Acido 6rgenico que contiene los grupos amino NH2 y•

carboxl 1 ico COOH; son los principales constituyentes de las pro~ 

ternas. 

AMELOGENESIS.- Formacl6n del esmalte dentario. 

ANOXIA.- Oxidaci6n insuficiente, falta de oxigenaci6n en loa te-.. 

ji dos. 

ANEURISMA.- Bolsa formado por la dlfetaci6n o roture de los pare_ 

des de una vena o arteria y llena de sangre circulante. 

ANEMIA.- Disminuci6n del caudal hemogloblnico o del nGmero de erl 
trocitos del orsenfsmo. 

ANASTOMOSIS.• Uni6n de unoe elementos enet6eicos con otros de la• 

misma plante o del mismo animal. 

ANOMALIA.- Irregularidad, estado contrario al orden natural, par

ticularidad org4nlce que proeente un individuo comparado con la-

'mayorfo de su especie. 
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ANHIDROSIS.- Anhidr61ico. Anthldr6tico. Falta o dia•inucl6n del•• 

sudor. 

ANODONCIA.• Falta congénita de dientes. 

ANTITESIS.- Conaiete en contraponer dos frasea o palabras de con 

traria aignlflcaci6n. 

APICE.• ExtrelllO superior o punta de alguna cosa. 

APLASIA.- Apleslco •. Desarrollo incompleto o defectuoso. 

APOFISIS.• fllinencla natural de un hueso que alrve pera la arti-

culacl6n o le ineerci6n muscular. 

ARACNODACTILIA.- Dedos de la aano o del pie exageradamente lorgoa. 

ARITENOIDES.- Cartilago par de le parte posterior de la 16ringe,• 

se artfcula por su base con ef cartllago crlcoidee y l>or au v6rtJ. 

ce con loa doa de Santorini. 

ASTEATOSIS.- Escamosa o nula aecrecl6n aéb&cea. 
ASIMETRIA.• Falte de aimetrfa. 
ASIMILACION.• Transformaci6n de loa materlaloa nui:ritivoe en tej.f. 

do vivi.,.te u 6rganico. 

ATROFIA.- Dla•inuc16n del v61waen y peso de un 6rgano por defecto 

de nui:rlcl6n .. 
ATIPICA.~ Eatado o condlci6n de no confor•lded con un tipo. C61u• 

lar, aisno hiatol6gico de malignlzaci6n. 

ATONIA.• Falta de fuerza o do tono normal, eapecialmente de un---

6rgano contrAcrl:ll. 

AUTOSOMA.• Cromoooma que no tiene accl6n aobre la deter•inaci6n-· 

def aexo. 

AVASCULAR.-. Deaprovlato de veaoa. 

BINUClEAOO.• Que po••• doa n6cleoe. 
BIOPSIA.• Ex .. en dol orgenlamo vivo en opoaicl6n a necropaia, y

etpecial•ente •xa•en •icroac6plco de una poral&t de te.ildo.~bten.J.. 

do de un cuerpo vivo. 
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CALClFICACION.- Degeneraci6n de un tejfdo 6r9anico pcr dep6alto de 

aalea de cal. 

CASEOSA.• Se.111ejante el queso o cuajo. 

CALCINOSIS.- Dep6alto de salee de cal en n6duloa $11 loa tejfdoa, 

CARDIOPATIA.- T6rmlno general para la• enfermedadee del corez6n. 

CARACTER.• Sfgno, morca, aeftal, modo de ser. Perconallded. En ge• 

n6tica rasgo definitivo. Adquirido, modificaci6n producida en el• 

organisrao debido o su propia actividad o el ambiente. Oominonte-

recesivo, en la ley de Mendel, el dominante ea el do•arrollado--

por la acci6n de un s61o 96n y aparece en la primera 9eneracl6n-

fl l ial; el recealvo es el que requiere 2 gen'8 para au deaarrollo 

y a menudo no aparece en la primera generaci6n filial pero si en• 
parte en la segunda • 

. CARTtlAGO.- Sustancia ef&atlca, flexible blanca o grlaGcea adher,L 

da a las superficies art:lcufarea 6eea• y que forma clertoe port.

del eequeleto. Es uno variedad de tejfdo conjuntivo de c'luloa--• 

dispuestas en grupo y contenidas en cavidadoa ( c6psulau cartila-

9inoaae) en una aubetencia Intercelular homogenea. 

CAPILAR.• Relativo o semejante a un:cobello,. Cualquiera de 109-

dímlnutoa vasos que conexionen las arteriolas con las venulaa.Son 

tubo• formados por una ai111ple capa endoteliaf. 

CARDIOMEGALIA.• Hlpe~troffa cardiaca. 

CEFALINA.• Monoamlnomonofosf6tido cerebral y en el tejfdo nervio• 

ao y yeAta de huevo; acelera fa coagulaei6n de la sangre. 

CIANOSIS.• Color morado que ap~reco en uffae, labios etc. por falta 

de oxfgeno y por asfixia• 

CITOP.lASNA.~ Protoplasma de la c61ula con eaclual6n del ples•a R.!:!, 

clear. 

CIFOSIS.- Curvatura normal con prominencia, hacf a atr6a, de la ca 
luaana verteb~al. 
CIGOTO.- Individuo resultante-da la unJ6n de dos ga•etoe, C61ufa• 
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resultante de la conjugacl6n de dos gametos; 6vulo fecundado. 

CISTINA.- A•ino&cido que ae encuentra a vecea en la orina y orisl 

na c~lculoa especiales. Eata formado por dos mol6culaa de ciatei• 

na unidos por un puente disulfuro. Oeaempefie un importante papel

coNO receptor de hidr69eno. 

CONDROOISPLASIA.- Retardo o dificultad en la formaci6n de carttl~ 

90. 

CONFLUENCIA.• Punto de reuni6n de diversos conductos. 

CONTAGIO.- Transmiai6n de una enfermedad por contacto directo o • 

indirecto de una enfermedad contegioaa. 

CONDILO.- Eminencia redondeada en el extremo artfcular do un huc• 

80 como lea del f&aur, interno y externo, del occipital a cada l,1 

do-del agujero occipital, que 80 artfculan con el atlas, loa del• 

maxilar inferioe, 6tc. lnapropledamente, tubero9idades no articu• 

lares en el extre1110 inferior del hGmero. 

CONDENSACION.- Acto pr6ceao de condensar o hacer m&s compacto,pa• 

80 del estado de vapor al lfquldo, fusi6n de idees o conceptos••• 

que produce una nueva im6gen mental. 

CONGENITO.- Nacido con el individuo, innato, que existe desde el

nacimiento o antes del mla•o; no adquirido. 

COALESCENCIA.- Fuei6n o adhere~cia de partes o superficies en co!l 

tacto. 

COLOBOMA.- Nutilaci6n cong&nita, especialmente fisura en alguna-

parte del ojo. ColOlllba. 

CROMOSOMA.~ Cuerpos diminutivos en forma de aaa, en que se divide 

la cromatina nuclear en la mitosis, con uno de el loa se divide••• 

longitudinalmente originando dos asas gemelas iguales en nGmero-

ea constante para cada especie. 
CRICOIDES.* En forme de anillo. Cartllago anular que forma la po.c, 

ci6n inferior de la cavidad de la laringe. 

CROMATOFOROS.- Portador de pigrnentoa, c61ula que produce o almac,t 
no plgment~8 cOlltO lea de loe nevoe pigmentarlos de la• capea pro• 
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fundas de la epidermis y de la coroides. 

DESMEDRO.- falta de desarrollo. 

DESMOSOMAS.- Engrosamiento en el centro de un puente lntercelalar. 

DESCENDENCIA.- Conjunto de hijos, nietos y demfia generaciones su

scesivas por lfnea recta decsendente. 

DISFAGIA.- Degluci6n diffcil, diafagfa que se cree debido o la--

compresi6n del es6fa90 por la arteria subclavia der~ha en situa

ci6n an6mala. 

DISPARIDAD.- Desigual o diferente. 

DISFUNSJON ... Alteraci6n cualitativa de la funci6n de un 6rga.no. 

DISNEA.- Dificultad en la respiracl6n. Puede ser inspiratorla o•• 

explratoria. 

DIAGNOSTICO;.- Parte de la medicina que tiene por objeto identifi• 

car una enfermedad fundandoae en los sfntomas de ésta. 

DIFUSA.- Ampliamente extendido; opuesto e limitado, localizado o

circunscrito. 

DISPLASIA.• Anomalfa de desarrollo. Car6cter ffsico de degenera•• 

ci6n. 

DOLICOSTENOMELIA.• Deformidad congénita de los miembros, caracte

rizada por la excesivo longitud y adelgazamiento de los miembros. 

DOMINANTE.- Gén que enmascara la accl6n de su aleloformo (el re•• 

cesivo) cuando ambos se hayan presentes en la forme hetrocig6tice. 

Se heble de efecto dominante cuando la informaci6n 9en6tico de un 

s61o alelo es suficiente pera producir una manifeataci6n genotf·

plca. 

ECTODERMO.- HoJe externa del blastodermo destinada e formar la·-

la epldermia,·6rganos de los sentidos, y sistema nervloao. 

ECOLOGIA.- Parte de la Biologfe que eatud.ia el ®do de vivir de·-
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los animales y sus relaciones con el medio ambiente. 

ECCEMA.- Afecci6n inflamatoria, aguda o cr6nica de le plel origi

nada por diversas causas y que se manifiesta por eritema, edema·

vesfculas, exudaci6n; costras, liquenificacl6n y descemaci6n. Son 

frecuentes los fen6menos generales; Fiebre, malestar y prurito. 

ENDOCRINO.- Desiguaci6n de los 6rganoa o glSndulas de secreci6n-

interna o relativa a los mismos. 

ENFERMEDAO.- Alteroci6n o deeviaci6n del estado fleiol69ico en--

une o varfo partes del cuerpo. Conjunto de fen6menoa que se prod!!, 

cen en un organismo que sufre la acci6n de una causa morbosa. 

ENZIMA.- Complejos or9Anicos que catolizan las reacciones bioquf• 

micas. Estan compueatas por un grupo proat6tico o coen:i~a que--w 

tiene especificidad funcional y en un grupo proteico, epoenzime•• 

con especificidad de substrato. El conjunto de la haloenzlma ae•• 

dividen en 6 grupos: Oxlrreductooa, Tranafereaaa, hldroloaas, li4 

sea, lsomeresaa y ligases. 

EMBRION.- Producto de fa concepcl6n desde las primeras modifica•• 

clones dal huevo fecundado. En la especie humana, 6ate producto-

durante los tres primeros meeea, a partir de loa cualea toma el•• 

nombre de fetp. 

EMBRIOLOGTA.- Parte de la Biolo9fa que eatudle el desarrollo del• 

organismo a partir de la c61ule primitiva u 6vulo, desde la fecun 

daci6n hasta el nacimiento. 

EPIFORA.- Derrame do 1¡9rimaa por ekceao de sereci6n u obataculo• 

mecanico ol desagüe. 

EPITELIO.- Capo c61ulor que cubre todas lea superficies externas

c internas d0l cuerpo y ae caracterfzo principalmente por eatar-· 

formado de c61ulaa de morfologfa y disponicl6n verleble, sin aua• 

tanela intercelular ni vasos. 

EPIDEMIOLOGIA.• Tratado o estudio de la epidemias. 

EPISTAXIS.- Hemorragia por lea fosas nasales. 
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EQUIMOSIS.- Extravasi6n de sangre en ef interio" de los tejfdos.

Coloraci6n producida por infi ltraci6n de sangre en el tejfdo celY, 

lar subcut6neo o por la rotura de vasos capilares. 

ELEfANTITIS.- Enfermedad cr6nica causada por la filarla, carsct.! 

rizada por la inflamaci6n y obstrucci6n de vasos linf6ticos con-

hipertroffa de piel y tejfdo subcut6neo, que alcanza a veces pro• 

porciones enormes principalmente en extremidades inferiores, es-

croto, brazos y m§mas. 

ERITEMATOSO.- Enrrojecimiento difuso de la piel, producido por la 
congestl6n de los capilares y que desaparece mo~entaneemente con

le compresi6n. 

ESPlENOMEGALIA.- Aumento de v61umen o hipertrofia del ba%O• 

ESCORBUTO.- Afecci6n carencial.por falta o insuficiencia de vita• 

mine C, caracterizada por deproai6n nerviosa, tumefeccl6n gingl-
val petequias y equimos.la subepidermica que pueden ulcerarse, do• 

lores articulares y an6mia. 

ESTRABJSMO.- Dosviaci6n de uno de los ojos de su direccl6n normal 

de suerte que los ejes visuales no pueden dirigirse a un mismo--

punto; Hiteripla, se96n que la desvieci6n eea hacfaadentro o he.

cia fuera, recibe el nombre de convergente o divergente. 

ESCLEROSIS.- Tejfdos espeeialmente del intersticial de un 6r9ano

consecutivo a la inflamaci6n. 

ESCLEROTONIA.• foco indurado circunscrito de tejfdo de granula--

c i6n en la piel o mucosas. 

ESFENOIDES,• Hueso impar, irregular enclavado en la base del cr6• 

neo delante del occipital y dctr6a del etmoides. Se ertfcula ede• 

m6s de con &atoa dos Gltlmoa huesos, con los parietales, tempora• 

les molares, palatino& y con el hueso V6mer. 

ESCLEROSIS.• Desviaci6n lateral del raquis. 

ESCAPULA ... 0111oplato huoao triangular del hombro que ee artfcule

con le cla~fcula y el ~6mero. 
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ETIOLOGIA.- Parte de la medicina que tiene por objeto el eatudio• 

de las cauoao de las enfermedades. 

EXOFTALNICA.- Protrucc16n o proyecci6n del globo ocular. 

EXACERBACION.- Aumento o exageracl6n de la gravedad de un afntoma, 

dolor, fiebre, o de una enfermedad. 

"f# 

FALCIFORME.- En forma de Hoz. 

FENOTIPO.u Conjunto de la propiedades manifiestas én un Individuo, 

sean o no hereditarias. Organismo considerado desde el punto de-

vista exterior. la totalidad de la naturaleza ftsica, bioqufmlca

de un Individuo tal colllO viene determinada por su genotipo y ol-

aablente dentro del cual ea desarrolla. 

FERNOCTOMIA.• Seccl6n qulrGrsica del nervio franico. 

FISTULA.- TrayGC'to petol6glco, consecutivo generalmente a un pro• 

ceso de ulceraci6n, que COIDUnica el foco patol6gico con un 6rgano 

o estructura, interno o externo y por el que sale pus o un lfqul

do normal desviado de su trayecto ordinario. Comunlcacl6n experi

mental o quirGrglca artificial entre un 6reano y una ouperflcie-

cut&nea o •ucoaa. 

FISURA~ ... Cisura, hendldura,aurco superficial, normal o patol6gico. 

Cisura, hendidura o aurco. 

FIBRINOGENO.• Flbrinogenico. Globullna do la ean9re, linfa,quilow 

y exudados, de lo que deriva prlncipaleante la fibrina por acc16n 

de la tromblna •• 
f'OCAL.- Relcrtlvo a un foco o que lo ocupa, centro principal de un 

procceo 110rboao. 
FONTANELA.- Espacio sin oaiflcaci6n en el cr&neo fotolnfantil. 

FUSIFORME.• En for•a de Hueti0. 
FURUNCULO.- lnflamacl6n clrcunacrlta del aparato plioceb&ceo de .... 

la piel •. Le reuni6n de varios furGnculoa contltuye el Antrax. 
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FUSION.- Licuación de un cuerpo a61ido por la acci6n del calor.-

Coalescencia anormal de partea adyacentes. Supuracl6n consecutiva 

a inflameci6n de un 6r9ano o parte en la que la coleeci6n purul•~ 

ta ocupa el lugar del 6rgano. 

GAMETO.-C61ula sexual masculina o femenina. En ciclo sexual de••• 

ciertos protozoos, elemento c61ular que ae une con otro para for• 

mar el cigoto, macrogamonto femenino, y microgameto maacullno. 

GENETICA.u Ciencia que trata de la reproducci6n, herencia, varia• 
ciones y del conjunto de fen6menoa y problGAtaa relativos a la de• 
scendencia. 

GEN.- Unidad de material hereditario que ocupa un fócua definido• 

en un croÍllOao111a. 

GENODERMATOSIS.- Dermatitis hereditaria. 

GENOTIPO.- Orgenlel'llO considerado doade el punt~ de vlata de au .... -

conatltuci6n gen6tica. 

GLOSOPTOSIS.- Desarrollo exogerado de la laringe. 

GLUCOPROTEINA.• Protefnaa coapueataa, que se conocen tembl6n con• 

el nombre do mucoproteidoe, cuyo grupo proatetlco este formado--· 

por un complejo hldrocerbonado. Entre el loa •• encuentra lo muai• 

no que existen en la moyorfa de aecrecione.e de loa epltolloa y•• 

loo condroldea. 
GLAHDULA.- Organo cuya funcl6n ea eleborar productos eapeclalea a 

e~pensoa de loa materlalee de la eangre, 9an9llo llnf6tico o lin• 

fo9Undula. 

GLOBULOS ROJOS.- CorpGaeulo eafenoldol; muchas vecea ain6nlmo de

c61ula, hemetie. 
GLOSOFARINGEO.- Nervio mixto (IX) que nace en le parte superior•• 

del aurco lateral del bulbo. Se anaetomoaa con el facial, nouao-

gaatrico y gran el.,.S6tlco. Etllte el nervio de Jocobeon, el eatil.2, 



133 

faringeo,estilogloso, carotideos y ramas terminales para la lengua. 

HEMOSTASIA.- Hemostasis. Detenc16n espontánea o artificial de un• 

flujo sangulneo o hemorragia. 

HERENCIA.- fen6meno biol6gico por el cual loa ascendientes trans• 

miten a los descendientes cualidades normales o patol69icas. 

HETEROCIGOTO.- Individuo en el cual dos genes homologos (alelos)• 

de los cromosomas del mismo par son diferentes uno ea dominante y 

otro recesivo. 

HEMOLISIS.- Desintegraci6n de los hematf es y disoluci6n de los--

corpGsculos sanguincos, especialmente de los hematf'es con libera• 

ci6n do hcmoglobfna por acci6n de sueros hipotonicos, lisinas,bai:. 

terlas,etc. 

HEMORRAGIA.- Salida m6s o menos copiosa de sangre de los vasos--· 

por rotura accidental o espontáneo de los miamos. 

HEPATOSPLENOMEGALIA.- Agrandamiento de Hfgado. 

HEPATOMEGALIA.- Aumento de volOmen del Hfgado. 

HEMARTROSIS.- Acumulaci6n de sangre extravasada en una articula-

ci6n o en una cavidad sinovial. 

HEMOFILIA.- Diatesis hemorr6glca, tendencia con96nita y hereditil• 

rio a las hemorragias espont~neas y traumatices por trastornos de 

coagulabilidad de la sangre. Es exclusiva del sexo masculino pero 

se transmite por vfa materna. 

HEMATOMA.- Tumor por acumulaci6n de sangre. 

HIPERTRICOSIS.- Desarrollo exagerado del pelo o cabellera; Hirsu

tismo. 

HISTIOCITO.- C&lula grande, fagositaria del sistema reticulo end~ 

tel iul. 

HIPERTELORISMO.- Agrandamiento del pe:6n. 

HIDROCEFALIA.- Calidad de hldroc6falo.(Acumulacl6n de lfquldo en• 
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el enc6falo por aumento de su producci6n en los plexos coroideos

o dlsminuci6n de su resorcl6n. 

HIPOCROMIA.- Coloraci6n o pigmentaci6n disminuidas o deficientes• 

Oisminucl6n en el contenido en hemoglobina de los eritrocitos. 

HIPOPLASIA.- Dlsminuci6n de la actividad formadora o produ~tora•• 

desarrollo Incompleto o defectuoso. 

HIBRIDO.- Animal o plantas originados por cruzamiento de dos es•• 

pecies distintas o de dos variedades de una especie; Bastardo he• 

terocigoto, 

HIPERTORFIA.- Desarrollo exagerado de los elementos anat6mlcos de 

una parte u 6rgano sin alteraci6n de las estructuras de los mis•• 

moa que resulta un aumento de peso y vol6men del 6rgano. 

HIOIDES.- Relativo del hueso Hioidea. 

HIPOGONADISMO.- Hipogenltaliamo. 

HJP·OFOSFATEMIA.• Disminuc16n de le cantidad de fosfatos en la ea.a. 
gre. 

HIPERPLASIA.-HIPERGENESIS.- Multiplicaei6n anormal de los elemen• 

tos histicos; hipertrofia nGmerico. 

HOMOCIGOTO.- Individuo en que loa miembros de un determinado par• 

de genes son iguales aunque colocados en diferentes loci • 

. ,. 
INCIPIENTE.- Que com1onza dícese de una enfermedad en sus inicios. 

INMUNIDAD.- Conjunto de manifestaciones que un organismo vivo es

capaz de desarrollar en su esfuerzo para adquirir un estado refr,! 

etario frente a la infecciones. 

INVAGINACION.~ Desplazamiento o penetrocí6n de una parto de inte,! 

tino en otra adyacen~e con afntomas de oculaci6n. Proc6so por el

cua 1 una porc i 6n do 1 o pared do una cavidad se hunde para ap 1 i ca,e 

se a la pared opuesta formando una nueva cavidad, independiente e 

lncomúnlcada con la primera. 
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INMUNOLOGIA.- Suma de conocimientos relativos a la inmunidad. 

INCONTINENCIA.- Emisi6n involuntaria de material cuya excresi6n-

aa halla sometida normalmente o la voluntad. 

INOCUOS.- Que no hace daño, inocente, iaofensivo. 

"L., 

LANUGO.- Vello especialmente el del feto. 

LETARGIA.- letrago sueño profundo morboso y continuado con enest~ 

sla y exaltaci6n de los reflejos. 

LECITINA.- Monoaminofosf~tidos que se encuentran en la yema de -

huevo y en general entadas las células corporales,predominante-• 

mente en el mGsculo cardiaco. 

LEYES.- Regla, norma, hecho o principio constante e invariable.-• 

Precepto dictado por la autoridad. 

LEUCEMIA.- leucocitemia.- enfermedad grave caracterizada por el-

aumento permanente del n6mero de leucocitos hemfiticos y la hiper

trofia y prol iferacl6n de uno o var.fC>s tejfdos 1 infoides, bazo,-

gangl los linfaticos, m~dula 6sea. Entre los sfntomas primordiales 

destacan las hemorragias, anémia y postraci6n progresiva. 

LIPIDOS •. - Principios inmediatos biol6gicos, llamados tambi6n---

grasas, que son ésteres de 6cidos grasos de elevado peso molecu-

lar. Son Insolubles en el agua y soluolcs en el alcohol, acetona, 

~ter, cloroformo, benceno y tetracloruro de carbono. 

LINFAOENOPATIA.- T6rmino com(jn par•a las afecciones de loa 9angl ios 

o el tejfdo linf6tico. 

"M" 

MACERADO.- Lfquido que contiene los principios solubles de una-~

sustancla obtenido por maceraci6n. 

MAOURACION.- formacl6n de pus o actividad del proc6so supurativo. 
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MALFORMACION.- Anomalfa o deformidad, especialmente congénita. 

MALOCLUSION.~ Desviaci6n de contacto fiaiologicemente aceptable-

entre los arcos dentarios opuestos. 

MACULA.~ Mancha. Lesi6n cut6nea elemental que consiste en una ma.!l 

cha roja de dimensiones variables que no se elevo de la piel y--
y que desaparece por vitro-prcsi6n, 

MACROSTOMIA.- Amplitud desmesurada de la boca. 

MACROCEFALIA.- Cabeza o c6neo desmesuradamente grande. 

MEDULA.- Sustancia blanda en el interior de los huesos. Porci6n-

central de un 6rgano en distinci6n de la corteza. Medula espinal. 

MESODERMO.- Mesoblasto; capa media del blastodermo entre el ecto

y el endodermo, de la que derivan, el tejfdo conjuntivo, 6seo,--

carti laginoso y muscular, los vasos sangufneos, 6rganos linf,tlco• 

notocorda. epitelio celamico, los riRones y las 96nadas. 

MESENQUIMA.- Tejf do conjuntivo que forma la mayor parte del meso• 

dermo y del tejido que derivan el tejfdo conjuntivo adulto y los• 

vasos sanguineos y llnf6ticos. 

METABOLISMO.- Suma de cambios qu$micos que consuman la funci6n••• 

nutritiva. 

MICROCITO.- C61ula grande, especialmente eritrocito gigante; mes!, 

locito. Linfocito grande. 

MIOTONIA.- Exagerac16n del tono muscular. Tonai6n muscular. 

MUTACION.- Variaci6n heredable.-Cambio sObito de un 96n determln.!!, 

do de modo que sus efectos son distintos de los del normal. Como

loa genes son muy estables, las mutaciones aparecen s61o en muy-

raras ocasiones. 

MULTIPLICACION.- Reproducci6n. Gencraci6n. 

NAUSEA.- Senaacl6n penosa referida al epigastrio que Indica la·--
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proximidad del v6mlto y esfuerzos que ecompaffen e le necesidad de 

vomitar. 

NECROFORMACION.~ Tejido de formaci6n reciente anormal. Neoplasia. 

NODULO.- Pequeffe eminencia, nudosidad o ve9etaci6n. 

NISTAGMO.- Espasmo cl6nico de los musculoa motores del globo ocu• 

lar que produce movimientos Involuntarios de 6ste varfoa senti-

dos. 

NUCLEO.- Corp6sculo generalmente redondeado, de lfaites definidos 
y rodeados de protoplasma, constituye la parte escencfal de la--
c&lul a. 

OBLITERACION.,• Deaaparci6n de le luz de un vaso o conducto por-· 

obstruccl6n o adherencia de las necesidades del mismo. 

ODONTOLOGIA.- Rama de la medicina que se encarga del estudio de-

los dientes, sus enfermedades y tratamiento; denttarla. 

ODONTOBLASTOS.- C&lula de revestimiento de la cavidad pulpar del• 

diente que forma la dentina. 

OSIFICACION.- formecl6n de hueso o sustancia 6sea. 

OSTEOBLASTOS.- C&lulos productoras de tejfdo 6seo. 

OSTEOPSATIROSIS.- Fragilidad 6sea; afeccl6n cong6nite hereditario 

caracterizada por fragilidad 6aea, coloracl6n azul de lo esclero

tica y trastornos auditivos, debido a factores end6crinos. 

OSTEOMA.- Tumor duro, de estructuro semejante o lo del hueso. 

OSTEOMALASIA.- Reblandecimiento 6seo general Izado debido o un tri! 

atorno end,crino que interfiero la ecci6n de la vitamina O, como• 

fijadora fosfocAlclca en el tejf do oste61de; aparece principalmoa 

te despu&s do embarazo• repetidos. 

OSTEOPETROSIS.- Osteopolquilla.- aspecto rodiol6glco de los hue•• 

sos Ostoosclorosls condensante generalizado. 

OSTEOMELITIS.- lnflamacl6n pf6gena slmult6nea del hueso y m6dula• 

6soa. 
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OTITIS.~ lnflamaci6n nguda o cr6nica del ofdo medio. 

OVULO.• Elemento reproductor femenino formado y contenido en el•• 

ovario, del cual deep\iée de fecundado, ae deaarrolla el e~bri6n, 

a 

PARESTESIA,• Senaaci6n anormal rara, alucinatoria, t'ctil, térmica 

etc, de los sentidos o de la sensibilidad general. 

PAPILEDEMA.• Ede•a de la papf la 6ptica. 

PAPULA.- Elevaci6n eruptiva pequeña, a61ida y circunscrita de la

piel que ordinariamente t6rmina por descamación; constituye una-

de las lesiones elementales de la piel. 

PAROTIOITIS.- Inflamación de la glándula par6tida consecutiva ge

neralmente a un estado de infecci6n general, caracterizado por t,!! 

•efacci6n y eupuracl6n con afntomas graves, 

PATOGENICIOAD o VIRULENCIA.- Calidad de patógeno, malignidad, es

pecialmente la toxicidad o infecciocidad de los microorganismos. 

PLASMODIO.- Nasa de protoplasma formada por la fuai6n de variaa-

c61ulas cuyos n6cleos permanecen independiente&. 

PARASITOS.- OrganlsMO animal o vegetal que vive sobre otro o den

tro de 61 a sus expensas. 

PATOGENESIS.- Orfgen y desarrollo de las enfermedades, especial-

Mente ol MOdo como obra una cause morbosa sobro el organfsmo. 

PATOLOGIA.- Rama de la medicina que estudia las enfermedades y-·

loa trastornos que producen en ol organismo. 

PARATIROIDES.- Gl&ndules situadas en el 6ngulo que formo el,borde 

posterior de la glindula tiroides con el oo6fago en número de 1,a 

4, eat&n formadas por c61ulae crom6fobas y oxifilas; Les primeras 

deaempeffan una función end6crina. Regulen la homeostaais del f6s• 

foro y el c&lclo del organismo. La insuficiencia o ablaci6n de e!, 

ta• gl&ndulaa produce tet6nia. 

PAPILA.• Elovaci6n pequeffa, cr6nica de la der•i• principalmente o 

de otrft parte. 
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PATOGNOMONICA.- Dfceso del sf9no o sfntoma especffico de una en•• 

fermedod y que basta parn establ.ecer el diegn6stico. 

PATOGENIA.- Petog6nesis; orfgen y desarrollo de las enfermedades; 

especialmente el modo como obra una cause morbosa sobre el orga-

nlemo. 

PEDICULADO.- Provisto de pedtculo. 

PETROSA.- Semejante o una roca o peffasco. Relativo al peffeaco del 

temporal. 

PETEQUIA.- Pequeffa mancha en le piel formodo por efusi6n de san•• 

9ré, no desaparece por la compresi6n del dedo. 

Pt:NflGO.- Enfermedad de la piel caracterizada por la formaci6n--

de ampollas que dejan manchas pigmentarias. 

PERIOSTIO.- Membrana vascular, blanca que rodea la superficle-•·

del hueso excepto fos puntos de lneercl6n de tendones o incruata

c16n de cartflagoa. 

PERIOOONTITIS.• lnflamaci6n del periodonto. 

PIGMENTACION ... Coloreci6n normal o patol6gica de los tejfdod por• 

un dep6aito de pigmento. 

POLIDACTILIA.• Existencia de dedos supernumerarios. 

POLIPOSIS.- Desarrollo de p61ipos m61tiplea en le mucosa del es•• 

t6ma90 e intestino. 

PLAQUETAS.- Uno de los elementos corpusculares de la sangre en--

forma de disco ovales o circulares, de 2•3 milfmetros de di&metro 

que existen normalmente en nGmero de 250,000 mm~ Contribuyen a la 

coagulac16n de la sangre tromboeito. 

POLISACARIDO.- Hidrato de carbono que, como la celulosa y el alml 

d6n est6 formado por lo condensecl6n do varios monosac6ridos. 

PROTESIS.- Rama de la terap6utica quirúrgica que tiene por objeto 

reempla:or la falta de un 6r9ano o partft por uno artificial. 

PRCllfERACION.• Multipl lcaci6n do formas el111i larea, eapeclalmente 

trat6ndoae de c61ulaa y quietes morboeos. 
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PRIMOROIUM. Anclaje.- fljaci6n quir6rgi.ca de una vfscera despla-

zeda. 

PURPURA.- Afeccl6n caracterizada por la formación de manchas ro-

Jas en lo piel constituidos por diminutos extravasados sangufneos 

subcut6ncos. 

QUERATOSIS.- Oermatoeis caracterizadas por una anomalfa en le que 

rotinizaci6n de los tegumentos. 

OUERASINA.- Cerebr6sido glucolfpido qu~ contiene 6cido lignoc6rl

co y galactosa. 

RECESIVO.- Que tiende e regresar; regresivo; diceae que los cares_ 

t6rea o caracterfatlces en la ley de Mendel, que pueden no apare

cer en un hfbrldo pero que existen latentes y son capaces de tra.n. 

emitiráe; opuesto a domln'ante. 

RECIDIVA.- Reaparlcl6n de una enfermedad mfis o menos tiempo des-

pu6s transcurrido un periodo de salud complot~. 

REHABILITACION.- Readquislcl6n por tr~tamientos apropiados de la

actividad profesional p6rdida por diversas causas; traumatismoo,

enfermedades,etc. 

RESERVORIO.- Or9anis1110 quo alberga 96rmenes pat69enos propagado-

res de infecciones. 

RESISTENCIA.- Oposici6n a la eccl6n de una fuerxa. 

SALUD.- Estado normal de las funciones org&nlcas e intelectuales. 

SESIL.- Inserto por una bese extensa# no pediculado. 

SINDACTILIA ... Adherencia cong6nita "o· accidental de dos o m&a de

dos entre af. 
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SISTOLE.- Perfodo do contacci6n cardiaca, especialmente de los--

vontrfculos, que tiene por objeto arrojar la sangre recibida de-

las aurfculas a las arterias aorta y pulmonar. 

S 1METR1 A.- Regu 1 ar i dad de un 6r9ano :impar en e 1 que ambas partes-

1atera1 es son iguales. 

SIGNO.- Señal, marca, fen6meno, car6cter, sfntoma objetivo de una 

enfermodad o estado que el m6dico reconoce o provoca. 

SINTOMA.- Manifestaci6n de una alterac16n org6nlca o funcional--ª 

apreciable por. el m6dico o el enfermo. 

SINOSTOSIS.~ Uni6n de huesos adyacentes por medio de materia 6sea, 

soldadura de los huesos, del cráneo en particular. 

TALASEMIA.- forma incorrecta por talasanemia. Anémle hereditaria 

de tipo hcmolftico e incidencia racial y familiar. 

TERAPEUTICA.- Parte de la medicina que se ocupa en el tratamien~o 

de las enfermedades; ciencia o arte de curar o aliviar. 

TECN l CA. - Conjunto de procedimientos y deto ll es de una obra mecá• 

nlca, operaci6n quirGrgica, experimento, etc. 

TEJIDO.- Agrupaci6n de c61ulas, fibras, y productos celulares Va• 

rfos que forman un conjunto estructural. 

TEORIA.- Conjunto de principios o parte especulativa de una cien• 

cia.Hlp6tesis explicativa de un hecho. 

TERATOGENO.- Teratog~nosia; estudio de los condiciones de desa•• 

rrollo de las monstruosidades. 

TIROIDES.- Cuerpo o glándula tiroides; 6r9ano rojizo situado en-

la parto anterior e Inferior de In laringe, formado por dos 16bu

los ovoides reunidos por un istmo dol que se desprende a veces un 

lóbulo intermedio o piramido de lalowette. 

TIMPANO.- Caja timpánica o del tambor; oído medio. 

TRIGEMINO.• Nervio mixto {V por} cráneoJ. Se origina entre las·--
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protuberancias y el pedOnculo cerebeloso por dos rafees, gruesas

Y pequeffas. 

TRAUMA.- Coque o sentimiento emGcional que deja una impresi6 dur.!!. 

dera en el subconciente. 

TUMEFACCION.- Hinchaz6n, aumento de volGmen de uno parte por infJ. 

ltraci6n, tumor o edema. 

VIRUS.- Cualquiera de las agentes Infecciosos, m6s p~queños qeu-

las formas corrientes de bacterias, algunos apenas visibles y---
otros Invisibles por medio de un microcsc6pio ordinario. 

VOMER.- Hueso; lámina compacta impar y central, con dos c:al'"as y 4 

bordes. Se artfcula con el esfenoides y etmoides por arribo y con 

los palatinos y maxilar superior por abajo, 

"U" 

URTICARIA.- Erupción cut&nea caracterizada por pa~ulas de limiues 

netos, elevados con v'rtice aplanado, casf siempre acompaffados de 

eritema y prurito. 

ULCERA.- Soluci6n do continuidad con p6rdida de substancio debido 

a un pr6ceso necr6tico, de escasa o nGla tendencia o la cicatriz,!! 

ci6n. 

XEROSTOMIA.- Sequedad bucal por defectos de secresiones; boca se

ca; Asia 1 i B• 
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