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I'NTRODUGCC 10N .

'bentro de las  multiples malformaciones
;nnﬁéniéas que podemos encontrar en un recién
ﬁacidu existen las que van de las mas simples v
comunes como s el casp de la polidactilia hasta
Alas mAs raras y complejas que son incompatibles con
la vida, pasando por una serie de malformaciones

multiples que forman los sindromes:

Fstos sindromes ectan perfectamente
definidos v estudiados, en este trabajo incluimos
1os que presentan labio y paladar fisurado dada la
importancia que representa el conocimiento de estos
para el odontologo, pretendemos presentarles una
recopilacidén de aquellos que en la prdactica general

pueden ser los mas comunes.



EMBRIDLOGIA

ta cara sep encuentra formada por nariz, carrillos,:

maxilares superior e inferior, boca y frente; vy se encuentra

delimitada como la cara frontal de la cabeza.

El embridn de un mes de rdad ain no tiene carat es5  un
conjunto de masa; separadas, ftormado por primordios los
cuales estsn formados por depresiones y enarosamientos.
que van a transformarse, redistribuirse v aumentardn de

tamAafo.

La cabeza del embrién humano de cuatro semanas esta
formado por . un cerebro rubierto por una lamina delaqada de
ectodermo v mesodermo, el centro de las estructuras faciales
en desarrollo ectd formado por una depresion minuscula,
llamada estompdeo o cavidad bucal primitiva del embridn, al
aumentar de tamafio la cabeza; la membrana que cubre al
estomodeo se rompe con rapidez, y la faringe se abre hacia el
exterior, todo 1o que esta al frente se convertira en cara vy

ésta es la que ahora empecara a desarrollarse.

ta farinage del mamifero es la parte hnoméloga de la
reqgidn hraguial y sistema de agallas de los peces: los cuales
preasentan ciertas canversiones filegenéticas para convertirse
en otraos draganos en vez de agallas. Es de aqui de donde

surgen muchas partes de la cara.
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Enel-embrion-de cuatro vy media semanas de edad pueden
idént;fﬁhafse cince elevaciones formadas por proliteracion
dél heéénqﬁlm#. Los procesos mandibulares se  advierte
Vn;ud;lménte al  estomoden; lgs procesps maxilares v la
prohinencia frontal algo redondeada en direccid¢n craneal:s a
;éda lado de la prominencia @ inmediatamente por arriba del
estomodeo se advierte un engrosamiento local del ectodermo

superficial, la placoda nasai.

Durante fa gquinta semanpa aparecen dos plieques de
crecimiento rapido, los procesos nasolateral v nasomediano
que rodean a la placoda nasal, la cual forma el suelo de una
depresidn. la fosita nasal. Los procesos nasolaterales
formaran las alas de la nariz, vy los nasomedianos originaran
las porciones medias de la nariz, labio superior, maxilar vy
todo el paladar primario. Estas son algunas de las lineas de
fusi6én que pueden participar en caso de labhio v paladar
hendido. t.os procesos maxilares se acercan a los procesos
nasomedianos y nasolaterales, pero estan separados de los
mismos por surcos definidos. lLas ewminencias maxilares
interiores derecha e izquierda en crecimiento se unen en 1la
1{nea media para +ormar 2! maxilar interior vy el labio

inferior.

ta faringe es la parte de] intestino anterior aque se

caracteriza por los arcos taringeos. (visceral v branguial?r.



Dentro 'de la farinone se encuentra un saco faringeo en
cada:arco v en 21 exterior se produce un surco faringeo entre
carla areca. £]1 contacto ectodérmico v endodérmico entre cada

surco y cada saceo se dennmina membrana branguial.

Todas estas diversas partes de la farinae son partes
principales de la formacidn subsecuente de muchas estructuras

constituventes de la cabeza y el cuello.

Cada arco faringeo derecho e izauierrdo tienen un  nervio
Yy unha arteria especificos al iqual que un mesénquima qQue se
convierte en musculo, vy cartilagos embrionari10s especificoa.
l.es musculos gque e desarrollan en relacién con cada areo se
asocian directamente con los huesns que se +narman en el
mismo, Yy son inervados por el nervio craneal residente de

dicho arcao.

Esta placoda se invagina con rapidez para formar 1la
vesicula auditiva (etica). la cual se diterencia en las
estructuras del oide interno (conductos semicirculares v
caracol). El primer surco faringeo (entre el primero v el
sequndo arcos) forman el meato auditivo y el conducto
auditivo externos, y la membrana branfuial entre sureo y saco

para participar en la formacién de la membrana del timpana.

El primer saco faringeo se amplia para convertirse an
cavidad del oido medio, vy también forma la trompa auditiva
(eustaguio?. l.os huesecillos auditivos se desarrollan

a partir de los cartilagos de los arcos primero y Ssenundo,



funcionan como puente entre la membrana del timpano vy oido

interno. lLa oreja se desarrolla a partir de las eminencias

superficiales que rodean el primer surco faringeo.

En cada segundo saco faringeo proliferan el endodermo
de revestimiento., del mesénquima subvacente para formar el
par de amiqdalas palatinas. A partir del revestimiento del

tercer sAc0 se desarralla la qlandula paratiroides 111

tinf.). Tambi én se desarrolla el timo a partir del
revestimiento del tercer arco faringeo. La paratiroides IV
(superior) se desarroila a partir del cuarto saco.

En el pise de la faringe, el primer arco (maxilar
interior) forma las emingpncias linquales, también una
eninencia mids pequesa que la linea media. el tuberculo impars
estas tres estructuras se convierten en la cubierta mucosa de
la lenqua. l.a cuerda dei{ timpaneo, la cual es una rama del
nervio’ VII gue salta desde el segundo arce al cruzar por la
memhrana branguiial {timpdnica) para unirse con el nervio
maxilar interior {rama lingual) da 1la inervacion gustativa

de la mucosa de la lenqua.

En el embridn humano existen cinco pares de arcos
taringeos. El primer par estd constituido por tos arcos
maxilares inferiores derecho & izquierdo. Se desarrolla un
primordio a partir de cada primer arco para formar el par de

eninencias maxilares. En consecuencia tienen origen en el
primer arco los primordios maxilares superiores como 10s

maxilares interiocres. El sequndo arco farinaeo es el arco



.
hioideo. Los arcos restantes se identtifican porsus numerns

respectivos nada mas,

Primer Arco: El cartilaqo del primer arco faringeoc es. . el
cartilago de Meckel, derecho e 17nuierdo. Ocupa un lugar que
mas tarde se convertir4 en el centro del maxitar inferior aue
se +torma alrededor del mismo. €l maxilar inferior 6sen se
desarrolla de <Fcr;na indeper'-diente y directa a partir del
tejido conjuntivo embrionario que rodea al cartilago de
Meckel. t.a mayor parte de este cartilago desaparece, pero
parte o2 61 arigina lbs primordins de dos hueseclilos
auditivos (martillo y yonquer. v el pericondrio del cartilano

de Meckel fnrma el linamento estenomaxi lar 1niterior,

A partir del mesénquima braquiomérico del primer arco se
desarrollan  los misculns de la masticaciaon, lo mismo aue el
vientre anterior del] musculo digdstrico v el tensor del
paladar, el milohioineo vy =21 tensor del timpano. Los
nervios craneales especificos que 1nervan el primer arcc son
las ramas maxilar inferior v maxilar superior del nervio

trigémino (V).

Segundo Arco: El cartilaan del arco hioideo es el cartilago
de Reichert forma e! tercer huesecillo auditivo a cada lada,
el estribao. Ef resto origina la apéfisis estiloides del
craneo, el ligamento esttlontioiden, el cuerno inferior del

hueso hinides v una parte del! cuerpo del mismo.



A partir del mesénquima braquiomeérico del sequndo arco
se desarrollan los musculos de la expresisén facial y el
éstilphioideo. el estapedio, el vientre posterior del
diqdstrico vy los masculos de la oreja. El nervio craneal

especifica del sequndo arco es el nervio facial (V1)

l.os musculos e la expresion +acial formados por el
mesénquima  hraguiomérico del sequndo arco +arinqec guedan

inervados de manera correspondientes por ©1 nervio facial.

Tercer Arco: El cartilagm del tercer arcn tarinaea el
cuerno mayor del hueso hioides y parte del mismo. El unico
musculo aue e desarrolla apartir del meseénaquima
braquiomerice del tercer arco es el estilofaringeo. El

nervio craneal especifico que entra en el tercer arcn es el
glosofaringeo. Por lo tanto inerva ! musculo gque se

desarrolla apartir de este arco.

Los cartilagos de los arcos restantes se convierten en
ios componentes tiroides, cricoides v aritenoides de 1ia
laringe. A partir del mesénquima braguiomérico del cuarto
arco Y- desarrolltan las misculns cricatiroideos v
constrictores de la faringe. El nervio especifico del

cuarto arco farinqgeo es la rama laringea superior del vaagn.

Los musculos laringepos intrinsecos se desarrollan
a partir del sexto arco y los inerva el nervio del mismo.

que es la rama laringea recurrente del vaga.



Hay . acumulacion de muchas estructuras relacionadas con
el pido en el primero y sequndo arcos faringeos y alrededor
de los  msmos, se di ferencian como un  engrasamiento de

superficie del ectodermn, por arriba del surco faringeo.

De l1a cuarta hasta la sexta semana de desarrollo
embrionario han ocurrido cambios faciales al mismo tiempo y
han proseguido Eon rapidez, ahora se forman los anaqueles
palatinos en cada lado del arco maxilar superior. La
cavidad bucal aumenta gradualmente de tamafo. El par de
cavidades nasales se continuan aun con la cavidad bucal (se
encuentran cavirdades nasales derecha e izquierda, porque el
tabigque nasal que se estd desarrolando hacia abajo a partair
de la prominencia frontal ha conservadeo la naturaleza por
origen de los primordios nasales). Durante esta etapa las

cavidades bhural y masal estdn separadas entre si slélo en la

regidn mds anterior: por el paladar primario impar
mindsculo (apdfisis palatina media). Este Gltimo se +tormo
por {fusidn de los procesos nasomediales ("premaxilares").

En estps momentos toda la parte inferior de la cara en
desarrollo, incluidos en ella la lengqua vy el piso de la
cavidad bucal, se desplazan hacia abajo en mavor extensisn
que los propios procesos palatinos, de modo que 1los

procesos de laos maxilares superiores recién formados quedan

libres para ampliarse también en sentido medial. Se
encuentran y, pronto, quedan fusionados a3 to larao de la
linea media {rafe palatino). €stos procesos, ahora



canvertidos  en anaﬁqelés. se enruentran en crecimiento v

especialmentg_vaqVdegp!éiéndqse hacia ahajo.

l.a fusion - de los anaqueles palatinos derecho e

1zquierdo forma el paladar secundario.

Los huesos palatinos separadms no se desarrotlan sinn

hasta un pocao mas tarde epoca en que contribuyen a la

formacidn del ceomplejo patatino. Entre tanto, el tabiogue
nasail se ba +fusionado por lJa superficie superior del
patadar. Ahora se encuentra totalmente separadas las dos

ravidades nasales, y ambas han auedado independientes de la

ravidad bucal a todo lo iargo del paladar.



EINDROMEE QUE
INCLUYEN

PALADAR FIBURADDO



SINDROME CEREBRO COBTO MANDIBULAR

Esta enfermedad se describid inicialmente por Smith, vy

cnltanoradores RN 1946

reportados.

ANORMAL [DADFE 81

DESARROLLOY

CRECIMIENTOs

FACIES)

TORAX 1

OTRAS:

ANORMAL IDADESB OTABSIONALES:
HIBTORIA NATURAL:

ETIOLOGIAY

v mas de 15 casns han sido

Defectas de las costillas con
torax pequero micrognatia severa.

Deficiencia mental frecuente entre
los sobrevivientes.

Deficiencia en el crecimiento pre
natal primario. Peso al nacimiento
de 2.5 a 2.9 ka.

Paladar corto o hendido v microg-
natia severa con glosnptosis.

Térax peguelo en forma de campaba
con aberturas entre las costillas
nosteriores ostficadas vy las cos-
tillas cartilaginosas anteriores
especialmente de la cuaarta a la
decima costillas. Insercidn andéma-
ta de las cnstillas a las verte-
bras.

Ghservacidon inconstante de piel
redundante, anillos cartilaginosns
tragurales annrmales, malformacion
en Jas vertebras, hipoplasia de
los codns.

Microcefalia.

De curso letal, generalmente pro-
vocada nor insuficiencia respira-
tarta.

Cuatro de dieciseis pacientes
sobrevivieron, tres de los cuales
sufrian deficiencia mental.

Herencia autosomica recesiva.

implicada en la ocurrencia de tres
nacimentos de padres normales.

10



Recien nacido muestra microanatia severa v osiobicacinn
anamala e incomplete de las costillas.

S b
Fl miamo mian a los 4 aips de edad.

11






SINDROME DE DUBOWITZ

Esta enfermedad fué reportada inicialmente por Dubowitz
en’ 1965. » Wilroy y colaboradores resumieron en 1978 veintidan

casos incluyendo ocho propios.

ANORMAL I DADES: Caras peculiares, eczema infantil,
: estatura pequefa y migrocefalia

ligera.
DESARROLLOD: Limites de inteligencia, mental

moderada con tendencia a la hiper-
actividad, momentos de poca aten-
cion, obstinacidn y timidez.

Emite lloriqueos roncos.

CRECIMIENTO: Desarrollo prenatal de crecimiento
deficiente con un peso al naci-
miento de 2.3 kq. y maduracidn
ésea retardada variable.

CRANEOFACIAL: Microcefalia ligera, facies peque-
fas, supraorbi tas hundidas con
puente nasal al mismo nivel de 1la
frente, fisuras palpebrales cortas
con telecantus lateral y aparicidn
de hipertelorismo, ptosis variable
y blefarofimosis. Micrognatia.

PIEL Y CABELLD: Alteracidn de la piel parecida a
eczema de la cara y Adreas fleswura-
bles. Cabello esparcido, especial-—
mente en las cejas, en la parte
lateral.

DENTICION: Retardo en la erupcidn, caries
savera.

ANORMAL IDADES OCASICNALES: Hendidura submucosa del paladar,
pies planos, metatarso adductus,
hipospadias, clinodactilia del
quinte dedo, qguistes pilonidales,
criptorquidia.

HISTORIA NATURAL: El eczema, fué notado en la mitad
de los pacientes que tenian de 2 a
4 anos. Cerca de 1/3 tenian una
limitacidn deficiente y aproxima-

13



ETIOLOGIA:

COMENTARIOS:

damente el mismo namero habian
tenido diarrea crénica en la 1in-

fanria, y la rinorrea vy otitis
media eran problemas frecuentes.
Denticién con caries severas.

Aberraciones en la conducta con
retardo en el desarrollo del habla
causando problemas en la {fonacidn.

Autosomico recesivo, basada en
hermanos masculinos y femeninos
afectados.

Las facies pueden parecer simila-
res a aquellas del sindrome de
FETO-ALCOHOL .

14



Wi o

e

9 anos

Paciente temcninog

Paciente penuera v radioarAafia
pr esentando hiponlasia v retraso
ern la mineralizacion secandaria
dee los centros de la rodilla
Uhgerve 1a naryas v mandibuyla pe-
auenas con asimetria variable.
fipoplasia del §esur v humereo
e 1nposs lidad de extension del
cogo.



GINDROME DE HIPOPLABIA FEMORAL ROBTROS RARDS

Siquiendo los reportes de casos Gnicos en 1961 y 19465

de Franz, O'Rahilly Kucera; Daentl estudid cuatro pacientes

mds en 1975, de este sindrome unico.

ANCRMAL 1 DADESH

CRECIMIENTO:

FACIES:

EXTREMIDADES1

PELVISS

ANDRMALIDADES OCASIDNALES)

HISTORIA NATURAL)

ETIOLOGIA:

Paladar hendido, hipoplasia femo-—
ral y nariz corta.

Estatura pequefa, miembros infe-
riores cortos.

Paladar hendido, nariz corta con
ala nasal hipoplasica, filtrum
largo, labio superior deigado vy
micrognatia. Fisuras oblicuas pal-
pebrales,

Fémur hipoplasico hasta ausencia
de éste. Hipoplasia variable de
hamero con movimiento restringido
del codo, incluyendo sinostosis.

Acetdabulo hipopldsico, base ilfaca
comprimida con eje vertical iz~
qQuial, y foramen obturado.

Astigmatismo, metatarsos cortos
(tercero, cuarto y quintol}; hernia
inguinal, criptorquidia.

Problemas en e}l desarrollo del
habla, 1lpos pacientes han sido de
inteligencia normal. La mayoria
de ellos han podido caminar.

Desconocida.

Todos los casos han sido esporadi-
co. Diabetes materna se ha presen—
tado en tres de estos.

16



descendiente afectado es de | de
3. Los datos presentes no
permiten una distincion entre un
nen liqado a! cromasoma X, letal
en el homociqoto, y un  mutante
autosomal . el cual es una  causa
letal primari1a en el varon.

17



. T xﬁi;gg*
Displasia Ectodermica con Foliculitis del cuero
cabelludo, adherencia en fisuras palpebrales.

Paladar Hendido.

190



SINDROME DE DISPLASIA ECTODERMAL DE HAY - WELLS

Sinonimiaz Displasia ectodermal, Sindrome de hendidura,
Sindrome AEC.

Fn 19746 Hay v Wells describieron un tipo especifico de
displasia ectodermal asnciana con labio hendido o patadar
hendido v fusidn filiforme del parpado al nacimiento se ha

fdncumentado previamente en varios casos reportados.

ANDRMAL IDADES: Labio vy paladar hendido, fusién
del parpadn y displasia ectodermal.

CRANEOFACTIALES: Labio hendidn, paladar hendido ¢
ambos, hipoplasia maxilar. Cara
en forma aval. Puente nasal amplio
y abierto. Mol ares conicos espa-
ciados ampliamente, Hipodancia v
anodoncia parcial. Fusion filifor-
me del parpado at nacimiento.

PIEL: . Queratoderma plantar y palmar poco
uniforme, deficiencia parcial de
glandulas sudaoriparas. Anihidrosis
parcial e bhiperpigmentaciaén.

URASt Ausencia de ellas o atroficas.
CABELLDO: Rizado vy tendiente a la calvicie.

ANORMAL IDADES OCASIONALES: Sordera. orejas en forma de copa.
Atresia en conductos laqrimales,
Pezones sunernumerarios. En oca-—
siones presentan detecto septal
ventral 0 condnctos arteriosos
persistentes.

HISTORIA NATURAL: Ocasionalmente se requiere reali-
zar durante el garimer periodo
neonatal la excisién quiruraica de
la fusion filiforme del parpado.
Las anomalias del ojo no estan
asociadas con estas bandas de
tejido. Es neresario el cierre
qQuirurgico de la hendidura facial
vy la evaluacign ottalmologica de

19



ETIDLDGIA:

los conductns  |aqrimaies, Estns
pacientes tienen una capacidad de
producir sudor en algunas qlancu-

-Tas, asi aue la hipertermia nn es

una amenaza seria. lLa inteligen-
cia @s normal.

Autnsomico dominante.

La fusion filiiorme del parpano
no es una simple taita en la
separacion de los parpados. Las
bandas tusinnadas e los parpados,
mstologscamente estan compuestas
de wuna 'nmrclnn central de teriano
conectivo vastular rodeadn entera:
mente por el epirtelin. tas fibhras
de los musculos a8 pueden abservar
men. L'stas handas pueden repre
sentar proliferacisen  anormal de
telidn  mesenouwmrmaltosn en  ciertos
puntos del margen del paArpado o un
daticit Fronidermal aque es el (SRR
permite ta unian.

I as  anomalias  asnctadas con
Bpste Sindr ome, ton la Baepncton
del Lanhio hendido, S5P Artnina de
la ortava a la novena semana  de
vifla felAal  pueden ser exblicallas
como anarmalrdades en el desarro-
{lo ectodermal o 1nteraccion ecto-
dermo-mesndier mal derentunsa.

20



Paciente wmasculino de 2 dias de nacido. con dilatacion

palpabhle del rifon aquien presentd frecuentes can -
vulsiones vy otras anormalidades del sistema ner viocso
central. La polidactilia es aeneralmente opostasial
aungue en este casp fué preaxial.,

En la pielearatia intravenaosa. no hay viswalizacian de
uno de los lados v en el otro lado del sistema calicial
e anomalo. Fl nido murid a los 4 meses v medio, es el

pracifnte Que SR CONDCE Con mayor sobrpviventcia,

ta auteonsia revels polimicrocirconvolucinnes del cere-
Lro. presento enretalocele. herraa del coerehelo v de la
Irave el cerehro, aaeonesia del rlnnn der~cho,
nielonsfritis izguierda con ahsrecos, hipoplavia putnn-
nar. estennsi1s  tragieal, con antllos comnletns de  la
trdaura
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BINDROME DE MECKEL GRUBER

Sinonimiai Discencefalia esplenoguistica.

Descrita originalmente por Meckel en 1822, y después por

Gruber, vy mas recientemente por Opitz y Howe, reportando mds

de 50 casos de ésta severa emfermedad .

ANORMAL 1DADES:

CRECIMIENTO!

SISTEMA NERVIOEO CENTRAL:

FACIAL:

CUELLOs

EXTREMIDADES

RINONS
GENITALES:

ANORMALIDADES OCABIONALES:
CEREBRO:

CRANEQFACTALY

Encefalocele, polidactilia, riso-
nes poliguisticos.

Crecimiento deficiente prenatal
variable.

Encefalocele posterior o dorsal.
Microcefalia con frente arqueada,
hipoplasia cerebral y cerebelosa.

Pal adar hendi do, microftalmia,
micrognatia. Anormalidades en el
vido, especialmente de tipo obli-
cuo.

Corto.

Polidactilia (usualmente post -
axial}), pie equino.

Hipoplasia, rifones poliquisticos.

Criptorquidia, desarrollo incom—
pleto de los drganos genitales
internos o externos.

Hidrocefalia, ausencia de lébulos
ol fatorios, desarrollo incompleto
de la parte frontal del cerebro,
defecto en las A4reas basal a

‘nipotalamica, ausencia de pituita-

ria y anencefalia.

Labio hendido, craneosinostosis
‘posiblemente secundaria), colobo-
ma del iris, hiperteiorismo, bhi-
poplasia hasta ausencia del
filtrum o septum nasal.
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BOCA

CUEL LD

EXTREMIDADES
SISTEMA CARDIACO:

PLULMONES?

HIGADO:

0OTROS:

HISTORIA NATURAL Y MANEJO:

CAMENTARI N5

- - ETI0LOBIA:

Lenqgua . lobulada, - avula . bitida,
dientes neonatales. .

Palmeado.

tiembros relativamente cortos,
sindactilia, desarrollo simiesco,
clinndactiiia,

Detecto septal, ductos arteriosos
patentes., coartacion de la aorta,
estenasis pulmonar.

Hipoplasia,

Proliteracion tfibrotica en el con-
ducgto biliar v quistes.

Arteria unica umbilical., teydo
esplenico accesorio, Mipoplasia
adrenal . anp 1ymner{oradn,

Fstos gpacientes sobreviven tan
salo unns dias 0 sPMANAS, ta
nuerte puede estar relacionada con
detectos severns 0 el =1 6TRmA
nervionso central o delectos
renales. lUna ver one 1a entermedad
S8 TReCONnOCe. no  deherra  haher
intervenolion mpdira.

Los sintomas de este s neirome
nueden ser detectos secundarios p
primarins. Por ejeanlo: nleeras-
cinnes  en lns componentes  variva-
bles de 1a rfara v del cerehro.
tipo anomalia precordalmesndermica
como arcinencefalia. holoprasence-
talia etc, v también las anomalias
secundarias de un desarrollo renal
incompleto,

Autosomal recesivo, S1n exprect an
reronpcida de 1as portadnres pre-

sumibles del agen. El diannéstico
prenatal (1} posinle por un alto
nivel e +totoproteina Bn Aonde

cexiate un enctedalocele o una del -

nRACIiAN sonnardtica de 0% riannes
estandon estos alaraadns e
miisticny.
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s

Hendidura irreaular
de paladar. procesn
alveolar y lengua.

pops <o,
Niin atectado de madre
normal .

Tercer dedo corto, sindactilia
parclal de ter v 4to dedos

ben mutante

MNifa de 17 afns. hiida
de madre afectada.
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. 'SINDROME DORAL FACIAL DIBITAL

Sinonimiat  Sindrome OFD.

Tipo .

Papillnn-Leaqe y Psaume afirmaron esta condicidn como

una entidad clinica en

renortados.

ANDRMAL TDADES:

CAVIDAD DRAL:

MACIZO0 FACIAL:

EXTREMIDADES DIGITALES:

CUERD CABELLUDO:

SISTEMA NERVINSND CENTRAL:

1954. Mas de 130 casos han sido

Frenula oral y hendidura labial,
hipopl asia de alas nasales v
asimetria diqital.

Adherencia entre la membrana de la
mucosa bucal y 2l borde alveplar.
Hendiduras parciales en la parte
media del labio superior, 1lengua,
bordes alveolares (en el &rea da
los incisivos laterales, los
ciales pueden estar ausentes) .,
entre ta premaxila y paladar duro
laterat, con o sin hendiduras
completas en paladar blando. Ca-
ries rental y dientes anteriares
anormales. Incisivos laterales
ausentes.

Hipoplasia de los cartilagos ala-
res, colocacidn lateral del canto
interno del ojo, milia en la parte
superior de oreijas y parte supe-
rior de la cara en la infanctia.

Acortamiento asimétrico de dedos
con clinodactilia o sindactilia.

Cabello rizado vy aspera, cuero
cabelludo seto.

Deficiencia mental alrededor del
57%, con un cociente intelectuai
promedio de 70. Malfarmaci dn del
cerebro. incluyendo ausencia del
cuerpo calloso vy heterctopta de
materia gris, en alrededor del 20%
de 1os pacientes.
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CRANED:

RINONS

ANORMAL IDARES OCABIONALES:

CAVIDAD QRAL)

FACLIALY

DIGITALS

ESRUELETOs

BIBTEMA NERVIOBO CENTRAL1

CABELL.Os

PIELs

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA

Anqulo Naso-Basal incrementado  en
la base del craneo.

Microquistes encontrados en la
autopsia.

Hipoplasia del esmalte, dientes
supernumerarios, hamartoma de len-
qua, fisura en el labio inferior.

Prominencia frantal, hipoplasia
del malar, micrognatia.

Polidactilia del pia.

Rarefaccion metafiseal no progre-—
siva.

Hidrocefalia, convulsiones, mal-
formaei 4n del cerebro en un 20% de
las necropsias.

Alopecia.
Piel granular seborreica.

Los pacientes pueden desarrollarsev
pobremente en la infancia; MAs o
menos, un tercio mueren durante
este periodo. El manejoc esta
dirigida a ta cirugia plastica
correctiva de las hendiduras ora-—
les y cuidado dental.

La evaluacidén peicometrica es
necesaria porque cerca de la mitad
de los pacientes reportados

padecen deticiencias mentales.

Un qgen mutante dominante con un
efecto letal en el vardn XY, El
radio de descendientes masculinos
y femeninos de mujeres afectadas
ha sido del 2:1, y mujeres no
afectadas se ha sabido que han
tenido hijcs con el sindrome OFD.
Por 1o tanto el riesgo para las
madres OFD de que tengan un
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Sinonimiay

Descrito

SINDROME OTO PALATO DIGITAL

Sindrome Taybi.

inicialmente por Taybi en 1962, muchps casos

han sido subsecuentemente reconocidos.

ANORMAL IDADES)

DESARROLLO:
CRECIMIENTOs

01D0:
CRANED)

FACIES:
.
BOCAs

TRONCO:

EXTREMIDADES:

Hendidura del  paladar, sordera,
amplitud de dedes distales con
ufas cortas.

Deficiencia mental leve; cociente
intelectual de 75 a 90.

Estatura pequefa, por debajo del
10% promedio al afo de vida,

Sordera conductiva moderada.

Prominencia frontal y ocecipital
con hueso frontal grueso y base
gruesa del crdneo. Ausencia de
senos frontales vy esfenoidales.

Hipoplasia facial e hipertelorismo
con boca y nariz peguena, amplitud
lateral de arcos supraorbitales.

fPaladar blando hendido, anodoncia
parcial, dientes impactados o
ambos, amigdal as peqguefas.

Cuerpo principal pequero, pectus
escavatum, falta de fusion del
arco neural, crestas iliacas
pequenas.

Extensidén de codos limitada, tibia .

tendiente hacia adentro. Falanges
distales cortas y amplias de los
pulgares y dedos del pie, otros
dedos con unas cortas, metacarpos
relativamente cortos. Centro de
osificacién accesoria en la base
del segundo metacarpo.
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ANORMAL 1DADES OCAS1ONALES)

HISIORIA NATURALY

ETI0LOBTAY

Dbservese la
de las falangea distales, especialmente
el pulgar.

Cierre retrasado de la  +tontanela
anterior, dislocacién de caderas,
flexion . limitada  de roditlas,
sindactilia de los pies, distrofia
de las uias. ;

El desarrollo del. habia se Eetaﬁda
por .el deterioro del oido, : defi-

ciencia mental 4 ambos.

‘FPar en}acé"semidoﬁinahte. Las

mujeres muestran  una cexpresion
leve, . especialmente en los arcos
laterales supraorbitales, ufas
cortas, clinedactilia de los dedos
de) pie, ‘rsacrmalidades -~adioqgra-
ficas en los miembros vy craneo.

v

torma v el tamaio irreoul ar
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l’.u‘lﬂlnﬁ dex 2 anos. Ubserve la frente amplia,
tisuras palpebrales inclinadas hacia abaio, parpadn
estrecho, narizs pequesa e implantacién baja  de
areias. '

1 mismn pariente, a 1os ) ancs.




SINDROME DE TRISOMIA PARCLIAL 10q

Fueé descubierto como un fenotipo especifico por Yunis y

Sanchez en 19464, esta enfermedad fué posteriormente delineada

por Klep de Pater y colaboradores en 1979,

ANORMAL IDADES3

CRECIMIENTOY

DESARROLLO:

CRANEOFACIALES)

EXTREMIDADES:

OTROS)

ANORMALIDADEES OCABIONALES:

HISTORIA NATURALs

Ptosis, fisuras palpebrales cortas

Deficiencia primaria en el creci-
miento prenatal con un pesp prome-
dio al nacimiento de 2.7 kqg.

Deficiencia mental severa.

Paladar hendido, boca arqgueada con
labio superior prominente, micro~
cefalia, cara plana con frente
alta, cejas arqueadas Yy altas,
ptosis, fisuras palpebrales cor-
tas, microftalmia, fosas nasales
evertidas, oido orientado hacia el
lado contrario.

Pulgares colocados proximamente,
sindactilia entre el segundo vy
tercer dedo, formas anormales de
los pies patrones de puentes
dermicos hipopldsicos,

Mal formaciones renales y cardiacas,
cada una ocurre en aproximadamente
la mitad de los pacientes afecta-
dos; Cifoescoliosis, pectus esca-
vatum; 11 pares de <costillas 3
cripterguidia.

Mal formaciones del cerebro, anoma-
lias oculares, malrotacidén del
intestino, hipospadias, malforma-—
ciones vertebrales, hexadactilia
postaxial de las manos, génadas
rayadas o lineadas.

Aproximadamente la mitad de 1los
pacientes reportados han muerto en
el primer afo de vida, generalmen-—
te estan postrados, sin habilidad
para comunicarse.
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ETIOLOGIAY Trisomia 10g24-qter, el seamento
' distal del brazo largo del
cromosoma 10,
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5 et Sl g i .
FPresentacian de Hendidura pa- Paciente con  Sin-
latina en un paciente con drome de Robin con
Sindromez  de Robnin, teniendo abstrucct én de
como  consecuencila el despla- vias respiratorias

altas v falta de
desarrnllo a tas 3
semanas de edad
(peso 4~% libras).

miento posterinr de la lemaua

€l mtsmo  paciente a
ios 135 neses. presen-
to crecimiento mandi -
butar, posteriormente
desarrol lo normal  en
st ocrecimiento. (Peso
14.8 litiras)
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SINDROME DE PIERRE RDBIN

Esta enfermedad fué descrita por primera vez en Francia

en 1923 por Pierre Raobin.
mencionado Faibairn,

vy Shukowsky, en 1910.

ANORMAL IDADESS

CARAl

CAVIDAD BUCAL:

Aunque ya anteriarmente lo habian

en 1846, Lannelonque y Menard, en 1891,

Micrognatia, glosoptosis y fisuras
palatinas., Este complejo de mal-
faormaciones ocasiona retraccién
inspitoria del esternén, cianosis
por dificultad respiratoria y mal
nutricidn,

Perfil caracteristico denominado

"wara de pajaro", gracias a la
cual antes de la exploracién, ia
gsimple inspeccidén ya nos propor-—
ciona diagndstico. Esta tacte

tipica esta determinada por la
hipoplasia y retroposicién del
maxilar inferior. Se ha podido
comprobar telerradiograticamente
que mds que un micraognatismo se
trata de wuna posicidn retrasada
del maxilar inferior respecto a
las bases 6seas craneales.

Glosoptosis. El defecto asimetrico
de! desarrollo mandibular, Jjunto
con la posicion retrasada de la
mandibula respecto a las bases
vseas craneanas hace que todo el

grupo muscul ar linaual este
retrasado, lo que da lugar a ta
presencia de la glosoptosis. La
lenqua ocupa la parte mas baja de
la orofaringe obstruyendo la

epiglotis. La protusidén mandibular
normal y el contacto lengua-labio
inferior no seproduce en el acto
de wmamar. Enclavamiento ilingual.
La punta de la lenqua penetra en

la +fisura palatina y queda alli
encliavaoda.

La anoxia resultante es la causa
de que la lengua se vuelva débil y
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0JOS Y OREJAS:

BIBTEMA RESPIRATORIO)

flacida., introduciendose mds en la
nasofaringe vy obstruyendo comple-
tamente el camino del aire.

tLa fisura palatina puede tener un
origen puramente mecanico por la
interposicidn de la musculatura
lingqual, variando desde el simple
paladar ojival a la mads ancha vy
grave de las fisuras,

Como otra malformacién dentro de
la cavidad oral, se ha obsevado
abombamiento en las crestas
sublingules oque dan la sensacién
de gue nos encontramos ante una
rdnula.

lLas alteraciones oculares asoccia-
das al sindrome son frecuentes.
Seqgan Smith y Stowe, podemos en-
contrar esokropia, catarates con-
génitas, glaucoma, microftalmia y
desprendimiento de retina,

Insuficiencia respiratoria alta,
mads 0 menos acentuada con ester-
tores, vy «crisis de asfixia. En
casos graves, el nidoa fin de
respirar mejor adopta una posicion
de hiperextension denominada
cuello de cisne, con lo que
consjque abrir al maximo posible
el orificio superior de la
laringe.

SIBTEMA CIRCULATORIO Y CORAZON)

EBQUELETOs

HISTORIA NATURAL1

Encontramos alteraciones cardio-
circulatorias en 7 de los pacien—
tes,

En los casos estudiadaos, se ha
encontrado aumento generalizado de
la densidad o6sea (1 caso), equino-
varops (5 casos). hundimiento es—
ternal (10 casos) que confirmap la
etiologia mecdnica de la microre-
trognatia,

Durante el transcurso de la prime-
ra semana de vida existe qran
peligro de muerte subita del en-
fermo a pesar de todos los cuida-
dos.
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ETIOLDGIAL

Pasando este periodo, el peliqgro
de muerte disminuye, perc persiste
durante los primeros meses.
Gracias a la vigilancia cuidadosa.
el tratamiento postural., la inter-—
vencion quirdrqica en los casos
que la precisen y adecuada alimen-
tacion con biberén se ha loqrado
que la mortalidad haya descendido
considerablemente.

La muerte es producida por
mal formaciones asociadas. Una vez
pasado l1os primeros meses peligro-
s0S5, la evolucién de estos enfer-
mos es favorable.

Existen varias hipdtesis acerca de
la etiolbgia del sindrome de
Pierre Robin, aunque se sigue
considerando desconocida. Mencio-
naremos algunas de éstas.

Herencia: Parece no tner caracter
hereditaric o famitiar. Sin embar-
go, la fisura palatina vy otras
mal formaciones que a veces acompa—
fa al sindrome como trastornos
oculares y otoléaicos, si o hemos
observado en los asgendientes.
Ciertos autores (Smith y Stowe)
atirman que este sindrome gse da
cen mids +¢recuencia cuando los
padres son de edad avanzada.

Se atribuye también a incidentes
menores en el primer periodo del

embarazo tintecciones, qripes,
etc) . En uno de los casps 1la
madre era prediabetica. En otro

caso, la madre quedd embarazada
mientras sufria fiebre tifoidea y
al segundo mes de gestacién tubo
una tuerte gripe.

Warkany vy colaboradores sefalan
que se produce en casos de madres
embarazadas con deficiencia de
rivoflabina.

Mckencie comparo el sindrome de

Pierre Robin con los otros
sindromes del primer arco. \'%
sugiere que la apraricien del
defecto estd basada en una
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alteracion de desarrollo de la
arteria estapédica.

L.as maltormaciones de éste sindro-
me comprenden distintos érganos
cuvo desarrollo se produce en
etapas embrioleégicas diferentes,
por 1o gue es diticil atribuirlas
a una misma causa.



Uara:  Lenbianracian masal acentuada

- L

Hanos ! Relativamente delaadas
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SINDROME SHPRINTIEN

Binonimias Sindrome Velo-Cardino-Facial.

Este sindrome fue

reconocido por Shprintzen, v

colaboradores en 1978, reuniendn hasta 39 casos en 1980. Los

pacientes fueron evaluados en centros craneofaciales por 10

que existen una proporcién mayor con defectos del paladar.

ANDRMALIDADES:

DESARROLLO)

CRECIMIENTO:

OREJAS Y DIDO:

CRANEOFACIAL:

EXTREMIDADES:

SISTEMA CARDIACOS

ANORMAL.IDADES OCASIONALES:

Dificultad en el aprendizaje;

impedimento intelectual aproxima-
damente de 50%; coctente intelec~
tual de 70 a 90 con poca variacidon

Estatura pequena, normalmente mas
bajo que el 10%, microsomia en 30
a 407 de los pacientes.

Paladar hendido secundario, pérdi-
da conductiva del pido, anomalias
auricul ares menores.

fPaladar hendido secundario, pala-
dar submucoso, nariz prominente,
raiz nasal cuadrada con base alar
estrecha; fisuras palpebrales es-
trechas; cabello abundante rizado,
Area malar deficiente; exceso de
crecimiento vertical resultando
una cara larga; mandibula retraida
con deficiencia en la barbilla,
microcefalia (40 a S50%).

Delgadas e hipotonicas con manos y
dedos hiperextensibles.

Defecto ventricular septal (70 a
75%); arco derecho aortico (40 a
a04u); tetralogia de Fallot (15 a
20%); arteria subclavia izquierda
andmala (15 a 20%).

Secuencia de malformacion Robinjg
otros tipo de defectos cardiacos
escoliosis, hernia umbilical o in-
guinal, criptorguidia, hipospadias
y red faringea.
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HISTORIA NATURALS

ETICLOGIAL

La hipotonia en la infancia es
frecuente (70 a BOZL).

Ei desarrollo del habla es a menu-
do retrazada y el lenquaje dismi-
nuido. El babla es casi siempre
hipernasal, con la musculatura fa-
ringea hipotonica.

La habilidad de socializacién
puede sabrepssar a las habilidades
intelectuales. La personalidad
puede tender hacia ta conducta
censervadora con  pensamiento se-
cundario concreta con retardo
intelectual y fallas @n el apren—
dizaje.

La apnea obstrucrtiva del suefo se
ha observado como consecuencia a
la cirugia faringea para mejorar
el hahla en varios pacientes.

Probabl emente autosomal dominante

con enl ace X dominante no
excluida.
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SINDROME ESPONDILDERIFISEAL DE DISPLASIA CONGENITA

Spranger y Wiedmann describieron esta alteracidn en 1366

cuando reportaron & casos y analizardn 14 de la literatura

anterior.

ANORMAL IDADES:

CRECIMIENTO:

FACIES:

0J0S:

COLUMNA VERTEBRAL:

PECHO:2

EXTREMIDADES:

MUSCULDS!

ANORMAL IDARES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

Troneco cortn, retraso en la mine-
ralizacidn epifiseal, miopia.

Deficiencia en el crecimiento
prenatal primario, altura final de
37 a 53 pulgadas.

Paladar hendido, hipeplasia del
malar, facies plana variable.

Miopia, desprendimiento de la
retina (25%).

Corta, incluyendo cuelln con ver-—
tebras planas y ovoides con espa-~
cios en los discos intervertebra-
les, bhipoplasia odontoide, lordo-
sis lumbar.

Cilindrico con pectus caripatum.

Mineralizacién retardada de epifi-—
sis, con tendencia a ser plana,
talus calcaneus, o centros de la
rodilla mineralizados al nacimien-
to. Coxa vara, movilidad de
miembros disminuida en codos, ro-
dillas y caderas.

Debilitados, facil de fatigarse,
hipoplasia de musculos abdominales

Dislocacidén de la cadera.

La debilidad hipotonica y situa-
cién ortopédica contribuye a un
tardio desarrollo del caminar,
generalmente con un balanceo de un
lado a otro. Se sospecha de miopia
y frecuentemente una evaluacidn
oftalmolégica es digna de ser
llevada a cabo para protegerse del
desprendimiento de retina. El en-
durecimiento muscul ar matutino
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“puede ser un sintoma, pero normal-
e L mente o no existe dolor en los mis-
AT T ninsedlost por.oello.

ETIOLOGIA: Parece haber dos tipos, una
RS IR icondicion. cldsica aqui descrita y
una ‘en. una forma mas seveéra.

Ambps son  autosomicos dominantes.
Las 1inclusiones metacromatica han

. ’ sido notadas en los linfocitos; de
este modo ! defecto metabolico
es desconocido. Hay hipocelulari-
dad del cartilago, que se esta
desarrollande en el disco de cre-
cimiento.

Nifio de 4 afos. Dbhserve la Radiografia de la

hemicara plana y la lordo- columna de un nido
sig lumbar. de 9 meses, presen-

ta un leve aplana-
miento dorsal y un
pico pequero en L2~
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SINDROME STICKLER

ISXnDnimial Artro oftalmopatia hereditaria.

"Enk 1965 Stickler reportd las caracteristicas iniciales

de}ihdividuns afectados en 5 generaciones de una familiaj; Los

~aspeEtn5 del esqueleto han sido posteriormente documentad@ﬁ

épranger y ©1 espectrs total de la enfermedad .ha - sido .

conformado por Hermann.

ANORMAL IDADES) Facies planas, miopia, displasia
espondi lofiseal.

OROFACIAL® Hendiduras de paladar duro o blan-
do y ocasionalmente de dvula,

anomalias dentales, micrognatia,
facies planas con puente nasal
deprimido vy paredes epicantales,
hipoplasia medio facial o hipopla-
sia mandibul ar, secuencia de
Robin, sordera (ambas sensorial vy
conductiva)l.

'DJ0S: Miopia (B a 18 dioptrias) aqeneral-
mente presentes a los 10 aros:
desprendimiento de retina o cata-

ratas.

MUSCULD ESQUELETICO: Hipotonia. miembros hiperextensi-
bles,. prominencia de miembros
largaos se  pueden presentar al
nacimiento. Varias artropatias
ocurren en los nidos. Dolores en

los miembros como los que aparecen
en la artritis reumatoide juventl,
subluxacién de la cadera., displa-
sia espondilo  epifiseal leve,
vertebhra plana con desarrollo en
forma de cura de la epifisis
tibial distal. Huesos largos des-
proporcionalmente anqostos con
relacion a la anchura metafiseal.
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ANDRMALIDADES OCASIONALES:

ﬂlSTDRIA NQTURAL| tscoliosis, deficiencia mental,

L.AS COMPLICACIONES MAS SEVERAS SONs

Artritis entre 1los 15 a los 30
afos de edad que llega a ser menos
mplesta después.

La miopia progresiva puede elevar
lns defectos en la retina y con-
ducir a la rceguera. Afortunadamen-—
te, ©l defecto puede s©r correqi1do
quirdrqQicamente i1 se reconoce a
tiempo.

COMENTARIOS: El sindrome de Stickler deberia
8 : ser reconptido Ben cualquier recieén
nacide con la secuencia de Robin,

particularmente acquellos con una

historia familiar de paladar hen-

dido y en pacientes Ccon mopia

heredada dominante, desprendimien-

to no traumdtico de la retina. Yy

displasia leve espond:loepitiseal.

ETIOLOGIA . Herencia autosomal dominante con
expresion altamente variyable.

Hifa mostrando cara plana, epicanto de pliegue
interno, didafisis relativamente estrechas vy
sinostosis carpal.
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Observe comu se extiende el Nifa adolescente.

wabello tiacia la porcion la- Uhserve el detecto

teral de la meiilla del par pado jnfe-
Fiaooy i hitpopla-
s1a el malar,

fidolescente: Obhserve
como ML jura su apa-
riencla desuues de
la osteosntomia man-

dibular v rfde la re-
construceién Qqui-
ruroica  de la aurg -
cula rudimentaria.
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SINDROMES DE TREACHER COLLINS

Sinonimias Sindrome de Franceschetti-Klein, Disostosis
: Mandibular.

Aunque Thomson reportd el primer case en 1844, el
'siﬁdrome ha sido asociado con Treacher Collins, que describia
dos casos en 1900. Franceschetti, Inahlen y Kiein hicieron
reportes extensivps de esta condicidn repartes extensivos de
condicidén vy la llamaron disostosis mandibulofacial en 1940,

Mas de 230 casos han sido reportados.

ANDRMAL IDADES1 Hipoplasia malar con inclinacion
hacia abajo de las fisuras palpe-
brales, defecto en el pérpado
inferior, malformaciéon del oido
externo.

Paladar hendido.

Paladar blando imperfecto.
Hipoplasia malar, +/- fisuras en
hueso cigomatico.

Hipoplasia mandibular.

Fisuras antimongoloides, inclina-
ciones palpebrales.

Coloboma de pdrpado inferior.
Ausencia parcial o total de pesta-
fas en la parte inferior,

Mal formacidn de auriculas.

Defecto en el canal externo del
oido.

Sordera conductiva.

Proyeccion del cuero cabelludo
hacia 1la porcion lateral de 1la
cara.

ANORMAL IDADES OCASIONALES) Hipoplasia faringea. Coloboma del
parpado superieor, microftalmia,
macrostomia, microstomia. Atresia
anal. Fistulas ciegas y bolasas
entre la auricula vy el Angulo de
la boca. Ausencia de la qlandula
pardtida. Defecto congénito del
corazén. Criptorquidia. Deti-
ciencia mental reportada em solo
el 5% de los casos.
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HISTCRIA NATURAL3

ETIOLOGIA:

COMENTARIDSH

E£stos pacientes pueden desarrollar
problemas respiratorios primarios
como resultado de tener un paso de
aire estrecho vy pueden requerir
traqueostomia temporal. La mayo~
ria de estos pacientes son de
inteligencia normal, el reconoci-
miento primario de sordera y su
correccidn quirdrgica para oir es
de gran importancia para el desa-
rrollo. La ortopedia maxilofacial
ayuda al crecimiento de los huesos
faciales durante la infancia y la
nifez., Algunas mejorias cosméti —
cas pueden ser |levadas a cabo con
cirugia plastica,

Autosomico dominante con 6&0%  de
los casos representando presumi -
blemente mutaciones recientes.

£l analisis de tamilias afectadas
muestra una herencia autosomal
dominante con cas: 100% de pene-
tracion. Las mujeres gue tienen

esta enfermedad muestran descen-
dencia afectada y de los varones
afectados su descendencia es
normal. Hay una amplia variedad en
la expresién v una similitud mode-~
rada.,

La amplia variedad o1 1a expresitn
de las diferentes fornas climcas
de la condicidn ha llevado a la

interpretacidn de algunos casos.
los cuales han sido descritos como
entidades separadas. Francesche-
tei y Klein han enfatjzado esta
variacién fenotipics.
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Cabello lacio.
lengua protuj-
da

Fxnresian Plieaue  anico
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Epicanto in-
terno, manchas
et el iris.




SINDROME DE DDWN

El . reporte Dowﬁ de 1866 sobre ja clasificacidn étnica
idiotismo afirmaba que un numeroc muy grande de idiotas
tongénitbs son mongdles tipicos e inicidé la deseripcién
clinica del sindrome de Down. £l libro de texto de Penrose y
Smith suministra un panorama total de esta enfermedad que
una incidencia de 1:46460 en recién nacidos, lo que hace sea
el mds comun patrén de enfermedad en el hombre. Se ha escrito
un libro dirigido a los padres cuyos hijos tienen el sindrome
Down, describiendo un panporama general del problema, la

naturaleza y la adaptacion del nifo con sindrome de Down.

ANDRMAL IDADES: En general: Hipotonia, cara plana,
fisuras oblicuas palpebrales, ore-
jas pegueRas, hipotonia con ten-
dencia a tener la boca abierta v
sacar la lengua; didstasis recta.
Hiperflexibilidad de mi embros,
estatura relativamente pequeia con
andar incomodo.

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL: Deficiencia mental.

CRANEOFACIAL: Paladar corto, braquicefalia v

occipucio relativamente plano v
tendencia hacia el rizamiento del
cabello en la linea media media
parietal. Microcefalia moderada
con fisuras palpebrales tendientes
hacia lo oblicuo.
Cranen delgado con cierre tardio
de fontanelas. Hipoplasia hasta
aplasia de cavidades frontales,
nariz pequeda con puente nasal
bajo vy tendencia a tener dobleces
internos en el epicanto.
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0Jos:

QIDOS:

DENTICIONs

MANOS?

PIES:

PELVIS:

SISTEMA CARDIACO:

PIELS

CABELLO:

Manchas del iris (manchas de
Brushfield) con hipoplasia perife-
rica del iris. {onas opacas en el
lente ocular. Al exAdmen mostraron
con la lamparilla S9% de error de
refraccion.

Pequedos. Las orejas daobladas o
en angulo sobre su centro, a veces
sobresalientes; lébulos pequesos o
carencia de elios.

Hipoplasia, c¢olocacién irregular,
menos caries de la comun.

Falanges y metacarpos relativamen-
te cortos. Hipoplasia de falanges
media del quinto dedo 60%Z, con
clinodactilia 5%, crecimiento 45%,
posicidn distal del radio palmar
axial 84%, patron del arco cubital
sobre todos los digitos 35%.

Arco amplio entre primero y se-
gundo dedo, crecimiento plantar
entre primerc vy sequnde dedo,
patroén cutaneo abierto en el Area
halucal del pie 5S0%.

Hipoplasia con Aanqulo lateral
spbresaliente de alas ilfacas vy
4ngulo acetabular., poco profundo.

Anormalidad en cerca del 40%;3
atrio-ventricul ares, ductus arte-
riosos notables, defecto auricular
septal, y arteria subceclavia defec-
tuoga, en orden descendiente de
frecuencia.

Dobleces sueltos en la parte pos-—
terior del cuello en la infancia.
Cutis marméreo, especialmente en
las extremidades. Piel seca, con
la edad presentan piel hiperguera-
tosa.

Corto. delgado, suave y a veces

rizado, vello pubiceo lacio en la
adolescencia.
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ORGANDS GENITALES:

ANDRMALIDADES OCASIONALES:

Pene relativamente corto en 1os
varones. Hipogonadismo en térmi-~
nos de fertilidad 100% y disminu-
cisen en produccidén de tetosterona.

Estrabismo 33%, nistagmus 15%,
gueratocone &%, catarata 1.6%, co-
locacién baja de las orejas, cue-
l1lo enrollado, dos osificaciones
centrales en manubrio esternaly
pecho de paloma o de embudo, fig-
tula tragueoesofdgica, atresia
duodenal, tetralogia de Fallots
funcién incompleta de arcos verte-—
brales de la espina baja, 37%,
solamente 11 costillas, criptor-
quidia desde el nacimiento hasta
la edad de ¢ afos 27%, después
147, sindactilia del primero vy
sequndo dedo del pie. Indice de
leucemia de §1.95% o cercano al 1%4.
Enfermedad de la tiroides comunes
incluida la atrofia; hipertiroi-
dismo.

CARACTERIBTICAS PRINECIPALES EN EL RECIEN NACIDO:

El diagnéstico puede ser emitido
generalmente oo después del
nacimiento. Las siguientes diez
caracteristicas del sindrome de
Down en los recién nacidos son
presentados de acuerdo con  Hall,
que describié al menos cuatro de
estas anormalidades en un total de
48 recién nacidos vy & o mds en un
89% de ellos.

Hipotonia.

Reflejo de Moro.

Hiperflexibilidad de miembros,.
Exceso de piel en la parte poste-
rior del cuello.

Perfil facial plano.

Fisuras palpehrales oblicuas.
Auriculas anormales.

Displasia de pelvis.

Displasia de falange media del
quinto dedo.

Crecimiento simiesco.

50



HISTORIA NATURAL:

€l tono muscular tiende a mejorar
eon la edad vy progresa con el
desarrollo. En  una encuyesta el
3% de un grupo de 50 ninos con
sindrome de Down de menos de tres
afios, ninguno de agquellos tenian
cociente de inteligencia de scbre
50.

Consecuentemente el rango del
cociente intelectual se dice
generalmente ser de 25 a 50 con
algurnos individuos que a veces
sobrepasan los 50, el significado
del cociente intelectual para los
pacientes de mayor edad es 24,
Afortunadamente el desarrollo so-
gial es normalmente mas alla del
que se espera para la edad mental.

Generalmente 1os nifos y los bebés
felices tienden a la bufoneria,
son  amigables tienen buen sentido
del ritmo y disfrutan de la mlsi-
ca, la obstinacién y la capacidad
de ser persistentes tambieén puede
ser caracteristico.

£l 13% tienen problemas emociona-—
les, la coordinacidén es a menudo
pobre y la voz tiende a ser raspo-
sa, poco audible. Se han implan-
tado programas para los nifos con
sindrome de Down, los que han
obtenido buenos resul tados durante
los 3 primeros afos de vidae.

El crecimiento en los centros
secundarios de osificacidon es a
menudo tardio siendo relativamente
lento durante los primeros ocho
anos. Purante la nifez posterior
la maduracidén osea es mds normal,
y el tamafo normal es obtenido
alrededor de los 15 afos de edad.

El desarrollo sexual del adoles-
cente es menos completo que el
normal, las mujeres pueden mens-
truar y pueden ser {fértiles, tos
varones son considerados inférti-
les y tienen valores relativamente
bajos de produccisn de testoste-
rona.
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ETIOLOGIA:

La causa principal de mortaiidad
temprana son los defectos cardia-
cos congénitos, y el 447, de
aguellos que tienen anarmalidades
cardiacas mueren en la infancia.
Las infecciones de vias respirato-
rias bajas pueden causar un pro-
blema serio por lo tanto entre la
infancia v los 40 asnos,

el indice de mortalidad es mas
grande gue 2l normal.

Otros problemas de poco grado que
ocurren frecuentemente son rinitis
crénica, conijuntivitis, v enferme-
dades periodontales, Nninguna de
las cuales son faciles de remediar

Trisomia para todas y un gran
numero de cromosomas 21.

tos resultados combinados de 11
vias no selectivas que totalizan
784 casos mostraron la  siquiente
frecuencia relativa de tipo
particular de las alteraciones
crompsomicas para el sindrome . de
Down,

Trisomia 21 completa (-94%),
Mosaico npormal de trisomia 2%
(~-28%) .

Casos de traslocacidon (con una
frecuencia igual de D/G G/G
traslocaciones (-3.3%).

La distribucién inexacta de 1los
cromosomas que lleva el sindrome
de Down es mds frecuente que
pcurra a una edad matermna mavor;
come lo vemos en el cuadro de
incidencia siquiente para el
sindrome de Down cuyas edades
maternas son;

De 15 a 29 afos 131500
De 30 a 34 afos 1: 800
De 33 a 39 afos t: 270
De 40 a 44 afos 1z 100
Mas de 45 afos 13 90

Las probabilidades de repeticidn
del sindrome de Down son 1%, los
programas estan encaminados para
dar los riesgos de repetician a
los padres para determinar primeroc
si el nifo con sindrome de Down es
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un caso de traslocacidon en su vida
y por lo tanto tiene un riesgo
relativamente alto de repeticion.
tLta oportunidad de encontrar una
traslocacién en un niso £on sin-
drome de Down con una madre de mas
de 39 afros de edad es de &% y en
tales casos solo 1| de 3 serdn en-
contrados por haber presentado una
traslocacion en el padre; por
tanto la posibilidad estimada de
gque cada paciente con sindrome de
Down nace de una madre de mas de
30 afos es un G/D o G/G con  tras-
locacién de 24 contra el YA
tuando el paciente con sindrome de
Down nace de una madre menor de 30
afos. Se justifica la amniosinte-
sis para los estudios cromosomicos
de cualquier embarazo permitiendo
el aborto de de upa trisomia 21 en

primer termino. El riesgo de
repeticion  para la traslocacion
depende del tipo de ésta que se
presente. £l mosaico mormalmente
s  dirige a un tenotipo menos
severos, encontramos grados de
habilidad intelectual de normal a

casi  normal o retardado severo v
esto no produce siempre correla-
cion con el fenotipo clinmico. Los
pacientes con sintomas del sidrome
de Down que tienen relativamente
buen desarrollo son sefal ados den-
tro del MOSal cO, 1o cual no es
facil de demostrar. Los casos con
trisomia de sélo el segmento 21q22
revelan el patrdn total del sin-
drome  de Down en la forma indls—

tinguible de los casos (-47 + 21}
de constitucidén cromosomica de 47
+ 21, Esto es importante cuando

el seqmento 21022 upido a cual-
quier otro cromosoma no puede ser
facilmente detectado, especialmen

te en las alianzas G 6 G@. En
contraste con la trisomia 21 fami-
iiar de ptergZl causa un panorama
clinico inconstante vy tiende a
moderar el retrazo mental. Estos
sintomas clinicos son diticiles de
caracterizar, Yy Casos nuevos  son
diticiles de reconbcer con certeza.



Nida recién nacida que pre-
senta acondroplasia, mues-—
tra hipotonia, microcefalia.
puente nasal baip v caja to-
racica relativamente nequersa

B

Manos pequeras Hamero v fémur

imposibilidad
para extensiodn
drl  pulagar.

54

peguesas



SINDROME ACONDROPLASIA

La mas comun y verdadera acondroplasia, ocurre con una

una frecuencia alrededor de 1:26 000.

ANCRMAL IDADESG)

CRECIMIENTO)

CRANEOFACIAL:

ESQUELETO:

OTROSH

Miembros cortos, puente nasal ba-~
jo, cauda)l estrecho del canal es
pinal.

Estatura pequefa. El hombre adulto
llega a medir 131 * 5.6 em. y las
mujeres, 124 * 5.6 cm.

Megalocefalia, agujeroc maghum pe-
quefD. Base craneal corta con
cerraduras primarias esfenooccipi-
tales. Puente nasal bajo con
frente prominente. Hipoplasia me-
diofacial bl anda con pasajes
nasales estrechos.

Cuerpos vertebrales peguefos en
fourma de cubo con orificios tortos
y disminucién progresiva de la
distancia lumbar interpedicular.
Lordosis lumbar, cifosis toraco-
lumbar blanda con afilamiento de
la primera y segunda vertebra
lumbar. Crestas iliacas pequefas
con aberturas cidticas mds grandes
y estrechas.

Huesos tubulares cortos, especial-
mente el humero; alas metafiseales
cen disposicién esférica y huecos
de epifisis a metdfisis.

Manos detridente corta, l1os dedos
son similares en el largo, miofa-
langes cortos, Femoral corto,
extensioén incompleta del codo.

Hipotonia leve, el progreso motor
primario es a menudo lento. La
inteiigencia es mds o menos nor-
mal, la intolerancia a la glucosa
es evidente mediante 1a prueba
correspondiente,

55



COMPLICACIONES OCASIONALESiHidrocefalia secundaria debido a

HISTORIA NATURAL1

un agujero magnum angosto. Puede
ocurrir compresidén de raices y de
medula espinal comp consecuencia
de cifosis del canal espinal o
bien lesiones en los discos.

Cerca del 44% de pacientes tienen
complicaciones en la columna ver-
tebral, y por tanto un tratamiento
ortopédico neuroldgico es digno de
llevarse a cabo.

La macrocefalia puede presentar
hidrocefalia relacionada a un agu-
jero magnum pequero. Es mejor no
hacer un procedimiento de desvio,
ya que el grado de hidrocefalia
generalmente es mayor. El médico
debe estar alerta para detectar
cualguier complicacién neuroldgica
ya sea a los huesps o la compre-
sién del disce., La artritis no es
muy comin en el adulto. Osteoto-
mias en varios huesos de la pierna
son  normalmente realizadas hasta
ael crecimignto total.

Siebens y colaboradores observaron
gue eran desalentadores los prime-
ros intentos del paciente al sen-—
tarse, pararse y caminar, ya que
la cabeza grande produce un gran
peso en la columra hipotdnica,
aumentando la lordosis lumbar. Se
recomienda  extender las caderas
mientras la columna se estabiliza,
con el propésito de disminuir la
lordosis lumbar y después evitar
la reduccion de la columna dorsal,
los ejercicios también pueden ser
utilizados para disminuir la curva
lumbosacral. £l crecimiento rela-
tivo de 1a fibula puede acentuar
el argueo. Las trompas de Eusta-
quio cortas pueden producir infec-
ciones del oido medio, y los tubos
del timpano pueden ser afectados.
Los dientes pueden fracturarse
requiriendo ser extraidos.

Hay una tendencia hacia la obesi-
dad en la nifer tardia, las muje-
res son propensas a tener metro-
rragia, fibrosis y senos grandes,
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ETIOLOGIA:

Autosomal dominante, cerca del 90%
de los casos representa una muta-
cion reciente que cultiva un rango
de mutacién de 1.9 % 105 por gene-
racion. La edad paterna ha sido un
factor contribuyente en la muta-—
cion de acondroplasia.
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El craneo de un
Ni Ao con sindrome
de Apert. presen-
ta sinostosis -
irreaular de su-
tura coronal. de-
sarrollo andmalo
en el huese fron-
tal




SINDROME DE APERT

(ACROCEFALOSINDACTILIA)

Esta enfermedad fué reportada por Wheaton en 1894. En
1906. Apert publicsd nueve casos en 1920, fark vy Power
publicaron un ensayo exceptional de este caso. £ 1960,
Blank realizé la recopilacidn de 150 casos.

ANORMAL I DADES) Cranensinostosis irregular, hipo-

plasia medio facial, sindactilia,
crecimiento distal de la falange
de pulgar vy el dede grande del
pie.

DESARROLLO: Puede presentarse deficiencia men-

tal, aunque se ha observado inte-

ligencia normal, la incidencia del

problema mental no se conoce.
CRANEOFACIAL) Paladar angosto con fisura media,

con o sin hendidura del paladar o
uvula bifida. Diametro antero-
posterior ctorto con frente alta y
con frente alta y amplia.

amplia. Cranepsinmestosis irregular
egpecialmente de la sutura coro-

nal. Las fontanelas pueden ser
grandes y tardar en cerrar. Fa=-
cies abiertas, ranura supraorbital
horizontal, 6rbitas hundigdas. hi-

pertelorismp,. estrabismo, inclina-
tién descendente de fisuras palpe-

brales, nariz pequera, hipoplasia
maxilar,
EXTREMIDADESY Sindactilia ¢ésea o cutdnea, la

fusidn parcial &5 variable, es mas
comun la fusion la fusion completa
del sequndo, tercero v cuarto
dedo. La falange distal de los
pulgares eSS a menudo anplia v en
posic16n valgus.

Los dedos pueden ser cortos. Sin-
dactilia cutdnea de todos ios
dedos del pie con o sin sindacti-
lia dsea. El hallus distal puede
ser amplio y mal formado.
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PIELs

ANORMAL 1DADEE OCASTONALES:

HISTORIA NATURALI

ETIOLOGIAS

COMENTARIOSS

Acné  de moderado a severo incliu-

yendo los antebrazos, en la ado-
lescencia.
Humero corto. sinostosis de radio

y humero, limitacion de la movili-
dad de los miembros.

Estennsis pilérica, ano ectépico,
aplasia pulmonar, atrofia de arte-
rias pulmonares, cartilago tra-
queal anormal, estenosis pulmonar,
acrta predominante, defecto ven-
tricular septal, fibroelastosis
endocondral, rifon peliquistico.
hidronefrosis.

No existen datos adecuados sobre

el reconocimiento de pacientes.
Las primeras cirugias de craneogsi-
nostosis, estan indicadas cuando
la condicidn es de tal magnitud
que intrementa la presi16n  iptra-—
craneal y provoca deficiencia
mental, Cuando el pulgar esta
inmovilizado, es recomendable ci-
rugia primaria, con el intento de
mejorar la funcion de la mano.
Las técnicas modernas permiten una
reconstruccion cosmética del ros-
tro.

Autosomico dominante con la mayo-

ria de lps casos presentando una
mutacidn reciente. Un factor
comdn en los rasos esporadicos ha
sida la edad paterna avanzada.
El riesgo de repeticidén en los
padres Qque tiemen un ni1fo con
sindrome de Apert nNno s reconoci-
ble, aungue el riesqgo de repeti -
cioén general es de D0%.

L.a patologia del desarrollo dseo

parece estar en un puente irrequ-
lar que se forma entre las prime-
ras i1slas del blastema mesenquimal
irreqular que se convertira en
hueso, especialmente en las extre-
midades distales y en el craneo.
Indicaciones de hipoplasia vy 1la
figura anormal de los huecos
también se hace evidente, y &l gen
mutante puerde afectar adversamente
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la organizacién de otros tejidos.

Es evidente cuando hay sintomas
irregulares de deficientia mental
y Ffrecuencia de un numero de mal-
formaciones del esqueleto. Por 1o
tanto, cada recién nacido que se
sospeche de tener sindrome de
Apert merece una evaluaci 6n
completa sobre otras maltforma-
ciones.
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A
Onservamos multiples defectas en
el desarrollo facial, incluvendao
labto y paladar fisurados.
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SINDROME DE TRISOMIA 13
Descrita aparentemente por Bartholin en 1657, este
. sindrome - no era reconocido generalmente hasta que su
étinlogia trisomica fué descubierta por Patau y colaboradores

en 1960, La incidencia es cerca de | entre 5 000 pacimientos.

ANDRMALLIDADES ENCONTRADAS EN EL S0% O MAS DE LOS PACIENTES:

Defectns en ojpbs, nariz, labio vy
parte frontal del terebro de tipo
holoprosencefalia, polidactilia,
ufas de los dedos angostas
hipocunve.as, defectos de la piel
en el fronte.

SISTEMA NERVIOSD CENTRAL: Defecto de tipo holoprosencefalico
con grandes variables de desarro-—-
1lo incompleto de la parte frontal
del cerebro y nervios olfatorios vy

olfatorio y épticos. Lesiones
menores del sistema motor menudo
con electroencefalograma hipso-
rritmico. Defectos mentales seve-
ros.

[3) 4518} ] Sordera aparente (defecto en el

organpo de Corti en los dos casos
estudiados) .

CRANED: Microcefalia moderada con parte
frontal en la cabeza inclinada.
Sutura sagital amplia y fontanelas
presentes.

0J0S: Microftalmia, colobbma del iris, o
- ambas.
Displasia retimal, a menudo se
incluyen islas de cartilagos.

BUCK: Fisura del labio (60 a BO%L), fi-
sura del paladar o ambas.

OREJAS: Hélices anormales con o sin parte
baja de los oidos.
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FIELS

MANDS Y FIES:

MUSCULDESQUELETO:
SISTEMA CARDIACO:

ORGANDS GENITALES:

HEMATOLOGICO:

OTROB)

Hemangioma capillar, egpecialmente
en la parte anterior de la cabeza.
Puntos localizados en el area
parieto-occipital. Piel suelta en
la parte posterior del cuello.

Eje palmar distal radial, creci-
miento simiesco. Uias de los
dedos angostas e hiperconvexas,
flexidn de dedos con o sin  exten—
sién y sindactilia. Bolidactilia
de manos y a veces de pies. Pro-~
minencia posterior del talon.

Dtros sintomas relativos al
esqueleto; costillas posteriores
del gadas cen © sin costillas
flotantes, Hippplasia de pelvis

con un d4dngulo acetabular.

Anormalidades en el BO% con defec-
tos septales ventriculares, ducto
arterioso mani fiesto, defecto
auricular septal y dextraposicion,
en orden descendente de frecuencia

£n varones: Criptorguidia, escroto
anhormal .
En la mujer: Utero bicorne.

Frecuencia incrementada de proyec-
ciones nucleares en neutrofilos.
Persistencia poco usual de blas-
tos o hemoglobina de tipo fetal.

Arteria umbilical dnica, hernia
inguinal o umbilical.

ANDRMAL.IDADES ENCONTRADAS EN MENOS DEL S0% DE LOS PACIENTES

CRECIMIENTO:

VEISTEHA NERVIOSD CENTRAL:

Hipoplasia congénita, peso  al
nacer de aproximadamente 2480 g.

Hipertonia, hipotonia, agenesia de

cuerpo calloso, hidrocefalia,
fusion de ganglios basales, hipo-
plasia cerebelar, mielomeningo-
cele.
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NARIZ BOCA MANDIBULA:

MANOS Y PIES:

SISTEMA CARDIACO:

ABDOMEN:

RIMNONa

DRGANDS GENITALES:

OTROS:

HIBTORIA NATURAL)

Anqulos supraorbitales sobresa-
lientes. fisuras palpebrales in-
clinadas, ausencia de cejas, hipo-
telorismo e hipertelorismo, anof -
talmia, cicloplejia.

Filtrum ausente, paladar angosto,
lengua protuida, micrognatia.

Pulgar retroflexible, desviacién
cubital y de la muReca, arco
digital dermal bajo patron fibular
angosto con forma de S, Angulo de
patran hallucal, sindactilia,
fisura entre el primero y segundo
dedos del pie, ufas de los pies

hipoplasicas, pie equinovaro vy
aplasia radial.

ARetorno anormal de las VENdS,
aorta predominante, estenosis
pulmonar, aorta hipopldsica; arte-
ria mitral, tricuspide o valvulas
adrtictas valvulas aorticas.

Onfalocele; tejidos heterotopicos
del pancreas, rotacion incompleta
del colon, diverticulo de Meckel.

Rifdn poliquistice (31%), hidrone-
frosis, rindn en herradura, ure-
tras duplicadas.

En varones: Hipoplasia

En mujeres: Duplicacism o inser-
tién apormal de trompas de Falopio
y cuerpo uterino; ovarios hipopla-
sicos.

Tromboci topenia, situs inverso de
pulmones, quiste del timo, arte-
riolas pulmonares calcificadas,
vesicula grande, aplasia radial,
flexidn deforme de miembros gran-—
des, defecto diafragmatico.

El 44% de estos bebés mueren en el
primer mes y 69% en & meses, s6lo
el 18% sobreviven el primer ado.
Los sobrevivientes tienen muchos
defectos mentales.

Procedimientos qQuirurgicos ortope-
dicos correctivos deben ser lleva-
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ETIOLOGIA:

dos a cabo en la primera infancia,
aunque por causa de los severos
defectos cerebrales, existe 1la
optnion del autor que ng hay me-
dios médicos que puedan ser utili-
zados para prolongar la vida de
los individups con este sindrome.

La trisomia para toda o una gqran
parte del grupo especifico D{(13-
15y cromosomas al que tentativa-—
mente se denomina numero 13. La
edad materna mayor ha sido un
factor importante en este sindrome.
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SiNDRDHE DE CROUZON

(DIBDSTOSIS CRANEDFACIAL)

Déé:rita ‘originalmente en 1912 por Crouzon envunS‘madre
Yy isu  ﬁija, esta condicién generalmente tiene un efecto
adverso en: el desarrollo craneofacial. Con  un examen
ﬁﬁmpleto. incluyendo &1 de las manos y &1 de los pies, muchos
de los pacientes diagnosticados como pacientes del aindraome
de: Crouzon, anteriormente han sido reconocidos por tener el

sindrome de Seathre Chotzen.

ANORMAL IDADES: Orbitas poco profundas, craneosi=-
npstosis prematura, hipoplasia del
maxilar.

CRANEOFACIAL:

Proptosis octular eon orbitas poco
profundas, con 0O sin estrabismo
divergente, hipertelorismo. Frente
prominente, hipoplasia del maxi-
lar, nariz curveada, paladar de
forma de V invertida. Craneosinos-
tosis especialmente de la corona y
sutura sagital palpable. pueden
presentarse dimensiones cortas
anteroposteriores vy de los lados
del craneo.

ANORMALIPADES DCASIONALES: Paladar hendido, espacios inter-
dentales muy amplios, dientes en
forma de clavo, anodoncia parcial
macroglosia, desviscidn del septum
npasal, atresia del meato auditivo,
sordera, foramen 6ptico en forma
triangular.

HISTORIA NATURAL: El grado de cranepsinostosis y la
edad de la primera manifestacidn
es varible.

Ge describe un infante que no
mostro evidencia radioclegica de
craneosinostosis a los 4 meses,
sino cierre completo sutural a los
11 meses de edad. Los procedi-
mientos de modelacioén quirdrgica



ETioLogiAs

[ n.::rg::

permiten un desarrollo mas normal
del- cerebro y son indicadps cguando
existe presidn intracraneal aumen-
tada, de otro modo las indica-
ciones son usualmente cosméticas.
fas técnicas modernas permiten la
reconstruccien cosmetica de los
huesos faciales.

Aunque la craneosinostosis limita
el crecimiento del cerenFo, el
craneo puede sufrir un alargamien-
to aun cuando todas las suturas
sean selladas a una edad temprana.

Autosomal dominante con expresion
variable, los sintomas mas cons-
tantes son las orhitas poco pro-
fundas. Cerca de un cuarto de los
casps reportados han tenido una
thistoria familiar negativa y pre-
sumi blemente representan muta-
ciones recientes.

Madre e hijo con Sindrome de Crouzon.
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SINDROME DE DISPLASTA CAMPTOMELICA

%nﬁf%riérﬂﬁcPh?l9507pp

“sindrome I‘Ie'qrﬁ"',‘a' ser

Macofeaux vy caolaharado

teamptomslicn® signi ticando’ mi

“Tibia arqueada, escapula hipaopla-

i ‘rostros deformados.

ANORMAL 1DADES - o
. 3]

CRECIMIENTO: - NDeficiencia en el desarrolln
primarin prenatal con maduracién
fsea - retardada. lLa estatura al
narpr  es  de 35 a 49 com, Grasa
subeutanea disminuida.

SISTEMA NERVIDNSO CENTRAL: Tendencia a tener ceretro grande y
i gran gesnrnanirzacian célular, 333
mAS aevidente an Ta cortera
rerihral en el talamo vy en el
nncleo caudal.

FACIES: Aparent ement e o cara  pequeda
' ’ ' ' aplanada, puente nasal bajo vy
macrognatia  con muescas  antigo-
nales,
Fisuras palpebral es cortas.

EXTREMIDADES: Armien  anterior de la tibia con
enagrosamiento cortical del limite
coneavo, con  hoyuelaos aohwe el
ArrBa LUNVEXA, pEerong corto, arquen
suave del perond y taldn equinava-
ro.

DTRAS COSAS DEL. ESRUFLETO: Vertebras rortas aplanadas. escd-
pula hipoplasica, raja  toracica
pequUeRd. con claviculas cortas v
ttnadas, citneacolinsis v crea-

- Las 1liaras cortas con orificio
el vicn relativamente anplio.

VIAS RFSPIRATORIAS: hasarrnl lo cartilaginosn 1noomple-
o ron tragueabrnnqQuimal acia,
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ORGANOS GENITALES:

Al gunos de los individuos
afectados XY po desarrollan caragc-
teristicas masculinas. Disgénesis
gonadal! XY con ovarios, ducto de
Mullerian y desarrollo vaginal.,

ANORMAILIDADES DE FRECUENCIA OCASIONAL O INCIERTA:

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

P&l adar secundario hendido, pnli-
hidroamnios, macracefalla, oidos
bajos caitos, hipertelorismo,
platibasia anomalias vertehrales,
radio rortn, dislocacidn radilu-
nar, dislogAacion de las rodillas,
hidronefrosis, defrcto carrdiaco,
conducta arterial persistente.

t.a gran mavoria de pacientes
meren en el periodo neonatal por
insuficiencia respiratoria v aque-
11ns  que enhreviven a 1a primera
infancia tian acunulado problemas
tales como fallas en el desarrollo
y deficiencia en el sistema ner-
vioso central incluyendn periodos
apneicos.

Herencia autosomal recesiva.
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Nifa de 3 v wmedio asos,
con ausencia de claviculas
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S1NDROME DE'DISDSTDS}S‘CLEIDDCRANEAL

Un ejemplo- posiblerd piagia’ generalmente de

I érénen de un -

teiidos dsees v dental e fua detectada en e

hombre de Neanher}haf

lﬁﬁ. natrnﬁns';oséiﬁg ‘dér‘defpéﬁn :H l; rl;vi:ula. v créﬁeo
CohliGaron.a Mar;é'v Hainton é’u;{iizér el términn disostnsis
: r[e?dnrraﬁéaibﬁAfS esté'dnhdf?{gp. $in embarao. la displasia
ﬁeﬁe?aiizéda‘ da_'huéébqgty ﬁfenfaq ha sido enfatizada v el
término disnétnqiéﬁc[?idé%féﬁeal sol ament e abarca una porcidn
‘ﬁnl dEQA(rnlin Vanprmal; Mas de SO0 rcases han sithy

reportados.

ANORMAL IDADES: Defetto de la clavicula. osifica—
cion tardia de las suturas
craneales. eruncién retardada de
los dientes.

LAS SIGUIENTES ANDRMALIDADES SON FRECUENTES PERO NO CONSTANTES:
CRECIMIENTO: De estatura pequsiia o moderada.
CRANEOFACIAL & Braquicefalia con hueso frontal,

huesos parietales y occipitales
prominentes. cerradura  tardia de

fontanelas v mineralizacion de
sutirass desarrollo tardin © in-
comnleto de 58NDS accesorios

mastuides: huesos esteboides pe-
auefios, hipoplasia medio factiral
con  puente  nasal hajn, natadar
anqosto v en arco.

DENTICION: . Frupcion tard:a., especial mente de
dientes oermanentes, Ios cuales
snh LA menudn anormales ron
aplasia, rairces maltormadas, hipo-
plasia del psmalte, caries en

excesn. dientes supernumerarios v
dunstes de retencion.
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CLAVICULA Y TORAX:

MANDS:

ANDRMAIL IDADES OCASIONALES:
ETIOLOGIAS

HISTORIA NATURAL:

Aplasia parcial o
ctavicula con defectos
asociados, térax corto con
llas cortas y oblicuas.

completa de
musculares
casti-

Anomalias
iongi tud
con metacarpo
dedo, fal anges

de las manps incluyendo
acimétrica de los dedos
laran del sequndo

medios cortos del
sequndo vy quinto dedos, fal anang
distales cortos con 0o sin
curvadas, epifisis avccesnrias pro-
ximales aetacarpales qQue se
fusionan en la nifes v nsificacion
carpal disminuidae.

ufas

Pal adar castilla
cal . ewcapula pequeda, escnliosl b,
cifasta, acelabulo pltann, ostenes

clernsis, franqilidad increment ada
de Ins hursow v sordera,

hendido, cer o

Autosomico dominante coo  amplia

variabilidad de expresion, pern
normalmente mostrando penetracion.
Cerca de un tercio de los casow

presentan mutaciones recientes.

Aungue la estatura os  a  menudn
reducida, la mentalidad es gene-
ralmente norwal. El nidn debe oec
atendida, los problemas dentales

debhen ser prevenidos. Las dientes

primarios no parecen detener la
erupcidn de los dientes permanen-
tes Y los dientes permanentes
pueden ser dificiles de extraer
por  causa de las raices mal forma-
das.
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LLos tres pacientes
iniciales de
Coffin - Siris
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SINDROME DE COFFIN - SIRIS

Cotfin v 8iria reportaron tres pacientes con esta

enfermedard en 1970 , Weiswasser v colaboradores reportaron un

Faseadirienal  en 1975, MAs de 10 casns han sido reportados.

ANORMAL IDADES:
CRECIMIENTO:

DESARROLLO:
CRANEOFACIAL:

EXTREMIDADES:

CARBFL.1.O:

ANORMAI.IDADES DCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

Duintn dedo hipopldsico o ausentes,
ausencia de uras de los pies y
rostros deformes.

Desarroilo prenatal de leve a
moderado. Deficiencis en e} desa-
rrollao.

Deficienria mental, hipotonia de
moderada a severa.

Microcetalia leve. Rostros defor-
mes con labios qgruesos.

De hipnnldsicos hasta ausencia del
quinmto dedo y uras de loa pies con
hipoplasi1a, menor en otras partes
digitales. Miembros laxos con
dislaocacian radial  en el codeo,
Coxa valga. Raolulae pequefia.

Hirsutismn general con tendencia 4
tener escawo caebello én la frente.

Faladar hendido, ptosis de parpa-
dos, hipertelorismo, encogimiento
preaurirular de la piel, hemangio-
ma, criptorquidia. hernias,
esterndn corto., defectos cardiacos
v anomal ias, antebrazo corto,
anormalidades vertebrales, anoma

lia cerebral o de Dandy - Walker.

Problemas de alimentacion o infec-
ciones recurrentes de Vias
respiratorias altas y haias. las
intecciones son frecuentes durante
la primera etapa de (3 vida.



ETIOLOGIA:

Hipoplasia similar de las uras ha
sido notada en algunos nifos que
nacen de mujeres que han recibideo
di fenilhidantoina {Dilantin) v
fenobarhbital durante el embarazo.
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Nisa de 3 me-
ses con talla
de recién na-
cida.

Neanato can
manos v pies

. deformados
(a3

Nifo de 5 v medio asos
con talla de niko de ¢
aos, presenta severns
defectos en el miemhro
derecho en su extremo
distal.

Pamd bares e foacient s o alact siire
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SINDROME DE LANGE

Sinonimiai  Sindrome de Cornelia de Lange, Sindrome Brachmenn
de Lange.

Fste sindrome fué destrito originalmente en 1933 por
Cornelia de Lange. MAs rie 150 casos han sido reportados v
una investinacidn.en Dinamarca implica que la frecuencia es

de 1:500,000 individuos,

ANORMAL IDADES: Inclinacion ligera hacia abajo del
labio superior. Micromelia.

CRECIMIENTO: Estatura corta en el periodo pre-
natal, maduracién desea retardada.

DESARROLLO: Retraso mental y actividad +fisica
lenta, hipertonicidad tnicial,
drbitidad en el desarrollo de la
parte bhaja, llanto parecido a
grufido en la infancia.

CRANED: Microbraquicefalia.

0JOS: Cejas pobl adas, pestafas larqas y
rizadas.

NARIZS Nariz pequeia vy ventanas nasales
evertidas.

BNCA: Paladar profundo, labios y boca
caracteristicas; labio superior
descendente, la curva del Aanqulo
de la boca se encuentra hacia
abajo.

MANDIBULA: Micrognatia, espolén en el anguio
anterior de la mandibula, sinfisis
prominente.

PIEL: Hirsutismo, cutis marméreo vy pali-

dez perioral, pezones v ombligo
hipoplasico.
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MANDS 'Y BRAZOSs ¢ g Mirrameiia, focomelia v ologodac—~
o S : . tilia, clinodactilia de los cinco
dedos, crecimiento simiesco
implantacian proximal de los
pulgares. contractura en la fle—

xi6n de los codos,

PIES: ’ Micromelia, sindactilia del se-
: B . qundo v tercer dedos.

DORBGANDS GENITALES MASCUL INOS:
Hipoplasia, criptorquidia.

ANDRMAL IDADES OCASIONALES: Paladar hendido, miopia, microcor-
nea, astigmatismo, atrofia optica,
colobhoma del nervio dptica. estra-
bisme, ptosis, atresia coronail,
ecidos hacia abajo, deferto congé-
nito del corazén 29%, defecto
ventricultar septal, bhernia hiatal,
duplicacidén del intestino, rota-
cién anormal del colon, estenosis
pilérica, hernia inquinal, labios
mayores atroficos, hipoplasia ra-
dial, primer metacarpo corto,
ausencia del sequndo dedo o tercer
triradio interdigital.

HISTORIA NATURAL: Durante @l nacimiento es evidente
en aquellos pacientes gque muestran

retardo e crecimiento marcado vy
como una reqla, fracagsan al desa-~
rrollarse. Su desarrollo intelec-
tual esta a menudo severamente
limitado y muchas veces 5001
incapaces de hablar.
A veces muestran conducta autista.
incluyendo tendenci as autodes-—
tructivas. i.os pacientes pueden
' : evitar tener interacrcioen social v
e - - contactas fi{sicos.
Su emocidn facial es nula y tien-
den a tener conducta anterotinica.
El coriente intelertual varia de 4
a A5, siendo la mavoria menor de
5. Anuellos con el mas alto
cociente intelectual van a ser los
anices con mejor peso al nacimien-
to v circunferencia casi normal de
la cabeza. Fpisodios de aspira-
cidn v suscentibilidad incrementa-
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da a infecciones aparentes

contituyen los mayores riesgos
para sobrevivir, en estos pacien-
tes.

ETIOLOGIA Y- RIESGD DE REINCIDENCIAs

Desconocida,. Generalmente espora-

dica., el riesgn empirico e
reincidencia esta en ranqo de 1} a
3%, La incidencia de psta enfer-
medad en unoc de los gemel os
monacigotos es interesante,

ctinicamente parece haber ciertos
gradns  de severidad® y también es

muy difirtl estar seqguros  del
diagnastico en los casos mas
leves. La duplicacidén de la re-
gidn  de la banda @25 y Q29 del
Cromnsonma T tiende a cultivar -~ un
tenntipn que es similar al del

sintrome de Lange; de aqui que los
estudios cautelosos del cramosoma
estan indicados en alqunos de los
pacientes atipicos del sindrome de

L.anae.
COMENTARIOS: - Diferentes anormalidades funcio-
nales han sido reportadas en

algunns pacientes incluvendo el
sistema endorrino, hematoldgico e
inmenaldgico, representandn  otra
indicacinn de la alteracidon que
presenta el paciente.
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Nifio de 21 meses. Ubserve la hipertrofia
de las oreias v ta pasicien de los pulaares

Brhe¢ de | mis que MIAQ de A meses

nr(}s!?nta fumora- CONn enany smo d1s5-~

cidn auistica en trofico, oe ohser-

ors1as va mptacarpo nee
[AIFTERN)
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SINDROME DE DISPLASIA DISTROFICA

Sinonimia: Sindrome de enanismo distrofico.

El reporte de Lamy y Maroteaux concerniente a tres casos
de esta clase y 11 casos similares de la literatura.
establecieron éste patron de malformacién como una entidad

distinta.

ANORMAL 1DADES: Hueso tubular corto (especialmente
el primer metacarpn?. Limitacion
de miembros y cartilago auricular
hipertrdtico.

CRECIMIENTOs Estatura corta en el desarrollo
prenatal . El maximo tamado al
nacimiento es de 42 cm.

MIEMBROSs Pie varo, «on limitaciéon de 1la

flexidn en las uniones falangeales
proximales y de la extensién del
codo con o sin dislocacién de la
catlera o rodilla.
Huesos tubulares cortoes y anchos
con desarrollo de metadfisis amplia
y epifisis aplanada regular que
tarda en mineralizarse. Los
hueses carpales pueden acelerarse
en la osificacidn en contraste con
el resto de la mano. El primer
metacarpo es excesivamente pe-
quefo, con pulgar proximal,
sinfalangismo variable de las
uniones interfalangeales préxi-~
males. Unidn variable de
miembros. Pie eguinovaro.

ESPINA: Desarrollo de escoliosis con o sin
ci fosis.

0oI1nns: . En la infancia las masas quisticas
dentro de la auricula se transfor-
man en cartilago hipertrofico en
8l B84% de los pacientes.
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ANORMAL 1DADES OCASIONALES:

"HISTORIA NATURAL.y

ETIOLOGIA:

Paladar hendido 25%, hilos anchos
pectinados en la raiz del iris,
micrognatia, desplaramienta late-
ral de la rétula, sublu<acion de
las vertebras cervicalrs., disloca-
cién del codo y la cabherva del
radio, hiperelasticidad de ta
piel y criptorauidia.
Mineralizacison primaria de las
costillas, calciticacién intra-
cranrat. Sordera secundaria en la
fusion o falta de huaesecillos v
estennsis del canal auditivo
externo,

Estenosis larinnotraoueal. Heman-
nitoma capilar medio facial.

Dns ni®%os afectados con paladar

hendidn vy microqnatia, similar en
este aspecto a anmuellns con
secuencia Robin, murieron por obs-
trucciaon respiratoria. El indice

de mortalidad relacionada a obs-
trucci1d4n respiratoria, 1incluyendo
estenosis larinaea puede ser tan
atta como el 25% en la oprimera
infancia. Para los sobrevivientes
la salud general es npormalmente
buena vy los pacientes tienen inte-

ligencia normal. Desafortunada~
mente el pie varo v la escoliosis
que desarrocllan han sido

resistentes a Jas medidas de orto-
pedia correctiva v el probliema
funcionat ae agrava por 1a
limitacion en la movilidad de los
miembros.

l.a compresidn de la médula eapinal
puede presentarse comg Lna nonse-
cuencia de cifnescnliosis severa.
Canando se nresentna el defecto poco
comin del rartilaao auricular hi-
pertrofinn, éste puerde cronvertirse
eventualments en una torma de
nsi ficacian.

F1 crerimiento lineal es persis-
tentemente lento, la estatura del
adulto varia de 100 a 140 ¢m; con
un promedin de 125 mm.

Autosomal recesivo.
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" CoMENTARIOY

lLa. ‘displasia‘distréfica puede sor
distinouinda de otras condrodistro-
fias v de artroqriposis maltiples
conaéni tos durante el P AMBN
fisiro.
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peaquero  mos-
mandibula -

Nifvo
trando
pequesa Yy arruqads
por debajo del la-
biao interior

Adactilia

lL.enqua pequedaa v protuida,
proc
sico

esn alveolar

hipopla-




SINDROME ESPECTRO DISRUPTYIVO FACIAL

Sinonimias Sindrome de hipoglosia - hipodactilia, Sindrome

de Aqlosia — adactilia, sindrome de anquilosis
qlosopalatinn, Sindrome de Mcebius, Sindrome de
Charlie M.

En 1932, Rosenthal describié la aglosia v la asocio a
otras mal formaciones. Mas recientemente Kaplan v
col aboradores han enfatizado una “"comunidad" de espectros de
desorden y han sugerido elementos comunes en forma de
natologia de desarrollo.

ANORMAL IDADES: Deficiencia en los miembros,
hipoglosia, migroqnatia o varias
combinaciaones.

CRANEQFACIAL: Paladar hendido, boca peqguera,
micrognatia, hipoglosia, deforma-

cién variable o aberrante, unién
de la lenguai hipodoncia mandi-

butar . paralisis del nervio
craneal incluyendo secuencia
Moebius., nariz ancha, telecantus.
defecto en los pdrpados infe-

riores. asimetria facial.

EXTREMIDADES: Hipoplasia en varios grados, hasta
el punto de la adactilia, sindac-
tilia.

OTROS: Defectos cerebrales, especialmente
en los miscul os del nervio
craneal, causando la secuencia de
Moebius.

.. HISTORIA NATURALs Puede presentar dificultad para su
alimentacion en su primera etapa y
en el habla, Cirugia plastica v
ortopedia pueden ser lo mds indi-
cado para el problema de los

mi embros, La inteligencia v la
estatura son  aeneralmente nor-
males.
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ETIOLOG1A:

Descanocida. La hipétesis de que
las  anormalidades son la conse-~
cuencia disruntiva de las lesiones
hemorragicas tienen un trastondo
experimental de los estudios de
Paswillo. de Leist, y Grauwiler.
£l supuesto problema vascular es
mds probable en regiones distales.
tales como los miemhros distales.
lengua v ocasionalmente partes del
rrrebro.
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Nifos afectados de mujeres
alcoholicas cronicas. Note
las fisuras palpebrales-
cortas, el estrabismo vy
ptosis en lps parpados.

PDe 3 y 4 afos.

Hirsutisme facial
en el recidén na-
cido.
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SINDROME DE FETO - ALCOHOL
(EFECTDS DEL ALCOHOL EN EL FETO)

‘ En 19648, Lemoine de Nantes. Francia estudld los efectos
ﬁﬂffinles Que E]A alecohol  puede tener en el feto en
degsarrslln, incluvendo el final mas severo del espectro.

El reporte de: L.emoine no fué muy aceptado y el sindrome
fus estudiado en 1973 por Jones y colaboradores, en el priner
estudio de muierres alcoholicas, Ahora se aprecia como la
teratoaenia mias comin al cual el feto psta expuesto.

En Gothenbur Suecia, los estudios de O0Oleqgaard vy
colaboradores han mostrado que 1 de 300 nifos nacen con
efectos del sindrome Feto-Aicobol. Ellos estiman que 10 a
20% de los deficientes mentales conh un cociente intelectuatl
de SO0 B0 son el resultade de continuas expesiciones al
alcohol en el utero. Los estudios en Seatle v en el norte de

Francia han mnstrado una incidencia mavor de [ en 1000 ractén

nacidos.
En 1973. Jones v colaboradores estudiaron esta
enfermedad en ocho nifos todos nacidos de mujeres

alcpholicas crdnicas, antes vy durante su embarazo. Estudios

adicionales han confirmade tas ohservacinnes iniciales.

ANDRMAL IDADES: Deficiencia del crecimiento prena-
tal en su primera etapa. microce—
falia, fisuras palpebrales cortas.
Presenta rasgbs variables, como
las siquientes:

CRECIMIENTO: Pre v postnatal deticiente.
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DESARROLLD:

CRANEOFACIAL:

ESQUELETO:

SISTEMA CARDIACO1

ANDRMAL TDADES QCASIONALESH

HISTORIA NATURAL:

Cociente inteiectual promedio de
63, .-distunsién motora manifestada
nor  debilidad en la eompresién.
pobre coordinacidn de ojo-mano v
temblores.

Irritabilidad en la infancia,
hiperatividad en la nifez.

Microcefalia de leve a moderada,
tisuras palpebrales cortas. hipo-
plasia maxilar. nariz corta,
filtrum suave con labio superior
delgado v suave.

Anormalidades en los miembros in-
cluyendo posicidon anormal o
tugién, patran de crecimiento
palmar alterado. Falanges dis-
tales pequeras. Uras pequehas en
el quinto dedo.

Soplo cardiaco. frecuentemente
desaparece al a%do de edad. El
defecto ventral seotal es el mas
comun, sequido por defecto auri-
cular.

lLabio hendido, paladar hendido,
ptosis del parpado. microttalmia
franca, micrognatia, nabel lones
auriculares salientes, cuello pal-
mipedo levemente enredado., cuello
corto. malformaciones vertebrales
cervicates 10 a 20Z, anormalidades
en las costillas, tetralpagia de
Fallot, cnartacién de la aorta,
anormalidad renal del 10 al 20%,

hemangioma, labios mavores hipo-
plasicos. Huesms metacarpianos
cortos (cuarto v auinta), Menin-

gomielocele. hidrocefalia.

Se puede presentar tambieén en el
primer periocdo neonatal. Fl cre-
cimiento postnatal linesl tiende a
permanecer retardacdo v el tejideo
adiposo es delgado. Esto a menudo
provoca en errgr en la inlerpreta-
cion del desarrolto. Tales indivi-
duos tienden a ser irritables
cuando son ninos, hiperactivons un
poOCO mavores y mas sociables en la
adolescencia.
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ETIOLOGIAL

COMENTARIOS:

El etanol y sus productos, El
efecto menor sianificativo. que se
ha reconocido en 2 copas por dia
ha sido la disminucién en et ta-
mafie al nacimiento (anra<imadamen-
te 160 agr. mas peaussos Oue el
nromedio). ks hasta 4 o 9 copas
por dia que las alteraciones del
desarrollo comenzan a ser eviden-—
teq. lLa mavoria de los tbidos que
tienen el sindrame de Feto-nlcnhol
han nacido de madres aoe han sido
declaradas algnhalicas, cuyas
dosie es e B a 10 conas & mas por
dra.

El riesgo de un problema serio en
el desarrollo de un bebé de una
nujer cranicamente alceohnlica ha
s1do  estimado del 30 al 30%. el
riesge mas qrande ps la variedad
de arados de deficiencia mental.

La consecuencia mas seria de expo-
sicion al  alrohnl  durante el
periodo prenatal es 1a afectacion
del cerebro v aus funciones. MAs
alla del nmumero disminuido de
células del cerebro v la inteli-
aencia puede haber problemas de
mal formaci dn, la cual incluve
haterotnopias (miaracion  detectiio-
sa) de neuropas v mal formacian
franca del cerebro primario.
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Microsomia hemi~
tarval

de 2 v medio afos de
Un quiste laringeo
extirpado a lpos 4
de edad. Tiene un
de deficiencia del
debido a una mala
dsea. Notese
epibulbares

Ni R
edad.
le fue
meses
40-507%
cido

conduccion
estructuras

Asimetria hilateral com-
nlicada ocon debilicand-
faci1al del lado izquier-

do.Note la piel gue con-
tien cartilago en gl la-
do  anteroizgquierdo del
cuello. Hay delaadas
estructuras epilbulbares

v  transposicion  de los
arandes vasns del rora-
26n

Notese la macrostomia
y la mcroagnatia
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SINDROME FACIO - AURICULO - VERTEBRAL

Sinonimias ' Sindrome de primero v sequndo arco. displasia
RN oculoauricular vertebral, microsomia hemifacial,
v ’ Sindrome Goldenhar.

Los efectos predominantes en ¢sta asociacién no

fortuita de anormalidades, representan problemas en la

mor foaénesis del primero v segundo arco branguial, algunas

veces acompanadn por anomalias vertehrales o anomalias
ntulares. La incidencia de dermpoide en este patron de
anomalia. esprcialmente cuandn  se acompaia de anomalia

vertehral, fué¢ desiagnado como fl sindrome de Goldenhar v la
incidencia predominante unilateral fue designada como
microsomia bemifacial. No obstante, la incidencia de varias
combinaci ones v aradeos de éste patron de anormalidades, ambas
unilateral v bilateral, con o sin dermoide epibulbar v ron o
8in anomalia vertehral, han sugeridn que la wmicrosomia
hemifacial v el sindrome de Goldenhar pueden simplemente
representar grados en severidad de un error similar en
morfoqgénesis,

La frecuencia de incidencia esta estimada de 133000 a

1:5000 y hay wuna pequeRa predominancia de (312) en los
varones.
ANDORMAL I DADES: Comhinaciones variables de las

siguientes., tiende a ser asimétri-
cas y &l 70% unilaterales.
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FACIAL:

01001
CAVIDAD ORAL:

VERTEBRALS

ANOMALIAS OCASIONALES:

0J0S:

01D0:

CAVIDAD ORAL1®

SISTEMA CARDIACH:

OTROS:

Paladar hendido, maxilar o region
mandibular especialmente ramas vy
céndilo de la mandibula v temporo-
mandibular combinado. tExtension
lateral del anaulo de |a boca
(macrostomia)l. Hipopl asia de ma-
lar. hipoplasia de la musculatura
farial.

Cabos accesorios prrauriculares vy

aberturas, mas comunmante en la
linea del tragus al anoulo de 1la
boca. Anpmalias en la mitad del

oido con sordera variable,

Hal fusion en el paladar hlanda,
secrecidn disminuida o ausencia de
la parétida. Anomalia en la

fusion de las estructuras de 1la
lengua.

Hemivertebras o hipoplasia de la
vertebra, mas comunmente cervical.
pero puede ser también tordcica o
lumbar.

Dermoide epibulbar, lipodermpide.
muesca en el pdrpado superior,
estrabismo v microftalmia.

Detecto en el ovido interno con
sordera.

f.abic hendido. naladar hendido.

Defecto ventricular septal, ducto
arterinso patente, tetralogia de
Faltot v coartacison de la aorta.
en orden decreciente.

peticiencia mental (cociente inte-
fectual bajo de 85 en el 13%).
Hendiduras hranguiales remanentes
en el cuello arternlateral, anoma-
lia laringea. hipoplasia o aplastia

del pulmén. Encetalocele oceipi-
tal.

Anomalias: renales, de miembros y
costillas, crecimiento prenatal

deficiente. linea del cabelio baja
y escasa.
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HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

Esta indicada la ciruaia cosméti-
ca. La mavaria de estos pacientes

son  de intelinencia normal. La
deticiencia mental esta mas
comunmente asociada con microftal -
mia. La sordera puede ser

comprobada desde una edad temprana

Desconocida. Generalmente espord-
dica. Recurrencia estimada. en el
nrimer arado de' 2%, aunque le-
siones menores puecden ser notados
en 1os parientes.

Cuando es unilateral tiende a ser

del lado derecho. Summitt ha
renortado una familia con herencia
dominante en varios arados de
anomalias, indicando heteroaanei=-

gad de causas.




Nifio afectado con hipopnlasia
del hueso frontal, puente na-
gal muy amplio, exoftalmia,
microanatia, paladar hendido
1mplantacion haja de las ore-
jas
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EFECTOS FETALES DEL ANALDGO DEL ACIDO FOLICO (AMINDRTERINOS)

El Acidp folico aminopterino ha sido utilizado ocasio-
nalmente como un inductor del aborto durante el primer
trimestre del embarazo. Thiersch nots por primera vez morfa-
génesis anormales en tres productos abertados de madres gque
recibierdn aminopterina de 4 a 9 semanas siguientes al tiempo
supuesto de la concepcion. Subsecuentemente otros casos han
sido publicados, incluyendo un conteo de toxicidad secundaria
de metotrexate, el metil derivado de aminopterina. La apa-
rente dosis del 4cido folico de 12 a 30 mg. fué tomado entre
4 y 10 semanas de gestacidn.

El patrén similar de malformacidn ha consistido en displasia

craneal, anormalidades en los pies y otros defectos menos

constantes.

ANDRMAL IDADES: Displasia craneal, puente nasal
amplio y oidos bajos.

CRECIMIENTOs Paladar hendido, hipoplasia maxi-
lar, hipoplasia severa en el hueso
frontal, huyesos parietales, huesos
frontales y occipitales, fontane-
las amplias y sinostosis de
suturas coronales. Punte nasal
amplio, bordes supracsrbitales
amplios, exeftalmia, micrognatia,
orejas bajas y pliegues eptcan-
tales.

EXTREMIDADES: Relativamente cortas, especialmen-

te el antebrazo (mesomelia)l,
Talones equinovaros y sinostosis.
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ANQRHALIDQDES OCASIONALES: Paladar hendido, dislocacion de la

HISTORIA NATURAL:

cadera, osificacion retardada del
pubis, e isquion, anormalidades en
las costillas, pulgares cortos,
sindactilta parcial del quinto
dedos, dextraposicién del corazén
e hipotonia.

Aungue 1a muerte en la primera
ledad fet:] ha sido la causa mds
usual, al menos varios pacientes
han sobrevivide mas alla del prai-
mera afno de vida, uno fué descrito
como lento en crecimiento pero con
limites normales en el desarrollo
mental vy motriz a los 15 meses de

edad. €.B. de San Francisco ha
estudiado a una muchacha afectada
de 17 afos, mostrando iteligencia
normal,
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Nifin de ? semanas de edad
pulgares, cadera
posicion  de

caras planas

v rodillas.
las manos,

-,

i

Llaracteristicas, de pacientes descritos por La

Alteracion
metacarpos cortos

con dislocaci1dn

en

reen

e
La
Y



SINDROME DE LARSEN

Larsen,  Scottstaedt

y Bost describieron seis ‘casos

esporadicos de ésta enfermedad en 1950.

ANORMAL 1 DADES:
ROSTROS:
ARTICULACIONES:
MANQS:

P1ES:

ANORMAL IDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

Dislocacidén maltiple de articula-
ciohes, rostros planos, uRas de
los dedos cortas.

Plano con puente nasal deprimido y
frente prominente, hipertelorismo.

Dislocacion de codos, caderas v
rodillas.

Pulgares en forma de espatula,
ufias cortas, metacarpos cortos,
osificacién de centros carpales
multiples.

Pies equinovarus. Coalescencia
retardada de los centros de
osificacidn calcdnea.

Paladar hendido o labio hendido.
segmentacién anormal de la verte-
bra cervical, escoliosis,

Obtenci on inadecuada de la intor-
macion., Inteligencia normal.

Descongcida. Herencia auwtosomal
dominante encontrada en los padres
de los pacientes originales repor-
tados por Larsen que habian tenido
un hijo atectado.
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Nifa de 9 afos de edad cronoe-
léqica, con 12 de edad apa-
rente y su madre. Ambas pre-

PETT

sentan aranodactilia, pero- (Q i
X % K

solamente la madre tiene mal- ol
posicidn de los cristalinos Lol L : il

"

w0

3

20

: {
— —/ .7 —_—
c S e

De 16 afos con aranodactiliar,
manns y rodillas hiperextensi-
bles, limitacion en la exten-—
sidn de los codos, esceoliosis,
soplo  sistolico v diastolico.
malposiciaon de 1los cristali-
Mmoo« alaucoma v desprendimiento
de la retina a pesar de nume-
rosos nrocedimientos qulrdrail -
ros. Rppresenta una mutacion
treaca: ninadn otro miembro de
la familia esta afectado

101



SINDROME DE MARFAN

Descrito como dolicostenomelia en el reporte inicial de
Marfan, esta enfermedad ha sido extensivamente estudiada vy
reconocida como enfermedad del tejido conectivo por Mc

Kusick.

ANORMALIDADES: . Aranodactilia con hiperextensibi-
lidad, subluxacién del cristalino,
dilatacion aértica.

ESQUELETOs Tendencia a estatura corta, con
miembros largos, poca grasa
subcutanea, e hipotonia de mus~
culos. Relajamiento de miembros
con escoliosis (&60%4) Yy cifosis.
Pectus excavatum o carinatum.
Rostro angoste con paladar ojival.

0J0S5: Subluxaci¢n del cristalino, gene-
ralmente hacia arriba con
ligamento suspensorio. Miopia vy
esclerdtica azulada.

CARDIOVABCUL AR Dilataciéon con o sin aneurisma
disecante de la aorta ascendente,
mas conmunmente de la aorta toraci-
ca abdominal o de la arteria
pulmonar. Regurgitacion adrtica
secundaria.

OTROS: Hernias inguinal o femoral.

ANORMALIDADES OCASIONALES: Paladar bendido, orejas largas,
desprendimiento retinal, estrias
en Area pectoral o deltoide, her-
nia diafragmatica, mal formacién
pulmonar contribuyendo a neuroto-
rax espontdneoc o enficema con gran
suceptibilidad a infeccidon en vias
respiratorias. Hemi vertebras,
coloboma de iris, rotacion
incompleta del colon.

HISTORIA NATURAL.: Durante la nifez y la adolesencia,

debe tener especial cuidado hagia
la revercién de escoliosis. Las
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ETIOLOGIAY

complicaciones vasculares serias
pueden desarrollarse en cualguier
momento de la vida fetal hasta la
edad adulta y son la causa princi-
pal de muerte. Puede presentar
gl aucoma secundario, especialmente
tuando la dislocacién del erista-
lino va hacia la cdmara anterior
del ojo. La edad principal de
sobrevivencia es de 43 afos para
los hombres y 46 para las mujeres.
Estos individuos son de inteligen-
cia normal.

ta terapia «con estroéogenos en la
primera adolescencia puede ser
considerada para las mujeres
relativamente altas con sindrome
de Marfan, con el prdposito de
limitar su estatura.

Autosomal dominante con variabili-
dad suficientemente amplia en su
expresion en casos esporadicos no
familiares. l.a enfermedad puede
ocurrir sin ectopia del cristalino
y sin aracnodactilie pronunciada.

Ha sido determinado un defecto
bdsico en el tejido conectivo;
pero también ha sido cgbservada
acumulacidn de mucopolisacaridos
dentro de las células de la aocrta
de un individuo afectado. Celulas
fibroblAsticas cultivadas, de los
individuos con sindrome de Marfan
muestran inclusién citoplasmica
metacromatica.
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SINDROME DE MOHR

Sinonimia:r Sindrome OFD,

tipo II

Mohr describio estos patrones severos en hi jos

masculines en 1941 y por
reportados.
ANDRMAL IDADES:

GENERALEST

ROSTROS Y BOCA:

EXTREMIDADES:

ANDRMALIDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

lo menos dieciseis casos han sido

Lengua hendida, sordera conducti-
va, reduplicacion parcial del
hallux.

Estatura corta, sordera conductiva
que sese debe aparentemente a un
defecto en los oidos.

Fisura parcial en la linea media
del 1labio, lengua hendida en 1la
linea media, puente nasal bajo
con desprendimiento lateral del
canto interno, punta nasal amplia,
a veces bifida, hipertrofia del
frenillo, nédules en la lengua,
hipertrofia del process alveolar,
hipoplasia del arco cigomatico,
maxila y cuerpo de la mandibula.

Duplicacieon parcial del hallux vy
del primer metatarso, huesos
cuneiformes y cuboides. Manos
relativamente cortas con clinodac-
tilia del quinto dedo. Extensién
metafiseal e irregularidad.

Paladar hendido, ausencia de inci-
sivos centrales, pectus escavatum,
escoliosis.

Estos pacientes aparentemente
tienen inteligengia normal, la
cirugia pldstica esta indicada

para las fisuras, frenillos y 1la
reduccidn en la duplicacién del
hallux. La intervencidén quirudrgi-
ca para reconstruir lps canalicu
los auditivos no tuvo éxito en un
caso.

Presumiblemente autosomal recesi-
VO.
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" COMENTARION -

s L Pl ) da facilmente con. el
: : Dral-facial-digital.

L

A

Observe las alteraciones en el labio superior.

Hueso anémalo del ler. metatarsiano.
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Nida de 2 dias de Varén de 3 dias de

edad, con cara - edad con micropene,

plana, hipertelo- hipertelorismo, he-

rismp, clitoris - mangioma capilar -

p‘EquL‘ﬁQ central en la frens
te

Mheerve nariz DEegueba, hiperteloriasmo,
micropene y variaciones corias de manos.
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SINDROME DE ROBINODW

Sinonimiar Sindrome fetal de ta cara.

Inicialmente {fué reportado por Robinow ¥ colaboradores
en 1969 y por lo menos 10 casps adicionales han sido
reconocidos.

ANDRMAL IDADES: .Perfil facial plano, brazos cor-
tog genitales hipopldsicos.

CRECIMIENTO: Macrocefalia, fontanela anterior
grande, protuberancia frontal con
hipertelorismo aparente, nariz
pequefa respingada, filtrum largo,
boca peguefa con micrognatia,
proceso alveolar hipoplasico Yy
dientes apifados, .

EXTREMIDADES: Brazos cortos con braguicefalia.

ESP INAT Hemivertebras.
ORGANDS GENITALES) Pene pequefo, clitoris y labjos

mayores atresicobs, criptorquidia.

ANDRMALIDADES OCASIONALES:

ORAL.~-FACIAL: tunares en flama, dobladuras epi-
cantales, orejas rotadas posterio-
rmente, macroglosia, paladar oji-
val, Gvula bifida o ausente.

EXTREMIDADES: Pulgares anchos, clinodactilia del
quinto dedo, dedpos hiperextensi-
bles, metacarpos cortos, anomalia
del antebrazo parecido al de Ma-
delunk, dislocacién de la cadera.

OTROS: Convulsiones, deficiencia en el
lenguaje, defecto atrial septal,
pectus excavatum, anomalia en las
costillas, hernia inguinal y quis-
te pilonidal.

HISTORIA NATURAL1 La hipoplasia del pene provoca en
los pacientes 1la duda de sS4
desenvolvimiento normal en su
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ETIOLOBIAY

futura actividad sexual . E1
desarrollioc ha sido normal en la
mayoria de los individuos. El
unico adulto, una mujer, midid 4
pies 1C pulgadas de altura.

Herencia autosomal dominante se
diagnosticeé en la familia reporta-
da por Robinow y colaboradores.
Walington reporté hijos afectados
de padres normales y otros caso
han sido esporadicos en las fami-
lias. Existe la posibilidad de
heterogeneidad etioldégica en esta
enfermedad.
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SINDROME DE SAETHRE -~ CHOTZEN

S8inonimia:r Acrocefalosindactilia tipo Il1

Originalmente descrito por Saethe y por Chotzen a
principios de 1los 30, esta enfermedad ha sido solamente
apreciada una vez como una entidad distinta. El sindrome ha
sido frecuentemente diagnosticado en reportes pasados.

En la experiencia del autor, esta ha sido la enfermedad
hereditaria mAs comun en la cual la craneosinnstosis coronal
puede ser un factor asociado.

ANDRMAL IDADES: Braguicefalia, con hipoplasia ma-—
xilar. pabellédn auricular
prominente, sindactilia. variabi-
lidad de casi todos los factores.

CRANEDFACIAL: Braguicefalia con frente prominen-
te presumiblemente wunida a la
sinostosis de la sutura coronal.
Hipoplasia maxilar con paladar
angosto. Asimetria facial con
desviacion del septum nasal.
Orbitas saltadas. Hipertelorismo,
Ptosis del pdrpado. Pedinculo del
vido, prominencia gue se extiende
de la raiz de la bhélice a 1la
concha, oidos pequedios, fontanelas
grandes que tardan en cerrar.

EXTREMIDADES: Sindactilia generalmente parcial,
mas comunmente del segundo Y
tercer dedos o tercer vy cuarto
dedos de los pies.

Braquidactilia de leve a moderada
con falange distal peqguefa Yy
clinodactilia del quinto dedno.
Incremento palmar superior simple,
pulgares amplios y grandes, hallux

valgus, extensidn limitada del
codo,

OTROS: Claviculas cortas con hipoplasia
distal.
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ANORMALIDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

Pal adar hendido, deficiencia
mental, estatura pegueRa, sordera,
estrabismo, anomalias vertebrales,
metarcarpos cortos, anomalias
cardiacas presumidas (soplos),
criptorguidia, anomalia renal y
craneosinostosis por presién in-
tracraneal incrementada.

Aunque la mayoria de los pacientes
s0n  aparentemente de inteligencia
normal, la deficiencia mental de
un grado leve a moderado ha sido
una caracteristica, va Ssea que
ésta sea un remanente de una
craneosinostosis secundaria,

La apariencia facial tiende a
mejorar durante la infancia.

Autosomal dominante con una
variacisén amplia 2n expresién. El
auter ha evaluado una familia en
la fual el hijo tuvp craneosinos-—
tosis coronal que requirié una
intervencion aquirurgica temprana v
no  presentd defecto en los miem-
bros. Ei padre, no tenia cranepsi-—
nostosis, pero presentd sindacti -
lia en manos vy pies, pulgares
amplios de lps dedos de los nies.

Combinando los indicios en el
padre vy en el hijo se obtuvieron
la mayoria de los tactores
varibles del sindrome Saethre-
Chotzen.
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Paladar secun-
dario hendido
Microonatia

. - . -
Nifo pequeso con Micropene
caracteristicas -
femeninas educaco
como tal.

5N

Niso de S arfos con Criptorquidia

estatura de 18 me~
ses,Ubserve ptosis,
la contiquracidn
nasal prominente vy
paladar ruagnsa.

Ni Ao de 18 meses Hinospardias
de edad con nariz

prominentr, ptocsis

palpebral, proceso

alveolar prominen-

te

i

~111



SINDROME DE SMITH-LEMLI-OPITZ

Cuatro pacientes con esta enfermedad fueron descritos
por Smith y colaboradores en 1964 y subsecuentemente por 1o

menos 43 cascs han sido reportados.

ANORMAL IDADES: Ventanas de la nariz evertidas vy
ptosis de l1os parpados, sindacti- -
lia de sequndo y tercer dedos,
hipospadias y criptorguidia en los
varones.

CRECIMIENTO: Moderadamente pequefoc al nacimien-
to con subsecuentes fallas en el
desarrollo,

DESARROLL.Ot Deficiencia mental de moderada a
severa con tono muscular alterado
y variable.

CRANEOFACIAL: Microcefalia con Area frontal an-
gosta, auriculas colocadas en for-—
ma baja, ptosis de los pdrpados,
dobleces internos epicantales,
estrabismo, punta de la nariz
amplia con ventana de la nariz
evertidas, amplios bordes alveo-
lares de los maxilares secunda-—
riocs, micrognatia.

EXTREMIDADES: Crecimiento simiesco, secuencia de
patrones en espiral del borde
alveolar digital, sindactilia del
sequndo y tercer dedos del pie,

DRGANDS BGENITALESB: En varones; Criptorquidia, hipos-
padias de leve a severas.

ANDRMAL IDADES OCASIONALES)

SISTEMA NERVIOS0 CENTRALs: Convulsiones.

FACIAL: faladar hendido, cataratas.
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EXTREMIDADES)

OTROS:

HISTORIA NATURALj

ETIOLOGIA:

Dedos flexionados, dedo o dedos
asimetricamente cortos, triradio
axial distal, polidactilia,
mptatarsos adductus, pie vertical,
dislocacién de la cadera.

Anomalias cardiacas, hipoplasia
del timo, estenosis pilérica,
hernia inquinal, anomalia renal,
fisuras bajas ern el hueso sacro,
figura anterior del ano, normaime-
nte tienen cabello rubio.

Muchps de los bebé¢s nacen con los
gluteos hacia el frente. La
dificultad de alimentacion v los
vamitos han sido los problemas
frecuentes en la primera infancia
y el 207 de los pacientes mueren
en el primer afo. La muerte
aparenta estar relacionada con
neumenia en la mavoria de ellos,
unp de ellos tuvo una neumonia
hemorragica necrosante con varice-
la, supuestamente por una respues-
ta inmune. Los estudios de necrop-
sia han mostrado detectos serios
en la morfogénesis del cerebro,
incluvendo microcefalia, hipopla-
sia en los l16bulos frontales,
hipoplasia del cerebro y cerebelo
v ventriculos dilatados. La con-
ducta itrritable vy los rchillidos
estrepl tosos son un sintoma duran-
te la infancia.

Autosomal recesivo. Mas de un
hijo ha sido afectado en e! 404 de
las familias y hay dos casos

registrados de consanguinidad de
los padres.

La frecuencia mas alta se ha
reportado en los varones.
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Mano v placenta de un recién nacido muerto,
presentando sindactilia y auistes hidatifarmes

Mifio con crecimiento asimetrico
defiriente. sindactitia de Jer
v 4to dedos, retraso en el de-
sarrollo mental: presenta cre-
cimiento desproporcionado del
cuerpe con reaepecto al  craneo.
observamos Cara Degueda.



SINDRDNE TRIPLOIDE Y SINDROME MIXOPLOIDE,
TRIPLOIDE Y DIPLOIDE

Triploide, conjunto completo de cromosomas extras, se
estima que ocurre en cerca del 2% de los casos concebidos,

La mayuria‘son abortos, contandose alrededor del 207 de

todas las anomalias cromosomicas que provocan abortos
espontaneos. Los embarasos triploides pueden estar
acompafados de grados variables de toxemia. El maltrato

{etal puede estar relaciopado gon cambios placentaries © con
caracteristicas ctitogendéticas, sdélo 3% de 69 concebidos XYY
sobreviven hasta ser reconocidos. Lunares hidatiformes
parciales estan normalmente asociados con un feto diploide vy
raramente sufre cambios malignos. Los lunares clasicos
muestran hiperplasia trofoblastica mds pronunciada. Estos
lunares muestran un cariotipo diploide y son totalmente
andrégenos de origen.

En forma menos frecuente, los infantes triploides
sobreviven después de 28 semanas de gestacién aungue tengan
un crecimiento iﬁtrauterino retardado severo. Mads de S0
estos infantes han sido descritos a ia fecha. Ejemplos de
diploide/ triploide/ mixoploide han sido reconocidos menes
frecuentemente, con sélo 14 casos reportades, hasta ahora.
La deficiencia de crecimiento asiﬁétrico con  sindactilia
moderada y ambiguedad genital ocasional en 44, XX/469,
indibiduos XXY, ha sido importante para el diagndstico en

individuos mixoplipnidicos.
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ANORMAL IDADES:

Placenta qrande con cambios hida-
tiformes. Deficiencia del creci-
miento, sindactilia del tercer vy
cuarto dedos.

ANOMALIAS GUE SE ENCUENTRAN EN EL 50% O MAS DE LDS CAB0S

PLACENTA:

CRECIMIENTO:

CRANEDOFACIAL:

EXTREMIDADES:

SISTEMA CARDIACO:

ORGANOS GENITALES:

OTROS:

ANORMAL IDADES DOCASIONALES:

Grande, con tendencia hacia
cambios hidatiformes.

Crecimiento prenatal desproporcio-
nade, deficiencia Qque afecta al
esqueleto mids que a la regidn
cefalica,

En individups mixoplpides, el
crecimiento del esgueleto es
asimétrico.

Calvaria displdsica con qran
fontanela posterior, hiperteloris-
mo ocular con defectos en el oijo
del rango de coloboma a microftal-
mia, puente nasal bajo, oidos
deformados y bajos, micrognatia.

Sindactilia del tercero v cuarto
dedo, crecimiento simiesco, pie
equinovarus.

Pefecto cardiaco congénito (defec-—
tos septales atrial y wventric-—
ular).

Varones: Hipospadias, micropene,
criptorquidia, hiperplasia de las
células de Leydig.

Anomalias del cerebro, incuyendo
hidrocefalo y holosencefalia, bi-
poplasia adrenal y anomalias re-
nales, incluyendo displasia guis-
tica e hidronefrosis.

Labio hendido o paladar hendido.
Se ha observado en por lo menos
50% de los casos desarrollo anor-—-
mal del crdneo, atresia eroanal,
heterocromia del iris, meningomie-
locele o hernia umbilical, anoma-
lias en el tracto biliar, incluye-
ndo aplasia de la vesicula biliar,
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HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

rotacion incompleta del colon,
pulgares colocados en forma proxi-—
mal, clinodactilia del quinto de-
do, dedos de los pies extendidos.

En placentas con molas idatiformes
asociados con sindrome de feto
triploide se les ha observado
desarrollo de cariocarcinoms.

Todos los casos de sindrome
triploide se han muerto en el
primer periodo necnatal (=)
generalmente son abortados, el

tasn de spbrevivencia mas larga ha
sido registrada con 5 meses.

Los individuos con el sindrome
diploide/ triploide/ mixoploide
gneralmente sobreviven vy presen-
tan diferentes retrasos en su
desarrollo psicomotor dando como
resultado wunpa asimetria corporal.
Generalmente requieren de un tacon
para elevar 21 miembro mas corto vy
prevenir de esta manera la esco-
lipsis compensatoria: algunas per=-
s0nas  suelen parecerse a las del
sindrome de Silver. El diagnédstico
del sindrome requiere de cultivos
de las células triploides, fibrob-
lastos de la piel ua gque se ha
observado su desaparicidén en los
leucositos perifericos de la san-
qgre, El grado de asimetria es-
tructural no corresponde con las
proporciones de las células trip-
loides. Las cuales crecen con la
misma wvariabilidad de las ceélulas
diploides excepto de aquellas con
el complemento XYY, las cuales
crecen mAs despacio.

En la mayoria de los casos la
colpcacién extra de los cromosomas
sigue uh  patrén  con el &6Y
atribuido a fertilizacidén doble,
24% debido a lia fertilizacién con
es gsperma dipleoide v el 104 como
el resultado de fertilizacidn de
un hueveo diploide del que no se
desprendid un cuerpo polar, &0% de
los casos han sido XXY y el resto
XXX, Es comin que mas de un
crompsoma X guede activo en el
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triploide. La edad avan:ada de la
madre como un factor importante no
ha sido demostrado vy no hay datos
tampoco para indicar un riesgo de
recurrencia elevado como lo que se
ha observado en las enfermedades
cromosomitcas debidas a que no
existe disyuncion.
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Fantanelas amplias
microcefalia, hipo-
plasia de las orbi-
tas

Hipotania de
pies y manos

Impilantacian baja
de las nrejas
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SINDROME DE TRIBOMIA 18

Esta enfermedad fu¢ reconocida como una entidad especifica en
1960 al ser descubierto un cromosoma 18 extra, en recién
na:idns con  un patrén particular de mal formacidén <(Edwards,
Patav y Smith). Es el sequndo sindrome mas comun de mal for-—
macidén multiple, con una incidencia de alrededor de 0.3 por
1000 en los niﬁ05'que nacen. Ha habido una preponderancia de
3:1 entre hombres y muieres. Varias revisiones han propor-
cionado un conocimiento mds completo de este sindrome.

Mads de 130 diferentes anormalidades han sido notadas en
la literatura de los pacientes con sindrome de trisomia I8 vy
por 1o tanto la lista de anormalidades ha sido dividida en
aquellas que opcurren en el 50% o mas de los pacientes, entre
el 10 y S0% de los pacientes y en menos del 104 de 1os

pacientes.

ANORMALIDADES ENCONTRADAS EN 950% O MAS DE LOS PACIENTES

Mano con el pufio cerrago, esternén
corto, borde del arco dermal bajo.

GENERAL2 Actividad fetal febral, llanto
débil. Tiempo alterado de
gestacién, un tercio prematuro, un
tercic postmaduro.

Placenta pequeia, arteria
umbilical unica.

Deficiencia de crecimiento, de un
peso al nacimiento de 2340 gqgr.
promedio.

Hipoplasia de musculo esquelético,
tejido subcutdneo y adiposo,
deficiencia mental, hipertonicidad
(después del periodo neonatal).
Respuesta disminuida al ruido.
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CRANEQOFACIAL:

MANOS Y PIES)

TORAX1

PARED ABDUOMINAL:

PELVIS Y CADERAs

ORGANDS GENITALES:

PIEL:

SISTEMA CARDIACO:

Occipucio prominente, didmetro
bifrontal angosto. auriculas
mal formadas vy bajas. Fisuras

palpebrales cortas. Abertura oral
pequera, arco palatino angosto,
micrognatia.

Mano con pufo terrado, tendencia
al traclape de los dedos indice
sobre el tercero o quinto socbre el
cuartg. Ausencia de pliegques dis-
tales en e! quinto dede con o sin
pliegues distal en el tercero vy
cuarto dedos.

Diseio del! arco dermal bajo. en
sels o mas puntas de los dedos.
Hipoplasia de las uras, especial-
mente en el quinto dedo del pie.
Hallux corto, frecuentemente dor-
siflexionados.

Térax corto, numero reducido de
centros de osificacion, pezones
pequefios.

Hernia imguinal o umbilical vy
diastasis de rectos

Pelvis pequena, abduccién limitada
de la cadera.

Varoches: Criptorquidia.

Redundante, hirsutismo suave en la
frente y nuca, cutis marmoreo.

Defecto ventricular septal, defec-—
to auricular septal, conducto ar-
terioso persistente.

. ANDRMALIDADES ENCONTRADAS DEL 10 AL S07% DE LODS CAS0S

CRANEOFACIAL:

Labic hendido. pal adar hendido o
ambos, fontanelas amplias, micro-
cefalia, hipoplasia de los bordes
orbhitales. Dobl aduras internas
epicantales, ptosis de los parpa-
dos, opacidad de la cérnea.
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MANDS Y PIES:

TORAX1
ORGANDS GENITALESS
ANOs

SISTEMA CARDIACO:

PULMDONES:
DIAFRAGMAS

ABDOMEN:

RENAL1

Desviacion radial o ulnar de 1la
mano, hipoplasia o ausencia de los
puigares, crecimiento simiesco.
Equinovarus, simdactilia del seg-
undo y tercer dedo del pie.

Relativamente amplio, <con o sin
pezones amplios.

Mujer: Hipoplasia de labios
mayores con clitoris prominente.

Mal colocado o© ano en forma de
tunel.

Aorta bicuspide vy vélvulas pulmo-
nares, nodulaciones en paredes
valvulares, estenosis pulmonar,
coartacion de la aorta.

Mal segmentacion o ausencia del
pulmén derecho.

Hipoplasia muscular con © sin
eventracion.

Diverticulo de Meckel, pancreal
heterotopico Yy tejido esplénico,
onfalocele, rotacién incompleta
del colon.

Defecto de herradura, rifon ecto-
pico, uretra doble, hidronefrosis,
rifan poloquistico

ANORMAL IDADES ENCONTRADOS EN MENOS DEL 10% DE LOS CASOS:

SISTEMA NERVIOSO CENTRAL)

CRANEOFACIAL)

MANQSY

Paralisis facial, escases de
mielina, microgiria, hipoplasia
cerebelar, defecto del cuerpo

calloso, hidrocefalia, mielomenin-—
gocele,

Silla turca alargada vy angosta.
Fisuras palpebrales oblicuas, hi-
pertelorismo, coloboma de iris,
cataratas, microftalmia, atresia
de coanas,

Sindactilia del tercero y cuarto

dedos, polidactilia, metacarpo
corto del quinto dedo.
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OTRAS ANORMALIDADES DEL EBQUELETCH

ORGANOS GENITALES:

CARDIOVASCULARS

ABDOMINAL:

RENAL1 .

BISTEMA ENDOCRINO:

DTRODS:

HISTORIA NATURAL:

Aplasia radial, Osificacién in-
completa de la clavicula., Hemive-
rtebra, vertebra fusionada, rcueilo
corto, escoliosis, anomalias en
las caderas, pectus excavatum,
dislocacién de la cadera.

Varones: Hipospadi as, escroto
bifido.

Mujeres: Utero bifido, hipoplasia
de los ovarios.

Anpmalia en la arteria coronaria,
transposicion de grandes wvasos,
tetralogia de Fallot, coartacion
de la aorta, dextrocardia, arteria
subclavia andmala, proliferacion
de la intima de las arterias con

cambio arteriocesclerético y calei-~
ficacioén de la media.

Estenosis pildrica, atresia extra-
hepdatica biliar, hipoplasia de la
vesicula biliar, calculos, ano
imper forado.

Hidronefrosis, rifden poliquistico,
{quistes pequefos).

Hipoplasia de 1ia tiroides v
suprarrenales.

Hemangioma, hipoplasia del timo,
fistula traqueoesofageal, trombo-
citopenia.

Los recién nacidos con sindrome de

trisomia 18 son generalmente
débiles y tienen una capacidad
limitada de sobrevivencia. La

resycitacién se les da a menudo al
nacimiento y puerde tener episodios
apneicpos en el periocdo neonatal.
Por la pobre capactidad de absor-
cidon puede necesitar alimentarse
por sonda nasogastrica. pero aun
con un cuidado optime tardan en
desarrollarse.

El1 307% mueren en el primer mes vy
el 50% en dos meses, sélo el 10U
sobreviven el primer &do come
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" TRISOMIA 18 PARCIAL:

individuos afectados mentalmente
en forma severa.

Una vez que el diagndstico se ha
establecido, el autor recomienda
limitacién de todos los medios
médicos para prolongar la vida.

La trisomia de gran parte del
cromosoma numero 18. La gran
mayoria de los casos ha completado
una trisomia 18, resultando de las
fallas de la distribucion cromoso-
mica, la cual es mas tendiente a
ocurrir en una edad materna alta;
la edad materna para el nacimiento
de nifos con este sindrome es de
32 afos. Los casos de trasloca-
cién y el resultado del rompimien-
to cromosomico pueden ser exluidos
solamente por estudios cromosomi-
cos. Cuando tal caso es encontra-
do, los pacientes deberian tener
estudios cromosomicos para deter-
minar si uno de ellos es un porta-
dor de traslocacion balanceada con
alto riesgo de incidenciencia en
un desarrollo futuro. Aunque no
existen estudios adecuados de rie-
sgo de incidencia; existen casos
completos de trisomia 18, afirman-
go que el riesgo de incidencia
seria mucho mas bajo que el 1% de
casns completos de trisomia 21.
Esta ultima afirmacion indica que
mds individuos con trisomia 18
muer en en la vida fetal ]
embrionaria, como sg sugiere por
hallazqos cromosomicos en  abortos
espontanens.

Mosaiguisme para el cromosoma 18,
llava una expresién clinica del
patrén de informacién de trisomia
18, con el cual se ha observado un
mayor grado de sobrevivencia vy
ninguna variacién entre el mas
pequefo vy el patrén completo.

La trisomia del brazo corto causa
un aspecto clinico no especifico vy
una deficiencia mental leve o
nula. Llos casos con trisomia
familiar del brazo corto, centro-
mero y proximo a un  tercio del
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largo total delbrazo, muestra la
trisomia 18 aungue no 21 patrén
total.

La trisomia para todo el brazo es
clinicamente indistinguible de la
trisomia 1B completa. La trisomia
de un tercio distal o la mitad del
largo total del braze 1ileva un
aspecto parcial de la trisomia 18
con una mayor sobrevivencia vy
deficienccia mental menor en la
primera infancia, los pacientes
aparentan casos de trisomia 18, en
los adolescentes y adultos mues-—
tran un patrén no especifico de

mal formacién incluyendo bordes
orbitales prominentes, puente na-
sal ancho vy prominente, labio

superior vuelto al reves, mandib-
ula descendente, orejas pobremente
model adas, guello corto, dedos
hiperextensibles, hipotonia muscu-
lar, la deficiencia mental es
severa y cerca de un tergio de los
pacientes sufren convulsiones.
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SINDROME XXKY Y XXXXY

Tanto mas grande sea la aneuploidia, de XXY a iXXXY,
m&s severa es la deficiencia de crecimiento. deficiencia
mental, hippgenitalismo y otros factores. Las anomalias que
sa enlistan abajo son para el sindrome  XXXAXY vy las
investigaciones para el sindrome XKXY se extienden desde los
factores mas benignos del XXy hasta &) finat dei espectro

mis severo.

ANDRMALIDARES PARA EL GINDROME XXXKYq

Frecuencia basada de 17 a 32 casos
para cada anomalia.
Hipaogenitalismo. pronacion timita-
da del codo, arrugas dermales en
las vemas de los dedos.

DESARROLLDY Deficlencia mental, cociente inte-—
lectual de 19 a 57, siendo el
cociente intelectual promedio de
34. Mipotaonia, laxitud de arti-
culaciones o ambos, en cerca de un
tercio.

CRECIMIENTO: Tendencia a tener bajo peso al
nacimiento, estatura corta, madu-
racidn osea retardada.

ERANEDFACIAL Sutura esclerdtica craneal, ojos
colocados en farma amplia, fisuras
palpehrales tendientes hacia arri-
ba, doblez epicantal interno, es-
trabismo. Puente nasal baia.
punta nasal ancha o doblada, prog-
natismo mandraoutar, anomalias au-
ricular (malformada grande v hacia

abhajni.
CUELLDY Corta.
TORAX: Egterntn gruesao.



EXTREMIDADES:

CRESTAS DERMALES:

ORGANOS GENITALES:

ANDRMALIDADES OCASIONALES!

HISTORIA NATURAL3

"ETIDLOBIAY

4Rronacldn ti1mitada del cado.,

sinostosis ratiolunar. clinodacti-
11a del quinto dedo, coxa valga.
genu valqum, pie plano. displasia
epitiseal normalmente leve.

Alta frecuencia de! patron del
arco bajo de Jas vemas de los
dedos, con una suma total de solo
50, contra el promedio de varones
de un total de 144,

Pene pequero, testiculos pequédos,
tubulos hipopldasicos, dismucion de
células de Levdirg, criptorquidia,
escroto hipoplasico.

Paladar hendido, obesidad, occi-
pucio plano, microcetalia, incli-
nacién antimongoloide de fisuras
palpebrales, iris con manchas,
miopia, dientes pequenros en torma
de estaca, cuello enrollado (12%,
pectus excavatum, defecto congéni -
to del corazdn especialmente cpn-—
ducte arterial persistente, hernia
umbilical, esconliosis, crecimiento
simiesco, en los pies, dedos de
los pies anormales, amplia aber-
tura entre el primero y sequndo
dedos del pie, hipospadias, escro-
to bifido.

Los problemas prenatales de adap-
tacidn son frecuentes; el creci-
miento linear es aeneralmente
lento. La infertilidad v ta viri-
lidad inadecuada se pueden antici-—
par.

Dependidiendo de la situacén a lo
largo de la vida, el emplazo de lta
terapia de testosterona puede ser
considerada entre los 1} y 12 aios
de edad.

Los diagnéstteos de XXXY o XXXXV
pueden ser confirmados al encon-
trarse muchas mds de 2 o 3 masas
de cromatina X en la 1ntertase
nucleica (trotis bucal). En et
varen s ha encontrado de 48 a 49
cromosomas con cromosomas X extra.
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COMENTARI1OS:

Aunque
pueden
sindrome
completo
ralmente
néstico.
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SINDROME 4p

Sinnh{minl 'Sindrome de supresion del brazo ‘:ortb " del
S A cromosoma 4. e o

Déspués de la delineacidn del sindrome Cre-du-chat,
4lﬁsrpaciénte5 ocasionales con supresién del brazo corto de
un cromosoma de grupo B se ha encontrado que les ha faltado
el llanto tipico vy algunos factores de esta condicion.
Estudios de laboratorio autoradiogrdfricos revelan que el
cromosoma deficiente era de un numero 4 antes gue el numero 95
y la deteccidn de tales casos posteripnrea fué un nallazge
clinico consistente que permitié la definicion del sindrome,

ANORMAL IDADES! Hipertelorismpo ocular con nariz
corta o amplia, microcefalia vy
asimetria craneal, oido con orifi-
cio auricular simple y colocado en
forma baja.

CRECIMIENTO: Deficiencia marcada en el creci-
miento prenatal, microcefalia.

DESARROLLO: Actividad fetal débil hipotonia,
deficiencia mental severa, con-
vulsiones.

CRANEOFACIAL: . Labio hendido y paladar fisurado,
boca doblada hacia abajo en forma
de pescado, labio superior vy
filtrum cortos, micregnatia, es-
trabismo, deformidad de iris, hi-
pertelorismo ocular, dobl aduras
epicantales, glabela prominente,
defectos en la linea media poste-
rior de la frente. Asimetria
craneal. Orificios preauriculares.

EXTREMIDADES: Bordes hipoplidsicos dermales, bor-
des dermales bajos, crecimiento
simiesco. Pie equinovaro.

OTROS: Hipospadias, criptorquidia, hoyue-
lo sacral. Anomalias cardiacas.
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ANORMAL IDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

-ETIDLOG1A:

COMENTARTOS:

Exoftalmns, defecto de la mitad ae
las cejas, defecto cardiaco,
metatarsa equinovaro, ausencia de
rama pubica, desarrollo retardado
de los huesns v puhertad precoz.

Estos nifRos presentan alteraciones
mentales profundas y tienden a
tener convulsiones motoras seve-
ras. mayores y menores.

Aguellos que sobreviven mas alla
de la primera edad han mostrado
continuar con un crecimientn bain.
con una propensién a las intec-
ciones en las vias respiratorias.

La supresién parcial desl brazo
corto de) cromosoma 4. Los cromo-
anmas  de los padres deberian  ser
estudiados oara determinar cual -
auier traslocacion, aue aeneral -
mente porta e] padre.

la ﬁartp nerdida puede ser tan
pequedna  como  del 204 del brazo
corta del cromnsoma 4 v aan  npuede
requerir de un estudio profase
cromosomal para deteccién. Ei
autor ha tenido experiencia con
cuatro casos de los que se ha
perdido evaluacién trompsomica
inicial.
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Nifo de & asns con talla de
1 v medio afos. Observe el
pliegue del epicanto inter—
no vy ctradneo relativamente
pequero con  frente anansta

Nifa de 7 meses con talla
de S5 meses. Al nacimiento

alcanzé uma talla * de 187 w. -

nulaadas. Observe el re-
traso en la denticioén
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S INDROME Sp

Sinoﬁim‘ltb‘:Sindrome Cri-du-chat; S:ndrome de la supresian
- R © *parcial del brazo corto de! cromosoma numero 5.

lLejpune describié primero esta condirion en 1963, Las

reportes posterinres ban aumentado a mds de 30 los casos.

ANORMAL IDADES:

GENERAL 1

DESARROLLLOY

CRANEOFACIAL ¢

CARDIOVASCULAR:

MANOS:

ANORMAL IDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

I.lanto parecido al del gato en la
primera  jnfancia. microcefalia.
inclinacion descendente de las
fisuras palpebrales,

Prso disminuido al nacimiento tme-
nos de 2.5 Kq. Crecimiento lento,
ttantn parectdo al del qato.

Deticiencia mental, hipotonia.

Microcefalia, cara redonda, hiper~
telorismo, dobladuras epicantales,
inclinaci an descendente a l1as fi-—
suras palpebrales, Estrabismo a
veces divergente, orejas hacia
abajo pobremente formadas, asime-
tria facial.

Enfermedades cardiacas cong#2nitas,
(variabie en tipo).

Crecimiento simiesco, triradio
distal axial, metacarpns Levemente
cortos.

L.abie hendido y paladar hendido,
miop;s a, atrofia eptica, ovula bi-
tida, malorlusion dentaria, cuello
corto, ¢linodactilia, hernia in-
auinal, criptorquidia, ausencia
del rifén vy bazo, hemivertebra,
escolinsi s, ptes planas, raida
prematura del cabello.

9] pesn al nacimientao se ha
registrado de 1600 a X570 qrs. con
un promedin de 2650 qrs.

El llanto de maullido se ha rela-
cionado con un desarrollo laringen
anormal . se vuelve menos pro-
nunciade conforme aumenta la edad
del paciente, por lo que el diaa-
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ETI0LOGIA:

néstico presenta mayor dificuttad
en los pacientes mavores.

El cociente intelectual es del
ranqgon de 20 a 30. La mayoria son
ambulatorias; sdlo un paciente ha
tenido una capacidad de hablar
limitada. lLa escoliosis es fre-
cuente.

ta anomalia cromosomica en la que
existe la supresidn parcial del
braze corto del cromosoma numero
5, ha aparecido como un fenomeno
reciente en la mayoria de los

casos. Un padre con traslocacidn
balanceada bha sido encontrada en
el 10 a 15Y de 1os pacientes

aumentando el riesqo de recurren-
cia.
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SINDROME 9p
(?p monosomico)
La descripcton inicial de esta enfermdad se realizé  en

1973 por Alfi vy colaboradores, reportando un gran nuamero de

pAacientes afectados.

ANORMAL IDADES: Craneosinostesis con trigonocefa-
lia, fisuras palpebrales obliciutas
hacia arriba. bordes supraorbi-
tales hipoplasicos.

CRECIMIENTO: Generalmente normat.

DESARRNLLO: Aupnque unos individuns atectados
han tenido un cociente intelectual

de 50. 1a mavairca han sido  detr
cientes mentales severos.

CRANEDFACIAL Craneosinostosis que envuelve la
sutura anectopica llevando a la
trigonocefalia, tisuras palpe-

brales hac¢ia arriba, ojos promi-
nentes con bordes supraorbitales
hipopl &sicos, hipoplasia medio
facial con pariz corta, filtrum
larqo con micrognatia, orejas po-
bremente formadas con ldébulo hipo-
plésico adherente, cuello corto.

EXTREMIDADES: Falanqes larqas en la parte media
de los dedos con incrementrn de
extra flexidn, falannes distales
cortas con udas cortas, aumento de
los patrones espirales de las

N puntas de los dedos v defecto en

la posicinon de los nies.

' - CARDJOVASCULAR: Defecto ventricular septal, con-

s ducto arterial persistente v este-
Nnosis pulmonar en un tercio O una
mitad de Jos parientes.

OTROS: Escolinsis, nezones colocados
amnliamente, diastasis rectos,
hernia inguinal y umbilical, ;i -

cropene vy criptorquidia en los
varones, labins mavares hipopt as: -
cos PNt as mujeres,
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ANORMALIDADES OCASIONALES: Paladar hendido, polidactilia
postaxial, hernia diafragmatica,
fhidronefrosis, anomalias radiogra-
ficas de las costillas,claviculas
vy vertebras.

ETIOLDGIA: Supresién de la porciém distal del
’ brazo corto del cromosoma 9. En
la mayoria de los casos 1os puntos
de rompimiento se han localizado
en las bandas 9p21 ¢ 9p22.

Paciente de 10 meses. Observe la
conformacion  trigonocefalica con
prominencia mectopica, fisuras
pal pebrsles oblicuas, nariz pe-
quena, cuello corto y peguero.

Paciente de | y medio  afos,
cara redonda, frente amplia,
narinas amplias y nariz cor-
ta.
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SINDROME. 18p
S{nbnlhlal Sindrome fdé stpresion  del’ brazo “largo ;del
cromosoma- 18. L B R .
Descubierto pnr‘ Grouchy . en l964. este  sindrome  de

deshal ance genético ha sido documentado con mas-de 2% casos.

ANORMAL IDADES: "Hipoplasia medioc facial, antehélix
prominente, patron espiral digital

CRECIMIENTO: Estatura corta.

DESARROLLO: Deficiencra mental con hiputonia.:
coordi naci on pohre, nistaqgmus.,

snrdera ronductiva.

CRANECOFACTAL flicrocetalia, hipoplasia medio
tarial con ojos hundidns, boca en
trrma  de nescado, naladar mjival
prodfundo.

NIDOSs - Anteheé]lix prominente, antitraqus o
ambos. Canal externo angonsto o
atresico.

EXTREMIDADES: Manns  laraas. dedos cénicos v
primer metacarpo cnrto con pulgar
nroximal . Alta trezuancia pn &1

patroen espiral diaital, tri-radio
axial distal, crecimento simles-

o, Hiporlasia distal coénica de
la parte bala de ldas piernas.
Dialocacisén anormal de los dedos
del nie, nie vertical eon o sin

pre egizi fovaro.

ORBGANOS GENITALES: En 1as mujer
tipoplasicos.
En Jos varones: Criptorquidia con
n sin escroto v Nene pequeno.

i.ab1tns wmavores

DTROS: Hovuelos en 1a piel v nudillos
sobre el acrnminon. flefertos car-

dracos,

ANORMAL IDADES OCASTUONALES

0J30S: Dohladuras  internas - epicantales,
fisuras oblicuas palpebrales, hi-

pertelortsmo ocular, detectn de la
retina disco aptico anormal.
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0inos:

.. DTROSH

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

Oido media atresico. oidos coloca-
dos hacia abajo.

Paladar hendido (30%), pRzONes
muy separados, rison de herradura,
lipnma en e! horde tateral de los
pies, eczema, ausencia de lga.

Deticiencia mental con cociente
intelectual de 40 a a5 Y
deficiecia PN crecimiento, varios
problemas visuales y del oido
puerden deiar a estos individuos
seriamente marcados. lL.os problemas
de conducta. ineluyendo canducta
autista o repulsiva, pueden ser
importantes.

Aun  asi,’ algqunos pacientes con
esta supresidén no han sido severa-
mente afectados.

Por ejemplo:z Un nife de 10 akos
estudiado por Wertelecki y Gerald
no fué afectado en forma obvia.

ta supresidén de parte del brazo
larqo del! cromosoma 18. Mis comun
es una supresion simple y
ocasionalmente una parte de un
arco del cromosoma 18.
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SINDROMES QU E

INCLUYEN

LABIO FISURADRO



Ny an de 5 ados de edard con eatatura
de un ni o de 3 ades
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SINDROME DE HURLER

MUCOPOLISACARIDIASIS 1

Hurler identifica

esta entidad en 1919, dos anos

después el sindrome de Hurler fué descrito.

ANORMALIDADES:

CRECIMIENTO:

DEBARROLLOY

CRANEDFACIAL)

0J08s

BOCAs

ESQUELETO Y MIEMBROS:

SIBTEMA CARDIACD:

Rostros grotescos, articulaciones
duras, deticiencia mental, cérneas
opacas.

Disminucidn del crecimiento entre
los & y 1B meses. La estatura
mixima es de 110 cm.

Progreso total retardadeo de & a 12
meses con disminucién en el
crecimiento de 2 4 5 afos.

Macrocefalia y escafocefalia con
prominencia frontal. Cara grotes-
ca con tabios gruesos, ventanas de
la mariz abiertas, puente nasal
hajo vy tendencia al hiperteloris-
mo.

Paredes internas epicantales. Cér-—
neas opacas, plgmentaciodn retinal.

Paladar secundario. Procesos al-
veolares y tejido gingival hiper-
traofica, dientes pequefios mal
alineados y macrnglosia.

Ensanchamienta diafisial de laos
huesos, mano en forma de garra vy
otras deformidades en los miem-
bros, con mayor limitacion de la
extension y flexisn. Ampliacidn de
la caja toracica. Cifpsis, giba
torocolumbar secundaria a la ver-
tebra anterior, cuello corto vy
silla turca en forma de 1

Soplos cardi acos, enfermedades
rardiaras que pueden ser debidas
al engrosamiento de la intima de
jas venas o de las valvulas coro-
narias.
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DTRDS:

ANDRMAL IDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

ETIOLOGIA:

Hirsutismo - hepatoesplenomeqalja,
hernia inguinal, hernia umbilical,
dislocacién de la cadera, rinitis
mucoide y sordera.

Hidrocefalta, presumiblemente comn
resul tado de contencion meningea e
hidrocele.

El crecimiento durante el primer
afin  puede ser mads rapido que 1o
normal con rdeteriora sanhsecusnte.
harante los & meses hay cambios en
la cara, marrncefalia, hernias, la
movilicad de la cadera esta limi -
tada. Hespiracion raidosa, infec-
ciones frecuentes en los  canales
respiratorins. La disminuciaon del
desarrol o ment al es evidente
durante la siguiente mitad del
primer ano.

fatos pacientes son normalmente
apacibles, faciles dr manejar v a
meoudo carifosos.

lLa muerte ocurre e la nifez debi
do a los problemas respiratoring o
camplicaciones cardiacas vy la so-
trevivencia hasta los 10 aidos de
edad no es comin.

Autosomica recesiva. Fl defectno
primario 2s una ausencia de lien-
womas  alfa () «-l hialuraonidasa
en todns los tejrdos,

I.A consenuencia patnlénica es  ina
acumulacion de mucopolisacaridos
2n PEb o parénetima vy mesénaquima v el
almacenami entne  de lipidos dentrnp
de 1ns Ftejidas neuraonales.

El diannmnasticn se confirma con 1a
exploracian fisira, la Pxcrent on
del sultato de dermatan, el sulfa--
to de heparan en la nrina vy 1a
anseneba e acl Haaluronddasa en
ti1lirobl astos) .
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Nifio de 8 afos (usa peluca), cahello disperso
presenta fotofabia. bletarotimasis v dientes
poco desarrnllados. Observe en la piel el pe-
aqueio melanoma., en algunas zonas presenta der-
matitis, FEstudios han demostrado ausencia del
rifion derecho. con un doble sistema colector
del rifon izavierdo

Mifo de & meses, delgado. de piel seca con
pigmentaciones clara escasas, cabello fino,
fotofobia con inflamacion de conjuntivas, gqrie-
tas faciales v ore1as pequenas. Observe las
diversas anormalidades de pies v  manos




SINDROME DE DISPLASIA HENDIDA Y ECTRODACTILIA ECTODERMAL

Ginonimias Sindrome EEC.

Aunque la asociacion de ectrodactilia vy labio hendido se
habia notado, no fué hasta 1970 que Rudiger y col aboradores,
apreciardn que algunos de estos pacientes también tenian
factores de displasia ectodermal y liamé a 1la enfermedad
sindrome EEC. Bixfer y colaboradores afadieron dos casos que
se sumaron a las observaciones anteriores.

ANORMAL IDADES: Todos los factores son variables.

PlEL1Y Suave y delgada, conhiperguerato-
sis leve. Pezones hipoplasicos.

CABELLO: De color claro, enredado, delgado,
rizado.

DIENTES: Anodoncia parcial, microdoncia,
caries,

0J08: Iris azules, fotofobia, bléfarofi-

" mosis, atresia, defectos del con-

ducto lagrimal, blefarofimosis,

dacriosistitis.

CARAs Labio hendido o paladar hendido,
hipoplasia maxilar, nipoplasia
leve del malar.

EXYREMIDADES: Defectos en la porcién media de
manos y pies, que varia de sindac-
tilia a ectrodactilia, displasia
leve de las uRas.

ANDRMAL IDADES OCABIONALESs Sordera, auriculos pequeios ©
mal formados, anomalia renal.

HIBTOR1A NATURAL1: Estos individuos son casi siempre
de inteligencia normal vy se
adaptan bien. Con el cierre qui-
rargico de las hendiduras faciales
mids la necesidad variable de ci-
rugia en los miembros, la atencion
de la denticidn y cuidado de 1la
cabellera.
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ETIOLOGIA; -

La evaluacion oftalmolégica prime-
ra - y contineda del manejo del con-
ducto lagrimal son imperativos, va
que la dacriocistitis crénica con
cicatrizacion de la cornea puede
ser el problema mas severo en ésta
enfermedad.

Herencia autosomal dominante va
implicada, con expresidn variavle
y aun falta de penetracién que ha
sido notada en algunas familias,
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v L a4 I ™
Nifio de 15 meses con deficiencia mental v re
traso en el crecimiento. su madre tomd dife-
milhidantoina v fenoharbital durante su emba-
razeo. Notese las uRas y talanges bhinoplasi-
cas, ptnsis media, puente nacal relativamente
bajio y cabello grueso ’
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EFECTOS FETALES DE LA DIFENILHIDANTOINA

Sinenimias Sindrome de Dilantin, Sindrome fetal de la
Difenilhidantoina.

Aunque los datos sugieren lops posibles efectos
teratogénicos de los anticonvulsivos gue fueron presentados
por primera vez por Meadow en 1968, la evidencia convincente
epidemioldgica ;n la asociacion entre la difenilhidantoina y
aﬁormalidades congénitas fueron estudiadas por Fedrick,
Monson vy colaboradores. Estudios posteriores por Speidel,
Meadow . y Hill, han revelado un patron de malformaciocn que
puede incluir hipoplasia en dedos vy ufWas, rostros poco
comunes, deficiencia mental y del desarrollo.

ANDRMAL. IDADESS Variaci¢én y combinacién de las
siguientes; el sindrome fetal de
la difenilhidantoina representa un
amplio vy severo aspecto.

CRECIMIENTO: Deticiencia del crecimiento de
leve a moderado, normalmente del
desarrolla prenatal, pero puede
acentuarse en los primeros meses
postnatales.

DESARROLLO: Deficiencia mental moderada. El
desarrolio en la nifez puede ser
mejor gque el que se anticipa al
inicio de la primera infancia.

CRANEOFACIAL: Labio y paladar hendido, fontanela
anterior amplia, borde metopico,
hipertelorismo ocular, borde nasal
deprimido y amplio, nariz corta
con labio superior arqueado, borde
alveolar ancho.

EXTREMIDADES:

Hipoplasia de falanges distales
con  ufas cortas, espeacialmente
dedo postaxial; arco dermal baijo,
puntas de los dedos hipoplasicos y
dislpcacién.
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OTROS3

ANORMAL INDADES OCASIONALES:

HISTDRIA NATURAL:

ETIOLOGIA

Cuello corto, anobmalias en las
costillas, pezones espaciados vy
cortos, hernias umbilical e ingui-
nal, quiste pilonigal, cabello
grueso profuso y rizado, hirsutis-
mo, linea del cabello baja, creci-
miento palmar anormal, estrabismo.

Microcefalia, braguicefalia, de-
formidad en la posicien de los
pies, estrabismo, coloboma, pto-
sis, fisuras palpebrales oblicuas,
cuello enrollado, estenosis de la
valvula pulmonar y de la valvula
asrtica, coartacién de la aorta,
ductos arteripsos persistente,
defecto cardiaco septal, arteria
umbilical sencilla, estenosis pi-
lé4rica, atresia ducdenal, atresia
anal, malformacidén renal, bipospa-
dias, micropene, genitales ambi-
guos, criptorquidia, sindactilia,
secuencia de mal formacién holopro-
sencefalia.

Los infantes no han desarrollado
comunmente ninguna falla en el
desarrvllio durante los primeros
meses PpoOr razones desconocidas.
Algunas mejoras pueden ser vistas
en ®1 crecimiento de las ufas vy
falanges distales. Moderados gra-
dos de deficiencia mental. Aque-
1los con el sindrome fetal de 1la
difenilhidantoina que muestran
efectos multiples tienen un co-
ciente de inteligencia promedio de
71.

Aunque solamente los efectos de la
difenilhidantoina {(Dilantin) han
sido suficientemente estudiados,
para garantizar conclusiones defi-
nitivas, los componentes relacio-
nados en forma cercana deberian
ser contemplados como potencial-
mente dadinos para el feto.

Hay evidencia que combinaciones de
la difenilhidantoina m4s barbitu-
ricos pueden incrementar el riesqgo
para el feto. El riesgo del feto

147



expuesto a la difenilihidantoina
que tiene el sindrome fetal de
ésta es cerca del 10%4 v el riesgo
de tener algunos sintomas de la
enfermedad es de un 33% adicional.
No hay una curva de respuesta que
52 haya demostrado, ni una dosis
segura baja en la gque no haya
riesgo teratogénico incrementado.



EFECTOS FETALES DEL TRIMETADIONE
Sinonimias Sindrome fetal de trimetadione. Sindrome
B tridione,
En 1970, German reportd anormalidades significativas

entre el crecimiento de cuatro mujeres tratadas con

trimetadione o parametadione. Existen 20 casos mds hasta
ahora.
ANORMAL IDADES) Factores variables como los

siguientes:

DESARROLLOs Deficiencia en el desarrollo
prenatal.

CRANEDFACIAL s Paladar y labio hendido, paladar

ojival, micrognatia. Bragquicefalia
maderada, hipoplasia mediofaciat
moderada, nariz tcorta y respingada
con puente nasal bajo y ancho,
frente prominente, una curva rara
hacia las cejas.
Estrabismo, ptosis, dobl aduras
epicantales, haliux pobremente de-
sarrollado en forma rectangular o
de copa y saliente hacia abajo.

CARDIOVASCULAR: Defecto septal, tetralogla de Fa-
llot,
GENITOURINARIAL Genitales ambiguos, hipospadias,

hipertrofia clitoral.
EXTREMIDADES) Desarrolio simiesco.

ANDRMALIDADES OCASIONALES: Hemangioma facial, cuello enrolla-
do, escpliosis, transposiciéen de
los grandes vasos, corazdn hipo-
plasico, estenosis pilorica, anor-
malidades renales, hernia: umbili-
cale & inquinal, defectos visuales
y del oido, dislbcacion de la ca-
dera.

HISTORIA NATURAL: Deficiencia mental vy defectos

cardiacos serios pueden dar en
occasiones una prognosis pobre.
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ETIOLOGIA: - s 7 Ambos, el trimetadione y parameta-
! dione han sido aspciados con una
constelacidn similar de defectos
conaénitos. Mas de dos tercios de
los embarazos de las mujeres aque
s ha sabido que han tomado estas
drnagas han resultado con Anormali-
dades sianiticativas en los hijos.
lLa frecuencia de un aborto espon-
taneo también aumenta.

COMENTARIODSt La frecuencia v la severidad de
los detectns asociados con el uso
materno de esas drogas durante el
embarazo es suficiente para reali-
Tar la terminacion electiva
del embarazo.

Nifo de 5 meses con tetralogia
de Fallot, su madre tomé trime-
tadione durante el emharazo.

Notese la malformacion del oido

1Zara hipapldsira v confy
auracien de las ceiras pnro
camnn.




Agnuhé kniést describi¢d esta enfermedad en 1957,

conocida hasta afos recientes.

ANGRMAL LDADES

CRECTMIENTO:

CRANENFALIAL:

FXTREMIDADES:

ESQUELETO:

0TRAS:

HISTORIA NATURAL)

ETINLOGIA:

‘SINDROME  DE. KNIEST

 ha side

Rastros . planos, . articulaciones
enagrosadas, = e

Estatura corta y desproporcianada.

Paladar  hendido: con  infecciones
trecuentes en jos nidos. rostro
plano con 0ios prominentes. puente
nasal bajo, miopia QqQue puede
nroaresar hasta desprendimiento de
retina.

Articulaciones al argadas con
movilidad limitada, dolor variable
v rinidez. Ebxtremidades cortas, a

menudo con argueo. Alqunas irrequ-
iaridades en la enitisis con nsi-
ficacién posterior de la cabeza
femoral.

Cifoescoliosis lumbar, espondilo-
listesis con hendidura vertical en
ta primera vertehra.

Hernia inquinat, pelvis pequeida,
con claviculas cortas.
LLaminar fardin con tnCanacigad

ortopédica cton caderas contraidas,
otitis media rroanica  relacionaga

con paladar hendido. Inteliqgencia
normat . Fstatura +inal e 106 A
145 rm.

beneralmente’ esnoradica. ta
incidencia en  un padre v St
fdesarrnllo suniere la herenriAa
autosomal dominante con la mayoria
e los casos representanito 1a

mutacion de un gen fresco.
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J NS

Nifip con Sindrome de Kniest, presentando
desproporcien del rastro.




QR
La deficiencia
manos  es  oom
ausencia de

RPaciente afectado: Mostrando
csorprendente hipoplasia malar,
maxilar y qQran cantidad de de-
fectos. Uhserve la imnlanta-
cién baja de orejas. general-
mente son saordos

en el desarrollo de sus
pleta. Observando la -
sus  dedos
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SINDROME DE MILLER

Stnanimias ndrome 'de Disostosis post-axial acrofacial.
En 1979, Mitler y colaboradores reunieron seis casos,

:uatcp dé los cuales fueron de la literatura, reconociendo
Ps£a enferheﬁad como una entidad concisa. Los rostros son
similares a los del Sindrome de Ireacher Coillins, en
rombirnacidn con defectos en las extremidades, que recuerdan
al Sindrome de Nager. La severidad de tas detiriencias post-
axjales lo distinguen del Sindrome anter:ior.

ANDRMAL, ] DADES: RAnstraos parecidas a los del
Sindrome de Treacher Collins,
deficiencia de las extremidades,
especialmente post-axiales. Estas
anormalidades se notaron en 3 o
mds de lo seis pacientes.

CRANEOFACIAL: l.abio hendido v maladar hendido,
micrognatia. Hipoplasia malar, a
veres con evidencias radioldqgicas
de una hendidura vertical 4sea,
con +i1suras palpebrales nblicuas
hacia abajo. Coloboma de los
narpados v extropian. 0Oidos hipo-
pldsicos en forma de copa.

EXTREMIDADESS Deficiencia en los miembros, es
mds severo en el lado post-axial
de los miembros, a mepudo 1ncluye
el radirn, el cubito vy tambien los
dedos. Sindactilia, disefo bajo
del borde del arco dermal.

OTROS: Pezones accesorios.

ANORMAL IDADES OCASIONALES: Defecto del corazon, sordera
conductiva.

HISTORIA NATURAL: Estos individuos son generalmente
de inteligencra normal. Las mual -
tiples procedimientos de cirugia
pldstica garantizan una reparacijén
rosmética.
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ETIOLOGIA:

Las familias de los pacientes
atectarios {fueron sequidas por el
Doctor Robert Fineman de la
Universidad de Utah de l1a escuela
de medicina vy encontré que habia
una herenti1a autosemica recesiva,
presentando afectacidén de Ins
hi jos del sexo opueste al padre.



¥d

. Nifo con diversos rudimentos dseos

an labiaos

£
biid
Displasia del dedo del pie,

con
diversas faracteristicas
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SINDROME DE RED POPLITEAL

Sinonimias Sindrome Fario Genito Popliteal

Red popliteal,
fisuras sn el

paladar hendido,
labi1 inméterior.

Esta enfermedad la reportd por primera vez Trelat en

1AKY., Nerca de 4/ casos han sitdo repaortados.

ANORMAL IDADES:

CAVIDAD ORAL 3

MIEMBROS:

GENITALES:

ANDRMAL IDADES  OCASIONALES!:

HISTORIA NATURAL:

Paladar hendido. Red popliteal.

Paladar hendido con o sin labio
hendido. Hoyuelos salivales en el
lahio inferiar.

Red popliteal, en forma extrema
del talén al isquion.

Displ asia de las uRas de los pies.
sindactilia de los dedos de los
pies.

Labios mayores hipoplasicos,
displasia escrotal, criptorquidia.

Redes cutdneas entre los parpados,
pterigoideo intercrural, sindac—
tilia de dedos, hipoplasia o apla-
sia de los digitos, fusion de
juntas distales interfalangeales,
deformidad valqum de los pies,
forma piramidal de la piel sobre
el hallux, hipoplasia de la tibia,
dislocacion posterior de la fi-
bula, angulo acetabular bajo, es-
pina bifida ocuita, anormalidades
vertebrales, escoliosis, aenitales
externos oblicuos, hernia 1ingui-
nal. cabello escaso, retardo men-—
tal (2 cases).

Existe normalmente tejido denso
fibroso eh la parte posterior del
pterigoideo popliteal, debe tener-
se extremo cuidado en la repara-
cién quirdrgica porque este tejido
puede contener el npervio ti-
bial, pudiendo haber defectos aso-
ciados del musculo en las extremi-
dades inferiores, con limitacian
de la funcidn a pesar de la repa-
raci¢n del pterigoidea.
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ETIOLOGIA:

.

Redes presentes alrededor de los
pérpados o en la boca pueden
requerir execisidn quirurgica. El
paladar tiende a ser corto. La
inteligencia es normal y estos
individuos son saludables. Se han
requeride procedimientos cosmeéti-
cos y ortopédicos.

Se supone existe herencia autoso-

mal dominante con una gran varie-
dad de grados de severidad.
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SINDROME DE DIEPLASIA ECTODERMAL DE RAPP — HODGKIN
ginepimial Displasia hipohidrotica ectodermal, tipo autosomal
deminante.
Rapp vy Hodgkin reportaron tres individuos afectados en

1968, Swmmitt y Hiatt agregaron un caso.

ANORMAL I DADES: Hipohidrosis, hendiduras orales,
ufias distroficas.

CRECIMIENTO: Deficiencia variable de crecimien-
to.

PIELs Delgada, con hipohidrosis y cabe-—
1lo delgado y rizado.

URASH Angostas, displasicas y pequefias.
DENTICION: Hipodoncia con dientes pequeros vy
conicos.

ROSTROs Puente nasal bajo, nariz angosta,

hipoplasia maxilar,

BOCAs Pequefa. Paladar o labio hendigdo.
GENITALES: Hipospadias.
HISTORIA NATURAL: Propicios a tener hipertermia en

la primera edad. £s frecuente que
ocurra conjuntivitis purulenta vy
otitis media, la altima es
presumiblemente relacionada con
incompatibilidad palatina.

ETIOLOGIAS Autosomal dominante, aungue la
. herencia de clase dominante no se
excluye. En las palmas de las

manos l1os conductos sudoriparos se
encuentran presentes aunque redu-
cidos en numero.



Madre e hijos de una familia con
Sindrome de Rapp -~ Hodgkin. La
madre usa peluca. Notese la na-
riz angosta, boca pequefa y los
rasgos de displasia ectodermica
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Paciente {femenino severamente
afectado segun datos de autop-—
sia
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BINDROME DE ROBERTS
Binonimias Simdrome de Ssudotalidomida.
Sindrome de Hipomelia-Hipotricosis-Hemangioma
Facial. B
Esta entermedad fué inicialmente descrita por Roberts en
1919 vy mas recientemente por Appelt y Freeman. Reportaron
cinco casos v revisaron los 17 pacientes estudiados
previamente.
Los casos reportados por Herrmann, como seudotalidomida
o Sindrome Sc y el caso reportada por Hall y Greenbera como
Sindrome de Hipomelia-Hipotricosis-Hemangioma Facial; pueden
ser ejemplos de Sindrome de Roberts, aunque no esta

totaimente comprobado.

ANORMAL IDADES) Hipomelia, defecto medio facial,
deticiencia severa de crecimiento.

DESARROLLO: Microbraquicefalia. Defecto mental
- severo en alqunos de los pocos
scbrevivientes.

CRECIMIENTO:s Deficiencia severa en el creci-
miento durante el desarrollo pre-
natal. Peso de 1.5 a 2.2 kg. v
longitud ogeneralmente menor a 40

cm.
FACTAL: Labio hendido con © sin paladar
hendido vy premaxila prominente

hipertelorismn, capilaridad medio
facial, hemangioma, narinas delqa-
das, orhitas poco profundas v njos
prominentes con esclerdtica azula—
da, micrognatia. Didos mal formados
con lobulos hipopl dsicos.

CABELLO:s Rizado, puede ser rubio-plateado
en Aalgunos sobrevivientes.
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MIEMBROS:

BENITALES:

ANORMALTDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL:

ETIOLORYIA:

Hipomelia, variabilidad de focome-
lia‘en grados menores de reduccidén
de . miembhros, A menudo incluye
ausencia de pulgar, aplasia ra-
dial, sindactilia, clinodactitira
de]l quinto dedo, vy deformidad de
los pies. Desarrollo incompleto
de los puentes dermales.

Criptorquidia. £l pene pueds
parecer relativamente largo en
relactan al tamafo del cuerpo.

nfalocele frontal, hidrocefalos,
opacidad corneal, cataratas,
cuello corto, anomalias cardiacas
(defecto auricular septal),anoma-
1ia renal poliquistica o de herra-
dura, utero bicorne. Trombocitope-
nia, hipospadias.

La mavoria de los individuos que
han permanecido vivos después de
nacer han muerto en la primera
infancia. Los sobrevivientes han
presentado deficiencia de creci-
miento v algunos también han teni-
do una deficiencia mental severa.
Emitiendo un juicio basado en los
casos publicados, el autor reco-
mendaria ninquna intervencién mé-
dica primaria hacia la sobrevi-
vencia en los casos que tienen
detectos severns en el desarrollo
farial y en 1ns miembros.

Autosomica recesiva.
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SINDROME VAN DFER WOUDE

: éindnimial Yindrome de labio hendido y hoyuelos en el labio
; : inferior.

Originalmente reportados por Van der Woude en 1954,

ANORMAL I DADES: Fisuras incompletas, havuelos en
el el labio inferior o labio
hendido y pérdida de l1os sequndos
premol ares,

CAVIDAD ORAL1 Labio thendida con o sin patadar
hendido thasta e! 574). Hovueles
en el lahio interinr (BO%Z). Hipo-
doncia. Pérdida de los sequndos
premclares.

HISTORIA NATURAL:S Las fistulas representan pequefos
accesorions de l1as qlandulas sali-
vales por lo que es recomendable
sSu cierre quirargico va qie pusden
producir nna descarna de  murnga
qQue es mnlesta para el individuo.

ETIOLOBIA: Autosomal dominante con cerca del
807 de penetracion,
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Padre @ bl jo presentan diversos hovuelos
en 1os labins.  Gnn diferentes expresio-
nes de labhio v pal adar fisuradn en el
hian
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SINDROME AASE

AAse -y Hmith describieron esta enfermedad en dos i ios

varones en:196Y,. Por lo menos seis casos adirionales se han

r?rnnocidn.=
ANDRMAL. IDADES:
CRECIMIENTO:

HEMATOLOGICO:

ESQUELETO:

OTROS:

ANORMAL IDADES OCAS)ONALES:
HISTORTA NATURAL :

ETINLOGYA:

Basado en ocho casos. Pulagar
trifalannoeal., anemia connénita,

Pora deticiencia en rrecimiento,
rerca del J%.

Anemia hipoplasica gue tiende a
mejorar  con la edad. Leucopenia
vartanle.

Pulgar tritalanageat . mpopliasia
radial ieve, hombiros anchos.
cirerre tardio de fontanelas.

Detectns cardiacos., especialmente
defecto ventricular septal. Hepa-
toPsplennmeqgalia variahie,

Encontracios en un paciente:
Paladar hendido, labio hendido,
retinopatia, caello anrollacdo.

“anemia, la cual ha respondido a la
terapia  de predmisona, tiende A
meion A can la edad.

Lescnnocida,. La incidencia ea her -

manng e Ambos Sexns Dresupnne una
bersncia antnsomica reresyva,
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Hifos  con Asociacy on de
Presentan atresia croanal,
culas anomalas, micrognatia. -

cuello peguedo, linea del

Caraa
@rtry -

cabe-

llo baja. deferto cardtaco, hi-
pertonicidant v  pene  prRQueno
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ASDCIACION DE CARGA

La atresia <croanal aparece asociada con anomalias
‘cunqénitaq mialtiples en pacientes con Cromosomas normales.
Esta asociaciétn fué primeramente sumada por Hall y muchas
anomalias similares han sido cbservardas en 1lpos pacientes
diagnostitados con coloboma ocular. Pagon incluyd el
colnboma, enfermeaades cardiacas, atresia croanal, desarrollo
y crecimientn retardado, anomalias del Sistema Nerviosno
Uentral, anomalias genitales: hipngonadismo. anomalias del
oido 5 sardera. Este ultimo estudio es pl que utiliza la
sinla: Asociacidon de Carqa. Reporte 71 nuevos casos sumando
ios descubrimientos de 4! casos previamente reportados.
Otras anomalias médicas asociadas incluyen anomalias renales,
fistula traqueoesofaqgeal, paralisis facial, micrognatia,
labin hendidn. patadar hendido y ontalocele,

ANDRMAL. IDADES!: Sesenta v dos casos con cuatro o
mis de los severos defectos de 1la
asociacion de carga. Secuencia de
mal{ormacidn colobomatosa (qQue se
registra del coloboma del iris
expuesto a la luz sin deteriora-
miento visual hacia anoftalmos
clinicos mds comin el coloboma
retinal. Tetralogia de Fallot,
conductos arteriosos persistentes,
doble salida del ventriculo dere-
cho con un canal atrioventricular,
defecto ventricular septal, defec-
to atrial septal, arco adértico que
tiend® hacia la derecha. Atresia
croanal (membranosa y ¢seal.
Deficiencia de crecimiento (aene-

, ralmente postnatal).
Deficiencia mental {que va desde
leve hasta profunda y variantes de
arrinencetalia demostrada con
autopsia, varios pacientes adultos
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OTROE DESCUBRIMIENTOS)

HISTORIA NATURAL$

mostraron severa hipogonadismos
reminiscencia del sindrome de
Kal Lmann. Hipoplasia aenital {@an
varones). Anormalidades del oido o
sordera (gue van desde las orejas
pequeras hasta los oidos en forma
de copa; sordera ya sea Sensori-
neural y sordera conductiva que va
desde leve a profunda).

Labhio hendido, paraiisis facial,
ptosic, microanatia, incluyendo
secutencia  de maltormacian de  Rn-
hin, dificultades de alimentacion
que resultan de unAa pobre ahsor-~
cidn e imcapacidad velofarinqgea,
spcuencia de Di-Georqge. anomalias
renales, onfalocele, fistula cra-
Queoesofaqeal, anormal idades de
las costillas.

En algunos casos, la severidad de
estos defectos ha side tal que la
muerte ha ocurrido durante el
periodo prenatal siendo, resultado
de una insufiencia respiratoria,
hipocalcemia intratable o altera-—
cidn congénita del corazadn,

Aunque la deficiencia del creci-
miento prenatal ha estado presente
en algunos casos, la mayoria de
los pacientes han tenido el tamafo
adecuado para la edad de gesta-
cioen, con crecimiento lineal que
cambia, descendiendo por debaijo
del 3% durante los primeros seis
meses de vida.

la mayoria de los pacientes han
mpstrado alqun qrado de deficien—
cia mental o detectos del sistema
Aerviosn central y tesiones vi -
siales © auditivas que pueden
comprometer la tuncian coannpsciti-
va.

La Asociacion de Caraa con
sindrome cromasomicos reconoci1dos
taies como Trisomia 13, Trisomia
18, Sindrome 4p v Sindrome de o0jo
de gato. En suma {a atresia
croanal puede ser un tactor en una
variedad de enfermedades monocaeni-
cas, tales como Sindrome de Apert,
Sindrome de Crouzon, Sindrome de
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ET10LOGTAY

Saethre~thotzen Yy Sinfdrome de
Treacher Collins., lLa naturaleza
de lne defertns asociados e= suf) -
ciente nara distinquir Lla Aspcia-—
cidn e LArga de estas nltimas
condiciones,

Desconocida: Muchas de las anoma-
lias presentes en la Ascciacioén de
Carga pueden derivar de mortogéne-
sis alterada durante el sequndo

mes de gestacion., La crpana se
forma entre los dias 35 y 38 de
qgestacien, cuando  la membrana
bucnnasal e rompe, asi como el
eprtelio que cubre las cavidades
nasales y orales, viene hacer

contacto con cada una. El eolobo-
ma resulta de la falta de cierre
de la +isura +etal durante 1la
quinta semana de gestacidn. La
septacién cardiaca empieza con la
aparicidén del septum primum desde
la linea media de un atrium coman
alrededor del dia 32 y que procede
a través de la fusién del canal
medio atrioventricular aproximada-
mente el dia 38 siendo completardo
el dia 45 cuando el tubo digesti-
vo, valvulas y el septum membrano-
s0 ventricular se ha formado. Leas
variantes de holoprosencefalia
pueden reflejar mortogénesis alte-—
rada durante la cuarta a quinta
semana de gestacidn y puede resul -
tar en hipogonadismo, deficiencia
de rrecimiento y retraso mental.
La morfogénesis del oido externo
ocurre durante la sexta semana de
qestacién poen después de que la
céclea se empieza a formar en el
dia 34 (su dimensién total se
establece a los 75 dias de
gestacidén). Asi los defectos
vistos en Asociacién de Carga
nueden atribuirse a un desarrollo
retrasade entre los dias 35y 45
en 1a postconcepcian,

LLas causas para tal desarrolle
retardado son robhablemente hetero-
qeneas. Ha habido varios casos en
ins cuales 1a repeticion familiar
e alqgunas de las anpomalias aso-
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ciadas han sugerido una posible
etiologia genédtica, pero la capa-
tidad reproductiva reducida ha
hecho esta posibilidad dificil de
evaluar. l.os padres naormates de
un nifo afectado parecen tener un
riesgo de repeticién bajo, mas no
insignificante.
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Mifia atectada. Ademis de
la relativa microcefa-
lia, hay similitud en
las caras, incluvendo el
filtrum pobremente defi-
nido
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aeE : EFECTOS FETALES MATERNALES PKU

En 1943, Mabry repartd fenilcetonuria materna (PKU) como

" una causa de retardo mental. Los nifos afectados tienen una
actividad de filalanina hidroxilasa normal pero san

‘presumiblemente afectados si durante el periodo de gestacion
hay una elevaci6n de fenilalanina en sus madres, [}

mecanismo por el cual el desequilibrio del aminoacido en el

medio ambiente prenatal produce estos defectos todavia estan

en estudio.

ta mavoria de los defectos estructurales, incluyendo
deficiencia de crecimiento, probablemente ccurren durante la
orqanpgénesis y parecen como resultado del defecto toxico de
un nivet anormal alto de +fenilalanina, el cual esta
concentrado en el lado fetal de la placenta en un gradiente
de  3:7. Durante la siquiente etapa de gqestacién, existe
interferencia en la mielinizacién vy maduracidn del sistema
nervioso central. La dosis de fenilalanina controlada
durante el embarazo ha sido intentada con una variedad de
resul tados.
ANORMAL I DADES) Deficiencia mental, microcefalia,

crecimiento retardado, incidencia
incrementada de defectos estruc-—

turales.
DESARROLLOs Deficiencia mental. En la mavoria
con un cociente intelectual a

menudo menor de 50.
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SISTEMA. NERVIOSO CENTRAL:

CRECIMIENTO:

CRANEOFACIAL:

CARDIACO)

ANORMAL IDADES OCASIONALES:

COMENTARIO:

Frecuentes manitestaciones leves
de disyuncidn, Incremento del
tono muscular con forma de andar
claudicante de 7 a 11 pacientes; |
de 11 parcientes tiene convulsiones.

Deficiencia de crecimiento pre vy
postnatal.

Microcefalia que va de Jeve a
moderada se ha visto en la mayoria
de lps casbos y a veces, existe una
cara redonda caracteristica con
qglahela prominente, hipotelorisma
ocular vy dobladuras epicantales.
El estrabismo es frecuente.

Defectos variables, De 14 pacien-—
tes afectadns 2 murieron en el
periodn neonatal par defectos
cardiacos. uno  tuvo anomalias
estructurales miltiples, incluyen-—
do un defecto cardiaco, otro tuvo
coartacién de la aorta v 3 tu-
vieron soplos cardiacos. Los re-
cientes descubrimientos de Lenke
v Levy confirman las primeras
impresiones.

Labio y paladar hendido, anormali-
dades en las vertebras sacras vy
cervicales, atresia esofdgica,
microftalmia, irritabilidad e hi-
peractividad

La fenilcetonuria es una enferme—
dad autosomal recesiva.

Los nifos de una mujer homocigoto
enon obligatoriamente heterociqo-
toss no tienen una deficiencia de
fenitalanina hidroxilass., pero si
el padre es un portador de PKU, es
sumado a los efectos maternos. El
diagndstico se contirma al des-—
cubrir un nivel elevado de fenila-~
lamina en la sangre materna,

Un namern creciente de muieres de
intelicencia normal con PKU
tratado estan entrando en la edad
fecunda o de procrear, existiendo
un interes creciente acerca de los
detectos de la disfuncidon
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metabdlica materna sobhre el feto,
Hay evidencia de que el feto puede

ser atectado si el nivel de
fenilalanina materna es tan bajo
Como de 4 & 10 ma/dl. l.a
severidad de los efectos s0n
paralelns a lns niveles crecientes
de fenilalanina en 1la sanagre
materna,

175



Mujer joven.que presento hidrocefalia v tue mane-
jada con diferentes técnicas cuando €ra nlia. ilh~
serve el rostro con caracterislicas similares v
pequeins  melanamas presentes también e la foto-
interior

Paciente de 12 ados, presentando 0jos v corneas
pequeias, hiponlasia de las alas de la narie,
camptodactilia. Correccién de la sindactilia
del 4to v 9to  dedos, diversas anormaltdades
dseas.
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SINDROME OCULODENTODIGITAL

Sinanimias- Displasia oculodentediaital,

Driginalmente descrita en (1Y20 por'lnhmaﬁn{: este patran

»*

‘tué caracterizardno mas plenamente por Gorlin,' Meskin v tn Gene

.en 1963.

ANCORMAL IDADES:

0J0S:

NARIZs

DIENTES:

MANOS ¥ PIES:

CABELLO:

ESQUELETOs

ANORMAL. IDADES OCASIONALES:

HISTORIA NATURAL1

Microttalmos, hipoplasia del es-
malte, camptodactilia de los quin-~
tos dedos.

microcarnea, iris
fisuras palpebrales

Microttalmos,
claro poroso,

cortas.

Delaada. alas de la nariz hipopla-
siszas con  ventanas de 18 nariz
pPRUPAAS.

Hipoplasia del esmalte,
Sindactilia del cuarte vy quinto
dedos de la mano, v del tercero vy
ruartn dedos del pies o camptodac-

titia del guinto dedo.

Aplasia de uno 0 mAs deros de la
mang y dedos del pie,

Delgada, seca v de poco crecimien:
to.

Huesas tubulares anchos y mand, -
bula con un puente alveol ar

ancho.

t.abio y paladar hendido,

Fisuras paipebrales cortas, do--

hleces epicantales,
pertelorismo,

ql aucoma, hi-
hipotelorismo,ano-

doncia parciral, microdoncia, peér-—
dida prematura de lbs  dientes,
deterioro del o0ido conductivo,
rubito valon., dislocacién de  la
carlera, osteopetrosis, postura
nohre. Distuncitn nearoldnica,in-
cluyvendn hiperactividad profunda

dr reflejas del tendon.

disartria.

ataxia ¥y
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HISTORIA NATURAL®

LETIOLOBIAY. . o

Informacidén 1nadecuada. Inteli-
gencia normal.

Autosomal dominante con expresion

variable: muchos casos representan
mutaciones recientes.
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tifo de 7 anos presentando Sindrome
de Opitz. {Ihserve hipertelorismo,
con reconstruccidon de labio fisura-
do y protusion de pabellones auri-
culares. lambi¢n presente hipospa-
diaa
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SINDROME DE OPITZ

Sinonimias: Sindrome de Hipertelorismo-Hipospadia.

Opitz, Summitt y Smith reportaron esta condicién
heredada en tres familias en las cuales los varones afectados
normalmente habian presentado hipertelorismo ocular e
hipospadias; en -las mujeres afectadas se presentd solamente
hipertelorismo. Si esta enfermedad es claramente diferente

del Sindrome de Opitz-Frias qQueda aun por ser resuelto.

ANDRMAL IDADES:

DESARROL.LOs Deficiencia mental de leve a mode-
rada en cerca de dos tercios de
Inos pacientes.

FACIAL: Hipertelorismo ocular.

GENITAL1 Hipospadias, tcriptorguidia.

OTROS: ) Hernia,

ANORMAL IDADES OCASIONALES: tabio hendido, paladar ojival,
anomalia cardiaca, anomalia en la
rotacion posterior de la auricula,
asimetria craneal, puente nasal
alto, estrabismo, fisuras palpe-
brales tendientes hacia abajo,
diastasis recta y ann imperforado.
Gemelns monocigotos incrementados.

ETIOLOGIA: Dominantemente heredado con limi-
tacion del pene. Una opcion posi-
ble de transmisiéon de wvaren a
varon excluye tentativamente 1la
herencia del entace X.
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SINDROME DE OPITZ - FRIRS

Binonimiar Sindrome G.

Esta enfermedad fue 1nicialmente reportada por Opitz vy

col aboradores en 1946%,

ANORMAL IDADES)

FUNCIONAL:

CRANEQFACIALa

ORGANDS GENITALES:

ANORMALIDADES OCASIONALES:

HIBTORIA NATURAL1

Estridor, dificultad al tragar,
hipospadias, hipertelorismo.

Problemas al tragar con aspiracion
recurrente, acalasia, respiracion

estridente, dificultad pulmonar
intermitente. Liante débil vy
ronco.

Hipertelorismo (de suave a
moderado), leve inclinacién de las
fisuras palpebrales, auriculas
oblicuas, regi6n parietal y oceci-

pital mds o menos prominente,
Hi pospadias, escroto bifido.

Labio hendido vy paladar hendido,
frenillo de la lengua corto,
pectus carinatum, hendidura
laringotragueal, mal formacidén de
la laringe, fistula traqueoesafa-
Qica hipoplasieca, MHipoplasia
pulmonar, defecto cardiaco, defec-—
to renal, ano imperforado, cripto-
rquidia, agenesia de la vesicula
biliar, contraccién duodenal.

Los varones son afectados mas
severamente que las mujeres. Los
rasqgos parciales de esta
enfermedad come la disfagia vy
problemas pulmonares, son observa-
gos en mujeres presumiblemente
portadoras. La broncoaspiracion
en  la infancia puede ser fatal vy
una colestomia o una yeyunostomia
puede ser efectuada si ES
necesario. Los sobrevivientes san
de inteligencia normal o pueden
tener una deficiencia mental leve.
La displasia neuromuscular Yy
respiracidén estridente mejtra con
el tiempo pero puede persistir
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ETIOLOGIAS

hacia la edad adulta.

Un desarrollo anormal puede ocu-
rrir en la mayoria de los varones
afectados mas severamente, con
mejoria y desarrollo normal s
sobrevive,

Desconocida entre el enlace XY
dominante autosomal, con limita-
cidén sexual en su expresibén  par-
cial. El  diagnéstico prenatal
actualmente no esta disponible.
Polihidroamnios ha sido reportado
en embarazos con productos severa-
mente afectados.
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Reci én nacido: Linea de implantacion del
cuero cabelludo haja en la frente, glabela
prominente. lLabio superior v filtrum cor-
tos. oido con orificio preauricular simple,
helix escasa vy antehé]ix prominente
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SINDROME DE TRISOMIA 4p

Sinonimiay Trisomia de brazo corto del cromosoma 4

Descrito por primera vez por Wilson en 1980, el patrdn

completo de 1la malformacidn fué delineado por Gonzalez en

1977. Cincuenta casos han sido descritos.

ANDRMAL IDADRES

CRECIMIENTO:

DESARROLLMD

NEUROLOGSICO:

CRANEQFACIAL)

EXTREMIDADES)

ORGANDS GENITALES:

OTROB:

Rostros caracteristicos, deficien-
cia mental severa con o sin
convulsiones crecimiento,

Deficiencia de desarrollo prenatal
Tendeneia a la obesidad. Estatura
adulta que va de 145 cm. a 150 cm,

Deficiencia mental severa presente

en el 3100/ de los casos. El
lengualje esta severamente mas
retardado que las acciones

sociales y motrices.

Hipertonia durante la infancia
sequida por hipotonia. Convul -
siones.

Microcefalia, frente y gqlabela
prominente, arrugas supraorbi-

tales. nariz abultada con puente
nasal deprimido o aplanado, epi-

cantos, macroglosia, denticién
irregular, mandibula pequedfa pun-—
tiaguda, orejas frecuentemente

alargadas con helix y antehélix
anormal, cuello corto, ptosis.

Clinodactilia del quinto dedo,
camptodactilia, dedos de la mano
hipopldsiceos y ufas de los pies.

Micropene, hipospadi as, criptor-
quidia.

Cifoescoliosis, ventanas de la

nariz espaciadas e hipoplésicas,
costillas ausentes o adicionales.
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ANDRMAL IDADES OCASIONALES:T Labio hendido, microftalmia, apa-

HISTORIA NATURAL:

riencia normal de la retina, de-
fectaos cardiacos, mal for macién v
atresia renal, ausencia de cuerpo
calloso, dislocacion congénita,
pie equinovaro, anomalias en la
posicién del opie, sindactilia
preaxial, anmomalias vertebrales.

Aproximadamente un tercio de los
casos reportados han muerto duran-
te la infancia. 5in  anomalias
viscerales, el indice de vida no
parece alterado. Los problemas de
alimentacién se presentan frecuen-
temente en el periodo neonatal v
las dificultades respiratorias son
una complicacién comin,
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Paciente masculino de 21
aros. ilbserve la implan-
tacién baja del cabello.
Hipertelorismo. +fisuras
palpebrales ablicuas. -
nariz bulbosa, distancia
corta, entre la nariz v
el labio superior. La-
bios griuesos, protnst 4an
de oidos v cuello corto.

RPaciente de 17 ardos que pre-
senta manos v dedos cortos.
clinodactilia de quinto dedo
pequeso con  hipoplasico  de

falange terminal, ufas - del
pulaar v del quinto dedo pe-
nueias
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5 INDROMF

Reportado. por primera ve

DE IRISOMIA 99

:EHJ!i7prDbr‘Réthfe.‘Fl:pafron

de - mal tormacion fue’Estéblét|d6”ppr:Cen§eralf y Bratty De

Sana en 1975, Anfokiﬁadﬁmenﬁe 100 . pacientes han sido

descaritos ahora.
ANORMAL 1DADES:

CRECIMIENTOY

NESARROLLOs

CRANECGFACIAL 1

EXTREMIDADES:

ESQUELETO:

ANURMAL IDADES QLARINNALESS

Hipoplasia de falanae distal,
cierre retardado de la fontanela
anterior, hipertelorismo ocular,

Deticiencia de crecimiento, prima-
rio o comienzo postnatal. fubertad
retrasada, algqunos pacientes con-
tinuan creciendo hasta la mitad de
su tercera decada.

Deficiencia mental severa. t1
lenquaje tiende a ser retrasado.

Microcetalia, hipertelorismo. f1-
suras palpebrales inclinadas hac:a
abaio, nins profundns, nariz pro-
minente, Anquieos de la boca hacia
ahajo, orejas en torma de copa.

Dedaos de las manos y pies cortos
con udas distroficas vy falanne
terminal distal: clinodactilia del
quinto dedo con pliegues singula-
res en la flexidn,

Citoeseonliosis normalmente desa-
rrollado en ia sequnda decada.
Hipoplasia dae musculos pari1esca-
pul ares con hoyuelos profundos
acromales: ostficacion detectuosa
del hueso pubico, tuberosidad is~
qulatl ampli1a, psrudoepitisis de
metacarpos, metatarsos vy falanges
medias del urnto  dedo: crerre
retardado oe las suturas craneajles
v tantanelas,

Labio bendido o paladar en el 5%,
microanatia. dobles d=l epicanto,
sindacti1iia parciral del sequndo v
tercer dedos del pie y sindactilia
el tercer v runarto dedos de 1A
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HISTOR1A NATURAL:

ETIDLOGIA

mano, defectos congénitos del
corazon en el 10% de los casos.
hidrocetalia, malt{ormaciones re-
nates, micropene, criptaorgiidi a.
hipospadias,

Aproximadamente del 9 al 107  de
los pacientes reportados ban nuer-
tn en la primera intancia.

£n la mayoria de los casos. el
seamento trisomico comprende el
braza cnrto entero del cromosoma Y
(9pter 9pl2 a pl3). Si solamente
la mitad distal del 9p ec duplica-
do. el aspecto clinico sera menos
sAvero, la deticiencia mental eg
de un arado moderado. La duplica-
cion adicional del seamento proxi -
mal del 9p thasta 9n 72) no resul -
ta en un patron clinico diterente.
No ohstante. si el seamento triso-—

mico es mas qrande que el 19pter
g 31 0 32, los hallazoos clini-
cos no  seran mas grandes en el
Sindrome de trisomia Yp  S1ino  mas

bien parecidos al Sindrome 9 mo-
saico.
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3
LAF

e
Madre e hija: f{lbserve la hipoolasia
de iris, con ojos arul claro jsocro-
micos.
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SINDROME DE WAADENBURG TIPDS 1 v 11

Waardenburqg enuncid este patrén de malformacidén en 1951,
El' ‘encontré este sindrome en 1.4% de los nifios sordos
congenitos v de estos datos estimé la incidencia de 1:42 000,
Entre la mavoria de lnos juou casns que han sido reportados,
Hageman v Delleman han distinquido gos enfermedades
diterentes en el tipo 1, que es un desplazamiento lateral del
canto interno. el cual en el tipo Il no existe.

ANORMAL IDADES: Desplazamienta lateral del canto
tnterno. puente nasal alto vy an-
cho, prolongacion media de las
cejas, que pueden encontrarse en
ta linea media, albinismo parcial
vy sardera.

ANORMAL 1DADES OCASIONALES: Labio v paladar hendido. Hipopla-
sia del ala de la nariz y alrede-
dor de esta, labios amplios,
“curva de cupido" acentuada hacia
el labio superiaor, anomalias car-
diacas {defecto ventricular sep-
tal) v defectos en los miembros.

HISTORIA NATURRALI El albinismo parcial es mds co-
munmente expresado coma un  mechon
blanco, ojos arul clara isocromi-—
cos con estroma iridico hipoplasi-
cO; aunnue puede estar presente
como heterocromia del 1ris, areas
de vitiliqo en la pierl, pelo blan-
co en varias partes de la melena
vy piagmentaci1on periférica moteada
de la retina. El mechdn blanco
puede estar presente en el naci-
miento vy posteriormente empieza a
ptgmentarse en ta primera etaoa de
la vida. el cabeilo puede hacerse
prematuramente aris o blanco.
La sordera e£s el aspecto mads serio

- - : y 81 se presenta es usualmente
bilateral v severo. El1 defecto
aparece en e} o6rgano de Corti. con
cambios atroficos en ganglio espy-—
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ETIOLOGIA:

COMENTARI0S:

ral. La sordera s un rasqo en el
25% de los casos del tipo | tcon
desplazamientn lateral del canto
interno?» contra el O50% de los
casos el tipo 11.

Autosomal dominante para ambos:

tipo I v tipo I1. Cinco de 16
propositos de Waardenburqg fueron
consider ados para representar

mutaciones recientes, un ranqgo de
mutacion calculada del V.47 x 10
por aqameto. La edad paterna mavor
ha sido un factor i1mportante en
tos casos de mutacion reciente.

l.La asociacién de albinismo domi-
nante heredado vy la sordera se
noté en los gatos por primera vez

en 1769, subsecuentemente en 1ops
caballos v varios tipos de perros.
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CONCLUSIONES

Fl  etectuar una revision de los sindromes que incluven

- tahino y paladar tisurado dada su frecuencia v U severa
alterarion anatomica v tuncional asi como la recuperacion

sncial v tamiliar requiere de tratamientn multidisciplinario

el  cuai es efectuado a traves de la que se llama una clinica

e paladar fisurado.

Para intenrar a estos parientes a ia sociedad
necesitamng de 1a cnlahnracidn y el amplino conocimientn de
los odontolnAans de practica aeneral v de los diversos
rspecialistas: £n ildontopediatria, Ciruaia Maxailotacial,
Prostodoncia y sobre todo de especialistas en Urtopedia
Maxilofarial trabajando en contacto con &)l Cirujano Plastiro,

Otorrinnlaringoloqo, Psiquiatra y Terapista de Lenquaje etc.
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GLOSARIOD

ABDUCCION: Movimiente mediante el cual un
segmento corporal se separan de la
linea media del cuerpo con uh
movimiente angular.

ACALASIA: Es el espasmo o falta de relaja-
cién de una abertura o esfinter.

ACONDRGPLASIA Es una enfermedad o defecto congé-

’ nite vy hereditario. Consiste en

el crecimiento de los huesos en
sentido transversal, lo que origi-
na unos huesos anchos v cortos.
sobre todo en las extremidades
inferiores.

ACROMION: Parte de la escdpula vy precisameqn
te la aptfisis de la espina esca-—

pular.
ANENCEFALIA: "Sin cerebro” es el significado

etimolégico de este término. Mong

tru osidad congeénita incompatible
con la vida que consiste en la
ausentia 0 en el desarrollo rudi-
mentario del cerebro.

ANTITRAGO: Ez una eminentia del pabellén de
la oreja, situada en la parte
inferigr, frente al tragos dos
incisuras lo separan de)l antehélix
y del trago.

ARTROGRIPOSIS: Fijacién de una articulacidn en
flexidn por contracturas
musculares o fendmenos de anguilo-
sis.

ARTROPATIA: Es la gue se presenta en la llama-

- - da alcaptonuria. enfermedad carac-
terizapa por el deéficit total o
partial de una ernzima 11noispen-
sable para el metabolismn normal
de la fenilalanina.
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ATAXIAT

BLASTEMA:

BLEFARITIS:
BLEFARDFIMDOS1G:

CALVARIA DISPLASICA:

CATARATAY

CELULAS DE LEYDIG:
CICLOPLEJIA:
ClFOESCOLINSIS:

CITOQGENEYIEM

Recibe esta denominacion la
incoordinaci 6n que representan los
movimientos voluntarios Qque se
ejecutan en forma desmesurada vy
disarménica como consecuencia de
la afectacion de los sistemas
sensitivos y cerebelosos.

Cbnjunto de células embrionarias
que, mediante su proliferacion
ilegan a formar un dérgano.

Inflamacion de los parpados que
por; su intensidad, extensién vy
agente etioldgico presenta
.diversos grados.

Es el estrechamiento de naturaleza
ceongenita © ctonsecutivas cica -

trices de los dos angulos interno vy
externo de los parpados.

Alteracion en el patrén celular
provocando perdida del tabello.

Es la opacidad del cristalino, el
cual al perder =u transferencia,
compromete mds o menos la impor-
tantisima funcidn visual. El cris-
talino se vuelve opaco a causa de
un proceso degenerativo de su
tejido constitutivo.

Células de tejido intersticial del
testiculo capaces de el aborar
sustancias hormonales.

Pardlisis del musculo ciliar, con
la consiquiente 1i