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INTRODUCCION

Sin duda alguna la principal preocupacién de todo Cirujano
Dentista es el buen funcionamiento del aparato Estomatognatico,
tanto de sus pacientes como de la poblacién en general, en el
cual los érgancs dentarios toman un papel muy importante.

Es por esoc que @l presente trabajo tiene como objetivo
principal mostrar al lector la esencia de 1o que en el lenguaje
técnico se conoce como hipodoncia y que no es, sino la ausencia
de ¢rgancs dentales.

Ma traslade a conocar las causas de esta alteracién tal como
es Y Como consecusencia de trastornos tanto de indole genético
como congénito, 6 factores adquiridos externos como 1o pueden ser
la caries, enfermedad parodontal, traumas ¢ 1la participacién
diracta del Cirujanc Dentista con extraccionss, siendo estas
dltimas la causa de una hipodoncia de tipe inducida o falsa ¢
iatrogenica.

-Queria comprender desde la base al problema y entender en que
etapa del desarrollo embrionario se afecta la formacién del
érgano dentario, desde el cambio en la forma de su ccrona lo gque
nos manifiesta un cierto grado de hipodoncia, hasta la perdida
total del o6rgano dental, o la formacién anormal de otras
estructuras gue nos traeran Como consecuencia alteraciones
diractags en la formacién de los érgancs dentales, y Como un
sjesplo de esto podemos tomar la fusién de los procesos
maxilares, gque de no llevarse a cabo nos traera como resultado el
paladar hendido, y esto a su vez la falta de fomarcidn del érgano
on el sitio de la fisura.

Por la importancia estética, fonética y fisiolégica de 1la
denticién trate de englobar generalmente a la alteracién, mostar
8i existe alguna predileccién por el sexo, por la raza 6 por
algin dérgano dental en especial, los grados en que se puede
presentar el trastorno, asi como entender 1los términes
hipodoncia, oligodoncia y anodoncia.

5i puede llegar a abarcar las dos denticiones, la gama ds
alteraciones que se relacionan con egte trastorno, asi como si
este se puede dar como una caracteristica unica o solamente en
conjunto con otro tipo de alteraciones, y que tipo de herencia es
la principal transmisora de alteraciones que tengan como una
caracteristica a la hipodoncia.
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1.1 Yormacién de las Células Germinsles y Fertilisacién

La célula somédtica (corporal} humana contiens 46 cromosomas,
siendo 46 el numero diploide para la célula. Des de estos
Cromosomas 8on sexuales; los resultantes son autosomas. Cada
Cromosopa esté apareado, de modo que cada célula posee 22 juegos
homélogos de autosomas apareados, un cromosoma derivado de 1la
madre y otro del padre. Los cromosomas sexuales, designados como
X y Y, se aparean XX en la mujer y XY en el hombre.

1A fecundacidon implica la fusién de las células germinales de
hombre y mujer para formar el cigoto, lo gue inicia la formacion
de un nueve individuo. Las células germinales (ovocito vy
espermatozoide) poseen la mitad de cromosomas gque las células
somdticas (mimero haploide), de modo que en la fecundacién el
complemento original de 46 cromosomas se restablece en la nueva
célula somética. Bl proceso por el cual el numerc de cromosomas
en la célula germinal se reduce se llama meiosis.

Durante la meiosis hay dos divisiones celulares. Antes de la
primera division, se replica el ADN de la manera usual, de modo
gque hay un doble contenido de ADN sin cambio en el numero de
cromosomas. Durante la primera divisién meidtica, el contenido
de ADN de cada célula hija se reduce a la mitad del nuimero de
crogosomas. Durante la segunda divisidn meiética, el contenido
de ADN se vuelve a reducir a la mitad, esta vez sin cambios en el
ninero de Cromosomas.

1a mejosis se presenta porque este proceso a veces funciona
inadecuadamente, produciendo cigotos con un numero anormal de
cromcsomas y dando como resultado la aparicion de defectos
congénitos, por ejemplo, si en el momento de la fecundacidén, el
gameto contiene 24 cromosomas se une con uno normal que contiene
23, el cigoto resultante poseera 47 cromosomas, con un par
homdlogo conteniendo un tercer componente. De este modo, las
células son trisdmicas respectc de un par de cromosomas dado,
resultando la condicidén conocida como trisomia. Esta condicidn
da como resultado el sindrome de Down, ¢ trisomia del par 21.

Alrededor del 10% de todas las malformaciones humanas son
conocidas por alteraciones en un solo gen. Tales alteraciones se
transmiten de varias maneras, dos de las cuales poseen particular
importancia. Primero, cuando la malformacién se origina por
herencia autosodmica dominante, el gen afectado se hereda por lo
general de uno de los padres. El rasgo aparece habitualmente en
cada generacidn y puede ser transmitido por los padres, afectando
estadisticamente a la mitad de 1la descendencia, como la
acendroplasia, disostosis cleidocraneana, osteogénesis
imperfecta, etc. Segundo, cuando la malformacién se debe a
herencia autosdmica recesiva, el gen anoraal se puede oxpresar
sélo cuando el gen se recibe de ambos padres. Las condiciones
antes descritas reflejan la existencia de una anormalidad en el
genotipo. El genotipo puede ser afectado por el medio en el cual
se desarrolla el embrion, y el resultado final del desarrollo se
denomina fenotipo. Factores ambientales adversos pueden originar



una desviacién excesiva de una conformacién estructural y
funcional aceptada, dando por resultado defectos congénitos.

1.2 Induceién, competencia y diferenciacidéa.

Todas las células de un individuo se originan del cigoto; se
han diferenciado claramente en poblacicnes que han asumido
funciones, formas y velocidades de recambio particulares. Una
poblacién tal de células se dice que estid compartimentada;las
sucesivas generaciones de células en un compartimiento dado
pueden parmanecer estables o diferenciarse; el proceso que inicla
la diferenciacién se llama induccién: un inductor es un agente
que incita a las células a ser inducidas. Cada compartimento de
f‘lul‘;l debe ser competente para poder respender al proceso de
nducién.

1.3 Pormacién de un Embrién Trilaminar.

Después de la fecundacién,el desarrollo de los mamiferos
implica una fase de activa proliferacison celular en la cual hay
poca o ninguna diferenciacién. Esta face proljiferativa dura hasta
que se forman las tres hojas ocapas germinativas. El1 huevo
fecundado sufre inicialmente una serie de divisiones rapidas que
dan por resultado la formacién de una pequefia estructura celular
maciza llamada mérula. El liquido se introduce dentro de 1la
mérula y sus células se redistribuyen para formar una esfera
hueca llena de liquido llamada blastocito. Dentro del blastocito
se pueden reconocer dos poblaciones celulares: las que rodean la
cavidad (el saco vitelino primitivo), llamadas células
trofobldsticas, y una pequeia agrupacién celular dentro de la
cavidad llamada macizo celular interno o e=mbrioblasto. Las
cédlulas del embrioblasto forman el embridén propiamente dicho,
mientras gue laas del trofoblasto estdn asociadas con la
implantacién del embrién y posterior formacién de la placenta.

Las células del embrioblasto se diferencian répidamente en
dos hojas o capas, de modo gue aproximadamente a los B dias se
pueden diferenciar en una hoja ectodérmica y otra endcdérmica en
el disco germinative bilaminar. En los dias siguientes habra
otros cambios,principaiemente en el disco bilaminar. La cavidad
amnisdtica se forma por la separacidn de las ceélulas dentro de la
capa ectodérmica;una segunda cavidad,el saco vitelino, se forma
por la migracién celular a partir de la hoja endodérmica. Esta
configuracién, se completa después de dos semanas de desarrollo.
Durante este periodo, el eje del embrién se ve primero como un
engrosamiento de células ectoddrmicas y endodérmicas en el
exytremo cefdlico del embrién, en una regidn conocida como ldmina
procordal.

Durante la tercera semana del desarrollo, el disco
embrionario bilaminar se convierte en trilaminar. En el ectodermo
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se desarrollo una estructura llamada linea primitiva que forma el
piso de la cavidad amniética. El extremo cefalico de la linea
termina en una pequefia depresion llamada nédulo o fosita
primitiva. Aqui, las células de la capa ectodérmica se dividen y
migran entre el ectodermo y el endodermo para formar una columna
celular maciza que empuja hacia adelante en 1a linea media hacia
la placa procordal. A través de la capalizacién de esta cuerda
celular, se forma la notocorda para poder sostener el embrion
primitivo. En otra parte, a lo lardo de la linea primitiva, las
células de la capa ectodérmica también se dividen y migran hacia
la linea, donde se invaginan y esparcen lateralmente entre las
hojas ectodérmica y endodérmica para formar una tercera capa
celular, la capa mesodérmica. Las células, asi como se esparcen
lateralmente, también lo hacen progresivamente hacia
adelante,pasando a cada lado de la notocorda y la placa
precordal. Las células gque se acumulan enfrente de la placa
procordal forman, como resultado de esta migracidén, la placa
cardiaca, estructura a partir de la cual se forma el corazon.
Como resultado de estas migraciones celulares, la notocorda y el
mesodermo separan ahora por completo el ectodermo del endodermo.

1.4 Yormacicn &e la cresta neural y el destinc ds 1las hojas
germinativas

1a serie de sucesos que lleva a la formacién de un embrion
tridérmico, o tripobliastico, durante las primeras tres semanas
del desarrollo. Estos sucesos iniciales implican la proliferacién
y migracién celular. Durante las préximas tres a cuatro semahas
del desarrello, se diferencian los tejidos y o6rganos principales
a partir del embrién tripoblastico. bDentro de ellos estan la
cara, la cabeza y los tejidos que contribuyen al desarrolle de
los dientes. Los sucesos clave implican la diferenciacién del
sistema nervioso y del tejido de la cresta neural a partir del
ectodermo, la diferenciacidn del mesodermo, y el plegamiento del
enbrién en dos planos a lo large de los ejes cefalocaudal y
lateral.

El sistema nervioso desarrolla un engrosamiento dentro de la
hoja ectodérmica en el extremo cefadlicco del embridn, que forma
rapidamente unos mirgenes elevados, los pliegues neurales. Estos
a su vez engloban y delinean una depresién de la linea media. Los
pliegues neurales se unen oportunamente de modo que un tubo se
separa del ectodermo formado el piso de la cavidad amnidtica. A
partir del tupo neural se desarrollan el cerebro y la médula
megpinal. cCuando aparecen los pliegues neurales se puede
distinguir un grupo de células en su cresta. Estas células de la
cresta neural, Poseen la capacidad de diferenciarce extensanmente
dentro del embrion en desarrollo, originando una serie de
estructuras (ganglios sensoriales, neuronas simpAticas, células
de Schwann, c¢élulas pigmentarias, meninges y cartilage de los
arcos brangquiales, y la mayor parte del tejido conective
embrionario en la regién tacial).
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1.5 Plegamiento del Eabrién.

Un suceso crucial del desarrollo es el plegamiento del
embrién en dos plancs, a lo largo de 1los ejes cefalocaudal y
lateral. El plegamiento de la cabeza es crucial para la formacion
del estomodeo primitivo o boca primitiva; es a través de este
pliegue que el ectodermo rodea el estomodec y éste se separa del
intestino por medio de la membrana bucofaringea.

La delgada placa de mesodermo del embrién trilaminar se
engruesa a cada lado de la linea media para formar el mesodermo
paraaxial, En la periferia del mesodermo paraaxial, el mescdermo
queda reducido a una hoja delgada, el mesodermo intermedio:; a su
vez esta capa expande y forma otra masa engrosada llamada
mesodermo de la lamina lateral, El mesodermo paraaxial se divide
en blogques segmentados, las somitas. Cada somita contribuye
eventualmente a la formacion de dos vértebras adyacentes y a sus
discos, una masa segmentada de musculo, y la dermis de la piel
con ellios agociada. El mesodermo jintermedio origina el sjistema
urogenital. El mesodermo de la placa lateral forma el tejido
conectivo de los muisculos y de las visceras; las menmbranas
serosas de 1a pleura, el pericardio y el peritoneo; las células
sanguineas y linfadticas, y los sistemas cardiovascular y
linfatico, al igual que el bazo y la corteza de la glandula
suprarrenal. El ectodermoc del piso de l1la cavidad amnidtica
comienza a encapsular el embritn y forma su epitelio superficial,
El mesodermo de la placa lateral se cavita para formar un espacio
{el celoma) y el mesodermc de la cavidad se convierte enh la pared
corporal y en el intestino.
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2.1 Arcos Branquiales (Faringeos) y la Boca Primitiva

En un principio, el estomodeo se halla delimitado por arriba
por la placa neural, y caudalmente por la placa cardiaca en
degarollo. Se halla separado del intestino anterior por 1la
menbrana bucofaringea, la que ripidamente se rompe, de modo tal
que el estomodeo se comunica con el intestino anterior.
Lateralmente se limita por el primer par de arcos faringeos o
branquiales. Los arcos branquiales se forman en la pared faringea
debido a una proliferacién del mesodermo de la placa lateral en
esta regién, reforzado por las células de la cresta neural. Se
torman seis engrosamientos cilindricos (el gquinto es una
estructura transitoria en los seres humanos) que se expanden
desde la pared lateral de la faringe, pasan por debajo del piso
de ella, y se aproximan a sus contrapartidas anatémicas que se
expanden desde sl lado opuesto. Al hacer esto, los arcos separan
progresivamenta el astomodeo primitivo del corazon en desarollo.
Los arcos se ven claramente comoc abultamientecs en las caras
laterales del embrién y se hallan separados por fuera por
pequefias hendiduras llamadas surcos branquiales, del lado interno
de la pared faringea por pequeiias hendiduras depresiones llamadas
bolsas faringeas.

El primer surco y la primera bolsa se hallan implicados en la
formacién del conducto auditivo externo, la membrana timpanica,
el antro del timpano, el antro mastoide y la trompa de Eustaquio
o conducto faringotimpénico. Los surcos segundo, tercero y cuarto
se obliteran normelmente debidc al sobrecrecimiento del segundo
arco pero, a veces, persisten en forma de un seno cervical que
puede o no abrirse en un costade del cuelo. La segunda bolsa
tambien se oblitera por el desarrollo de la amigdala palatina.
la tercera bolsa se expande dorsal y ventralmente en dos
compartimentos y su conexisdn con la faringe se ocluye., El
componente dorsal origina la gléndula paratiroidea inferior,
mientras que el componente ventral, contrapartida anatdmica del
lado opuesto, forma el timo. La cuarta bolsa también se expande
en componentas ventral y dorsal. El componente dorsal origina la
glandula paratiroides superior y la porcidén ventral origina el
cuerpo ultimo branquial, que a su vez origina las células
parafoliculares de la gléndula tiroides. La quinta bolsa es
rudimentaria en los seres humancs de tal forma que desaparece o
se incorpora a la cuarta bolsa.

Cada arco branquial posee una estructura similar. Su cara
interna se halla cubjierta por endodermo (ectodermo en el caso del
primer arco) y la cara externa por ectodermo. Su parte central
est4 compuesta por mesénquima derivado de la cresta neural
(l1lamado ectomesenquima) se condensa y forma una barra de
cartilago del arco. El cartilago del primer arco se llama
cartflago de Meckel, y el del segundo de Reichert. Cada arco
contiena también una arteria y un nervio. El nervio consta de dos
componentes,uno motor,que inerva los misculos del arco, y otro
sensitivo. El nervic del primer arco es el quinto par craneal, o
+narvio trigémino; el del segundo es el séptimo par craneal, o
facial, y el del tercero el noveno par craneal, o glosofaringeo.
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Los arcos branquiales primero, segundo y tercero juegan un
importante papel en el desarrollo de la cara, la boca y la
lengua. Con el crecimiento de los arcos en sentido medio ventral,
la placa cardiaca se desplaza del estomodeo, y el piso de la boca
estid ahora formado por el epitelioc que cubre los arcos faringeos
primero, sequndo y tercero.

A los 24 dias el primer arco faringeo da origen al proceso
maxilar, de manera tal gque el estomodec se halla ahora limitado:
cranealmente por la prominencia frontal que en rapida expansion,
cubre el cerebro anterior,lateralmente por el recién formado
proceso maxilar y ventralmente por el primer arco, que ahora se
llama proceso mandibular,

2.2 Yormacidén de la Caras.

A los 28 dias, se desarrollan engrosamientos locallzados
dentro del ectodermo de la prominencia frontal, por encima de 1la
apertura del estomodeo. Estos engrosamientos son las placodas
nasales, La rApida proliferacién del mesénquima subyacente
alrededor de la placoda produce un borde en forma de herradura
que convierte a la plécoda en la fosita nasal, El brazo lateral
de la herradura, llamado proceso nasal lateral, origina las alas
de la nariz. El brazo medial de la herradura, llamado proceso
nasal medio, origina la parte nmedia de la nariz, la parte media
del labio superior, la porcion anterior del maxilar y el paladar
primario. El crecimiento medial del proceso maxilar empuja el
proceso nasal medio hacia la linea media, donde se fusiona con su
contraparte anatémica del lado cpuesto. De esta manera, se forma
el labio superior a partir del proceso maxilar y el proceso nasal
medio. Fl labio inferior se forma, por supuesto, por la fusidén de
los dos procesos mandibulares. La fusion de los dos procesos
nasales medios origina la formacion de parte del maxilar que
lleva los dientes incisivos y el paladar primario, los procesos
maxilar y nasal lateral se hallan inicialmente separados por un
surco profundo. El epitelio del pisc de ese surco forma un centro
8dlido gue se separa se la superficie, y oportunamente se
canaliza para formar el conducto nasolacrimal.

La cara se desarrolla entre los 24 y 38 dias de desarrollo.
En este momento, parte del epitelio que cubre los procesos
faciales se puede distinguir como odontogénico o formador de
dientes. Sobre el borde inferior de) proceso maxilar y el borde
superior del arco mandibular donde se forma el margen lateral del
egtomodeo,el epitelio comienza a proliferar y a formar un
engrosamiento epitelial. También un engrosamiento epitelial
odontogénico se desarrclla en el lado lateral del proceso nasal
medio; peroc no es8 hasta el dia 37 del desarrollo,cuando se unen
los procescs, donde se observa una placa unica de epitelio
engrosado, la banda epitelial primaria. De esta manera, la banda
epitelial primaria {(lémina dentaria o listén dentaric) es una
placa continua y arciforme de epitelioc odontogénico que se forma



en el maxilar superior a partir de cuatro zonas separadas de
proliferacién epitelial, estando las dos centrales asociadas con
el procesc nasal medio, Dos zonas, una en cada proceso
mandibular, forman la banda epitelial primaria del maxilar
inferior.

2.3 Pormaclén del Paladar.

La formacién del paladar secundario se verifica entre la
septima y octava semana del desarollo embricnario y resulta de la
tusién de las laminas formadas por cada proceso maxilar. Ecstas
léminas denominadas procesos palatinos, se dirigen primero hacia
abajo a cad lado de la lengua. Después de la septima semana del
desarollc la lengua se retira de entre 1los procesos, que ahora
suben y se fusionan entre si por encima de la lengua y con el
paladar primaric. El cierre del paladar secundario implica una
fuerza intrinseca existente en los procesos palatinos,cuya
naturaleza aun no ha sjdo adecuadamente determinada, Otro factor
en le cierre del paladar secundarioc es el desplazamiento de 1la
lengua desde su ubicaclidn entre los procesos palatinos debido al
patrén de crecimiento de la cabeza.

En el embridn de 7 a 8 semanas, la lengua y la mandibula son
pequeias en relacidén con el complejo facial superior y el labio
inferior se ubica por detrias del superior. La cara se pliega
hacia la regidn toradcica en desarrolle y la lengua ocupa una
posicién elevada entre los procesos palatinos. En la novena
semana, el complejo facial superior se ha elevado y separado del
térax permitiendo que la lengua y el maxilar inferior crezecan
hacia adelante, de manera tal que el labio inferior se ubica por
delante del superior y la lengua se sitia por debajo de 1los
procesos palatinos.

2.4 Yormacién de la Lengua.

La lengua comienza a desarrollarse aproximadamente en la
cuarta semana. Proliferaciones locales del mesénquima originan en
el piso de la boca una serie de protuberancias. Primero aparece
el tubérculo medio o impar, una protuberancia que emerge en la
linea media y exactamente por detrds del proceso mandibular,
estando flanqueado por otras dos prominencias, las protuberancias
linguales. RApidamente, las protuberancias linguales laterales se
agrandan y se unen entre si y con el tubérculo medio impar para
formar una gran masa a partir de 12 cual se forma la membrana
‘mucosa de los dos terclos anteriores de la lengua. la raiz de la
lengua se forma a partir de la eminencia hipobranquial, una gran
prominencia central desarrollada a partir del mesodermo de 1los
arcos branquiales segundo, tercero y cuarto. lLa lengua se separa
dal piso de la boca mediante un crecimiento hacia abajo del
ectodermo alrededor de su periferia, el cual degenera después
para formar el surco lingual y dra movilidad a la lengua,
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Como la mucosa de los dos tercios antericres de la lengua
deriva del primer arco, estd inervado por el quinto par craneal,
mientras que la mucosa del tercio posterior de la lengua,
derivada del tercer arce, estd inervada por el noveno par raneal.
Los musculos de la lengua poseen diferente origen: ellios proceden
de las somitas occipitales, las cuales han migrado hacia adelante
dentro del 4rea de la lengua llevando con ellas su inervacidn, el
nervio hipogloso.

2.5 Desarrelle del Crineo.

El craneo puede dividirse en tres componentes: 1) bdéveda
craneana, 2) base del créneo y 3) cara., El cré&neo consiste en una
serie de cajas cartilaginosas gque protegen el cerebro y log
organos de los sentidos, y un viserocraneo que sostiene los arcos
branguiales alrededor del comienzo del tractodigeativo.

Esta configuracién puede verse aproximadamente a las 12
semanas. La base cartilaginosa est& representada por los
cartilagos basales y orbitales, los cuales antes rodearon los
érganos de los sentidos, y por los huesos petrose y occipital del
neurocraneo original. El hueso petroso ha incorporado la capsula
ética. Las tnicas partes del viscerocraneo que contribuyen al
crédnec son lae partes terminales de los cartilagos del primero y
segqundo arco, que se convierten en los huesillos del oido. El
hueso membranoso, formado directamente en el mesénquima sin
precursor cartilaginoso, forma la bdéveda craneal y la cara.

2.6 Desarrollo de los Maxilares.
Desarrello del Maxilar Inferior,

El cartilago del primer arco (cartilago de Meckel) forma el
maxilar inferior en los vertebrados. A las seis semanas,el
cartilago de Meckel se extiende como una barra sélida de
cartilago hialino, rodeads por una capsula fibrocelular, a partir
de la regién de la oreja en desarrclloc hasta la linea media de
los procesos mandibulares, que se hallan unidos. Los cartilagos
de cada lado no se fusionan en la linea media, sino que se hallan
separados por una delgada banda de mesénquima. La rama mandibular
del nervio trigémino, tiene una estrecha relacién con el
cartilago de Meckal, comenzando a los dos tercios de su large. En
este punto el nervio maxilar inferior se bifurca en las ramas
alveolar inferior y lingual, las cuales corren respectivamente a
lo largo de lag caras interna y externa del cartilago. El nervio
alveolar inferior se divide mas anteriormente en las ramae
incisiva y mentoniana. En la séptima semana comienza 1la
osificacién intramembranocsa en esta condenzacion, formando la
mandibula. Desde el centro de osificacién, la formacién de hueso
se extiende rdpidamente hacia adelante, dirigiendose a la linea
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media y hacia atrds, hacia el punto en el cual el nervio
mandibular se divide en sus ramas alveolar inferior y lingual.
Esta neotormacién désea aparece en la zona anterior a lo largo de
la cara lateral del cartilago de Meckel, formando un canal
compuesto por una lamina externa y otra interna que se unen por
dsbajo del nervio incisivo. El canal dseo se extiende hacia 1la
linea media, donde se coloca en estrecha aproximacién con un
canal similar formado en el proceso mandibular opuesto. Estos dos
centros distintos de osificacién se mantienen separados entre si
a nivel de la sinfisis mandibular hasta poco degpués del
nacimiento. El1 canal se convierte pronto en un conducto a medida
gu. se forma hueso sobre el nervio uniendo las tablas externa e
nterna.

En forma similar, una extensidén posterior de osificacién a lo
largo del borde lateral del cartilago de Meckel forma una
canaleta, que luego se convierte en conducto, y gque contiene al
nervio alveolar inferior. Esta osificacién posterlor avanza
dentro del mesénquima condensado hasta el punto en que el nervio
mandibular se bifurca en los nervios mandibular y lingual. A
partir de este canal dseoc, extendiéndose desde la divisién del
nervio mandibular hacia la linea media, se desarrollan las tablas
éseas alveolares externa e interna, en relalacién con los
gérmenes dentarios en formacién, de modo gue los gérmenes
dentarios vienen a ocupar una depresién secundaria del hueso.
Esta depresidén sufre una segmentacién y asi los geérmenes
dentarios llegan a ocupar compertimentos individuales, los cuales
finalmente se cierran al ser rodeados totalmente por el
crecimiento del hueso sobre el germen dentario.

La rama montante del maxilar inferior se desarrclla por el
rapido avance posterior de la osificacién dentro del mesénquima
del primer arco, en direccién divergente al cartilago de Meckel.

Asi, a las 10 semanas la mandibula rudimentaria esta formada
completamente por osificacién membranosa. Desde el punto de vista
en que el nervio mandibular se divide en ramas alveolar y lingual
hacia 1la linea media, el cartilago de Meckel se reabsorbe pero se
cdpsula fibrocelular persiste como el ligamente esfenomandibular.

El crecimiento ulterior de la mandibula hasta el nacimiento
se Ve fuertemente influido por la aparicién de tres cartilagos
secundarios: el condilar, el mas importante, el coronoides y el
sinfisal.

El cartilago condilar aparece durante la ducdécima semana del
desarrollo Yy forma rapidamente una masa cénica con forma de
zanahoria que ocupa la nmayor parte de la rama montante en
desarrollo. Esta masa de cartilago se transforma rapidamente en
hueso mediante un proceso de osificacién endocondral, de manera
que a las 20 semanas sélo gueda una delgada lamina de cartilago
en la cabeza condilar.

El cartilago coronoides aparece a los cuatro meses del
desarollo, sobrepasando el borde anterior y la parte superior del
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proceso coronoides., Es un cartilago de crecimiento relativamente
transitorio y desaparece bastante antes del nacimento. Los dos
cartilagos sinfisiales aparecen en el tejido conectivo entre los
dos extremos del cartilago de Meckel, pero son completamente
independientes de ¢l. Se obliteran durante el primer afic de vida.

Desarrollo del Maxilar Syperior.

El maxilar superior también se desarolla a partir de un
centro de osificaciéon en el mesénquima del primer arco, sin
embargo, contrastando con la sandibula el centro se halla dentro
del proceso maxilar. No hay cartilago del arco, primario, en el
procesc maxilar; pero se halla estrechamente asociado con el
cartilage de la capsula nasal. El centro de osificscién aparece
en el mesdénquima que ocupa el 4&ngulo entre el nervio
infraorbitario y su rama dental anteroposterior. Desde este
centro, la formacidn del huesc se extiende hacia atrés por debajo
de la érbita hacia la futura regién incisiva, también se extiende
hacia arriba desde esta extension anterior para formar el proceso
frontal. Como resultade de este patrén de aposicién dsea, se
forma un canal dsec para el nervio infraorbitario. Desde este
canal el hueso se extiende hacia abajo y forema la placa alveolar
lateral de.los gérmenes dentarios del maxilar superior. La
osificacién también avanza dentro del proceso palatino para
formar el paladar duro. La tabla alveclar interna se desarolla a
partir de la unién del proceso palatino y del cuerpo principal
del maxilar superior en formacién. Esta tabla, junto con la tabla
externa opuesta, forma un canal déseo alrededor de los gérmenes
dentarios del maxilar, los cuales oportunamente se rodean de
hueso, quedando ubicados en criptas, del mismo modo como se
describié en el caso del maxilar inferior.

Tampién un cartilage contribuye al desarrolle del maxilar
superior. Un cartilago cigomadtico, o malar, aparece en el proceso
cigomAtico en desarrollo, y durante un corto tiempo contribuye
considerablemente al desarrollo del maxilar superior. El seno
maxilar comienza su desarrollo durante la decimosexta semana como
un surco poco profundo sobre la cara nasal del maxilar superior
en desarrollo.

2.7 Desarrolle de 1a Articulacién Temporomandibular.

La articulacion temporomandibular es una articulacién entre
dos huescs que se halla forzada inicialmente a partir de centres
de osificacién membranosa. Antes de que se forme el cartilago
condilar, hay una amplia banda de mesénquima indiferenciado entre
la rama montante de la mandibula en desarrollo y el hueso
temporal también en desarrcllo. Con la formacién del cartilago
condilar, esta banda se reduce ripidamente en ancho y se
convierte en una lamina mesenquimatosa densa. El mesénquima
inmediatamente adyacente a la lamina se rompe para formar la
cavidad articular y la lamina se convierte en el disco articular,
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3.1 Banda Epiteliasl Primaria

Daespués de 37 dias de desarolle se forma una banda continua
de epitelio que cubre la boca, por la fusién de placas separadas
de un epitelic engrosado. Estas bandas de epitelio tienen una
torsa de herradura y corresponden a la posicidén de los futuros
arcos dentarios. Esata banda de epitelio, llamada la banda
epitelial primaria, origina raipidamente dos subdivisiones, 1la
lamina vestibular y la lamina dentaria.

3.2 Lésina vestibular.

El vestibulo se forma como resultado de la proliferacién de
la lamina vestibular dentro del ectomesénquima. Sus células se
agrandan rapidamente y degeneran para formar una hendidura que se
c_onvieirt. en el surco vestibular entre carrillo y la zona
dentaria.

3.3 Limina Dentaria.

Dentro de la lamina dental, una actividad proliferativa
intensa y localizada da origen a la formacién de una serie de
crecimjentos epiteliales dentro del ectowmesénquima en los sitios
correspondientes a las posiciones de los futuros dientes
deciduales. Desde este momento, el desarrollc de los dientes se
realiza an tres etapas, el estadio de brote, de casquete y de
campana.

3.4 EBstadio de Brote.

El estadio de brote estid representado por el primer
crecimiento epitelial que se hace dentro del ectomesénquima de
los maxilares. Las células epiteliales muestran poco © ningun
cambio @n cuanto a morfologia o funcién. Las células subyacentes
del ectomesénguima se hallan estrechamente empaguetadas por
debajc del epitelio de revestimiento y alrededor del brote
epitelial.

3.5 Estadio de Casquete (Proliferacidn).

A medida gue el brota apitelial sigue proliferando en el
ectomesénquina, la densidad celular parece aumentar en la zona
insediatamente adyacente al crecimiento epitelial. Este proceso
se llama clisicamente la condensacién del ectomesénquima, y es
originado por una onda local explosiva de actividad
proliferativa, En realidad, no pusde demostrarce un aumento de la
divisién celular;parece en cambio, que la condenzacidn resulta de

15



un agrupamiento local de células incapaces de producir sustancia
extracelular, y de separarce las unas de las otras. en este
periodo inicial del desarrollo dentario es ya posible identificar
todos los elementos formativos del diente y de sus tejidos de
sogtén. La condensacién epitelial, que superficialmente semeja un
casquete colocado sobre una esfera de ectomesénquima condensado,
recibe el nombre de drgano dental. Entre otras tiene la funcidn
de formar el esmalte del diente.

La maga esférica de célulag ectomesenGuimatosas condensadas,
llamada papila dental, forma la pulpa Yy la dentina. El
ectomesénquinma condensado que limita la papila dental y que
encapsula el érgano dentario (foliculo dental} origina los
tejidos de sostén del diente. Comc el dérgano dentario se ubica
por encima de la papila dental a modo de casquete, este estadio
del desarrollo del diente se conoce como el estadio de casquete,
El oérgano dental, la papila dental y el foliculo dental
constituyen en conjuntn el germen dentario.

3.6 Estadio de Campana.
{HistoqQiferenciacicon y Morfediferenciaci¢nl.

El crecimiento continuo del germen dentario origina el
proximo estadio de desarrollo del diente, el estadio de campana,
asi llamado porque el drgano dental se va pareciendo a una
campana a medida gqgue la superficie inferior del casquete
epitelial se hace mis profunda. A través de estos cambios,
llamados histodiferenciacién, una masa de células ubicadas en el
centro del 6rganc dental siguen sintetizando y segregando un
mucopolisacarido a&cido en el compartimento extracelular entre las
células epiteliales. Los mucopolisacaridos 4cidos son
hidrofilicos (aman el agua) de modo que atraen este liquido
dentro dsl d4rgano dental. La cantidad creciente de liquido
aumenta el volumen del compartimento extracelular g4el d&rgano
dental de modo que las células del dérgano son forzadas a
separarse, Como las cérlulas mantienen conexiones entre si por
medio de sus contactos desmosémicos, adoptan la forma de una
estrella. Por tal razén, el centro del érganoc dental se denomina
reticulo estrellado.

En la periferia del drgano dental, las células adoptan una
forma cuibica y forman el epitelic dental externo. Las células que
bordean la papila dental se difgrencian en dos componentes
histolégicamente diferentes. Agquellas inmediatamente adyacentes
a la papila dental adoptan una forma columnar corta y se
caracterizan por un alto contenido en glucégenc; juntas forman el
epitelio dental interno. Entre el epitelio dental interno y el
reticulo estrellado, recientemente diferenciado, las células
epiteliales se diferencian en una capa de células achatadas
llamadas el estrato intermedio. Las células de esta capa
rapidamente se caracterizan por una actividad excepcionalmente
alta de la enzima fosfatasa alcalina. Aunque las células de esta
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capa son histolédgicamente distintas de las células del epitelio
dental interno, ambas capas deben ser consideradas como una sola
unjdad funcional responsable da la formacidén del esmalte. En el
extremo del del drgano dental, el epitelio dental internoc se
‘encuentra con el externo; esta zona de unién se conoce bajo el
nombre de borde cervical.

£l organc dental se halla apoyado en toda su periferia sobre
una laémina basal. Las células del epitelio dental externo son
cuboides y presentan un elevadc indice nucleocitoplasmitico. 5u
cltoplasma contiene ribosomas libres, un escaso reticulo
sndoplasmitico, algunas mitocondrias y unos pocos tonofilamentos.
Las células adyacentes ostin unidas anediante complejos de unidn.
Lag células asteriformes del reticulo estrellado se hallan
conectadas, a las del estrato intermedio, y entre si mediante
uniones desmosdémicas. Su citoplasma contiene todas las organelas
citoplasmiticas habituales, pero éstas se hallan dispersas. las
células del estrato intermedio se hallan conectadas entre si y
con las células del reticulo estrellado y del epitelio dental
internc mediante desmosomas. Su citoplasma también contiene el
complemento usual de organelos y tonofilamentos. Las células del
epitelio dental interno poseen un nmucleo ubicado centralmente y
un citoplasma gque contiene ribosomas libres, escaso reticulo
sndoplaspétice rugoso, mitocondrias digpersas, algunos
tonofilamentos, un complejo de Golgi situado hacia el estrato
intermedio y un alto contenido de glucdgeno.

Hay otros dos hechos importantes gque suceden durante el
estadio de campana. Primero, la lamina dental que une el germen
dentario al epitelio bucal se rompe formando pequefias islas de
células epiteliales, separando de esta forma el diente en
desarrollo del epitelio bucal., Segundo, el epitelio dental
interno se pliega haciendo ahora posible reconocer la forma del
futuro patrén de la corona dentaria. Nétese gue la forma de la
corona dentaria estid determinada muy tempranamente en su
desarrollec, sugiriende que las formas coronarias aberrantes son
originadas por factores gque actiuan en ese momento.

La fragmentacidén de la lamina dental ocasiona la formacidn de
pequefias agrupaciones de células epiteliales que normalmente
degeneran y son reabsorbidas. Una consecuencia importante de la
fragmentacidn de la lamina dental es gues el diente sigus su
desarrollo dentro de los tajidos maxilares separados del epitello
bucal. Esto quiere decir que antes gue los dientas puedan
funcionar deben restablecer una conexién con el epitelio bucal y
penatrarlo para alcanzar el planc oclusal.

3.7 Irrigacién e Insrvacidén Durante sl Desarrollo Tespranc.

Ixxiqacion.

Agrupaciones de vasos sanguineos se encuentran ramificéndose
alrededor del germen dentario, en el foliculo dental y penetrando
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a la papila dental durante el estadio de casquete. Su nimero
auzenta en la papila durante la histodiferenciacidén, alcanzando
sy maximo al comienzo del estadio de corona del desarrollo
dentario, Curiosamente, los vasos gque penetran en la papila se
ubican en grupos que coinciden con la localizacién donde se
formarén las raices. Con la edad, el volumen del tejido pulpar
disminuye y la irrigacién se reduce progresivamente, afectando la
vitalidad del tejido.

El o¢rgano dental, de origen unicamente epitelial, es
avascular, aungque una importante concentracidén de vasos del
foliculc se localiza adyacentemente al epitelio dental externo,

Inervacidn,

Las fibras nerviosas pioneras se aproximan al diente en
desarrollo durante los estadios de brote y casquete. El blanco
hacia el cual se dirigen es claramente el foliculc dental; en
esta estructura las fibras nerviosas se ramifican y forman un
rico plexo alrededor del germen dental. Las fibras nerviosas no
penetran en la papila dental hasta gque comienza la
dentincgénesis. La inervacién inicial del diente en desarrollo
estd en relacion con la inervacidén sensorial del futuro ligamento
periodontal y ia pulpa. En ningun momento las fibras penetran al
drganc dental.

Eormacidn de los Teildos de Sostén,

Mientras se estan formando las raices, también se estd
formande el tejido de sostén del diente, Se considerd que en el
estadio de campana el germen dentario estaba formado por el
érgano dental, la papila dental y el foliculo dental, siendo este
ultimo componente una capa fibrocelular que reviste tanto la
papila dental ccmo el érganc dental. Es a partir del folicule
dental que se forman los tejidos de sostén del diente. A medida
que se fragmenta la vaina radicular, las cdlulas
ectomesenguimatosas del folicule dental penetran por las
fenestraciones epiteliales y se apoyan contra la recientemente
formada dentina radicular. En esta gituacién, estas células se
diferencian en células formadoras de cemento, o cementoblastos.
Ellas eleboran una matriz orgdnica compuesta por coldgeno y
sustancia fundamental, la cual se mineraliza y en la cual sea
insertarian los haces de fibras coldgenas del 1ligamento
periodontal. Las cdlulas del ligamento periodontal y los haces de
fibras también se diferencian a partir del foliculc dental. Hay
evidencias recientes de que el hueso en el cuzl 10&% haces de
¢ibras del ligamento estdn inmersos también se forma por células
que se diferencian a partir del foliculo dental.
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CAPITULO IV
GENERALIDADES SOBRE HIPODONCIA
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4.1 Definiciones.

Hay que distinguir dos clases de reduccidn en el nimeroc de
los d6rganos dentarios: En la hipodoncia, falta un oérganc dental,
y Raras veces hay anomalias asociadas. En la pgligodongia, faltan
mag de un organo dental y los existentes con frecuencia tienen
microdoncia. Son frecuentes las anomalias asociadas en otros
drganos. La ancdonciaes la ausencia completa de todos los
érganos dentales deciduos y permanentes es extremadamente rara y
representa el grado mis extremo de la oligodoncia.

También existe la anodoncia inducida o falsa y es el
resultado de la extraccién de todos los érganos dentales.

La reduccién en el tapaho de los drganos dentarios se
acompaiia frecuentemente con la presencia de coronas con forma de
cono. Aunque esto es méAs frecuente en los incisivos laterales
maxilares y terceros molares, también pueden estar afectados
otros d¢rgancs dentales. Estas reducciones de la corcna se
consideran como manifestaciones de ausencia dental.

4.2 I ia de A ia de los Organos Dentales.

Los érganc dentales que faltan con mayor frecuencia son los
terceros molares, segundos premolares e incisivos laterales. la
ausencia del incisivo lateral est4 limitada al maxilar. En la
mandibula falta con mayor frecuencia el incisivo central.

La ausencia de los drganos dentales deciduos es rara, pero
cuando se presenta suele ser de los incisivos laterales
maxilares, tambien pueden faltar los incisivos laterales y los
caninos mandibulares.

La ausencia de los terceros molares solamente puede ser
segura después de los 14 afios de edad y estos drgano dentales
generalmente no estan incluidos en las informaciones sobre la
hipodoncia. Por otra parte, después de haber pasado de esta edad
no siempre se puede excluir la pérdida de dientes por extraccién
(ancdoncia inducida o falsa).

Cuando se estudia la hipodoncia en nifios, no todas las edades
son igualmente adecuadas para uh andlisis. La ausencia de los
segundos premolares no puede diagnosticarse radiograficamente
antes de los 9 a 10 afios a causa de una posible mineralizacién
tardia. Incluso en esta edad, tambjién hay gue excluir la pérdida
de érganod dentales por extraccién a causa de erupcidn ectopica,
desplazamiento y retencién que es necesario demostrar
radiograficamente. La edad del sujeto examinado es mnuy
importante. .

La hipodoncia de los érganos dentales deciduos es mucho menos
comin, aproximadamente una décima parte de los drganos dentales
permanentes (excluyende a los molares), lo cual indica que la
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mayoria de dientes permanentes ausentes tenian precursores
deciduos. Algunas veces los nifios con hipodoncia de los dientes
deciduos tienen su @8 pear tes.

MAYOR FRECUENCIA DE

ARO POBIACION DIENTES FALTANTES

1939 PENNSYLVANIA (nifios) LATERAL SUP

1956 SUECIA " SEG.PREMOLAR INF.,LATERAL SUP,
SEG. PREMOLAR SUP.

1956 KANSAS " SEG.PREMOLAR INF.,LATERAL SUP,
CENTRAL SUPERIOR.

1957 IOWA " SEG.PREMOLAR INF.,LATERAL SUP.

1964 FLORIDA » SEG.PREMOLAR INF., LATERAL SUP,

1970 ILLINOIS " LATERAL INPERIOR,SEG.PREMOLAR

INF.,SEG. PREMOLAR SUPERIOR.

Studies on Agenesis in Permanent Dentition.
svarios investigadorese

4.3 Ripodoncia.
Terceros Molares.

Los érganos dentales que faltan con mayor frecuencia son les
terceros molares. Faltan uno hasta cuatro terceros molares en el
22.5% a 36.6% de la pobiacién. Al parecer, no existe diferencia
entre los sexos.

Etiologia., La herencia probablemente desempefia un papel

decisivo. 1o mis probable es la herencia poligénetica en vista de
la frecuencia de esta anomalia y de su variabilidad.

FRECUENCIA DE AUSENCIAS EN 10OS TERCEROS MOLARES

NUMERO DE TERCEROS

MOLARES QUE FALTAN MUJERES HOMBRES MUJERES + HOMBRES
[+} 25 33 58
1 2 1 3
2 3 2 5
3 1 2 3
4 1 2 3
1 -4 7 7 14

(Edad de las persconas de 12 a 20 anos)
Crown Size and Hypodontia in the Permanent Dentition of Modern

Skolt Lapps.
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Sequndos Premolares.

Los segundos premolares son los dientes que faltan en segundo
lugar en orden de frecuencia.

Los segundos premclares mandibulares faltan con mayor
frecuencia, hay una ausencia de 4.94% en nifios y 5.75% en ninas.
La ausencia de los segundos premolares maxilares aparecié menos
en este grupo, siendo respectivamente del 3.4% y del 2.23%. A
peasar de elle diversos estudios han mostrado gque los premolares
faltan con wmenos frecuencia que 1los incisives laterales
superiores.

Al contrarioc que para el tercer molar e incisive lateral
maxilar, - las malformacicnes del segundo premolar son raras ¥
solatente se han observado algunas veces en el maxilar superior.

Etiologia. Estudios efectuados en gemelos sefialan gue la base
de la hipodoncia del segundo premolar es en gran parte genética,
siendo la concordancia mids frecuente en los gemelos idénticos que
en los fraternos.

Incisivos Laterales Maxilares.

Al contrario de lo que ocurre con los premolares y terceros
molares, la hipodoncia de los incisivos laterales maxilares se
diagnostica facilmente, ya que casi nunca hay retencién ectopia.

Los datos indican que la hipodoncia y la corona en forma de

cono de los incisivos laterales superiores ocurren en todas las
poblaciones, pero que la frecuencia difiere considerablemente.

PORCENTAGE DE AUSENCIAS Y REDUCCION EN EL LATERAL SUPERIOR

NUMERO DE PERSONAS EXAMINADAS PORCENTAGE DE PORCENTAGE DE

AUSENCIAS REDUCCIONES
10,238 HOMBRES EUROPEOS 1.1 1.5
8,618 MUJERES EUROPEAS 1.9 2.3
12,250 MILITARES EUROPEOS 1.7 1.8
500 HOMBRES BLANCOS AMERICANOS 3.0 2.8
500 MUJERES BLANCAS AMERICANAS 1.75 1.0
2.000 AMERICANOS DE AMBOS SEXOS 2.6 2.5
10,000 SUIZOS DE AMBOS SEXOS 0.54 0.87
528 HOMBRES AMERICANOS 2.6 2.5
11,487 ANMERICANOS DE AMBOS SEXOS 0.96 0.52
5,165 HOMBRES AMERICANOS (ESTUDIANT) 0.76 0.83
3,124 MUJERES AMERICANAS (ESTUDIANT) 1.28 0.96
1,220 HOMBRES AUSTRALIANOS 1.55 1.0
950 MUJERES AUSTRALIANAS 2.1 1.3

Congenital Defects of the Upper Lateral Incisors (ULI): Condition
and Measurements of the Other Teeth, Measurements of the
superjor, tvarjos investigadoresw
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Etiologfa. Bl anAlisis de arboles genealégicos parece haber
demostrado que la hipodoncia de los incisivos laterales maxilares
se debe a un gen autosdémico dominante con una elevada penetrancia
Y expresividad variable.

En el nismo grupo pueden ocurrir grados variables de
hipodoncia y coronas en forma de cono, es decir, que el organo
dental cdénico es una expresidén incompleta del gen para la
ausencia de dicho diente.

Posiblemente operan otros factores, ya que se a informado que
el 24% de pacientes con trastornos endocrinos tenian formas
cénicas o ausencia de los incisivos laterales maxilares, 2.5% en
escolares normales y 10.6% en nifios con retraso mental. Esto
refleja sin duda la incidencia del 15t de incisivos laterales
con formas cénicas en pacientes con trisomia 21. Los genmelos
idénticos usualmente concuerdan en este caricter,

A menudo existe labio-paladar hendido asociado con hipodoncia
o formas codnicas de los incisives laterales maxilares o, mis
frecuentemente, conh hipodoncia. Estas anomalias dentales son
producidas por 1la abertura en la regidén del anclaje de estos
organos dentarios (es decir, entre los paladares primario y
secundario).

Incigivog Mapdibulares.

El incisivo central mandibular parece presentar hipodoncia
con maAs frecuencia que el incisivo lateral jinferjor. Sin embargo,
muchas veces es dificil decidir cudl de los incisivos es andmalo
debido a su semejanza en tamafio y numero. Sin embargo, despues de
estudiar numerosos modelos y radicgrafias dentales Ese concluye
que es dudoso que la hipodoncia del incigsive lateral mandibular
ocurra con tanta frecuencia como la del incisivo central.

Etiologia, Son pocos los anadlisis de Arboles genealdgicos de
este tipo.

La hipodoncia de los incisives mandibulares frecuentemente
ocurre junto con ausencia de otros drgancs dentales .,

FRECUENCIA DE HIPODONCIA EN LA DENTICION PERMANENTE

SEXO NUMERO DE PERSONAS NUMERO DE CASOS 3
MUJERES 66 8 12.1
HOMBRES 62 16 25.8
MUJERES+HOMBRES 128 24 18.8

(EDAD DE LAS PERSONAS DE 5 A 20 AROS) EXCLUIDOS L1OS TERCEROS

MOLARES .
Crown Size and Hypodontia in the Permanent Dentition of Modern

Skolt Lapps. :
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4.4 Oligodoncia y Anodoncia.

En ocasiones faltan =muchos drgancos dentales (oligodoncia)
como ancormalidad aislada, paro, especialmente cuandoc es wmuy
warcado, suele asociarse con anormalidades de la piel y de sus

anexos (@isplasia
pigmentaria) .

7Tanto en la hipodoncia come en la oligodoncia, faltan con
mayor frecuencia los gsegundos pramolaras superiores e interiores,
incisivos laterales superiores e incisivos centrales inferiores.
5in embargo, hay variaciones significativas: los incisivos
centrales inferiores faltan con wmayor fracuencia en la
oligodoncia que en 1la hipodoncia. La proporcién entre incisives
laterales ausentes as de aproximadamente 1:1 para la oligodoncia
y alcanza 3:1 para la hipodoncia. Los segundos premolares
inferiores faltan con aAs frecuencia en la hipodoncia que los
sagundos premolares superiores, perov esta diferencia no se
observa ¢n la oligodoncia.

Los oOrganos deptales que faltan més a menudo en la
oligodoncia son los incisivos centrales suparicres sequidos por
los primercs molarca supsricres e inferiores y los canines
inferiores, gque faltan casi con la =misma frecuencia. Es
sorprendente que los incisivos laterales inferiores faltan con
nmenas frecuencia gque los caninos superiores. Asi pues, el
incisive lateral inferior es uno de los dientes con menos
problemas de oligodoncia. Este hecho contradice las
comunicaciones segun las cuales no hay diferencia en 1la
fracuencia de ausencia entre incisivos centrales y laterales
inferiores en la hipodoncia.

Eticlogia. La oligodoncia se debe casi siempre a factores
hereditarios, Esto lo confirma su frecuencia familiar. Algunas
veces pueden ser responsables factores exdgenos, como la
infeccién con rubdola durante el embarazo. Probablemente hay
difarentes tipos de herencia dominante autosdmica;poligénica y
ligada al cromosoma X,

Tipe Autogépico Dominante.

Hay wvarios Arboles genealdgicos de familias que han
presentado oligodoncia en diversas generaciones. En ocasiones se
ha mencionado una hipoplasia asociada del pelo y uhas.

l1a intensidad de la oligodoncia es variable y hay diferencias
significativas entre las familias en cuanto a los érganos
dentales afectados.

Tanbién se encuentra una fuerte disminucién en el numero de
érganos dentales en el sindrome de Rieger. Este trastorno,
heredado como caricter autosdémico dominante, estd caracterizado
por oligeodoncia, microdoncia, anormaljidades del ojo,
especialmente la iris y sinequias anteriores. El glaucoma es una
complicacién frecuente. Las coronas de los organos dentales
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P fracuent te una forma en clavija o cénica. Suele haber
hipoplasia maxilar.

Tipe Poligsnico.

La suposicidén de un patrdén dominante intermedio implica 1la
existencia de genes alélicos que afectan a los homocigotos mas
que & los heterocigotos. La suposicién de un gen no alélico sers
mig realista cuando existan diferencias significativas en numero
y tipo da dientes ausentes en los linajess parenterales de los
oligodéncicos. Sin embargo, la oligodoncia seria causada entonces
por condiciones heterocigdticas dobles que son una forma especial
de herencia poligénica. La herencia poligénica parece probable
para algunvs casos de oligodencia y parece ser la explicacidn mds
razaonable para el grade variable de intensidad entre hermanos.
Sin embargo, hace falta mis investigacidn sobre este tema.

Zipo Ligade al Cromosoma X.

Hay por lo menos dos sindromes ligados al cromasoma X con
oligodoncia: 1la incontinencia pigmentaria y la displasia
ectoddruica hipohidrética.

la incontinencia pigmentaria

EstA asocjada con ausencia de cuatro a diez drganos
dentarios. Esta anomalia parece ser doninante ligada al cromosoma
X,limitada a muijeres y letal en varones.

la Displasia Ectodérmica (Anhidroética) Hipohidrética

Este sindrome consiste an hiponhidrosis, hipotricesis vy
oligodoncia o, en algunos casos, anodoncia., Los dientes suelen
tener una corona en forma de clavija o cénica. Frecuentemente hay
una daepresitén del puente nasal. Se han comunicado mis de 300
casos en la literatura. EL tipo de hersncia es generaiments el de
un cardcter recesivo ligado al cromosoma X (es decir, el
heterccigoto femenino presenta hipohidrosis puntiforme y ligera
oligodoncia) mientras gue los varones afectados poseen la
expresion completa de aste sindrome.

FRECUENCIA DE PALTA CONGENITA EN UNA MUESTRA DE DIENTES

1 2 3 4 s [ ?

WUJERES
(142) MAXILAR 0O 63 5 2 18 2 @
(142) MANDYBULA s 8 1 1 35 2 2
HONBRES
(66) MAXILAR 1 33 5 6 7 0 0
(66) MANDIBULA 10 4 0 3 17 © O

Studies on Agenegis in the Permanent Dentitien.
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CAPITULO V
AL'fERACIOHES RELACIONADAS CON LA HIPODONCIA
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5.1 Amqulosis Glosopalatinma.

La fijacién de la punta de la lengua al paladar dure puede
estar asociada con otras anosalias (sindrome de anquiloglosia
supsrior}.

Kanifestaciones Generales.

Las manos y los pies presentan frecuentemente alteraciones.
Un lado puede estar alterado, mientras que el otro es normal.
Estas ancomalias han s&ido sindactilia, hipoplasia del pulgar,
conodactilia, peromelia, atrofia de la piel de los dedos,
ausencia de laa ufas, ectrodactilia y ausencia de los huesos
tarsianos.

Facies. Se ha observado la asociacién con paridlisis facial y
paralisis del sexto nervio craneal asi como con anencefalia,.

. La lengua estd fijada al paladar duro
o a la cresata alveolar superior. Si hay tambidn paladar fisurado,
la lengua estd fija al borde inferior del tabique nasal. La
fijacion lingual tiene lugar en la parte anterior de la lengua.
Algunas veces la punta de la lengua ha aestado ligeramente
hendida. Ha habido hipoplasia de la porcién central del 1lakio
supsrior y subdesarrolic de la mandibula. La hipodoncia es un
hallazgo constante, principalmente en los incisivos. También ha
sido mencionada la angquilosis de la articulacidén
temporomandibular,

5.2 bisostosis Craneofacial (#indrome de Cruson).

La disostosis craneofacial se caracteriza por: a) sinostosis
craneal prematura; b) hipoplasia hemifacial con dorbitas poco
profundas; y ¢) proptosis ocular.

La cnfermedad presenta una transmisién autosdémica dominante.

Monifestacionss Generales

Cara. Se observa caracteristicamente hipoplasia hemifacial .
Como manifestaciones frecuentes cabe citar prognatismo maxilar
relativo con calda del labjo inferior y labio superior corto. La
narig puede presentar aspecto de pico de loro.

Ojos. La proptosis es secundaria a las drbitas poco
profundas. Se observan cominmente estrabismwo divergente vy
nistagmus, asi como hipertelorismo. Se ha descrito luxacioén
espontanea de los globulos oculares. Sa han observado, en
ocasiones,, megalocdrnea, ectoplia del cristalino, coloboma del
iris vy corectopia.
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Craneo, La forma del cranec depande de cudles son las suturas
involucradas. Se han observado braguicefalia, sscafocesfalia,
trigonocefalia y, raramente, la deformidad ean hoja de trébol.
Existen por 1o general surcos palpables. A nivel del bregma puade
existir un abombamiento prominente.

La cranecosincstosis prematura es de comienzo variable, aunque
con frecuencia empieza durante el primer afio de la vida y se
coapleta en general hacia la edad de dos o tres afios. En alguncs
cascs, la sinostosis no suele revelarse hasta la edad de diez
afics. En otros casos, no existe craneosinostoais. Desde el punto
de vista radiogréfico se observa la alteracidn frecuente de las
suturas coronal, sagital y lambojdea. Otras manifestaciones son
impresiones digitales, cifosis basilar, ensapchamientc de la fosa
hipofisiaria y senos nasales pequeiios.

Sistema nervioso central. En algunos cascs puede cbservarse
aumento de la presion intracraneal, deficiencia mental y
epilepgia.

Oidos. En algunos casos se ha descrito atresia bilateral del
meato auditivo. Aproximadamante un tercio de los pacientes
afactados por el sindrome de Cruzon presentan pérdida auditiva,
principalzente de tipo conductivo.

Otras manifestaciones. se han descrito anguilosis a nivel de
los codos y subluxacidn de la cabeza del radio.

erales. Se ha descrito el apifiamiento de los
organos dentales superiores, arcos dentarios en forma de V y
maloclusion de tipo ITI (prognatismec)}, El paladar puede ser
estrecho y ojival, dvula bifida. En ocasiones, se ha observado
oligodoncia, macrodoncia, organos dentarics en forma de clavija y
érganos dentales ampliamente espaciados (diastemas).

Diagnestice pifsrencial

La disostosis craneofacial debe distinguirse de 1la
craneosinogtosis simple, sindrome de Apert, sindrome de Pfeiffar
y sindrome de Saethre-Chotzen.

5.3 Displasia Cleidocranssi. (Disostosis Cleidocraneal),

Manifestaciones Gensralss.

Facies y Aspecto general. Bl aspectoc es cosunmente tan
notoric que se considera patognomdnico, el individuo es
generalsente bajo; los varones tienen una estatura aproximada de
156,.6 cm. Y las mujares de 144.6 cm. El cuello es largo y los
hombros son aatrechos y notoriamente calidos. el créneo -es
braguicéfalo con acentuados abombamientos frontales y parietales
gue son causa de que la cara parezca peguefia. La nariz es ancha
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en su base y con un puente deprimido.

Crineo. El créneo es voluminoso y corto. Existe, por 1lo
general, un surco sobre la sutura metdpica, que se extiende del
nasion a la sutura sagital. A causa de la falta de consolidacidn
de diversos huesos, est& retrazado el cierre de las fontanelas y
suturas, a menudo durante toda la vida. En las lineas de sutura
aparecen centros de osificacidn secundarios y se forman muchos
huesos “wormianos". En la base del crineo el didmetro sagital es
corto. Los senos accesorios est4n, a menudo, poco desarrollados o
taltan. Las mastoides no esatin neumatizados a causa de la
alteracidn de la funcidn de los musculos esternocleidomastoideos.

Ojos. La altura orbitaria puede ser grande en comparacion con
la anchura, y los rebordes orbitarios pueden sobrepasar las
cuencas., Se puede observar exoftalmos discreto asociado con
hundimiento del techo orbitario.

Clavicula. 1a clavicula puede ser totalmente aplasica en un
lado (con mayor frecuencia del lado derecho) o en ambos lados,
aungque =iAs a penudo as defectuosa a nivel de la extremidad
acromial.

La deficiencia de 1a clavicula es responsable del aspecto
alargado del cuello y de los hombros estrechos. La amplitud de
los movimientos del hombro permitida por este defecto dseo es, a
menudo, notable y permite, con frecuencia, que el individuo
aproxime sus hombros por delante de su térax.

En este sindrome existen variaciones en el tamafio, origen e
insercién de los misculos relacionados con las claviculas,
especialmente el esternocleidomastoidec, trapecio, deltoides vy
pectoral mayor: no obstante, la funcién es buena.

Orales. El paladar es ojival y puede existir
una hendidura mucosa, o incluso una hendidura palatina completa
de los tejidos duros y blandos. Se ha observado también falta de
unién a nivel de la sinfisis del maxilar inferior. El desarrollo
del pramaxilar es defectucso, y como sl crecimiento del maxilar
interlior es generalmente normal se produce un prognatisnmo
relativo,

La erupcidén tardia o falta de erupcidn de los dientes
deciducs y permenentes, que en algunos casos es total, es causa
de seudoanodoncia. Los huesos maxilares presentan aumento de la
densidad,la cual pusde inhibir la erupcisn del diente. No es rara
la formacién de quistes alrededor de los dientes impactados, y a
menudo invertides o desplazados, Existe también tendencia a 1a no
exfoliacién de los dientes deciduos.

Uno de 1los aspectos orales mds notorios es sl numero de.
dientes supernumerarios. La forma de la corona de muchos de astos
dientes es similar a la de un premclar, aungue algo mds aplanada.
En las rafces falta una capa de cemento celular.
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Diagnostico Diferencial.
Aunque el aspecto es bastante caracteristico, la
braquicefalia y el abombamiento pueden sugerir el raquitismo,
sifilis prenatal, acondroplasia, hidrocefalia y picnodisostosis.

En el sindrome de Apert y en la disostosis craneofacial puede
cbeervarse también un premaxilar deficiente.

5.4 Displasia =Ectodérmica Hipohidrética (Displasia Botodérmica
Anhidrétioa).

Este sindrome presenta una triada de a) hipodoncia, b}
hipotricosis, ¢} hipohidrosis, que se asocia por lo general con
otrog compohentes resultantes del desarrclilo defectuoso de
estructuras de origen ectodérmico.

Bl sindrome se transmite por lo general en forma de un rasgo
ligado al cromosoma X; el gen es transportado por la mujer y se
manifiesta en el varén. Las madres portadoras muestran una
expresién minima del gen en forma de hipodoncia y de dientes
apifiados y cénicos, con disminucién de la sudoracion.

Manifestaciones Generales.

Facies. Aungue la fisonomia es bastante caracteristica y los
individuos afectados de diferentes familias se parecen bastante,
como si fueran hermanos, las caracteristicas pueden no
manifestarse hasta después del segundo afio de vida. El craneo se
asemeja a un triangulo invertido. La combinacién de abombamiento
frontal, por 1o general acentuado, y puente nasal hundido (que se
asemeja a veces a la nariz en silla de montar de la sifilis
congénita) dan al observador la impresién de que la cara es
pequefia. Los labios son prominentes y las orejas pueden
implantarse oblicuamente en la cabeza.

.

Piel y Apéndices Cutdneos. La caracteristica mas notoria de
este trastorno es la hipohidrosis. Como las manifestaciones
fisicas no son aparentes en el primer ajfo de la vida, el nifc
puede presentar una << fiebre de origen desconocide>>, La
jncapacidad de de sudar consecutiva a la aplasia acentuada de
las glandulas sudoriparas es causa de intolerancia al calor, con
incapacidad acentuada e hiperpirexia después del mas minimo
ejercicio o incluso después de las comidas.

ILa piel es blanda y delgada. La sequedad e85, a menudo,
acentuada a causa de la ausencia de gl&ndulas sebaceas, y es
comun la aparicién de un eczema de tipo atdpico de los pliegues
de flexidn, sobre todo durante los primeros afios de la vida,
Alrededor de los ojos y de loa boca se observan fisuras finas y
lineales y aumento de la pigmentacién. Las palmas y plantas son
con frecuencia asiento de pequefas hiperqueratosis. El cuerpo
estd desprovisto, por lo dgeneral, de lanugo, y después de la
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pubertad, aungue la barba suele ser norsmal, el vello pubiano y
axilar es escaso. El cabello es, a menudo, rubio, fino, rigido y
cojrto. Faltan, con frecuencia, las pestafias y, sobre todo las
cejas.

Las uhas suelen ser normales, o presentan una forma discreta
de cuchara. Las glandulas mamarias son apladsicas o hipoplasicas y
se han descrito alteraciones de los dermatoglifos.

Ojos. En algunos casos se ha observado una funcién disminuida
de las glandulas lagrimales. En ocasiones se ha descrito glaucoma
congénito.

Otras manifestaciones. Aumento de la susceptibilidad de
estosd individuos a los trastornos aldrgicos, en particular asma y
eczema.

orales. La alteracisén oral mids notoria es la
hipodontia, o en muchos casos, la anodoncia, que reflajan 1la
supresién completa del ectodermo dentario. Los pocos dérganos
dentarios que pueden existir son, a menuds, de erupcidn
retardada. A causa de la hipodoncia y de la pérdida consiguiente
de la dimensién vertical, los labios son prominentes. El borde
rosado es indistinto, y pueden existir seudofisuras.

La apéfisis alveolar no se desarrolla, por la falta de
érganos dentarios, y de ahi su ausencla. Sin embargo, estudios
cefalométricos realizados han indicado que, aparte del desarrocllo
aiveolar defectuoso, el desarrollo facial y maxilar es
esencialmente normal.

Los incisivos, caninos y premolares, cuando existen,
presentan, a menudo, coronas ctnicas. La forma de la corona estd
determinada por el esmalte interno, o capa ameloblastica, del
german dentario. No se sabe la causa por la cual aparece esta
forma particular, aunque representa, apariencia, una expresidn
incompleta de ancdoncia.

Algunos investigadores han afirmade gque la pucosa oral
aparece <<gseca>>. Estudios histopatolégicos llevados a cabo han
revelado aplasia de las glédndulas mucosas de la boca y los labios
y las de la parte inferior del aparato respiratoric. Puede
existir atrofia de la mucosa faringea y laringea, con la
consiguiente disfonia. Varios autores han descrito atrofia de la
mucosa nasal asociada con formacion intensa de costras y ogena
importante, con la consiguiente secrecién verdusca fétida,

Liagnostico Riferencial.

Aungue la fisonomia es caracteristica, varios aspectos del
sindrome se asemejan a los de otres trastornos. El término
<<displasia ectodérmica>> se ha empleado en sentido genérico para
describir trastornos gue no estan relacicnados con la displasia
ectodérmica hipohidrdtica.
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La deformidad nasal y 1as cicatrices periorales 1lineales
pueden sugerir la sifilis congénita. Los organos dentarios
cénicos son virtualmente jidénticos a 108 observados en la
oligodoncia ideopatica, displasia condroectodérmica, sindrome de
Rieger e incontinencia pigmenti.

Se obgerva oligodoncia en combinacién con taurodontismo y
cabelle algo escaso en forma de rasgo recesivo autosdmico. La
falta de erupcién de los oérganos dentarios permanentes puede
observarse en la displasia cleidocraneal y como rasgo dominante
autosémico.

5.5 Displasia Frontometafisarias.

Consta de: a) reborde supraorbitario éseo muy pronunciado; b}
sordera, y c) otras alteraciones esqueléticas.

La herencia puede ser autosdmica deminante.

Manifestaciones Generales.

Facies. El acentuado reborde supraorbitario, el puente nasal
ancho y la barbilla peguefa y puntiaguda dan al paciente un
aspecto caracteristico. El1 aumento de <tamafio del reborde
supraorbitario se observa antes de la pubertad.

Alteraciones esgueléticas. Existe atrofia de los misculos de
brazos y plernas, sobre todo de los misculos hipotenares e
interdsecs de las manos. Estan reducidas la dorsifexion de 1la
pufieca y la extensidn de los codos, y notoriamente limitadas 1la
pronacién y la supinacién. Las deformidades en flexién de los
dedos Yy la desviacidon cubital de la mufeca son progresivas. La
movilidad de los dedos se limita sobre todo a las articulaciones
metecarpofalangicas. Se ha observado también la presencia de
dedos en martillo.

El examen radiogrAfico revela un grueso surco bilateral,
ausencia de senos frontales, defectos de los rebordes
supraorbitarios, borde superior arqueado de los senos maxilares y
escotadura por delante de los gonios, junto al borde inferjor del
cuerpo del maxilar, con hipoplasia acentuada del anguloc y de las
apéfisis condileas. El agujero magno esta notoriamente ensanchado
y sSe han observado numerosas anomalias de las vértebras
cervicales, como por ejemplo la apofisis odontoides, situada
demasiadec hacia adelante, y el atlas, gue no posee arco
posterior. Existe fusién de la segunda y tercera vértebras
cervicales y subluxacién de la tercera y cuarta vértebras. Los
huesos largos muestran aumento de 1a densidad en la regiodn
diafisaria, con falta de modelacidn en el Area metafisiaria,
produciendo una deformidad en forma de frasco. Se ha observado
ensanchamiento notorio de los huesos iliacos y coxavalga, asi
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como fusién y erosion de los huesos carpiancs, falanges medias
alargadas y ensanchadas Yy aumento de las distancias
interpediculares en la regién lumbar de la columna vertebral. Las
costillas y vértebras muestran contornos irregulares o existe
escoliosis.

0f{do. Se ha descrito sordera mixta progresiva.

Qrales. Se observaron ausencia de los drganos
dentarios permanentes y retencién de dientes deciduos, asi como
uvula bifida.

Riagnostico Riferencial.

Deben excluirse las otras displasias craneotubulares, como la
displasia cranecmetafisiaria y la displasia craneodiafisaria.

Se ha obgervadc un grueso reborde frontal en la fase final de
la condroplasia metafisiaria de Jasen,trastornos dseos gue, por
otra parte, es bastante diferente.

5.6 Ogulomsndibulodiscefalis (sindrome de Nallermann-streiff).

El sindrome consta de: a} discefalia; b) nariz en pico; c)
hipoplasia mandibular; d) enanismo proporcionado; e)
hipotricosis; y f) esclerdticas azules.

No existe predileccién por el sexo.

Manifestaciones Generales.

Facies y aspecto general. La cara es pequeha, con hariz
larga, delgada, afilada y en forma de pico, mentén retraido, y un
craneo malformado y amenudo, abombado. La braguicefalia se
acompafia, a menudo, de abombamiento, en especial en las regiones
frontal y parietales. Puede existir también microcefalia discreta
e hipoplasia de los huegos malares, aunque no se trata de
manifestaciones constantes.

El crecimiento corporal est4 disminuido en proporcién, siendo
por lo menos 2 a 5 por debajo del promedic de la desviacién
cst&ndar. La altura adulta para mujeres es alrededor de 152.4cm.
siendo para los varones 2.5 3 5 cm, mis elevada.

Ojos. los pacientes afectados de procesos no diagnosticados
con anterioridad tienden a visitar al oftalmdlogo a causa de
alteracién visual por catarata congénita. La microftalmia de
intensidad variable y la catarata congénita bilateral son
manifestaciones virtualmente constantes., Puede existir glaucoma
secundario. A causa de la disminucién de la visidn, muchos
pacientes pueden presentar nistagmus, estrabismo, o ambos,
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Nariz. La nariz es delqada, afilada, y a menudo incurvada.
Combinada con la hipoplasia delmaxilar iferior, dan al individuo
un aspecto raro.

Piel y apéndices cuténaecs. La hipotricosis, en especial la
del cueroc cabelludo, cejas y pestarnias,ha sido una manifestacidn
constante, El vello axilar y pubianc pusde ser también escaso. Es
n48 notoria la alopecia en las regicnes frontal y occipital,
aungue es particularmente importante en las lineas de sutura.

La atrofia cutinea se limita sobre todo al curo cabelludo y a
la nariz. La piel del cuero cabelludo es delgada y tirante, y son
prominentes las venas de la calota.

Egstado mental. En alrededor de 15% de los casos ge ha
descrito retraso mental.

Manifestaciones orales. La anomalia oral més comun es la
hipoplasia del maxilar inferior. Se trata de una manifestacicn
constante y se acompafia, a menudo, de una barbilla cuténea doble,
con un hoyuelo o hendidura csntral. La rasa escendente es por lo
general costa, puede faltar el cdéndilo, o, la fosa pude ser
hipoplésica. El1 sexamen radiografico de la articulacion
tanporonaxilar releva una alteracidn caracteristica. La
articulacidn estd desplazada cerca de 2 cm. hacia adelante.

Las anomaljas de los érganos dentales representan una
sanifestacién constante. Se ha descrito hipodoncia u oligodoncia,
persistencia de 1los 6érganos dentales deciduos, wmaloclusién y
bocado abiertsc, malformaciones dentarias y caries acentuadas y
prematuras. Se ha observado dientes supernumerarios, asi como
dientes natales.

Diagnostico Diferencial.

El diagndstico diferencial incluye la progeria, la disostosis
maxilofacial, la picnodisostosis, la displasia oculodentobsea y
la displasia condrodermica.

5.7picnodiscstosis.

El sindrome consta de a) enanisamo, b) osteoporosis, c}
falanges terminales acortadas, d4) ancmalias craneales, tales como
persistencia de las fontanelas y falta de cierre de las suturas
craneales, y e) hipoplasia del angulo del maxilar,

En el sindrome parece evidente la herencia autosdalca
recesiva.
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ManiZfestaciones Generales.

Facies, La cabeza es voluminosa, a causa del abombiamiento
occipital. Ewm cteristico ob var nariz en pico de loro,
exoftalmos discreto y micrognacia.

Alteracicnes esqueldticas. A causa del acortaniente de las
extromidades esti reducida la estatura aduita, que suele par de
134 a 152 cm. El tronco no eatd acortado, pero con frecuencia
muestra torax excavado, con mamas escasamente desarrclladas en la
nujer. Los dedog terminales de ®anos y pies estin reducidos y
ensanchados, presentando a menudo el aspecto de palillos de
tambor. Las ufiaz pueden ser deslgadas e hipoplasicas.

Se ha seftalado gue 1a extremidad acromial de la clavicula es
algo hipoplasica. Es frecuante el genu valgum bilateral.

Por examen radiogrd&fico se comprueba aumento de opacidad de
todos lo8 huesos, en sspecial de los huesos largos, columna
vartebral y bage del cranec. Estd aumentada la fragilidad dSsea, y
wuchos pacientes raevelan una historia de fracturas anteriores.
Las falanges terminales de manos y pies presentan un aspecto
notoriaments abigarrado, mostrando fragmentacién de las cabezas,
con preservacidén de las bases, ostadlisis de las porciones
diafisarias, o estrechamiento de las epifisis de falanges
terminales por otra parte normales. la braquimesofalangia de los
mefiiques, y con =menor frecuencia del dede indice, ea una
manifestacidn comun. En ocaciones, estd acortado el cuarte
metatarsiano.

El créneo es dolicocéfalo, con abombamientos frontal vy
occipital. La mayor parte de las fontanelas y suturas craneales
estin ablertas, en especial la occipitoparietal. Faltan
constantenante los sencs frontales, ¥y otros zenos paranasales son
hipoplasicos o faltan.

Qjos. Los cjos pueden ser algc exoftAlmicos, con esclaroticas
azules.

Manifestaciones . Un hallazgo habitual es que el éngulo
del maxilar inferior es obtuso. Los hueses faciales estén, a
menudo, escasamente desarrollados, con prognatisme mandibular
relativo.

Las anomalias orales y dentarias estin representadas por
srupcién prematura © retardada, hipooplasia del esmalte
hipodoncia parcial, malposicidn dentaria y paladar con surco. El
paladar blando tiende a ser largo.

Riagnostico Riferencial.
El diagnéstice difersncial debe incluir la osteopetrosis y la

acroostedlisis. Las suturas y fontanelas craneales abiertas
pueden sugerir la displasia cleidocransal.
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la acroocstedlisis se asocia con reduccisén progresiva de la
estatura, cifosis, batrocefalia, impresidén basilar, numerosos
huesos wormianos, ausencia de los Sehos frontales y fusidn de las
apofisis espinosas de las vértebras cervicales., Las falanges
terminales estan acortadas y muestran, a menudo, sensgibilidad,
dolor Y parestesias. la apdfisis alveolar esta, con frecuencia,
muy atrofiada, aunque no falta el angulo como en 1la
picnodisostesis. Se hereda en forma de rasgo dominante
autosdnico.

La displasia mandibuloacral se asemeja a la picnodisostosis
por el cierre retardado de las suturas craneales, los huesos
wormianos, ¥y la hipoplasiz de las falanges terminales, aunque en
ella no existe aumento de la densidad ésea © aplasia del angulo
maxilar. Existe, en cambio, escotadura mandibular antegonial,
articulaciones rigidas, y atrofia cutdnea.

5.8 8indrome de Down (Trisonia 21, 8indrome de Trisomia G1).

La trisomia 21 es el mids comun y mejor conocido de todos los
sindromes malformativos. En varias revisiones se han presentado
mas de cien signos diferentes.

Se ha sefalado que la incidencia suele variar de 1 en 600 a ]
en 700 nacimientos. el 15% de los pacientes internados a causa de
deficiencia mental presentan el sindrome de trisomia 21. Muchos
casos cohedecen ‘a no disyuncidén, ascciada con aumento de la edad
materna en la época de la concepcidén. Las causas frecuentes de
muerte obedecen a anomalias cardiacas (20%), infecciones del
aparato respiratoric inferior, malformaciones gastrointestinales
(8%) y leucemia aguda (i%),.

Se han observado 10 signos comunes en el recien nacide y que
comprenden: hipodoncia, reflejo de Moro débil,
hiperextensibilidad de las articulaciones, piel laxa sobre 1la
nuca, perfil facial aplanado, oblicuidad mongoloide de las
hendiduras palpebrales, anomalias auriculares, pelvis displasica,
clinecdactilia de los mediques y plieques de simio. Por lomenos
cuatro de estas anomalias estaban presentes en todos los cagsos y
seis o mas existen en el 89%. Otros signos comunes son
deficiencia mental, estatura baja, braquicefalia, occipucio
aplanado, pliegues del epicante, manchas de Brushfield,
opacidades finas del cristalino, cuello corto, mancs anchas y
cortas, trirradio axial distal, hendidura amplia entre @l primero
y segundo dedos del pie y arqueamiento tibial.

Se observaron anomalias cardiovasculares en el 40% de los
casos. Son muy corrientes el defecto del tabique ventricular,
conductc arterioso persistente, defecto del tabique auricular y
arteria subclavia aberrante, Del 10 al 18% aparecen
malformaciones gastrointestinales: las manifestaciones estan
representadas por fistula traquecesofdgica, estenosis pildrica,
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atresia ducdenal, pancreas anular, enfermedad de Hirschsprung e
imperforacisn anal. .

Manifestaciones cransofaciales y . Las fontanelas son
amplias y su clerre es tardic. Se ha observado persistencia de la
sutura metdpica en el 67% de los varones (normal 8,8%) y en el
42% de las mujeres( normal 12,3%). Faltan los sencs frontales y
esfenoidales, y los senos maxilares son hipopldsicos en mis del
90% de los casos. La hipoplasia hemifacial désea produce
hipotelorismo ocular, nariz pequeia con aplanamiento del puente
nasal y prognatismo mandibular relativo. Estd aumentado el #éngulo
nagién-silla-basidn.

Son comunes la oblicuidad hacia arriba de las hendiduras
palpebrales y los pliegues del epicanto. Otras manifestaciones
oculares son manchas de Brushfield (85%), opacidades tinas del
cristalino (50%) , estrabismo convergente (33%), nistagmo (15%),
queratocono (6%) y catarata ( 1,3%) .

Las orejas tienden a ser peguenas. Es comin el cabalgamiento
del reborde superior de 1los helix, y los lébulos auriculares
faltan o son pequefios.

Los labios son anchos, irregulares, fisurados y secos en el
65% de los casocs aproximadamente. En mis del 65% se observan boca
abierta, con la lengua que forma protrusién a través de los
labios. La lengua aparece relativamente voluminosa a causa de la
pequefiez de la cavidad oral. El1 hecho de que la <<lengua
voluminosa>> es relativa fue demostrado. En ocasiones, puede
existir macroglosia verdadera. Es comin la lengua fisurada
(aproximadamente el 30%). Se ha comprobado que las papilas
linguales son voluminosas, incluso durante la infancia.

Bl paladar es maAs estrecho y mds corto, aunque nho mas elavado
que el tipo promedio, En la radiografia, los promedios de
longitud del paladar son aproximadamente de 25 mm (normal, 31+- 3
um) en el recién nacido. En el 0,5% se observa labio hendido,
hendidura palatina, o ambos. Estda disminuida la velocidad del
flujo salival de 1la parétida. Se ha sefialado un aumente
significativo PH, sodio, calcio, bicarbonato, &cido urico y
estearasa inespecifica en la saliva parotidea pura.

Se ha observado enfermedad del periodonto en mas del 90t de
los casos. En la regién maxilar anterior y en 1la zona
correspondiente a los molares maxilares es sumamente corriente la
participacién acentuada, incluso antes de la edad de seis afos.
Con menor frecuencia, se produce exfoliacién de los incisivos
centrales inferiores a causa de pérdida del hueso del periodonto.
En cerca del 30% de los pacientes se ha descrito gingivitis
ulcerativa necrotizante.

Varios autores han afirmadc que es escasa la incidencla de

caries dentaria, aunque recientemente se estén investigando estos
hallaszges
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En el 75% de los casos existe erupcién tardia de los dérganos
dentarios caducos y permanentes., Es COmin una sucesidn irragular
de erupcién en la en la que, a veces, los primeros molares
deciduos preceden a los incisivos.

En el 23 al 47% de los pacientes se ha descrito ausencia de
érganos dentarios. En la denticién permanente faltan, con mayor
frecuencia, los tercercs molares, los segundos premclares y los
incigivos laterales. En el 12% al 17% de los pacientes faltan los
incisivos laterales deciduos. En ocasiones, se ha observado
hipodoncia extrema y anodoncia.

Se ha observado microdoncia en la denticién permanente y
macrodoncia en la denticién decidua., Se ha sefalado también
asimetria del tamario de la corona y un gradiente de reduccién
desde el eje mesial al distal. La fusién del incisivo lateral
deciduo con un canino o menos corriente, con un incisivo central,
es hallazgo menos frecuente.

Se han descrito alteraciones morfolégicas de la corona. Casi
el 50t de los pacientes presentaban tres o mas irregularidades
dentarias. En el 10% se han observado incieivos laterales
maxilares en forma de clavijas. Se ha descrito hipocalcificacidén
del esmalte.

Es comun la alineacién irregular de los dientes. Algunos
autores se han referido al bocado cruzado posterior, a 1la
protrusién excesiva wandibular, a la mesioclusién, al bocado
abierte anterior, a los érgancs dentarios ampliamente espaciados.

5.9 Bindrome de Ellis-Van Creveld (Displasia Condrodermica).

El sindrome congta de: a) polidactilia postaxial bilateral de
lamano; b) condrodisplasia de los huesos largos que conduce a
enanismo acromélico; c) displasia ectodérmica hidrdtica que
afecta principalmente a las ulas y los dérganos dentales, y con
menor frecuencia, d) malformaciones cardiacas congénitas.

El sindrome manifiesta una herencia recesiva autosémica con,
consanguinidad de los progenitores en el 30% de los cascs
aproximadamente.

Manifestaciones Generales.
Facies. La facies no es aspecialmente caracteristica, excepto

- por la presencia de un discreto defecto en la parte media del
labio superior, el cual, aungue presente a 2enudo, no es notorio.

Anomalias esqueléticas. Las extremidades son, a menudc,
ronchas y notoriamente acortadas en sentido distal, es daecir
desde el tronco hacia las falanges. Es frecuente hexadactilia
bilateral de las manos, con el dedo supernumerario en el lado
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cubital. se ha observadoc también heptadactilia. Con frecuencia,
el paciente no puede cerrar firmemente el pufo. Solé raras veces
existen dedos de los pies supernumerarios. Con frecuencia existe
un espacio ensanchado entre el dedo gordo y el resto de los
dedos. Se han descrito también genu valgum, curvatura del humero,
pie equinovaro, pie calcaneovalgo y pecho de palome con
constriccién toracica.

En la radiografia se observa que los huesos tubulares son
cortos Y estidn engrosados. Las extremidades diafisiarias del
humero y del fémur sen veluminocsas. Bl acortamiento del radio y
del ciubito es incluso mas acentuado que el del humero. La
extremidad proximal del cubito y la extremidad distal del radio
rara vez son
voluminosase, y la extremidad proximal del radio y la extremidad
distal del cubito son notoriamente peguefas. El cabo ensanchado
de la didfisis tibial es irregular y los centros de osificacidn
en la epifisis proximal son hipopldsicos. Existe forma er pico de
la porcioén proximal de la tibia, con un sesgo externe largo e
interno corto, que es causa de genu valgum después de la edad de
seis afios. el peroné estd notoriamente acortado y su longitud
norsal es al rededor de la mitad. Faltan, a menudo, los huesos
faldngicos y son frecuentes fusiones del carpo (hueso grande y
ganchoso)}, fusiones del metarcarpiano y metacarpianos muiltiples.
Las epifisis en forma de cono de las manos son patognoménicas del
sindrome.

Bn la infancia la pelvis es displdsica, con alas iliacas
bajas y proyeccién hacia abajeo en forma de gancho del acetibulo
interno. La epifigis de la cabeza femoral puede osificarse
prematuramente, En la infancia se normaliza la forma de la
pelvis. .

Corazén. En el 40 al 50% de los casos publicados hasta la
fecha se ha descrito cardiopatfa congénita. se trata de la
menifestacién nas grave y particulatmente responsable de las
frecuentes mnuertes neonatales. Muchos pacientes con trastornos
cardiacos presentaban una sola auricula y defecto de los cojines
endocArdiacos. Algunes pacientes habian presentado corazdn
trilocular o incluso corazén bolocular.

Pelo y uhas. El pelo, especialmente en las cejas y en 1la
regién pubiana, es delgado y escaso. Sin embargo. Casi todos los
pacientes presentan distrofia acentuada de las ufias de las manos.
Son notoriamente hipoplidsicas delgadas y a menudo estriadas o en
forma de cuchara. La piel es normal y no existe alteracién de la
sudoracién.

Ojos. Los ojos suelen ser normales, aunque se ha observado
estrabismo interno y catarata congénita.

Genitales. En alrededor de un tercio de los pacientes
aparecen anomalias genitales. Todos ellos eran varones. Estas
anomalias comprenden criptorquidia, epispadias discreto e
hipospadias.
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Estado mental. Se observd que algunos pacientes tenian un
retraso mental, en varios cascs se ha descrito hidrocefalia.

orales. La manifestacién oral mas importante
es la fusidén de la porcidn media del labio superior al reborde
gingival maxilar, con lo cual en la parte anterior no existe
surco o pliegue mucocbucal. Se trata de una manifestacién
constante que se ha descrito en todos los casog en que se ha
investigado esta alteracién. A causa de dicha fusidén, la porcién
nedia del labio superior aparece hipoplasica, semejando un labio
al que se ha practicado queiloplastia.

La primera denticidn se ha observado por lo menoe en el 25%
de los nifics, y es posible que esta situacién sea incluso mas
frecuente de lo que se admite. La oligodoncia es también una
manifestacidn contante, sobre todo en la regidén maxilar anterior.
En esta regidén, el reborde alveolar est&, a =menudo,festoneado.
Por nuestra parte, creemos gque la escotadura de la apdfisis
alveolar inferior puede representar la continuacidén de 1la
morfologia festoneada normal de la encia desde el tercero al
séptimc mas de la vida intrauterina. los oganos dentales que
aparecen suelen ser pequefios, con corona cénica y de espaciados
de forma irregular. ia forma de la corona de muchos de los ¢ganos
dentarios es distinta. Los que no son cénicos presentan una forma
algo bicuspide, con fisuras altas y profundas de las cuspides. En
1a mitad de los casos aproximadamente se ha observado hipoplasia
del esmalte.

Diagnostico DRiferencial.

Puede ser casi imposible diferenciar en la radiogrfia el
sindrome de Ellis-van Creveld de 1la distrofia toracica
asfixiante. Ambos sindromes pueden presentar alteraciones
idénticas en las manos, pelvis y huesos largos. El diagnéstico
diferencial se basa en las siqu;entes manifestaciones clinicas
presentes en el sindrome de Elli-Van Creveld: anomalias
cardiacas, hipoplasia ungleal, fusién del labio superior y de la
encia, y en este casc aparicion de los éganos dentarios. En época
mads avanzada de la vida, la presencia de genu valgum en 1la
digplasia condroectodérmica y de insuficiencia renal con
hipertensién en la distrofia toracica asfixiante, ayudardn a
establecer un diagnéstico mds positivo.

El sindrome de Ellis-Van Creveld se diferencia de las otras
condrodistrofias, como la acondropasia, condrodisplasia punteada,
sindrome de HMorguic e hipoplasia cartilago-cabello, por sus
aspectos radiogréficos distintivos mencionados anteriormente.

Se ha observado polidactilia e hipodoncia u otras anomalias
dentarias en varias generaciones, sin otros estigmas aparentes Yy
en asociacién con disostosis acrofacial de Weyers y trisomia 13.

Se observa también polidactilia como componente del sindrome
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de Bardet-Bledl (adiposidad, retinitis pigmentaria e hipoplasia
genital). .

La fusidén parcial del labio suparior debida a frenilloe
hiperplésico se observa en el sindrome de digplasia orofacial. La
primera denticidén se ha observado en la paguioniquia congénita
ftipo II), oculomandibulodiscefalia y ciclopia.

5.10 Sipndrome de Ripoplasia Dérmica Focal (Golts).

El sindrome conta de: a)atrofia e hiperpigmentacion lineal de
la plel; b) depdsitos localizados de grasa superficial;
c)papilomas multiples de las membranas mucosas y de la piel
periorificial; d) anormalidades de las extremidades, vy e)
anomalias de las ufas.

Es posible que eata afeccién se harede en forma de rasgo
dominante ligado a cromosoma X,siendo letal en los varones, y
produciendo una notoria reduccién de ia fecundidad en la mujer.

Manifestaciones Generales.

Piel y apéndices cutinecs. en el mogento del nacimienteo
existen por lo general lesiones cuté&neas asimétricas gque se
manifiestan en forma de anormalidades semejantes a cicatrices,
hiperpigmentacidén en estrias, atrofia y telangiectasia. En
ocasiones, existen <<ampollas>> en el momento del nacimiento, que
se convierten en lesiones cicatrizales., El Area de la cresta
iliaca, la ingle y la cara posterior del muslo muestran con
frecuencia masas adiposas que varian desde el color pardusco

amarrillo o rosado amarillo. Algunos pacientee han presentado
papilomatosis de la piel.

Son muy comunes la hipotricosis y las unas distréficas. Se ha
descrito también fotosensibilidad., Los rebordes epidérmicos de
los pulpejos de los dedos pueden ser hipoplésicos.

Sistema musculoesquelétice. E1l hallazgo mas comun ha sido
sindactilia bilateral, sobre todo entre el tercero y cuarto
dedos. Es comin también el hallazgo de polidactilia,
oligodactilia, adactilia y sindactilia. Las extremidades, o
partes de ellas, pueden eBtar acortadas. Puade existir
braguidactilia como resultade de acortamiento de las falanges,
retacarplanos o metatarsianos. Se han descrito clinocdactilia y
anormalias costales. Suele existir aplasia o hipoplasia de la
porcidén media de la clavicula, limitada en apariencia al lado
derecha.

Es fracuente la escoliosis, <<falta de segmentacion>>. Una
manifestacién constante es la ostecpatia estriada.

0jos y oidos. Las manifestaciones oculares mis frecuentes son
coloboma del iris. Otras anomalias oculares son estrabisme,
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nistagmo, cbstruccién de los conductos lagrimales, microftalmfa y
anoftaleia unilateral.

Las anosalias de las orejas que se han publicado son
pabellones mal moldeados, cArtilagos hipoplé&sicos y sordera.

Sistema nervioso central. No es rara la microcefalia. Ademas
del retardo fisico es frecuente retardo mental.

Otros hallazgos. Se ha descrito hipoplasia del sistema
genital y mamas pequefas.

grales. La manifestacién mas frecuente esta
representada por hipodoncia u oligodoncia. Otras manifestaciones _
son microdoncia, erupcién retardada e hipoplasia del esmalte.

Aparecen también papilomas arborescentes de la mucosa oral,
de los labios o de ambos, regién perianal y mucosa genital. Se ha
observado también hendidura bilateral del labio y del paladar.

Diagnostice Riferencial.

El nevus lipomatosoc sguperficial (Hoffman-Zurhelle) se
caracteriza por células de contenido adiposc neutro adyacentes en
los vasos sanguineos, en las capas media e inferior de la piel.
En el diagnéstico diferencial deben excluirse la incentinencia
pigmenti y el sindrome de Rothmund-Thomson.

La seudartrosis congénita se localiza casi sieepre en
apariencia en el lado derecho, y en algunos casos se hereda en
forma de rasgo autosémico dominante. Raras veces es bilateral,

5.11Incontinencia Pigmenti (8indroms de Bloch-Sulsberger).

La incontinencia pigmenti béasicamente es un genodermatosis,
gue cominmente presenta manifestaciones bucales, y es probable
que se trasmita como un rasgo dominante ligado al sexo. Casi
todos los casos que se han informado afectan al sexo femenino; se
piensa que la enfermedad es fatal para el hombre.

Manifestaciones Generales.

Piel. La enfermedad por lo general ocurre poco después del
naciemiento y se caracteriza por la aparicién de lesiones
eritematosas y vesiculosas en el tronco y en las extremidades gque
con frecuencia desaparecen y poco después vuelven a aparecer.
Egsta fase con frecuencia estd asociada con una marcada
eosinofilia. Gradualmente son reemplazadas por leslonas
queratéticas, liquenoidea, papilares o wverrucosas blancas, qus
duran algunos meses.
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E) tercer tipo de lesionas cutaneas caracteristicas en estos
lactantes son miculas de color café-grisaseo, con distribucién en
parches, rayadas, gque 8se encuentran en el tronco y las
extremidades, y que son postericres a las lesiones gqueratdticas
verrucosas. Esta pigmentacidn empieza a desaparecer en unos pocos
afios. Es la fuerte pigemntacidn melaninica del epitelio, cayendo
en racimes de cromatoforos en la dermis superior (incontinencia),
lo que da a la enfermedad su nombre y se considera 1a
caracteristica del sindrome.

Con frecuencia @e ven diversos defectos asociados en la
incontinencia pigmenti, como calvicie local o generalizada,

0jos. Cataratas, atrofia 6ptica, estrabismo y fibroplasia
retrolental.

Sistema nervioso. Problemas en el sistema nervioso central.
Otros hallazgos. lesiones del sistema esquelético.

Manifestaciones graleg. Los cambios bucales en esta
enfermedad estan limitados a los érganoa dentales, tanto en 1la
genticidn decidua como en la permanente. Se ha descrito gque estos
cambios dentales consisten en la erupcisén retardada del dérgano
dental, coronas bucales en forma de espiga o de cono, drganos
dentales congénitamente ausentes (hipodoncia u oligodoncia),
malformaciones dentarias y cispides adicionales,

Risgnostico Diferencial.

La forma de cono en los drgancs dentarios son muy similares a
los que se ven en la displasia ectodérmica hereditaria, también
debe excluirse el sindrome de hipoplasia dérmica focal (Sindrome
de Goltz).

5.12 Labio y Paladar Mendidos.

Las endiduras faciales se presentan en muchos planos de la
cara como resultacdo de lag fallas o defectos en el desarrolle ¢
maduracidén de los procesos embrioldgicos. De esta manera podemos
reconocer las anomalias como hendiduras faclales oblicuas ¥y
transversas, las cuales se extienden respectivamente desde el
labio superior o de la ventana nasal hasta el ojo y del angulo de
la boca al oido. Sin embargo, la hendidura facial mds importante
e8 ¢) labio hendido mandibular o maxilar.

Se ha confirmado que existen dos entidades distintas y
separadas: 1) labioc hendido con o sin asociacién de paladar
hendidc, y 2) paladar hendido aislado. Sin duda. alguna, la
herencia es uno de los factores mis importantes a considerar en
1a etioclogia de estas malformaciones. No obstante, también son
importantes los factores externos.
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La mayoria de los autores indican que el patrén hereditario
es diferente al del paladar hendido aislado,

La forma E&s comin es la hereditaria, siendo de naturaleza
poligénica (determinada por diferentes genes que actuan juntos).

La sequnda forma es monogénica o sindromica y esta asociada
con una variedad de anomalias congénitas.

Dentro de los factores externos tensmos los nutricionales
como dietas deficientes o abundantes de vitamina A, dietas
deficientes en riboflavina, la aplicacién de cortisona: todo esto
cuando la madre esta gestando.

Las tensicnes fislolégicas, emocionales o traumiticas pueden
jugar un papel importante en 1la etiologia del paladar hendido,
debido a que la tensién induce un aumento de funcidén de 1la
corteza suprarrenal y la sacrecién de hidrocortisona.

Otros factores sugeridos como pesibles causas de la aparicidén
del paladar hendido incluyen: 1) suplemento vascular defectuocso
hacia el area afectada; 2) alteracién mec&nica, en la cual el
tamafio de la lengua puede impedir la unién de las partes; 3)
substancias circulantes, como el alcohol y ciertas drogas y
toxinas; 4) infecciones, y 5) falta de fuerza de desarrollo
inherente.

Labio Hendido Mandibular.

Es una alteracidn muy rara que se presenta en la linea media
del labio inferior; su desarrolloc puade deberse a la falla de
completar la unién hasta el arco mandfbular o a la persistencia
de la ranura central del proceso mandibular, Puede estar afectado
unicamente el labio, en ccasiones tambidn se afecta la mandibula,

Labic Hendido Maxilax.
Es la mds comin e importante de la hendiduras faciales.

Algquna vez se penséd que el labio hendido comin se debia a la
falla de la porcion globular del procesc nasal medio para unirse
adecuadamente con los procesos nasal lateral y maxilar. Hace
poco, se sugirid que esta hendidura no soléd se debe a la falta
real de unién de los procesos, sino a una falla de la penetracioén
mesodérmjca y a la obliteracidén de las ranuras ectodérmicas,
separando estas masas mesodérmicas que de hecho constituyen los
procesos faciales. la ausencia o deficlencia de dichas masas o,
su falla al penetrar las ranuras ectodérmicas origina rompimiento
del ectodermo, formando la hendidura. Debido a que la penetracion
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sepresenta entre cualquiera de las masas pares mesodérmicas
Jaterales y la masa nesodérmica individual central, es obio que
Jla hendidura maxilar puede ser un defacto unilateral o bilateral,
perc no de la linea media,

Manifestaciones Generales.
Puede presentar un cuadro clinico variado, segqin la gravedad
de la lesidn.

El labioc hendido unilateral afecta sdlo un lado del labioc; el
bilateral, ambos lados. Este dltimo ha dado lugar termino "labio
leporino”. La hendidura incompleta se extiende en una distancia
variable hacia la ventana de la nariz y a veces también afecta al
paladar; la hendiduraz completa se localiza dentro de la ventana
nasal y con mas frecuencia afecta al paladar.

Paladar Hendido.

Repregsenta una lateracién en la fusidén normal de las hojas
palatinag; es una falla en 1a unidn, debido a la falta de fuerza,
a la interferencia de la lengua o a la disparidad en el tamaiio de
las partes afectadas. El paladar blando y la uvula no se forman
como resultado de 1a fusion de las partes, sino més bien como una
extensién poasterior dei proceso palatine; por tanto, una
hendidura de estas estructuras es bidsicamente una extensidn de la
hendidura del paladar duro,

5.13 gindrome de Risger (Oligodoncia ¥y Disgenssia Hescdéirmica
Primaria dsl Iris).

El sindrome presenta un patrén de herencia autosdmica
dominante con penetrancia casi completa y expresividad varisble.

Manifeptaciones Generales

Facies. Cierto numerc de pacientes han presentado raiz nasal
ancha y aplanada, arcos supraorbitarios prominentes, vy
prognatismo relativo debido a desarrollo escaso del maxilar
superior o a pérdida de la altura vertical del mismo a causa de
la oligodoncia. En cerca de un 40% de los pacientes se obsarva
telecanto discreto, con o sin hipertelorismo ocular.

Ojos. Existe hipoplasia del iris, y sinequias anteriores gque
se extienden desde el iris a la cornea a través de la cAmara
anterior, En mis del 70% de los casos, las pupilas en forma de
hendidura (discordia) eon resultado de la traccidén estas
sinequias. El embriotoxén posterior (engrosamiento de la linea de
Scwalbe) es una manifestacién constante. Microcdérneas,
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megalocérneas, opacidad corneal,coloboma del iris, esclerdticas
azules, aniridia, glaucoma y estrabismo son tanbién frecuentes.

Manifestaciones . El drea premaxilar estd relativamante
poco desarrollada y es frecuente un numero reducide de dientes
oligedoncia sobre todo de incisivos centrales y laterales,

los incisivos y los segundos premolares del maxilar superior
son los que faltan con mas frecuencia. Varios autores han
descrite forma cénica de la corona.

Diagnestico Difsrencial.

La supresién de la denticidén y los dientes con forma de
corona coénica se observan en otros varios trastornos, como la
displasia ectodérmica hipohidrética, la displasia
condroectodérrica y la incontinencia pigmenti.

Hemos observado hermanos con anomalia de Rieger, retardo
acentuado del cresimiento, hernia inguinal, hipermovilidad
articular, ojos de implantacién profunda y erupcién dentaria
retardada.

5.148indromes de Rothmund-Thomson (Poiquilodermia Congénita).

El sindrome consta de: a) poiquilodermia que aparece del
tercero al sexto mes de la vida, b) cataratas bilaterales que
aparecen del cuarto al séptimo afio, y ¢) hipogonadismo.

El sindrome presenta una herencia autosdmica recesiva,
aunque wAs del 70% de los pacientes han sido mujeres. En varios
cascs @e ha observadc consanguinidad,y el sindrome se ha
chservado en gemelos idéntices.

Manifestaciones Generales.

Facies. Hasta la fecha presente no se dispone de datos
suficlentes concernientes a 1la cara. 5in embargo, algunos autores
han observado cabeza voluminosa con abombamiento frontal y puente
nasal también microcefalia.

Plel y apéndices cutinces. La piel de las mejillas y de las
orejas, no es afectada en el momento del nacimiento, se vueive
rojiza y tumefacta aproximadamente hacia el tercero a sexto mes
de la vida. Entonces se afectan las superficies extensoras de las
®anos, antebrazos, piernas y muslos, y también las nalgas, aunque
por lo general en menor grado, afectidndose m4s intensamente las
superficies expuestas. Con frecuencia, guada respstado el tronco.
Pronto remite la fase inflamatoria, y deja &reas que aparecen ser
combinaciones variadas de pigmentacién, despigmentacién, atrotia
Y telangiectasia, La pigmentacion macular o reticular, irreqular
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y de color pardo oscuro, sigue en general a la aparicicén de la
atrofia y de la telangiectasia.

Por 10 menos un 35% de los pacientes presentan sensibilidad a
la luz solar, lo que se manifieata por la produccién de ampollas.
Esta sensibilidad suele ser mas acentuada en las primeras épocas
de la vida,

En algunos pacientes puede faltar casi por completo, o ser un
tanto escasa la formacién de pelo en el cuero cabelludoc y en
pubis y axilas. Con frecuencia faltan también las cejas y
pestafias, o estan muy disminuidas.

Se puede hallar hiperqueratosis verrugosa, en especial sobre
las articulaciones, con desarrollo tardio de carcinoma de células
escamosas y queratosis palmoplantar. Por lo menos en una cuarta
parte de los casos se ha sefalado tambidén distrofia ungueal.

Sistema endocrino. Alredador de un 25% de los pacientes
parecen tener un trastorno endocrino, con mayer frecuencia
hipogonadismo. Es comin la menstruacion escasa, y pocas mujeres
afectas han tenido hijos.

Sistema esquelético. Mds de la mitad de los pacientes
presentan estatura notable baja, con falanges terminales cortas.
El enanismo es proporcionado. Los miembros son, a mnenudo,
gréciles, delicados, y puede haber intensa acrociancsis.

Ojos. En el 50 a 75% de los casos se han descrito cataratas
subcapsulares anteriores, perinucleares, Yy estrelladas
posteriores. Las cataratas son bilaterales, y per lo general
aparecen entre el cuarto y séptimo afios, aunque pueden aparecer
mAS pronto. Son coumpletas y semisélidas, y producen pérdida de la
visién en sl espacio de pocas semanas,

Manifestaciones orales. Se han mencionado mocrodoncia,
malformaciones miltiples de las coronas, erupcidén retardada vy
ectépica y dientes supernumerarios o asuencia congénita de los
éganos dentales (hipodoncia u oligodoncia). Se ha observado
también uvula bifida.

Disgnogtico Diferencial.

Un sindrome algo similar en adultos ha sidoe denominado
sindrome de Werner,cullas manifestaciones aparecen a partir de
los 20 a 30 afios de edad.

En la osteodisplasia gerodérmica existe envejecimiento
prematuro de la piel, enanismo, diversas anomalias del ojo
(inciuidas microcérnea y opacidades corneales congénitas),
anomalias émeas, y coloracién amarillenta de los organos dentales
debida presumiblemente a defectc del esmalte.

El sindrome de Cockayne consiste en enanismo primordial,
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deformidades en flexién, cifosis, hiperosteosis de los huesos
craneales, sensibjilidad a la luz solar y diversas anomalias
oculares, tales como atrofia éptica, degeneracién retiniana y
catarata. El1 nifio aparece prematuramente senil, con ojos
hundidos, prognatiseo del maxilar y organos dentarios cariados.
El sindrome de Bloon se caracteriza por enanismo, sensibilidad a
la luz solar, roturas cromosémicas, tendencia a desarrollar
leucemia y herencia recesiva autogomica.

5.15 Bindrome de Williams. (8indrome de la Cara de Elfo, #indrome
ds la Hipercaloemia Ideopidtica-Estenisis Aértica supravalvular)

El sindrope consta de a) aspecto faclal caracteristico, b)
retrago mental, c¢) déficit de cresimiento, d) anomalias
cardiovasculares, y d) hipercalcemia infantil.

Manifestaciones Generales.

Facies. Las manjifestacjiones faciales son caracteristicas, y
liegan a ser miés notables con el transcurso de la edad. Es
caracteristica la combinacién de aplanamiento hemifacial, puente
nasal hundido, ventanas nasales en anterversién, tabique subnasal
largo, labios gruesos, distancia intercomisural amplia y boca
abierta. Las manifestaciones oculares son ensanchamiento interno
del reborde de 1las cejas, hendiduras palpebrales cortas,
hipertelorismo ocular, plieques del epicanto, plenitud
periorbitaria, estrabismo, y un elevado porcentaje de individuos
de ojos azules, con aspecto estrellado del iris. Pueden
observarse raramente opacidades de la cérnea, del cristalino o de
ambos, y ptosis de los parpados. En algunos casos, las orejas
pueden ser prominentes. Con el transcurso de la edad se produce
prominencia del cartilago tiroides,

Hipercalcemia. En la mayor parte de los casos no se ha
documentado hipercalcemia. Cuando existe, suele desaparecer
durante el sequndo afioc de la vida. La anamnesis puede revelar una
historia de insuficiencia de desarrollo, hipotonia, anorexia,
astrefiimiente o lesién renal.

Anomalias esqueléticas y de los miembros. En muchos casos se
observa deficiencia discreta a moderada de)l creciemiento de
comienzo prenatal, con deficiencia mis notable del creciemento
durante el periocdo postnatal.

La fase hipercalcémica puede ser causa de amplias
alteraciones osteoscleréticas que remiten con el transcursc del
tiempo. En algunos casos pueden existir craneosinostosis
{secundaria a microcefalia), edad ¢sea retardada, y aumento de 1a
densidad de las metafisis,epifisis y base del créneo.

Se han descrito tordx excavado, hallux valgus, clinodictalia
del mefiique, y uhas de implantacién profunda e hipoplasicas.
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IRIIOTECA CENTRAL

Sistena nervioso cﬁrul.’ Microcefalia discreta (m&s notable
en el dismetro bifrontal), retardo mental, disfunsién neuroldégica
discreta, b4 personalidad rara son manifestaciones
caracteristicas. En la infancia se ha senalado gque los pacientes
son amistosos, o palabrercse, o con <<maneras alegres>>,

Sistema cardiovascular. Como manifestaciones cabe citar
estenosis aértica supravalvular, estenosis adértica valvular,
coartacisén de la aorta, hipoplasia adértica, estencsis de la
arteria pulmonar, estencsis arteriales periféricas (cardiaca,
celiaca, subclavia, mesentérica y renal), defecto del tabique
auricular, defecto del tabigque ventricular, retorno venoso
pulmonar anémalo, fistula arteriovenosa (pulmdn), interrupcidn
del cayado adértico y aplasia de la vena porta. Se han observado,
coh frecuencia, hipertensién arterial y soplo cardiaco. No existe
correlacién aparente entrs el grado de retardo mental y la
gravedad de las anormalidades cardiovasculares.

Otras manifestaciones. Se han descritc pene pequefio, Yy
hernias inguinal y umbjlical.

Manifestaciones orales. Son caracteristicos los labics
gruesos, distancia intercomisural amplia y surco subnasal largo.
Ia voz es, a menudo, ronca. Se ha descrito el arco del maxilar
superior como demasiado ancho para el arco maxilar inferior. Se
han descrito hipodoncia, microdoncia, raices pequefias y delgadas
Y dens invaginatus. Por parte de algunos autores se han observado
los segundos molares del maxilar superior y los primeros molares
permanentes del maxilar superior hipoplasicos y en forma de
mamelén. También se ha observado micrognacia discreta, angulo del
maxilar inferior ensanchado, lesiones osteosclerdticas en la
lamina dura (sobretodo en la regién molar-premolar),
calcificacién retardada de los dientes, repliegues y
engrosarientos de la wmambrana de la mucosa bucal, y frenillos
labiales eccesorios prominentes.

Riagnostico Diferencial.

Se ha descrito una forma discreta de hipercalcemia ideopatica
que no se asociaba con osteosclerosis, deficiencia mental o
anomalias cardiovasculares. Sin embargo, pueden observarse

anorexia, vémitos, pérdida de peso, e 1insuficiencia de
desarrollo?’

ESTA TESIS HO DEBE
e SALIR DE LA BIBLIOTECA
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CONCLUSIONES

1) Para que la célula humana sea normal requiere tener 46
cromosopas dando la mitad el padre y la mitad la madre.

2} Llos cromosomas sexuales X Y Y se aparean XX en la mujer y
XY en el hormbre.

J) Cuando la meiosis funciona inadecuadamente produciendo
cigotos con nimeros ancrmales de cromosomas da por resultado la
aparicién de defectos hereditarios y/o congénitos.

4) Las alteraciones en los genes se pueden transmitir de
varias formas siendo las 2 pis importantes 1la ocacionada por
herencia autosémica dominante en la cual el gen afectado se
hereda por unc de los padres y la herencia autosémica recesiva,
en la cual el gen anormal se hereda por ambos padres.

5) El estomodeo primitivo que posteriormente sera la boca se
forpara con el plegamiento del embrion.

6) los tres primeros arcos branquiales juegan un importante
papel en el desarrcllo del macizo frontal.

7) El wmaxilar es formado por el primer arco a los 24 dias de
desarrollo y posteriormente el cartilago de Meckel formara la
mandibula, la cual terminara de formarce hasta la décima semana,

8) En el dia 37 de desarrollo se formara la lamina dentaria
da origen a los dientes.

9) En la septima semana de desarrollo se fusionan los
procesos palatinos cuando la lengua se retira de entre ellos, y
es en este momento s8i no sucede que se manifieste la anomalia
conocida como paladar hendido.

10) La forma de cono de los organos dentales se da en el
periodo de campana esto junto con la reduccién en el tamafio se
consideran como wanifestaciones de ausencia dental.

11) La hipodoncia puede tratarce de una anomalia unica, pero
generalmente esta relacionada con otras (enfermedades Y
sindromes), esto también sucede en la oligodoncia.

12) La hipodoncia u oligodoncia también puede ser debldo a
extracciones lo que se conoce como anodoncia falsa o inducida en
el caso de tratarce de todos los 6rganos dentales.

13) La cronologis de ausencias de mayor a menor es la
siguiente:l.- Terceros Molares.

2.- Incisivos Centrales Maxilares.
3.- Segundos Premolaras Mandibulares, aunque en esatos
dos ultimos hay polemicas al respecto.
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4.- Incisivos Mandibulares los centrales con mayor
frecuencia gque el lateral aungue por su semejanza
en ocaciones es dificil saber cual es el anomalo.

5.- La hipodoncia en los 6rganos dentales deciduos es
sumamente extrafa.

14) Dentro de la oligodoncia 108 érganos dentales que faltan
con mayor frecuencia son los Incisivos Centrales Superiores,
sequidos por los Primeros Molares Superiores e Inferiores y los
caninos Inferiores.

15) No todas las edades son oportunas para la determinacién
de estas anomalias.

16) La anodoncia es el grado mAs avanzado de la oligodoncia
debido a que es la ausencia de todoB los drganos dentarios tanto
de la primera como de la segunda denticién y es sumamente rara.

17) La herencia es la causa principal tanto de la hipodoncia
como de la oligodoncia.

18) Los sindromes son los que tienen el primer lugar dentro de
las anomalias relacionedas con la hipodoncia.

19) La herencia por la c¢ual se transmiten los sindromes con
rasgos de hipodoncia u oligodoncia puede ser autosémica dominante
o recesiva autogémica.

20) No hay un porcentaje significativo en el cual se advierta

una predileccién por el sexo, aunque se nota una 1ligera
tendencia por el sexo femenino.
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GLOBARIO

ot ~ACETABULO.~ Cavidad cotiloidea, especialmente la del hueso
liaco.

-ACROCIANOSIS.~- Coloracién violdcea permanente de las manos
Y pies, con dolor ligero, perc sin alteraciones troficas, debida
probablemente a trastornos endocrinos simpAticos.

-ALOPECIA.~ Calvicie, deficiencia natural o anormal de
cabello.

~ANENCEFALIA.~ Falta de cerebro.

=ANQUILOSIS.~ Abolicién o limitacién de los movimientos de
una articulacién movible.

-BRAQUICEFALIA.- Cabeza corta, aplanada en la parte
posterior.

-COLOBOMA DEL IRIS.- Fisura del iris, generalmente en la
porcién inferior.

-CLINODACTILIA.- Curvatura o desviacién permanente de uno ¢
m4s dedos.

=CONDRODISPLASIA.~ Retardo e irregularidad en la formacién
de cartilago.

-CORECTOPIA.~ Situacién anormal de la pupila.

~CRIPTORQUIDIA.~ Ausencia de uno o ambos testiculos del
escroto por detencién de estos drganos en el abdomen o en el
conducto inguinal en su enigracidn normal.

-DOLICOCEFALO.- Que tiene el diAmetro anteroposterior de 1la
cabeza o céfalico relativamente largo.

-ECTOPIA DEL CRISTALINO.- Anomalia de situacién o de poeiclén
del cristalino.

=ECTRODACTILIA.- Falta congénita total o parcial, de uno o
nids dedos.

-ECZEMA.~ Afeccidén inflamatoria, aguda o crénica de la plel,
originada por diversas causas, que ofrece diversidad de lesiones,
entre las cuales las mnis constantes son:eritema, edema,
vesiculas, exudacion, costras, liquenificacién y escamas.

-EPISPADIAS.- Deformidad congénita en la cual la uretra se

abre en el dorsc del pene a mayor o menor distancia del arco del
pubis.
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~ESCAFOCEFALIA.~ Deforamidad del cranec en quilla, o sea
alargado Y elevado en sentido anteroposterior Yy
aplastadotransversalmente.

~ESTRABISMO.- Desviacidn de uno de los ojos de su direccidén
normal, de suerte gue los ejes visuales nho pueden
dirigirse simultaneamente a un misme punto.

=EXOFTALMOS .~ Protrusién o proyeccién anormal del globo del
ojo.

-GENU VALGUM.- Piernas en X debido a que las rodillas se
juntan y los pies se separan.

-GLAUCCMA.~- Enfermedad del ojo, asi denominada por el color
verdoso que toma la pupila, caracterizada por el
aumento de la presidén intraocular, dureza del globo
del ojo, atrofia de la papila dptica y ceguera.

=HALLUX VALGUS.- besviacién del dedo gorde hacia los demis
dedos, a los gue cruza por encima o por debajo.

~HELIX.- Repliegue semicircular gque forma el borde del
pabellén auricular.

~HEPTADACTILIA.- Siete dedos,
~HEXADACTILIA.~ Seis dedos.

~HIPERPIREXIA,- NIPERTERMIA Elevacién de la temperatura
corporal.

-HIPERTELORISMO.- Separacién excesiva entre dos partes u
érganos.

-HIPOHIDROSIS.- Sudoracién escasa.

-HIPOSPADIAS,- Abertura congénita anormal de la uretra en la
cara inferior del pene.

~HIPOTRICOSIS.- Falta total o parcial de pele o cabello.

~MEGALOCORNEA.~ Cérnea prominente o de gran tamafio.

~MISTAGMUS.- Espasmo clénico de los musculos motores dael
globo occular, que produce movimentos jnvoluntarios de éste en
varios sentidos: horizontal, vertical,
oscilatorio o mixto.

~PAQUIONIQUIA.- Engrosamiento de las unas.

~POIQUITODERMIA.- Dermatosis caracterizada, tras una fase de
accidentes gue semejan una infeccidén ligera (mialgias,

artralgias, edema facial) por la
aparicisén de un eritema telangectdsico generalizado que forma
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una red de mallas capilares
en el centro de las cuales ae atrofia
1a piel.

-PTQSIS.~ Caida o prolapsc de un 4rgano o parte.

-PROPTOSIS OCULAR.~ Exoftalmia.

-QUEILOPLASTIA.- Cirugia plastica de los labios.

~SINDACTILIA.~ Adherencia congénita o accidental de dos o wmis
dedos entre si.

-SINOSTOSIS CRANEAL.~ Unidén de huesos adyacentes por medio de
nateria dsea.

~TRIGONOCEFALIA.~- Dolicocefale con cabeza triangular de
vértice anterior por sinostosis prematura del frontal.
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