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INTRODUCCION 
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El desarrollo normal y anor•al del complejo bucof acial asi como 
sus enfer•edade• eatan influenciadas por factores 1•néticoa: ae 
ha co•probado que •ucha• ano•alias del ho•bre 1uardan relacion 
con anomalias cromoaomicas. Esto se ••nifiesta de•de defecto• 
dentalea heredados de aravedad y de tipo diverao, haata 
•anifeataciones en cabeza y cuello de enfer•edades 1eneticaa 
1enerali:r.adas. 

El papel que desempeftan dichos factores 1enéticos en cuanto a el 
tamafto, forma y variación de las eatructuras bucales, ea 
i•portante debido • la constancia con que nos encontraremo• ante 
enfermos con tale• incapacidades, sobre todo en la nifte:r.. 

Las malformaciones pueden clasificarse en cuatro grupos: 
1.- Las relacionadas con aberraciones cromosómicas. 
2.- Las que ae originan de mutacionea de senes. 
3.- La• que no aon aenéticas y·resultan de factores aabientale• 

teratoloaicoa. 
4.- Un 1rupo resultante de co•binacion de influencia• 1enéticaa y 

ambientales. 

Las malformaciones congénitas pueden ser ••Por•dicas o 
fa•iliares, triviales o mortales o co•o hallaz10• i•portant•• 
para otras ano•alias o defectos aislados. 
Lsa ano•alia• de cabeza y cuello •e oriainan principal .. nte 
durante los cambios anatomicos de los surcos braquial••· 
La formación de la cara y de las cavidadea bucal y na•al i•plican 
•ovi•ientos complicados y fuaion de diferente• capas 1erminativas 
y abultamientos 6 procesos. cuando el curao del desarrollo no •• 
si1ue fielmente debido a influencias hereditarias o ambiental•• 
dar6n co•o resultado en el proceao formativo a laa anomalias. 

La •ordera conaénita puede ser resultado del desarrollo anor••l 
del laberinto oseo o de el laberinto aembranoao o de ••bo•, lo 
•ismo que de •no•alia• de lo• hueceailloa. La herencia receaiva 
ea la cauaa •6• comOn de la aordera conaénita, pero el viru• de 
la rubeola que afecta a las mujeres embarazadas •• un factor 
a•biental de primer orden, oriainando una audicion defectuo•a. 
lxiaten •uchaa ano•alia• menor•• del pabellon auricular. Lo• 
pabellonea auriculares mal foraadoa de posicion baja 1uardan 
relacion a menudo de anomaliaa cromosomicas. 



Laa •alfor•acionea de cr•neo oscilan entre defectos de primer 
orden, inco•patibles con la vida y los de tipo menor e 
in•ianificantea. En caso de grandes defectos hay a menudo cambios 
en la forma y estructura de el cr•neo. 

La• aalforaacionea del aiatema nervioao central son comunes y 
pueden incluir a loa tejido• auprayacentes como a el hueso; la 
•ayoria de ella• aon producidas por combinaciones de factores 
1en6tico• y ambientales. Las malformacionea craves originan a 
••nudo incapacidad funcional. El retraso mental puede ser 
provocado por anomaliaa croeosOmicas que se oricinan durante la 
1aeeto1•ne•i• O de tranatorno• aetabOlicoa, infecciones maternas 
y fetfle• O de radiación durante la vida prenatal. 
La• ealformaciones congénitas comunes de los dientes son 
formaciOn defectuosa del esmalte y dentina, anomalias de la forma 
y variaciones de numero y poaiciOn. 
In la actualidad, lo• defectos transmisibles y su prevenciOn son 
preocupaciOn de todo protecional dedicado al estudio y cuidado de 
l• salud . 
I• iaportante destacar que las ealformaciones por lo regular son 
eúltiplea aunque puede ocurrir como anoealia única, pero tambien 
tener cuidado y conocieiento del padecimiento para evitarnos 
alcun problema, pueato que la asociaciOn de múltiples anomalias 
puede repreaentar un aindrome o ser la simple asociaciOn 
coincidental de vario• defectos independientes. 
Sabeeoa que loa procesos biolO&icos que controlan la constancia y 
las variaciones producidas por los cambios repentinos de 
caractere• aenerales en lo• individuos .• son el tema de estudio de 
la ciencia de la Genetica. 
A nivel preventivo el cirujano dentista cuenta con elementos que 
manejado• debidamente en personas en desarrollo les puede evitar 
proble•a• a la peraona aiama o a sus descendientes. El uso 
inadecuado de lo• rayo• X, pasando por un eran numero de drogas; 
aon eucho• eleaentoa potencialmente teratOgenos de uso diario en 
el c~naultorio dental. 
Particularaente la alta frecuencia de defectos dentales en el 
deaarrollo y deaviaciones de la morfologia craneofacial, hacen 
que el tratamiento bucal de estas personas sea un poco complicado 
ha•ta cierto punto dificil y aera tema central de este trabajo. 
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ARCOS 8JIAQIJIALIS Y llOCA PRIMITIVA 

In un principio el estoaodeo se halla delimitado por arriva, por 
la cresta neural, y caudalaente por la placa cardiaca en 
de•arrollo, •e halla •eparado del intestino anterior por la 
... bl"lln• bucorarinaea (fil 1), la que rapidaaente se rompe, de 
aodo tal que el e•toaodeo se comunica con el intestino anterior. 
Lateralmente se halla limitado por el primer par de loa arcos 
braquiales o farin1eos. 
Lo• arco• braquiales •e forman en la pared raringea debido a la 
proliferación del ae•oderao de la placa lateral de esta re1ión, 
refor~do por las c6lul•• de la cr6•ta neural. 
se Coraan •eis en1roaamientos cil1ndricos, siendo el quinto una 
eatructura transitoria en los seres humanos, que se expande desde 
la pared lateral de la Car1nae, pasa por debajo del piso de ella 
y •e aproxiaa a •us contrapartidas anatómicas que se expanden 
de•de el lado opue•to. Al hacer esto los· arco• separan 
proare•ivaaente al e•tomodeo primitivo del corazon en desarrollo. 
Lo• arco• ae ven claramente coao abultamientos en laa caras 
laterale• del .. brión y •e hallan separadas por fuera por 
pequefta• endiduras llaeadaa surcos braquiales. 
Del lado interno de la pared rarin1ea se hallan pequeftas 
depre•iones llaaada• bolaas rar1n1eas, las cuales separan cada 
uno de lo• arcos braquiales por dentro. 

r1a 1. . 
Corte aaaital de un eabrión 
de 25 die•, ao•trando los 
li•ite• del e•tosodeo. 
L• aeabrana bucofarinaea, 
•epara a el estomodeo del 
inte•tlno anterior. 
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DISTINO DI LOS SURCOS Y LAS IOLSAS 8RAOUIALIS 

El primer surco y la primera bolsa se hallan implicados en la 
formación del conducto auditivo externo, la membrana timpAnica, 
el antro del timpano, el antro mastoide y la trompa de Eu•taquio 
o conducto faringeot1mpanico. 
Los surcos segundo, tercero 
debido al sobrecrecimiento 
persisten en fbrma de un seno 
un costado del cuello. 

y cuarto se obliteran normalmente, 
del segundo arco, pero a veces 
cervical que puede o no abrirse en 

La segunda bolsa también se oblitera en 1ran medida por el 
desarrollo de la amigdala palatina: una parte persiste a nivel de 
la fosa amigdalina. 
La tercera bolsa se expande dorsal y ventralmente en dos 
compartimientos y su conexión con la faringe se ocluye. 
El componente dorsal origina la glandula parotidea inferior, 
mientras que el componente ventral, con su contrapartida 
anatómica del lado opuesto forma el timo. 
La cuarta bolsa tambien se expande en componentes ventral y 
dorsal. El componente dorsal origina la gléndula paratiroides 
superior y la porción ventral origina el cuerpo ult1mobranqu1al. 
que a su vez origina las células paraf oliculares de la gl&ndula 
tiroides (fig 2). 

La quinta bolsa es rudimentaria en los seres humanos, de tal 
forma que desaparecen o se incorporan a la cuarta bolsa. 

ANATOHIA DE UN ARCO BRAQUIAL 

Cada arco braquial posee una estructura similar. Su cara interna 
se halla cubierta por endodermo, en el caso del primer arco ea 
ectodermo. 
Su parte central estA compuesta por mesénquima derivado de la 
cresta neural y del mesodermo. El mesénquima de la cresta neural, 
llamado ectomesénquima, se condensa y forma una barra de 
cartilaao, el cartilago del arco. 
El cartilago del primer arco se llama de Heckel, el del •e1undo 
de Reichert, nombre de los anatomistas que los describieron por 
primera vez. 
Los cartilagos de los otros arcos no tienen nombre propio. 



S•no cervical p1imitiYO 
( 1urca1 segundo, 
Jeruto y cuarto). 

Paratlroide1 1uperlor 
(cuarta bol1a) 

PoratlroldH Inferior 
(tareero bol1a) 

P' ,,¿"ijf----- Timo (lercera bol1a) 

Eino#!u----- ~!'~~rro~d .. 
(cuarta bolsa) 
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r11 2. Papel de los •urcoa braquiales y de las bolsas faringeas 
en el desarrollo; A la izquierda hay un corte horizontal 
esquem~tico a travéz de los arcos braquiales de un embrión de 
cinco semanas. A la derecha, los derivados de las bolsas se1an se 
los muestra. 
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Parte del aesénquima que rodea est.a barra cartilaginosa se 
diferencia en músculo estriado. Cada arco contiene una arteria y 
un nervio. 
El nervio consta de dos componentes: uno motor, 
músculos del arco y otro sensitivo. 

que inerva los 

El nervio sensitivo se divide en dos ramas: una rama 
postremAtica, que inerva el epitelio que cubre la mitad anterior 
del arco, y una rama pretremAtica que se dirige hacia adelante 
para inervar el epitelio que cubre la mitad posterior del arco 
precedente (fig 3). 
El nervio del primer arco es el quinto par craneal 
trigémino¡ el del segundo arco es el séptimo par 
facial, y el del tercer arco es el noveno par 
glosoraringeo. ----~ 

\ 

6 nervio 
craneal o 
craneal o 

'?' 
/ 

Fia. 3 
El recuadro muestra la 
estructura bAsica de un 
arco faringeo que 
consta de cartilago, 
nervio, vaso sanguineo y 
músculo. 
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fUSIOlt DI LOS PROCISOS BRAQUIALIS 

Lo• •reo• braquiales primero, ae¡undo y tercero Juegan un 
iaportante papel en el desarrollo de la cara, la boca y la 
len¡ua. El e•toaodeo primitivo esté al principio rodeado: arriva 
por la placa neural, abajo por el corazon en desarrollo y 
lateralmente por el primer arco braquial. 
Por el crecimiento de loa arcos en sentido medioventral, la placa 
cardiaca ae desplaza, el estomodeo y el piso de la boca estAn 
ahora formado por el epitelio que cubre los arcos farin¡eos 
primero, •e&undo y tercero. A lo• 24 dias el primer arco faringeo 
da orJ.aen a otro proceao: el proceso maxilar, de manera tal que 
el estomodeo se halla ahora limitado cranealmente por la 
proe1nencia frontal que en rApida expansiOn cubre el cerebro 
anterior, lateralmente por el recién formado proceso maxilar y 
ventralmente por el primer arco braquial, que ahora •e llama 
proceso mandibular. 
Claaicamente, la formación de la cara se describe en términos de 
la foraaciOn y fu•i6n de una aerie de procesos. En la mayoria de 
lo• ca•o• eatoa procesos son abultamientos del mesénquima que 
hacen aparecer aurcoa entre procesos aparentes, de modo que la 
ru•16n oatencible de loa procesos implica en realidad la 
eliainacion de un surco (fig 4 ). 
Solo en la un10n de los prcesos palatinos, existe una real fusiOn 
<ria s >. 
Habiéndose entendido esta distinciOn,ae usar6 el termino 
convencional de proceso, a6s que el término m6s exacto de 
abultamiento, para de•cribir el desarrollo ulterior de la cara y 
de la cavidad oral. 

FORHACION DI LA CARA 

A los 28 diaa. se desarrollan engrosamientos localizados dentro 
del ectodermo de la prominencia frontal, por encima de la 
abertura del eetoaodeo. Estos engrosamientos son las Placodas 
Nasales. La rapida proliferac10n del mesénquima subyacente 
alrededor de la placada produce un borde en forma de herradura 
que convierte a la placoda en rosita nasal. El brazo lateral de 
lo herradura, llamado proceso nasal lateral, origina las alas de 
la nariz. 
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ri• 4. 
Fusión aparente de lo procesos 
faciales por la eliminación de un 
surco entre ellos. 

Fi• S. 
Fusión verdadera de loa procesos tal 
como la que ocurre con los procesos 
palatinos. 
Esta fusión implica la ruptura del 
epitelio superficial. 
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11 brazo •edial de le herradura, llamado proceso nasal medio, 
ori&ina le parte media de la nariz, la parte media del labio 
•uperior, la porcion anterior del maxilar y el paladar primario. 
Loa do• procesos nasales en conJunto se denominan a vaces como 
proceao Crontonasal. 

Loa proce•o• •axilares crecen medialmente y se aproximan tanto a 
lo• proce•os nasalea medios como a los laterales, pero permanecen 
••parado• de ellos mediante surcos distinguibles. El crecimiento 
•edial del proceso maxilar empuja al proceso nasal medio hacia la 
linea media, donde se fusiona con su contraparte anatOmica del 
lado opue•to. 
De e•~• •anera, •e forma el labio superior a partir del proceso 
••xilar y el proceso nasal medio. 
El labio inferior se forma por la fusiOn de los dos procesos 
•andibularee. La fusiOn de loe procesos nasales medios oricinan 
la Cor•aci6n de parte del maxilar que lleva a los dientes 
inciaivoa y el paladar pri•ario, al i1ual que· una parte del 
labio. 

Hay un tipo de fusiOn inusual entre el proceso maxilar y el 
proce•o na•al lateral, como ocurre con la mayoria de los otros 
proce•o• asociados con el desarrollo facial. loe procesos maxilar 
y naaal lateral se hallan separados por un surco profundo. 
11 epitelio del piso de este surco forma un centro sólido que se 
separe de la euperf icie y oportunamente se canaliza para formar 
el conducto nesolacrimal. 
Una vez que el conducto se ha separado, loe dos procesos se unen 
por un tejido meaenqui•&tico. 

La cara se desarrolla entre los 24 y 38 diaa del desarrollo, en 
eate •omento par~e del epitelio que cubre los procesos faciales, 
•• puede distincuir como odontoaénica o formadora de dientes. 
Sobre el borde inferior del proceso maxilar y el borde superior 
del arco mandibular donde ae forma el maraen del eatomodeo, el 
epitelio co•ienza a proliferar y a formar un encrosamiento 
epitelial. 

lata zona en1rosada de epitelio ea el epitelio odontogénico. 
Tamb16n un enarosamiento epitelial odontocénico se desarrolla en 
sl lado lateral del proceso nasal medio; pero no es hasta el dia 
37 de deaarrollo, cuando se unen los procesos, donde se observa 
una placa ~nica de epitelio en1rosado: la banda epitelial 
pri•aria. 
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De esta manera, la banda epitelial primaria llamada lamina 
dentaria o listón dentario, es una placa continua y arciforme de 
epitelio odontog~nico que se forma en el maxilar superior • 
partir de cuatro zonas separadas de proliferación epitelial, 
estando las dos centrales asociadas con el proceso nasal medio. 
Dos zonas, una en cada proceso mandibular. forman la banda 
epitelial primaria de la mandibula. 

FORMAClON DEL PALADAR 

La formación del paladar primario a partir 
frontonasal ya ha sido descrita. La formación 
secundario se verifica entre la séptima y octava 
desarrollo embrionario y resulta de la fusión de 
formadas por cada proceso maxilar. Estas laminas 
procesos palatinos, se dirigen primero hacia abajo a 
la lengua. 

del proceso 
del paladar 
•emanas del 
la• l6mina• 

denomin•da• 
cada lado de 

Después de la séptima semana del desarrollo la lensua ae retira 
de entre los procesos, que ahora suben y se fusionan entre si por 
encima de la lengua y con el paladar primario. 
El cierre del paladar secundario implica una fuerza intrinseca 
existente entre los procesos palatinos. cuya naturaleza aún no ha 
sido adecuadamente determinada. El alto contenido de 
mucopolisacáridos acidos, que atraen aaua y hacen que loa 
procesos esten túrgidos, es uno de loa mecanismos que •e han 
sucerido, como asi tambien la presencia de !ibroblaato• 
contráctiles en los procesos palatinos. 
Otro factor en el cierre del paladar secundario ea el 
desplazamiento de la lengua desde su ubicación entre loa proceaos 
palatinos debido al patron de crecimiento de la cabeza. 

En el embrión de siete a ocho semanas, la lencua y la mandibula 
son pequeffas en relación del complejo facial superior y el l•bio 
inferior se ubica por detrás del superior. La cara se plieca 
hacia la región torácica en desarrollo y la lencua ocupa una 
posición elevada entre los procesos palatino•. 
En la novena semana, el complejo facial superior ae ha elevado y 
separado del torax permitiendo que la lengua y el maxilar 
inferior crezcan hacia adelante, de manera tal que el labio 
inferior se ubica por delante del superior y la lenaua se sitú• 
por debajo de los procesos palatinos. 
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PORHACION DI LA LINQUA 

Le len1u• comienza a desarrollarse aproximadamente en la cuarta 
•emana. Los arcos !aringeos se unen en la linea media por debajo 
de la boca primitiva. 

Proliferaciones locales del mesénquima originan en el piso de la 
boca una serie de protuberancias Cfig 6). Primero aparece el 
tuberculo impar o medio, una protuberancia que emer1e en la linea 
media y exactamente por detrae del proceso mandibular, estando 
!lenqueado por otras dos prominencias, las protuberancias 
lin1uales. 

Rapidamente las protuberancias linguales laterales se agrandan y 
•• unen entre si con el tuberculo medio impar para formar una 
1ran •aaa, apartir de la cual se forma una membrana mucosa de los 
do• tercios anterior•• de la len1ua. 

La raiz de la lencua se forma a partir de la eminencia 
hipobranquial, una 1ran prominencia central desarrollada a partir 
de mesodermo de los arcos braquiales se1undo, tercero y cuarto. 

El endodermo del tercer arco crece mas rApidamente y sobrepasa al 
crecimiento del secundo arco, el cual es por lo tanto excluido de 
•er en1lobado por otra estructura. 
La eminencia hipobranquial oricina la mucosa que cubre la raiz, o 
tercio posterior de la lencua. 

La lengua se separa del piso de la boca mediante un crecimiento 
hacia abajo del ectodermo, alrededor de su periferia, el cual 
de1enera después para formar el surco lingual y dar movilidad a 
la len1ua. 
l•te inusual desarrollo de la len1ua explica su inervaciOn. 

Como l• mucosa de los dos tercios anteriores de la len1ua derivan 
del primer arco que esta inervado por el quinto par craneal, 
mientras que la mucosa del tercio posterior de la len1ua, deriva 
del tercer arco que esta inervada por el noveno par craneal. 

Los músculos de la lencua poseen diferente ori1en: ellos proceden 
de laa •omitas occipitales, las cuales han mi1rado hacia adelante 
dentro del area de la len1ua llevando con ella su inervaciOn: el 
nervio hipo1loso. 
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Fil. 6 
Desarrollo de la lengua. En A el piso de el eatomodeo visto desde 
arriba esta formado por los arcos braquiales. Aparecen tres 
abultamientos, el tubérculo impar y laa doa protuberancial 
linguales en el ectomesénquima del primer arco por debajo del 
epitelio. B muestra el creciente abultamiento de laa 
protuberancias linguales que, Junto con el tuberculo impar 
formara los dos tercios anteriores de la len1ua. e muestra la 
disposición final de la len1ua y laa contribuciones relativ•• de 
los arcos primero y tercero. 
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DISARROLLO DIL CRAHIO 

11 cr•neo puede dividir•• en tres componentes: 
1.- BOveda craneana. 
2.- Base del craneo. 
3.- Cara. 

l•t• conCi1uraciOn puede verse aproximadamente a laa doce semanas 
en el feto hu•ano, cuando •Olo ae ven aquellos huesos del craneo 
que •e for•a • partir de cartila10. 
La ba•e craneal cartila1inosa esta representada por los 
carti ¡a10• ba••l•• y o'rbi tale•, loa cual e• antes rodearon los 
Or1ano• de loa sentidos y por los huesos petroso y occipital del 
neurocrAneo oric1nal. El hueso petroso ha incorporado la capsula 
Otica. La• un1cas partea del vicerocraneo que contribuyen a el 
crtneo •on la• partea ter•inalea de los cartila1os del primero y 
•esundo arco, que se convierten en los huesillos del oido. 
l•t• b••e cartila1inoaa •ufre una osificacion endocondral. 
11 hue•o •••brano•o, for•ado directamente en el mesénquima sin 
precur•or cartila11noao, for•a la bOveda craneal y la cara. 
Al1unoa de ••to• hueaoa membranoaos pueden desarrollar cartila1os 
aecundario• para dar un crecimiento rApido. 

DISARROLLO DI LA HANDIBULA 

11 cartila10 del primer arco O cartilaco de 
•axilar inferior en loa vertebrados. En el 
pequefta relación de poaici6n con respecto 
contribuyendo en 1ran parte con el deaarrollo 

Meckel, forma el 
hombre existe una 
de la mandibula, 

de esta. 

A la aexta semana este cartila10 se extiende como una barra 
•Olida de cmrt1la10 hialino, rodeado de una capeula fibrocelular, 
a partir de la re1iOn de la oreja en desarrollo o plAcoda 
auditiva, haata la linea •edia de los procesos mandibulares, que 
•e hallan unido•. 
Lo• cartilaao• de cada lado no •e fusionan en la linea media, 
•1no que ae hallan •eparado• por una del1ada banda de mesénquima. 
La ram• mandibular del nervio tricémino, el nervio del primer 
arco, tiene una ••trecha relación con el cartilaco de Meckel, 
co~enzando a loe dom tercio• de •u lar10. 
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En este punto el nervio maxilar inferi)r se bifurca en las ramaa 
alveolar inferior y lingual, las cuales corren respectivamente a 
lo largo de las caras interna y externa del cartilaco. 
El nervio alveolar inferior se divide m~s anteriormente en las 
ramas incisiva y mentoniana. En la cara lateral del cartilaco de 
Heckel, durante la sexta semana de desarrollo embrionario hay una 
condensación de mesénquima en el anculo formado por la diviaión 
del nervio alveolar inferior y sus ramas incisivas y mentoniana. 
En la septima semana comienza la osificació intramembranosa, en 
esta condensación se esta formando la mandibula (fig 7). 
Desde el centro de osificación, la formación de hueso se extiende 
rapidamente hacia adelante, dirigiéndose hacia la linea media y 
hacia atras, hacia el punto en el cual el nervio mandibular ae 
divide en sus ramas alveolar inferior y lingual. 

Esta neoformación ósea aparece en la zona anterior a lo lareo de 
la cara lateral del cartilago de Heckel, formando un canal 
compuesto por una l~mina interna y otra externa que se unen por 
debajo del nervio incisivo. 

Cartllago da Meckal 

Ramo mentoniano 

Fis. 7 
Sitio de osteoeénesis 
inicial relacionado con 
la formación de la 
mandibula. 

El canal óseo se extiende hacia la linea media, donde ae coloca 
une estrecha aproximación con un canal similar formado en el 
proceso mandibular opuesto. 
Estos dos centros distintos de osificación se mantienen aeparadoa 
entre si e nivel de la sinfisis mandibular hasta poco despues del 
nacimiento, 
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11 canal ae convierte pronto en un conducto a medida que se forma 
hueso •obre el nervio uniendo las tablas externa e interna. 
In forma aimilar, una extensión posterior de osificación a lo 
lar10 del borde lateral del cartilago de Meckel forman una 
depreaión y que posteriormente se convierte en conducto que 
contiene al nervio alveolar inferior. 

lata oaif icación poaterior avanza dentro del mesénquima 
condenaando hasta el punto en el que el nervio mandibular se 
bifurca en los nervios mandibular y lingual. 
Apartir de este canal óseo, extendiéndose desde la división del 
nervio mandibular hacia la linea media, se desarrollan las tablas 
6•ea•.alveolares externa e interna, en relación con los gérmenes 
dentarios en formación, de modo que los gérmenes vienen a ocupar 
una depresión secundaria del hueso. 
Esta depreaión aurre una se1mentación y 
dentarios lle1an a ocupar conpartimientos 
cuales ae cierran al ser rodeados totalmente 
del hueso aobre el 1~rmen dentario; de esta 
la mandibula ae forma escencialmente. 

asi los cérmenes 
individuales, los 

por el crecimiento 
manera el cuerpo de 

La rama ••~endente de la •andibula se desarrolla por el rápido 
avance posterior de la osificación dentro del mesénquima del 
pri•er arco, en dirección divercente al cartilago de Meckel 
(fil 8). 
Este punto de divercencia esta marcado por la lingula (espina de 
Spix) en la mandibula del adulto, punto en el cual el nervio 
dentario inferior penetra en el cuerpo de la mandibula. 
A•i a las diez semanas, la mandibula rudimentaria está formada 
co•pletamente por osificación intramembranosa y sin participación 
directa del cartila10 de Meckel. 
Desde el punto en que el nervio mandibular se divide en ramas 
alveolar y lin1ual hacia la linea media, el cartilago de Meckel 
se reabsorbe pero su c&psula fibrocelular persiste como el 
li1amento eafenomandibular. 

11 crecimiento ulterior de la mandibula hasta el nacimiento se ve 
fuertemente influido por la aparición de tres cartilagos 
aecundarioa y el desarrollo de inserciones musculares. 
Loa cartila1os son: el condilar que es el mas importante, el 
coronoides y el sinfisial. 
!atoa cartila1oa llamados cartilagos secundarios para 
diatin1uirlos del primario de Meckel, presentan una estructura 
hiatoló1ica diferente de la del cartilago primario, ya que poseen 
c•lulaa •As 1randes y menor matriz intercelular. 



El cartilago 
desarrollo y 
zanah6ria que 
desarrollo. 
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ria e. 
Osificación mandibular 
desde el cartila10 de 
Meckel a nivel de la 
lingula. 

condilar aparece durante la duodécima semana 
forma répidamente una masa cónica en forma 
ocupa la mayor parte de la rama ascendente 

del 
de 
en 

Esta masa de cartilago se transforma r6pidamente en hueso 
mediante un proceso de osificación endocondral, de manera que en 
la vigésima semana sólo queda una delgada lémina de cartilago en 
la cabeza cqndilar. 
Este remanente persiste hasta la segunda decada de la vida, del 
mismo modo que el cartilago epifisario. 
El cartilago coronoides aparece a los cuatro meses del 
desarrollo, sobrepasando el borde anterior y la parte superior 
del proceso coronoides. 
Es un cartilago de crecimiento relativamente transitorio y 
desaparece antes del nacimiento. 

Los dos cartilagos sinfisiales aparecen 
entre los dos extremos del cartilago 
completamente independientes de él, se 
primer año de vida. 

en el tejido conectivo 
de Meckel, pero son 
obliteran durante el 
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L• ••ndibula •• entonces un hueso membranoso, desarrollado en 
rel•c10n con el nervio del primer arco completamente 
independiente del cart1la10 de Meckel. 
Po•ee elementos nerviosos, alveolares y musculares, y su 
crecimiento es ayudado por el desarrollo de los cartilagos 
•ecundarioa y en el momento del nacimiento la mandibula se 
reconoce co•o tal. 

D!SARROLLO DEL MAXILAR 

El maxilar superior tambien se desarrolla a partir de un centro 
de osificación en el mesénquima del primer arco, sin embargo, 
contr••tando con la mandibula el centro se halla dentro del 
proceso maxilar. 

No hay cartila10 del arco primario en el proceso maxilar¡ pero se 
hall• estrechamente asociado con el cartilago de la capsula 
nas•l. 
El centro de osificaciOn aparece en el mesénquima que ocupa el 
6n1ulo entre el nervio infraorbitario y su rama dental 
anterosuperior. Desde este centro la formación del hueso se 
extiende hacia atrae por debajo de la órbita hacia el cigoma en 
desarrollo y hacia adelante, hacia la futura región incisiva. 

La osifica:iOn tambien se extiende hacia arriba desde esta 
exten•ión anterior para formar el proceso frontal. 
Como resultado de este patrón de oposición ósea, se forma un 
canal óseo para el nervio infraorbitario. Desde este canal el 
hue•o se extiende hacia abajo y forma la placa alveolar lateral 
de los 16rmenes dentarios del maxilar superior. La osificación 
t•mbien avanza dentro del proceso palatino para formar el paladar 
duro. 

La tabla alveolar interna se desarrolla a partir de la unión del 
proceso palatino y el cuerpo principal del maxilar superior en 
for•ación. 

Esta tabla Junto con la tabla externa opuesta, forma un canal 
óseo alrededor de los &érmenes dentarios del maxilar, los cuales 
oportunamente •e rodean de hueso quedando ubicados en criptas, 
del miamo modo como se describió en el caso de la mandibula. 
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Tambien un cartilago contribuye al desarrollo del maxilar 
superior; El cartilago cigomAtico o malar, aparece en el proceso 
cigomAtico en desarrollo y durante un tiempo contrubuye al 
desarrollo del maxilar superior. 

En el momento del nacimiento el proceso frontal del maxilar 
superior se halla bien marcado, pero el cuerpo del hueso con•i•te 
de un poco mAs que el proceso alveolar que contiene loe gérmenes 
dentarios y los procesos cigomAticos y palatinos, pequenos pero 
distinguibles. 
El cuerpo del maxilar es relativamente pequeno por que el seno 
maxilar no se ha desarrollado. 
Este seno comienza su desarrollo durante la 161 aeaana, co•o un 
surco profundo sobre la cara nasal del maxilar superior en 
desarrollo. En el momento del nacimiento es aún una estructura 
rudimentaria de tamano pequeno. 

CARACTERISTICAS COMUNES EN EL DESARROLLO DI LOS MAXILARES 

Ambos comienzan su desarrollo a partir de un 'solo centro de 
osificación membranosa relacionado con un nervio y un cartilago 
primario, ambos forman un conducto nervioso relacionado con el 
nervio y ambos desarrollan un elemento alveolar relacionado a los 
dientes en desarrollo, y por último ambos desarrollan cartilacos 
secundarios que les ayudan a crecer. 

DESARROLLO DI LA ARTICULACION TIHPOROHANDIBULAR 

La articulaciOn temporomandibular es una articulaciOn entre dos 
huesos, que se halla formada inicialmente apartir de centros de 
osificaciOn membranosa, antes de que se forme el cartila10 
condilar hay una amplia banda de mesénquima indiferenciado entre 
la rama ascendente de la mandibula en desarrollo y el hueso 
temporal también en desarrollo. 

Con la formaciOn de cartilago condilar, esta banda se reduce 
rapidamente en ancho y se convierte en una lAmina meaenquimatoaa 
densa. 
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11 ••••nqui•• inaedi•tamente adyacente a la lAmina ae rompe para 
tor•ar la cavidad articular y la lAmina se convierte en el disco 
•rt1culer. 
Se toraa en la 121 •emana del desarrollo en el embri6n de 57mm de 
di•tacia eetalo-eaudal, Ce.e.]. 
El de•arrollo de l• cavidad de la articulaci6n se completa en el 
••t•d1o de 65 • 75 ••· di•tac1a ce!alo-caudal. 
L• contracc16n •Uacul•r puede ser necesaria para la cavitaci6n 
articular, puesto que la inmovilizaci6n temprana de otras 
articulacione• da por resultado una Calla de formac16n de la 
cavidad articular. 



TRANSTORNOS 
DEL 

DESARROLLO 
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TaAHSTOKNOS DIL DISAKKOLLO DI LAS 
ISTKUCTUaAS IUCALIS Y PAKABUCALIS 

Alauno• de lo• •ucho• tr•natorno• del de•arrollo y del 
creclaiento qua •fect•n laa a•tructuras bucales y parabucales se 
de•arrollan "in utero", ea decir; ae presentan de•de el 
nac1•1ento y peraiaten durante tod• la vida, otro• pueden no 
••n1featar•e por auchos aftoa. 

ll reconoci•iento de al1unas anomaliaa •i1uen loa patrones de la 
herencia, ain eab•r10 debe tener•e cuidado para di•tincuir lo• 
tr•n•torpoa hereditarios de loa con&énitos. 
La anferaedad con1énita e• aquella que eatA presente desde el 
nacimiento, pero que no es hereditaria necesariamente, o sea que 
•• tran••ite a tr•vés de loa cenea. Por el contrario, muchas 
•lteracionet1 hereditarias se manifiestan en el nacimiento y otras 
aparecen deapué•. 

~· explic•ci6n aobre la tendencia hereditaria 
o c•raeteri•ticas ae basan en laa excelentes 
Ore1orio Hendel, quien estableció las leyes de 
trabajo aur116 la ciencia de la cen6tiea. 

a ciertos aepectoa 
observaciones de 

la herencia; de su 

Uno de loa deacubri•iento• aAa importantes realizados por Mendel 
fue el principio de la doainancia, el cual se basó en 
experimento• que auestran que si loa dos miembros de un par dado 
de individuos con cenes alelo• que presentan carateriaticaa 
contraatantea •• relacionan, existe una diferencia definida en 
eatoa caracter .. para expreaarae en la deacendencia. De esta 
ft•nera aolo ae manifiesta uno de lo• caracteres. 
Sin embarco e1 •uy importante que el car~ter que no dominó se 
manifia•t• en 1eneracione• aubaecuentea. 

Se aplican lo• teraino• "doain•nte" y "receaivo" a loa aapectos 
que aparecen y no ap1recen en la primera 1eneraci6n filial 
deapu .. de realizado el cruce. 
La aub•ecuente separación y reaparición de los caracteres en la 
deacendencia de la• persona• "hibridas" ae conoce como el 
principio de l• •e1re1aci6n de car6cterea y aon un aspecto de la 
herencia. 

lat• bien eatablecido que auchas caracteristicaa de una persona 
eat6n repreaentada• en loa 1enea de loa 1ametoa o c6lulas 
reproductoras. 



Al compararse s6lo dos caracteriaticaa laa poaibil1dadea de 
coordinarse son relativamente limitadas, pero cuando el numero de 
caracteristicas aumenta es obvio que las posibilidades de 
combinaci6nes son infinitamente m•s complejas. 
Otro principio importante de la herencia, deacubierto por T.H. 
Horgan, es la asociaci6n de factores, lo cual ofrece explicaci6n 
de lo que se observ6 priaeramente con reapecto a que doe o ••• 
caracteres pueden permanecer ligados de una 1eneraci6n •otra. 

,Una variaci6n de este principio fue el descubrimiento de la 
asociación con el sexo o de ciertos caracteres con los !actores 
que determinan el sexo. Por ejemplo, un hombre puede transmitir 
un rasgo ligado al sexo a sus nietos a travea de aua hijaa, pero 
no a través de sus hijos. 
Dicha transmici6n depende de los cromosomas sexuales de un 
individuo. 

Huchas de las alteraciones en el desarrollo y crecimiento de la• 
estructuras bucales y parabucalea, aei como otra• en!eremedadea 
tienen un fondo hereditario definido. 
Otras enfermedades en las cuales la herencia es su1erente, pero 
no concluyente, se dice que presentan "tendencia• f'aJD.iliare•"· 

La odontologia ayuda mucho a determinar los verdadero• f actorea 
etiol6gicos presentes en varias alteraciones del desarrollo y del 
crecimiento de los dientes, huesos y diversos tejidos blandos. 
Witkop, Steward y Prescott han descrito valiosos textos acerca 
del papel de la zenética en la odontolocia en los cuales ee 
necesitan hacer exémenes mAs profundos al respecto. 

Witkop subray6 que en algunas enfermedades bucales loa factorea 
hereditarios pueden ser decisivos o s6lo contribuir a la 
aparici6n de una enfermedad especifica. 
Se observa con facilidad que el crecimiento poanatal m•ximo del 
créneo ocurre durante los primeros anos, que el cr•neo aaeculino 
tiende a ser mayor que el femenino y que la desviación eatAndar 
del valor medio no es superior a l.6 cm. en cualquier edad. 

La circunferencia adulta se alcanza casi por completo a lo• 10 
anos 'de edad aproximadamente; deapues au crecia1ento es 
insignificante, las proporciones adultas aparecen de loa 16 a 18 
anos de edad. Es necesario tener en cuenta el tamafto total del 
individuo al estimar las significaci6n de cualquier deaviac16n de 
lo normal. 
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Loa hueaos de la boveda del cr•neo aumentan de espesor durante 
toda la vida. 
A lo• 2 afto• de edad ae puede observar en la radiograf ia una 
tabla interna y externa. Entre estas dos capas est& el diploe 
reticulado atravezado por conductos vasculares. El diploe aumenta 
d• taaafto a expensa• de la capacidad craneal en caso de la 
hipo16nesis de los heaiaferio• cerebrales o como un aspecto 
normal de la edad avanzada. 
En la hemiatrofia cerebral precoz, la bOvedb craneal se espesa 
en el lado que disminuye el volumen cerebral. Entre las 
enfermedades en las cuales hay una osteitia deformante de los 
hueaoa cranealea est&n la hiperfoafataaemia, enfermedad de Paget, 
e hipero•tosia cortical 1eneralizada. Tambien puede ocurrir en la 
hipervitaminosis D. 
Al1unas veces se observa un adelgazamiento local sobre un tumor 
cerebral donde los huesos craneales son blandos y responden a la 
pres ion. 

Los detalles del aspecto radiocr&fico del cr~neo del recien 
nacido los han diacutido Henderaon, Sherman y Caffey. Esta 
inforaacion ea atil cuando se •oapecha una malformacion al nacer. 

La aayoria de las malformaciones craneales 
deaconocida y a consecuencia de ello, la 
baaada principalmente en caracteristicas 
e•taa nu•erosas. 

son de etiolo1ia 
clasi!icacion esté 

morfolOcicas siendo 

La mayoria de l•• anomalias del desarrollo oral y facial, son 
conc6nitas y un namero conaiderable de las mismas tiene una base 
1en6tica. No cabe duda de que muchas tienen su ori1en en el 
ambiente intrauterino. 
Al1unas de las anormalidades del desarrollo como son las que 
afectan las cl&ndulas aalivales y articulacion temporomandibular, 
aaboa maxilares y or1anos dentales se detallaran mas adelante. 

Ea conveniente describir juntas las anomalias en la forma y 
taaafto de loa dientes pues frecuentemente coexisten. 
Por otra parte, la simplificaciOn de la forma muchas veces 
coincide con una disminuciOn del tamafto. Las anomalias en el 
nusero de loa dientes pertenecen tambi6n al mismo complejo. 

Las anomalias en la forma y tamafto muchas veces solo son 
microaenifestaciones de una reducciOn del namero determinada 
1•n6ticamente. Por otra parte, un aumento en al tamafto pudiera 
aar un paso hacia la hiperdoncia. 
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Investisaciones recientes han demostrado que caracteristicas 
aparentemente tan poco relacionadas como el tieapo y orden d• 
erupci6n de ciertos dientes poseen una relaci6n eatadiaticaaente 
demostrable con el numero y tama~o de loa dientes. 

Loa diversos dientes varian mucho en loncitud, anchura, eapeaor, 
curvatura de la corona, caracteristicaa de la raiz, d•••rrollo d• 
la cresta aarcinal, forma y definici6n de las cuapides, •te. 

Existen diferentes caracteristicas no solamente entre individuo• 
sino lo cual es m•s iaportante, entre poblaciones. 
Batas diferencias entre poblaciones r•fleJan •l papal d• factor•• 
senéticoe en la variaciones de la foraa de los di•nt••· 



GENETICA 
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BASES DI LA HIRINCIA 

En 18&5 Gregorio Mendel trabajando con una especie de guisante 
(Pisum sativum) establecio 2 leyes que son bésicas en la 
transmición hereditaria. 
El resultado de estos experimentos ha demostrado que los 
carécteres sométicos de cada individuo estén controlados por 
factores hereditarios conocidos como cenes, dispuestos en los 
cromosomas de cada célula y que pasan de padres a hijos a travé~ 
de los gametos. 
Los genes existen en forma de pares y 
(locus) en cromosomas homólogos. A estos 
alelos y cuando son iguales se les aplica 
los individuos que lo poseen, si estos 
llama heterocigoto. 

ocupan sitios iguales 
dos cenes se lea llama 
el termino homocigoto a 
son desiguales se les 

cuando en un individuo heterocigoto un gen se expresa, se dice 
que éste es dominante y el que permanece oculto se conoce como 
recesivo. 
Al material hereditario transmitido se le llama genotipo y su 
expresión externa da lugar al fenotipo. 

LEYIS DI HINDIL 

1! LEY O DE LA SEGREGACION 

Senala que los factores hereditarios eatan controlados por un par 
de genes que se segregan durante la formación de células 
germinales para constituir los gametos. 
Estos genes vuelven a unirse después de la fecundación y los 
caracteres que controlan se manifiestan en las sicuientes 
generaciones en proporciones numéricas constantes. 
Clasicamente se representan los cenes dominantes con letra 
mayúscula y los recesivos con minúscula. 
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21 LIY O DI LA DISTRIBUCION INDIPINDIINTI DI LOS GINES 

Esta aeftala que cuando dos o mis pares de senes ae secre1an 
aimultaneamente, la diatribuciOn de cualquiera de ellos es 
independiente de loa demis. 
Mientras que l• priaera •eftala la forma en que se1re1a un par de 
sen•• (herencia monos•nica), la ae1unda ley trata la forma de 
••sresacion de dos o mAa parea de senes. Una excepciOn a eata ley 
•• el caao del licamento s•nico. 

PATRONES DI HERENCIA MENDILINA 

La aayoria de loa padecimiento• hereditarios en el hombre se 
tranamiten en forma Mendeliana simple y los senes pueden estar 
•ituado• en los auto•omas o en los sexocromosomaa. 

HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE 

La mayoria de los senes dominantes que causan padecimientos en el 
hoabre son raros y por ello casi siempre se presentan en estado 
heteroci&oto. 
cuando un individuo afectado por un sen dominante afectado, se 
casa con un individuo sano de la poblaciOn seneral (homocigoto 
recesivo para el gen) se obaerva que el sen es transmitido al 501. 
de sus descendientes, no salta seneracionea y afecta por icual a 
hombrea y mujeres. 
Cuando no •e encuentran antecedentes familiares del padecimiento 
se dice que se trata de una mutación de "novo". 
Alsunoa ejemplos de enfermedades autosOmicas dominantes son: 
Osteocénesis imperfecta, Sindrome de Harían, Corea de Huntincton, 
Acroateolisis, Sindrome de Witkop, Displasia OculodentoOsea. 
En cierto• caaoa, al analizar un Arbol 1enealOsico para un 1en 
dominante, observaao• que el padecimiento aalta una 1eneraciOn 
para reaparecer posteriormente; esto puede explicase por que 
existen situaciones en la• que aún estando presente el cen, no 
produce su efecto fenotipico. 



Este fenómeno se conoce como la falta de penetrancia del 1en y 
podemos definir el concepto de penetrancia completa cuando el 
complejo fenotipico que se presenta en condiciones dominantes 
óptimas. 
Cuando en una familia existen diferentes manifestaciones de una 
misma enfermedad, se dice que el gen afectado tiene expresividad 
variable. 
Podria entonces definirse el concepto de expresividad como el 
grado de expresión fenotipica de un gen. 

HERENCIA AUTOSOHICA RECESIVA 

Es menos frecuente que la dominante y salta ceneraciones ya que 
los individuos heterocigotos portadores del sen anormal •on 
fenotipicamente normales. 
De la unión de dos portadores resulta un 25~ de hijos afectados 
(homocigotos recesivos). 
La consanguinidad aumenta la frecuencia de estos 
Algunos ejemplos de enfermedades autosómicas 
Hiperplasia Adrenal Congénita, Albinismo, 
Sindrome Amelocerebrohipohidrosis. 

HERENCIA LIGADA AL SEXO 

padecimientos. 
rece•iva• son: 
Hipofosfataaia, 

En todos los mamiferos, incluyendo al hombre, la mujer ea 
homogamética y sus cromosomas sexuales, representados por •XX· se 
comportan como homólogos. 
El hombre es heterogamético y sus cromosomas sexuales ·XY• •on 
diferentes en tamafto y morfologia. 

HERENCIA RECESIVA LIGADA AL CROMOSOMA X 

Los genes ligados al cromosoma'X', en su mayoria recesivo• al no 
tener en el hombre su alelo correspondiente, se comportan como 
homocigótos (se les llama también hemicicos). 
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L• pre•encia del mismo 1en en la mujer es contrarestada por su 
alelo dominante en el cromosoma X homólo10, comportandose como 
heteroci16ta o transmisora. Sólo cuando ocurra el 1en recesivo en 
••boa cromosomas X tendra expresión fenotipica y sera 
1eneticamente homocicota. 
Entre las enfermedades receaivas li1adas al X se encuentran: 
Heaofilia, deficiencia de 1lucosa-6-foafato deshidro1enaaa, 
a1ama1lobulinemia, daltonismo. 
La hemofilia es una enfermedad transmitida por un 1en recesivo y 
cara~terizada por una diatesis hemorra1ica resultante de la 
incapacidad del or1anismo de sintetizar 1lobulina antihemofilica. 
E•te 1en se encuentr• en los brazos cortos del cromosoma X y es 
por eso que se manifiesta casi siempre en hombres, siendo la 
muJer la portadora sana. 
Las posibilidades de que una mujer presente hemofilia es remota, 
ya que se necesita la unión de un hemofilico con una portadora. 
Y •olo asi el 50~ de las hijas seran hemofilicas. 
Otra posibilidad es que una paciente con el sindrome de Turner 
(45 XO) lleve el 1en anormal en su cromosoma X. 
Loe criterios para interpretar la herencia recesiva li1ada al X 
sen, La frecuencia del padecimiento es mucho mayor en hombres que 
en mujeres, el caracter nunca es transmitido de padre a hijo, 
sino a lo largo de una serie de mujeres portadoras y la relación 
de parentesco existente entre varones afectados se establece por 
intermedio de mujeres. 

HERENCIA DOMINANTE LIGADA AL CROMOSOMA X 

En cuanto a 1enes dominantes li1adoa al cromosoma X, la 
proporción de hijos afectados varia si el padre o la madre es el 
portador del cen anormal. Si el padre es el afectado transmite el 
caracter a todas sua hijas pero a nin1uno de sus hijos, mientras 
que las mujeres afectadas lo transmiten a la mitad de sus hijos 
de uno y otro sexo. 
Un ejemplo de este tipo de herencia es el raquitismo 
vitaminorresistente. 

':IRRINCIA HOLANDRICA O LIGADA AL CROMOSOMA Y 

El mecanismo hereditario de un 1en li1ado al cromosoma Y es muy 
simple: solo los hombres lo poseen y lo transmiten a sus hijos 
varones. 



Se conocen muy pocas enfermedades que podr1an estar ligadas al 
cromosoma Y como: Ictiosis Hystrix Gravior (piel de puercoespin), 
Sindactilia Podal (Palmidismol e Hipertricosis Auricular. 

GENES LIMITADOS O CONTROLADOS POR LOS SEXOCROHOSOHAS 

Existen genes transmitidos por loa autosomas que se encuentran 
limitados o controlados por el sexo, en estos casos pareceria que 
factores hormonales son decisivos en su manifestación. 

CODOHINANCIA Y ALELOS HULTIPLIS 

Dominancia y recesividad no son las únicas relaciones posibles 
entre pares de alelos. Existen casos como en los 1rupos 
sanguineos determinados por un par de alelos; que en ambos se 
manifiesta fenotipicamente en el heteroci1oto:1enes codominantea. 
Hablamos de alelos múltiples cuando para un solo locus hay aAs de 
dos alelos alternativos posibles. 
El ejemplo clAsico de alelismo múltiple lo constituyen la serie 
de alelos que determinan a los grupos sanguineos A, B, AB y o. 

VARIACION DI LA EXPRISION DI LOS GINES 

Se ha considerado hasta ahora factores hereditarios determinado• 
por genes situados en un locus individual. Sin embar10, e•te tipo 
de transmisión considerado clAsico, puede alterarse en varias 
situaciones. 
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PINITRANCIA Y IXPRISIVIDAD 

Eatoa concepto• han sido analizado• al hablar de herencia 
autoaOaica dominante. 

PLIITROPISHO 

~ada 1en ejerce una acciOn primaria de la cual derivan efectos 
aecundarios. Loa efectos fenotipicoa múltiple• producidos por un 
aolo 1en, ae denominan efecto• pleiotrOpicos. 

LIOAHENTO OINICO 

Loa aenea ae separan durante la meiosis y esta separaciOn 
en foraa independiente, ain eabarao, como excepciOn a la 
ley de Hendel existen arupoa de aenea situado• en locus 
del •iaao croaoaoma que se se1re1an siempre Juntos. 

se hace 
seaunda 
vecinos 

lato ae conoce coao liaamento a&nico y puede definirse como la 
tendencia de dos o mas senes a distribuirae unidos en los cametoa 
debido a su cercania en el cromosoma. 

INTRICRUZA11IINTO 

Ea el intercambio de senes que ocurre durante la meiosis entre 
doa croa•tidaa de croaosomaa homOloaoe. Existe evidencia 
citolOaica y 1en6tica de eate proceso y eu an•li•i• ha permitido 
establecer la localizaciOn exacta de alaunos aene• contribuyendo 
al mapeo cromosOmico 

HITIROOINIIDAD OINITICA 

Cuando un 
diferentes 
diferente; 
heteros•neo. 

padecimiento es producido por mutaciones en aenea 
puede tener el mismo fenotipo pero con senotipo 
ae dice que el padecimiento es aeneticamente 
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HIRINCIA POLIUINICA 

Se han considerado rasgos controlados por un par de 1enea que 
determinan diferencias bien definidas entre persona• normales y 
afectadas. Sin embar10, existen caracteriaticas como la talla y 
el color de la piel que muestran variaciones 1raduale• dentro d• 
un margen muy amplio que puede considerarae normal. lata• 
variaciones sugieren que tales caracteristicaa est•n controlada• 
por m~s de un par de genes, participando cada uno de ellos por 
acción aditiva. Este tipo de herencia se conoce como poli16nica 
o multifactorial. 



.SINDROMES 



36 

ACROSTIOLISIS 

Es un sindrome que ae hereda en forma común de raaao autoaó•ico 
dominante y ae caracteriza por la presencia de: 

1.-Desaparición de las falanges terminales, 
2.-Estatura baja, 
3.-craneo de forma irregular, 
4.-Pérdida prematura de los dientes. 

FACUS 
Estos individuos presentan la nariz alaraada, pelo abundante y 
crueso, y con las orejas amplias. 

HAHIFESTACIOHES ORALES 
La pérdida teaprana de lo• dientes, con atrofia acentuada de la• 
apófisis alveolares de loa maxilares, superior e inferior, •• una 
manifestación constante. Tambi6n ae presenta reabaorción de la• 
raices de los molares, procnatismo y una microanaaia. 

ALTERACIOHIS ISQUELETICAS 
Acortamiento y deformación de las porciones diatalea de loa dedos 
de manos y pies, en particular de las manoa. Las articulacionea 
interfalancicas aon hiperflexiblea y al •ovi•iento puede aparecer 
dolor o parestesias. 
Se. ha observado impresión basilar del craneo, junta•ente con 
dolicocefalia y proainencia desuaada de la porción ••camo•a del 
hueso occipital, con ensanchaaiento de las •uturaa ••tópica, 
coronal y lamboidea con huesos Wormianoa asociados. PUede exiatir 
depresión a nivel de la fontanela anterior, con apófi•i• 
clinoidea craciles. 
La estatura en el adulto ea por debajo de 1.55• y dia•inuye con 
el transcurso de la vida, esto ae debe por la cifoaia acentuada, 
oateoporisis intensa y coapreaión de laa v6rtebraa tor•cicaa. 
La superficie superior e inferior de la• v6rtebraa son cóncava• y 
radioló&icaaente aparecen en forma de "hueso de pez". Loa di•coa 
intervertebralea pueden aparecer aas denso• que loa cuerpos 
vertebrales. 
Se producen fracturas múltiples en la coluan• vertebral, huesos 
largos, especialmente en dedos de manos y pies. En alaunoa caaoa 
ae ha observado fusión de las apófisis eapinoaaa de la tercera a 
quinta vértebras cervicales. Se ha observado deformidad de codoa 
y rodillas. 
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OTRAS HAHIPISTACIOHIS 
Sordera de conducciOn, obnubilaci6n de la vista, cefalea y 
parlli•i• del •exto nervio a•i co•o hipo1onadismo. 

DIAGNOSTICO DiflllNCIAL 
Una 1ran variedad de ra•10• que estan asociados con la 
Acro•t.Oli•i• •e pre•entan taabien en la Picnodisostosis, 
Pro1eria, lpidera6li•i• Aapolloaa, Lepra, Esclerodermia, 
Sirin1oaielia, Sifili• y por intox1caci6n de cloruro de 
poli vinilo. 

PIUllAS DI LA80RATOIIO 
Se ha reportado un "•ole ce•o de acroste6Usis 
nivele• a6ricos alto• de fosfatasa alcalina y de 
lolctica. 

llINONil!OS 

aaociada con 
deshidrocenasa 

Sindroae de Hadju-Cheney, Artrodento-osteo diapl'!'&ia. 

llINDIOHI AMILOClllBIOHIPOHIDROSIS 

La• priaera• de•cripciOne• fueron hecha• por KohlshUtter y 
colaborador•• en el afto de 1974. 
11 •indro•e •• caracteriza por: 

1.- Ataque• epileptico•, 
2.- letra•o aental pro1reaivo, 
3.- Convulciones, 
4.- Hipohidro•i•, 
5.- Allelo16n••i• iaperfecta. 
La herencia ea auto•6aica rece•iva o li1ads al cromosoma X. 

fACIIS 
No hay ra•10• caracteri•tico•. 

llAJIIPISTACIONIS OIALIS 
lxi•t• una aaelo1•n••i• imperfecta acentuada, presentando 
au•encia• coapleta• de e•malte, excepto por pequeftas zonas como 
en el cuello o cin1ulo. La amelo16nesi• imperfecta es 
1eneralizada y afecta a todo• los or1anos dentarios de la primera 
y •e1unda dentinciOn. 
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HANIFISTACIONIS QINIRALIS 
Todos los nifios mostraron desarrollo normal hasta la aparición d• 
la epilepsia, cuyo erado estaba relacionado con la Cr•cuencia • 
intencidad de las convulciones y retraso mental proar••ivo. 

A la examinación histolóaica de la maaa ceC6lica r•v•lo una 
reducción de neuronas, atrofia de c•lulaa alialea y una 
aeroneurosis. Las manifestaciones aaociadaa, eatablecidaa •n loa 
supervivientes fueron hipohidrosis, aumento discreto del aodio y 
del cloro, aunque con acentuado aumento del potasio en el audor y 
miopia, se produjo muerte entre las edades de cuatro • nueve 
anos. 

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL 
En el diagnostico diferencial pueden presentarse varios tipos de 
Amelogénesis Imperfecta y Displasia Ectodérmica. 

SINONIHOS 
Epilepsia, Deterioración mental y Amelogénesis imperfecta. 

SINDROHI DI HIPODONTIA Y DISOENESIA UNOUEAL 

El sindrome de hipodontia y disgenesia uncueal fue reportado en 
1969 por Redpath y Winter. 

El sindrome diente-una, caracterizado por: 

1.- Cabello fino, 
2.- Oligodontia, 
3.- Hipoplasia o coiloniquia 

especial de las unas de loa 
de laa unas 
pies. 

de la• mane•, en 

Sindrome que se hereda en forma de rae10 autosómico dominante, 
sin embargo puede existir también una forma autoeómica recesiva. 

FACIES 
No hay rascos caracteristicos. 

MANIFESTACIONES ORALES 
La Olicodontia se presenta con mayor frecuencia en incisivo•, 
secundos molares mandibulares y los caninos del maxilar. 
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KANIJISTACIOHIS OIHll\ALIS 
El de•arrollo mental y el crecimiento aom6tico estan dentro de 
lo• l1•1te• nor••l•• de de•arrollo. 
11 examen •icro•cOpico del cabello no ha revelado nincuna 
anor•alidad evidente. Laa unaa de loa dedos y en especial de los 
piea pueden revelar hipopla•ia o coiloniquia, o ambas. 

DIAGNOSTICO DIJIRIHC•AL 
Varias formas de Diaplasia Ectodérmica pueden establecerse como 
diacnoatico. 

SIHOHIMOS 
Sindro•e de Witkop. 

DISPLASIA OCULODIHTOOSIA 

Laa pri•eraa caracteri•tica• fueron descritas por Lohmann en el 
ano de 1920, pero fue hasta 1957 que Meyer-Schwickerath y otros 
de•cribieron el aindro•e caracterizado por: 

1.- Nariz estrecha con alea hipopl6aicas y ventanas delcadas, 
2.- MicrocOrnea por anomalias del iris, 
3.- Sindactilia y Camptodactilia del cuarto y quinto dedos y 

ciertas anomaliss Oseas de la• !alances medias del menique y 
de lo• dedos del pie, 

4.- Hipoplasia del e•malte, •emejante a la amelocénesis 
imperfecta. 

El aindrome presenta una herencia autosOmica dominante 

FACIIS 
La presencia de hipertelorismo ocular, plie1ues del epicanto y 
nariz delcada con ausencia de la expanciOn de laa ala• nasales 
produce una fisonomia caracteristica, la circunferencia de la 
cabeza puede estar al10 reducida. 

OJOS. Loa defecto• ocul•re• con•tan de microcOrnea, anomaliaa del 
iri• y en al1uno• ca•os, 1laucoma •ecundario y abertura• 
palpebrales pequenaa. Se ha observado m1croftalmoa con Orbitas 
pequenas. La pupila puede aer excentrica. El iria consta de un 
fino tejido esponjoso poroso. 



En el reborde del iris através de la pupila, suelen exiatir 
restos de membrana pupilar. Se ha observado tambi•n 
estrechamiento de los campos visuales. 

EXTREMIDADES. La manifestación mas constante parece ser la 
camptodactilia del meftique o con menor frecuencia del anular. 
Clinicamente este último dedo parace cortado. Se obaerva por lo 
•eneral aindactilia bilateral del anular y del aeftique, con 
clinodactilia cubital y sindactilia del tercero y cuarto dedo• 
del pie. 

El examen radiogréfico revela la falan•e media en forma de cubo 
o de delta. Los pies clinicamente normales, mueatran por axaaen 
radiográfico hipoplasia o aplasia de la falange media de uno o 
más dedos. Existe falta de modelación del área metafisaria de los 
huesos largos. 

CABELLO. Se ha descrito cabello seco y mate que no con•i•ue la 
loncitud normal de crecimiento, aunque no se trata de una 
manifestación constante. 

OTRAS MANIFESTACIONES. Las orejas pueden estar anormalmente 
modeladas con sordera de conducción. 

MANIFESTACIONES ORALES 
Normalmente en la erupción los dientes son mas amarillos. La 
dentinción es afectada severamente por hipoplaaia del esmalte, 
similar a la que ae ve en la amelocénesis imperfecta. El reborde 
alveolar aandibular puede ser aleo mas ancho que lo normal. Poca• 
ocasiones se ha observado hendidura labiopalatina. 

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL 
Trisomia 13, varios tipos de Amelocéneais Iaperfacta. 

PRUEBAS DE DIAGNOSTICO 
El examen radiolócico de loa féaures, manos, pies y diente• 
ayudaran a el diacnóstico. 

SINONIMOS 
Sindrome ODD, Sindrome Oculodentodisital. 
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llUDOt!IPOPAlllATIROIDISMO Y SIUDO-SIUDOHIPOPARATIROIDISHO 

!l ••udohipoparatiroidiamo [PHP) !ue descrito en 1942 por 
Albr1aht y colaborador•• como un a1ndrome h1pocalc6mico que 
pr•••nt• ••••J•nZ•• clinica• y biol01icas con el 
hipoparatiroidi•mo pero que no re•ponden con diuresis de fOsforo 
nor••l • l• •dmini•traciOn de par•thormona. Diez anos mas tarde 
un• v•riante normoc•lc6mica del seudohipoparatiroidismo a la que 
ll•••ron ••udo-aeudohipop•r•tiroidismo [PPHPI 

11 hecho de que el PHP y •l PPHP aon formas diferentes del mismo 
tranatorno, •• au1iere •obre todo por la apariciOn de ambas 
foraaa dentro de la misma descendencia y por la transformaciOn 
deaoatrable de PHP • PPHP. 
Se •o•tiene que •l •indrome presenta una herencia dominante 
liaada •l croaoaoaa X. 

HAHIFISTACIONIS OIHIRALIS 
latatura entre 1.37• y 1.52• en la ••durez. Aproximadamente el 
607. de ello• muestran obesidad moderada que persiste desde la 
primer• infancia. Y loa pacientes con PPHP son mas altos y menos 
obeso•. 
Se ha ob••rvado un retraao mental en un 65~ de los pacientes 
afectado• con PHP, pero en menos de la mitad de aquellos que 
pr•••ntan la variante normocalc6mica del mismo. 

Lo ••• notable •• el acortamiento de uno o varios dedos de manos 
o pi•• debido •l acortamiento de loa metacarpos o metatarsos 
correapondientea, eato ha sido observado en el 70~ de los 
pacient••· 
11 acortamiento de loa aetacarpo• ae revela cuando el paciente 
cierra lo• punoa. Se afecta casi siempre el cuarto y quinto 
.. tacarpo y con •enor frecuencia el primero, tercero y se1undo en 
••te orden. 
In cuanto • lo• ••t•t•r•o• el maa afectado ea el cuarto y despues 
el tercero. 
L•• hl•n1e• eat•n t'•mbien acortadas y su epifisis presenta forma 
de cono. 11 radio puede e•tar encurvado, en forma diacreta o 
acentuada, con deaplazamiento de la epifisis distal y de los 
hu••o• carpoa. 

Aproximadamente en la tercera parte de 1011 pacientes, las 
alteracionea craneal•• eat•n repreaentadaa por el enaross•iento 
de la calota. la frecuente hallar braquicefalia, por el cierre 
preaaturo de la• autura• cranealea. 



42 

Frecuentemente se observan calcificaciones en los tejidos 
subcuténeos del cuero cabelludo y en las extremidades, sobretodo 
en las areas periarticulares de manos y pies. 

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL 
Hipoparatiroidismo idiopatico, Sindrome del carcinoma de c6lulas 
basales nevoides maltiples, Sindrome de Turner, Acrodi•o•toai•, 
Disostosis periferica, Síndrome de c•lcificacíOn b••al 
ganglionar y Síndrome de Gardner. 

SINDROHE DE ROTHHUND-THOHSON 

Rothmund en 1868 y Thomson en 1923 describieron el mi•mo sindrome 
que consístia en: 

1.- Poiquilodermia que aparece del tercero al sexto mes de vida 
2.- Cataratas bilaterales que aparecen del cuarto al ••Ptimo ano 
3.- Hipogonadismo . 
El sindrome presenta una herencia autosOmica recesiva 1 aunque mas 
del 70X de los pacientes han sido mujeres. Este aindrome 
representa otro ejemplo de heterogeneidad 1enética. 

MANIFESTACIONES GENERALES 
No se dispone de datos suficientes concernientes a la c•ra. Se ha 
observado que la cabeza es voluminosa con abombamiento frontal y 
puente nasal hundido y ancho, se ha aencionado taabi6n 
microcefélia. 

La piel de las mejillas y de las orejas no •e afecta en el 
momento del nacimiento, se vuelve roji•a y tuae!acta 
aproximadamente hacia el tercer a sexto mea de la vida. Entonce• 
se afectan las superficies extensoras de la• mano•, antebrazo•, 
piernas, muslos y tambien las nal1aa, aunque por lo 1eneral en 
menor grado, afecténdose mas intensamente las •uper!icie• 
expuestas, con frecuencia queda respetado el tronco. Pronto 
remite la fase inflamatoria, y deja 6re•• que parecen aer 
combinaciOnes variadas de pi1mentaciOn, deapi1ment•ciOn, atrO!ia 
y telangiectasia. 

La pigmentaciOn macular o reticular, irre1ular y de color pardo 
obscuro, sigue en general a la apariciOn de la atrOfia y de la 
telangiectaaia. 
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Por lo aeno• un 35• de lo• paciente• preaentan •enaibilidad a la 
luz aolar, lo que •• aani(ieata con la producciOn de ampollas. 
rata ••n•ibilidad auele •er m•• acentuada en la• primeras epocas 
de la vida. Puede !altar casi por completo o aer un tanto escasa 
la formaciOn en el cuer? cabelludo, pubi• y en axilas. 

Con frecuenci• faltan la• ceJa• y peatanaa o estar disminuidas. 
Se puede hallar hiperqueratoaia verru1oaa, en especial sobre las 
articulacione• con deaarrollo tardio da carcinoma de células 
eacaaoaaa y querato•i• palmoplantar. 
In una cuarta parte d• lo• caaoa ae ha aenalado también distrofia 
un1ueal. Alrededor de un 25• de lo• paciente• .parecen tener un 
tranatorno endocrino, con mayor frecuencia el hipoaonadismo. 
Ea común la menatruaciOn escasa, y pocas mujeres afectadas han 
tenido hijos. 

M•• d• la mitad de loa paciente• presentan estatura notablemente 
baja, con (alana•• terain•l•• cortas. El· enanismo es 
proporcionado, Loa miembro• aon • menudo ar&ciles y delicados, y 
puede haber inten•• acrociano•i•. 
En el 75X de loa caaoa ae han deacrito cataratas subcapsulares 
anteriorea perinuclearea, y estrellada• poateriores. 
Aparecen entre el 4Q y 7Q ano, •on completas y semisolidas y 
producen perdida de la viaiOn de el espacio en pocas semanas. 

llANIPISTACIONIS ORALIS 
En un aran número de caaoa reportados se ha encontrado 
aicrodontia, mal!oraacion•• mOltiple• de las coronas, erupciOn 
retardada y ectOpica y dientes supernumerarios o ausencia 
con1tnita de loa diente•. 
Se ha obaervado úvula bifida. 

DIAGNOSTICO DIPIRINCIAL 
Sindrome de Werner, Sindrome de Cockaine, Sindrome de Bloom y 
O.teodi•pl••i• Oerod•rmica. 

PRUllAS DI DIAGNOSTICO 
Se han ob•ervado nivele• hem•tico• bajo• de vitamina A, y se 
obaervo un auaento enoraal en la fraccion •2·alobulina de la 
••nare. 

SINOHiltOS 
Sindrome Poikilodermia, Poikilodermia Conaénita. 



HIPOFOSFATASIA 

Enfermedad hereditaria que fue descrita por Rathbun en 1948, se 
transmite como una caracteristica autosómica recesiva. 
Se caracteriza por: 

1.- Anormalidades esqueléticas 
2.- Valores séricos subnormales de fosfatasa alcalina 
3.- Presencia de fosfoetonolamina en la orina y en plasma 
4.- Pérdida prematura de los dientes 

Con frecuencia el primer signo de la enfermedad es la pérdida 
espontánea de los dientes primarios sin resorción de las raices. 

Los hallazgos clinicos de la hipofosf atasia son probablemente 
atribuibles en la formación del hueso y del cemento a la 
sinostosis prematura del créneo o a la hipercalcémia, que es un 
rasgo frecuente pero no constante. 

FACIES 
No hay rasgos caracteristicos de esta manifestación 

MANIFESTACIONES ORALES 
La manifestación mas temprana de la enfermedad puede aer la 
exfoliación prematura de los dientes deciduos sobre todo de los 
incisivos mandibulares y en ocaciones es la unica caracteristica 
de todo el padecimiento. 

Existen diversos informes de gingivitis, los dientes pueden estar 
exesivamente salidos y flojos en el alveolo, sin evidencia de 
clásica alteración gingival o periodontal. 

Radiogr6f icamente los dientes primarios poseen crandes c6maras 
pulpares y canales radiculares, algunos en erado tal que parecen 
"dientes con vaina". 

Las radiográfias dentales por lo re•ular revelan 
hipocalcificación de los dientes y c6maras pulpares ampliaa, a•i 
como pérdida del hueso alveolar; sin embar•o estos hallas•o• no 
se han manifestados en forma consistente. 



ASPICTOS CLIHICOS 
In baae • la• manireatacione• 
apar1cion de la enfermedad oaea, 
tre• formaa clinicaa1 
1.- Infantil 
2.- De l• ni~ez 
3.- Del adulto 
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clinicas y cronolo1ia de la 
la hipofoafataaia ae divide en 

La infantil presenta au primera manifeataciOn al nacer o antes de 
loa 6 meaes de edad. Aproximadamente el GO~ a el 70~ de todos los 
individuos con el defecto metabOlico mueren en el periodo 
neonatal, ae manifieata por raquitismo intenso, hipercalcemia, 
anormalidadea Oaeaa y desmedro. 
La may~r parte de los casoa son mortales. 

La hipofosfataaia de la ninez aparece después de los G meses de 
edad y ae caracteriza por la exfoliaciOn prematura de loa dientes 
deciduoa, aumento en la infecciOn, retardo en·el crecimiento y 
deformidadea semejante• a las raquiticas como extremidades 
deformada•, a1rmndamiento de la uniOn costocondral e 
imposibilidad de calcificacion del crAneo, también existen 
tranatornoa pulmonares, 1aatrointestinales y renales. 

La forma adulta incluye fracturas espontAneas, antecedentes de 
raquitiamo y de radiolucidea oses. 
Radio1rAficamente los huesos larcos muestran oscificaciones 
irre1ularea en forma de •manchas o de rayas•. 

Loa dientea preaentan un aapecto ~nico, caracterizado por la 
ausencia de cemento, como resultado de la falta de 
cemento1énesia, de tal manera que no hay adherencia funcional 
aana del diente al hueso mediante el li1amento parodontal. En 
al1unoa diente• ae puede encontrar focos ocacionales de cemento 
mml formado. 

DIAONOSTICO DIJIRINCIAL 
Por la caida prematura de loa dientes se puede nombrar a la 
Oateomielitia, Leucemia, A1ranulocitosis, Reticuloendoteliosis, 
Periodontiti• juvenil, Neutropenia ciclica, Sindrome Papillon
Lefevre, Diaplaaia dentinaria, Odonto1éneais imperfecta, 
Dentino1eneaia imperfecta y deficiencia de vitamina D. 



PRUEBAS DE LABORATORIO 
DemostraciOn de valores séricos de fosfatasa alcalina inferiores 
a los normales para la edad del paciente, la demostraciOn de 
Fosfoetanolamina en la orina, la evidencia radio&rA!ica de 
raquitismo, la hipocementosis de los dientes primarios y las 
alteraciones histolOgicas de raquitismo en el hueso. 

INCONTINENCIA PIGMENTARIA 

Es una genodermatosis que comunmente presenta mani!eatacionea 
bucales, y se transmite con un rasco dominante li&ado al sexo. 
Casi en todos los casos que se ha informado afectan a el sexo 
femenino, se piensa que la enfermedad es fatal para el hombre. 

MANIFESTACIONES BUCALES 
Tanto la dentinciOn decidua como la permanente pueden estar 
afectadas. Consiste en la erupciOn retardada de los dientes, 
coronas en forma de espiga o cono, diente• con16nitaaente 
ausentes, malformación dentaria y cúspides adicionales. 
Los dientes con forma de cono son muy similares a los que se ven 
en la displasia ectodérmica hereditaria. 

MANIFESTACIONES GENERALES 
Ocurre poco despué3 del nacimiento y se caracteriza por la 
aparición de lesiones eritematosas y veaiculobulbo•a• en el 
tronco y extremidades que con frecuencia de••parecen y poco 
después vuelven a aparecer. Gradualmente son reemplazada• por 
lesiones queratóticas, liquenoides, papilares o verrucosas 
blancas, que duran algunos meses . 

El tercer tipo de lesiOn cutAnea caracteriatica en lo• lactante• 
son las maculas de color café-gri•Aceo, con distribuciOn en 
parches. rayadas, que se encuentran en el tronco y eMtremidades, 
y que son posteriores a las lesiones queratOticas verrucosaa. 
Con frecuencia se ven diversos defectos asociados, como: calvice 
local o generalizada, lesiónes oftalmolO&icaa, atrofia Optica, 
estrabismo y fibroplasia retrolental, problemas en el !NC y 
lesiones del sistema esquelético. 

FACIES 
No hay rasgos caracteristicos en cara. 
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E•t• pi1••ntacion ••Pieza a de•aparecer en pocos aftos. Es la 
Cuert• Pi1sentaciOn melaninica del epitelio, cayendo en racimo& 
de croaatoforoa en la dermi• superior (incontinencia), lo que da 
a la enCermedad au nombre y se considera la caracteristica del 
aindroae. 

DIAONOSTICO DirlRINCIAL 
SiCilia con16nita, lpidermoli•i• buloaa, Dermatitis, Sindrome de 
Nae1•11, Diaplasia condroectodérmica y Displasia ectodérmica. 

SINONll10 
Sindroae d• Bloch-Sulzberaer. 

HIPOrosrATIMIA RISISTINTI A LA VITAMINA o 

la un tranatorno con un defecto dominante liaado al cromosoma X, 
que con•iate en: 

1.- HipoCoafatemia e hiperfosfaturia asociada con disminuciOn en 
la resorciOn renal tubular de los fosfatos inorganicos 

2.- Raquitiamo u oateomalacia que no responde a la dosis común de 
vitaaina o 

3.- Noraocalcémia con niveles de la hormona paratiroidea altos-
norsale• 

4,- Abaorcion di•sinuida del calcio y del fosfato intestinales 
5.- Dia•inuciOn del crecimiento con estatura corta 
6.- Metabolismo normal de la vitamina O 
7,- Auaencia de otras anormalidades 

Le for•• ••• moderada de eata enfermedad es una simple 
hipo!o•fatemia •in otra• manifestaciones clinicas y unicamente 
una li1er• disminuciOn en la talla del paciente comparada con un 
hermano normofoa!atémico. En los adultos hipofosfatemicos los 
arado• variable• de. deformidades se debe a raquitismo que 
preaento durante la niftez, que constituyo alteraciones mas graves 
co•o el encorvamiento de l•• piernas, el acortamiento de la 
eatatura, la o•teomalacia continua y la presencia de 
aeudofractur••· 
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HANIFISTACIONIS ORALES 
Este transtorno tiene efectos marcados en lo• dientes y sobre laa 
estructuras de sostén. En pruebas histolOcicaa de dentin• 
globular, hipocalcificada, con hendiduras y defecto• tubulares 
que se presentan en la reg10n de los cuernos pulpares. 
Se presenta un problema periapical que afecta a loa dientes 
permanentes o deciduos que tienen un aspecto noraal, ae1uido por 
el desarrollo de multiples fistulas cincivalea. 

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL 
Raquitismo nutricional, Hipofosfatasia. 

SINONIHO 
Raquitismo resistente a la vitamina D. 

HIPOHIDROSIS FUNCIONAL, OHICOLISIS 
Y ISHALTI HIPIPLASICO-HIPOCALCIFICADO 

Este sindrome fue descrito por Witkop y colaboradores en 1975, y 
consiste en: 

1.- Onicolisis 
2.- Dermatitis ceborreica en cuero cabelludo 
3.- Hipohidrosis funcional y Xerosis 
4.- Esmalte Hipoplasico-Hipocalcificado 

Se transmite como una forma de herencia auto•6mica dominante. 

FACIIS 
La piel de la cara es reseca y aspera, el cuero cabelludo 
presenta dermatitis ceborreica. 

HANIFISTACIONIS ORALIS 
El esmalte esta afectado en la dentinci6n teaporal y permanente. 
El esmalte es delgado y algunos dientes caracen de punto• de 
contacto, los espacios se pueden ver entre loa diente•. 

En algunos 
al esmalte 
removido a 
instrumento 

dientes el esmalte es ca•i icual en cuanto a dureza, 
normal, pero en otros es delicado que puede aer 
los pocos dias de erupcionado el diente con un 

dental. 
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La erupci6n de loa diente• permanentes se puede retrazar. 
La• radio1ra!ia• oral•• en loa dientes no erupcionados pueden 
pr•••ntar reaorci6n dentro del alveolo. 

HANIFISTACIONIS GINIRALIS 
11 deaarrollo ••ntal y •o•6tico ea normal, en la infancia algunas 
de l•• una. d• la• ••no• o d• la• unas de loa pies pueden 
preaentar una aeparaci6n en la parte distal del primer cuarto o 
de la primera mitad de la una. 
En la pubertad normalmente todas las unas eatan afectadas, la 
apariencia clinica ea de "una• auciaa". 
La aeparaci6n ea debida a la hiperqueratoaia pero no ea el origen 
de la,aeparaci6n de la una. 

Todos los pacientes examinados que tenian parentesco con los 
a!ectadoa, preaentaron dermatitis ceborreica en el cuero 
cabelludo y noraalmente lo pre•entaron durante la infancia 
teaprana. La piel ea reaeca y aapera. 

El conteo de la• terminale• de las 1l6ndulaa exocrinas en las 
porciones interdi1itales estan dentro de lo normal 
aproximadamente 22-26 terminales por centimetro lineal. En los 
adulto• la• pruebas de funci6n de las 1l6ndulas a temperatura 
medio ambiente o por el procedimiento de audaci6n artificial, es 
comparado con el valor normal, loe individuos afectados presentan 
meno• de 10~ de la• 1l6ndulaa afectadas. 

DIAGNOSTICO DIPIRINCIAL 
La Diaplaaia lctod•raica puede aer incluida en el diagnóstico 
di!erencia 1 . 

SINDROHI OTODIHTAL 

i• un aindrome que ae caracteriza por presentar dientes en forma 
de 1lobo• Juntamente con perdida auditiva sensorial de alta
frecuencia. 

late •indrome tiene una condici6n autoa6mica dominante. 

PACIIS 
No hay raa1oa caracteriaticoa en cara. 
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ESTRUCTURAS ORALES 
Las coronas de los caninos, premolares y molares tienen Corsa de 
&lobos. 
Los dientes son larcos y fercuentemente con falta de roreaciOn de 
las cúspides. Focos de esmalte de color blanco-amarillo ae notan 
en ciertas Areas. 
La pulpa es larca con cierto• cambios, como podrian aer doa 
caaaras pulpares. 

MANIFESTACIONES GENERALES 
La perdida de la escucha de las altas frecuencias, 
50 decibeles, por lo tanto la expresiOn variable de 
muy notoria. 

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL 

arriva de loa 
la persona .. 

Displasia Dentina!, Dentinocénesis imperfecta, Sindrome tricoOaeo 
dental. 

PRUEBAS DE DIAGNOSTICO 
No se conocen 

SINONIHOS 
Sindrome otodental con perdida de la audiciOn de alta frecuencia, 
Displasia otodental. 

CRIPTODONCIA IRAQUIHITACARPALIA 

Este sindrome !ué descrito por Gorlin y Sedano en 1975, y que 
consiste en : 

1.- Metatarsos y metacarpos cortos 
2.- Dedos pulsares cortos 
3.- Claviculas cortas y rectas 
4.- Múltiples dientes impactados 

El sindrome se hereda con una condiciOn autoaOaica dominante. 

No ai&ue un patron de expresividad en loa pacientes que lo 
presentaron. 
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Afecta a individuo• que pre•entaron parenteaco con loa pacientes 
con P•eudohipoparatiroidi•mo, pero en la criptodoncia 
braqui•etacarpalia el deaarrollo aomatico y mental aon normales, 
la• catarata• y la• calcificaciones ectópicaa eetan ausentes. 
Lo• nivele• de calcio y fóaforo en auero son normales, esta es la 
re•pueate de la ed•iniatración de la parathormona ( prueba de 
lllaworth-Howard ).Por vario• aftoa ae ha diacutido por tener una 
1ran relación d• ••t• enrer•ed•d con el PHP y con el PPHP, ya 
que e• do•inante li1ado el croao•oma X , ó autosomico dominante. 
La •ayoria de lo• inve•ti1adore• no han concordado con la 
tren••i•ión de le enfermedad, por lo• casos que eKisten de 
tran••i•ión d• padre e hijo varón, e cau•ado cierta confusión. 
RecieDt•• revicion•• d• lo• caao• de PPHP y PHP re1iatradoa en 
tran•mi•ión de padre a hijo varón, aon una representación como 
ejemplos de criptodoncia braquimetacarpalia. 

PAC?IB 
No hay ra•10• cerecterietico• en cera. 

ISTRUCTURAS ORALIS 
Los multiplea diente• impactado• ea un ras10 constante, afectando 
aeveraaente a a•baa dentincionea pues permanecen sin erupcionar. 

HAHIPISTACIONIS QINIRALIS 
11 deaarrollo ••ntal y •o•6tico e• normal. Los pacientes 
preaentaron uno o ma• de loa metacarpos corto•. 
In la• anoealia• eaqueletica• •e incluyen loa metacarpos 
reducido•, pulsare• corto• y claviculaa corta• recta•. El resto 
del cuerpo e• normal. 

DIAGNOSTICO D?PIRINCIAL 
S.udo-Seudohipoparatiroidi••o, Seudohipoparatiroidismo se 
con•ideran co•o un dia1nOatico diferencial, Displasia 
cleidocraneal queda incluid• co•o dia1nO•tico diferencial. 

PRUllAS DI LABORATORIO 
Calcio y tO•foro en •uero y la prueba de lllsworth-Howard. 



CONCLUSIONES 
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11 eatudio y trataaiento de pacientea afectados por cualquiera de 
loa Sindro••• pr•••ntado• en eate trabajo •• va haciendo cada dia 
a•• eMtenao.I• un• de ·l•• consecuencias de la explosión 
deao1r6fica ya que ha provocado un mayor indice en la 
aanifeataci6n de ••to• Sindromea. 

Con cierta frecuencia ••to• pacientes no reciben la atención 
debida por aultipl•• razone•, coao l•• aiauientes: 

A) Hala información de lo• padres del paciente. Esto es que los 
padre• de un paciente afectado cromosomicamente, ven en su hijo 
"•lto" peno•o par• ello•, piensan que no pueden tener otros 
problea•• d• •alud coao lo• dentale•, •iauen sin ima1inarse que 
con una boca ••n• ••• nino tendria mayor posibilidad de adaptarse 
fi•ic• y •ocialmente. 

8) Falta de preparación O conocimientos confusos de algunos 
profe•ional .. de l•• ciencia• aedicas. · 

In Odontoloti•, ••to• pacientes son conaiderados "problema", 
aun •in toaar en cuenta que no obatante au incapacidad fisica, 
euch•• vece• el coeficiente intelectual de ellos es casi normal y 
por lo re1ular son mas cooperadores que una persona normal. 

No e• necesario usar ane•te•ia 1eneral para la totalidad de 
paciente• afectado• cromoaoaicamente. 

C) Coao con•ecuencia, auy poco• pacientes afectados por algún 
Sindroae croao•Oaico puede lle1ar a inte1rar1e socialmente, ya 
que por lo aeneral •Olo a nivel in•titucional se atiende como es 
debido • ••to• paciente• y aucho• de ello• des1raciadamente no 
ll•t•n • las in•titucione•. 

11 odont6lo10 puede contrubuir con una mejor orintaciOn para el 
cuidado de la• peraon•• afectada• con las indicaciones 
eitUientea: 

1)H•cer del conociaiento da loa padrea o faa111ares de ninos y 
peraonaa con cualquier aindroae de este tipo, que sus hiJos deben 
recibir por lo meno• la• mi•maa atenciones que una persona normal 
y •i •• puede aejor. 

2) Un• de la• principal•• funcione• del odont6lo10 debe ser 
educar y no •olo curar al paciente en cuanto a higiene, 
ali•entac16n y cuidados que deben dar a •u cavidad bucal para 
prevenir enfermedade• O comtribuir a su tratamiento cuando éstas 
•• hayan pre•entado. 
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3) Educar y hacer comprender a los padrea que esto• c••o• e•t•n 
fuera del control de la naturaleza y que es aleo que los 
cientificos del mundo por muchos anos han tratado de explicar y 
que en nuestros dias siguen sin encontrar causas exactas. 
Mientras los padres esten confundidos del porque su hijo tiene 
dicha anomalia, culpandose o culpando a otras personas de el 
problema, este por lo tanto no llega a tener una atención dental. 
Un diagnóstico correcto ayuda mucho a conocer el acente 
etiológico cuando sea posible. 
En la actualidad se les puede informar que para estar securos de 
los riesgos que hay de que se repita un caso icual en •U familia, 
hay estudios relativamente sencillos de los componente• 1en6tico• 
de cada conyugue. Estos estudios genéticos con los cuales, si es 
posible en que caso estara presente la alteración o malformación 
en la descendencia de las personas estudiadas y esto sirve como 
prevención. 
Para no provocar nincuna alteración en el orsanismo de nuestros 
pacientes debemos evitar hacer uso execivo de medicamentos y 
agentes teratógenos fisicos, principalmente de los Rayos X. 
El reconocimiento del servicio bucal por parte de los padres, y 
organizaciones dentales crea un buen ambiente hacia la profesión. 
Ademas el odontólogo entra en estrecho contacto con los miembros 
de la comunidad interesados en la atención dental de las personas 
afectadas cromosomicamente. 
El cuidado bucal y tratamiento del individuo afectado con al&ún 
sindrome, son responsabilidad del odontólogo propocionandole al 
mismo la oportunidad de mejorar la imasen de la odontolo&ia ante 
los ojos del público. 
Lo ideal seria crear una clinica con odontOlocos especializados 
en pacientes con problemas de paralisis cerebral, alteracione• 
cromosomicas o con alguna anomalia, para la mayor atenciOn de 
estas personas, ya que tambien tienen problemas dentales como 
cualquier persona normal y asi ayudariamos para la aejor 
adaptación de esta persona con el medio que los rodea. 



GLOSARIO 
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ApO!iaia Clinoidea. Doa pequenas eainanciaa del hueao eafenoidea, 
una a cada lado de la foaa pituitaria. 

Acrocianoaia. ColoraciOn violacea permanente de laa mano• y piea, 
con dolor licero, pero ain alteracionea trOficaa, 
debida probablemente a tranatornoa endocrino
simpAticos. 

Aeroneuroaia.conjunto 
observados 
gAstrico, 
emotividad 
•otora. 

de transtornoa nerviosos funcionales 
en los aviadorea que comprende: maleatar 

irritabilidad nerviosa, inaoanio, 
inestable y aumento de la actividad 

CalOta. Parte superior de la bOveda craneal. 

Caaptodactilia. FlexiOn permanente de uno o mAa dedoa, del 
auricular especialmente, en la 11 articulaciOn 
interfalancica. 

Célula Olial.Neuroglia. Tejido que forma la sustancia de soatén o 
estroma de los centros nerviosos, derivado del 
ectodermo y compuesto de una red finiaima en la que 
estén incluidas células eapecialea muy ramiticadaa. 

Cifosis. Curvatura anormal con prominencia dorsal de la 
columna vertebral. 

Clinodactilia.curvatura O deaviacion permanente de uno O aaa 
dedos. 

Coiloniquia. Estado de concavidad de las unaa; una en forma de 
cuchara. 

Cromatororo. Portador de picmentos. Células de picmento, que 
produce o almacena picmento, como la• que se 
encuentran en los neves pi1mentados, en laa capa• 
profundas de la epidermis y en la coroidea. 

Desmedro. Falta de desarrollo. 

Diatesis Hemorracica. Hemofilia. 

Epicanto. Anomalia concénita en la que un pliecue de la piel 
cubre el anculo interno y carúncula del ojo. 
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Fibropl••i• Retrolental. FormaciOn de tejido fibroso detras del 
crietalino, cau•a de aecuera total o parcial; es 
atribuida 1eneralmente a la• altas concentraciones 
de oxiceno en el ambiente de las incubadoras en las 
que •e colocan lo• fetos prematuros. 

Oenoderaato•i•. Orupo de dermatosi• hereditarias con transtornos 
metabOlicos: A¡ene•ias, Alopecia, Acantosis 
nicrican•, Ictio•i•, Linfancioma, Nevo Pigmentario, 
Neurofibromatoaia. 

or6cil. Delcado o delicado, tenue. 

Hipercalceaia. calcemia aumentada. 

Hipertelori•mo Ocular. Mayor separacion entre los ojos por 
deformidad craneal. Enfermedad de Crouzon. 

Hipo¡onadi••o. Hipo¡enitamliamo. Estado de menor desarrollo o 
actividad cenital debido a una insuficiencia de la 
•ecreciOn interna testicular u ov6rica. 

Hipohidro•i•. SudaciOn escasa. 

Lin1ul•. Borde anterior del a1ujero dentario inferior. Espina 
de Spix. 

Microftalmo•.Pequenez anormal de los ojos. 

Microcorne•. Pequenez anormal de la cornea. 

Obnubilacion.Viaion borroaa. 

Oli1odontia. Falta con16nita de al¡unos dientes. 

O•teoaalacia.Infantil: Raquitismo. 
Senil: Osteoporosia. 

tras una fase de 
infeccion ligera 
facial), por la 

telangiect6sico 
mallas capilares 
se atrofia. 

Poiquilodermia. Dermatosis caracterizada, 
accidentes que semejan una 
(mial1iaa, artral¡iaa, edema 
apariciOn de un eritema 
1eneralizado que forma una red de 
en el centro de las cuales la piel 
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S1nd•ct111•. Adherenc1• con1tn1t• o accidental de dos o m6s dedos 
entre ai. 

S1noatoaia. Union de loa hueaoa adyacentes por medio de materia 
oae•1 Soldadur• de loa huesos del cráneo en 
particul•r. 

Tel•naiectaaia. Dilataaion de loa vasos capilares de peque~o 
calibre, 1ener•liz•da o localizada; Angioma simple. 

Tur1ido. Lleno, abultado, con1eationado, hinchado por exeso 
de liquido en loa vasca o en los interticios 
celularea. 
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