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“INTRODUCCION.,

‘ Env las uigdienten §£ginas, el lector encontrard un textoe
;l,:c\ial he tratado de hacerlo sin pretender aportar nuevos cénocimien-
" tos a ia QOdontologia, pero sig extractar en forma clara y simple las -

nﬁlférﬁ\acionm congénitas mds comunes, su relaciény proyeccién en

la cavidad bucal,

Enla primera parte observaremos todo lo relacionado a-

Genética, sus cambios y consecuencias ¢n.el nuevo ser,

Posteriormeante, se hablard de lns diferentes malformacio
nes, su origen, consecuencias y su relacidn conla cavidad bucal que e

as el campo primordial del Cirujano Dentista,

Por dltimo se hablard de malformaciones congénitas de ca

ra, au origen y tratamiento,

.

Ast pucs, espero que csta teais pueda ser de alguna nti!_i .

dad a los futuros dentistan intervsados ¢n el toma.
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CAPITULO “1I:

CONCEPTOS  BASICOS DE GENETICA,

Genética es la ciencia bloldgica que basa su estudio en los
patrones de transmisidn de los caracteres hereditarios dentro de grupos

familiares y ¢n la forma que ¢stos se manifiestan a través del transcur

so de la vida,

Fud Gragorio Mendel quien al realizar experimentos (1 865)

" encontrd las bases para la genética moderna, -

Hablé acerca do sus c:pcrleﬁchn‘ vlobre chicharos, ae;nbrd
chichnros y todos los que le salieron con flor roja los volvfd a sembrar
cruzdndolos entre af, por herencia recesiva varios de los chicharos de -
1a -ivguicntc generacidn ya no salfan rojos salian blancos o pintos y los -
iba quitando, despuds de 50 0 100 generaciones de ucxr\l;rnr puro chicharo
rojo, todos le salieron rojos y puros de un cardcter puro rojo; hizo lo =«

mismo con los blancos hasta que logré caractercs puros blancos, ¢n to




tal las gencracionué, es decir son indi\;iduos puros. Estonces sembed,
uniendo un chicharo de cblur rojo con uno de color blanco y después de
muchas experiencias, llegéa laconclusién que pueden suceder tres co
sas: Que los chicharos que salen de la unidn de la flor roja y blanca, -
pueden tener de cada cuatro hijos, uno con flor roja, otro con flor blan
ca y otros con cualquiera de los dos caracteres unidos, o sea dos puros

y dos hibridoa.

Volvida sembrar y entonces el resultado era: uno rojoy: :
‘ ‘tr'_ea blancos 0 uno blanco y tres rojos, otras veces de los cuatro ele--
i mén}qs que salfan de la unidn de {lor roja con los de flor blanca le sa=
", Ifan de color de rosa y si unian los cuatro rosas, podfan llegar a uno ro
Fjo vy tres blancos o al contrario, como tercera modalidad encontr6 lo si
éul‘cntc: ta unlsn de flor roja con la de flor blanca le daban: un indivi-
dub rojo, uno blanco y dos rojos con pintas blancas o blancos con pikntalb
rdjal: antonces enuncid tres leyes: |
. a ) Ley del Desdoblamiento;
b) lLey dela Segregacidn y,

¢) Ley de Unidn de Caracteros Simples,

En 1941, Bradley y Tactum, siguicron los estudiosy ei -
donde se ha desarrollado la gendtica, la base fIsica de la heren‘cla, mu& .
ta del matectal que cutd en el ndcleo celular, vstos pequefios cuerpos, -
‘que se forman abl’ se laman cromosomas ( de CHROMOS = color; S0--

MA  cuerpo), porque se tHilen intensamonte con los colorantes Lfeicos,
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E}lf cromosoma estd dotado de funciones especificas y organizacidn indivi
Aual. Pueac autoduﬁlicarse conservando sus propiedades morfoldgicas ‘
v fisiolégicas. Desempefia un papel de suma importancia en la herencia, v
\; mutacién, evolucidn, multiplicacién y el equilibrio de los procesos vi_

v '.Vitbalel.

Cuando las célulae entran en mitosis, estos cuerpos peque
'.ifivh;n se segregan y al reproducirse la célula, le dana cada uno de ellos

'~'_'el material necesario, se complementan perfectamente sin fallar, hay-

algdn trastorno por razones ajenas a la misma célula (sustancias qufmi < -

cas, irradiaciones, etc,) Se presentardn trastornos en los descendiena-. ‘
tes, - ‘
. En el hombre se encuentran 46 cromosomas formados por 8
. dos juegos de 23 cromosomas cada uno; 22 pares homdlogos de autoso- v
' cmas, no incluidos en la determinacidn ;iel sexo y un par XX de cromoso.
mas ;exunlco en lA mujer y un par XY en el hombre, El ser humano es
un organismo diploide por poseer dos juegos de cromosomas, 108 cuses

los provienen de cada progeniter,

Morfologla del cromosoma, =

Centrdmero, - Se encuentra en la constriccién primaria,
Eatf relacionado con los movimientos del cromosoma durante la mito-
sis. El centrémero es una zona circular clara, s localiza en el punto

donde se juntan los brazos del cromosoma,

Cromomecro, - Condensacidn de material nucleoprotéico,
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' regidn cn la que se produce superposicidn de espirales. Es la regién -

engrosada que sc ve en el cromosoma,

Cromonena, - Filamento espiralado dentro del cromosg

' "rha, estd {ormado por protelnas,

Crom4tida, - Uno de los filamentos idénticos que resul-

Ctan de ln autoduplicacidn del cromosoma,

GEN.-
El gen en el gran portador de la informacidn genética, =
) 2 C:bnitene iﬁforrmcién codificada en forma de una serie especifica de nu

éiédiidou con un orden determinado en la cadena de gcido nucléico,

Los genes se disponen en forma lineal a lo largo de los

é?omo-oma-, cada uno ocupa una posicidn definida denominada LOCUS,
: k‘En una célula normal se calculan alrededor de 100,000 gencs, Los ge-
nes se dl.ponqn lincalmente en los cromosomas a lo largo, los genes -
son los encargados de guiar 1a formacidn de los péptidos, polipéptidos
y aminodcidos, ademds de las proteinas de 1a misma célula. Los gencs

pueden tener variaciones en su composicidn qufmica, siendo todos adn

de D.N,A,, csos pequefios cambios dardn variaciones en los polipépti- '

dos para las distintas proteinas que nccesita el cuerpo humaro,

Cada par de cromosomas tiene un mismo ndmero compa

rable de genes localizados en la miama posicién en cada cromosoma«

SREPHPERC:




pér. Al par de genes homdlogos que se encuentran ocupando una misma’
posicidn en un par de cromosomas, se les denomina ALELOS, Los ale-

los' siempre actdan juntos.

Alteracifn de los cromosomas.

Durante la reduccidn meidtica, uno de cada par de los ag.
tosomas y uno de los cromosomas sexuales son distribuidos al azar-
a cada célula hija, o sea que ¢l ndmero de cromosomas se disminuye - .

a la mitad en la Meiosis,

Los gametos que se dividen por meiosis, tienen cuatro

© fases PROFASE, METAFASE, ,ANAFASE y TELOFASE; pero la pro '
fase atraviesa por cinco etapas que son : LEPTOTENE, CIGOTENE,‘
PAQUITENE, DIPLOTENE y DIACINESIS,

En el Leptotene, aparecen dentro de la membrana nue-
clear, los cromosomas, como filamentos delgados, los filamentoss
"se observan todavia como elernéntoa dﬁicou, adn cuando el D,N.A, se

ha duplicado,

Cigotene, Seo caracteriza por el aparejamjento de cro- .
mosomas, los dos miembros de cada par se ponen uno junto alctro,
a lo largo, punto por punto, para formar bivalentes, cate aparamien

to, no ocurre.en la- mitosia,

Paquitene, Se ongrosan los cromosomas y no presone




tan duneo'cvnrrbllamiento, de modb es, que hay el doble de cromatina, «
en'las 23 pares haciéndose mds obscuros, apareciendo en este momento

l‘as' ‘croma'tida s, de modo que cada par bivalente, estd constituido por-

cu;ﬁo partes o cordones, En ekl siguiente perfodo hay cruzamiento, de
E ..uno o varios, para intercambio de genes, por €80 no_ son iguales los hi

- jos ylo que le.toca a uno,no le toca al otro, y como hay 100, 000 genes

--casi nunca les toca lo mismo,

Dlplotene‘. La separacidén longitudinal que empieza a -
ap:nrecer entre los componantes de cada hivalente se separa cadauno de
ellos pero todavia quedan en unién con el centrémero y aunque se sepa
ran las dos cromitides de cada cromosotma, después viene 1a separa--

' cid‘n longitudinal del centrdmaro y van 23 cromosomas para cada lado y
'bm gquedando la célula con la mitad de-los cromosomas ( salen de la cé-

lula) 1o mismo sucede en el Gvula que en el ssper matozoide,

Diacinesis, l.os cromosomas se¢ engruesany se enroe

llan mds intensamente ue en la fase final de 1a Diplotone,

En la mitosis ohservamos cuatro fases: Profase, Meta-

fass, Anafase y Telofase.

~Profase, El primer signo que va a principiar ¢» la apa
ricién de los cromosomas que estaban invisibles, Durante esta fase,
los cromosomas se condensan en filamentos grtxesoa y: corfcs. Juntoe
con la condensacidn de lés cromosomas se ohservan otros cambios, Si
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los c_:cntriélos estdn presentes, empiezana emigrar a regiones opuestas
de 1a célula, formando dos polos, Alcabo de poco tiempoaparece una-
masa de delicados filamentos, se unen a los puntos mds obscuros de cada
cromosoma, Esta drea obscura, el centrémero, en la regién enla cual -
adnestin enlazadas las cromdtidas., Al ampliarse el huso mitésicoy =

unirse al centrédmero, la membrana nuclear y el nicleo desapareccen,

Metafase, Después de que los filamentos del huso mitési
co ie han unido al centrdmero, empujan las cromstidas a 1a regién media
de la célula, Evantualmente los cromosomas se alinean enun plano, -
vllnmadc‘) ecuador, Cuando los cromosomas estdn en esta fase, llamada -

~‘metafase, las cromgtidas so separan finalmente unas de otras,

Anafase. Una vez que las cromstidas se han separado, -
los filamentos del huso parecen jalar a cada una de ellas hacia los polos
bpugltou. En osta etapa llamada anafase, los cromosomas toman a me.
B nud§ una forma exagerada de Jo V. Cada cromosoma da la apariencia-
de una picza corta de reworte helicoidal que estd siendo jalada a través

* del agua por un hilo,

Telofase, La fane final da la mitosis, co la telofase que -
se caracteriza por aparecer un surco o canal en la membrana plasmsti-
ca (.en células animales) o ¢l desarrollo de una placa-divisoria ( en c§
1Qla» vegetales ), Lan placas y los surcos, continuan creciendo hasta -

que la cétula se divide en dos células hijas, Mientras sc ents efectuan-



do'la divisién celular los cromosomas se desenrollan y recobran su for-

"ma de hebras o fibras y reaparecen la’ membrana nuclear y los nucleo-

“los. -

Durante la mitosis cada uno de los cromosomas y autoso=
mas es dividido en el centrémero longitudinalmente o sea que cada hija
recibird un complemento de material genético idéntico al de la progeni-

"-tora, Aﬁui los cromosomas se duplican,

Cualquier descquilibrio genético durante el transcurso de =

- la mitosis o de la melosis, tracrd como resultado una alteraci6n cros

‘tmosdémica,

Las alteraciones pueden ser:
a ) Subhmicroscépicas ( a nivel molecular )'
‘ b) Microscdpicas
1, = Deleccidno dc;ﬁcicncin. Pérdida o ausencia de un

segmento de un cromosoma,

2.« Duplicacidn, Es la presencia repetida de algdn -

segmento del cromomsoma,

_'3. - Translocacién, Intercambio de porciones entre --

cromosomas heterdlogos o de un cromosorma a otro,

4. - Inversidn, Alteracién e¢n el orden lineal de un cro

mosoma por un giro de 180 grados, Se altera la ac-

cidn de los genes debido a la nueva posicidn,
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.~ 8.% Isocromosomas, Es un cromosoma mutacéntrico .
formado por dos brazos iguales unidos por. un =

centrémero,
Alteraciones debidas a la variacién en el nsmero de’
- cromosomas :

1. Organismos euploides, Se encuentra un juego com B

pleto haploide de cromosomas,

2.« Organismos aneuploides, Existencia anormal de «

cromosomas, por pérdida o ganancia de alguno de

éstos,

.. MUTACIONES,
El mutén es la unidad de mutacidn, representa la zona mds<
: ‘pequeila del cromosoma; consta de un par de nucledtidos, cuya modiﬂc‘é
“'cién conduce a una mutacibn. La mutacién es un cambio aparecido re-

pentinaments en el seno do una poblacidn sensiblemente uniforme, siem-

pre hereditaria,

Exinsten tres variedadens de mutaciones:
a) Mutaciones cromosdmicas;
b ) - Mutaciones génican y

¢ ) Mutacionca somdticas,




'p) M'umvcion_cs cromosémicas, Se llaman mutaciones cro
v rﬁoudmicas o ab‘erracioncs cromosdmicas, aquellas -
causadas por un cambio en el ndmero de cromosomas-
de la especie. Estas mutaciones constituyen un proce-

‘'so muy importante de la evolucidn de las plantas, parti-

cipando de modo muy limitado en la de los animales,

: b) Mutaciones génicas. Se llaman mutaciones génicasa-
las que son ocasionadas por ¢l cambio expontdneo de- :
un solo gene, que arrastra consigo una variacién here«

ditaria enlos caracteres que dependen de ese gene, Es

te tipo de mutacidn es, probablemente el proceso ma s~

general en animales y plantas,

¢) Mutacjones somdticas, Estas mutaciones obedecen a =
carmblos en las células del individuo en vias de dcsarrg‘
vllo. en diversas partes del cuerpo o soma, . pero no en
las cé€lulas sexuales, Estas mutaciones no son here-
ditarias y, por lo tanto, solo pueden travnamitirne por

vin sexual,

Un gen mutante es un determinante genético, que puode ==

Hegar a concebir una caracteristica anormal en un individuo,

l.os desdrdencs causados, si elgen estd localizado en -

autogomas, podrd ser autosoma dominante o recepivo; Bl s8¢ encuentra
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enel cromosonma’ X serd un desorden ligado al sexo.

Gen dominante, - Cuando un gen mutante llega a crear una

anormalidad a pesar de la presencia de un alelo normal, nos estaremos

refiriendoa gen dominante,

Gen recesivo, = Un gen mutante que dnicamente causa -
anormahdad evidente cuando estd en doble dosis, o sea que el indivi

duo lo rccibe de ambhos progenitores es un gen recesivo,

Criterio para interpretar la herencia autosémica dominante,

1, « El cardcter aparece en cada generacidn sin pasar por alto,

ninguno de cllos,

2. = El cardcter en transmitido por una persona afectada a la mjf

tad de sus hijos por término medio,

3, = Las personas noafectadas no tranamiten el cardcter de sus-

hijos,

"4, Laaparicidn y la tranamisidn del cardcter no son influidos
por ¢l sexo, los machos y las hembras tienen las mismas

posibilidades de poseer o tranamitir el cardcter,

Criterio para interpretar 1a herencia recesiva autosdmica.

l,- Los rnagoé tipicos del cardcter solo se manifiestan ¢n los -

hermanos, pero no en los padres u otros parientes,

i
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2, = Por término medio una cuarta parte de los hermanos del =

propusitus estdn afectados, -

3 Loﬁ mdres delnifio afectado, pueden ser consanguineos,

: 4. - Los hombresy mu_feres tienen iguales posibilidades do .=

quedar afectados.

<~ Criterio para interpretar la herencia recesiva ligada al =

B8CX0.

1. = La frecuencia de un cardcter, es mucho mayor en los varo’

nes que en la mujer,

2, = El cardcter es transmitido por un hombre afectado y por=

intermadio de una de sus hijas'a la mitad de los hijos vni-g_.

pé- de éstas ditinae.

3 - El cardcter no es transmitido nunca directamente del padi-e

“al mismo vardn,

4, = El cardcter puede ser transmitido a lo largo de toda unae
sarie de mujores portadoras y de ser asi la relacidn de pa- o
reatesco existente entre loa varonea afectados se cstablece

por intermedio do mujeres.

'_, Herencia dominante ligada al sexo,

1,08 hombEes afectados con nlguna enfer medad gcn'é‘ticii'do--' )
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minan_tc ligada al 5eX0, transmiten el carfcter a sus hijas, Las muje-
s res i\éterocigoma afectadas transmiten el cardcter en un promedio apro-
- 'x‘imado a la mitad del ndmero de sus hijos ya sean mujeres o varones, =
Laa mujeres homocigotas transmiten el cardcter a todos sus hijos sin --

"importar el sexo, El cardcter serh mds severo en los varones,

Hornocigoto, == Cuando ambos miembros de un par de ale

los Qon idénticos, el individuo es homocigoto para ese cardcter,

Hoterocigoto, = Cuando los dos alelos son diferentes.

Genotipo, - Se llama genotipo a una dotacién de cromoso=-

““mas que cada quien tiene y no todos lo tenemos igual.

Fenotipo, = Es la expresién de caracteres, que originane

los cromosomas fsico, moral, sensitivo, etc.

Herencia, ~ Entre las causas capaces de influir sobro el-
“catado de salud de los individuos, estd la herencia. La herencia es -
una iptitutl de los padres a transmitir m£s 0 menos completamente sus

atributos a sus descendientes. lLa herencia se encuentra en todos los

serca vivos,

En 1502. Garrod realizd los primeros estudios sobre la «
bioquimica de las variacioncs hereditarias, asf como la relacidn mue.

tua entre los cromosomas y las reacciones qufinicas, La teorfa cromo
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"admica de la vhero.ncia t_]ov,'Sutton"-Bovcri, postulada en 1902 y 1903 ¢s 1a =

* siguiente s

‘fjlv.'-A'En las células sdmdticas, de un sélo cigoto, losvcromg

: 'é;‘nﬁa’s forman dos grupos similares; L‘an de origen_'.ma-
'te‘rno heredado del Svulo y el otro de origen paterno -
" heredado del espermatozoide, Por lo tanto cada mi.cle‘ov
somgtico contiene el mismo nimero de pares de cromoa :
somas similares u homdlogos, como el nimero de cro‘-”:_‘

mosomas en un gameto,

s ,2.k- ‘Los cromosomas conservan su estructura individual Yy
su continuidad gendtica a ﬁ'avésvde todo el ciclo vital

“de un organismo,

3, ‘-  En la moiosis, la sinapsis junta los pares de cromoso-
“mas homdlogos y permite su segregacidn subsecuente

~ hacia diferentes c€lulas,

" 4, « Cada cromosoma o par de cromosomae desempedia un -

papel definido en el desarrollo de un individuo,




ANOMALIAS CARIOTIPICAS:
(Alteraciones numéricas)

Las anomalias del cariotipo estdn divididas en dos clasecs;

n\u,mérﬁcas y estructurales, Las alteraciones numéricas co sistenen la

adicidn o sustraccién de cromosomas aislados o de grupos de cromoso-

Las alteraciones numéricas se producen como consacuenss.
c}i\:}l' de anomalfas en la anafase 6 de otros errores de la mitosis o de l.a-
" m.'él'osil que se ven raramente, Las anomalfas de la anafase incluyenlae
: ,vno dliuyuncidn { el movimiento de ambos hijos de un cromosoma o bivalen
‘ te hacia el mismo polo) y el retraso ( 1a incapacidad de uno o dos de los
cromosomas hijos y eventualmente de la formacién de microndcleos que
se desintegran en el citophinn ) Otrasanomalias generan las células-
tetraploides, Estas incluyen la anafase ahortiva en la que los cromoso-
mas en disyuncién no estdn adecuadamente separados y se forma una livni
ca membrana nuclear alrededor ‘dc ambos grupos para lorm;'r un ndcleo
de resistencia. Las kcélulnu tetraploides, pueden resultar también d«; -
una endorreduplicacidn, Es un proceso gracias al cual se cree que los -

cromosomas sc duplican dos veces en la interfase,

f.a fusidn de nifcloos diploides ¢s tambidn un origen poni-
ble de célulan tetraploides, -Ea posible que se produzcan nimeros cro--
mosémicos muy irregulares debldoes a 1a aparicidn de husos multipola--

_res yla particidn de los cromosomas de una célula diploide, o mds fra-
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o cuenvtémcntc"p‘oliploide, entre tres, cuatro o mi&s grupos polares,

Se supone que las proporciones de cromosomas estfn ar-
©_ moniosamente ajustadas dentro de la dotacidn normal de cada especie; si

‘eat‘e vajusmmiento se altera por adicidn o sustraccidn de un cromosoma -
- particular o un segmento cromosdmico, resulta alterada también la coe=
rrc‘npondiente dotacidn de genes, Ello pued}: conducir a alteraciones en
1a reaccién de determinadas cadenas metabdlicas y, por {o—-;;t:. a una
modificacién de las vias de desarrollo, En el caso extremo, cuando el -«
grado de desequilibrio es grave, el desarrollo puede cesar en un estudio

..precoz y producirsc la muerte, La constitucida cromosdmica precepi-=

o ﬁnte es denominada entonces LETAL,




ALTERACIONES ESTRUCTURALES,

Los cambios estructurales son consecuencia de la rotura-

‘de cromosomas y la reagrupacidn de los extremos rotos para dar lugar

f_"la."n;lvebvz\s gonxbinacioncs de los segmentos, El proceso de ruptura y rea-
z‘gr;xpamiento estd en gran parte, limitado a la interfase, Los cambios-
: ,:J?:vi’t.ructuralcs son raros en el tejido normal sea germinal o ‘somstico pe-
; ro-son mucho mds frecuentes tras la exposicidn a radiaciones ioniﬁntés

- o0& ciertos agentes quimicos,

Una ruptura inica que no se suelta o reagrupa conduce a la -

...aparicién de un par de fragmentos en la metafase siguiente,  El fragmen

o acéntrico es incapaz de desplazarse hacia el huso y queda, casiinva-
 riablemente, excluido de loa nicleos hijos en la telofase en la primera
" mitosis después del origen,

El fragmento céntrico complementario puede pasar una o
-dos mitosis pero con pocas excepciones posibles es incapaz de una « -

transmisidn i ndefinida,

Los cambios estructurales que necositan dos rupturas y -
dos funcionos incluyen las translocaciones reciprocas en las que los cro
mosomas de la constitucién scymentaria AD y CD intercambian sus seg
mentos distales para convertirse en AD y CB; y las inversiones, enlas-
que las dos rupturas se producen on un cromosoma y el segmento medio
experimanta una rotacidn de 180 grados aﬂxtea de refucionarse. 8i ol cen
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“tedmero estd incluido dentro del segmento medio la inversién es pericén:.
- trica, si no, ¢s paracéntrica, Una delecidn intersticial resulta cuando=-"’

los dos gegmentos extremos se unen; el segmento medio es entonces -- -

abandonado como fragmento acéntrico y perdido. Una delacidén puede -

“producirse también como producto complementario a una duplicacién -«

. por el equivalente de una translocacién recfproca entre cromosomas ho=

mdélogos o entre los dos cromdtides de un cromosoma,

Con menos frecuencia se identifican alteraciones consis«

kvtcbh‘teu Vcn tres rupturas, Estos incluyen las transposiciones, o desplaza
‘r_n\’cnto"sky las inserciones, Estos cambios pueden identificarse solamen-
te c»ua'ndo pucde obtenerse 1a evidencla de 1a especialidad lineal del es-
quema morfoldgico o de las propiedades de apareamiento como en los «-

. cromosomas de las gldndulas salivales de los dipteros o en la meiosis,

Un tipo de cedistribucidn, consiste en la conversién de -

“'doa cromosamas acrecéntricos en un cromosona metacéntrico, Eato.
sucle denominarse fusidn céntrica aunque podria representar uncaso es
pecial de translocacidn reciproca donde ambos extremos rotos cstdn -e-
proximos a los centrdmeros y sc pierde el producto complementario, Se

le conoce como TRANSLOCACION ROBERTSONIANA,

La divisién anémala consiste en errores en la divisibn e
del centrdmero que pueden originar cromosomas de una clase distinta-

cambiados estructuralmente, So produce la divisidn transversal del -=

g




c»cntyrdmkero mAs que 1a divisidn longitudinal normal dando Jugar a dos-
‘estructuras m onocéntricas, cada una de ellas con dos cromdtidas idén-
ticaks. Si esta estructura fuese incluida dentro de un ndcleo hijo, podria
perpetuarse como un cromosoma con dos brazos iguales y gendticamen-
te eﬁuivalcntes, Hamado un isocromosoma, Otra forma de divisidn and
mala lo constituye la particidn de cuatro medios cromgtides de un cromo ;

soma ¢n metafase en un grupo de tres y otro dnico, estando cada grupo

unido a un centrémero hijo, Si el medio cromdtide aislado fuese perpe

tuado, se convertirfa en un cromosoma telocéntrico que, por incapacis«
dad de su c entrémero para dividirse en una mitosis posterior podrfa -«

dar lugar secundariamente a un isocromosoma,

La dupticacidn y la delecidn, por ser alteraciones no éq\& :
iabrada 8, pueden tener un notable efecto fenotipico y simular las mutacio
S ‘nelyvdbminanwn del gen por su conducta genética, Las translocaciones -

. recfprocas y las inversiones no suelen modificar el fenotipo,

"Una anomalla estructural, sin un efecto fenotibico asocia ‘
db, ;\lelc ser sospechado por 1a observacidn de la fertilidad reducida -
q;m ce ﬁnnnmitida a la parte de la descendencia (semiesterilidad heredi
taria ),

El examen de los cromosoimas somdticos puede solamen-
te descubrir un cambio estructural si se ha producido una alteracidn dc-_
cisiva de 1a longitud relativa o de la propocidn de los brazos de por lo
Menos un cromosoma, ’ »
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CAPIT u'?L"d..-vuh‘

MALFORMAC!ONES CONGENITAS L
MAS F RECUENTES. :

' 'Av\in é:t‘)n’ll‘l técnicas actuales, r;o se ha pod{do identiﬁcnr
?Bcﬁécléﬁe, citogenéticas en la mayor parte de los .njegon que presen
vtan malformaciones congénitas menores, incluso graves, Son pocil las
mallormacii‘c;nc- en las que se advierte una relacidn con aberraciones »

cromosdmicas, No se ha dilucidado cuadro citogenético de repﬁﬂciGn,
aunque ¢l camblo mds frecuente na aido la trisomia autusdmica, Es (%3
rlcte?rulco que los nifios tengan retardo mental, orcjas de inssrcidn- |
baja y deformada, anomalias esqueléticas y anomalias congénihy del
corazdn, La otra variante, la trhomﬁ D afecta gl grupo cromosémi
co 13 a 15, Los nifios tienen defectos embriolSgicos manifiestos del -
carebro, paladar hendido, labio leporino, polidﬁcﬁlh y cardiopatfa con
génita, l‘fn la mayor parte de los casos las mallormacionu; externas .
son suficlentemente notables para (qupurtaxf_ sospechas acerca de l‘as -

’

anomalias concornitantes,
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TRISOMIA 21

- MONGOLISMO O SINDROME DE DOWN,

Clase corriente de deficiencia mental y retardo del creci= '

; rr'\ibento que produce malformacioncs del cercbro acompafada de caracte-

risticas faciales que pguardan semejanza importante con las de la raza
* mongélica,
Lejeune y Jacobs casi al mismo tiempo reformaron haber

) ~descubierto trisomfa 21 en sujetos que padectan mongolismo,

lhveltlgaciénel recientes han comprobado que la trisomia

. neral se identifica como autosoma 21 lo cual produce cariotipo de 47 cro
mosomas en setos pacientes, Sin embargo suele ocurrir que en algunos

"casos hay constitucién modal normal de 46,

" E! stndrome de Down cs bastante frecuente (1 de 600 naci

mientos), Gu;rdn' rolacidn cIOn la edad avanzada de la mac‘lre. Esta -
’ ’r elncidn,’hace pensar que hay algdn factor que actde ¢n las mujeren y
las predivlponc a Andxrull’hl por falta de disposicidn en la gametogéne-

sis. No puede descontarse tampoco la posibilidad de que ¢l crror de la

divisidn ocurra en la embriogénesis tomprana del cigote, o de que el =

defecto ne transmita sin ex presidn durante varias gneracionen de ante-

cosores,

La relacidn de mongoliamo con loucemia aguda tiene gran
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- depende de un pequefio cromosoma acrocéntrico adicional, que por lo. ge :




) int‘crés’ genético yvcll'nicé. En los pacientes de Stndrome de Dowp, la~
lle‘ug‘emia_ es de 3 a 15 veces mds frecuente, Se ha supuesto que pudiera
haber algdn foco hematopoyético en el cromosoma 21; 1a trisomia de la

‘ fndole que se observa en el sfndrome de Down pudiera producir leuce«:

‘mia por- mayor influencia de estos 1oci,

Manifestaciones generales, - Hall selecciond 10 signos pa
*. ra diagnosticar esta enfermedad en el recién nacido, y los -llamo 'signos

" cardinales ',

I s Aua‘enciavdel re(iejo de Mor B
2.- ilipotont‘h muscular |
e 3. Pertil facial aplanado
4,;- Aberturas parpcbrné; oblicuas -
3 5. -‘ Pabellones auriculares dinplibiccﬁ
(.:. - Plel de 1a nuca redundante ‘
7. -b Pliegue de simio tipico o atfpico en la..'pa.lmn
8.« Hiper(lexibilidad de las articulaciones
" ‘).’-vPelvh displdsica
v\kO.' b- Displasia de la falange media del quinto dedo delas «-

manos,

E1l diagnéstico puede hacerde inmediatamente despuds del-
) '(xaéin\lcnto, ya que en un 98% de los casos so encuentran 6 de ostos sig

- NOW, -
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Otras caracteristicas que se manifiestan con el transcurs
- so'del tiempo son: retraso mental, baja estatura, occipucio aplanado,-
epicanto, nariz corta, cuello corto, abdomen protuberante, marcha tor

pe y ojos oblicuos,

Manifestaciones orales, - Estos pacientes generalmente «

mantienen la boca abierta y la lengua de fuera, La boca es pequefia y -
corta, la lengua es larga (relativamente ya que la boca es pequefia ), «

los labios anchos, fisurados y generalmente secos,

La erupcidn de los dientes es tardfa en un 75%, En 43%
prélontan anodoncia parcial y un 56% microdoncia, En algunos premo=

lares y molares se ha notado que tienen forma cdnica,

A la cdad de 6 afios muchos mcientes han presentado pér
‘dida del hueso oparodontal en la regién anterosinferior, En un 90% de
los casos se han encontrado enfermedaden parodontales, De cada 4 ni--

flos, 3 presentan el paladar muy alto y arqueado o muy estrecho,

La mayorfa de los pacientes presentan irregularidades en
la implantacidn de los dientes; 707% de los nifios presentan mordida cru
zada y 15% mordida abierta, En el 29% se manifiesta gingivitis necroe«

““sante ulcerosa,

Etiologla gcnéﬁca. -~ Egta enfermedad es producida por. -
“u na alteracidn del cromogoma 21, E;dntc una estrecha relacidn entro = =

) l:\"cd'nd avanzada de la rmadre y la mayor frecuencia del sfndrome de Down,
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TRISOMIA D y TRISOMIA E

Estos estados, asociados por primera vez conla triso=-- -
S ) m}’a kaugosdmica en 1960, son ahora bien conocidos por los pediatras, -
Cada uno presenta un gran nimero de anomalias anatémicas congénitas.

Ty §tro’s aepectos,

El niflo afectado pesa poco al nacer y pocos sobreviven =
nﬁn de algunos meses, En ambos casos e¢xiste retardo mental aparente
: _r'nenu; gra\./c, aunque éste es diffcil de valorar objetivamente. Los em;
t;arézovlv que conducen al nacimiento de un nifio con trisomia se compli=-

can muchas veces de hidranios y la placenta suele ser pequefia,

Entre los principales sfntomas externos de la trisomia D=

figuran: xﬁicroofmlmou o anoftalmos; colohomas de los iris, op&cidld:-
‘corneal o pupilar, malformaclionen Je las orejas que ademds son de pé_-
quefio tam;mo; labio leporino o fisura del paladar o ambos; frente 'hﬁida;
uiglonﬁl faciales, cripterquidia, ufas de los dedos entrec.hn'l e hiper= ’
convexos, dedos flexionados 0 superpucstos o ambos casos; polidactilia.
de las - manos 0 de los ples o amhos; prominencia posterior de los talo-
nes y aspectos carvacter{sticos del dactilograma con pliegues pal lmrebll
tranl;.vurnoa. Entre las anomalias internas frecuentes figuran malforma
clones cardiacas y remlc'n. ausencia o hipoplasia de los 16hulos ol!ato_’ .
rios y dtero bicernc en las hembras, Ademds se pucden adadir fases - ‘
apnoic‘nnk,‘r sordera aparente, crisis motoras menores c'hipotom‘a.
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En la trisomia E, el nimero de hembras afectadas supe-
: r'a-alv de varones, Entre los principales signos externos fignran: talla
'yl'eduz:‘ida, orejas malformadas y en rotacidn; micrognacia; arco palati«

."no estrecho; cabeza con un occipucio prominente y algo aplastada late

ER rairﬁcnte; esterndn corto; pelvis estrecha a menudo con luxacién de cade

" ras; dedos en flexidn con el fndice cubriendo el tercero y ol quinto cu=«

= ‘, briendo e} cuarto; dedo gordo del pie corto y en flexién dorsal; y aspec-

-"tos caracterfsticon del esquema dérmico en el que figuran un nimero de
.arc'oa muy elevado, Entre las anolamias internas frecuentes figuran las
v malformaciones cardiacas y renales, el divertfculo de Mackel y tejido
pancreftico heterotdpico, Otros signos generales son: debilidad grave y

: una moderada hipertonicidad,

La identidad del cromosorma extra no estd todavia bien es
tablecida en el sfndrome. Enla trisomia D el cromosoma extra debo -
cfa de ser cualqu‘ier cromosoma del grupo D, En la trisomia E el ni-
;nero 16 estf excluido, Se han registrado algunos casos en los que los-
sfatomas elt?n asociados con alteraciones ostructurales, La frecuen-
cia de presentacidn de los sindromes de 1a trisomla D y de la triso~
mis E no ha sido todavia determinada con precisién pero parece ser
de alredodor del 1 a 2 por 10,000 nacidos vivos, La edad de una ma-
"dre-en el momento del nacimiento de su hijo con una trisomfa D- no es
c lﬁramenm superior a Ia media de la poblacidn general, Por otra pz;r-.
tn; enla trisomta E existe la prueba clara de que aum'cnta el riesgoal

aumentar la edad de la madre,
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~ SINDROME DE KLINEFELTER,

El aspecto esencial de este sindrome es la falta de desa'rrg
Iblo testicalar normal en la pubertad, En el adulto, los testfculos son pe
ciﬁeﬂoa tiibulos seminiferos estdn vacios del todo, pero estdn aumentadas
las células de Scrtoli y la excrecidn urinaria de gonadotropina, Signos --
asociados suelen ser la ginecomastia, el enucoidismo, el crecimiento -
d isminuido de la barba, la osteoporosia y los ~1.!electcm mentales. La pu-

bertad puede ser tardfa y el envejecimiento prematuro,

Clihicamente, el sfndrome se encuentra con mds frecuene

’ cia en las clinicas de infertilidad del vardn, Los testfculos presentan
un cuadro histoldgico completamente distinto, con muchos tt’xboks de un -
-tamafo mds o menos normal, signos asociados de espermatogénesis y-
células de Leidig difusamente aumentadas poro citoldgicamente norma -«

les. Esto cs on casos de cromatin sexual negativo,

En loscasos de cromatin sexual positivo los t\{bulou son =
mds pequeilos, menores en nimero y tienen membranas toﬁl o parcial«
mente hialinizados, las células de Leidig estn agrupadas y poseen nd-
cleos pleomdrticos. - Puede ser que estos cambios se inicien en la pu-
bertad ya que ol vardn prepuberal, los tdbulos se presentan en un as--

pecto normal  excepto en una reduccidn de las espermatogenias,

l.a forma con cromatina sexual mds distinguida algunas
veces como sfndrome de Klinefeltor 'verdadero" de la forma llamada - .
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"' falsa' con crematina sexual negativa,

El examen de los cromosomas en los casos adicionales-
‘c}e sindrome de Klinefeltor cromatinpositivo ha confirmado completamen
te ‘qvue' la constitucién tipica es de 47, XXY, Una forma mds extrema del
mumo uo?x los siguicntes cariotipos: 48, XXYY, 48, XXXY, 49,XXXYY

y 4§,XXXXY. Los cuales suelen ser muy raros,

A medid;u que aumenta el nimero do cromosomas X, la r_qb
daceidn en ¢l  tamaifio de los testiculos, los cambios histoldgicos en loa
tub‘obskmminﬂerou y el grado de retraso mental se hacen mfs graves, -«
apubrvnkciendo frecuentemente defectos esqueléticon de Jos que el mfs ca

racterlstico es 1a minostosis radio-cubital,

El cariotipo anormal, del tipico Klinefelter, se orlgina;
p’obnlb‘l'emente por un proceso no‘disyuncional. Este podrla producirse -
“durante 1a gametogénesis y dar lugar a la fertilizacidn de un dvulo X- ‘
: nofma'l por un espcrm.;tozoidc Y normal. También puede “ser posible
un e_:;ror en la divisidn precoz de un cigoto XY. Si no wse produjera la
: dhyulncidn del cromosoma X en ‘la primera divisidn cigdtica, los proe-
' d u;tou_cohxp\u,menmrioa serian células con los cariotipéa 45, Y y = ==
47, XXY respectivamente, Si la no disyuncién se produjera en un estado
de d{ﬂaidn posterior, un ombritn sin mosaiciamo 47, XXY podria resul
tar por disposicion casuval de las células en el disco germinal de un ==

blastocisto mosaico, Las dos formas do origen conducen a diferentes




“i"falsa' con crematina sexual negativa,

El examen delos cromosoﬁ\as en los casos adicionales-
de sfndrome de Klinefelter cromatinpositivo ha confirmado completamen
: e que la constitucidn tipica es de 47,XXY, Una forna mds extrem;; del
mismo sokn los siguientes éariotipoa: 48, XXYY, 48, XXXY, 49, XXXYY

: y 49, XXXXY. Los cuales suelen ser muy raros,

A medida que aumenta el nimero de cromosomas X, la re

) 'f: duccidn en el tanmafio de los testfculos, los cambios histoldgicos en los 7. "

" tubos seminiTeros y el grado de retraso mental se hacen mds graves, == E
,'.apareciemlo frecuentemente defect os esqueléticos de los que el mds ca . ;

: ra"cteri’udco s la sinostosis radio-cubital,

El cariotipo anormal, del tipico Klinefelter, se.origina- '
: posiblemente por un proceso no disyuncional. Este podrﬁ prodh‘ci‘rso -
d \irar‘\te la gametogénesis y dar lugar a la fertilizacidn de un évulo X-
vvnormall por un espermatozoide Y normal, También puede ' ser“posible
Qn error en la divisidn precoz de un cigoto xv.’ Si n§ se produjera la v
.vclllyuncidn del cromosoma X en l primera divisién cigdtica, los pkro-‘-.
ductos complementarion serian células con los carlotipos 45, Y y « ==
47, XXY rcupcct'wanicnto. Si la no disyuncién se produjera en \;n astado
de divisidn posterior, un embridn sin mosalcismo 47, XXY podria rcu\;_l_ :
tar por disposicién casual de las células en ¢l disco germinal de un ==

_ blastocisto mosalco, Las dos formas de origen conducen a diferentes
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frecuencias de' expresidn de gemes recesivos ligados al sexo,

CARIOTIPO 47, XYY,
" Son raros los sujetos con este stndrome, En 1965 se en-
contré con que se habfan registrado 9 casos entre 316 hombres examina

" dos, Sieto de los nueve eran mentalmente subnormales y tenfan ante-

cedentes criminales. Una velada frecuencia similar de 47, XYY se ha -
' »é'ric'ontrado también entre hombres recluidos.en tres insti tuciones simila
~res, Los sujetos tienden a ser mds altos que la media, no presentan

» hidgdn fenotipo especial,

CARIOTIPO 46, XX,

: kk_yok :c'on‘ Qn ‘cuiolipé femenino aparentemente normal sin mosaicianio e«

46, XX l pesar dol examen de un ndmero adecuado de células de dos o
: mtl lécliizacioncn anatdmicas dilerentci. Se ha -;:Mlado 1a existencia
- de giynuconunuz, los tésticulos serdn algo reducidos de tamafio y ci exa
K men h!‘utoldgico de algunos casos ha mostrado tdbulos tapizados solaee
‘mente por células de Sertoli, No estd .todavfa claro si estos varones -

XX muestran un fenotipo caracterfstico por sl solo,
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7. SINDROME DE TURNER.

Turner cst\‘xdid enfermedades en 1938 que mostraban in- -
“tahtilismo sexual, El infaatilismo sexual y .1la talla enana son ;xspec-
’to_s cardinales de un sfndrome que incluye también algunas malforma-
: »ciohesv.congénims, la mayor parte de ellas de naturaleza menor, Ehtre
: éaﬁu incluyen el tdrax en escudo, nevus pigmentarios mdltiples, inset
~ cidn baja del pelo, ufias de los dedos hipopldsicas, cuartos metacarpia
'n.('” cortos y linfedema en el nmcimiento, Otras malformaciones anatés
‘ mi‘cas mds graves‘ que pqeden'oxistir son el rifién en herradura y bmal-
.(‘or‘m:icionos cardiovasculares, sobre toda coartacidn 60 la aorta, La -

laparotomia descubre casi slempre que los ovarios estdn recemplazados

'por estructuras elongadas compuestas de tenido conectivo, La menn= -«
" truacidn es infrecaente y si se produce suele ser ; irregular y se estable
" ¢e una amenorrea secundaria, El desarrollo de los senos sucle ser c_g

"~ ¢aso o faltar por completo,

Casitodos lcs sujetos con stndrome de Turner nén’deﬁg_l :
tarios, por lo menos, de parte del brazo corto 'de uno de los- cramo-
'aonun' X en por lo manos alguna de sus células y las restantes son lo

suficientemente cscasas en ndmero como para hacer razonable la pre

sancida de un mosalco ceiptico,

L.os cariotipos bdsicos asociados con ¢l sindrome de Tur

oy pucdeﬁ ostar cmnbuuutos de 46, XX; 46, XY; 47, XXY y otros caea
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riotipos para formar una enorme variedad de combinaciones con mosai
.cismo, Puede mostrar sfndrome de Turner tipico, un estado intermedio,

o un-fenotipo normal hembra o vardn,

El sfndrome de Turner ¢s un sindrome de deficiencia gené

- “tica causada por la ausencia de parte del brazo corto de un cromosoma«

X, y la constitucién celular critica durante 1a embriogénesis de 1a géno

di»primordial en los sujetos mosaico,
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"/ PAQUIONIQUIA CONGENITA

Es una displasia ectodérmica, originalmente descrita por

" ~Jadassohn y Lewandosky en 1910 en la cual hay excesiva cantidad de ques=

e atina en piel y ocasionalmente dientes extras,

" Manifestaciones generales, «

Desde el nacimiento comienzan a endurecerse‘ y engrosar
é’é' l‘zx_:-p ufiag de las manos y de los piea, Debajo de estos se éncuentrg
‘ Qn‘.ﬁﬁ‘;crial anmﬁllo obscuro que los proyecta hacia afuera del borde i
b':_:’e. k La piel se caracteriza por estar completamente seca, las palm.i.u
,"Hd_kq las r.n:mo:' y las plantas do los pies pr'escntan hiperqueratosis, Quia- '
: tju.epidcrmoidou éontcniendo queratina, se encuentran en la cara, cuello

: Y'éarte supcrior' del térax,

Manifestaciones orales, -

La mucosa oral, principalmente la de la lengua es grueesa

v y de color ygrisfceo, rara ver involucra a la mucosa de las papilas inter

1 denhle‘. Es ﬁecuonto la prescencia de lengua escrotal, ast también la
"' presencia de lesiones herpéticas, Son muy frecuentes los dientes nata -

“lom los cuales se pierden a los cuatro meses,

Etiologih genética,

Este sIndrome es tranamitido como uncardcter autoao=
mico dominante, con cierta variabilidad enla expresin y con pocape -
notracidn, El mocanismo bisico de ¢sia enfermadad es desconocido, ‘

Esgte sindrome ae ha encontrado prodominantemente en

los eslavos, .
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© ENFERMEDAD DE ADDISON.

La Asociacidn de Candidiasis con Hipoparatiroidismo y En
‘ (éfmedad de Addison ha sido conocida desde hace muchos ailos, aunque= |
e alg(moa estudios recientes han sugerido que hipoparatiroidismo por. si -

.. ’misme se presenta como un stndrome aparte,

Manifestaciones generales, =

‘No todos los sihtomas aparecen Simulhﬁneaﬁxentc:"_ Lé ‘c::a_

didiasis os generalmente el primaro en aparecer, en los primeros sein g

" anos de vida, El hipoparatircidismo’aparece entre los nueve y los doce-

“a fios de edad, Esta enfermedad se hace aparente después de que nparece'

) cl hipoparatireidism»,

Aunorexia, debilidad, progresisa, hipotensidn y una pigmen
tacidn progresiva de la piel y de la mucosa son sfntonas quo hacen aparél\

te este sthdrome,

Manifestaciones orales, -

La candidiasis se presenta en lorﬁ nuéerﬂcial abarcando
los lablos, 1a lengua, 1a mucosa bucal, el ‘palndar y hasta la laringe
pi-ésemﬂndonc en forma de gruo;aa y cremogas placas de color blanco, -
La lengua se presenta gruesa y desprovista de papilas, Es xhaﬁ frecuen
te la prcnenci.;\ de una estomatitis angulz;r en Ia piel que rodea la regidn
oral, Cuando la enfermedad se desarrolla, aparecon manchas de pig =«

monto de melanina en 1la boen, espocialmoente en - la mucosa y el paladar,
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Los ‘dientes dan l; apariencia de gis, las coronas presen
tqﬁ fosetas transversales de esmalte hipopldsico, A través de los ra~-
y‘os x se ha observado engrosamiento de la ldmina dura y desarrollo in
"contbleto de lz;s rafces de los dientes, También sé observa un mayor -

" tndice de caries y falta de piczas dentarias,

“Etiologta genética, -

Es transmitido como un factor autosomico recesivo, da=

o da la aparicidn del sindrome enhermanos y la consanguinidad de los pa_

- dres,
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~'SINDROME "GR1 DU CHAT",

. . :
Este’sthdrome se encuentra asociado con la aparente au
. -

sencia de alrededor de las dos terceras partes del brazo corto de un'ei, R

" cromosor del grupo B, arbitrariamente designado con el ndmero 5,

Principales signos, -

Va a presentar retraso mental grave, n}\ic.récefalia».’hi‘_- BT
. pcftelbrismo. pliegues epicanticos, micrognacia o impiantacl&n baja =
de lams orejas. El signo principal es el grito caracterfstico que rec\xe_r_
da cl’m‘.\u\lido de un gato { c¢ri du chat en francés ), Hay la posibilidad
de que existan algunos locus en la dotacién cromosémica humana que ==
son muy susceptibles a 1a rotura, La hipdtesis mgs prdctica es que las
pdrdid‘aa aparentes representan delecciones terminales y son excepc{_t_)
nes a 1a regla gencral de conservacidn de los telomenos, Pero no puede
excluirse la deleccidn intersticial ni 1a traslocacién reciproca, con las

prucbas actuales sobre la mitosis cromosémica.

TRANSLOCACION RECIPROCA,

La mayorfa de los casos de translocacidn récfproga. hzm
sido identificados en ‘ninos que teafan anomalths congénitas mdltiples,
l_’rcscnt.:m un fenotipo dnico en cada éndividun éxccplo. ocnslcnalmcntc‘,‘k
para unrcnnsangui’nco similarmente efectado, Sus cnrint_ipos eptdn dese
quilibrados con un solo cromosoma anormal, mayor que aquel al 'q:m .u

sustituye, A menudo, uno de los padres tiene an cariotipo también - »
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anormal, que incluye el cromosoma anormal del nifio'y un'segundo cro=

mosoma anormal complementario,

Los cuatro cromosomas son originales, dos ;edispuestos,
. de cualquier translocacién reclfproca heterocigética pueden escribirse «
',.A_Bb, CD, AD, CB, donde B y D representan los scgmentos cambiados, -
: Up individuo de este tipo produce gametos desequilibrados, La participa
‘ cién en la fertilizacidn conduce a la produccién de dos tipos principalesa
de cigotos desequilibrados, uno o ambos de los cuales conducirfa a la =~
g mu.crtc inutero, Ei aborto espont{neo es frecuente cuando 1a unién es -

entre cdnyuges, uno de los cuales es heterocigoto con translocacidn,

; Se sabe relativameate poco acerca de las érnns\ocnclonel
recfprocas en el hombre. Cada caso es realmente dnico en cuanto a los
" cromosomas especilicos concernidos y la longitud de los segmentos cam
) .hi’adol.’ Estas diferencias estructurales scrfan reflejadas por las dife-« ‘
'fcncial en las frecuencias de las distintas disposiciones disyuncionales= -
en.ln prime‘ra anafase moiotlc# y en la diferencia de produccién de game
tél do diferente constitucidn segmentaria, lL.os heterocigotos con trans
locacidn rectproca representan un grupo importante, porque ac‘ ha dado
| ci c;uo de que nazca viva una de las combinaciones cigéticas potencial-
mente descquilibradas, Si un heterocigoto debe identificarse de otra for
. ma que por sus caracterfsticas anormales propias, el riesgo de ahorto-

o de un niko malformado, no puede establecerse con precisién alguna,
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- CLEIDOCRANEA L DISOSTOSIS,

Se aplica este término "cleidocraneal’ ya que los rasgos
" m&s obvios de éste stndrome se encuentran en la clavicula y en el cr!néd.'”

. Este término solamente describe una porcién del stndrome ya que hay - .

k “una dfaplasia ésca y dental severa,

Han sido reportados nds de quinientos casos,

Mani(cétaciones generales, -

El paciente es de baja estatura, Se presenta parcial 0as’

completa aplasia de la clavfcula con defectos musculares asociados,

Existe una tardfa mineralizacidn de las suturas craneales,
El esfenoides es pequefio, Hiperplasia facial, el puente nasal se encuen-

tra hmy bajo, 1a base de la nariz muy ancha y el arco palatino es muy -

angosta,

En las manos, los dedos tienen una longitud asimétrica,

Manifestaciones orales, «

Erupcidn tardia de toda la danticién especialmante de la-
P okrma‘nenu‘s. Muy frecuentemente la denticidn pernmanente es anornale
presentando aplasia, raices mal formadas, qulitel rotenidos, hipoplasia

" del esmalte y dientes supernumerarios en un némero muy aumentado,

El paladar estd alto y extremadamante arqueado, pddiendo

" oxistir una hendidura submucosa o una hendidura que abarque tojidos due
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' ros ykblandos.' también se ha observado falta de unidn en la sinfisis -«

“mentoniana, .

Etiblogt‘a genética, -

. Este sfndrome es transmitido por un cardcter autosémi '

~.co’ dominante aunque en algunos casos ha aparecido espontdneamente, =

‘ "‘quiz‘i‘por un gen de pobre penctracidn,

En la disistosis cleidocraneal hereditaria hay deficiencia

: ' ‘d‘el Ae-arrollo del maxilar superior y el inferior parece hallarse en prg B
!rullﬁn, 1o que remeda el prognatismo, El defecto maxilar se acome;
‘ﬁa de remrdo en la caida de los dwntes caducos, miuhciencu en la e
crupcidn de los permanentes, dientes supernumerarios y auneacidn -

'\éregphr de las piezas dentales,
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DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL, ( reporte de un caso clihico),

Paciente del sexo femenino, de 16 afios de edad, en cu

yos antecedentes familiares no existen datos relacionados con su pade ”
cimiento, Refiere ser hija dnica, En los antecedentes personalos‘patg_
{6gicos reporté haber padecido parasitosis intestinal, amibas y tficoné- U
V(a\os, los cuales cedieron al tratamiento médico, cursando actualmens
' - te asintomdtica, Se'le realizé amigdalectomia bajo anestesia generai a’
la édad de 10 afios sin complicaciones. A 1a inspeccidn general se oY)f"-
nérvd que la paciente era corta de estatura, de 59 kgs, de peso; su --k
" constitucidn cra normal aunque mal formada con extremidades largal;vy_v
cortas, la cabeza y el tdrax demasiado voluminosos para su ta\lé. En la
exploracidn de la cabeza se encontré nacrocefalia o hipertelorinkumv'x.’ -

Los huesos faciales aparectan pequefios con relacidn a los huesos del - : ;

crdneo y las fontanclas estaban cerradas, El desarrollo sexual y glél .l

pelo y 1a piel eran normales,  La paciiente podia atraer sus hombron‘a-_ o
1a lrﬁcn media aunque no en forma completa.  Los resultados de los ank’ ‘
lisin brnctlcndo: en sangre y orina se encontraron dentro de los ll’miw;l
normnlevl; 1a paciente curwaba el ucgnmjo aflo de preparatoria .y, por‘ su
historia y cu;\veruncidn, 60 sc encontraron pruehas de ret‘raso mental,
En 169 dedos de las extremidades superiores e inferioren se observé k-y-

braguidactilia y clinodactilia.

Examen do la cavidad oral. - Sc observé ausencia clini-

ca del centro superior derecho, lateral, canino y pr{mor‘ prermolar del=- - .
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mismo lado, Lateral, canino y segundo premolar superiores.izquierdos
ausentes, El lateral y canino inferiores izquierdos ausentes, presens
cia de resto radicular del canino temporal izquierdo, asf como persis~

. tencia del canino inferior derecho temporal,

El resto de la cavidad bucal se encontrd sin ninguna mani- - o

o "fg:s_uicidn patoldgica -a excepcidn del palad‘ar en forma ojival,

Radiogrdficamente se observd una gran cantidad de 6réab-. o
L nos dc_:ntariois retenidos, asf como supernumerarios distribuidos en law =

. arcadas, . -~

Maxilar, - Presencia de cuartos mohﬁeu, ‘tercerol‘ m'o.ia- o

rén en avolucidn normal; laferal. canino y premolares auper'lorea f.lér‘e-

» ého- Eeteﬁiydoa.‘ en cuyas zonae se aprecian tres auperﬁun\er&riol. En
| .cl 1;&0 izqﬁiordb, so observa el lateral, caninoy aegundo‘pren;our r.et_g'

nidos con tres supernumaerarios,

‘Mandfbula. - Se observan los gér}nenea de los tcrcerouf-v .
;molares en evolucién, En el lado izquierdo, el lateral, canino y primer
Cpramolar B¢ encucntran retenidos, y existen dos supernumerarios; en-

"ol lado derscha se observan ¢l canino y primer premolar retenidos,

Egtudio radioldgico. - El crdneo mostrd braquicefalia, con
hipoplagia del tercio medio facial, asf como falta de unién de la fonta

nela anterior con persistencia de cuatropequeios huesos Wornlanos y
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g ‘7,u;\‘disi:i‘x-'ut.b‘falarzg‘z'nniien£6 ar{tgy‘qpérétc:rzibi-“dé:la rﬁapd!’bul# ddndole un as
: “: ”péc‘t‘tv) progﬁItAicvo‘. | | E
) i‘ramnxiento. = :Consistid kcn la remocidn quirdrgica, baea
. ;i?:hnesteaia gcneral, de los le dientes permanentes retenidos, 10 super
;"nﬁmetnrios, un resto radicular y un temporal persistente, ast’ como -
‘véi:;tro permanentes erupcionados no dtiles para los fines protéaicos,be_lj
“":ml'nxndof;ve un total .dc 31 piczas dentarias y quedando la cavidad orai con

:treéé mde, dando un total de cuarenta y cuatro dientes que tenia la pase«

V.. ciente antes de la intigrvencidn.
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- 'SINDROME DE PAPILLON LEFEVRE. ( reporte de dos casos)

Se reportaron dos casos de hiperqueratosis palmo plantar

en dos hermanos, un varén y una mujer,

El mran, de 2 aflos 4 meses de edad, fué presentado cone
el padééfﬁ\iento dermatolégico iniciado desde 1os tres meges de edad,
caracterizado por engrosamiento y descarmacién de la piel que recubria
B ﬁs palmas de las manos y la planta de los pies asfcomo de la piel de
h; rodillaa. Esta dermatosis se acompafiaba también de eritema e hipo
" eromia,

o Las manifestaciones bucales se iniciaron cuando la madre
notd movilidad nnérrml de los dientes primarios del paciente. Uno de -
o keilo- tué extruido sin causa aparente. E] cuadro evoluciond sin dolor y
: ap#rentemcnte sin inflamacidn, E! paciente nopresentd fiebre o ataque

alguno al estado gencral excepto las lesiones dermatoldgicas deacritas,

Los dientes no presentaban caries,

A la exploracidn {fsica bucal, se apreciaron las encias -
con discreta tumefaccidn, ligeramente enrojecidas y los dientes suma-
mente mdviles, Un _incisivo central superior primario ausente por.-

haberse extruido por si mismo,

k Radiogrdficamasnte sc apreciaba marcada esteolinis en =
“sentido horizontal dela creata alveolar abarcando todas los dientes «
primarios existentes,
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Originalmente se intentd efectuar curetaje y gingivcctomi‘a
para climinar las bolsas parodontales, Sin embargo, un aflo después fue
necesario efectuar odontectomia total ya que los dientes continuaron su

migracién y movilidad habiendo perdido mayor cantidad de soporte 6seo.

La mujer de 2 ailos, 5 meses de edad, fue presentada con «
lesiones descamativas en las plantas de los pies iniciadas un afio antes,
" Se x;elatd la existencia de un hermano de la paciente con enfermedad si-
milar, La dermatosis precedié al aflojamiento y movilizacidn de los = =

‘... dientes primarios de esta paciente,

La exploracifn fIsica reveld la presencia de las lesiones -

dérmicas en los pies,  Intrabucalmente se observd migracién dentaria,

i .grandes diastemas, protrusidn de los dientes inferiores, el cemento ra-

(ﬂuuhr en varios de ellos descubierto de enclfa y en cambio recubierto «
“de un uﬁterinl blanquecino protablemente formado por exudado purulen
to, restos de alimentos y epitelio descamado. Las encfas aun cuando se

' aprecia;on tumefactas, se encontraban discretamente enrojecidas eviden
clando infeccidn pero de carfctor secundario. Se apreciaron grandes «=
z0nas de destruccidn de la apdfisis alveolar en sentido horizontal en =«

las radiograffas periapicales,

El tratamiento fue cl mismo del camo anterior, odontectoe
mia total superior e inferior simultfneamente al tratamiento dermatold

gico,



- SINDROME ORAL-FACIAL-DIGITAL (OFD),

En 1954 fué descrito por primera vez como una entidad -

clinica por Papillon Leage y Psaume,

Manifestaciones penerales, -

“ten en acortamiento asimétrico de estos, - Del 30 al 50% de los paciente‘u e

.. " son deficientes mentales,

Manifestaciones orales, «

Estos p:u:‘icntes manifiestan: frenillo muy grueso, hendi- .
duras en los puehtcs alveolares, La consistencia del frenillo trae comd
consecuencia la ausencia de varios dientes., la punta de la lengua estd

‘vf_dividlda en tros o cuatro parte? y a su alrededor se encuentran peque:-

AﬂAos “tumaores amarillentos,

El paladar pu2de estar lateralmente hendido por canales .

n:uiy' hondos y el paladar blando presenta completa hendidura asimétri-
ca, "En 1a mambrana mucosa del lablo inferior se aprecian (fstulas, E1
k labio superior presenta una hendidura media, - Loa caninos son superny

merarios,

Etiologfa genética, -

Este slndrome ea heredado como un cardcter antosdmico-

dominante ligado al cromosoma X, c¢s letal en los varones,
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CRANEOFACIAL DISOSTOSIS ( Sindrome de Croozon)

Originalmente fué descrito en 1912 por Croozon,

Manifestaciones generales, =

Exoftalmos que puede estar o no acompafiado de estrabis

. mo divergente,

Craniosinostosis que trae como consecuencia una dimenee

8idn corta antero-posterior del crdneo y un angostamiento lateral, Dada
- ifla presidn intracraneal hay alteracidn del nervio dptico y puede haber

o no deficiencia mental,

Manifestaciones on‘e..,. ﬁipoplaoia del maxilar que le da
a ia nariz una apariencia de pico de papagayo. Esta falta Ide desarrollo
del maxilar crea una apariencia de la mandibula hacia adelante, El pa-~
ladar es corto antero-posteriormente da lugar a una mala oclusidn, ==
Oca‘.lomlmenta hay anodoncia parcial, la Xengm ep muy grande y lé- -

' - dieates estdn apifionados y dispuestos irregularmente,

Etiologfa genética, -‘Tnlmitido por un cardcter ldtOldn\i

“'do dominante,
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HYALINOSOS CUTIS ET MUGCOSAE
' DEGENERACION HIALINA DE PIEL Y MUCOSAS

: .S.INDROME DE URBACH-WIETHE

Este sindrome fué descubierto por primera vez en 1908
por Siebenmann, En 1920 Urbach-Wicthe describe la anfermedad, la de
; : . -nomina Hyalinosis cutis et mucosae y la establece como una entidad clf -

nica histoldgica. Se han reportado aproximadamente 125 casos,

El stndrome consiste en una infiltracién nodular amari=-"

“llenta de la piel y membranas mucosas y ronquera,

Manifestaciones penerales,

Las manifestaciones de este sfndrome suelen aparecer a-.

temprana edad, los lugares queataca con mayor intensidad son:la '-Tq‘j

' piél de lacara, cucllo, axilas y manos. Las lesiones en la mucosa «.0 "

abarcan el esdfago, estdmago y recto, En las rodillas, codos y dedos,; ' S

apareccen lesiones hiperquerntdsicas de color amarillo oscuro,

E'n los mdrgenes de los pArpados sc forman excrecencias
en forma de gota y posteriormente sc observa pérdida de las pestafias,
En un ndmero considerable de pacientes han sido encontrados calcifica~

ciones intracrancales, las cuales pueden estar asociadas con opileplh.'.

Al observar la laringe se aprecian placas amarillentas -

en la epiglotia, lo que puede acarrear disnca y ser necesaria una la=
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‘ringostomia, La lesién de la laringe trae como consecuencia ronquera
en la voz, que puede ser asf desde el nacimiento o iniciarse enla pue
bertad, Otra consecuencia es la incapacidad de llorar en los nifios ala

nacer,

Manifestaciones orales, -

La cavidad aal es el drea mds intensamente afectada, -
En todos estos tejidos existen placas elevadas de infiltrado amaril_len;
to, del tamafio de un chicharo, 108 cuales aparecen antes de 1a puber-;

“tad'y van aumentando de tamafio con el tiempo,

Al labio inferior es el mgs severamente afectado, adqui-v

.-riendo apariencia de arcilla, suelen aparecer en €1, fisuras rediadas,

La l?ngua presenta un aspecto lenhaso, se encuentra lvirme,
- gr‘ucn y grande, El dorsode ésta pierde las papilae y se desar}rollan -
. dlceras, Coq 1a infiltracidn hacia la rmucosa bucal las papilas del con.
_ducto parotiditis, Cuando la infiltracidn se exticnde hacia la laringe =

trae camo resultado disfagia.

La dentlcién también puede ser afectada, los dientes na=’
se desarrollan nornalmente, presentando alteraciones como hipoplasia:
del eamalte, cspecialmente los incisivos laterales y caninos superiores

y los scgundos premolares superiores e inferiores,

‘ Etiologla genética. -

Transmitido como un cardcter antoadmico recenivo,
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CAPITULO uI

FISURAS CONGENITAS DE LA CARA.

Las fisuras se presentan en los lugares donde se unen los .

S manielones embrionarios, Pueden ser unilaterales o bilaterales.

En un huen porcentaje las fisuran de la cara van acompa« .

" fadas por otras anomalias o enfermedades hercditarias,

Fisuras en superficie exterior de la cara,

1) Fisura nasal' media

2) Fisura labial media
a ) Labio superior
‘b ) Labio inferior

3) Fin\xraq nasales laterales.

i
3
w1
i
H
R
RS
RS

4) Fisuras laterales del labio superior -
S C a ) Unilateral
R ' : : - b)) Bilateral
" 5) Fisura facial oblicua
" a) Bucofacial
b ) Colohoma facial

.6} Fisura facial transversa

7) Combinaciones de 1 a 6,
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- Las fisuras de la parte interna dela cara suelen compren

der el maxilar superior o el inferior,

1) Fisura palatal madia
a ) Del paladar duro
b) Del paladar blando y la dvula

2) . Fisura del maxilar superior (apéfisis alveolar)
a ) ‘Unilateral
“'b) Bilateral

3) Fisura media del maxilar inferior

4) Combinacionesdela 3 yde la 6,

- Fisuras de la nariz, = Separan la unién del mamelén frontal ye

‘los mamelones laterales, El labio superior presenta una fisura media-
'v':cjuq va al hueso intermaxilar y al paladar, El cartflago nasal puede es

_ tar hendido y pueden faltar los huesos nasales,

Fisuras faciales oblicuas, = Es sumamente rara.' Pasaa tra- ’

vés del labio superior hasta el ojo, Puede estar asociada con otras {i
suras faciales, Los fetos que presentan esta fisura por lo general na«

cen muertos,

Fisuras {faciales horizontales, « Finsura facial de 1a cara o ma-

c rostomfa, va desde las comisuras labiales al mdsculo masetero, Pue
de scr uni o bilateral; mdn frecuente del lado izquicrdo, Correspondes
~ a la scparacidn de los mamelones maxilares del primer arco branquial;

Puede ¢star anociado con labio leporino y fisura palatina,



Fisuras del labio, = Puedenocureir en labio superior y cn la.-

: :b‘io inforior ( raramente ). La anomalia en labio mperior se presen-

. tach la lfnea media y se denomina fisufa mandibular media. La sezun
da se encuentra en la unién de hueso intermaxilar y huesos maxilares,

- Puede ser uni o bilateral, puede cstar asociada con (isuras de apdfisis«

alveolar y del paladar,

Fisuras alveolares palatinas, - La fisura palatina puede exten

“derse desde el labio a través de la parte alveolar del maxilar superior

’ hésm el paladar,o puede presentarse en el paladar sin afectar el labio,




" CAPITULO v

" ANATOMIA 'Y FISIOLOGIA

“. Labio Su‘peric;r. - Formado por diferentes capﬁ que son de afue

'..:' i‘n_ hacia dentro: piel fascia superficial, mdsculo orbicular, el tejido al

ycohr y mucosa, El borde lnbiil estd cubierto por una membrana muco |

~“'cuﬁnel roja y seca, cuyo 1lfmite de separacidn con la piel forma el bor
dof\krermelldn, el que en la lfﬁea media presenta una pequefia muesca de
concavidad superior llamada arco de Cupido; en el borde libre del labio

;up.erior, en su parte media, hay una pequefia prominencia llamada tu

* bérculo 1ablal, El borde mucoecutdneo se refloja hacia atrds y arriba,

. éo;ntin@ndOle con la mucosa para formar el vestibulo de 1a boca; enla
parte - media y superior se encuentra una depresion vertical limitada -

k hacia abajo por el arcode Cupido conocido con el nombre de filtrum, -

. La capa submucosa contienc los vasos co?omriou. los nervios y las ==

gldndulas lablales,
Las funciones del labio son cfectuadas por diferentes mds
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culos que dan la movilidad voluntaria, produciendo constriccidn o inte-o

rrupcidn para la salida de aire. El orbicular es constrictor, los eleva
dores del labio superior y del ala de la nariz elevan el labio y limitan
“.1a apertura de las marinas, 108 compresores de la nariz que limitan la«

apertura de las narinas,

La circulacidn estd formada por los vasos coronarios que . :
rodean en circunferencia la boca, Los nervios provienen del V par, de

las ramas nasopalatinas o infraorbitarias,

Nariz.= Por suasociacidn con el labio hendido, es convenien

te insistic sobre alguna de sus caracteristicas, Tiene (orma de pirdmi

de de tres caras cuya base descansa sobre la cavidad nasal; las caras -
laterales se contindan con las mejillas; la cara inferior presenta dos -
' orificios, las narinas separadas por la columnela y estdn limitadas ha-

‘cla fuera por las alas de la nariz,

Lacirculacidn es muy grande y estS formada por ka nasal, v

la angular, la infraorbitarina y Ia coronaria superior,

Su inervacidn es por los nervios infraorbitario, infratro

clear y nasal,

Tiene varias funciones importantes, aparte de la olfatoria;
fas fosas y senos dan resonancia a la voz, regulan la humedad del aire

y detienen partfeulas de polvo,




. Paladar Duro, - Lo forman las ramas horizontales del maxilar
superior y los huesos palatinos; el borde posterior es libre y sirve de -
» ‘insercidn a la aponeurosis palatina, La superficie dsea es rugosa y pre

sent; en su parte media anterior el agujero palatino anterior, por donde

: :j salen las arterias palatinas anteriores y los nervios nasopalatinos; a los
. lados y cerca del borde libre se hallan los agujeros palatinos posterio-
s rei, los cuales proporcionan la principal errigacidn del paladar duro y
: \iplrovienen de la maxilar interna, La superficie bucal es céncava y la =
: c;xbre una fmucosa rugosa e irregular que hace cuerpo con un tejido fi-
Bron9 y con ol beriostio; contiene numérosas glfndulas palatinas, Su -

' ‘inefvacidn es por ramas del V par a través del ganglio de Meckel,

El paladar anterior separa la boca de la narip, auxilia a
“h lengua para la masticacidn y ladeglucidn, y por su forma ayuda a - '

la articulacidn de las palabeas,

Paladar Blando .« Es una memrhrans mdsculo-aponeurdtica ==
: ﬁue continda hacia atrds el paladar duro; su borde posterior libre lornﬁ
el lfmite supericr del istmo de las fauces, Presenta en su parte central
una prolongacidn que constituye la dvula, y sus hordes laterales se diri
gon haciaabajo para inscrtarse a los lados de 1a faringe, La superfide
bucal estf cublerta por una mucosa fina y lisa que se continga conla «
del paladar duro; bajo ella bay una capa glandular muy damrrolhda, -
En el borde posterior del paladar duro se inscrta la aponeurosis palati-

na, que ocupa el tercio anturior de la longitud del paladar blando y en-
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' la que se insertan los fascfculos musculares de :

1)

2)

i y

4)

5)

Los palatoestafilinos, que van de la espina nasal posterior a

“la dvula por la lfheca madia y elevan la dvula;

Los periestafilinos internos, que de 1a cara inferior del pe-
flasco van en forma de abanico a entrecruzarse con las fibras

del opuesto en la superior del paladar, al cual elevan;

Los perieatafilinos externos, que nacen de la fosita escafoidea

y en la cara anteroexterna de la trompa de Eustaquio y vana
insertarse on la cara inferior del paladar; estos mdsculos -

son tensores del paladar y dilatadores de la trompa;

Los faringoestafilinos, que van por el pilar posterior de la-

cara superior del paladar a la pared de la faringe, inser--

tdndosc en el borde posterior del cartilago tiroides; eatos --

midsculos ¢levan la faringe y son constrictores del istmo fa-

cingon;

Los flosocstafilinos que van por el pilar anterior de la cara
inferior del velo a la base de 1a lengua de la cara inferior -

del volo a la hasoe de la lenyua,

La irrigacidn del paladar blando estd hecha por el dorsal de

1a lengua, la faringea ascendente, ln palatina ascendente, rama de la -

: ‘facial y la palatina accesorin posterior, rama do la maxilar interna,
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Los nervios provienen del glosofaringeo, del plexo farin

. geo'y. de los ganglios de Meckel y ético,

FISIOLOGIA,

Importancia del Paladar en la Deplucién, - Con ayuda de _1“ len

: _gua apoyada sobre el paladar, el bolo alimenticio pasa al istmo de las - -
fauces y en cste lugar, por la accién del paladar blando, que se éleva, )
se ;.:one tenso y en contacto con la pared posterior de la faringe, el bgk

k,‘l'o no pasa a las fosas nasales, y al mismo tiempo, por accién de los l:l_
ringoestafilinos, la laringe sc cleva y es cerrada por la epiglotis; del -

" {stmo de las fauces los alimentos pasan al cséfago por accién de los mis

culos constrictores, Cuando existe hendidura de paladar, los alimeﬁtou

principalmente los lfquidos, pasan a la nariz y escapan al exterior por-.

las fosas nasales,

Mecanismo Fisiolégico do la Pala!)r;.
Exiltgn tres grupos orgdnicos para la produccién de la -
palabra: - |
1) Organos de larespiracidn
2) Organo pro‘ductor de sonidos ¢ laringe
3) Organos maodificadores de las funciones o renona(lo-b
res y articuladores: faringe, cavidad bucﬂ y nasal,

lablos, dientes, lengua, paladar duro y hlando,
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Los 6rganos de la respiracién son normales en pacientes

“con paladar hendido pero los articuladores y resonadores tienen un pa-

’ pel muy importante en la formacién de las vocales y consonantes y cual

quier modificacidn que tengan provocaran trastornos en la articulacidn

- de las palabras,

Labios, = Los drganos menos importantes, pueden dificultar la

armonia de las consonantes bilabilales P-D-M,

Dientes, = E1 papel de los dientes es de servir de apoyo a la len :

- gua para la produccidn de numerosos nonﬁlon. Si fallan o estdn mal c’g-.

locados los sonidos, Si fallan o estdn mal colocados los sonidos T-D -

no podrdn articularse debidamente,
© La lengua, - La lengua es normal en estos pacientes,

Paladar duro, - Sirve de punto de contacto en la articulacién de -

“ " numerosos sonidos CH-LL-N, La ausencia de palidar duro impide que

i la lengua tenga el contacto necesario para la produceién de sonidos lin-

guo-pﬁlitinou dando un tono nasal,

Paladar Blando, - Es como una puerta entre la rinofaringe y la
orofaringe. En el momento de la fonacién el volo del paladar se cleva y

se extionde a manera de un tabigue lorizontal entre el limite de la ri-

" nofaringe y la orofaringe, A la vez que el paladar blando se mueve ha -

Jcia arrita y hacia atrde, las paredes de la faringe se contraen para en




- encontrarlo, Ayudando asf a cerrar la rinofaringe o impidiendo que el-

aire salga por la nariz.

Un individuo con paladar hendido, no puede efectuar la fun
cién de cerrar 1a rinfaringe y al hablar gran parte del aire escapa por -
1a nariz, Todos los sonidos con excepcidn de las nasales M<N«N ge ven'b -

" afectados al no cerrarse la rinofaringe,

La funcién del velo del paladar es ademds de cerrar la rie

nofaringe, la de punto decontacto con la lengua para la articulacién de -

las consonantes K4G: 1a falta del buen funcionamiento del velo ;l‘eéhr( s

1a pronunciacidn correcta de estas letras,
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CAPITULO 'V

EMBRIOLOGIA DE LA CARA.

~ Desarrollo embrioldgico.

Antes de las dos primeras semanas, la cavidad bucal y na-
nl fﬁrman una sola, en forma de depresidn, que se encuentra situada .
. entre la cabeza y el pericardio y que constituye la boca primitiva; estf -
;epaudl del intestino primitivo por la membrana bucofaringea que ema

» pieza a cambiar, debido a varias prominencias queaparecen arriba y a

“1os lados y de las cuales se desarrollan diferentes partes de la cara,

Hacia la quinta semana se forman, a expensas del primer
- arco visceral, las protuberancias mandibulares que constituyen los Wmi
" tes inferior y lateral de la boca primitiva, las que al crecer se unen de

" 1a ltnea media para formar la mandibula inferior,

A las cinco semanms y media, a los lados y en la base de-
las protuberancias mandibulares, salen las protuberancias maxilares -
: ‘que crecen hacia arriba y dentro, formando las comisuras de la hoca, -

37




0 : : Al mismo tiempo empieza a aparecer la protuberancia fronto-nasal en
- 1a @rte media y superior de la boca primitiva, creciendo hacia abajo, «
e ingéifndose en la aupérlicie anterior de ella dos pequeilas depresiones
o‘valeu ( rudimanto de las narinas ) que al crecer dividen la protuberancia
; Aﬁéntonaaal en tres partes, formando los procesos nasales medio y late
."—,vral.
: Enla sexta semana empieza a desarrollarse, a cada lado
de la i)fo_tuberancia nasal media la protuberancia globular, a expensas de
la é;xal se lo;-ma la columnela y 1a parte mis baja y anterior del tabique
_Aa;al, as{ como el prolabio y elpremaxilar, De las protuberancias na

e n;lel lateralél, sc¢ forman las alas de la nariz,

A la séptima semana, las protuberancias maxilares cree- .-
: cen hacia d entro por debajo de los ojos para unirse a los procesos glo-
bulares y nasales laterales, a (in de completar los lmites inferioren -

do las narinaa,

~ Enla octava semana, la protuberancia globular so cierra’-

’pun'l completar ol labio superior,

Al mismo tiempo que se forma el labio, 1a boca primiti
: \;a se divide en dos cavidades: la bucal y la nasal, Enla parte ahterior,
v ‘1a protuberancia globular crece hacia atrds para formar el pre-maxilar;
las protuberancias maxilares crecen horizontalmente hacia 1a Wnea r'nek-
dia pAm unirse, juntamente con elpremaxilar y formar, el paladar an

" terior {octava semana) el que continda creciendo hacia atrds para for-
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- 'mar el paladar blando, el cual se une en la linea media hasta formar la

“ gvula hacia la décima semana,




CAPITULO vi

. DEFORMIDADES EN CAVIDAD BUCAL,

.. La falta de unién de las diferentes protuberancins que for-

. :fu'u:n los-labios y el paladar puede producir la deformidad en diferentes

~,“_»igradon’, desde dvula biTida hasta la falta total del paladar y labio hendi-

~ do bilateral,

LABIO HENDIDO BILATERAL

MACROSTOMA
COLOBOMA

LABIO HENDIDO MEDIO (SIMFLE
LABIO HENDIDO UNILATERAL .~
COMPLETO ,
[INGOMPLETO SIMETRICO
INCOMPLETO ASIMETRICO

1(.‘,OMPLETO SIMETRICO
COMPLETO ASIMETRICO
COMPLETO - INCOMPLETO

i . " JDESVIADO EN LABIO UNILATERAL
PREMAXILAR | DESVIADO EN LABIO BILATERAL

COLUMNELA - AUSENCIA EN LABIO BILATERAL
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PALADAR HENDIDO |

(UVULA BIFIDA

PALADAR HENDIDO
POSTERIOR

PALADAR HENDIDO
TOTAL

-

EL BLANDO Y MEDIO
POSTERIOR DEL DURO.

BLANDO Y TODO EL

Y DURO BILATERAL

BLANDO Y DURO UNf..-
LATERAL,

Macrostoma, - La falta de unién ( cinco y media semanas )de - o

las protuberancias mandibular'y maxilar a nivel de 1a comisura bucal, da :

lugar a la presencia de una hendidura oblicua que va a través de la comji

" sura bucal hacia la mejilla pudiendo llegar hasta cerca del pabellénde la

2 orefa; afecta dnicamente los tejidos blandos y solamente se han observa

do casos unilaterales aunque os posible, raro, encontrarlos bilaterals -

mento,

En estos pacientos sucle observarse a menudo un tubérculo =« '

con cartflago entre la

fisura y la oreja,

Coloboma, - A 1a falta de unidn de la protuberancia madlar.y

los procesos nasales lateral y globular,  da lugar a una fisura que va -

del tercio externo del 1nbio superior hacia ¢l £ngulo interno del vojo y -

varia scgdn el grado de (alta de unidn,

f.abio hendido medio, - E's 1a falta de unidn, en lfnea media, -

del proceso globular, Este suele ser muy raro,
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nara

bLabio hcndido unilateral, - Es 1a falta de unién de un lado de la-

‘cara, de la protuberancia maxilar al proceso globular, Dicha circuns-

tancia da origen el labio hendido unilateral, el cual presenta grados que
van desde incompleto hasta completo, También puede ir asociado a de-

fectos del premaxilar,

a) Simple, La unién dnicamente falld en la parte inferior; ol If
mite inferior de la narina estd formado, por lo que es proba
ble que su -formacidn tenga lugar alrededor de la octava se-.

mana.

b) Completo, Falta de unidén de la protuberancia maxilar con-
el proceso globular, asociado con la falta de unién a nivel-
del premaxilar, puede dar lugar a la variedad de labio unila

teral completo con desviacidn del premaxilar,

El borde bermelldn llega ¢n ¢llabio hendido completo a 1a coe «

'iumnell. en ol borde intorno, y hasta ¢l ala en el borde cxtérno. Mien-

tras mds scparados son los hordes, el ala de 1a nariz estard mds aplana

da, ylos cartflagos rechazados hacia atr€s, aumentando la longitud de

ella en comparacidn con la del lado no afectado y la columnela desviada

: \Lﬂjcmmente en su bame hacia el lado opuesto,
AN \\

L.ablo hendido Mlawrra;rl’:;:‘ Cuanda se encuentra alterado la - -

—

—

unidn de 1a protuberancia maxilar y el proceso globular ‘en ambea lados,
\
Podemos observar diferentes tipos de labios de acuerdo al gudo de fal
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ta de unién de cada lado,

a)

e)

bvc)

d)

Bilateral incompleto simétrico,- Es aquel enel cual el »
borde inferior de las fosas nasales estd formado y hay una

hendidura del borde labial dnicamente,

- Bilateral incompleto asimétrico, - Es parecido al anterior,

nada m&s que aqul las fisuras son asimétricas,

Bilateral completo simétrico, = La hendidura llega hasta -

‘las fosas nasales; va acompafiado casi siempre de malfor- .

maciones de la encfa y del paladar aunque no es una regla '

absoluta, Enla mayorfa de los casos hay ausencia dela -

eolumnela,

Bilateral completo simétrico, - Ambas hendiduras estdn -
completas, Puede estar mds scparado un lado que otroy
haber mayor profundidad en la fisura, también es frecuen

to que falte la columnela,

Dilateral completo. « Incompleto, = La hendidura en uno y-

- atro lado corresponden a ‘cada lado y 1as dichas en las des~

cripciones nnterioras,

El premaxilar,~- Sc origina del proceso globular, la falta de

unidn con la protuberancia maxilar, puede ocaslonar diferentss deformi

dades en su posicidn,
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“a)~ Algunas veces, cuando estf asociado allabio hendido uni-
lateral completo, hay una luxacidn hacia adelante, quedan-
do en desnivel con el bhorde gingival del lado opuesto de la-

fisura,

E b) En su asociacidn con el labio hendido completo bilateral, «
5 :és muy comdn que ¢l premaxilar se encuentre francamen= .
_‘ !? dicﬁﬂnuido hacia adelante, siendo en éste caso el tabique
nasal muy largo, por lo que el premaxilar se encuentra - -.
muy por delante de la separacidn que queda entre los bor_ ..

des derecho e izquierdo del recto de la encia,

La Columnela, - Se desarrolla del proceso globular, por un =- .
mccini_lmo no conacido, puede estar asociada al labio hendido completo
bilateral, A la falta de la columnela, en estas condiciones ¢l prelabié-

aal§ directamente de la punta de la nariz,

- Paladar Haﬁdido. « La parte interna de la protuberancia crevcéy

, “horizantalmente hacia 1a fnca media, uniéndose con la del lado opuesto
'y con el bromaxilar formando el paladar anterfor. El paladar blando «.
' coﬁtlmﬁ:\ #u cracimiento hacia atrds ya los lados, para terminar su unién
"~ en la linca media, Cualquier falla dentro del desarrollo normal puede -

dar lugar a diferentes tipos de paladar hendido,

Uvula Bifida. « Es un defecto poco coniin, No altera las fun<
~clones del paladar,
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Paladar hendido posterior { blando), = La hendidura situada en-
la linea  media del velo del paladar, llega hasta el borde posterior del -~

hueso, en el que a veces podemos apreciar una pequefia muesca.,

Paladar hendido total, - En esta malformacién la fisura se ex-
tiende a toda la extensidn del paladar, pero podemos distinguir diferen

5400 testipos:

a) La hendidura comprende el paladar blando y la mitad poste

rior del paladar anterior,

b) Abarca el paladar blando y el paladar anterior comunicéndo
se l1a boca con ambas fosas nasales, Va avnociakdovcon labio -

hendido bilateral, gencralmente,

¢) Comprende el paladar blando y el paladar anterior en toda
su extensién, pero la cavidad bucal solo estf comunicada-
con una de las cavidadens nasales. Asociada frecuentemen.

- te con labio hendido unilateral,

Asociaciones gue pueden prcnenmrsc; -

Lablo uni o bilateral, con paladar sano,

"Labio uni o bilateral, con fisura palatipa toml.‘
Labio uni o bilateral, con fisura del velo del paladar.
© ‘Labio uni o bilateral, con dvula biTida,

Paladar hendido unl o hilateral total, con lahiormv\no.b

velo del paladar hendido, con labio sano,

Uvala biTida, con labio sano,
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“CAPITULO VI

' GENETICA DEL PALADAR Y
FL LABIO HENDIDOS.

“El paladar’y el labio hendidos son los defectos individuales -
':i.i“l‘(recuem»ci’qm afectan a las estructuras bucofaciales del hombre.. -

: :Ekn' gennral, el labio y paladar hendidos desfi guran considerablemente,-

" sobre todo en nifos y afecta la funcidn en gran medida, Los factores ge'~ 5.

‘ﬁét\cOI desempetan un factor importante en. la etiologta, A partir de =< -
‘_ur‘\a historia cifnica familiar, es posible valorar 1a posible extensidn dé_':iv
B . los factores geondticos y su papel en la ctioldgi’a .du paladar y labio hcg_ ol
didos, ‘ ‘
v Ningdn solo factor ¢8 causa de todos loscasos ohlcrvnd(vuﬂ
cltnicamente de tabio y paladar hendidos. La ctiologia s pfinclpalmun»
te el: rcgulta«lo de fndlt.iplcn factores: ‘ o

a) Factores genéticos,

b) Factores del medio ambiento y

¢) Etiologia multifactorial,
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Sindromes genéticos. - En un gran odmero de sindromes genéti

: »c.o_s es carnctéri’stica la presencia del labio y paladar hendidos, De apro
'lstimadnmenw 100 de estos sindromes, casi 30% son rct.aultado de un so-
7 lo gen mutante, La mayor parte de éstos se presentan con paladar hen
dido. es el stndrome heredado en forma dominante de fisuras labiales, En
késﬁ afeccidn un gran porcentaje de los nifios presentaron hoyos en el ==

o labio inferior, hendidura del labio superior, o ambos,

Etiologia del Medio Ambiente, - Son los sindromes que surgen -
.de. factores del medio ambiente que afectan eldesarrollo intrauterino nor
.b-»malv. Los stndromes en esta categorta carecen de antecedentes familia
‘res o patrones de herencia { Trisomis D, Trisomis E, en los que existe
‘paladar o labio hendido con alta fracuencia), Estas afecciohes son resul
tado de duplicacién cromosdmica anormal y distribucién anormal, al .-
principio de la divisidn celular an el cigote en desarrolloy pueden «
sor resultado del efecto de agentes teratdgencs, La accidn teratdgena

opén contra elementos de gran susceptibilidad genética,

Etiologis Muttifactorial, - La forma definitiva de la mayor par-
te de la» estructuras bucofaciales, es controlada por mdltiples genes y

-no aolo por uno,

Las caracter{sticas de la herencla poligénica son las siguientes;:
1) La segregacidn genética se presenta en un mimero indefinia

damente grande de loci gonéticos, Eato significa que la for
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2)

1)

."4)‘

‘5)

ma’y tamafo de un cardcter se apega a la variacidn conti-

nua o métrica,

La mutacidn de uno o dos genes para un cardcter controla-
do por medios poligénicos produco poco efecto enla mani-

festacidn gencral de ese cardcter. Por esto, cada genin

" dividual contribuye al conjunto, aunque individualmente ca=-

rece de gran valor, As{, muchos caracteres para la super

vivencia del hombre, tales como la presidn arterial, son «

_poligénicos, y por lotanto, "resis entes' a los graves -

defectos de mutacidn,

La expie.\dn fenotipica de un cardcter poligénico puede -
iur similar a la gran variedad de genotipos como diferen-

cias. sutiles,

La expresidn {enotipica no es solo afectada por alteracidn

'genética sino que en susceptible de modificaciones signifi

- cativa por' efecto del medio ambiente; los caracteres poli-

~géﬁic0| son asf caracterizados por la interaccién entro -

los geneny el medio ambiente,

En ocasiones los factores poligénicos pueden actuar coe
mo un ""bloqueo poligénico' y exhibir un patrdn de heren-
cia de un solo gen, siendo expresados como muchos carac

teres fenotipicos,
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‘Frecuencia en la poblacién comparada con frecuencia en fami-

liares, - Cuando un individuo cruza el umbral para un defecto, los ge--

nes y el medio ambiente reaccionan entre sf para provocar defecto, ==
.S‘ivpersistcn estas condiciones los parientes de un individuo con el de-
'fécto. cruzarifan el umbral genético con mayor frecuencia que individuos
no emparentados, Con lo cual serfa mds frecuente el defecto en (;mi-
: li;u en las que ya se haya presentads que en familia ' normales "y = =
: Ln frecuencia en la poblacién es de 1| an 1000 y el riesgo de recidiva -:-

" para el defecto es de 4 por 100,

Disminucién del riosgo con diaminucién del uado de_consangui -

ﬁL«lj__m - Al igual que todos los defectos genéticos, al disminuir el grado
Cde consanguinidad disminuye la posibilidad de que el defecto vuelva a -
L ”prcucnmruo. con efectos causados por genes dominantes dnicos, esto -

- disminuye una mitad en cada generacidn, Con caracteres pnl‘igdnicou- ‘

con umhral, la disminucidn por generacidn es mayor y no uniforme,

El labio hendido, con o ain paladar hendido, la frec@en-
cia en parientes de primer grado es 40 veces mayor que la frecuencia «
general do 1a poblacidn; en parientes de szgundo grado, es 7 veces 1a -
frecuencia de 1a poblacidn, y en parientes de tercer grado 3 veces la »-

fracuencia de la poblacidn,

Datos de gemzlos, - l.os gemnlos dicigdticos deberfan presentar
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la misma frecuencia del defecto que los hermanos, mientras que los ge
melos monocigéticos deberdn presentar una frecuencia mucho mayor, -
-La frecuencia para ¢l defecto engemelos monocigéticos es del orden de

400 veces mayor que la frecuencia de la poblacién,

Riesgo de recurrencia en familias _con un individuo cfectado. « i

Si padres sanos poseen los genes para un cardcter dado debido a la pre

" sencia de un individuo atectado en la familia, las probabilidades de qua;
el defecto vuelva a aparecer dependen de 1a modalidad de la herencia, = - - 3

‘aunque una vez determinada no cambiard para cualquier descendencia -

subsecucnte, Con cada nifio afectado se presume que los padres llevan

Ar.nayor nimero de genes predisponentes, acercdndose cada ver mds al -

" umbral,

Dll&runclis sexuales. = Nacen dus veces m&s hombres con de-
l?;:to- det labio, can o sin paladar hendido, qué mujerss, lo que posi-
~blemente indica que los hombres requieren menor nimero de genes --

predisponentes que las mujeres para cruzar el umhra\; Las mujeres «
afcctadas presentan mayor probabilidad de tener hijos afectados q'ue’ -
los hombres afectados, En cambio pan; ol paladar hendido aislado es
ala inversn, el riesgo de recurrencia es xmy‘or para los hombrq; ‘-‘- 3

afectados con este defecto,
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CAPITULO v

FISURA LABIAL CONGENITA ===
- GON LA TECNICA QUIRURGICA
DE TENNISON-RANDALL,

" Caracterfsticas cli‘niéas. - La fisura labial puede préso'n(a_r un

; cixadfo clinico variado que depende de 1a afeccidn y ésta pucde ser com

"plcé‘\ o iric'o‘mplcta. o ‘

Enla fisura labial completa observamos una hendidura -
‘que cocﬁprcnde deade la cavidad bucal hasta 1a narina y con margnda d_.c
formidad del ala nasal correspondiente, nos encontramons c;:)n una conti'
nuidad del borde rojo (bermelidn) en tndu el espesor de la fisura y -- o

 ¢on frecuencia involucra;l‘o el proceso alveolar y ¢l paladar,

En la fisura labial incdrnplem ohsorva‘mon segdn su :ﬂa_z_:
tacidn que puede ser exclusivamente del horde bermelldn, de uno o dos
tercios del prolablo y en algunas ocasiones ohservainos la fisura casi -
con;plcm a excepcidn del tercié superior en donde encontramos un es-

bozo de tejido conocido como " banda simonal",
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Prondstico, - El pronéstico para estos pacientes es favorable,
Siempre y cuando se emplee la técnica quirdrgica adecuada, parala -

reconstruccidn tanto estética como funcional,

Breve historia de técnicas quirdrpicas,» Las técnicas quirdr-

e éicas para la reconstruccidn de la fisura labial han sido numerosas y -
: “la mgs antigua data del afio 42 A,C, al 37 D,C, por Celsus Aurelius

y posteriormente Ponte, Monoir, Graefe, Husson y Thompson que - «

idearon técnicas simples,

En 1844 Malgaine y Nelaton describieron por primera -
' yez técnicas con colgajos angulados y Mirault un colgajo triangular, cu

'yol principios fueron modificados por Blair y Brown.

En 1844 Hagerdon describe una técnica de colgajo rec-
k‘ vvr'.unguhr y posteriormente Lo Mcluri‘er en 1949 1a lr'\odilicd.b’ tn i952 7

’ﬁnnhon describe una técnica similar usando un colgajo triangular, que'
‘ Ra‘m!all da a cocwcer@_on medidas exactas para su realizacién en el aﬁo )
de 1959. 

La técnica de Tenniascon ti;ne sobre la de Le Mélurier -

"lél siguientes ventajas: Economia de tejido, Respeto t;)tal del Arco -
de Cl;pido, A\;aencla de atraccidn externa de la regién del lil!rum‘y ma

yor orientacién postoperatoria de fibras musculares,

Esta técnica de Tennison-Randall y la de Ralph Millard-
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s0n las mds complicadas pero enla actualidad son las que mejores -

resultados dan a nuestros pacientes,

" Edad operatoria.- La edad operatoria es variable, de tres me-
© ses o un afio, cormo la minima, Dentro de este lapso, la recuperacidn
y movilidad del labio presenta mejores resultados, siempre y cuando-

"< el paciente se encuentre en condiciones favorables para su intervencidn,

Tiposdeanestesia, - En niflos pequeiios o adultos encasos espe-

S

ciales la intervencién es practicada bajo anestesia general con intuba- -
- cifn orotraquealby €] tubo (ijadoen la parte central del labio inferior,
éon objeto de no deformar la longitud del labio y por consiguiente de las

cqniisural para su medicién.

En pacientes adultos o adolescentes que se outima que pug 3
den cooperar a 1a intervencidn puede hacerse bajo anestesia local por

infiltracidn a los nervios infraorbitarios y la columnela,

Técnica de Tennison-Randall. - Para efectuar las modidas y tra

" 'z08 pe marcan con aguja hipodérmica yazul de metileno los puntoi cla

: v§a “c:on el labio en reposo para evitar erroros de medicidn, Al mar- o {
car 168 tuhérculos de cupido‘ se debe evitar cualquier presidn, para po
de; vinualiknr bien 1a lfnea divisoria del bermelldn y de 1a piel, Sino
se marcan b{e’n estos puntoa,b tendremos cdmo resultado un encalona-

miento de 1a lfnea del bermelldn reconstruido,
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Primeramente marcaremos los puntos en base de colulﬁ
nela del lado dela fisura y el ala nasal con objeto de obtener la misma
. distancia que tiene la narina sanal, después marcaremos los tres puntos

del arco de cupido que son posibles de apreciar,

Posteriormeante se mide la distancia que existe del piso-
de l; narina del lado sano al punto m&s alto del arco de cupido del mi_g‘
mo lado cén objeto de marcar la distancia a, b, ¢« Una ver marcados
estos puntos se mide la d'uiancia que existe del punto mds alto delar
ct; de cupido del lado sano a la comisura correspondiente, con objeto de: ’
;ranlpormrlo al lado contrario q puntod', y teniendo como referencia
el.ta punto transportaremos la distancia a, b, ¢, para formar los puntos

Cat, b, ve'yd',

Después de marcar los puntos y las lfneas de trazo de -
los colgajon'n procede a la incisidn de los mismos (elaborando un pe-
quefio colgajo triangular de Blocker del lado- afectado, el cual se lmbi_i_

ca gobre la cara lateral de la columnela en una incisidn vertical, pro-
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poicion(ndole‘ un mejor contorno a la narina ), dejando para el final -
los cortes del horde bermelldn, Se hace un despegamiento amplio de -
los componentes del labio con el fin de evitar 1a tensidn en el momento

de la sutura y por lo consiguiente mejor cicatrizacién,

El corte de los colgajos debe ser nitido de todo el espesor

" del labio y con hoja de bistur{ perpendicular a la superficie de corte, el

labio debe de ser mantenido fijamente durante esta maniobra y la hemos

tasia debe ser muy cuidadosa.

La reconstruccién serf por plnnoniy dg ia profdndidad h_a_
ciala nuperlicS‘e (mucosa mdsculo'y piel } inicidndose primeramente -
por el trl’abngulo de Blocker, la; suturas deben aproximar los tejidél, -

sin estrangularios, no dejar espacios muertos, El material usadopara
R estas suturas es absorbible {catgut o dexdn tres o cuatro ceros) en los
planos profundos y no absorbinles ( nylon 0o dermaldncinco o seis ceron’
para la piel,

v Una ves terminada la reconstruccidn del prolabio .le pro-
cede "Al manejo del borde del bermellén que podrd ser por medio de un-
ktri‘ngulo marcado a expensas dél borde bermelldn del lado afectadoy -
un &ngulo en el borde contrario con vértice hacia l1a Inea media, tam- ’
bién se pued; hacer con una incisién ligeramente oblicua de ambos hor-

des’ sin seguir la continuidad de la lthea del tridngulo, o cuando obser- ‘

vnrﬁon que el beso de cupido es muy poco marcado se talla un trigngulo k
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muscular a expensas del borde bermelldn del lado afectado y se intro-

_‘duce en un lecho que sc elabora en el espesor del borde bermellén del

lado sanb, se sutura por planos y con material absorbible,

Despuéds de terminada la intervencidn colocaremos sobre -

la linea de sutura un material graso estéril, con objeto de evitar que -

“las costras hemdticas se peguen en la herida quirdrgica y provoquen -

defectos de cicatrizacidn,

Cuidados postoperatorios, -

a) Cyu‘idadou generales,

b) Mantener limpia la zona intervenida,

c) Apl%cncidn de material graso estéril cada tres o cua-
i tro-horas,

o di_) UAHmentac{dn con cuchara o gotero en lactantes' y-

‘o ) Retirar puntos de sutura al 40, o 50, dia,



CAPITULO ‘IX

TRATAMIENTO DE FISURA -
LABIO - PALATINA,

" La fisura Labio-Palatina, deformidad congénita que se --
: X.pkr:euenta de modo aparentemente inexplicable, ha sido una preocupacién
."tradicional para la familia y para el Cirujano Pldstico y el Cirujano --

Bucal,

B

La correccidn de la fisura labio-patatina ha sido ejecuta-

da por casitodos los cirujanos generales, los cirujanos pldsticos bus-
cales como cirugia ocasional de poca importancia, siendo los resultace

dos en la prdctica y siguiendo esta escucla deplorable,

La teorih del desarrollo embrionario facial es que la ca-

ra se desarrolla a partic de cinco mamelones, uno medio-superior, que -

originard la nariz y el premaxilar, dos laterales, los maxilares y uno

inferior que. originarg la mandibula,

El paladar tanto duro como blando, se derivardn del ma-
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meldn maxilar y las vias aéreas a partir del proceso fronto-nasal, Es
. tos mamelones, creciendo hacia la lihea media, confluirfan unos con -
otros fusiondndose, O sea que cualquier fisura facial congénita son ori

ginadis por la falta de unidn de dichos mamelones,

Bremer efectud investigaciones sobre la Siringomielia, --

k Deh-nostrd que el defecto se debia a la falta de unidn del tubo neural pri
mitivo, y prapuso el término de disrrafia para definir esta condicidn -
patoldgica y denominar asia todas las situaciones en que se presente-

. ‘m;vdisturbio en el mecanismo deo coalescencia del rafd medio, anterior

o posterior,

Posteriormente otros Investigadores sugirieron que un -

“ogran admero de deformaciones se podrfan deber a malformaciones arte

riales embrionarias,

En los primeros estadios de desarrollo, los elementos do’

k':'loa cuales dependerd la formacidn de la cara son nutridos por la arte-«

ria estapodia, una de las ramas enibrionarias de la arteria cardtida in-
terna, . Hacia ¢l ¥in del segundo mes, dicha arteria se reabsorbe per g

sistiondo el suministro sangufneo de aus ramos terminales por su anas

tormosia con laarteria cardtida externn que ast origina definitivamente,’ .
‘1a nutricidn externn de la cara, O sea que cualgquier alteracidn en el =

riego sanguineo originard segdn su magnitad una {isura,




Veau, Rochetetter, Maurer, después de estudiar una se-

’vrie de embriones sugirieron, como origen de lasfisuras labiales y pae

' . latinas, la ausencia de mesodermo y segdn cllos la cavidad oral em- .
Srionaria presenta una membrana epitelial que se invagina, Esta pared

. “ epitelial primitiva originard el prolabio, el premaxilar y los incisivos,

Normalmaute la pared epitelial es empujada y desplazada
:por el mesodermo que la separa del ' exterior constituyendo el sostén -
: ‘vdc las formaciones epiteliales que mds adelante representardn las es--
: tr’ucturan‘; faciales, Cuando el mesodermo no desplaza al epitelio, -

ya sea por ausencia o por deficiencia de dicho mesodermo, persiste un

muro epitelial que mAs adelante se retrac al no tener sostén mesodér-
mico.  Esto explicaria la llamada banda de Simonard, constituida por
,ur'n repliegue epitelial que se encuentra en algunas ocasiones en el fon-

do de las fisuras,

Ast pues en el labio existirian tres masas de mesodermo;
una representando al premaxilar y dos laterales representando a los - N
maxilares, La falta de las masase laterales de mesodermo originard -
una:lisurn.lnbial unilateral y 'la ausencia de la mass central resultaria

en una fisura media,

La misma ausencia o disminucidn del tejido mesodérmi-

co serfa el origon de las f{suras palatinas, en las coales el epitolio -

sin sostén se retraocia origindndose la fisura,

79




Los factores etioldgicos en cste tipo de fisuras pueden -

: ’s‘cr: Deficiencias alimenticias {por causa materna o por vm\la calidad
.deﬁ’la placenta ), avitaminosis, deficienias de cobre, yodo, 4cido félico,
”dcido pantoténico; excesos de: andrdgenos, estrdégenos, insulina, corti
sona, rayos X, o suministro de compuestos quimicos como: sulfanila-

. midas, talio, arsénico, bario, selenio, etc,

Enlo que a herencia se refiere estudios efectuados por
N-Kinschmer, durante cinco generaciones de una familia, observaron
... .mayor incidencia de alteraciones faciales congénitas en los descendien-

o ,t‘en cuando uno de Jos padres tenia fisura labio-palatina,

Son tres los genes responsables de estas alteraciones:
a gﬁo dominante, otrg parcialmente ligado al sexo y recesivo y otro --
.-anormal que actuarfa enun estado embrionario avanzado produciendo-

g - ‘una deformidad prematal de una condicién inicialmente normal,

En cuantoa los factores infecciosos, principalmeﬁte por
" virus {rubeola y sarampién), sl lleyana afectar a la madre on las pri’

meras semanas de embarazo,

Tanto los labios como el pnlida.r duro y blandoy la-

faringe juegan un papel muy importante on laarticulacién do la palabra,

f.os labios al amentar o digminuir el calibre de la boca

modificando el tono. de la vou y cantribuyen a la produccido de los -

#O
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tonos dentolabiales y explosivas,

.~ Los labios, la faringe y las fosas nasales, para dar ma-
» yéf vigor al sonido, actdan como cajas de resonancia, -La lengua, al
v‘ iplicar se contra el paladar o desplazarse hacia clpiso de la boca modu
1a el tono y la fuerza del sonido emitido; el velo del paladar es el que
‘;nodiﬁca el tipo de voz, al permitir el escape de la columna de aire ha-
‘ci;\ las fosas nasales cuando estd abatido ( sonidos nasales), o dirigir
‘d”ivchn columna hacia 1a boca cuando se levanta y se aplica contra el te

" “cho de 1a faringe,

La posicidn sincronizada de estas estructuras { labio, len

“gua, velopalatino) con la intervencidn del hueso ioides y epiglotis, orie

i gina los distintos sonidos que intervienen en la articulacidn de la pala

v, bra.
Al nacer la proporcidn entre el crdneo y la car# es di(_e‘

k rente de 1a que prosenta {a cara del adulto,” Eun los dos primeros afios

”de' vida, elcerebro y sus envolturas triplican su volumen; hasta los sie .

te afios ¢l crecimiento es mufs lento y después el crecimiento es adn -
menor, Después del segundo aflo, elosqueleto facial crece mucho mda

aprisa que ol crdneo y continda hasta la edad adulta,

E1l desarrollo del tercio medio de 1a cara (maxilares, i‘n__a
: l_are's y palatinos ) se produce 2 base de aposicidn dsea en las suturas-

fronto-maxilar, cigomdtico-maxilar, cigonmncd-mmpornl y pterigo=-
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- v'p:';_la'tino.
El crecimiento en scntido transversal se produce por -

dcpdsno de huoso en la sutura palatina media y por el crecimiento ha-

“'fvéia abajo y afuera de las apdfisis pterigoides,

A los tres aflos y medio, la anchu;‘a del arco palatino es
d;z dos tercios de las dimensiones del adulto, a los cinco afios es de-
: ':éinco sextos y a los diez, el desarrollo transverso mdximo es comple
o tko.b Desde €ste momento, el aumento solo depende de aposicién de hue

s0 en los bordes libres de la apdfisis alveolar,

La mandibula presenta cambios concomitantes para ajus

tarse al crecimiento de la cara superior. l.a altura enel cuerpo se ga~

na por depdaito de hueso en {a superficie externa y reabsorcidn balan-

~ ceada por eu cara interna o lingual, El depdsito de hueso en el bor-
de posterior de la rama aumenta su longitud horizontal con una reab-
‘sorcién concomitante en el horde anterior de la rama y de la apdfi-

sis coronoide,

El crecimiento mandibular hacla abajo, hacia adelante

y en longitud, se origina de modo activo y por la préli!encién conti-
nua‘do cartilago hialino bajo la superficie articular del céndilo y sy -
: gubuccxxénte recmplazo por huero de depdsito, siendo eate punto de -

crecimiento al dltimo del esqueleto facial que secalcifica.
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. A los siete afios deedad 1a mandibula alcanzala mitad de

‘8u desaf:ollovy a los catorce afos este crecimiento es del 90% en rela-

idn conla 'diel, adulto,

. Se han realizado estudios sobre el crecimiento facial en -
jdvehcs rormales y se han comparado con atros estudios realizados en =
. "_pgisoﬁas con fisura labiopalatiny y se han llegado a las siguientes con-

" elusiones:

No hay diferencia significativa ni en la anchura del pala-
dar ni en el indice de crecimiento entre los individuos normales y los =
que padecen fisuras, la altura del paladar con fisura es mayor que la-

del paladar normal, notfndose diferencias desde el primer afio de vida,

Para la solucién correcta de la fisura labiopalatina és in-

dﬁpunsablc lacolaboracidn adecuada de un grupo de especialistas para

: iﬁtcg}nr al individuo, EI profesional deberd estar familiarizado con la -
técnica doe la clrugla general, que rnanéje cuidadosamente y en forma efi
’cai los tejidos, que éonozca las alteraciones que suceden en los tegu
- mentos con o} crecimiento; que tenga un sentido artistico muy desarro
llado, Debe toner también paciencia para seguir durante muchos aflos

" una secuencla operatoria y en forma especial, debe tener un sentido hu
mano que le permita comprender y solucionar loa problemas que su pa-
ciento ticne, restaurdndolo a la sociedad con capacidad plena dq traba

jo, de intercomunicacidn y de posibilidaden de felicidad personal,
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La cirugia labiopalatina siendo compleja debe llenar va-

rios requisitos que son los siguientes :

1.
2.
3
4,
5.
6.

1.
8,
%
1o,

11,
12,
13,
14,
15,
16,
17,
18.

“).

20,

21,

22,
23,
24,
25,
26,

Oclusién del labio

Aposicién correcta y estética del borde bermellén
Altura adecuada del labio

Buen borde libre

Posicidn correcta del filtrum y lascolumnas laterales
Cirrelacidn del tamafio del labio superior con el in-
ferior,

- 'Forro adecuado de la tmucosa

Surco gingitivo-bucal suficiente

- Movilidad adecuada

Prominencia y forma en relacidn con el restode la «
cara,

Ausencia de cicatriz

Regularizacidn de la posicidn de los cartilagos
Oclusidn de la pared posterior del vestibulo nasal
Alargamiento del subtabique

Correccidn de la asimetrih de los orificios
Continuidad del septum nasal -
Buen trdnsito respiratorio

Aposicidn correcta de la apdfisis alveolar y del pre-
maxilar,

Paladar suficiente, sin orificios, sin retracciones -
cicatrizalos,

Paladar blando, largo y mdvil

Paredes faringeas aptas para una huena funcidn oclu-
sal,

Adquisicidn de una funcidn {fonética suficiente
Restitucidn de la mfmica naso-labial

Correccidn de la funcidn masticatoria

Restauracidn de la estética dental

Reintegracidn nocial sin tarea ni complejos

La solucidn del protlema no es labor de un solo hombre,

sino campo de trahajo de una falange de cuf»ccinllnms que deben conver

ger en su mecdnica do trabajo parn lograr la restauracidn total del pa-

clente,
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El grupo debe estar formado por:
1, - Un cirujano pldstico
-2, Un dontista cirujano bucal
3, Un protesista
4, Un ortodoncista

%, Un foniatra

,6; Un otorrinolaringdlogo
" 7. Un psiquiatra
-8, Un pediatra

-9,  Una trabajadora social

Enla reparacidn primaria de la fisura labiopalatina, todos -

"los pasos del tratamiento a seguir son con el fin de reintegrar totalmen

) ;tvev al paciente a la normalidad,

El primer problema que debe resolverac cs el familiar, asegu

rando ol tratamiento y ddndole seguridad y tranquilidad,

La reparacién del labio se hace e¢n los primeros meses do -
“ vida, Se puede hacer desde ¢l primer mes, su terminacidn mejorars -
la situacidn familiar, la alimentacidn del nifo y actuard activamente pa

ra corregir la malposicidn de la apdfisis alveolar y del premaxilar,

La oclusidn en la fisura palatina anterior se ejecutard doa-
puds del primer afio de vida con colgajo de vomor para cerrar el pala-
‘ dar é5eo sin disminuir su capacidad de crecimiento,” El paladar blan=
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‘vtvio se elongard después de los cinco afios siendo 1a primisa obligada en -
esta (ase el dejarlo de una longitud suficiente para ocluir la faringey -

‘ Bloqucar la salida del airepor las fosas naaaloQ. Una abertura enel «
tercio anterior del paladar dseo es fdcil de reparar secundariamente-

- con cirugia o con la aplicacién de una prdtesis, Un paciente con una -«
buena reparacidn érimaria del paladar blando emite bien y el entrena

miento fonético logrard fdcilmente la correccidn del lenguaje, .

Después de ésta intervencidn entre los cinco y siete afios,
ol entrenamiento fonético debe ser completo y en el tomargn parte en -

iguéldad de posicidn, ¢l especialista en foneatria y los padres del nifio,

Elcirujano pldstico hard la correccidn inicial de la nariz,
afectuando la reparacidn final entre los quince y diez y ocho afios, Esta
serd también la época oportuna para corregir cualquier pequefio dofec

to de la zona labial operada,

Al terminar el desarrollo de 1a cara, se hard una nueva .
apreciacidn de las condiciones del paciente, haciendo los ajustes nece
-sarios del lablo, a la nariz, y al paladar, para que la apariencia y -

la funcidn sean satisfactorias,

El psicdlogo vigilard au mente y lo orientard, adecuada
mente, También lo ayudard a pasar el puente social y emocional que
le impedia ubicarse dentro de un grupo humano sin complojoi ni 'prajtﬁ

cios,
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En el labio el defecto mds frecuente ¢s la falta de oposi.
u’dn;x de las estructuras en alguna porcidn, Para ovitarlo, es preciso
planear cuidadosamente la forma de avivamiento de los tejidos, la cual
‘ débe efectuarse desde la parte mds alta del vestibulo nasal, para poder

captar los distintos planos tisularcs,

En este tiempo debe resolverse el problema del piso de
los orificios nasales por el cirujano pldstico, La sutura muscular debe
‘ser cuidadosa, para que no haya abultamiento ni aplanamiento del labio

o déficit de continuidad muscular, Suturar con catgut 4 ceros,

La incisién cutdnea podrd ocluirse con una zetoplastia -«
-bien planecada que evitard la retraccidn cicatricial, No debe suturarse

“ en linea vertical, para evitar la retraccidn del horde bermelidn,

El hokrde bermelldn se suturard siempre en forma diago
nal, evitando exceso o defecto del tejido para que el borde libre del la~
' bio aca recto y se oponga con el inferior en una forma lineal. La niucg
.sa debe también suturarse con cuidado, la rvetraccidn de la cicatriz en
la mucosa es menos notable que en la piel, poro a voces es pracisao --
también hacer zetoplastia cuando la tmucosa restante ¢s corta, La unién
de la mucosa labial con la mucosa alveolar debe hacerse cuidadosa--
mente para evitar exceso del tejido fibroso que molesta alpaciente y di

ficulta 1a mimica del latio y de la porcidn inferior de la nariz,



‘En los labios cortos por mala técnica quirdrgica, la res-

“tauracidn se efectda con el colgajo obtenido del labio inferior, teniendo-
como arteri;é nutricias las coronarias labiales, Se abre el labio supe-

" rior resccado la cicatriz en todo el espesor y se sutura el colgajo plano

por plano, Quincedias despuds de hacer la reseccién del pediculo y el

alineamiento de los diversos planos del labio. Semanas después se ha-
ce abrasidn quirdrgica de las cicatrices de ambos lados y 1a correccidn
“'de la punm'nasal. Con esto desaparecen las cicatrices y se deja un 15-_

bio superior del tamafo correspondiante al inferior,

El defecto mds frecuente en el paladar es su cortedad, ya
: .que muy a menudo, el cirujano se preocupa nds por cerrar la abertu-
ra en la ‘porcidn anterior. Debe insistirse que la parte importante de
" 1a intervencién es la oclusisn del paladar blando y las posibilidndén de

que éste ocluya eatisfactoriamente la comusnicacién nasal,

5i no so obtiane con la intervencidn el resultadode la -

misma, serd indtil,

Las brechas anteriores del paladar siempre podrdn ocluir
se con segunda operacidn o con un oclusor protésico, La sutura de los

colgajos ec hard win tensidn,

En los canos do graves defecton del paladar o de corte--

dad cicatricial del mismo, la roconstruceién por-medio de faringoplase
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tia es Gtil, Se practica siempre la faringoplastia con colgajo inferior -~

- .utilizando la casi totalidad de la pared posterior de la faringe, que se-

sutura al paladar previamente avivado, El resultado ideal es la dis.
: _n\in\lcién ostensible de 1a apertura farfngea, que puede ocluirse a vo-

luntad delpaciente por la accidn do los misculos constrictores de la -

migma,

FONETICA, - Mediante un tratamiento fonético se puede. B
.observar una mejorifa del habla delpaciente, pero si no hay (ma_ per-» v

fecta aclusidn del eafinter faringeo, producida por 'una buena reparacidn

" del paladar blando, serdn indtiles todos los esfuerzos del téenico en fo [ ~.

nética para restituir la palabra,

El entrenamiento fonético dehe emperzarse temprammen‘-f't
te, al prlncipiobhacicndo jugar al niflo para que emita correctamente su. :

columna de aire, para producir un sonido normal,
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“C0N C L US1LON

L; laﬁor dc‘l‘ Cirujano Dentista en pacicntes con problcma.:: .
: ,?ohg&nitas .de:be’ estar encaminadaadevolverle la salud. Esto por supues .
td n;, v; a sef fabor exclusivamente suya, pero formard parte de un equi’
: po de profesionales que en conjunto trabajaran y tratardn de incorporar

al individuo a la sociedad sin complejos y como un individuo normal,

En la prdctica privada, ¢l dentista debe actuar en forma -
" comprensiva frente a este tipo de pacientes; darlies confianza y a la ver
elta’rb lcguio de si mismo, FEn caso necesario premadicar al paciente
antes de la intervencién, utilizar anestesia local para tratamientos den
tales y si es necesario anestesia general cuando ¢l paciente es muy ner
vioso 0 tenga retraso mental, Todo lo anterior se harf con el fin de '
trabajar lo mejar posible y evitarie malestares al paciente y problemas

al dentista,
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