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Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

INTRODUCCION

El sindrome de Cockayne es una enfermedad genética con
herencia autosdémico recesiva, que se describe por primera vez en
el afio de 1946 por el Dr. Edward Alfred Cockayne, siendo un

sindrome raro y poco conocido.

El Sindrome de Cockayne presenta muchas caracteristicas
como son: sistémicas, faciales y bucales, que describiremos, asi
también presentaremos su etiologia y los factores de riesgo de

este sindrome.

El propésito es dar a conocer dicho sindrome y sus
manifestaciones bucales presentes, a los odontélogos asi como

su manejo en la consulta odontolégica.
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s Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

1. ANTECEDENTES

El sindrome de Cockayne (CS), nombrado asi por Edward Alfred Cockayne
(1880 — 1956). Fue un médico inglés especializado en pediatria, interesado
en endocrinologia y enfermedades genéticas raras en los nifios. Pasé la

mayor parte de su profesion médica en el Great Ormond Street Hospital

para los nifios, en Londres * (Fig. 1).

Fig. 1 Edward Alfred Cockayne®

En 1933, publicé su monografia “Alteraciones hereditarios de la piel
y sus apéndices”, siendo su primer libro que se refiriera exclusivamente a la
genodermatosis (trastornos hereditarios de la piel) y contenia numerosas
genealogias sacadas de literatura. El propésito fue llamar la atencion de los
dermatbélogos y los genetistas a este campo de la investigacion

potencialmente fructifero. 3

! es. Wikipedia.org/wiki/Sindrome_de_Cockayne.
2 www.nhm.ac.uk/resuorces-rx/images/edward-alfred-cocayne-17713-1.
¥ www.honamedit.com/doctor-cfm.



Sindrome de Cockayne y su relacion con la Odontopediatria.

En 1946, describié el Sindrome de Cockayne vy se le reconocid con
su nombre. Este es un trastorno raro, multisistémico, caracterizado por
enanismo, retinopatia pigmentaria, trastornos del desarrollo del sistema
nervioso y anormalidades faciales. En ese afio se reportaron 16 casos en el

mundo. *

McKusick, en 1973, examin6 el tema de "La genética y la
dermatologia”, bajo el subtitulo: "Si yo tuviera que volver a escribir
alteraciones hereditarias de Cockayne de la piel”, en donde proporcioné

informacion biografica sobre Cockayne.

Neill y Dingwall, en 1950, atendieron a 2 hermanos y describen un
sindrome de progeria al cual le pusieron su nombre. Esta enfermedad tenia
caracteristicas significativas propias del sindrome de Cockayne, lo que
supuso que pudo haber sido como diagnostico el sindrome de Cockayne.
Estos dos doctores fueron los primeros en publicar algunas caracteristicas

del mismo.

Brumback, en 1978, observd en 4 pacientes con sindrome de
Cockayne, el desarrollo de la triada de la hidrocefalia de presion normal:

demencia, alteraciones de la marcha e incontinencia urinaria.

Higginbottom, en 1979, observdé que la hipertension y la
enfermedad renal, eran complicaciones frecuentes del sindrome de

Cockayne.

4 Kennet, Atlas de malformaciones congénitas, 42 Ed; Mc Graw Hill, México, 1990, pag. 136.



Sindrome de Cockayne y su relacion con la Odontopediatria.

Bensman y colaboradores, en 1982, observaron una
disminucién de la hormona de la tiroides o indetectable, en el suero de

7 casos de sindrome de Cockayne.

Houston y Moyer, en 1982, describieron el inicio temprano del
sindrome de Cockayne, mediante el estudio de 3 hermanos con el

sindrome.

Smits, encontrd trastornos visuales y auditivos del tronco
cerebral, lo que sugiri6 una desmielinizacion del Sistema Nervioso
Central, por lo que este hallazgo apoyo la teoria de que el sindrome de
Cockayne es una leucodistrofia, como propusieron por primera vez

Moisés y Dubowitz en el afio de 1970.°

Patton, en 1989, describié 2 casos del sindrome de Cockayne
de aparicion temprana en recién nacidos, haciendo estudios de
cultivos de fibroblastos, los cuales mostraron las caracteristicas tipicas

del sindrome de Cockayne.

Nance y Berry, en 1992, comentaron que, en contraste con
otros trastornos de la reparacion del ADN, el cancer no ha sido
reportado como una caracteristica clasica de sindrome de
Cockayne. Ademas, no parece haber ninguna predisposicion a

complicaciones infecciosas.®

> nchi, Art, cit
e www.nchi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=216400



Sindrome de Cockayne y su relacion con la Odontopediatria.

2. DEFINICION

“El sindrome de Cockayne es un desorden genético con un patron de

herencia autosémico recesivo”.’

Este sindrome presenta un prevalencia desconocida con casos
anicos o reportes familiares publicados en la literatura, sin embargo, se
estima una frecuencia de un caso por cada 100.000 nacidos vivos, con
excepcion de ciertas poblaciones aisladas o poblaciones endogamicas,

donde se ha observado que aparece con una frecuencia mayor.

Cabe mencionar que desde 1992, se han informado de 140 casos

mundialmente. &

2.1 Sindbnimos

El sindrome de Cockayne, se menciona con diferentes nombres dentro de la

literatura, como son:

Sindrome de Neill Dingwall.
Sordera con Enanismo y Atrofia Retiniana.
Enanismo con Atrofia Renal y Sordera.

O O O O

Enanismo Progeroide.

7 wilkipedia, Art, cit.
& Arenas Sordo, Hernandez Zamora, Montoya Pérez, Aldape Barrios; Sindrome de Cockayne: Informe
de un caso. Revisidn de la literatura, Medicina y patologia oral, Enero 2006.
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2.2 Etiologia

Se trata de una condicién de etiologia desconocida, aunque cabe mencionar
que se trata de una enfermedad autosémico recesiva, ya mencionada
anteriormente. La sintesis de ARN (Acido Ribonucleico) después de la
exposicion a la luz ultravioleta, fue anormal en las células de un feto
afectado, lo cual probablemente permita el diagnéstico prenatal del

padecimiento ° (Fig.2).

| P L e b . : o TS L [ |

Fig. 2 Estructura del ARN 10

® Kennet, Op cit. Pag. 137
1% Diagnostical.com.ar.



o Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

2.3 Criterios

Para definir los criterios de diagnostico para el sindrome de Cockayne e
identificar detalladamente las complicaciones, se revisaron 100 casos de
pacientes diagnosticados con esta enfermedad en Colombia. Estas pueden

ser.

Criterios mayores

- Falta de crecimiento posnatal

- Disfuncion neurologica progresiva, manifestada con retraso en el
desarrollo temprano, seguido por deterioro tanto de comportamiento como
intelectual. La RMN revela leucodistrofia y en algunos individuos hay

calcificaciones intracerebrales.

Criterios menores

- Fotosensibilidad cutanea y cabello delgado o seco.

- Neuropatia desmielinizante periférica diagnosticada por EMG.

- Hipoacusia neurosensorial.

- Caries dental.

- Apariencia fisica de “enanismo caquéctico” con adelgazamiento de la piel
y el cabello, enoftalmos.

- Hallazgos radiogréaficos caracteristicos de engrosamiento de calvarium,

epffisis esclerdtica y anormalidades vertebrales y pélvicas.™

" Blandén Beatriz, Serrano Juan Carlos, Sindrome de Cockayne: informe de cuatro casos y revision
literaria, Med UNAB, Julio 2007
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3. TIPOS
El espectro de fenotipos del sindrome de Cockayne incluye:

o Sindrome de Cockayne tipo |, también llamado “forma clésica” o tipo
A. En éste, los sintomas son mas progresivos y aparecen generalmente
después de 1 o 2 afios de edad. Este tipo se asocia a una mutacion en el gen
CKN1 (ERCCS).

o Sindrome de Cockayne tipo Il o tipo B. En éste, los sintomas
comienzan a mas temprana edad o desde el nacimiento, y por lo general los
enfermos mueren antes de los 7 afios de edad. Este tipo se asocia a una
mutacion del gen ERCC6. Se dice que este tipo en realidad puede ser una
enfermedad completamente distinta, pero con heterogeneidad alélica (forma
severa con sintomatologia neonatal, llamado sindrome cerebro-6culo-facial o
sindrome de Pena-Shokeir tipo 1).

o Sindrome de Cockayne tipo lll. En éste, los sintomas son mas leves,
la esperanza de vida esta en torno de los 40 o 50 afios de edad. Este tipo
puede manifestarse conjuntamente con la enfermedad Xerodema
pigmentosum (XP-CS). En esta situacion, se incluyen algunas caracteristicas
de ambas enfermedades como: Cancer de piel, talla baja, hipogonadismo o

retraso mental. 12,13

2 Art, Cit
3 Bandon Art, Cit. Pag. 133-134.



\"'L'.-'Eiii’ﬁ

1904

Sindrome de Cockayne y su relacion con la Odontopediatria.

Paciente de 2 afos en el cual aun no
se muestra sintomatologia de

la enfermedad.

Aspecto general del paciente a los 9 afios
gue presenta caracteristicas fenotipicas

del sindrome de Cockayne. **

' Blandon, Art, Cit, Pag.238
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4. GENETICA DE LA ENFERMEDAD

El sindrome de Cockayne pude ser provocado por una mutacion en dos
genes: el gen ERCC6 (Excision-Repair Cross-Complementing, Group 6), en
el 75% de los casos y el ERCC 8 (Excision-Repair Cross-Complementing,
Group 8), en el 25% de los casos, localizados en los cromosomas 5ql11 y
1011 y que codifican las proteinas CS-A y CS-B respectivamente, ademas

de que puede asociarse con un tipo de XP (Xerodema pigmentosum). *> ¢

El producto del gen responsable de la forma A, es una proteina
reguladora que probablemente estimula la formacion de complejos
multiproteicos y la proteina mutada en la forma B es una helicasa. Tanto la
proteina de la forma A como la de la forma B, se asocian a los componentes
del factor de transcripcion, de manera que integran el complejo de
transcripcion y por consiguiente, el sistema de reparacion del ADN.

De este modo, al ser defectuosos solo el tipo de reparacion asociado
con la trascripcion, los dafios en el ADN se reparan, pero mas lentamente y
producen un retraso tipico de la reparacion de este sindrome. Sin embargo,
como alguno de los defectos del ADN no se reparan; se van acumulando los
productos génicos alterados y provocan la sintomatologia caracteristica del
sindrome, que se deriva de la localizacion preferencial del dafio en las

células posmitéticas como, las del sistema nervioso'’ (Fig. 3).

> Arenas, Art, Cit. Pag. 236-237

® Nowak Arthur, Odontologia para el paciente impedido, Editorial Mund, Argentina, 1977, Pag. 51.
7 Solaris Alberto Juan, Genética humana Fundamentos y aplicaciones en medicina 32 Ed,
Panamericana, 2004, P4ag. 509-510.

10
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Fig. 3 Genética del Sindrome de Cockayne™

Cuando ambos padres poseen el gen del sindrome de Cockayne, lo
heredan asi a su hijo. Una vez que una pareja es un portador conocido,
teniendo a un nifio con sindrome de Cockayne, ellos tienen 1 de 4 0 25% de

probabilidad de tener a otro nifio con sindrome de Cockayne.®

18 cer.coriell.org
9 LLas anomalias heredadas de la piel y sus apéndices, 1993.

11
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5. CARACTERISTICAS

Existen dos tipos de caracteristicas del sindrome de Cockayne, las generales
y las ocasionales.

e Las caracteristicas generales del sindrome de Cockayne son:
deficiencia en el crecimiento con perdida de tejido adiposo, deficiencia mental
con marcha inestable, temblores ocasionales, debilidad, neuropatia
periférica, sordera perceptiva moderada, pigmentacion de “sal y pimienta “en
la retina, atrofia Optica, opacidad de la cornea, cataratas, craneo
relativamente pequefio con boéveda gruesa, nariz delgada, o0jos
moderadamente hundidos y piel delgada que es sensible a la luz, dientes
careados, dermatitis fotosensible, pies y manos frios y en ocasiones ciaticos,
limitacion leve a moderada de las articulaciones, el tronco esta relativamente
corto con aplanamiento biconvexo de las vertebras y tendencia a la cifosis
dorsal, hepatomegalia, hipertension arterial, atrofia de los tGbulos renales®

(Fig. 4).

Fig.4 Caracteristicas del sindrome de Cockayne®

20 .
Kennet, Art, Cit.
2 www.taringa.net/posts/salud-bienestar/276867/Distintos tipos -de-sindromes.html
12
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e Las caracteristicas ocasionales del sindrome de Cockayne son:
retraso del crecimiento intrauterino, silla turca pequefa, cataratas, nistagmos,
opacidad de la cornea, disminucién de la sudoracién y de lagrimas, dedos
asimétricos, segundo dedo de pie corto, escaso cabello de color gris®

(Fig.5).

Fig.5 sindrome de Cockayne?®®

5.1 Caracteristicas sistémicas

Las enfermedades sistémicas que se presentan en un nifio pueden ser
muchas, pero mencionaremos las méas comunes, Cabe destacar que no

siempre se presentan todas y algunos de estos resultados son progresivos.

2 Kennet, Op cit, Pag. 136.

3 Surce; Fridberg, DnaRepair, USA, 1985, Pag. 537.
13
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5.1.1 Cifosis

“Se refiere a una enfermedad donde la columna vertebral se curva en 45° o
mas y pierden parte o toda su habilidad para moverse hacia dentro,

causando una inclinacion en la espalda, vista como una mala postura”.

Los sintomas de la cifosis que pueden presentarse 0 ho,
dependiendo del tipo y extension de la deformidad, incluyen dolor
de espalda, fatiga, apariencia de una espalda curveada y dificultades para
respirar. Si es necesario, esta deformidad es tratada con una férula y terapia
fisica, o con cirugia correctiva. Casos severos pueden causar mucha
incomodidad e inclusive la muerte. En pacientes con deformidad cifética
progresiva por un colapso vertebral, se puede emplear la cifoplastia para

detener la deformidad y aliviar el dolor (Fig. 6).

Fig. 6 Paciente con Cifosis.?*

24 www.onjuph.com
14
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5.1.2 Hepatomegalia

“Aumento de tamafio del higado, que indica una hepatopatia primaria o

secundaria”. ?°

El borde inferior del higado normalmente llega hasta el borde inferior
de las costillas (margen costal), sobre el lado derecho. En su estado normal,
el borde del higado es delgado y firme y no puede sentirse con las puntas de
los dedos por debajo del borde de las costillas. Se puede considerar que esta

agrandado si el médico lo puede sentir en esta area (Fig. 7).

Fig. 7 Hepatomegalia %

% Mark H. Beers MD, El manual de Merck, 10 Ed, Harcourt, Madrid, 1999. 358.
2 Med, Art, cit.
15



o Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

Hay mudltiples causas y clasificaciones de hepatomegalia en nifios,

como pueden ser.

¢ Inflamacion.

e Congestion.

e Enfermedades de Depdésito.

e Infiltracion Celular.

e Hiperplasia del Sistema Reticulo-Endotelial.

e Tumores.

5.1.3 Enfermedades renales

“Se refiere a cualquier enfermedad o trastorno que afecta el funcionamiento

de los rifiones. También se conoce como nefropatia”.?’

Los mecanismos del dafio renal son: isquemia, nefrotoxicidad,
infeccion, depodsito de sustancias inmunopatoldgicas y obstruccidn urinaria.
Se diferencian, atendiendo a su localizacién, en glomerulopatias,

tubulopatias, nefritis intersticiales y nefroangioesclerosis.?®

2 www.nlm.nih.gov/medineplus/spanish/ency/article/000457.htm
28 www.abcdietas.com/glosarios/nefropatia.html
16
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Sindrome de Cockayne y su relacion con la Odontopediatria.

5.1.4 Hipertension arterial

“Es una condicién médica caracterizada por un incremento continuo de las

cifras de presion arterial

n 29

Esta enfermedad suele ser asintomatica, el diagndstico esencial de

esta enfermedad depende de la demostracion repetida de la presion arterial

sistdlica o diastdlica, por arriba de lo norma

|.30

Los pardmetros de la hipertensién en nifios varian de acuerdo a la edad que

tenga Tabla 1.3

TABLA |
Parametros de hipertensién

Hipertension Significativa

Edad

Recién
nacido

1 mes

menor de
2 afios
2 a5arios
6 a9 arfios
10 a 12
afios
13 a 15
afios
16 a 18

afios

Sistélica
(mmHg)
96

104
112
116
122
126

136

142

29 Mark, Op, cit.
% 1p. 1638.

% Report of the second task Force on blood pressure control in children. Pediatric1987.

Diastoélica
(mmHg)

74
76
78
82

86

92

Hipertension severa

Sistélica
(mmHg)
106

110
118
124
130
134

144

150

Diastélica
(mmHg)

82

84

86

90

92

98

17
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5.1.5 Envejecimiento prematuro

“Llamado progeria, es unaenfermedad genética de la infancia,
extremadamente rara, caracterizada por un envejecimiento brusco y

prematuro.” 3

Esta caracterizado por una aceleracion en el proceso de
envejecimiento, en edades tempranas de la vida. Este proceso de

envejecimiento se produce entre 5 y 10 veces mas rapido de lo habitual

(Fig.8).

Fig. 8 Progeria en el Sindrome de Cockayne. **

%2 Es.wikipedia.org/wiki/Progeria

% Upload.wikipedia.org
18
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Sindrome de Cockayne y su relacion con la Odontopediatria.

La progeria es un padecimiento raro, que se destaca por los
sintomas que se asemejan bastante al envejecimiento humano
normal, aunque se presenta en nifios pequefios. Ademas, la aparicion de
varios nifios afectados en peliculas y en television, ha llamado la atencién del
publico (Fig. 9).

Fig. 9 Progeria **

La progeria produce un rapido envejecimiento de los nifios,
comenzando con una deficiencia en el crecimiento durante el primer afio de
vida, que tiene como resultado cuerpos desproporcionadamente pequefios
en relacién con el tamafio de las cabezas. Los nifios con progeria (nifas y
niios), son delgados y presentan calvicie, cara alargada y arrugada, piel de
apariencia envejecida, ademas pérdida de las pestafias y las cejas, estatura

baja, cabeza grande para el tamafio de la cara (macrocefalia).

 \www. ufpe.br
19
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Los signos incluyen:

Cambios en la piel similares a los que se presentan en la
esclerodermia (el tejido conectivo se vuelve duro y resistente). Diabetes
insulino-resistente (diabetes que no responde facilmente a las inyecciones de
insulina). Puede presentarse aterosclerosis temprana de los vasos

sanguineos, lo que conduce a pruebas de esfuerzo cardiaco anormales®
(Fig. 10).

Fig. 10 Microcefalia %

% wikipedia, Art. Cit.
% translate.google.com.mx
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5.1.6 Fotosensibilidad

“Respuesta exagerada de la piel a la luz solar o ultravioleta, que se
manifiesta rapidamente con quemaduras o lesiones de la piel, como

enrojecimiento, vesiculas o placas”.

Hay tres tipos de reacciones de fotosensibilidad: fototédxica,

fotoalérgica y reacciéon de hipersensibilizacién a los rayos UV.

0 Reacciones fototdxicas. Son reacciones comunes de fotosensibilidad y
pueden producirse en la mayoria de las personas a las que se
administra una dosis lo suficientemente alta y se expone a suficiente
luz. Estas reacciones de fotosensibilidad son usualmente manifiestas
dentro de las 5 a 20 horas de exposicion y se asemejan a un eritema
solar exagerado (enrojecimiento, hinchazén, formacién de ampollas,
supuraciéon y descamacion). Aparece sarpullido en areas expuestas a
la luz (Fig. 11).

Fig. 11 Quemadura por sol. *’

%" sgaic.org
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o0 Reacciones fotoalérgicas. Son menos frecuentes que las reacciones
fototdxicas. Una reaccion fotoalérgica es similar a una reaccion
fototdxica, pero la reaccion puede diseminarse fuera del area expuesta
alaluz.

o0 Reaccion de hipersensibilizacion a los rayos UV. Esta causa una

reactivacion del eritema 8

5.1.7 Cagquexia

“Es un estado de extrema desnutricion, atrofia muscular, fatiga, debilidad y
anorexia (pérdida significativa del apetito). No es una anorexia nerviosa, en

donde no se trata activamente de perder peso™® (Fig.12).

Fig. 12 Caquexia.

% http://es wikipedia.org.wiki/caguexia
39 www.chemocare.com/MANAGING _es/reacciones_cutaneas
“% virtuallaboratory.coloradi.edu
22



oo Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

5.1.8 Retraso mental

Hace referencia a limitaciones sustanciales en el desenvolvimiento corriente.
Se caracteriza por un funcionamiento intelectual significativamente inferior a
la media, que tiene lugar junto a limitaciones asociadas en dos o mas de las
siguientes areas de habilidades adaptativas: comunicacion, cuidado
personal, vida en el hogar, habilidades sociales, utilizacién de la comunidad,

autogobierno, salud y seguridad, habilidades académicas funcionales, ocio y

trabajo (Fig.13).

Fig. 13 Retraso mental.*!

L www.firsgiving.com
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o Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

El retraso mental lo podemos enlistar en 4 grados:

= Retraso mental leve.

Se denomina los de la “etapa educable”. Son alrededor del 85 % de las
personas afectadas por el trastorno. Suelen desarrollar habilidades sociales y
de comunicacion durante los afios preescolares (0 - 5 afios de edad), tienen
insuficiencias minimas en las areas sensoriales motoras, con frecuencia no
son distinguibles de otros nifios sin retraso mental hasta edades posteriores.
Acostumbran adquirir habilidades sociales y laborales adecuadas, para una

autonomia minima.

= Retraso mental moderado.

El retraso mental moderado, equivale aproximadamente a la categoria
pedagogica de “adiestrable”. Este grupo constituye alrededor del 10 % de
toda la poblacion con retraso mental. Adquieren habilidades de comunicacion
durante los primeros afios de la nifiez. Pueden aprovecharse de una
formacion laboral y, con supervisibon moderada, atender a su propio cuidado
personal. También pueden beneficiarse de adiestramiento en habilidades
sociales y laborales, pero es improbable que progresen mas alla de un
segundo nivel en materias escolares. Pueden aprender a trasladarse

independientemente por lugares que les son familiares.

= Retraso mental grave.

Incluye del 3 - 4 % de los individuos con retraso mental. Durante los primeros
afos de la nifiez, adquieren un lenguaje comunicativo escaso o nulo. Durante
la edad escolar, pueden aprender a hablar y pueden ser adiestrados en

habilidades elementales de cuidado personal.
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o Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

Se benefician soélo limitadamente de la ensefianza de materias
preacadémicas, como la familiaridad con el alfabeto y el calculo simple, pero
pueden dominar ciertas habilidades como el aprendizaje de la lectura global
de algunas palabras imprescindibles para la “supervivencia”. Los adultos
pueden ser capaces de realizar tareas simples, estrechamente supervisadas

en instituciones.

= Retraso mental profundo.

Incluye aproximadamente del 1 - 2 % de las personas con retraso mental. La
mayoria de los individuos con este diagndstico, presentan una enfermedad
neuroldgica identificada que explica su retraso mental. Durante los primeros
afnos, desarrollan considerables alteraciones del funcionamiento sensorio
motor. Puede predecirse un desarrollo 6ptimo en un ambiente altamente
estructurado con ayuda y supervision constantes, asi como con una relacion
individualizada con el educador. El desarrollo motor y las habilidades para la
comunicacién y el cuidado personal, pueden mejorar si se les somete a un
adiestramiento adecuado. Algunos de ellos llegan a realizar tareas simples

en instituciones protegidas y estrechamente supervisados. *?

*2 wikipedia, Art, Cit.
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5.1.9 Estatura baja

“Se refiere a cualquier persona que esté considerablemente por debajo de la

estatura promedio, en relacion a una persona de la misma edad y sexo”.

A través de una curva de crecimiento, se observa la estatura real de
un nifilo y qué tan rapido esta creciendo, comparado con otros nifios de la
misma edad y sexo. Se emplea una medida llamada desviacion estandar. Si
la estatura de un nifio es de mas de dos desviaciones estandar por debajo de

la estatura promedio, se piensa que el nifio tiene estatura baja.

Con frecuencia se toma una radiografiade la edad Osea. Las
radiografias generalmente se toman de la mufieca o la mano izquierda.
Normalmente, el tamafio y la forma de los huesos cambian con la edad.
Estos cambios pueden verse en una radiografia y por lo regular, siguen un
patron a medida que el nifio va creciendo. Ciertas causas de estatura baja
pueden estar presentes, si los huesos no han cambiado o madurado como se

espera para la edad del nifio®.

3 Art, cit.
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5.2 Caracteristicas faciales

Las caracteristicas faciales del sindrome de Cockayne, no siempre se
presentan todas, aunque en este caso suelen aparecer con mayor

frecuencia.

5.2.1 Retinopatia progresiva pigmentosa

“No es una enfermedad Unica, sino un conjunto de enfermedades oculares
cronicas de origen genético y caracter degenerativo, que se agrupan bajo

este nombre”.**

Se caracteriza por una degeneracion progresiva de la estructura del
ojo sensible a la luz, la retina, que poco a poco va perdiendo las principales

células que la forman, los conos y los bastones.

Produce como sintomas principales, una disminucion lenta pero
progresiva de la agudeza visual, que en las primeras etapas afecta
predominantemente a la visibn nocturna y al campo periférico,

manteniéndose sin embargo la visién central.

Los sintomas principales en las primeras fases consisten en ceguera
nocturna, la cual comienza a manifestarse como escasa capacidad de
adaptacion a la oscuridad o pérdida de vision en lugares poco iluminados. El
campo visual se reduce progresivamente, dando lugar a lo que se conoce
como vision en tunel, el enfermo debe girar continuamente la cabeza para

visualizar lo que se encuentra a su alrededor.

* science Daily (ed), Retina Transplants Show Promise In Patients With Retinal Degeneration 2008.
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Con el paso del tiempo aparecen nuevos sintomas, como
disminucién de la agudeza visual, destellos de luz (fotopsias) y en las fases

avanzadas dificultad para la percepcion de colores y ceguera.

No se conoce ningun tratamiento para la enfermedad, aunque
estudios, recientes dicen que puede ser conveniente un trasplante de retina,

aun sin resultados *° (Fig. 14).

Fig. 14 Retinopatia progresiva pigmentosa*

.

“ Translate, Op. Cit.
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5.2.2 Sordera sensorial

“Es una disminucioén o pérdida auditiva que ocurre por dafio al oido interno, al

nervio que va del oido al cerebro (nervio auditivo) o al cerebro. Puede ser

llamado hipoacusia”.

Existen muchas causas de la hipoacusia y se pueden dividir en 2

categorias principales:

Hipoacusia conductiva: ocurre debido a algun problema mecanico en
el oido externo o el oido medio. Es posible que los tres minusculos
huesos del oido (osiculos), no conduzcan el sonido hasta la coclea o
que el timpano no vibre en respuesta al sonido. La presencia de
liquido en el oido medio puede causar este tipo de hipoacusia.

Hipoacusia sensorioneural: se produce cuando hay un problema en el
oido interno. Ocurre con mayor frecuencia cuando las diminutas
células pilosas (terminales nerviosas), que transmiten el sonido a
través del oido estan lesionadas, enfermas, no trabajan
apropiadamente o han muerto de manera prematura. Este tipo de
hipoacusia algunas veces se denomina "dafio nervioso", aunque este

término no es preciso. *’

La hipoacusia conductiva es a menudo reversible, mientras que la

sensorioneural no lo es. Se dice que las personas que tienen ambas formas

de hipoacusia, tienen hipoacusia mixta.

4 www.nlm.nih.gov/medineplus/spanish/ency/article/003044.htm
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La causa mas comun de la hipoacusia temporal en los nifios, son las
infecciones del oido. El liquido puede permanecer en el oido después de una
infeccidén auditiva. El liquido puede pasar inadvertido o puede causar
problemas auditivos considerables en los nifios. Cualquier liquido que

permanezca por mas de 8 a 12 semanas, es un motivo de preocupacion.

Prevenir la hipoacusia es mas efectivo que tratarla después de que el

dafio ya esté hecho. *®

Hoy en dia se recomienda la evaluacion para hipoacusia en todos los
recién nacidos. En los nifios, los problemas auditivos pueden causar el

desarrollo lento del habla (Fig.15).

Fig. 15 Dispositivo para corregir la sordera *

“® nim.Ib
9 www.larioja.com
30



oo Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

5.2.3 Cataratas

“Es una pérdida gradual de la transparencia del lente natural del ojo llamado
cristalino”.

A pesar de que las cataratas son consecuencia de diversos
trastornos, el mas frecuente es el proceso natural de envejecimiento, que
puede verse agravado por factores ambientales, como la prolongada
exposicién a rayos X o solares. Otros motivos que predisponen al desarrollo
de cataratas pueden ser lesiones oculares, enfermedades oculares cronicas,
enfermedades con sintomatologia sistémica (como la diabetes), bajos niveles
de calcio o tratamientos prolongados de corticoides. Las cataratas pueden
estar presentes desde el nacimiento o presentarse un corto tiempo después,
en cuyo caso se denominan congénitos. Pueden ser hereditarias, deberse a
infecciones congénitas (como la rubéola) o asociarse a trastornos

metabolicos*°(Fig.16).

Fig. 16 Cataratas en el Sindrome de Cockayne **

%0 \www.zonamedica.com.ar/enfermedades/cataratas
*1 tranlante, b
31



oo Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

5.3 Caracteristicas dentales

Las caracteristicas dentales en este sindrome como en las otras
caracteristicas, pueden estar presentes todos o solo algunos y también se

presentan de manera progresiva.

El desarrollo de la denticion incluye una serie de fenémenos
genéticos controlados. La morfologia, estructura y composicion de los
dientes, estan determinadas por una sucesién de fendmenos moleculares

regulados por cientos de genes (Fig. 17).

La denticion humana comienza a formarse alrededor de la cuarta
semana de vida intrauterina, y continla hasta el final de la adolescencia,
Debido a que la duracién del proceso es larga en el tiempo, también las

influencias ambientales pueden alterarlo. >

Fig. 17 Cronologia de erupcién primaria®

°2 Boj. J.R, Odontopediatria,, Mansson, Barcelona,2004, P4g. 89
*3 Mispasitos.files.wordpress.com
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5.3.1 Micrognatia

“Es una mandibula anormalmente pequefia”.

En ocasiones, la hipoplasia mandibular puede dar la apariencia de
macroglosia o aumento de volumen en la lengua. Ademas, se observa
desproporcion de los segmentos de la cara por la reduccién del maxilar
inferior, esto nos puede provocar alineacion anormal de los dientes (mala

oclusién).>*

En algunos casos el paladar se vera alto y angosto, con apifiamiento

dental.
El apifiamiento dental puede definirse como la incongruencia en el

encaje de las dos arcadas dentales maxilares superior e inferior, hecho que
puede ocasionar alteraciones tanto funcionales como estéticas>>(Fig.18).

Fig. 18 Apifiamiento dental *°

** http://www.doargnosticomedico.es/micrognatia--16850.html
%5 www.lasaludinfantil.com
* www.cipo.cl
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Existen distintos tipos de apifiamiento, que se clasifican

fundamentalmente por la causa y por la edad en la que se produce.

o Apifiamiento primario. Este se debe a la influencia del factor genético.
Asi, cuando los padres han tenido los dientes apifiados, es frecuente

que los hijos también los tengan.

o Factor genético, aunque se conoce desde hace tiempo, no ha sido
bien aclarado. Se pensaba que el nifio podia heredar los huesos
pequefios de la madre y los dientes grandes del padre; pero en la
actualidad se tiende a creer que el apiflamiento es la suma de la
interaccidon de genes, en la herencia del volumen de los maxilares y de

los dientes.

o Evolucién del hombre. La tendencia es a aumentar el volumen de la
cabeza y a llevar a los huesos maxilares hacia atras. Por ello, se
tiende a reducir, conforme evoluciona la especie, a tener los huesos

de la boca mas pequefios.>’

57 .
www.saludalia.com
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5.3.2 Retraso en la erupcién

“El termino de retardo de la erupcion, se utiliza en casos en que los que la
erupcién no se produce o no se ha iniciado por alguna razén, causando una

interrupcion de la coordinacién entre la formacién dental y su erupcion”.

La etiologia podria deberse a alguna alteraciéon en la regulacion del

proceso de erupcion, a nivel celular.

Por otra parte, la erupcién de los dientes, tanto primarios como
secundarios, se produce con bastante simetria con respecto al eje central. Es
decir, ambos incisivos centrales inferiores erupcionan practicamente a la vez,
e igualmente sucede con todos los pares de dientes en ambas

hemiarcadas.>®
5.3.3 Macrodoncia

“La macrodoncia es aquella anomalia en la cual los dientes son mas grandes
de lo normal”

Se desconoce la etiologia de la macrodoncia, pero probablemente
tenga un componente genético. Se ha observado que esta asociada a ciertas
enfermedades congénitas, como la hipertrofia facial, angiomas maxilares y

gigantismo hipofisario. >°

%8 Actitud del pediatra ante los trastornos de la erupcién dentaria y el crecimiento y desarrollo
dentofaciales.

>9 New York, 1979, Alan R Liss. En Goaz PW, White S. Radiologia oral principios e interpretacion, 3era ed.
Mosby, 1995:349.
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La macrodoncia puede ser:

General, afectando a todos los dientes.
Local afectando a un grupo de dientes.

Individual afectando a uno solo.

Pero es mas frecuente que afecte a un grupo de dientes, a dientes

individuales contra laterales o a un solo diente.

Cuando los dientes tienen un tamafio normal, pero los maxilares son
mas pequefios de lo habitual, como puede ser el caso del hipotiroidismo
congénito, se dice que existe una macrodoncia generalizada relativa. La
macrodoncia generalizada verdadera es muy rara y puede aparecer en caso
de gigantismo hipofisario. Algunas veces se produce una macrodoncia
localizada verdadera, en casos de hipertrofia facial y de angiomas

maxilares ®* (Fig.19).

Fig.19 Macrodoncia®

% Goaz P, W; White S. Radiologia oral principios e interpretacion, 32 ed. Mosby, 1995, Pag. 343.
61 Merkin, Art cit.
%2 Servidental.com
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Los dientes afectados son notablemente grandes y de aspecto

normal, pudiendo existir algunas veces apifiamiento, maloclusion e

impactacion ° (Fig. 20).

En algunos casos todo el diente puede ser anormalmente grande, y

en otros solo su corona o su raiz.

Fig. 20 Macrodoncia del central inferior derecho. *

83 Stafne E, C; Diagnostico Radioldgico en odontologia, 52 Ed. Panamericana, 1987, Pag. 45.
& \www.clinicadentalmediterraneo.com
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5.3.4 Agenesia dentaria

“Es la ausencia congénita de uno o varios dientes, puede aparecer de forma

aislada” %

La agenesia dentaria se divide en dos grupos, anodoncia e
hipodoncia. La anodoncia es la ausencia congénita total de dientes, es una

entidad rara, consecutiva a un profundo trastorno ectodérmico. ®°

La hipodoncia es la ausencia de algun érgano dentario (Fig. 21).
Los dientes que con mayor frecuencia se afectan son los ultimos de

su serie (es decir el incisivo lateral, el 2do premolar y el 3er molar).

Fig. 21 Hipodoncia. ¢’

&5 www.imbiomed.com.mx
66
1b.
87 www.uvirtual.sld.cu
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5.3.5 Caries dental

“Es una desmineralizacion y desintegracion progresiva de los tejidos

dentarios calcificados, que se produce por debajo de una capa de bacterias

de la superficie dentaria”.

Se considera causada por acidos formados por las bacterias de la

placa dental, al metabolizar azlcares de la dieta.

Los sitios predilectos en donde se observa caries son:

o Fosas y Fisuras: Se presenta como una coloracion que puede ser
obscura o blanca. En la inspeccion, se nota en general que estas lesiones
se manifiestan al socavar al esmalte y producir una coloracion grisacea,
gue se extiende lateralmente desde la entrada de la fisura. En estadios
posteriores el esmalte se rompe y la lesibn puede ser detectada con
facilidad.

o Proximal: esta lesion puede ser inspeccionada tras remover la placa
dental y efectuar una suave retraccion de la papila interdental. Ademas
esta lesion puede extenderse hacia vestibular o palatino.

o Superficies lisas: La descalcificacion inicial del esmalte se ve
clinicamente como pérdida de traslucidez, lo cual mostrara pérdida de
brillo y ligera aspereza superficial al explorarla. La lesiones mas
avanzadas muestran pérdida de sustancia que puede ser detectada

clinicamente como cavidad verdadera.
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Alrededor de 50 a 70% de los preescolares presentan caries, los
organos dentarios mas afectados son: molares, dientes anterosuperiores,

mientras que los caninos y dientes anteroinferiores rara vez muestran signos

de caries °® (Fig.22).

Fig. 22 Caries en molares *°

% Kock Goran, Odontopediatria enfoque clinico, Editorial Panamericana, Buenos Aires, 1994, Pag.

73,76-77.
&9 Dentistry for the childand adolecent, Mcdonald Ralph, Mosby, 1969.
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5.3.6 Gingivitis

“Es una enfermedad bucal bacteriana que provoca inflamacién y sangrado de
las encias, causada por los restos alimenticios que quedan atrapados entre

los dientes y por una nula o deficiente higiene bucal”.

La gingivitis cronica es comun en los nifios, donde se observa que
las encias se inflaman, se enrojecen y sangran facilmente. La gingivitis se
puede prevenir y ademas tratar siguiendo una rutina habitual del cepillado,
uso del hilo dental y cuidado dental profesional. Sin embargo, si no se le da
tratamiento, puede progresar con el tiempo hacia unas formas mas serias de

enfermedad periodontal.

Hay cuatro signos basicos para diagnosticar periodontitis en nifios.

Estas son:

e Sangrado: Encias que sangran al cepillarse, al usar el hilo dental o en
cualquier otro momento.

« Inflamacion: Encias inflamadas y enrojecidas.

e Recesion: Encias que han retrocedido de los dientes, exponiendo a
veces las raices.

« Mal aliento: mal aliento constante, que no desaparece al cepillarse ni

al usar el hilo dental.

© Cameron Op, Cit.
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6. TRATAMIENTO

No existe tratamiento especifico para el sindrome de Cockayne. Los
pacientes pueden ser tratados de acuerdo a los sintomas que presenten;

estas pueden ser: terapias fisicas, de oido y de comunicacién.”

El tratamiento de pacientes con sindrome de Cockayne tipo 1
(CKN1), depende unicamente de los sintomas de presentacion. La
fisioterapia ayuda a prevenir las contracturas y a mantener la
deambulacion. El protector solar debe ser aplicado abundantemente, y la

exposicién excesiva al sol debe ser evitado.

El tratamiento dental debe ser en interconsulta del odontélogo con

especialistas como audiologo, genetista, oftalmélogo, terapista.

"t Art, Cit.
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No existe una dieta especial para estos pacientes, aunque con una
sonda gastrointestinal puede prevenir la malnutricion en los pacientes que se

alimentan mal.

La fisioterapia es esencial, para permitir a los pacientes evitar las

contracturas articulares y para prolongar la deambulacién. "

Estas fisioterapias puede ser: electroterapia, mecanoterapia,

crioterapia, hidroterapia, vendajes funcionales (Fig. 23).

Fig. 23 Tipos de rehabilitacion’®

2 Emedicine.medscape.com/article/942516-treatment.
3 www.ponteapunto.net
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7. PACIENTES CON SINDROME DE COCKAYNE EN EL
CONSULTORIO DENTAL

Para el tratamiento odontolégico, lo mé&s importante es conocer los
problemas emocionales de estos nifios y de sus padres, para saber encausar
esas emociones y lograr un comportamiento lo mas idéneo posible, con el fin
de que la consulta dental sea lo mas agradable para todos y haya

cooperacion de los padres

Es muy importante valorar el estado de salud del paciente mediante
una detallada historia clinica, en el cual pondremos énfasis en antecedentes

meédicos y el estado actual de paciente

No debemos olvidar anotar los nhombres, teléfonos y direcciones de
los médicos que tratan al nifio, pues probablemente habra que consultar con
ellos. (Fig. 24)
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Fig. 24 Historia clinica ™

7 Historia clinica, Facultad de odontologia UNAM, Clinica de Odontopediatria.
45



oo Sindrome de Cockayne y su relacién con la Odontopediatria.

En el apartado de antecedentes dentales, ademas de habituales, se
insistira sobre las vivencias del nifio y de sus padres en otras consultas, lo

que permitird conocer su grado de aceptacion y poder clasificarlo en:

o Normal al tratamiento. Este tipo de nifio, independientemente
de su discapacidad, es cooperador y no presenta mayores dificultades en la
reaccion paciente /profesional.

o Comportamiento problemético. Este se manifestara como

miedo, ansiedad, fobias, etc.
También se valorara el retraso mental que el nifio presenta:

Si el retraso es leve, podra ser tratado por el odont6logo sin mucha

dificultad y podra utilizarse o no, la sedacion superficial.

Si el retraso es moderado o profundo, habra una cooperacion
escasa 0 nula, serd necesario emplear sedacion profunda o anestesia

general, para poder lograr el tratamiento (Fig. 25).

Fig. 25 Retraso mental "

’® Images.google.com.mx
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Dado que los pacientes con sindrome de Cockayne presentan
compromiso sistémico de importancia, deberemos valorar el orden del

tratamiento y la agresion del mismo, por lo tanto:

o Antes del tratamiento dental sera necesario someterse a una
profilaxis antimicrobiana, la cual estara supervisada por los meédicos que
estén tratando al nifio. Evaluar la presencia de hipertension o hipotension
arterial, esto mediante la toma de presion arterial.

o Durante el tratamiento, serd necesario realizar un examen
intraoral cuidadoso, para detectar la presencia de lesiones y eliminar de
forma agresiva todas las fuentes de infeccion. Los anestésicos locales
pueden utilizarse en sus dosis habituales.

o Después del tratamiento, se recomendara una buena higiene
oral. Si el procedimiento ha sido muy traumatico sera necesario mandar
antibioticos, analgésicos o antiinflamatorios, haciendo interconsulta con su

medico tratante ‘° (Fig. 26).

Fig. 26 Examen bucal ”’

’® Boj, Op, Cit.
7 \www.bvs.sld.cu
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El estrés y la ansiedad causados por el tratamiento odontoldgico
pueden elevar la tensién arterial, lo que puede producir un accidente
cerebrovascular o infarto al miocardio; lo mismo el uso excesivo de
anestésico local con vasoconstrictor. Por lo tanto, con los pacientes que
presenten hipertension sera necesario la interconsulta con el medico tratante
y tomar la presion, al menos dos veces durante la cita, para evaluar al
paciente, también se debera tomar en cuenta reducir al maximo la ansiedad,
reducir el tiempo en la sala de espera, establecer un ambiente agradable y

evitar al maximo el dolor, asi como las citas largas.”

Para poder atender entonces al paciente con sindrome de Cockayne,
serd necesario valorar el compromiso sistémico que tiene, mediante los

siguientes criterios:

e Enfermedad sistémica moderada: no modificar el tratamiento dental
pero aplicar técnicas para disminuir la ansiedad durante el mismo.

e Enfermedad sistémica severa, que limita la ansiedad pero no
incapacita: interconsulta con el médico habitual para conocer sus
indicaciones y, ademas, disminuir la ansiedad.

e Enfermedad sistémica muy severa, que limita la actividad y la
incapacita: el tratamiento en el consultorio dental serd el minimo. Se
realizard en ambiente hospitalario y, frecuentemente, bajo anestesia

general.”

78 cardenas Jaramillo Dario, Fundamentos de odontologia, Odontologia pediatrica, Corporacion para
las investigaciones Bioldgicas, 42 Ed, Colombia 2009, Pag. 424.
7 Barberia Leache Elena, atlas de odontologia infantil para pediatras y odontdlogos, Ripiano Editorial
Médica, Espaiia 2005, Pag. 173.
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CONCLUSIONES

El sindrome de Cockayne es una enfermedad poco frecuente y rara,
presentando manifestaciones bucales de importancia para los
odontopediatras y odontélogos, los cuales deben detectar los sintomas, asi
como poder diagnosticar el sindrome y darle una atencion adecuada a estos

pacientes.

Un paciente con sindrome de Cockayne tipo I, puede llegar a la
consulta odontolégica a temprana edad sin que todavia se presente
sintomatologia aparente, en la cual el cirujano dentista debera realizar una
buena historia clinica, para poder diagnosticar cualquier enfermedad que el
nifio pudiera presentar y asi poder remitirlo a los especialistas que puedan

ayudar a sus problemas y darle una solucion.

Existe poca informacion del sindrome de Cockayne a pesar de que a
la fecha hay varios casos diagnosticados con dicho sindrome, por lo tanto es
una buena linea de investigacibn para poder conocer mas de esta
enfermedad, su sintomatologia y sus signos que nos ayuden a poder

diagnosticarla y conocer la evolucion del tratamiento.
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GLOSARIO

Sindrome de Cockayne (SC): El sindrome de Cockayne es un desorden

genético con un patron de herencia autosémico recesivo

El acido desoxirribonucleico (ADN): es wun tipo de acido nucleico,
una macromolécula que forma parte de todas las células. Contiene la
informacion genética usada en el desarrollo y el funcionamiento de los
organismos conocidos y de algunos virus, siendo el responsable de su

transmision hereditaria.

Acido ribonucleico (ARN): es el material genético de ciertos virus (virus ARN)
y, en los organismos celulares, molécula que dirige las etapas

intermedias de la sintesis proteica.

La resonancia magnética nuclear (RMN): es un procedimiento de diagndstico
que utiliza una combinacién de imanes grandes, radiofrecuencias y una
computadora para producir imagenes detalladas de los 6rganos y las

estructuras dentro del cuerpo.

Xeroderma pigmentoso (XP): es una patologia poco frecuente con
incapacidad de las células para reparar el dafio causado en el ADN por
las radiaciones ultravioleta evidenciandose quemaduras solares,
ampollas, costras, ademas de alteraciones neurolégicas, retardo en el

crecimiento pondo-estatural y en la maduracion sexual.
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Electromiografia (EMG): Es un examen que verifica la salud de los musculos
y los nervios que controlan los muasculos. Una electromiografia se
realiza con mayor frecuencia cuando las personas tienen sintomas de
debilidad y la evaluacion muestra deterioro de la fuerza muscular. Este
examen puede ayudar a diferenciar afecciones musculares primarias de

una debilidad muscular causada por trastornos neurolégicos.

Radiacion UV: es una forma de energia radiante que proviene del sol.
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