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INTRODUCCION

El Sindrome de Ellis-van Creveld es un trastorno hereditario poco comun en la

poblacion general, se caracteriza por involucrar varios elementos blandos y
duros del cuerpo humano, siendo las estructuras méas afectadas: huesos

largos, costillas, manos, pies, cabello, uias y estructuras cardiacas.

En décadas anteriores se creia que el Sindrome de Ellis-van Creveld
eraigual a la acondroplasia mejor conocida como enanismo ya que compartian
caracteristicas fisicas con los portadores de este desorden genético, sin
embargo las manifestaciones buco-dentales tales como la presencia de
frenillos mudltiples, irregularidad en los procesos alveolares, ausencia
congénita de o6rganos dentarios y microdoncia permiten establecer las
diferencias fenotipicas y genotipicas entre estas condrodisplasias.

Los pacientes con sindrome de Ellis-van Creveld tienen una alta tasa
de sobrevivencia ya que idealmente este sindrome debe ser diagnosticado en
lo posible en la etapa prenatal para para un mejor manejo en la etapa postnatal
y asi mejorar su calidad de vida. EI manejo que se les debe brindar a los
pacientes con el sindrome de Ellis-van Creveld se llevara a cabo de manera
multidisciplinaria no solo enfocado en el bienestar fisico sino que también
debera abordarse el bienestar psico-social para alcanzar un estado de
plenitud.

Esta revision bibliografica pretende dar a conocer la importancia del
abordaje odontoldgico en pacientes con Sindrome de Ellis-van Creveld, las
etapas de tratamiento asi como su posible seguimiento hasta la edad adulta.
También se incluyen las medidas preventivas correspondientes de acuerdo a

la afectacion cardiaca de estos pacientes.



CAPITULO 1 ANTECEDENTES

El sindrome de Ellis-Van Creveld (EvC) se documenta por completo mediante

el reporte de tres casos realizados por el Dr. Richard W.B. Ellis y el Dr. Simon
Van Creveld en 1940, denominandolo displasia condroectodérmica, ya que en
ellos se enfatizaban las caracteristicas méas sobresalientes de este sindrome;
aunqgue ya habia sido mencionado parcialmente en un libro de pediatria por
Holt y McIntosh en 1933.

Hacia 1958 Mitchell y Wadell describen una insercion anormal de los
frenillos vestibulares del maxilar asi como hipodoncia (incisivos superiores e
inferiores) anomalias de forma (dientes conicos), maloclusiones, defectos en
el esmalte y gran incidencia de caries en estos pacientes.

No obstante, en 1964, McKusick y cols. aportan mayor informacién del
sindrome con un reporte de 52 casos realizados en grupos de 30 familias de
hermanos de la comunidad Amish del condado de Lancaster, Pensilvania. Se
documenta con este estudio una prevalencia alta de 5/1000 nacimiento,
estableciendo que es una enfermedad autosémica recesiva. !

A mediados de la década de los 60°s, Eidelman y Rosenzwieig reportan
el hallazgo radiografico en la zona de incisivos laterales de 9 pacientes,
hendiduras parciales bilaterales o muescas en el hueso alveolar de la maxila
y/o mandibula, descritas posteriormente en 1967 por Winter y Geddes,
ademas de la documentacién de la presencia de dientes con taurodontismo y
premolares con dens in dente. 2

Biggerstaff and Mazaheri en 1968 describen que el sindrome se

caracteriza por un defecto en los labios, anomalias dentales (dientes

1 Atasu, M., Biren, S. Ellis-van Creveld sindrome:dental, clinical,genetic and dermatoglyphic findings of a case. J Clin Pediatr Dent. 2000;

24(2): 141-5
2 Cahuana, A., Palma,C., Gonzéles, W., Geéan, E., Oral Manifestations in Ellis-van Creveld Syndrome: Report of Five Cases. Pediatric

Dentistry. 2004; 26(3): 277-282
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neonatales, hipodoncia, pérdida dental prematura), malformaciones cardiacas
congénitas y anomalias genitourinarias.

Se reportan anomalias del sistema nervioso central y del tracto
genitourinario en 1971 por Blackburn and Belliveau.

McKusick en 1973 describe dientes supernumerarios en dos pacientes
con el sindrome.

En México Cortés y Guizar, en 1979 reportan el primer caso del
sindrome de Ellis-Van Creveld en el Hospital Infantil de México “Dr. Federico
Gbémez".3

Sarnat y cols, para 1980 refiere la presencia de mesiodens en dos
pacientes con el sindrome.

Para 1990 Gorlin y cols. coinciden que la disostosis acrodental de
Weyers tiene caracteristicas fisicas similares al sindrome de Ellis-van Creveld
mas sin embargo su herencia es distinta. 4

Rodriguez De Leon, Victor y cols. reportan un caso manejado
multidisciplinariamente en el Hospital universitario “Dr. Jesus Eleuterio
Gonzélez” de Monterrey, N.L, en 1995 de un paciente de 11 afios de edad
residente de Rio Blanco, Zacatecas presentando del sindrome de Ellis-van
Creveld. °

3 Cértes,R. Displasia condroectodérmica (Sindrome de Ellis-van Creveld). Boletin médico del hospitalinfantil de México “Dr. Federico Gémez”,

1979; 36(3): 436-437.
4 Ibid., p. 437.

5 Cahuana, A., Palma,C., Gonzales, W., Geén, E, op. cit., p. 277.
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CAPITULO 2 SINDROME DE ELLIS-VAN CREVELD

El sindrome EvC es un trastorno poco comun de caracter autosdomico recesivo
resultante de una mutacion genética de los genes EVC1 y EVC2 localizados

en el cromosoma 4p16 (llustracién 1). 678
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llustracion 1 Esquematizacion del cromosoma 4.
llustracion tomada del sitio: http://www.sindromedeondine.es/informacion/genetica-y-causas/

6 Himelhoch,D., Mostofi, R., Oral abnormalities in Ellis-van Creveld syndrome: case report. Pediatric Dentistry, 1988; 10(4): 309-313

7 Howard, T., Autosomal Dominant Postaxial Polydactily, Nail dystrophy and dental abnormalities map to chromosome 4p16, in the region
containing the Ellis-van Creveld sindrome locus. Am. J. Hum. Genet, 1997; 61(6): 1405-1412.

8 Rodriguez de Leon, V. Displasia condroectodérmica en una familia mestiza mexicana. Boletin médico del hospitalinfantil de México “Dr.
Federico Gémez”, 1996; 53(1): 28-31.
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A lo largo de la historia el EvC ha sido llamado displasia
condroectodérmica, displasia mesoectodérmica, enanismo de 6 dedos o
condroplasia ectodérmica (CDE). ®10.11

El sindrome EVC, es de fenotipo variable que afecta a multiples érganos
sin embargo presenta una tétrada clasica de manifestaciones clinicas las
cuales son: displasia esquelética, polidactilia postaxial, displasia ectodérmica
(DE) y cardiopatias congénitas. 1213

llustracion 2 Madre Amish sosteniendo a su bebé con sindrome de Ellis —van Creveld descendientes
de la pareja fundadora de la comunidad en Lancaster, Pensilvania.
llustracion disponible en: http://www.sbs.utexas.edu/levin/bio213/popgen/drift.html

9 Martagén, L.R, Villavicencio, J.A., Férnandez , M.A. Sindrome de Ellis-Van Creveld. Tratamiento y manejo ortopédico temprano.
OdontoPediatria Actual. 2013; 2(6):10-18

10 Rangeeth, B.N., Ahmed,S., Aparna, M.V., Ravivarman,C. Oral rehabilitation of a child with Chondroectodermal dysplasia (Ellis-van Creveld
syndrome)-A case report.Int.J.Con. Dent. 2010; 1(3):55-9

11 Kliegman, R.M., Behrman, R.E., Jensson, H.B., Nelson tratado de Pediatria. 182 ed. Espafia: ELSERVIER. 2009. Vol. II. P.p. 2883-4

12 Thapa, R., Mukhopadhyay, M., Bhattacharya, A. Discordance for Ellis-van Creveld syndrome in twins. Singapore Med J. 2008; 49(12): 69-

71.

13 Hunter, M.L, Roberts, G.J, Oral and dental anormalities in Ellis van Creveld syndrome (chondroectodermal dysplasia): report of a case.

IAPD.1998; 8, 153-7

~10"~
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CAPITULO 3 DIAGNOSTICO

El diagndstico del Sindrome Ellis-van Creveld puede ser diagnosticado en
etapa prenatal mediante diversos métodos. 4 1°

Los métodos de diagndstico mas comunes son:

3.1 Muestras de vellosidades cori6nicas (MVC): Se lleva a
cabo en las primeras 10 o 12 semanas de gestacion detecta
defectos cromosomicos (llustracion 32).

i @0
Uy

Cromosomas

Punta del
catéter

#7 Muestra de
vellosidad
corionica

llustracion 3. Toma de muestra de vellosidades coriénicas.
llustracion disponible en: http://umm.edu/health/medical/spanishpreg/como-mantenerse-sana-durante-
el-embarazo/muestra-de-vellosidades-corionicas

3.2 Ecografia (Ultrasonido): Se realiza después de la semana 18
en donde se observan huesos cortos, polidactilia postaxial

(llustracion 33) y cardiopatias congénitas (llustracion 34).

14 Dugoff, I., Thieme, G., Hobbins, C., First trimester prenatal diagnosis of chondroectodermal dysplasia (Eliis-van Creveld syndrome) with

ultrasound. Ultrasound Obstet Gynecol. 2001; 17, 86-88
15 Estrada, T., Montoya, J., Cortés-Yepes, H., Diagnostico prenatal del Sindrome Ellis-van Creveld: Reporte de caso y revision de la literatura.

Revista Colombiana de Obstetricia y Ginecologia. 2011; 62(3), 250-254

~11
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llustracion 4 Imagenes de alta resolucidon que muestran polidactilia postaxial en ambas manos.

llustracion 5. Se muestra a las camaras del corazén no estan separadas por el septo.

3.3 Fetoscopia: Se realiza en el segundo trimestre del embarazo.
3.4 Amniocentesis: Se realiza entre la semana 14 y 20 de gestacién, en

la prueba se detectan defectos cromosémicos (llustracion 35). 16

Placenta

Amniotic cells

Centrifuge —

e Fluid: Composition analysis
Amniotic fluid
b Cells: Karyotype, sex determination,

Amniolic cavity biochemical, and recombinant DNA studies

Uterine wall /

- o —_ Cell culture: Biochemical studies,
. chromosomal analysis

Analysis using recombinant
DNA methods

llustracion 6. Representacion gréafica de la amniocentesis y su procesado.
llustracion disponible en: http://lookfordiagnosis.com/mesh_info.php?term=amniocentesis&lang=1

16 Baujat, G., Le Merrer, M. Review Ellis-van Creveld sindrome. Journal of Rare Diseases. 2007; 2(27), 1-5

~12~
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CAPITULO 4 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El diagnéstico diferencial se realiza con otras condrodistrofias?! como pueden

ser.

Condrodistrofias

Herencia

Caracteristicas similares

Acondroplasia

Autosémico

Dominante

Mutacion genética en el
cromosoma 4 (4p16.3)
Acortamiento de huesos
largos.

Estatura baja.’

Disostosis acrofacial
tipo Weyers o sindrome
de Curry-Hall (OMIM
193530)

Autosomico

Dominante

Mutacidn genética en el
cromosoma 4 (4p16.2).
Polidactilia postaxial.
Estatura baja.
Incisivos conicos

Ufas distroficas. 18

Sindrome de McKusick
Kaufman (OMIM 23670)

Autosomico Recesivo

Polidactilia postaxial.®®

Distrofia Toracica
Asfixiante (DTA) o

sindrome de Jeune

Autosémico Recesivo

Torax estrecho
Acortamiento de huesos

largos.?0

17
18

2006. 119; 199-205.

Fundacién Alpe Acondroplasia disponible en: http://www.fundacionalpe.org/medica.php

Xiaogian, Y., Song, G., Mingwen, F. A novel Heterozygous deletion in the EVC2 gene causes Weyers acrofacial dysostosis. Hum Genet.

19 Paredes, E., Ocafia, L., Pizarro de Celis, F., Gutiérrez, M. Sindrome de McKusick-Kaufman: Aportacién de cinco casos, incluido un varén.

An Es p Pediatr. 1996; 44, 493-495
20

21

~13~

Diaz, S., Madrid, F., Le6n, J. Displasia toracica asfixiante o sindrome de Jeune. Rev. Chil. Obstet. Ginecol. 2003; (68)4, 322-326.

Cardoso, M., Escobar, M., Quintero de Lucas, G., Sindrome de Ellis-van Creveld: Caso clinico. Acta Odontol6gica Venezolana. 2014; 52(1)
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CAPITULO 5 MANIFESTACIONES CLINICAS

5.1 Displasia esquelética

El enanismo desproporcionado se debe a la condrodisplasia de los huesos
largos (extremidades cortas) especialmente en los segmentos distal
(acromelia) y medio (mesomelia), el tronco es alargado y estrecho debido a las

costillas cortas (llustracion 3).%?

llustracion 7 Térax alargado y estrecho, mesomelia en extremidades inferiores.
llustracion tomada del libro: Syndromes of the Head and Neck 4™ ed.

Esta caracteristica se presenta desde el nacimiento y se hace mas

evidente conforme vaya creciendo el paciente, asociado a la deficiencia en la

22 Aminabadi, N., Ebrahimi, A., Oskouei, S., Chondroectodermal dysplasia (Ellis-van Creveld syndrome): a case report. J Oral Sci. 2010; 52,

333-6

~14~
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secrecion de la hormona del crecimiento (GH); estos pacientes son de talla
baja siendo el promedio entre los 109 y 152 cm (llustracién 4).23

llustracion 8. Talla baja en paciente con sindrome EvC.
llustracion tomada del libro: Syndromes of the Head and Neck 4™ ed.

Radiograficamente se encuentran unos huesos tubulares cortos con
extremos redondeados y anchos, sobre todo en la regién proximal de la tibia 'y

el clbito (llustracién 5).24

llustracion 9. Radiografia de cuerpo completo de gestante de 28
semanas, presencia de huesos tubulares y cortos.
llustracion tomada de: Taiwan J Obstet Gynecol 2010; 49(4).

23
24

Verbeeks, S., Lawrence, K., Hennekam, R., Growth charts for children with Ellis-van Creveld syndrome. Eur J Pediatr. 2011; 17: 207-11
Rangeeth, B.N., Ahmed,S., Aparna, M.V., Ravivarman,C., op. cit., p. 55-59.

~ 15~
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5.2 Polidactilia postaxial

Se presenta en las manos, generalmente se encuentra de manera bilateral, la

falange extra se encuentra en el lado del hueso cubito (ulna). (llustracién 6)
La polidactilia es menos frecuente en los pies presentandose solo en un

10% de los casos, se observa un espacio entre el dedo gordo y los demés

dedos del pie (llustracién 7). 25:26

llustracion 10. Polidactilia postaxial bilateral.
llustracion tomada de: Taiwan J Obstet Gynecol 2010; 49(4).

llustracion 11. Polidactilia en pie derecho, nétese el espacio entre el dedo gordo y los demas dedos del
pie. llustracion tomada de: J indian Soc Pedod Prevent Dent. 2008.

25
26

Manjunath,S.C., Moorthy, N., Case report: Ellis-van Creveld syndrome. J of indian college of cardiology. 2013; 3: 123-6

Kurian, K., Shanmugam, S., Hars, V., Gupta, S., Chondroectodermal dysplasia (Ellis van Creveld syndrome): a report of three cases with

review of literature Indian J Dent Res, 2007;18(1): 31-4

~16~
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5.3 Displasia ectodérmica (DE)
La displasia ectodérmica es un grupo amplio de trastornos hereditarios que se
caracterizan por la alteracion de las estructuras derivadas del ectodermo,
estas se presentan en un 93% de los afectados por el sindrome de Ellis-van
Creveld.?’

En el caso particular del sindrome solo presenta: displasia ungueal
(llustracién 8), cabello escaso y delgado (llustracion 9), alteraciones en la

morfologia y nimero de dientes.?®

llustracion 12. Displasia ungueal en pies y manos.
llustracion tomada del indian Journal of Dental Research 2010; 21(2).

llustracion 13. Paciente con displasia ectodérmica, se observa cabello y cejas escasas.
llustracion disponible en: http://adolfoarthur.com/displasia_ect.htm

27 Garcia, P., Hernandez, A., Torrelo, A., Displasias ectodérmicas: revision clinica y molecular. Actas Dermosifiliogr. 2013; 104(6), 451-470.

Citado (Enero 2015) Disponible en: www.elservier.es/ad
28 Hunter, M.L, Roberts, G., op. cit. p. 153-157

~17
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5.4 Cardiopatias congénitas (CC)

Se presentan en un 50-60% de los pacientes con Sindrome de Ellis-van
Creveld, las malformaciones mas comunes son los defectos en la valvula mitral
y tricuspide, persistencia del conducto arterioso (PCA), defecto en el septo
ventricular (DSV), defecto en el septo auricular (DSA) y sindrome del corazon

izquierdo hipoplasico.?®

5.4.1 Defectos en la valvula mitral y tricuspide.

a. Estenosis mitral: Obstruccién al llenado del ventriculo izquierdo como
consecuencia de una alteracién estructural de la valvula mitral.
b. Insuficiencia mitral: Incompetencia valvular debido a una alteracion
anatomica y/o funcional, permitiendo el reflujo de sangre desde el ventriculo
hacia la auricula izquierda durante la sistole.
c. Estenosis tricuspidea: Dificultad del paso de sangre de la auricula al
ventriculo derecho, causado por la reduccién del orifico de la valvula
tricaspide.°

d. Atresia tricuspidea: Es la agenesia completa de la valvula tricispide por lo
que no existe comunicacion entre la auricula y ventriculo derecho (llustracién
10).

llustracion 14. Ecocardiograma bidimensional. Obsérvese la ausencia completa del septo interauricular
que condiciona la presencia de una auricula Unica (au), atresia tricuspidea (at. tric.)
llustracion tomada de: Arch Argent Pediatric 2013; 111(3).

29 Kliegman, R.M., Behrman, R.E., Jensson, H.B., op. cit., p. 2883
30 Argente, H., Alvarez, M., Semiologia Médica Fisiopatologia, Semiotecnia y Propedéutica. Ensefianza basada en el paciente. Editorial

medica panamericana. 426-441
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5.4.2 Persistencia del conducto arterioso (PCA)
El conducto arterioso permanece permeable permitiendo la comunicacién

entre la aorta y la arteria pulmonar (llustraciéon 11).3!

Circulacién normal . s
Circulacidn irregular

Aorta
- : Arteria
conducto Persistencia d‘_-" pulmonar
' arterioso conducto arterioso izquierda

Corazoén

llustracion 15. Diferencia entre la circulacion normal y la circulacion irregular por la PCA
llustracion disponible en:
http://www.lookfordiagnosis.com/mesh_info.php?term=Conducto+Arterioso+Permeable&lang=2

5.4.3 Defecto septal ventricular (DSV) o comunicacién interventricular

(CIV)
Existe un orifico entre el septo entre el ventriculo derecho e izquierdo

permitiendo que la sangre fluya entre ellos (llustracion 12).

Circulacign normal

. _“

Defecto en el
septo ventricular

\stgttﬁcular permitiendo una
circulacion
anormal

llustracion 16. Diferencia entre la circulacion normal y la circulacion irregular por la CIV
llustracion disponible en: https://igehrprodtim.med3000.com/PatientEd/html/104070.html

31 Reyes, L., Arévalo, A., Vizcaino, A., Segura, B. Guias para el manejo clinico de las cardiopatias congénitas mas frecuentes. Departamento

de cardiologia. Hospital infantil de México “Federico Gomez". Citado (Enero 2015) Disponible en:
http://www.himfg.edu.mx/descargas/documentos/planeacion/guiasclinicasHIM/Guas_Cardiologia.pdf
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5.4.4 Defecto septal auricular (DSA) o comunicacion interauricular
(CIA)
Existe un orificio entre el septo entre la auricula derecha y la auricula
izquierda (llustracion 13).
El defecto del tabique
auricular consiste en un

agujero entre ambas
auriculas N
VN

EAMY
Auricula

™ | zquierda

Defecto del
tabique auricular
HAuricula
derecha
Ventriculo
izquierdo

entriculo derecho

llustracion 17. Representacion grafica de CIA.
llustracion disponible en:
http://www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/esp_imagepages/18119.htm

5.4.5 Sindrome de corazdn izquierdo hipoplésico.

Es un conjunto de anomalias cardiacas en donde las partes del lado

izquierdo del corazén (valvula mitral, valvula adrtica, ventriculo izquierdo

y aorta) no se desarrollan por completo (llustracion 14).3?
Corazén normal  Sindrome ffé ;;lr;zlgg izquierdo

Comunicacién _ @ g Conducto
interauricular § arterial

Valvula Ventriculo
aortica izquierdo

Valvula Ventriculo
aortica izquierdo

llustracion 18. Comparacién entre un corazoén sano y un corazon con sindrome de corazén hipoplasico.
llustracion disponible en: http://www.clinicadam.com/imagenes-de-salud/19886.html

32 Hiibner, M., Ramirez, R., Nazer, J., Malformaciones congénitas. Diagndstico y manejo neonatal. Editorial

universitaria. 2004. Santiago de Chile. P.p: 200
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CAPITULO 6 Manifestaciones orales

Las manifestaciones orales se presentan en los tejidos blandos y tejidos duros.

6.1 Labioy frenillos labiales

Se localizan frenillos multiples en los segmentos anteriores del maxilar y la

mandibula (llustracién 15).

llustracion 19.A Presencia de frenillos multiples en la maxila. B Presencia de frenillos multiples en la
mandibula. llustracion A tomada de: Acta odontolégica Venezolana 2013; 52(1) y B tomada de: J
Indian Soc Pedod Prev Dent 2009; 27(4)

Se presentan adherencias labiogingivales en el maxilar originando una
ligera fisura en forma de V en la linea media del labio superior (llustracion
16).33

llustracion 20. A. Presencia de adherencias labiogingivales en el maxilar. B Apariencia del labio con la
fisura en forma de V. llustracion A tomada de J Health Sci Inst 2010 28(3) y B tomada de
OdontoPediatria Actual 2013; 2(6)

33 Celestino, R., Baptista,R., Okida,Y., Ellis-van Creveld sindrome:oral manifestations and treatment. J. Health Sci
Inst. 2010; 28(3) 241-3
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6.2 Anomalias dentales

En los dientes encontramos anomalias de nimero, forma y estructura.

6.2.1 Numero
El rasgo més caracteristico es la oligodoncia congénita de los dientes
temporales y permanentes, los dientes mas afectados son los centrales
inferiores seguidos por los laterales superiores (llustracion 17 y 18).3* Se ha
registrado la presencia de dientes supernumerarios (llustracién 19), dientes

natales o neonatales asi como retraso en la erupcién dental.3®

llustracion 21. A. Oligodoncia de centrales y laterales superiores. B Oligodoncia de centrales y laterales
inferiores en paciente de 14 afios de edad con sindrome de EvC.
llustracion tomada del Indian Journal of Dental Research. 2010; 21(1).

-l

llustracion 22. Ortopantomografia de paciente de 7 afios de edad donde se aprecia la ausencia de los
4 incisivos laterales permanentes y ausencia de los gérmenes dentales de los centrales inferiores.

34 Martin, J., Sanchez, B, Tarilonte, M., Castellano, L., Llamas, J. Anomalias y displasias de origen genético-hereditario. Avances den

Odontoestomatologia. 2012; 28(6) 287-301.
35 Vinay, c., Reddy, R., Uloopi, K., Sekhar, R. Clinical manifestations of Ellis-van Creveld syndrome. Indian Journal of Dental Research. 2009;

27(4). 256-259
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llustracion 23. A Ortopantomografia que muestra presencia de diente super numerario entre otras
anomalias dentarias. B radiografia periapical del diente supernumerario.

llustracion 24. A Caso poco comun de dientes natales que corresponden a los centrales superiores
temporales B. Radiografia periapical que confirma que son parte de la denticion temporal. Se observa
una linea delgada del esmalte, caAmara pulpar muy amplia y falta de formacion radicular.36

llustracion 25. Presencia de dientes neonatales en paciente de 40 dias de edad que erupciono 15 dias
atras.

36 De la Teja, E., Duran, A., Zurita, Y., Dientes natales y neonatales. Acta Pediatr Mex. 2010; 32(6): 351-352
87 Souza, A., Normandia, C., Melo, T., Lépez, R., Souza L., Dientes neonatales: Reporte de un caso y revisién de la literatura. Avances en

OdontoEstomatologia. 2011; 27(5): 253-258
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6.2.2 Forma
Entre las anomalias orales caracteristicas de este sindrome se encuentran:
microdoncia, dientes conicos, anormalidad en las cuspides de los molares e

incisivos, dens in dente, taurodontismo y diastema.

6.2.2.1 Microdoncia: Afecta por lo general a los incisivos laterales

superiores y a algunos dientes supernumerarios (llustracion 22).38

llustracion 26 A.Microdoncia de incisivos laterales superiores. B. Microdoncia de incisivos centrales
inferiores. llustracion tomada de J oral Maxilofac Surg. 2010; 68

6.2.2.2 Dientes conicos: Afecta generalmente a los incisivos superiores
e inferiores (llustracion 23).

llustracion 27. A Incisivos conicos y con microdoncia. B caninos cénicos.
llustracion A tomada de: Pediatric Dentistry. 2004: 26(3)

38 Costa, J., Carnevalli,F., Carvalbo, E., Oral manifestations in Ellis-van Creveld Syndrome: Report of a case and Review of the literature. J
oral Maxilofac Surg. 2010; 68: 456-460
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6.2.2.3 Cuspides y tubérculos accesorios: Se localizan en los incisivos y
caninos, lo mas frecuente es que el cingulo se hipertrofie y se convierta en una
cuspide completa y altere la oclusion. En los molares se localizan en cualquiera

parte de la superficie de la corona dental, algunas veces en premolares
(llustracién 24),39:40

llustracion 28 Presencia de cUspides y tubérculos accesorios.
llustraciones tomadas del J Patologia y terapéutica dental. 2005.

39 Roig, M., Morrell6, S., Introduccién a la patologia dentaria. Parte |. Anomalias dentarias. Revista odontol6gica de Especialidades.2006;

5(51). Disponible en:
http://www.infomed.es/rode/index.php?option=com_content&task=view&id=128&Itemid=1

40 Boj, J,. Catala, M., Garcia-Ballesta, C., Mendoza, A., Planells, P. Odontopediatria La evolucién del nifio al adulto joven. Madrid. Ripano.

2011. P.p: 180-189
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6.2.2.4. Raices conicas: Las raices de los molares temporales se observan

en forma de cono (llustracién 25).4

llustracion 29. A. Ortopantomografia que muestra raices inferiores en forma de cono. B.
Ortopantomografia y radiografias periapicales que muestra raices conicas de molares superiores e
inferiores

6.2.2.5 Dens in dente o diente invaginado: Afecta a ambas denticiones, se

observa con mas frecuencia en incisivos laterales superiores e incisivos

centrales superiores (llustracion 25). 42

llustracion 30. A. Presencia de dens in dente en central superior derecho. B. Radiografia de dens in
dente en un lateral superior derecho. llustracién A tomada de Estomatologia Pediatrico. Castillo, R.
2011; 292. llustracion B tomada de Electronic Journal of Endodontics, 2009; 8(2): 237-240

41 Cahuana, A., Palma,C., Gonzéles, W., Gean, E, op. cit., p. 277.
42 Castillo, R., Guido, M., Kanashiro,C., Perea, M., Silva-Esteves, F., Estomatologia Pediarica. Madrid. Ripano. 2011. P.p: 290-5
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6.2.2.6. Taurodontismo
Esta malformaciéon se produce como consecuencia del retraso de la vaina de
Hertwig.

Afecta por lo general a los molares, aunque algunas veces se presenta
en los premolares, es mas comun en la denticion permanente (llustracion 27)

que en la denticion primaria (llustracion 28).%7: 28

llustracion 31. A. Presencia de taurodontismo en ler molar inferior.
B. Presencia de taurodontismo en premolares inferiores.*3

llustracion 32 Presencia de taurodontismo en molares temporales.
llustracion tomada del J Medicina Oral. 2002; 7(4)

43 Martinez, B. Blog de autoaprendizaje de Patologia Oral. Disponible en: http://patoral.umayor.cl/patoral/?p=1853
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6.2.3 Estructurales

Hipoplasia del esmalte

La formacion de la matriz del esmalte es deficiente como resultado de lesion
en el ameloblasto. Se presenta en el 50% de los casos (llustracion 29).4

llustracion 33. Hipoplasia del esmalte en paciente femenina de 12 afios de edad con sindrome de EvC.
llustracion tomada del: J Indian Soc Pedod Prevent Dent. 2008

6.3 Reborde alveolar

Debido a la ausencia congénita de los dientes anteroinferiores temporales y

permanentes, el reborde alveolar se encuentra hipoplasico y se observa en

forma de sierra, el borde alveolar superior se ve afectado en menor frecuencia

(llustracién 30 y 31).

llustracion 34. A Reborde alveolar con apariencia de sierra en recién nacido. B Reborde alveolar
superior con apariencia de sierra. llustraciones tomadas de: Pediatric Dentistry, Oral Manifestation in
Ellis-van Creveld syndrome.2004; 26(3)

44 Moret, Y. Enfermedades Genéticas que afectan la cavidad bical. Acta Odontolégica Venezolana.2004; 42(1)
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llustracion 35 Radiografia dentoalveolar inferior de la zona de centrales donde se aprecia las muescas
en el hueso alveolar dandole una apariencia en sierra.*®

5 Kalaskar, R., Kalaskar, A. Oral manifestations of Ellis-van Creveld syndrome. Contemp Clin Dent. 2012, 3(1); p.55-59.
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CAPITULO 7 PREVALENCIA Y PRONOSTICO DE VIDA

Este sindrome es frecuente en la comunidad Amish, se estima 5 casos por
cada 1000 nacimientos, aunque se desconoce su prevalencia exacta en otros

grupos étnicos, se estima la presencia de 7 casos por 1,000,000 nacimientos.

Afecta por igual a hombres y mujeres en una proporcion de 1:1.

Se asocia en un 30% de los casos a la consanguinidad entre los padres.

Se han reportado en la literatura tan solo 300 casos en el mundo desde

su descripcion inicial en 1940.

Las cardiopatias congénitas y los problemas respiratorios son los
factores principales que determina la longevidad de los pacientes afectados

con el sindrome de Ellis-van Creveld.

Uno de cada 2 pacientes fallece durante la infancia por afecciones
cardiopulmonares, el paciente que mas ha vivido con este sindrome muri6 a

la edad de 82 afios por lo que su expectativa de vida es alta.*®

46 Atasu, M., Biren, S., op. cit. p. 141
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CAPITULO 8 ABORDAJE ODONTOLOGICO

El abordaje odontol6gico de los pacientes con sindrome de Ellis-van Creveld
por lo general se efectla en etapas tempranas.

El tratamiento odontolégico se maneja de forma multidisciplinaria con
Ortodoncia, Cirugia Maxilo-facial y Periodoncia siendo clave la atencién
Odontopediatrica en este tipo de pacientes.

El protocolo de atencion se puede dividir en tres fases:

A. Corto Plazo: Si el paciente no ha sido diagnosticado se

hara la Interconsulta con el genetista para la confirmacion del sindrome.
Interconsulta con el cardidlogo pediatra para determinar su condicion
cardiaca y el uso de profilaxis antimicrobiana en los procedimientos
dentales.
Acciones preventivas: Recomendaciones dietéticas, técnica de
cepillado, controles de placa, profilaxis, aplicaciones tépicas de fluoruro
cada 3 meses (barniz o gel), cepillado y enjuagues dentales diario con
pastas y colutorios altos en fluoruro, selladores de fosetas y fisuras
(llustracion 36).47

Enjuague Limpiar
final con elizir _Il suparficies
Limpileza

; = ExtErnas
de la lengua » .

Ermplaar
hilo dental
para los espachos
interdentales

Limpiar
supe riflches
internas

@

Limplar las muslas
¥ las superficies
de masticacion

A

llustracion 36. A. Representacion grafica de la técnica de cepillado y uso del hilo dental. B. Pasta
dental PreviDent 5000 con alto contenido de fltor (5000 ppm)
Imagen A disponible en: http://higienebucodentalnellyand.blogspot.mx/2009/04/cepillado-dental.htmly B
disponible en: http://www.colgateprofesional.cl/productos/Crema-Dental-PreviDent-5000-Plus/detalles

a7 Shah, B., Ashok, L., Sujatha, G. Ellis-van Creveld Syndrome: A Case Report . J Indian Soc Pedod Prevent Dent. 2008. Supplement, S19-S22.
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Con estos procedimientos lograremos la desensibilizacion del paciente
con técnicas de manejo de conducta y se lograra proteccion especifica
de los 6rganos dentarios que no han sido afectados por procesos

cariosos.

B. Mediano Plazo: Restauracion de los dientes cariados
mediante amalgamas, resinas, iondmeros de vidrio, coronas de acero
cromo, coronas estéticas (llustracion 37), terapéutica pulpar y
extracciones para lograr restablecer estética, fonacion y funcién
masticatoria.

Colocacion de mantenedores de espacio fijos y/o removibles
(llustracién 38) segun la edad del paciente y si fuera necesario

colocacion de tornillo de expansién para realizar expansion transversal

y mantener o recuperar el espacio de los dientes ausentes (llustracion
39).48

llustracion 37 Restauraciones estéticas realizada con resina y fundas de celuloide previa terapéutica
pulpar en paciente femenina de 10 afios con sindrome de Ellis-van Creveld.
llustracion tomada de: Acta Odontolégica Venezolana. Sindrome de Ellis-van Creveld: caso clinico.
2014; 52(12).

48 Raziel, L., Villavicencio, JA., Villavicencio, MA. Sindrome de Ellis-van Creveld. Tratamiento y manejo ortopédico temprano. Reporte

preliminar de un caso clinico con seguimiento a 5 afios. OdontoPediatria Actual. 2013; 2(6), 10-18.
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llustracion 38 A. Colocacion de mantenedor de espacio de anteriores superiores removible en paciente
de 4 afios de edad con Sindrome de Ellis-van Creveld. B Dentadura parcial removible en paciente
femenina de 12 afios de edad con sindrome de Ellis-van Creveld.

llustracion A tomada de Pediatric Dentistry. 2004; 26(3). B tomada de Int. Journal of Contemporary
Dentistry. 2010; 1(3).

llustracion 39 A. Protesis removible inferior con tornillo de expansion en el cuadrante izquierdo para

recuperar espacio en paciente femenina de 10 afios de edad. B. Protesis fijas superiores utilizadas

para cerrar diastema de incisivos centrales y colocar incisivos laterales ausentes, la segunda para
lograr expansion transversal en el maxilar superior en paciente femenina de 3 afios de edad.

llustracion A tomada de Acta Odontoldgica Venezolana. Sindrome de Ellis-van Creveld: caso clinico
2014; 52(1). B. tomada de OdontoPediatria Actual. 2013; 2(6).

Vigilancia clinica y radiogréafica de la erupcion de dientes supernumerario si

fuera el caso y programar su posible extraccién.*°

49 Babaji, P. Oral abnormalities in the Ellis-van Creveld syndrome. J Indian Soc Pedod Prevent Dent. 2010. 21(1); 143-145.
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Largo plazo Generalmente el protocolo de atencion a largo plazo se lleva a
cabo en la adolescencia el cual consistira en aparatologia fija tipo brackets
(llustracién 40), cirugias periodontales (llustracion 41) y rehabilitacién
protésica (llustracion 42).5°

llustracion 40 Tratamiento ortoddntico en paciente femenina de 13 afios de edad con sindrome de Ellis-
van Creveld.

llustracion 41 A. Inicio y término de gingivoplastia en arcada superior. B. Profundizacién de vestibulo.
C. Postoperatorio.
llustraciones 40 y 41 tomadas de tesis Sindrome de Ellis-van Creveld. Aspectos generales, faciales y
dentales, diagndstico y tratamiento multidisciplinario. 2011

50 Quintero, D. Sindrome de Ellis-van Creveld. Aspectos generales, faciales y dentales, diagnéstico y tratamiento multidisciplinario. Reporte
de un caso. Tesis. Caracas. 2011. p. 65-67
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llustracion 42 Colocacion de 4 implantes en la arcada inferior en la zona de incisivos, restauracion con
coronas metal-porcelana 2 meses después de la colocacion de los implantes en paciente femenina de
20 afios de edad diagnosticada con Sindrome de Ellis-van Creveld.
llustraciones tomadas de J Oral Maxilofac. Surg. 2010. 68.

Se debe continuar con controles personales de placa, profilaxis,
aplicaciones de fluoruro y reforzamiento de las técnicas de higiene bucal.>!

llustracion 43 Pasta dental Clinpro 5000 ® con alto contenido en fluoruro, barniz Clinpro® con 5% de
flaor.
llustraciones tomadas de: http://solutions.3m.com/wps/portal/3M/en_US/dental-oral-health-care/dental-
patients/prof-products/clinpro5000-fluoride-toothpaste/

51 Kalaskar, R., Kalaskar, A., op. cit., p.57.
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CAPITULO 9 PROFILAXIS ANTIMICROBIANA

La profilaxis antimicrobiana se emplea de manera preoperatoria en aquellos
pacientes que presentan un compromiso Sistémico ya sea que se encuentren
inmunodeprimidos, pacientes con alteraciones endocardiacas, portadores de
protesis 0seas, articulares o de valvulas cardiacas protésicas.

En pacientes cardiopatas como lo son los portadores del sindrome de
Elis-van Creveld la profilaxis antimicrobiana es recomendable en
procedimientos dentales que involucren terapéutica pulpar, curetajes,
extracciones simples o complicadas, cirugia periapical, periodontal, ésea,
implantes y biopsias.

El objetivo de la profilaxis antimicrobiana es atacar a los
microorganismos durante el periodo de contaminacion, antes de la

colonizacion bacteriana.>?2

=Binotal ...
[Ampicina 500 mg |

i

Amoxicilina

B Polvo pard
suspension
100 mk.

-

Cefazoline
14’

CCRRT GALTANG
EAPSALS (5

250 mg ==

/5T —

10 UnidadES eyl
alis?

La Asociacion Americana del Corazéon (AHA) en el 2007 emite la

siguiente recomendacion: (Tabla 1)

52 Espinoza, T. Farmacologia y Terapéutica en Odontologia: Fundamentos y guia practica. México, Editorial Medica Panamericana. 2012.

p.153-155
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Régimen profilactico para procedimientos dentales

Recomendacion AHA

Dosis Unica 30 a 60 minutos antes del

Nifnos

procedimiento

Amoxicilina 29 50 mg/kg

Incapaz de tomar

_ Ampicilina 2gIMo IV 50mg/kg IM o IV

medicamento oral

Cefalexina 29 50 mg/kg

Alérgico a Clindamicina 600 mg 20 mg/kg

penicilina Azitromicina 500 mg 15 mg/kg

Claritromicina 500 mg 15 mg/kg

Alérgico a Cefazolina 1gIMo IV 50 mg/kg

penicilina e Ceftriaxona 1gIMo IV 50 mg/kg
incapaz de tomar

Clindamicima 600 mg IM o IV 20 mg/kg

medicamento oral

Tabla 1 Régimen profilactico para procedimientos dentales. Recomendaciones de la AHA.
Tabla tomada del libro Farmacologia y Terapéutica en Odontologia: Fundamentos y guia practica.
2012. p. 154

53 Espinoza, T., op. cit., p.154.
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Conclusiones

El Cirujano Dentista juega un papel crucial en la atencién temprana de un gran
namero de trastornos genéticos siendo el caso particular del Sindrome de Ellis-
van Creveld, este debe estar familiarizado con la gran cantidad de sindromes
vinculados a anodoncia y oligodoncia para poder orientar a los padres de
familia en el caso que no cuenten con un diagnostico medico y poder brindarles

una atencion integral y oportuna.

Las manifestaciones buco-dentales contribuyen en gran medida al
diagndstico de este sindrome, asimismo el Cirujano Dentista establecera un
plan de tratamiento multidisciplinario y debera ser realizado idealmente en
pacientes de edad temprana aprovechando al maximo el potencial de
crecimiento de los nifios con este sindrome para obtener un tratamiento

exitoso.

El abordaje odontolégico sera realizado bajo estrictas medidas de
profilaxis antimicrobiana ya que en los pacientes con sindrome de Ellis-van
Creveld son comunes las cardiopatias congénitas y se sugiere realizar el

mayor numero de tratamientos posibles.

El Cirujano Dentista no debe perder de vista que el tratamiento de los
pacientes con sindrome de Ellis-van Creveld no solo debera ser restaurativo
si no que, deberd promoverse habitos de higiene, una baja ingesta de
carbohidratos y acciones preventivas para mantener una salud buco-dental
haciendo participe al paciente en todo momento logrando una convivencia
dinamica entre el Cirujano dentista como promotor y educador de la salud y el

paciente como beneficiario.
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