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INTRODUCCION 

El conocimiento de la Gen~tica y el ~apel que desempefia, 

es cada día de mayoT importancia y tal parece que los - -

avances conocidos hasta el dfa de ayer, ahora son insufi­

cientes. A. trav~s de ella, la vida se aclara en muchos -

aspectos, ya sea de caTacteTeS hereditarios, físicos, de 

enfermedades, defectos de e~tructuras cromos6micas, etc. 

El prop6sito de esta tes~s, es poner al alcance del joven 

Odont6logo, conoclmientos quiz~ sencillos, pero que le -­

sirvan de guía en el conocimiento y. la exploración de al­

teraciones desde las antes señaladas y, le permita al que 

se interese en esta hermosa rama médica, comprender la l~ 

teTatura extensa y cada vez mAs numeTosa de esta materia. 

Los Ültimos premio .nobel, han sido otorgados a peTsonas -

que investigan con gTan énfasis e interés, los misterios 

del cuerpo humano y de· la vida. 

Inicio con estusiasmo.y se prosigue con ansiedad, lo que 

deseo se termine con toda mi buena voluntad y carifio. 



CA~ITULO I 

ASPECTOS GENERALES DE GENETICA HUMANA 

HISTORIA 

En el año de 1865, se inició el descubrimiento de los -

principios de la Gen~tica, por el ya conocido por todos -

nosotros el Monje austriaco llamado Mendel, gran obra de 

él y que pas6 inadvertida en la literatura cientifica, -­

grandes investigadores anteriores en otras ramas como Dar 

win, Dalton, Pasteur, grandes figuras de la medicina se -

comparan a lo que Mendel logr6, tristemente, sus experie~ 

cias no fueron utilizadas y abandonó sus investigaciones. 

La base de la Gen~tica; es el resultado de las experien-­

_cias practicadas por este gran investigador, el cual en -

guisantes de olor, cruz6 extirpes puras, que se diferen-­

cian entre si, por una o mds caracteristicas y sus obser­

vaciones las sigui6 durante 2. generaciones, elaborando 

entrecruzamientos de ellos, De ello se derivan 3 leyes co 
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nocida·s y apreciadas aan hasta la actualidad: 

1 a. HERENCIA DE LA UNI·DAD 

El sabio Mendel, afirma que los caracteres de los pa.dres 

aunque no se manifiesten en un hijo de la primera genera­

ción .• pueden reaparecer en una generación posterior. 

2da. SEGREGACION 

Los dos miembros de un par individual de genes, no se ha­

llan en un mismo gameto, sino que son segregados a dife-­

rentes gametos, 

3a, SURTIDO INDE~ENDIENTE 

Los miembros de diferentes pares de genes dan los game- -

tos, independientemente unos de otros, 

Estos principios fueron redescub;l.ertos muchos años des- -

pués, por otros investigadores y en el año de 1902, Garr· 

got y Dalton que se les considera fundadores de la Genéti 

ca Médica, aprueban la herencia Mendeliana y la gran tras 

cendencia de los ma.tr;l.mon.;i.os consanguS:neos en padres de • 

personas afectadas recesivamente, 
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Los descubrimientos de nuevos conocimientos genl!ticos, -­

han ampliado grandemente. el conocimiento en la medicina -

moderna y es de mención especial el conocimiento de la i~ 

portancia de los factores genl!ticos como agentes pat6ge-­

nos, y que anteriormente se atribu!a al papel de los mi-­

croorganismos como causa de enfermedad. 

La Genética moderna se estudia mds en el hombre, que el -

papel que se otorga a los animales de investigación, mas 

adecuados para este tipo de trabajo y sus variaciones son 

mejor exploradas y registTadas. Los resultados obtenidos 

han sido tan satisfactorios que algunas enfermedades hum~ 

nas y que sería largo menc;l.onar en este momento, y que -­

posteriormente lo haré, se basan en la estructura concep­

tual de la Genética, 

FISICA DE LA HERENCIA 

Cuando el material nuclear de una célula, est§ en. divi- ~ 

si6n, forma determinado número de peque~os cuerpos denomi 

·nados cromosomas, los cuales se duplican, y los pares re­

sultantes se seg.regan de modo exacto que cada célula hija 

recibe el número de cromosomas que cabe predecir, 

Los cromosomas se hayan const;l.tu!dos por Acido Dexosirri~ 



4. 

bonucl6ico (ADN), en el seno de una trama de proteina. -­

Los genes unidos de la herencia se localizan en segmentos 

de las moléculas de ADN, Los genes se disponen en forma 

lineal a lo largo de los cromosomas; y cada uno, ocupa -­

una posici6n definida denominada Locus. Los genes cuyos 

Loci se hallan en un mismo cromosoma se denomina ligados. 

La composici6n bioquímica de los genes puede variar en 

cualquier locus, Las formas alternativas de un gen, en un 

locus, se denomina alelo. Los genes dirigen la síntesis -

de los polip@ptidos, de los que se formaran las proteí- -

nas, 

Se denomina genotipo, al surtido completo de genes en un 

individuo, y fenotipo, la expresi6n de estos genes como -

caracteres físicos, bioquímicos y fisio16gicos. De lo an 

terior se aprueba que las anormalidades de los cromosomas 

tienen importantes aplicaciones cient!ficas y clínicas. 

CROMOSOMAS HUMANOS 

.Hay 46 cromosomas en cada célula humana, y cada cromoso-­

ma es miembro de un par hom61ogo, por lo tanto hay 23 pa­

res de cromosomas en cada c@lula: un miembro de cada par 

de cromosomas, procede del padre del ind~viduo que se es. 

tudia, y el otro, de la madre, 22 pares son iguales en • 
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los machos y hembras y se denominan autosomas, pero el -­

par restante denominado ~romosoma sexual, difiere en am-~ 

bos sexos. En la hembra humana, los cromosomas sexuales 

son id!!nticos y se denominan cromosomas "X". En el macho 

humano, los 2 cromosomas sexuales son diferentes, uno ti~ 

ne forma igual al cromosoma femenino "X" y, el otro mucho 

mlis pequeño se denomina c:romosoma "Y". 

Un miembro de cada par de cromosomas procede del padre y 

otro de la madre, de modo que cada progenitor contribuye 

con un total de 23 cromosomas, 

La célula formada en la ~ecundaci6n por la función de un 

élvulo y un espermatozo;ide, constituye el cigoto y tiene -

23 pares de cromosomas o sea 46 cromosomas, 

MITOSIS 

La mitosis es un t;ipo de d;i.yis;i6n celular, por medio del 

cual, el cuerpo crece sustituyendo las células de des~cho, 

·consistiendo esta d:?:vis:Uln en la simple escisión por. su :. 

mitad, pero en el ndcieo se experimenta toda una serie de· 

procesos complicados de los que resulta la transmisión a. 

las dos células hijas del ~i!>111o complemento de cromosomas 

que existe en la madre~ Hay 4 fases en la mitosis: 
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- Profase 

- Metafase 

- Anafase 

- Telofase 

Cuando una célula no se halla en división activa, se dice 

que está en interfase. 

Una célula antes de dividirse, debe duplicar su contenido 

en ADN, lo que ocurre durante un per!odo determinado de -

la interfase, 

Los cromosomas humanos se clasifican según Denver en 7 

grupos: A, B, C, D, E, F y G, basandose en su longitud de 

creciente, Los cromosomas se estudian en células obteni-

das de células vivas, y las mfis facilmente accesibles se 

hallan en la sangre circulante y son los leucocitos, pues 

los hematíes carecen de nücleo y por consiguiente de cr9-

mosoma. Se obtiene una muestra de sangre a la que se afia 

de heparina, se centrifuga y los leucocitos forman una ca 

·pa de ésta, se recogen células que se colocan en un medio 

adecuado para su cultivo y se estimula su división, Se -

incuba el cultivo hasta que la divisjón de las células re 

su1ta evidente, 
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Otro procedimiento consiste en obtener cl!lulas por .~n.'pr~ 

cedimiento quirilrgico., q;ie consiste en separar del'c.é:uerpo 

un pedazo pequeño de tejido. Las células as~ recojidas -

se desarrollar&n segiln tl!cnicas adecuadas en Ún cu1tivo -

de tejidos. 

Un rasgo muy importante ·en el estudio de los cromosomas -

humanos, es la posic;l.6n del centr6mero, De acuerdo con -

i!sto, los cromosomas humanos se clasifican por la posi- -

ci6n del centr6mero en tres puntos, 

Si el centrómero ocupa una posici6n central, el cromosoma 

es metacéntrico; si está alejado del centro es submetacé~ 

trico y si se localiza cerca de una de las extremidades -

del cromosoma es acrocéntrico. 

En algunos casos los cromosomas humanos acrocéntricos po­

seen pequeñas masas· de cromatina, fijados por tallos del­

gados y se les denomina satélites, constitu~dos por mat~ 

rial cromos6mico denso y unido al res·to del cromosoma por 

.un tallo de cromatina. 

MElOS~S 

La meiosis es un tipo especial de división celular de la 
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que resulta la producción de gametos. Las células hijas 

sólo tienen la mitad del ndmero de cromosomas existentes 

en la célula madre, difiriendo asi de la mitosis en la -­

que cada célula hija tiene el mismo ºnl'.lmero de cromosomas 

de la célula madre. 

ESPERMATOGENESIS HUMANA 

Todas las etapas de la espermatogénesis se realizan en -­

los tubos s-eminfferos de los testfculos del macho sexual­

mente maduro. Las primeras células, los espermatogonios 

se localizan en la periferia de los tubos. El espermato­

zoide primario sufre la primera divisi~n meiósica y prod~ 

ce 2 espermatocitos secundarios, cada uno con 23 cromoso­

mas, Cada espermatocito secundario, experimenta a su - -

vez, una segunda división mei6sica y forma 2 espermati- -

des, cada uno con 23 cromosomas. Los espermatides madu-­

ran y se convierten en espermatozoides. El tiempo total 

o sea el que transcurre desde el expermatogonio primario 

hasta alcanzar la forma de espermatozoide maduro es de --

. 74 d.las, 

OVOGENESJ;S HUMANA 

Los óvulos se desarrollan a part~r de los ovogonios que -
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se enéuentran en el tejido cortical del ovario. Cada ov2_ 

gonio es la célula de u~ folículo en vias de desarrollo, 

al tercer mes de vida ·intrauterina se transforman en ovo­

ci tos primarios y en los que ya se duplica y hace su pre­

sencia el ADN. 

FECUNDACION 

El espermatozoide penetra por completo en el interior del 

6vulo, y su cabeza toma una forma esférica, constituyendo 

el prondcleo masculino, En la segunda división mei6sica 

del 6vulo se forma el pronacleo femenino. Asi, ambos pr2_ 

nacleos establecidos pierden sus membranas y el total de 

46 cromosomas se duplica, 

ACIDOS NUCLEICOS 

Los dcidos nucléicos son ADN y ARN, son polímeros macromo 

léculas, .con tres tipos de componentes: 

- Azacar; Es un glacido que contiene 5 átomos de 

Carbono, En el ADN el azdcar se conoce con el 

nombre de desoxirribosa y en el·ARN ribosa, 

2.- Fosfato, 
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3.- Base.- Es una base que contiene Nitrógeno. La 

combinación .de. una base, el azilcar y el fosfato 

forma un nucleótido, los cuales al combinarse -

forman polinucleótidos. 

La función del ADN consiste en dirigir la producción de -

polipéptidos, cuyas moléculas están formadas por aminoác]._ 

dos unidos por medio de enlaces pepttdicos. Los polipép­

tidos se combinan para formar proteínas y fermentos. 

Es indiscutible la importancia del ADN en la transmisión 

genética, lo cual es definitivo y se ha investigado tanto 

en el hombre como en los microorganismos, 

GENETICA MICROBIANA 

El Neumococo (Diplococcus pneumoniae), que es el micro- -

organismo causal de los tipos mis frecuentes ~e neumonía, 

tiene dos fenotipos diferentes: 

1, • La forma. "S" que es lisa y encapsulada y de -­

evolución muy virulenta. Y 

2 .• La forma "R", rugosa y no encap5ulada y es. be­

nigna, 
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Estas formas pueden sufi:r.· mutaciones que convierten a la 

forma "S" en formas muy agresivas 6 pueden originar una -

forma "R", también por.mutaci6n, convirtiendo las formas 

virulentas y formas relativamente benignas. El ADN debe 

ser capaz de repetirse con gran exactitud para que su co~ 

pleta formaci6n genética no sufra alteraciones durante su 

transmisión a la generaci6n siguiente, las modificaciones 

de ello pueden llevar alteraciones cuyo resultado final. -

serán alteraciones genéticas en las generaciones ~iguien­

tes. 

MECANISMOS DE CONTROL GENETICO 

El cuerpo humano se halla constituido por un gran nQmero 

de células, cada una de ellas provi~tas del mismo comple­

mento de genes, sin embargo, las proteínas producidas en 

estas cllulas, son muy diversas, por lo que es evidente -

que no todos los genes actuarán en todo momento en cual­

quiera de las células, El problema será la acci6n de los 

genes, mientras unos se mantienen ~nactivos, otros actQa~ 

CLASlFICAClON DE GENES 

Los genes.pueften dividirse segQn la clasificaci6n funcio­

nal, en estructurales, operadores o represores. El.gen -
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es la ·unidad genética elemental que puede funcionar, re-­

combinarse con otros genes y que puede mutar. 
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C A P I T U L O II 

PATRONES DE TRANSMISION DE GENES Y CARACTERES 

La investigación de la gen~tica humana se basa en el est~ 

dio de transmisi6n de caracteres en grupos familiares. 

El miembl'.";) de la familia que atrae la atención del inves.­

tigador, se le denomina con el nombre de prop6situs. Los 

sibs son hermanos o hermanas de sexo no especificado. La 

generaci6n paterna se representa por P1 , y la primera ge: 

neTaci6n de descendientes de 2 progenitores por R,-. Los 

genes situados en un mismo locus, en un par de cromosomas 

homólogos se denomina alelos, Cuando ambos miembros de -

un paT de alelos son id~nticos el individuo es homocigo-­

to, y cuando los 2 ·alelos son diferentes el individuo es 

heterocigoto o transmisor, 

. Un alelo es dominante, cuando se expresa en el fenotipo -

lo mismo si es homocigoto ó heterocigoto, Cuando un ale­

lo se expresa como homocigoto se denomina recesivo. En -
r 

termines estrictos, el carficter es deminante o recesivo. 

Sin embargo, no se ha establecido una distinci6n estricta 
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entre genes dominantes y recesivos. 

HERENCIA AUTOSOMICA DOMÍNANTE 

El criterio establecido para un diagn6stic_o de he'tencia -

autos6mica dominante se resume del modo. siguiente: 

1.- El carácter aparece en cada generaci6n, sin 

pasar por alto ninguna de ellas. 

2,- El carácter es transmitido por una persona - -

afectada a la mitad de sus hijos ~or término -

medio, 

3,• Las personas no afectadas no transmiten el ca­

rácter a sus h;l.jos. 

4.. La aparic;i.6n y transm;isi6n del carácte·r, no - -

son in{1uenc;l.ados por el sexo. 

El ca·:rat!te;r trans'.llJit;i.do co;n¡o autos6m;i.co reces;ivo, s6lo se 

manit;i.csta en una pe;rsona que recibe e1 gen de ambos pro­

gen;i.toTes. Es necesario '.l.a apaT;l.c;l.6n de1 caTácter en al-
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guno de los hermanos pero no en ótros. Un ejemplo·fre- -

cuente y mejor conocido es la fibrosis quística· que con-­

siste en la elaboraci6n anormal de varias secreciones co­

mo son fermentos pan~re~ticos y duodenales, los cloruros 

del sodio y las secreciones bronquiales en el que el moco 

es espeso y viscoso, originando problemas graves y hace -

que el paciente afectado sea susceptible a la neumonía. 

HERENCIA RECESIVA Y CONSANGUINIDAD 

El transmisor de un gen recesivo, s6lo puede tener hijos 

afectados, si su cónguye es también un transmisor, el - -

riesgo de la herencia recesiva aumenta cuando el portador 

se casa con otro siendo pariente próximo y disminuyendo -

si lo hace al aza:r. De ahf la prohibición biológica del 

matrimonio entre primos, 

Segan estadísticas, el :riesgo de anomalias genéticas es -

de cerca del 3% en los matrimonios consanguíneos y peli·- -

. g-ro de tene:r h.ij os defectuosos, 

Los matrimonios consangufneos mls distantes que los de -­

p:rimos he:rmanos, tienen un :riesgo menos de tener progeni­

tores afectados, 
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Los matrimonios entre personas de parentezco más próximo 

que los de primos hermanos no son legales en ninglln país 

civilizado. 

HERENCIA LIGADA AL SEXO 

Los genes cong~nitos en los cromosomas sexuales se distri 

buyen de modo desigual entre consanguíneos, ya sean varo­

nes o mujeres. 

Los genes ligados al sexo, pueden estarlo en el cromosoma 

"X" 6 en el cromosoma "Y", pero para fines prácticos cli­

nicos, s6lo los genes ligados al cromosoma "X" tienen im­

portancia clínica. Los genes que se hallan en el cromos~ 

ma "Y" son transmitidos exclusivamente a lo largo de la -

línea masculina por un hombre afectando a todos sus hijos 

varones y a ninguna de sus hijas. 

La distribución de los caracteres ligados al sexo, sigue, 

dentro de las familias· el curso del cromosoma "X" porta-­

dar del gen anormal. 

CJUTERI.OS l?ARA l:NTElWRETAR LA HERENCIA RECESIVA LrGADA AL 

SEXO, 

1,~ La frecuencia de un carácter es mucho mayor en los 
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yarorles que en las mujeres. 

2.- El carácter se transmite de un hombre ~fectado y -­

por intermedio de sus hijas a la mitad de los hijos 

varones de estas ültimas. 

3.- El carácter no es transmitido nunca directamente -­

del padre al hijo varón. 

4.• El carácter puede ser transmitido a lo largo de to­

da una serie de mujeres portadoras, de tal manera -

que los varones son afectados siempre por interme-­

dio de mujeres. 

FORMAS FRUSTRADAS 

La expresión de un sindrome cl1nico puede ser muy ligera, 

es decir, de escasa significación clínica, de forma que -

resulta muy dif~cil dist;l.ngu;i.rlo del margen normal, La· -

expresión muy ligera de una anormalidad, enfermedad o s1~ 

drome, se denomina forma frustrada, ejemplo de ésto, es -

el S!ndrome de Ma-r;fan, caracter;i.zado por extremidades - • 

alargadas, dislocación del cristalino ocular y anormalid~ 

des cardiovasculares, 
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C A ? :r. T U L O II l 

PADECIMIENTOS GENERALES DE ORIGEN GENETICO .. 

EDAD DE APARICION DE LA ENFERMEDAD GENETICA 

Muchas enfermedades genéticas no existen en el momento 

del nacimiento, y se manifiestan mas tarde en el curso de 

la vida, variando la edad en que se manifestaran. Las e~ 

fermedades genéticas no son necesariamente conglnitas, ni 

tampoco las enferme<lades congénitas son todas genéticas. 

Definir una enfermedad como genética, significa que los -

genes se hallan implicados en su etiología, pero decir 

que una enfermedad es congénita, solo indica que ya se ma 

nifestó al nacer. 

Una enfermedad genética puede aparecer como ya se indicó, 

en cualquier edad durante el curso de la vida, .Se han e~ 

centrado aberraciones cromosómicas en muchos abortos, lo 

que indica que estas anormalidades ejercen un efecto le--
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tal durante la vida del feto, Otras enfermedades genéti­

cas se revelaran cuando el niño inicia su vida indepen- -

diente, por ejemplo fenilcetonuria¡ otras en edades carac 

teristicas corno la distrofia rnusculár de Duchenne, cuando 

el niño empieza a andar; otras enfermedades aparecen en -

diferentes edades, por ~jemplo la distrofia·miot6nica, la 

diabetes sacarina, la Corea de Huntington. 

GENETICA BIOQUIMICA 

La genética bioqufmica ofrece 2 aspectos principales, la 

naturaleza bioquímica del propio material genético ya co­

nocida, y las consecuencias bioquimicas de las alteracio­

nes del material genético. 

Una mutación genética puede ser causa de una modificación 

en un fermento que gobierna una determinada·etapa de una 

reacci6n bioqufmica o bién producir un cambio en un poli­

péptido e interferir la formación de un componente esen-­

cial del cuerpo, Tales cambios tienen una variedad de --

. consecuencias cl~nicas, La genética bioquímica se con- -

vierte así en el estudio de la etiología de muchas enfer­

medades especificas, la mayor parte de las cuales tienen 

la etiología de muchas enfermedades espec'ificas, Las 

dreas principales de estas consecuencias clínicas son: 
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1,. Las hemoglobinopat1as, 

2.- Los denominados errores del metabolismo, 

3.- La relaci6n existente entre la genética y los -

cambios bioqufm;l.cos que afectan la reacc.iisn'·a -

los medicamentos, 

SINTESIS DE LAS PROTEINAS 

El control genético de la s1ntesis de las proteinas se -­

aclara por el estudio de las hemoglobinopat1as, enfermed~ 

des de la sangre cuyo defecto primario consiste en el cam 

bio de la estructura muscular de la hemoglobina determin~ 

do por factores genéticos, 

La hemoglobina se halla constituida- por 4 unidades, una -

de ellas, es la cadena de polipéptidos, la glob;l.na y un -

componente que tiene hierro, el Heme. 

Las alteraciones a estas estructuras bioquimicas, dan lu­

gar a hemoglobinas anormales por mutaciones en los genes 

de 1a molécula de la hemoglobina, Son numerosas las hem~ 

globinas anormales y se reportan hasta 30, 
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ENFERMEDAD DEPRANOCITICA 

La Depranocitosis es una enfermedad hemolítica grave, ca­

racterizada por la tendencia de los hematies n adoptar una 

forma anormal con presión de oxígeno bajo. 

Se manifiesta clínicamente por anemia, ictericia y crisis 

falciformes, con obstrucción e influjos dolorosos en va-­

rios tejidos, tales como los huesos, el bazo y los pulmo­

nes; es más frecuente en el Africa Ecuatorial y aparece -

también en países donde han emigrado nativos de aquellas 

regiones. 

HEMOGLOBINA "C" 

La hemoglobina "C" (Hbc), es una variante de la hemoglob.!_ 

nn que apnrece sobre todo en.el Africa Ecuatorial, es una 

anemia mús ligera que la Depranocítica y la anormalidad -

de esta hemoglobina se encuentra en el análisis bioquími­

co de aminoácidos, 

TALASANEMIA 

La Talas anemia (anem;i.a, de. Cooley, ºar;iem;la" d"'~ mediterrá- -

neo)., Es una anemia· hereditaria, .no hay en ella ninguna -
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anormalidad de la estructura primaria de los aminoácidos. 

Hay dos formas de la enfermedad: 

- Una forma grave talasemia mayor homocigota leve. 

- Y, una forma leve, talasemia menor heterocigota. 

El efecto de esta anemia estriba en un bloqueo determina­

do por factores genéticos en la síntesis de la hemoglobina 

del adulto a consecuencia de ello se forman hematíes de-­

fectuosos que son hemolizados con rapidez estableciéndose 

unn anemia hemol:l.tica grave, que es causa de la hiperpla­

sia de la médula ósea que explica las modificaciones del 

esqueleto óseo, 

El comienzo de esta enfermedad se presenta dentro de los 

primeros años de la vida, suelen estar afectados los her­

manos, el niño tiene una palidez amarillenta en la piel, 

fiebre, escalofríos, malestar general y debilidad. 

Ln esplenomegalia y ln hepatomegalia producen protrusión 

del abdomen, La cara tiene rasgos mongoloides, debido a -

la promienncia de lo? huesos de la zona de las mejillas, 

protrusión o espaciamiento de dientes anteriores superio­

res y hundimlento del puente de la nariz. En forma pro-­

greslva aumenta su gravedad y puede agravnrse más por una 
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infecci6n agregada. Algunos pacientes mueren al cabo de -

pocos meses. 

MANIFESTACIONES BUCALES 

Hay prominencia del premaxilar y mala oclusión obvia. La 

mucosa bucal presenta palidez, así como en la piel, las -

radiografías intrabucales revelan un trabeculado pecu- -

liar en maxilares, caracterizado por engrosamiento de al­

gunas trabéculas y desaparición de otras. Los maxilares 

presentan osteoporosis leve, adelgazamiento de la lámina 

dura y zonas radiolúcidas del hueso o en el hueso alveo-­

lar. 

ERITROBLASTOSIS FETAL 

La anemia hemolítica congénita por incompatibilidad de Rh 

entre los cónyuges, se produce debido a la destrucción ó 

hcmólisis de sangre fetal generada por una reacción entre 

los factores sanguíneos de la madre y et' feto. 

La eritroblastosis fetal se debe a que el producto hereda 

de su padre un factor sanguíneo que actúa como antígeno -

extraño, con respecto de 1a madre, La transFerencia 

transplacentaria de este antfgeno del feto a la madre, in 



24. 

muniza a ésta y produce ~nticuerpos que al ser transferi­

dos de nuevo al feto por. la misma vía, origina hemólisis 

fetal. 

La herencia básica del factor Rh es relativamente simple. 

Si ambos padres son homocigotos para el factor Rh positi­

vo, el hijo sern Rh positivo, pero la inmunización mater­

na no se puede producir puesto que madre y producto po- -

sccn el mismo ant!geno. Si la madre es homocigota positi 

va y el padre es negativo se plantea la misma situación -

puesto que la madre y el producto poseen el mismo antíge-

no y no hay inmunizaci6n. Sin embargo, si el padre es Rh 

positivo y la madre es Rh negativo el feto hereda el fac-

tor paternal que entonces actúa como antígeno. Para la -

madre e inmunizarla con la consiguiente formación de anti 

cuerpos. Sin embargo la situación se complica porque hay 

muchos antígenos Rh inmunológicamentc diferentes, 

SINTOMATOLOGIA 

'Las manifestaciones de la enfermedad dependen de la magni 

tud de la hem6lisis, A mayor sensibilidad el nifio puede 

morir in-útero ó al nacimiento, 

última forma sufren de: 

Los que nacen en esta --



i.- Anemia 

2.- Ictericia 

3.- Eritropoyesis compensatoria 

4.- Edema que origina hidropesía fetal 
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Es muy importante que la anemia grave e ictericia, no co­

mienza a manifestarse hasta varias horas después del naci 

miento y en algunos casos dfas mis tarde. 

Afortunadamente el estudio prenatal para la incompatibill 

dad Rh (reacción de Coombs), es una prlctica común y ofr~ 

ce a la madre embarazada perspectivas favorables. 

MANIFESTACIONES BUCALES 

La eritroblastosis fetal puede manifestarse en dientes a 

través del depósito de pigmento sanguíneo en esmalte y 

dentina de dJ.entes en desarrollo que les confiere un co-­

lor verde pardo azúl, Los cortes dentales por desgaste -

dan reacción posJ.tiva a la prueba de bilirrubina, 

La hipop;tasia adamantina, también ocurre en algunos casos 

de eritroblastosls fetal, abarca los bordes incisales en 

dientes anteriores y porcJ.ón coronaria de caninos y prim~ 

ros molares primarios. !lay defectos anulares caracterís-

tices que W!ltson denominó "joroba del RH". 
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Muchas criaturas con eritroblastosis fetal, nacen muertas 

pero una creciente cant~dad de las que nacen vivas, sobr~ 

viven tras el reemplazo de su sangre en el momento de su 

nacimiento. Asi el Odontólogo está.en condiciones de ob­

servar niños con la peculiar pigmentaci6n de dientes, ca­

racterística de la enfermedad y de conocer su naturaleza. 

La pigmentación dental afecta s6lo a los dientes prima- -

rios y presenta nada más que un problema estético tempo-­

ral. 

ANEMIA l!EMOLITICA MEDICAMENTOSA 

La :memia hemolitica ·medicamentosa es la manifestación --

del déficit de G-6-FD. La hem6lisis dependerá del medie~ 

mento administrado y de la asociación con ciertas enferm~ 

dades, como uremia, cetoácidosis diabética e infecciones. 

La a~pirina, antibióticos y antimaláricos se relacionan 

con episodios hemolíticos en pacientes predispuestos. 

SINTOMATOLOGIA 

Un individuo cl!nica y hemato16gicamente normal, si reci­

be un medicamento capaz de producir hem61isis y presenta-
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ra eséalofrío, fiebre, dolor dorsal y orina de color obs 

curo. El laboratorio nos revela una hemólisis evidente 

con hemoglobina y hemoglobinuria con prueba de Coombs ne 

gativa. 

Los eritrocitos contienen gran ndmero de cuerpos de Heinz 

pero no presentan otras anomalías morfológicas. La ane-­

mia es de intensidad variable, se presenta esta enferme--

dad principalmente en la raza negra. La incidencia gené-

tica es del 11i en los varones americanos, pero un défi-­

cit enzimático se halla ampliamente distribufdo especial-

mente en los judíos, Los datos clínicos y de laboratorio 

indican que las manifestaciones más frecuentes se encuen­

tran más en varones y se ha encontrado además una heren-­

cia -recesiva ligada al cromosoma "X". 

TRASTORNOS HER,EDITARXOS LEUCOCITICOS 

Los t-rastornos hereditarios leucocíticos son menos fre- -

cuentes que los eritrociticos. Se han descrito cambios -

leucocftarios, tanto cuantitavitos como cualitativos, de­

bido a anomalías genéticas, Existen anomalías funciona-­

les de leucocitos ~orfológicamente normales y tal vez se 

descubrun, 



28. 

TRASTORNOS PLAQUETARIOS 

SINDROME DE WISKOTT-ALDRICH 

Se caracteriza por trombocitopenia acompafiada de eczema 

e infección jnterrecurrente. La trombocitopcnia es per-­

sistente y la prtrpura hemorrágica gastrointestinal fre- -

cuente. Se encuentra a menudo hepatoesplenomegalia. Las 

manifestaciones aparecen en la primera infancia y suelen 

ser fatales¡ la herencia es recesiva y ligada al cromoso­

ma "X", sólo enferman los varones; además de la base here 

ditaria, también influyen otros factores en las manifesta 

cienes clínicas, por ejemplo la alergia a los productos -

lácteos, aunque la patogenia exacta es todavía obscura, -

la trombocitopenia se debe a déficit en la producción pl~ 

quetaria. 

El diagnóstico se basa en la triada: prtrpura con tromboc~ 

topenia, eczema y sensibilidad agudizada a las infeccio-­

nes. No existe tratamiento 

TRASTORNOS DE LOS FACTORES PLASMATICOS 

ENFERMEDAD UE YON WII;LEBAAND 

Es una al teraci6n de la hemostasia caracterizado po·r heme-
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rragia espontánea en forma de menorragia y epistaxis. 

La hemorragia puede aparecer tras intervención quirúrgi­

ca o después de un trauma, 

Las manifestaciones cl:í:nicas var1an en intensidad y sue­

len aparecer en la lactancia e infancia, pero en los ca­

sos de afección poco intensa no se manifestará hasta que 

se sufran trauma.tismos o que sean sometidos a interven- -

cienes quirdrgicas, No existen ~ignos ffsicos diagn6st! 

cos, el diagnóstico depende del laboratorio, 

Gen!tica,- La enfermedad se hereda como rasgo autos6mico 

dominante expresividad variada, lo cual se traducirá en 

la intensidad de las manifestaciones clfnicas. No exis­

te predilección racial y no se halló correlación gen!ti­

ca. La enfermedad es relativamente frecuente, la prese~ 

cia de un déficit del factor VIII similar al encontrado 

en la hemofilia clQsica crea dificultades en la interpr~ 

tación genética, 

.Tres déficit definen la enfermedad de Von Willebrand, y 

que son detectables por e1 laboratorio: tiempo de san- -

gria prolongado, adhesividad plaquetaria ~normal, valo-­

res bajos del factO:l" VI:(l no suele ser aq·u:í: tan grave C.2_ 

mo en la hemofilia. El déficit del factor VIII se pre--
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senta en las hembras afectas de esta enfermedad, Es muy 

interesante resaltar el.hecho de que estos pacientes ele 

van considerablemente sus valores del factor VIII tras -

la infusi6n de plasma en pacientes ~fectos de en~ermedad 

de Von Willebrand, pero en los cuales se implica otro -­

factor que no es el VIII. 

Diagn6stico.- Se basa en la demostraci6n de un tiempo de 

sangría prolongado, una actividad del factor VIII dismi­

nuida y una historia familiar positiva en un paciente -­

con trastornos de tipo hemorrágico, 

La prueba de adhesividad plaquetaria puede, o no, ser -· 

normal, el diagnóstico se ~erá dificultado por un tiempo 

de sangría sólo ligeramente prolongado, Una clevaci6n -

de la actividad del factor VIII con acortamiento de tiem 

po de sangría, tras la infusión de plasma normal puede -

ayudar a establecer el diagnóstico, 

Tratamiento,- Las transfusiones de sangre fresca y de -­

plasma suplen al factor deficitario, 

DEFICIT DEL FACTOR IX (FACTOR CHRlSTMAS) 

Descrito por diversos autores en 1959 como una eritidad -
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distinta de la hemofilia con la cual tiene puntos en co-

man. En contraste con el factor VII el factor IX, se e~ 

cuentra en el suero y no se altera con el almacenamiento, 

en la cascada enzimática el factor IX es activado por el 

factor XI en presencia de i6nes c~lcicos son semejantes 

a ios del factor VIII deficitario. 

Genética.- Se hereda como rasgo recesivo ligado al cromo 

soma X, similar al déficit del factor VIII, existe corre 

lación genética con la proteína sérica GM, no existe pr!:'._ 

dilección racial, aunque si se han registrado un nOmero 

importante de casos en los Amish. 

Las hembras portadoras son asintomáticas y poseen una a~ 

tividad de factor IX reducido a la mitad, pero existen -

tantas variaciones en los valores normales que el diag-­

n6stico en los portadores resulta difícil. 

Diagn6s'tico. - Se basa en el estudio de la coagulación, -

en los déficit importantes, el tiempo de coagulación to­

tal, el tiempo parcial de tromboplastina el consumo de·­

protombina y ]os resultados de la prueba de generación -

de tromboplastina están-alterados, el déficit menos gra­

ve, el tiempo de coagulación total es normal, el defecto 

de coagulación puede corregb:se in vit·ro al afi.adir suero 
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normal al plasma del paciente. 

Tratamiento.- Requiere la sustituci6n del factor deficita 

rio por plasma o sangre almacenados, La sanr,re y el pla~ 

ma frescos no son necesarios debido a la estabilizaci6n -

del factor IX. 

DEFICIT DEL FACTOR VIII (_GLOBINA ANTIHEMOFILlCA) 

El factor VIII es una proteína llbil que se activa por el 

factor IX, el cual, a su vez, activa al factor X en la 

cascada enzimática, se requiere la presencia de i6nes cál 

cicos y de fosfolipidos para la activaci6n del factor 

VIII por el factor IX, 

El factor VIII está deficitario en la hemofilia cllsica y 

la gravedad de la hemofilia serl proporcional al d@ficit, 

las hemorragias mis frecuentes son1 las de los tejidos 

blandos, la hcmartosis y las gastrointestinales, sobre to 

do despu6s de traumatismos o de actos quirdrgicos. Las -

pr.ime-ras manifestaciones aparecen en la infancia y muchas 

veces se observan por primera vez después de la circunsi­

ci6n con el crecimiento, las hemartosts son frecuentes y 

originan deforma.e.iones importantes de lo, articulaci6n. En 

algunas ocasiones, el curso clínico es mis suave y s61o • 
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se aprecia hemorragia tras actuación quirilrgica 6 trauma. 

El d~ficit se hereda como rasgo recesivo ligado al cromo-

soma 11 X". Las hembras son poTtadorás asintomáticas y - -

transmisoras de la afección a sus hijos. Se obtiene una 

historia familiar positiva en los dos tercios de los pa-­

cientes afectos de hemofilia cllsica y esta discrepancia 

se explica por mutaciones o por datos familiares incompl~ 

tos. No existe predilección racial pero la enfermedad no 

es frecuente en personas de raza negra. Las portadoras -

poseen concentraciones bajas de factor VIII pero las va-­

riaciones dentro de los individuos normales hacen dificil 

el diagnóstico de los portadores, 

Se acepta que los portadores con niveles bajos son heter~ 

cigotas para el gen que controla la concentración del fac 

ter VIII. El estado homocigoto en las hembras es poco 

frecuente y resulta de la unión de un hemofflico varón 

con una portadora, 

Se han descrito hemorragias ocasionales en portadoras con 

bajos niveles de actividad del factor VIII. La hemofilia 

aparece también en perros y es similar a la del hombre. 

D;iagn·óstico. - El diagnóstico requiere la confirmación del 
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laboratorio, ya que los signos y sintomas de los diversos 

trastornos de la coagulación son semejantes. En los ca--

sos graves se hallan alterados los resultados de: tiempo 

de coagulaci6n, consumo de protombinrr, tiempo parcial de 

trombop1astina y la prueba de la generaci6n de la trombo­

plastina. En los menos graves, el tiempo de coagulación 

suele estar dentro de los limites normales. Algunos ca-­

sos presentan todas las pruebas normales o ligeramente a! 

teradas. En ellos la búsqueda del factor VIII es necesa­

ria para probar el diagnóstico, 

Tratamiento.- Comprende la utilización de medidas loca-­

les para controlar la hemorragia y la sustitución del fa~ 

tor deficitario. El factor VIII adquiere labilidad con -

el almacenamiento y en consecuencia solamente podrl reem­

plazar si se utiliza sangre fresca, plasma congelado o -­

sus derivados. El tratamiento de la hemofilia se ha vis­

to facilitado por la t!cnica que permite extraer del plas­

ma la mayor porci6n de su actividad en factor VIII, El -

desarrollo de un crioprecipltado por Pool y colaboradores 

ha simplificado el tratamiento de la hemofilia. 

AFIBRlNOGENEMIA CONGENITA 

Clinica.- Se caracte~iza por la ausencia de fibrinógeno ~ 
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en la sangre, por lo que ésta es incoagulable y aparece -­

una diatésis hemorrágica ~mportante, La enfermedad se de­

be a un fallo de la si~tesis de cantidades adecuada de fi­

brinógeno circulante es normal en lo~ individuos afectos. 

Las manifestaciones hemorrágicas son sorprendentemente su~ 

ves si se considera la extensión del defecto de coagula- -

ción. 

Las manifestaciones hemorrágicas no suelen ser expontáneas 

sino que aparecen tras traumatismo o intervención quirúrgi 

ca. 

Genética.- La afibrinogenemla congénita se hereda de forma 

autosómica recesiva, La consanguinidad se ha demostrado -

en más de la mitad de la familia y los individuos afectos 

son homocigotos, El estado heterocigoto no se halla aso--

ciado a ningOn descenso del fibrinógeno, ni a ninguna ano­

malía hemorrágica, 

Diagnóstico,- Derende de la demostración de la ausencia 

de fibrinógeno en la sangre, Todos los estudios de la coa 

gulaci.ón que se refiere exclusivamente al coágulo ofrece- -

rln resultados anormales, La fo'T11lacjón del coágulo está -

ausente cuando se aftade t~ombina al plasma del paciente. 
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' El diagnóstico se confiTmará por la dosificación cuantit~ 

tiva del fibrinógeno. 

Tratamiento. - La afibrinogenemia co·ng!lni ta no suele requ~ 

rir tratamiento, pero los episodios hemorrágicos se ali-­

viaTán con la administTaci6n de cantidades adecuadas de -

fibrinógcno, 
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C A P I T U L O IV 

MANIFESTACIONES HEMATOLOGICAS DE ALGUNAS ALTERACIONES 

METABOLICAS DETERMINADAS GENETICAMENTE 

LA ENFERMEDAD DE GAUCHER 

Clínica.- Es una enfermedad poco frecuente, caracteriza­

da clínicamente por hemorragia, esplenomegalia, lesiones 

6seas, manifestaciones neurol6gicas y pigmentación cutfi­

nea debido a anomalfas del metabolismo cercbr6sido. 

Las ~anife5tac~ones c1!nicas dependen de la edad del c 0 • 

mienzo de la enfe~medad, 

En la lactancia el com~enzo e~ agudo con predominio de • 

mani;festac;l.ones neurolllgicas como rig;i,de z de la nuca, estr!_ 

bismo y retraso del crecimiento, En la infancia y en los 

adultos, la mayor~a de los s~ntomas se debe a la gran es-



38. 

plenomegalia. Los síntomas hemorr~gicos son secundarios a 

la trombocitopenia hiperesplénica. La proliferaci6n de c! 

lulas anormales en la médula 6sea se traduce por fracturas 

patol6gicas y dolor 6seo, Además de ·1a esplenomegalia en­

contraremos pigmentación cutAnea.Y hepatomegalia. 

Diagnóstico.- Se encuentra una ligera anemia, leucopenia y 

moderada trombocitopenia, El diagn6stico se basa en la d~ 

mostraci6n de la presencia de la médula 6sea de la c€lula 

de Gaucher; de gran tamafto y con abundante material fibri­

lar en el citoplasma. 

Genética.- La enfermedad de Gaucher se hereda aparenteme~ 

te como rasgo autos6mico recesivo representando una doble 

dosis de alelo mutante, 

Las formas infantil y adulta son lo suficientemente disti~ 

tas como para sugerir mutaciones en diferentes partes del 

gen. Las c€lulas caracter~sticas de Gaucher se encuentran 

también en el bazo, 

Tratamiento y fron6stico,~ No existe tratamiento eficaz. 

La esp1enectomia ayuda a corregir ·la trombopenia. El pro-­

n6stico es bueno en los adultos, 
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ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO 

Se entiende por error innato del metabolismo -~ aparici6n 

de un trastorno bioqufu;l.co, determin.ado por factores gen~ 

ticos en el cual la falta de un fermento específico origl 

na un bloqueo metab6lico que puede tener consecuencias -­

clínicas. 

Casi todos los errores innatos del metabolismo son hereda 

dos como caracteres autos6micos recesivos, y corto nllmero 

de ellos como caracteres ligados al sexo. La mayoría de 

errores innatos son recesivos, por lo cual son heterocig~ 

tos los padres y unas dos terceras partes de los hermanos 

no afectados de los pacientes. 

El metabolismo se realiza por una serie de reacciones o -

etapas sucesivas, cada una de ellas es catalizada por un 

fermento especifico. La v~a puede ser bloqueada en cual-

quier etapa por la falta de actividad de fermento requeri 

do, 

No existe unanimidad de criterios respecto a qué enferme­

dades deben ser clasificadas como· errores innatos por va­

riaciones bioqu!mica~ que afectan la estructura de las ·­

protefnas, 
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE LOS AMlNOACIDOS 

La Fenilcetonuria, tirosinosis, alcaptonuria y albinismo, 

afectan diferentes etapa~ del metabolismo del aminoácido 

fenilalanina, en condiciones normales la fenilalanina es 

convertida primero en otro aminoácido, la tirosina, la -­

cual es indispensable para la formación de las hormonas -

adrenalina y tiroxina y del pigmento melanina. 

La fenilcetonuria es una enfermedad heredada de forma re­

cesiva y el rasgo caracter!stico de ella, es la aparici6n 

de una oligofrenia asentuada en la que raras veces la in­

teligencia se halla dentro de los limites normales y los 

paclentes tienen un coeficiente de inteligencia inferior 

a 20, 

Esos enfermos representan del l al 21 de todos los ingre­

sos con defectos mentales de las Instituciones de asiste~ 

cia pública, los refle~os pueden estar algo exagerados y 

producirse ataques convulsivos, los niftos afectados pue-­

·den tener el cabello y la piel más claros que sus herma-­

nos normµles, alterando los genes que determinan la pig-­

mentación, 

La tirosinosis es un trastorno muy raro de origen descon~ 
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cido y en el cual los metabilismos de la tiroxina son ex­

cretados por la orina, 

El bloqueo ocurre durante la conversi6n metab6lica del -­

ácido hidroxifenilpirúvico en ácido homogentisico. Tiene 

significaci6n clinica escasa pero debido a sus trastornos 

en el metabolismo se justifica su menci6n. 

La alcaptonuria es el prototipo de los errores innatos -­

del metabolismo, es un trastorno heredado en el cual se -

excretan cantidades elevadas de ácido homogentfsico por -

la orina. El defecto especifico es la falta del fermento 

ácido homogentisico oxidasa, 

Los cambios caracteristicos del color de la orina inducen 

a la sospecha del diagn6stico, La orina es clara inmedia 

tamente después de la micci6n, pero se obscurece si se ex 

pone al aire. En lé infancia el oscurecimiento de los p~ 

ñales húmedos, constituye un signo evidente, 

En el albinismo falta el pigmento melanina en la piel y -

otras formaciones pigmentadas del cuerpo, El efecto bio­

quirnico espec~fico parece ser la ausencia del fermento es 

pecifico tirosinasa, La incapacidad de convertir ésta en 

melanina puede ser parcial o completa, 

.''.,. 
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Los pacientes que se hallan afectados gravemente, prese~ 

tan el cabello incoloro, la piel rosada, el iris rosado 

y transparente y las pupilas rojas, afectgndose en forma 

intensa la visi5n. 

El albinismo presenta una gran frecuencia en Gran Breta­

ña, del 20 al 30i cuyos padres son consanguíneos, tam- -

bi~n ésto es frecuente en la Repüblica de Pan?.má, en las 

Islas de Blas. 

TRASTORNOS DEL METABOLISMO LIPIDICO 

La idiocia familiar amaur5tica, la enfermedad de Niemann 

Pick y la enfermedad de Gaucher, son trastornos del meta 

bolismo lipídico, con ciertos rasgos genéticos y patoló-

gicos comunes, 

cesiva. 

Se heredan todos de forma autos5mica re-

En la forma de idiocia familiar amaur5tica, las manifes­

taciones se inician a partir del 6~ mes; consisten en e~ 

guera progresiva, parálisis y oligofrenia, la muerte del 

niño sobreviene a los 2 o 3 años, Un signo muy caracte­

rfstico lo constituye la aparición de una mancha de co--

1 or rojo cereza en la mlcula de la retina. 
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La gra.n mayoría de nifios,. vl'.ct;i.mas de esta enfermedad, 

son judíos. La consahgu:i.hidad es un signo de herencia 

por un gen tecesivo raro. 

La enfermedad de Niemann-Pick se caracteriza por una deg~ 

neraci6n neurológica que se inicia desde el nacimiento -­

ha.sta la muerte del enfermo que suele ocurrir a la edad -

de 5 afias. 

La mancha de color rojo cereza de la mdcula retiniana, se 

observa sólo en la mitad de los pacientes afectados. Hay 

esplenomegalia y hepatomegalia y en muchas células hay --

gran abundancia de lipidos, La degeneración neurológica 

es acentuada. La enfermedad de Gaucher se caracteriza --

por el aumento del tamaño del bazo y la presencia en éste 

y en la médula ósea de células de Gaucher que contienen -

cerebrósidos y semejan a las células de la enfermedad de 

N:i,emann- Pi ck, 

La enfermedad de Wilson se origina debido a un trastorno 

en el metabolismo del cobre que se deposita en mayor can­

tidad en el h!gudo, cerebro, córnea y otros tejidos, Las 

complicaciones neurológicas no son específicas pero sí -­

graves y se inician en la infancia o en ln juventud. La 

enfermedad se hereda de forma autos6nüca :reccsiva. 
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FARMACOGENETICA 

La farmacogendtica es ~a parte especial de la gendtica -­

bioquímica que estudia las respuestas a los medicamentos 

y su modificaci8n genética, Plantea un serio problema el 

origen de los polimorfismos, en la respuesta a los medie~ 

mentas y los mecanismos que los mantienen. 

~ 
La colinesterasa del suero es un fermento del plasma huma 

no que contiene la propiedad de hidrolizar los ésteres de 

colina, tales como la acetilcolina, liberando la colina y 

el respectivo &cido org&nico, 

La funci6n de la colinesterasa es oscura, es considerada 

como un fermento protector, Una baja concentración de co 

linesterasa del suero, e incluso su total ausencia son 

compatibles con un desarrollo y salud normales. 

La succinilcolina, muy usada como relajante durante la -­

anestesia y en la terapdutica electroconvulsiva, se halla 

formada químicamente por dos moléculas de acetilcolina, y 

por ello la colinesterasa del suero la hidroliza con tan­

ta rapidez que la cantidad de succinllcolina que alcanza 

las placas motrices es muy reducida. En ocasiones un en-

fermo responde a la administraci6n de succinilcolina con 
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un apnea prolongado de una o varias horas de duración, la 

base de esta respuesta a~terada, es a veces de origen ge­

nético en un SO\, pero·a menudo se explica por deficien-­

cias técnicas en la administración del anestésico, 

METABOLISMO DE LA ISONIACIDA 

La isoniacida es un medicamento usado en el tratamiento -

de la tuberculosis, y es sorprendente que en el fenotipo 

de inactivación de la isoniacida no parece ejercer in­

fluencia sobre la respuesta de los enfermos de tuberculo-

sis pulmonar. No ohstante, si parece condicionar la apa-

ricíón de las manifestaciones de efectos secundarios, co­

mo la polineuritis y reacciones tóxicas con las dosis ne­

cesarias para mantener concentraciones sanguineas adecua­

das. 

La primaquina es un medicamento que se usa en el trata­

miento del paludismo, observ~ndose que provoca anemia he­

mol!tica en algunos enfermos, especialmente en individuos 

-de la raza negra. La investi.gaci6n de este fen6meno reve 

ló que los hematies de las personas primaquina sensibles 

eran deficientes en glucosa 6-fosfato deshidrogenasa 

(G-6-P Dl, lo cual, es un carlkter que se hereda como rece 

s ivo 1 igado a un cromosoma ''X", 
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El favismo es una anemia hemolitica grave que se desenca­

dena en respuesta a la i~gesti6n de habas y en la actual! 

dad se ha aclarado su naturaleza hereditaria también por 

un déficit de G-6"P D, 

RESISTENCIA BACTERIANA A LOS MEDICAMENTOS 

Se ha ohservado que grupos de individuos son resistentes 

a medicamentos, debido a que 1as bacterias toman un carfi~ 

ter resistente, Una variedad de estafilococos pertenece 

a este grupo, por uno de los tres procesos siguientes: 

1 ,- La bacteria puede hacerse tolerante al medica-­

mento, es decir, capaz de desarrollarse en con­

centraciones de penicilina que en condiciones -

normales no serian toleradas. 

2.- La bacteria puede volverse dependiente del me--

dicamento. Este fen6meno explica que s6lo vi--

ven cuando hay penicilina en e.l medio. 

3,. La bacteria puede ser capaz de destruir el medi 

camento por la acción de un fermento denominado 

penici.linasa, que es un producto normal de la -

bacteria, la cual se vuelve capaz de secretarla 
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en mayor cantidad en el ambiente alterado que -

crea el medicamento, La hipótesis genética - -

afirma que la penicilinasa, se produce debido a 

la mutación de un carácter. 

La teoría genética explica algunos de los fenómenos que -

se observan en el tratamiento de una infección por antibi~ 

ticos o agentes quimioterapéuticos, denominándosele fenó­

meno de descenso. y ascenso, consistente en que, al ini- -

ciarse el tratamiento medicamentoso, se produce una dismi 

nución del número de bacterias existentes, las cuales ex­

perimentan después un aumento, aunque en los casos en que 

prosigue el tratamiento, se explica como el resultado de 

una selección debido a una mutación pre-existente. 

GENETlCA DE LA RESISTENCIA BACTERIANA A LOS MEDICAMENTOS 

Ha sido demostrado en diferentes bacterias un mecanismo -

de herencia que confiere a las mismas resistencia a los -

medicamentos, Hay variedades de Salmonella resistentes -

y sens;i,b1.es a la estreptomicina, deb:tdo a la mutación en 

un locus individual, Situación análoga se ha demostrado 

en la E, Coli, así como en neumococos, También la resis­

tencia que desarrolla el bacilo tuberculoso a la isoniac! 

da o a la estreptomicina, 
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CAPITULO V 

ABERRACIONES DE LOS CROMOSOMAS 

Se inicj6 una etapa en la genética médica cuando se ha d~ 

mostrado que la dotaci6n cromos6mica en algunos casos en 
lugar del ndmero normal de 46 se altera y por ejemplo en 
el caso de los mong6licos hay 47 cromosomas. No s6lo se 
reduce u anormalidades numéricas de las aberraciones ero-
mos6micas de nómero, sino también de estructura. Esas 
anormalidades se deben a un desequilibrio del material g~ 
nético. 

Los tipos más frecuentes de aberraciones estructurales -­

son: supresiones, duplicaciones, inversiones, transloca-­
ciones e isocromosomas, 

La Deleci6n es la pérdida de una parte de un cromosoma, -
lo cual puede ocurrir en el curso de algunas infecciones 
por virus o de radiaciones ionizantes. 

La Duplicaci6n consiste en la presencia de una pieza ex-­

ra de un cromosoma, 

La Inyersi6n consiste en la fragmentaci6n de un cromosoma 

seguida de su reestructuraci6n, 
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La Translocac;i.6n consiste en la transferencia de material 

de un cromosoma a otro no hom6logo, 

En la actualidad se conoce de un modo general los mecani~ 

mos que originan las aberraciones numéricas y estructura­

les de los cromosomas, no obstante se sabe muy poco sobre 

qué factores genéticos y ambientales predisponen a la ap~ 

rici6n de tales cromosomas, Se ignora en qué etapas del 

desarrollo actaa el cariotipo y determina su fenotipo. 

La edad avanzada de la madre, es un factor importante en 

la producci6n del mongolismo, pero su significaci6n es m~ 

nor en otras trisomias. Se desconoce la causa que esta--

blece esta correlaci6n entre la edad avanzada de la madre 

y el fenotipo de la no disyunc~6n, En la patogenia de la 

n6 disyunci6n los mecanismos genéticos predisponentes - -

son: enfermedades por auto;imnunizac;i.6n; la radjación como 

causa de no disyunción, Se ha comprobado que los virus -

determinan la fragmentaci6n de los cromosomas y entre - -

ellos el vtrus del saramp~6n y de la varicela, producen -

una fragmentaci6n visible, 

SINDROME DE DOWN 

El sj'.ndrome de Down, tamb;Uln conoc;i,do com.:i tr;isom:fa 21, -
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mongolismo, es una anomalía cromos6mica con dos rasgos n~ 

tables: la edad avanzada de la madre y una distribución -

peculiar en los gemelo·s y en las familias. Lejeune y Tu!_ 

pin, comprobaron que el niño mongol ·tiene 47 cromosomas. 

El nombre de mongolismo se refiere al aspecto orfental 

que adquiere la cara de estos nifios, no es sin embargo 

una denominación correcta, y se sustituye por la del sín­

drome de Down y trisom!a 21. Las manifestaciones clíni-­

cas, se pueden identificar en el momento del nacimiento -

o poco tiempo despues del mismo, por la presencia de las 

siguientes características, ya sea combinadas o en forma 

a;lslada: 

H;lpoton!a,- Es a menudo el primer signo de anorma 

lidad, 

- Retraso ment·a1,, El coeficiente de ;lnteligencia -

suele estar abajo del normal, 

Cabeza braquicefál;lca, con el occipucio plano . 

• Ojos,• ?l;legues ep;lc&nt;lcos, 

- Manchas de Brushf ield (iris moteado} 

- Nariz .• El puente nasal se halla deprimido. 
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- Lengua.• La lengua suele ser prominente, arrugada 

y falta en ella la fisura central. 

- Manos.- Cortas y ambas con un s!'llo pliegue palmar 

y clinodactilia, que es el encurvamiento del dedo 

meñique. 

- Pies.- Espacio ancho entre el dedo gordo y el se­

gundo dedo, 

- Corazón,. J\nomalia cardiaca aproximadamente en el 

35~ de los casos, 

- Talla,- Inferior a la normal, 

Un problema genético que se plantea con frecuencia es el 

posible peligro de que una mujer, madre de un nifto con -­

síndrome de Down, pueda tener mñs tarde otro hijo igual--

mente afectado, El riesgo varia según la edad de la mu--

jer, los cariotipos de su hijo, de su marido y de ella. 

TRISOMIJ\ 18 

TambHJn conocida como el s:indrome E. Es un síndrome de -

defectos congénitos maltiples, Es un estado mas grave 

que el síndrome de Down, y la mayor parte de los niftos 

mueren a los 6 meses, 



52. 

Los dexectos propios de este sindrom~ son muy variados y 

los criterios más dtiles para diferenciarlos con otros 

son: 

• Retraso mental 

- Incapacidad de crecer 

Mayor proporción en mujeres (78\) 

- Orejas situadas más abajo y contrahechas 

- Manos.- Pufto cerrado con el dedo ~ndice sobrepue~ 

to al dedo medio y el dedo mefiique encima del de­

do anular, Un sólo pliegue palmar. Disposición -

arqueada de 6 o más dedos, 

·Pies,. Deformidad en pie de mecedora 

• Coraz6n .• Co~ defectos caracter!sticos 

TRISOMJA D 

Este tipo de trisom!a es ~ás raro que la trisomia 18. E~ 

tos enfermos presentan defectos de Sistema Nervioso CE;!n-­

tral de intensidad variable y graves asociadas a retraso 

.mental. Las anomal!as externas más evidentes incluyen: -

labio leporino, paladaT hendido, polidactilia, anomalias 

d~rmicas, alteraciones del corazón, v!sceras y genitales. 
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ABERRACIONES CROMOSOMlCAS Y ABORTO 

El zoi de los abortos que ocurren de un mod¿ espontáneo -

durante el primer trimestre del embdrnzo, son debidos a -

aberraciones de los cromosomas. Es evidente que las abe­

rraciones cromos6micas constituyen un factor mucho m&s im 

portante de Jo que generalmente se cree en la producci6n 

del aborto. 

CROMOSOMAS SEXUALES 

El cromosoma "Y" es mucho m&s pequeño que el "X", carece 

de satBlites, y se sabe que la determinaci6n del sexo en 

los seres humanos depende del cromosoma "Y" y que todo i!:!_ 

dividuo que tiene este cromosoma es var6n, sin embargo, -

hay modificaciones de este fenotipo, 

Los cromosomas "X" e "Y 1 deben, de alguna manera aparej ª!. 

se durante la meiosis y cuando no es de esta manera su- -

fren modificaciones durante la meiosis ~ la presencia del 

.cromosoma sexual "X" determinará el sexo, La ausencia to 

tal de cromosomas sexuales 6 constituci6n 00, no se obser 

ve ni en abortos, La constituci6n YO, o sea, el cromoso­

ma "Y" y ningOn cromosoma "X", tampoco se ha observado 

nunca, En algunos ;individuos hay la constituci6n XO, El 
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fenotipo de estos pacientes es relativa.mente normal, pre­

sontnn los caracteres propios de una mujer, pero condesa 

rrollo sexual muy escaso, adqu.ir.iendo el aspecto de una -

mujer, 

La presencia del cromosoma "Y" ejerce su acc;l.!ln y as1 que 

su poseedor se convierte en varón, Un intersexual no pre 

~l·ntn todos los criter,t.os que no·1·111nlmcnte carncter:lzan un 

mJPn~ro de un sexo (masculino o femenino), El interse- -

xua·1 es, nunquc no ncccsar.inmonto, ostl!r11, Su desarro--

l.lo sexual puede ser lnfantil y no alcanzar nunca la ver­

dmlcn1 madurez. Sus !lrganos gonJtales pueden ser confor­

mmlos de tnl mndo, que resulto J.mposiblo asignarle su ve!. 

dudc1:0 sexo, o bien puede poseer características de ambos 

in>xos, La regla fundnmontn'l que 11ob;l.erna los fenotipos -

de t.odni; lns personas, son rmomn 1 f.ns de lo~ cromosomas se 

xua·to~, 

S.1 hny un cromosoma "Y" el fenot.i.po es mnsculino, si no -

hay cromosoma "Y", el fenot ;lpo o~ fomcn;l.no, Sin embargo, 

hny combinnc,1.onos que pueden presentnr ;fenotipos que no -

sigan ln regla cu1 terior, como son: hcrmufrod;I. tas, in ter- -

st'x11nles, 11mblscxuu.l, Los yl·rdudoros hermafroditas son -

lnd.l.vlduos que poseen a ln v1·z tejido .ovlirico y testicu--

1.ar, 
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INM\JNOGENET!CA 

J,n inmunogent!tica es la parte de la gcnl!tica que trata de 

los antígenos, anticuerpos y sus reacciones, Un antígeno 

es una substancia, {usualmente una protefna, o materia re 

·1:1cionada con olla), quo posee 111 facultad de estimular -

In formaclOn de un anticuerpo y·de reaccionar específica­

mente con 1:11. El antfgeno puede ser una substancia deteE_ 

minndn por factores gen6ticos, situada en la superficie • 

de ~~ hemnt1e, de u~a c@lu1a nuclear o de una bacteria. 

Sl In substancia antigl!nicn se halln en una c6lula viva -

(l·omo en 1 as in r.ecciones bacterlnnas, en las transfusio- -

ne" !11an¡¡u:f.non1 "t'n los lrn,.plnntCls dci toj;ldo!I), el an1"i­

l'l1crpo cspocff.ico producido dufinrli a las c@lulus y las h!!_ 

rn mns susceptibles a otros mecanismos de defensa del or-

gnnismo. Ex.isten millares de substancias antig@nicas y -

no de los estudios pr:lncipales de la inmunología, es ver 

como el organismo es capaz de responder a cada ant1geno -

c'.lnhorando su anti.cuerpo, 

l'n ni;pecto lnteresante de la gen6tica. es un trasplante, 6 

sen, la cirugía de las piezas de recambio, es decir, la -

sustitución de,rarte u órganos daftados por trasplante de 

dadores apropiados, En circunstancias ordinarias, los --
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trnsplantes funcionan con normalidad durante algunos días 

y 1110¡¡0 mueren y son rechazados. 

J:I mecanismo que provoca el rechazo es la reacción de in­

mu11Jd111.l; el t.ej.lclo implantado es nntig@nico para el teji­

do del receptor, el cual forma anticuerpos contra 61 y -­

entonces el tejido implantado es rechazado. El perfeccio 

nnmlento de la t~cn;l.ca qu;l.rargicn no estriba en ella, - -

sino en el conocimiento mlls completo de las posibilidades 

gen6ticas y farmacológicas que afectan la reacci6n de in­

munidad. Un el momento actunl se consideran que la etapa 

oxper1mcntn1 de trasplantes ya cstn muy avanzada y han s~ 

perndo ln etapa experimental, 

El injerto es un tejido extrafto a un recpetor antig~nica~ 

mente distinto del dador, provoca la activaci6n de los -­

g:mgJ.los 1.1.n.f!!.ticos regionul1·s y la producciOn de cl:!lulas 

de la serle linfoide portadores de anticuerpos contra el 

tej.l.do ;l.mplantado que muere al cabo de corto tiempo y es 

rochnzado. Los linfocitos pequeftos, gl6bulos blancos de 

un nacleo grande y escnso citoplasma son considerados c6-

l ul ns trnn sport adoras de nn ti cuerpos hasta el 1 ugar donde 

so hnllu el injerto, 
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CLASTFICACION DE LOS INJERTOS 

J.11 nomenclnturn <le los diferente¡¡ tipos <le injerto no se 

hnllo totalmente unificada, ul termino mas utilizado y 

prohnblemente el mlis inexact·> es el de homoinjerto, lo ha 

hltunl es quo 6sto sea rech11 ".ado y el tl!rmino de reacci6n 

<le 1 homoinj erto se empiea pn 1·a establecer el mecanismo de 

este rochn7.o, 

Los íon6menos qu .. ocurren e11 los injertos, segíln los si- -

gulentes pr.lnclp;l.os generalc··;: 

1.- uurante los primeros d!as el injerto parece - -

prender y se establece un rlego sangu!neo contf 

nuo con el del receptor por lo q~e conflere a -

la piel una coloraci6n rosada. 

2.- Alredoi.lor del sexto al noveno d!a o dependiendo 

del grado de ;l.ncompatibil;l.dad del tejido, sur-­

gen fenómenos inflamatorios en el lirea del in-­

jerto, con ;l.nf;l.ltrac;l.6n de c@lulas de la serie 

l .tnfolde 'que invada el lecho sobre el que asie!!_ 

ta el injerto, 

3. - rn r;ll'go sangufneo cesa y· el ;l.nje:r;.to se vuelve 
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c.ian6tico y edematoso, 

4.· Dl injerto se seca, se desprende y ene. 

llna vez que el orgnn.i.smo ha producldo anticuerpos contra 

e 1 t l'J l.do 1.mplnntmlo y lo rechazo luego con mnyor rapl- -

dez, un segundo Injerto siempre c¡11e sea del m.lsmo dador -

se r:í rochnzado, 

Hn l'l trnspl ante de tejidos en 0·1 hombre, el problema - -

principal estrlbn en evitar'o superar el rechazo de teji· 

do Implantado por los mecanismos de lnmunidad del recep-· 

tur. El modo de que el tejido trnsplnntndo no sea recha­

zudo es utilizando medicamentos denomi.nados ant:lmetab6li­

tos, que lnhibon la rencci6n de inmuni.dad, probablemente 

porque ;l.nter.f;l.cren la produccl6n de ARN, pero estos pa--­

cJcntcs sometidos a esta mcdicaclBn son rnns susceptibles 

11 l11reccloncs, loH medlcarncntos utlllzndos son: la 6-Mer­

cnptopurina, el metot·rexato, la nct inomicina y la azatri~ 

pl.nn, La respuesta de inmunidad del receptor se puede s~ 

prlmlr tnmhien mediante la exposlci6n del paciente a do-­

sls masivas de rndiaci6n ionizante. 
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C A P J T U L O VI 

l'ADHGT MI EN TOS ODONTOL01 l. COS DH OTU GEN GENET IC:O 

ANOllONCIA 'l'OTA!. 

Hn In mnyor parte de los c:isos i;e encuentra asociada con 

otras db1p"lnsins ecto<l1'rml<·ns tul.es como defectos de la -

¡del, pe lo, ir:l s y ul'\ns. Tin 1 a Indin ln anodonci11 total -

con tlisp1flsias cctod@rmic11s se transmite como carílcter r~ 

ccslvo 1Jgndo 111 sexo. Ln enfermedntl se ~rcsenta ~n nie--

1 os: son pt)rt11<lorns del carl!.cter algunas hijas no afecta­

das, quienes 111 transmiten a alg11nos de sus descendientes 
varones, S:ln embargo, hny cxcepcj nnes, as1 la displasia -

c<·totHlrmi.ca qu•· está ligada al sexo y es recesiva, puede 
<H'.ns.i.onalmcntc producir· el defecto en el portador femeni­

no y entonces es un cardctcr semldominnnte ligado al se-­

xo. T.os factores de modlf:l.cncHln heredados de la madre, • 
quc son un :fondo recidua'.l heretlitnrio de dientes nusentes 

en varios de sus antepasados, cuando se combinan con el -

~'nrtl.ctor <le anodoncia completa en el cromosoma "X" del P!. 

d·re, pueden pro<luch· nnodoncia parcial o completa en un -. 

portador femenino, 

l.n nnodon.:.l.a debo ser considerada como parte de la anula­

<" i On del Jcsa'X'rollo del tejido del ectodermo dental en -­
pnrt) cu1;..·r, 
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Su forma m!ls grave es la np l nsiu total de la llimina den- -

1:11, y nusoncin completa del dosnrrollo del diente. Si el 

tlcsurrol 1 o octo<l6rmi·co no se ha dctcni-do completamente, -

l:i ldmina dental puede formar y producir gérmenes para -­

los 6rganos del esmalte de los dientes temporales. Pe:ro -

este esfuerzo agota la fuerza gen~tica y, de ello, resul-

111 que no se doM11rrollcn los dientes pe:rmnnentes. 

01.lGODONCIA 

En ocasío11t1s fnltnn muchos dientes (oligodoncin) como 

nnormnlldnd ais1nda, pero especirtlmente cuando es muy ac!!_ 

smln, suc·10 nsoc.1.flrso con nnormnl ltlados de ln piel, y de 

sus npenll.il'os ld:lspl11sias ectot1(1rm1l·a~' hlpohidr6tlc11; 1n­

continencln pigmentaria), En la oligodoncia, los tipos -

de rn:fz que faltan con mlis frecuencia no son casuales. 

J.os dientes que faltan mlls n menudo en la ol;l.godoncia son 

los ;1.nc,l.slvos centrales supt•riores seguidos por los prim~ 

ros m~lares superiores o inferiores y los caninos inferi2 

res, que faltan casi con la mismn frecuencia, 

lls sorprendente qui· los in< i slvos later1lles superiores 

faltan con menos frecuencia que los cnninos superiores. • 

As1 pues, el incisivo later:'\l jn.ferlo·r es uno de los die!!_ 

tes mlls estab~cs, Bste hecho cont·r:icllce las comunicacio--
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ncs scgQn las ~uales no hay diferencio en la frecuencia -

de nv,enesla entre incisivos centrales y laterales inferi~ 

res en la hipodoncia. La oligodoncia se debe casi siempre 

n factores hereditarios. E~•o lo confirma su ocurrencia -

familiar; algunas veces puc-<len ser responsables factores 

ox6v.onos, como la in rocción con rubl!ola durante el embar.!!_ 

zo. Prohnhlcmente hay difert•ntos tipos de herencia: domi-' 

nnntc nutosómicn; dominante intermedia; polig6nica y lig~ 

<In n1 cromosoma "X". 

'l'.ipu Jlominnnto Autosómlco.~ Por ejemplo en el s1'.nclrome de 

Rlrv,cr. Hste trnstorno, heredado como cardcter dominante 

aut osóml co, <~s t :\ <·arnctor i :·. ado por ol i godonci a, mi crodon- -

<'.in, anormuliclndos del ojo, especialmente las del iris y 

idnequins anteriores. Ill glaucoma es una complicación fr~ 

cuente. J.ns coronas de los clientes poseen frecuentemente 

una forma ele clnviju o cónica. Suele hnhcr hipoplasla ma­

x~1nT, 

'l'lpo Dominante lntermedio, - Con mayor frecuencia se obser. 

va árboles genealógicos que presentan oligodoncia espor~­

cllca u otigodoncia solamente entre hermanos. Se sospecha 

un v.en que VllT1a en su expresión y pcnetrancia y resulta 

1'<'JJ.lll11r1nc-nto t•11 1111 R'1'n1lo ac·11snt10 <111 o1.1p,otlont·ln ,;tilo rn -

lm1noc lv,ot oi<, l\n los hoto rucJ v,ot os or 1 ~:J.n n h lpodoncl u , mi-
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~·rrlllonci11 o i.nc- luso oli¡¡odoncia lip;er:.i; el término ml!.s -

Jcscriptivo serla el de tipo dominante ·intermedio. 

J:l¡rn Poli r6nico. - Le suposi.-i6n de un· pnt"Í'6n dominante -

i11tt,rme<lio .impl icu la exist .. ncia de genes aH!licos que -

arc~'tan a los homocigotos m;,; que n los heterocigotos. -

l.a supo:dcil\n de un gl'n no allH.ico ser!l mlis realista - -

t·1wndo cxistcm diferencias :;l.gn:Ifi.cntivns en ndmero y t.!. 

po de d:l entes nusontcs en l "s 1 :I naj es pnrentcra les de 

los oli¡¡odoncicoi:, Sin embargo, 1 a ol igodoncia seria ca!:!. 

s:ida ontnnn•:i por condic:l.ont•s hcteroclg8ticas dobles que 

son una forma especial de heroncin polig@nic:.i. 

1.11 herencltt po.I i gt!nic11 parec'.e probable para a 1 gunos ca- -

sos de 01..l.godoncia y parece ser la ex.plicaci6n más razo­

nable para el grado variable de intensidad entre herma- -

nos, S:l.n embargo, nace falta mlis investigaciones sobre -

C"st.c temn. 

Tipo Ligado !l Cromosoma. "X'_'._, - llay por to menos dos sín­

dromes 1 l¡:¡ados nl cromosomn "X" con oligodonci.a: la in-­

contlnencia pigmentaria, y la disp1asia ectodt!rmica hip~ 

h.1.dr6t.lt·a, 

1,:1 .lncont lnencJ,a pi¡¡menta;r:l.11, • Est!l asoc;l.ada no raras v~ 
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c~s con agenesia de cuatro a diez dientes. Esta anomal[a 

parece ser dominante ligada al cromosoma "X", limitada -

a hembras y letal en varones, 

J.a displasia ectod~rmica (anhi<lr6tica).- HipohidrOtica.­

nstc s!ndrome consiste en hipohtdrosis, hipotricosis, y 

oligodoncia o en algunos casos anodoncia. Los dientes 

suelen tener unn corona con forma <le clavija; frecuente­

mente hay una depresión del puente nasal. El tipo de he­

rencia es generalmente el de un curficter reccsivo ligado 

aJ cromosoma "X" (es decir, el hcterocigoto femenino pr!:. 

sc-ntn hjpohidrosis puntifor111c• y 1 igcrn o1Jgodoncin) mio!!_ 

trns que .los varones afectados poseen la cxprcsi6n com-­

plctn de este sindromc. 

ANOIJONCJA l'ARCl.AL 

l.n nnodoncia pnrcj al origi11 1 gran diversidad de aspee- -

tos, y n veces es dlf!cil r•·conocer la verdadera hipo<lo!!_ 

s: .l.n po:rquc 1 os dientes puede11 hnherse perd:l.do nflos antes 

po·r cxtrnccicln, por extirpac 16n accidental, o por expul­

s;l.6n, Los dienres pueden faltar en el arco1 pero, pueden 

estar retenldos en el maxilar, 
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vid1111l<'1<. l.a onmloncl11 pnr< 11·1 nn sicmpro c•s r1•cc.H«ivn - -

(tn111i<mitid11 11 trav(!s de los inc.1:1.vitluos normnles) sino -­

que, npnrcce en lns mujeres cuando un sólo cromosoma "X" 

cstd nfcctudo. Por lo tanto, tiene cuatro clases de des-­

ccndientes: varones y hembras normales, varones y hembras 

n fCl't nclos, mientl'nS que los hombres afectados pueden pro­

ducjr vnroncs nfcctados y varones no afectados. 

l'or ''trR pirrtc eJ cnrlictcr puede ser un.idatl simple mend.!:_ 

l.l11n;1 do111.lnrint1•, npnrcc.lendo conjunt11mente en casos de -

nco11droplas.l11, <"rut;in.lsmo, discr11slas glandulares y he-­

J'l'llc.i.n s.l.flljtic11, 

l.11 mut ne.· .l. 6n pu<'c.le Ju giu· 1111 papel .1mpo·rt1111 te en l n :modo!}_ 

c.ln pn.rc.lnl, 11.sf como tamhlén on ln falta de los dientes 

.Lnd.l.v.idunles, l.n causa resitle en que la lllmina dental no 

~¡1·ne1·11 el pri;mordj:o de un diente dete-rminndo o los de un 

gr11po de <lt<:'nt••s, o b:l.6n que ln lCiminn dental se ngotn -

11c->'p11f!!s do formnr el primordio ele un tl lente temporal y -

c¡11c.Hln lml'os.lbllltado para protluc.i.r el de un diente perm!!_ 

Hl•l\t:l', llny unn Jn:fluonc.l.a muy ftw·rte para transmitjr n -

las genernc.f.ones futur~s tnJ.es l·nrlicteres adqu.iridos, y 

t'l tlefecto se vuelve cnrllcter mcndel J ano simple dominan­

t l'. 
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Los die.ntes que faltan con mayor frecuencia son los terce 

ros molares, segundos pr~molares e incisivos laterales. 

La ausencia del incis1vo lateral está limitada al maxi- -

lar. En la mandíbula falta con mayor frecuencia el inci-

sivo central. 

La posible ausencia de los terceros molares solamente pu~ 

de ser segura despuls de los 14 afios de edad y estos die~ 

tes generalmente no están incluidos en las informaciones 

sobre la hipodoncia. Por otra parte, despuls de haber pa­

sado de esta edad no siempre se puede excluir la pérdida 

de dientes por la extracción. 

Cuando se estudia la hipodoncia en nifios, no todas las 

edades son igualmente aceptadas o adecuadas para un anál~ 

sis. La ausencia de los segundos premolares no puede 

diagnosticarse radiográficamente antes de los 9 a los 10 

años a causa de una'posible mineralización tardía. Inclu­

so en esta edad, tambiln hay que excluir la plrdida de -­

dientes por extracción a causa de erupción ectópica, des­

plazamiento y retención que es necesario documentar radi~ 

gráficamente, La edad del sujeto examinado es muy impor-­

tante, Aunque no se ha establecido definitivamente, no p~ 

rece haber ninguna diferencia de sexo en relación con la 

h;ipodoncia, 
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La hipodoncia de los dientes deciduos es mucho menos co.-­

man, aproximadamente una.d~cima parte de los dientes per­

manentes (excluyendo los molares) indica que la mayoría -

de los dientes permanentes ausentes ~enían precursores d~ 

cíduos. Algunas veces los niños con hipodoncia de los - -

dientes deciduos tienen sucesores permanentes. Hay tam- -

bién una frecuente asociación de hipodoncia y formación -

de dientes dobles. 

DIENTES SUPERNUMERARIOS 

Representan una de las anomalías dentales más comunes, se 

presenta en el 1\ de la población general y son 8 veces -

más frecuentes en el maxilar superior que en el inferior 

(porque hay más espacio), 

No es raro encontrar 6 incisivos y a veces los incisivos 

supernumerarios no ·11egan a erupcionar y los podemos ver 

radiográficamente solamente. Los caninos supernumerarios 

son sumamente raros, Los premolares supernumerarios son 

·menos frecuentes que los incisivos y es todavfa más raro 

un ·molar accesorio o un cuarto molar. 

Los dientes de esta clase se parecen en forma y tamaño a 

los dientes del grupo a que pertenecen pero en general 
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son de menor tamafio y de forma aberrante o sea distorsio­

nada. 

La teoría del atavismo de reaparici6n de un diente que s~ 

primió el proceso evolutivo, ha sido tema <le muchos ar- -

tículos, especialmente los que tratan del cuarto molar, -

premolar supernumerario y el diente medio. La anomalía se 

gan Osburn (1912), es una especie de herencia a larga di~ 

tancia. Pero considerando la mayor incidencia de supernu­

merarios maxilares, este fenomeno no se considera atávi-­

co. Se ha indicado la conclusi6n que los dos tipos de su­

pernumerarios, especialmente los superiores, tienen una -

tendencia genética dominante a duplicarse posiblemente -­

por hiperactividad de los gérmenes dentales, asociada con 

hiperplasia de otras estructuras epiteliales, 

Los dientes accesorios producidos por la lámina dental o 

de la esquizogénesis o hendimiento del órgano del esmalte 

en dos partes o m!l.s, es una mutaci6n adquirida que pu.ede 

heredarse, 

Como regla general, los dientes supernumerarios deben ser 

extraídos sobre todo si dan lugar a una posición defectuo 

sa de los demás dientes, 



68. 

ANOMALlAS EN LA ERUPCION Y EXFOLIACION DENTARIAS 

J.a erupción de los dientes primarios y permanentes se rea 

liza segdn una secuencia determinad~ y en intervalos de-­

terminados de tiempo. 

La secuencia de la erupci6n de los dientes primarios deci 

duos parece estar sujeta solamente a variaciones indivi-­

duales menores. Es bastante parecida en diferentes grupos 

de la población y se realiza en el orden siguiente: inci­

sivo central, lateral, primer molar, canino, segundo mo-­

lur. Al contrario de la dentición permanente, en la cual 

con excepción de los premolares, los dientes mandibulares 

salen entre uno y doce meses antes que sus dientes corre~ 

pendientes del maxilar superior, los dientes maxilares de 

la dentición decidua casi siempre salen antes que sus co­

rrespondientes mandibulares: Las principales excepciones 

a esta regla son los incisivos centrales. 

El tiempo de erupción en la dentición permanente es clar~ 

.mente anterior en las hembras no ocurre lo mismo con la -

dentición decidua, en el cual la erupción puede ser inclu 

so algo anterior en los varones. 

Los factores genéticos tienen evidentemente una mayor im-
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portancia que las influencias ex6genas en determinar dif~ 

rencias individuales en _el tiempo de erupci6n de los die~ 

tes deciduos. Estudios en gemelos y triplctos llevados a 

cabo por diferentes investigadores han dembstrado que pa­

res de gemelos monocigotos exhibfan, menos variaciones e~ 

tre parejas que los gemelos decigóticos o 1os tripletos -

tricigóticos. 

Szabo enconir6 que los nifios nacidos durante los meses de 

verano, tenían la erupci6n 0,2 meses antes que los naci-­

dos durante el invierno y propuso que la vitamina D, po-­

dría influir sobre la erupci6n de los dientes. 

Los tiempos y la secuencia de erupción de los dientes pe~ 

manentes muestran una mayor variación que los de la dent~. 

ción decidua, 

En el hombre moderrto, la secuenc;i.a de erupción en el ma-­

xilar es: primer molar, incisivo central, incisivo late-­

ral, primer premolar, canino, segundo premolar, segundo -

molar, tercer molar. En la mandíbula, la secuencia es prl 

mer molar, segundo premolar, segundo molar, tercer molar. 

El per~odo de erupción de la dentici6n permanente se ex-­

tiende aproximadamente entre los 6 y 20 años de edad. Los 

tiempos de erupción varj'.an mucho no solo entre diversos -
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indiviauos dentro del mismo grupo de poblaciOn, sino en-­

tre diferentes grupos de. población y entre los sexos. 

Hay diferencias de sexo en el tiempd de crupciOn de los -

dientes permanentes que difieren segan la edad. A la edad 

aproximada de 11 1/2 afias las nifias estfin adelantadas, t~ 

niendo 22.3 dientes y los nifios 19.9. La diferencia mayor 

se observó en los caninos mandibulares y la diferencia me 

nor 0.16 años, en los primeros molares. No se advirtió di 

ferencia en el tercer molar, 

Los niños que nacen con piezas dentales, uno o cuatro in­

cisivos, se debe probablemente a un carficter dominante -­

que en ciertos casos se unen a un fenómeno de pleitroía -

o de genes ligados, 

Los dientes temporales de erupción prematura con frecuen­

cia son de naturale~a hereditaria con dominancia irregu-­

lar, La pérdida temprana de.los dientes temporales ser~ 

laciona con enfermedades generales de etiología heredita-

.rja. 

·La persistencia de la dentición temporal se ve con fre- -

cuencia cuando exista anodoncia parcial, o total de la -­

dentición permanente, 
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Aparte de la herencia que juega un papel importante en su 

etiología, la anomalía s~ observa en enfermedades como el 

raquitismo intenso, en'el cretinismo, y a veces, en la sí 

filis congénita. 

El retardo en la erupci6n de la dentici6n permanente se -

presenta en la disostos is cleidocraneal, enfermedad hered_!_ 

taria que causa trastornos de osificaci6n en las clavícu­

las y huesos del cr~neo afectando la capacidad de erup- -

ci6n de ·los dientes: enfermedad de Alberts-Shongberg, en 

la que hay una centici6n retardada y marcadamente imper-­

fecta con un retraso ·en el crecimiento general, atrofia -

6ptica, y síntomas de hidrocefália; elefantiasis heredit~ 

ria, en la que por el engrosamiento de la encía se produ­

ce el retardo de la erupci6n. 

ANOMALIAS EN LA FORMA Y ESTRUCTURA 

GEMELACION O GEMINACION 

·Este término se ut:l.liza solamente para los dientes que se 

desarrollen por la uni6n de dos dientes supernumerarios o 

por la uni6n de un dien,t_e supernumerario con un.•diente r!:. 

gular. En el caso de la unión entre dos dientes regulares 

como se o~serva frecuen~emente en los dientes anteriores 
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deciduos mandibulares, sólo hay fusión, pero no formación 

de gemelos. El grado de ~nión presenta la misma variabili 

dad que en el caso de la fusión. La geminación produce -­

dos dientes de un sólo órgano de esmalte. 

Moody y Montgomery (1934) publican tres genealogías en -­

que tres o cuatro generaciones presentan dientes tempora­

les dobles como carácter dominante manifestándose en las 

mujeres y que es transmitido tambi~n por las mujeres. 

FUSION 

Definida como unión "orgánica" de dos o más dientes; el -

criterio es la unión de la dentina, independientemente -­

del estado de la pulpa y esmalte. La un;l.ón puede· compren­

der más o menos igualmente todas las porciones de los - -

dientes o sólo ciertas porciones. 

Sin tener en cuenta las diversas combinaciones y variaci~ 

nes en sus detalles, se distingue entre fusión parcial de 

. la corona y fusión de las ra~ces, Es más común en la den­

tición temporal que en la permanente, y el defecto es a -

veces heredado como dominancia irregular. La fusión de -­

los incisivos inferiores se ha observado afectando exclu­

sivamente al sexo femenino con carácter autosóm;l.co domi--
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nante. 

DENS IN DENS 

Los incisivos laterales maxilares y algunas veces los ce~ 

trales y caninos maxilares poseen un pequeño hoyuelo loe~ 

lizado inmediatamente por encima del tubérculo o a veces· 

en lugar del tubérculo, Estos. hoyuelos, llamados aguje-­

ros ciegos, son las entradas a pequeñas cavidades tapiza­

das de esmalte originadas por la invaginación o plegamie~ 

to del epitelio formador del esmalte. Estas fositas cie-­

gas varfan de forma y de tamaño, de manera que la forma -

de la corona puede cambiar, 

Las invaginaciones coronales se suelen dividir en dos ti­

pos; superfifial. C.e.s decir, las limitadas a la corona), y 

profundo (.es decir, las que penetran a la raíz). 

Invaginación Superficial,- La invaginación superficial se 

localiza sobre todo en los incisivos laterales maxilares 

·Y mesiodens, Es probable que haya diferencias entre pobl~ 

ciones, Oehlers sugirió que· esta anomal¡a es muy rara en 

negros, La incidencia es igual en ambos lados y no hay -­

diferencia entre los sexos, Las diferencias entre pobla-­

ciones sugieren la intervención de factores genéticos. 
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Invaginación Profunda.- La invaginación profunda coronal 

que penetra en la ra1z e~ mucho más rara (aproximadamente 

0.24\) que el tipo superficial. El incisivo lateral supe­

rior también es la localización más frecuente. En la may~ 

ria de los casos solamente se encuentra en un diente pero 

la invaginación bilateral no ha sido observada. 

La corona de estos dientes tiene forma cOnica y contiene 

una depresión lingual que conduce al interior del diente. 

Se puede observar el fondo de la gran cavidad tapizada 

por esmalte que forma la entrada dentro de un conducto es 

trecho que conduce al espacio periapical. Este conducto -

está tapizado por esmalte. Sin embargo, no es el verdade­

ro ápice ni tampoco la entrada periapical dentro de la -­

pulpa, sino la apertura en forma de infundíbulo de la ca­

vidad interna dentro del espacio periapical. 

La cavidad intradcntaria es ciega y solamente hay una en­

trada estrecha en la corona. Es sorprendente que poco.des 

pués de la erupción de estos dientes se desarrolla una in 

·fección periapical, 

MACRODONCIA 

El macrodontismo sugiere una herencia cruzada, Hayde -
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(1938) cree que los dientes grandes son con frecuencia un 

caráct.er dominante, si b.i!!n acepta que el tamaño de los -

dientes ofrece abundantes casos de fusión de carácteres -

en la herencia, y no es dominante simple. 

La macrodoncia designa a los dientes que tienen un tamaño 

mayor que el normal generalmente es en los incisivos. La 

forma mis comdn de crecimiento anormal de cdspides es un 

agrandamiento del tubérculo lingual en una cdspide compl~ 

ta. Algunas veces,. los rebordes marginales unen una cdsp! 

de accesoria muy elevada, una conexión adicional con el -

borde incisivo produce una forma en "T" o si es más baja 
· .. 

un contorno de la corona con forma de "Y". Esta anom¡ilía, 

llamada "diferenciaci6n margoide" ocurre.con mayor fre- -

cuencia en el incisivo lateral superior. 

MICRODONCIA 

Aparee¡;> como 1uu1 cond;i:c:l6n que puede deberse a la heren- -

cia acruzada. La regres;i6n o atavismo, puede ser la causa 

·del desarrollo rud;i·mentario de d;ientes individuales; esta 

anomaJ.ia suele he·:reda~se y se presenta en los dientes más 

débiles, los incisiyos laterales superiores y los terce-­

:ros molares especialmente los superiores. 
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La forma cónica y la ausencia de los incisivos laterales 

superiores, se heredan como un carácter dominante, mis ~­

frecuentemente en la mujer que en el hombre, Frecuentemen 

te se asocian a labi6 y paladar hendldo. 

La tendencia evolucionaría mencionada por ciertos auto- -

res, tiende a reducir el nümero de piezas dentales en co­

nexión al acortamiento ·de los maxilares. La reducci6n 

afecta a las piezas encontradas en los dos extremos: ter­

ceros molares e incisivos (lateral superior, central infe 

rior), cuya ausencia o cambio de forma frecuentemente es 

notada. 

La au~encia del incisivo lateral superior, es la anomalía 

dental mis frecuentemente encontrada, su incidencia es ma 

y.or en las mujeres y más en la dentición permanente que -

en la temporal. La forma c6nica que a veces presenta se -

considera como estigma sifilitico. 

llo labial anormal, son domiriantes, 

El diastema y freni--

.El tubérculo de carabelli presente en los dos dltimos mo­

lares, se hereda como carácter dominante, lleglndosele a 

considera·r también como un estigma sifilítico. 
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HIPOPLASIA HEREDITARIA DEL ESMALTE 

Todos los componentes calcificados del diente pueden pre­

sentar anomalías de sus estructuras grandes o pequeñas o 

de la mineralización. Estas anomalías aparecen sobre todo 

en el esmalte y dentina. Pueden ser consideradas como an~ 

malías estructurales, pe:ro también pueden modificar el ta 

maño, forma o color de los dientes. 

Las causas de las anomalías estructúrales son heredi ta- -

rias o ambientales y en líneas generales se clasifican de 

acuerdo con este conc.epto; 

1,- Las anomalías estructurales hereditarias gene-­

ralmente afectan. a las denticiones primaria y -

secundaria, mientras que las anomalías ambient~ 

les afectan a ~a dentición primaria o a l~ se--· 

cundaria, ·o solamente a dientes determinados. 

2.- Las anomalías estructurales hereditarias en ge-

neral afectan al esmalte o a la dentina, mien-­

t·ras que '.!,as· anomal'.i.as ambientales afectan al -

esmalte y a la dentina, 

3,- Las anomalías est:ructu:rales hereditarias suelen 
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causar una orientaci6n difusa o incluso vertí--

cal de las alteraciones, mientras que las anºom~ 

lías estructurales ambientales están dirigidas 

sobre todo horizontalmente, 

ANO~IALIAS ESTRUCTURALES HEREDITARIAS DEL ESMALTE 

Weinmann dividió las hipoplasias del esmalte (amelogéne-­

sis imperfecta) en -dos tipos: los que incluyen las anoma­

lías cualitativas del esmalte caracterizados por una min~ 

ralizaci6n reducida (hipomineralizaci6n) y los que consi~ 

ten en una reducci6n cuantitativa del esmalte con una mi-

neralización normal Chipoplas;ia o aplasia del esmalte). -

Cada tipo consta de diversas formas clínicas, como se in-

dica a continuac:i.6n: 

·I, HIPOMINERALIZACION 

a). Transmisi6n Dominante Autosómica 

b) . Transmis~ón Recesiva Autos6mica 

el,· Tl'ansll);l;s-Mn JJom;t.nante Autos-óm~ca con Di.spl~ 
si,a Ocu1o~Dentodi,gi,ta1. 

U. HI¡:>OPLASJA O APLAS!.A DEL ESMALTE 
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n). 'l'rnnsmisi6n llominantc l.i¡¡mla :il Cromos11m11 

"X" con morclida abierta. 

b). Transmisión Dominante Ligada al Cromosoma 
"X" sin mordida abierta. 

e). Transmisión Dominante Ligada al Cromosoma 
. "X"• 

d). Transmisión Dominante Autosómica; Forma -­
Aplllsica. 

e). Transmisión Dominante Autosómica; Forma -­
HipopUl.sica. 

f). Transmisión Recesiva Autosómica: Forma Hi­
poplllsicn. 

g), Transmisión Rcccsiva Autosómica con Enfer­
medad de Morquio, 

I. HIPOMINERALIZACION; TIPO I 

Las hipoplasias del esmalte con hipomineralización no es 

fAcil dividirlos en diferentes subtipos por medios clini­

cos, genéticos, radiográficos, histológicos o qufmicos. 

Aunque existen algunas diferencias de color, forma y com­

portamiento clfnico, no se han establecido caracteristi-­

cas diagnósticas comunes. 

Caracterfsticas Cl!nicas,- Al tener la erupción, los dicn 
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tes suelen tener una corona de forma normal. Durante la -

erupci6n o poco tiempo d;s~u@s se nota que el esmalte ti~ 

ne un color anormal y puede contener manchas blancas, am~ 

rillas, rojas o marrones. La alterac·i6n en el color aume!!_ 

ta al avanzar la edad·de manera que, en adultos, los die!!_ 

tes son marrones obscuros. La intensidad del color varía 

en los diferentes dient~s y algunos, especialmente los in 

cisivos mandibulares, quizá no presenten ningan cambio de 

color. 

La p~rdida del esmalte ocurre despu@s de diferente~ perí2 

dos de tiempo y con una intensidad desigual, m~s que a -­

causa de la caries, corno resultado de una abrasi6n ~ecáni 

ca o accidentes qutmicos de saliva y de los alimentos. -­

Los defectos se presentan con mayor frecuencia en las su­

perficies labiales de los dientes anteriores y en las cús 

pides mol~res. Muchas veces hay un esmalte más mineraliz~ 

do y por ~nde más .resistente en los cuellos de los dien-­

tes, La hipornineralizaci6n sé observa más a menudo en el 

lado bucal que en el lingual, Es sorpreridente que la for-

.rnaci6n de caries en estos dientes no es muy intensa. 

Características Radiográficas,- La hipomineralizaci6n del 

esmalte reduce la densidad radjográfica normal. El borde 

entre el esmalte y la dentina no está bi@n definido. Sin 
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embargo, la forma y tamafio de los dientes no est4n modifi 

cadas. Durante la erupciOn, los dientes tienen un contor­

no normal, pero luego desarrollan defectos en el esmalte. 

Algunas veces se observan defectos en el esmalte de los -

dientes antes de su erupción, especialmente en las caspi­

des. 

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA: TIPO la. 

Los dientes de los miembros d.e este tipo varfan signific_!!. 

tivamente en aspecto, hallasgos clrnicos y alteración his 

to lógica. 

TRANSMISION RECESIVA AUTOSOMICA: TIPO lb. 

Este tipo se ha observado en hermanos con pro~enitores -­

normales. Sin embargo, la decisión en cuanto al genotipo 

es insegura en estos casos por que podrfa tratarse, por -

ejemplo, de nuevos mutantes de tipo la. 6 con herencia p~ 

lig!!nica, 

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA CON DISPLASIA OCULO-DEN­

TODIGITAL: T!fO Ic. 

En la displasia oculod~ntodigital hay una alteración par~ 
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cida a la amelogénesis imperfecta en los dientes que está 

asociada con microftalmQ.s del IV y V dedos. Durante la -­

erupci6n del diente se· observa que el esmalte es hipoplá­

sico. 

II. HIPOPLASIA O APLASIA DEL ESMALTE 

La hipoplasia o aplasia del esmalte ocurre con menos fre­

cuencia que los des6rdenes de la hipomineralización. Aun­

que ~n este tipo de hipoplasia hay alguna hipomineraliza­

ción, el esmalte resiste los requisitos funcionales norm~ 

les. Existen variaciones en el aspecto y el genotipo. 

TRANSMISION DOMINANTE LIGADA AL cJWJlfOSOMA "X" CON MORDIDA 

ABIERTA, TIPO Ila, 

En el caso de los car§cteres dominantes ligados al cromo­

soma "X", un varón· afectad.o transmite la anomalia a todas 

sus hijas pero a ningO~ hi;o, ya que un varón dá su crom~ 

soma "X" sólo a la descendencia femenina. Por otra parte, 

·una hembra afectada transmite generalmente el carácter a 

una mitad de sus hijos y una mitad a sus hijas. 

Los dientes tienen un aspecto cljnico diferente segGn el 

sexo. En los varones, ~a superficie de los dientes amari-



83. 

!lentos es lisa, dura Y.brillante. El contorno dental es 

anormal, y el diámetro. m;iyor de la corona se localiza cer. 

ca del cuello. La raz6n de esta forma anormal es una fal­

ta de esmalte. 

Al contrario de los varones, donde siempre hay manifesta­

ciones .clínicas y radiográficas de aplasia de esmalte, -­

las hembras afectadas presentan alteraciones que varfan -

entre la hipoplasia hasta aplasia completa del esmalte. 

En las hemb·ras las coronas dentales est:tn menos manchadas 

que en los varones y el esmalte está distribuido de forma 

no uniforme por la superficie de las coronas, muchas ve-­

ces en forma de ondulaciones verticales que simulan una -

tabla de lavar. Algunas veces hay pequefios canales que ·­

contienen detritus alimenticios y producen manchas marro-

nes. 

No se conoce bién el desarrollo de la hipoplasia del es-­

malte. Al parecer s6lo se altera una funci6n del amelo- -

blasto (formaci6n de esmalte), en tanto que el contorno -

·del diente no se modifica, El grado de mordida abierta v~ 

rfa mucho, En las familias estudiadas todos los varones -

con aplasia del esmalte también presentaban mordida abier 

ta, mient¡·as que no s;i.e.mpre habia mordida abierta en las 

hembras afectadas. El efecto genético es más lábil para -
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la moroida abierta que para el defecto del esmalte. Incl~ 

so parece una supresi6n ~ompleta de la mordida abierta. 

TRANSMISION DOMINANTE LIGADA AL CROMOSOMA "X".SIN MORDIDA 

ABIERTA. TIPO IIb. 

No se observ6 mordida abierta en otras tres familias ·con 

hipoplasia del esmalte del tipo al cromosoma "X". Es tam­

bién posible que la diferencia observada fuera debida a -

factores ambientales o genéticos de otra clase, 

TRANSMISION DOMINANTE LIGADA AL CROMOSOMA "X": TIPO IIc. 

Este t;i.po es inseguro, se basa solamente en la descrip- -

ci6n de dos familias, La descripci6n de los dientes es ma 

rr6n hasta marrón obscuro; dientes deciduos casi siempre 

blancos. 

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA¡ FORMA APLASICA: TIPO. !Id . 

. La aplasia del esmalte del tipo observado en varones del 

tipo IIa. y Ilb. también la transmite un gen autosómico -

dominante. Scherret describió este tipo en padre e hijo, 

excluyendo así una herencia ligada al cromosoma "X". Dcb!_ 

do a la rareza de esta anomalía es muy poco probable, au~ 
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que no imposible, que la mad-re estuyie;i-a afectada y ;fue-ra 

as! el agente transmisor~ 

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA CON. EFECTO PLEITROPICO; 

FORMA APLASICA. TIPO !Ie. 

Weinmann describió una familia con uri defecto del esmal-­

te, heredado de forma dominante, Los dientes eran amari-­

llomarrones y ten!an una super;ficie lisa y dura. Faltaba 

la curvatura normal de las coronas y los puntos de contaE 

to. 

Esta anomalla del esmalt~ diferia no solamente histol6gi­

camen te de todos los tipos des cri_tos previamente, sino - -

también en una retención de 6 de 18 dientes. La anomal!a 

afectaba principalmente los segundos y terceros molares y 

con menos frecuencia los premolares y caninos. La hipopl~ 

sia del esmalte estaba siempre asociada con retención. 

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA; :FORMA HIPOPLASICA: 

·TIPO II;f, 

También ha sido desc?:ito un tipo dominante autos6mico de 

hipoplasia del esmalte que se parece algo a los dientes -

de las hembras afectadas del tipo Ila. J.j¡.:ado al cremoso. 
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ma "X". El esmalte hipopl.asico no aparece aqul'. en surcos 

y crestas verticales sin_o que cubre uniformemente a la e~ 

rana y contiene finas depresiones. Si el fondo de las de­

presiones estfl situado inmedintamente por encima de la -­

dentina, tanto la dentina como el detrito pierden color y 

la corona presenta una 1nnncha, El grado de deficiencia -­

del esmalte varia a menudr, en los diferentes miembros de 

una familia afectada. Este tipo de hipoplasia hereditaria 

del esmalte se ha descrito con frecuencia. 

TRANSMISION RECESIVA AUTOSOMICA¡ FORMA HIPOPLASICA: 

TIPO I Ig. 

Han aparecido casos esporR<licos o_ entre hermanos de dien­

tes hipoplásicos con esmalte delgado, rugoso, amarillo, -

pero duro. En estos casos podría tratarse de una transmi­

si6n reccsiva, mutacl<ln dominante, examen incompleto de -

las familias o de una p;1ternidad dudosa. Esta hipoplasia 

de esmalte se semeja morfol6gicamente a la hipoplasia del 

esmalte descrita en el tipo IIf, 

TRANSMISION RECESIVA AUTOSOMICA CON ENl'ERMEDAD DE MORQUIO 

TIPO Jih. 

En la enfermedad de Morquio se he'l'C:da una mucopolisacari· 
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dosis ae querasulfato como cardcter recesivo autos6mico, 

los dientes, tanto deciduos como permanentes, tienen coro­

nas de color gris mate y esmalte con fositas. El esmalte 

es delgado y tiene tendencia a despr~ndersc. ~as cdspides 

son pequeftas, aplanadas y malformadas y hay pequeftos dia~ 

temas entre los dientes. 

DIENTES PARDOS OPALESCENTES llERED ITAIUOS. 

Es otra forma de hipoplasi a que se htHeda en muchas fami­

lias como un carlicter autos6mico dominante, pero en otras 

se comporta como dominante ligado al sexo. 

Existe diversidad de forma y grado en el color. El Indice 

de refracción que presenta se debe a la progresiva oblit~ 

ración de la dentina que lleva a la cusi desaparición de 

la pulpa, Los dientes afectados se desgastan notablemen-­

te, en algunos casos hasta lu encfn. 

La esclerosis dentinnria se presenta, y por otra parte, • 

.la dentina es muy irregular con conalículos dentinales -­

ensanchados y bulbosos, Espacios interglohulares numero-­

sos, La anomalía principa'.I se limita al esmalte, cuyo gr~ 

sor es menor que el normal, Afectando la anomal!a a la -­

dentición permanente aunque en la temporal se puede pre--
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sentar en piezas individuales. 

DENTINOGENES IS IMPERFECTA 

El trastorno más coman del desarrollo de la dentina, la -

dentinogénesis imperfecta, ocurre en las denticiones deci 

dua y permanente. Los dientes tienen un color amarillo -­

hasta azul gris con una transparencia de ámbar, muy nota­

ble en los dientes decíduos de erupci6n temprana. Poco -­

después de la erupción, el esmalte se fractura separándo­

se de la dentina en fragmentos pequefios o grandes y deja 

bordes cortantes en los lugares de la fractura. Algunas -

veces, se rompen ctlspides enteras durante la masticación; 

esto origina una rápida abrasión de la dentina subyacen-­

te. Las fracturas del esmalte probablemenTe son debidas -

a la flexibilidad de la dentina hipoplásica y relativamen 

te blanda que se rompe bajo la presión masticatoria. 

Esta pérdida de sustancia dental no siempre ocurre. A ve­

ces s6lo se afectan intensamente algunos dientes, mien- -

·tras que los demás par~cen normales. 

Los premolares y molares tienen frecuentemente coronas -­

bulbosas cortas, Las raíces son de poca longitud y delga­

das y en ;los d;ientes multiradiculares están poco extendí· 
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das. Incluso las raíces tienen color ámbar y son tTanslú­

cidas. 

Las caries apaTecen en los lugares usuales, pero el pro-­

greso es algo menos rápido, ya que faltan los conductos -

dentales. A menudo existe una notable resitencia contra -

la caries, lo cual tal vez se debe a la abrasión excesi-­

va. 

Las car;l.es profundas no ocasionan dolor en los dientes y 

estos dientes no son sensibles durante los procedimientos 

de restauración, 

La dentina opalescente hereditaria es debida a tin gen do­

minante autosOmico muy penetrante, No se conoce esta ano­

malía en el estado homocigótico, Exámenes microquímicos -

revelan un alto contenido anormal de agua en la dentina -

(de un 15 a un 20%,- comparado con el normal que es de 8 a 

10'1.}¡ y un bajo contenido inOTgíln;l.co (70 a 75'!., comparado 

con el normal SO-s5i), Los estudios hechos por difracci~ 

.nes roent-genogr~ficas no revelan diferencia significati­

va alguna, en la estructura molecular entre la dentina -­

translúcida y la normal, 

Se han observado rarefacciones periapicales en las piezas 
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afectadas, asi como la tendencia a la formaci6n de absce­

sos periapicales. En cie!tos casos se asocia la condici6n 

a queratosis palmar y plantar y a la catarata juvenil, -­

aunque sin la seguridad do formar s:lhdrome o como un caso 

de genes ligados. 

CARIES, ENFERMEDADES PARODONTALES. CALCULO SALIVAL. 

CARIES, 

Es un proceso quimico-biológico caracterizado por la des• 

trucci6n más o menos completa de 1.os elementos constituti 

vos· del diente; qu:i.mico porque intervienen ácidos y,, bio-

16gico porque intervienen microor&anismos. 

La caries dental está caracterizada por la formaci6n de • 

cavidades en los dientes, En ninos y adultos j5venes has­

ta la edad mediana· ·estas cavidades estlln localizadas en -

las coronas de 1os dientes, comenzando por la superficie 

del. esmalte y dentina, con formacH~n ·ae cavidades socava­

.das, las cual.es sin tratamiento puedan llegar a afectar -

la pulpa. Ocurren principalmente en las sup~rficies oclu­

sales, donde comienzan en lns fositas y fisuras, en las 

superficies interproximal.es, de d;i.entes que contactan y -

en 1.as regiones cervicales de 1a corona clinica. En pa- -
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cientes mayores, con recesiqn de las encias, también se -

encuentra caries en las Fegiones cervicales de los dien-­

tes que atacan al cemento o dentina, según cu1il de los -­

dos esté expuesto en la uni6n de la "corona ra!z, 

La caries tambHln aparece sobre cualquier superficie den­

tal que está sometida a estancamiento, como las fositas -

bucales de los molares, las fositas linguales de los inci 

sivos, en los m1irgenes de empaste con escapes o que sobr~ 

salen, debajo de los ganchos de las dentaduras sobrepues­

tas o férulas y en las fositas hipoplásicas. En resumen, 

puede haber formación de caries en cualquier parte donde 

hay estancamiento de alimentos. 

Los primeros estadios de la enfermedad son asintomáticos 

y los sintomas solamente ocurren después de la cavita­

ci6n, El primer signo suele ser dolor al comer dulces y, 

se dice algunas veces alimentos salados. En ocasiones a -

fsto sigue dolor al ingerir alimentos y bebidas calientes 

o frios y diversos signos y slntomas de pulpitis y perio-

. dontitis. 

La J?ri:mera rnanifestaci611 es c¡¡s;i. sien1prc un nublado gris! 

ceo_ del esmalte que se reconoce meJ or dcspu@s de secar la 

superficie con aire. E1 m@todo clfisico parn diagn6sticar 
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la caries, consiste en una sonda afilada en la cual se de­

tectan las rugosidades d~ la superficie, ablandamiento y 

cavitaci6n, aunque hoy· en día se usa cada vez mds.la ra-­

diograf!a con aleta de mordida para ~etectar las lesiones 

interproximales, 

Por estudios experimentales se ha observado la herencia 

de susceptibilidad a la caries, Existen personas que tie­

nen un alto grado de inmunidad, mientras que otras son f! 

cilmente atacadas por esta enfermedad. Esta herencia es -

transmitida equitativamente tanto como por el padre, como 

por la madre. En gemelos monocigDticos el factor es pre-­

ponderantemente dominante, y se refiere tanto a los meca­

nismos de ataque como a los de defensa. 

La hipertrofia de la enc!a se ha presentado en familias, 

con un cardcter recesivo y otras veces dominante. Otras -

manifestac;i.ones parodontales como a1te·rac iones secunda-. -

:r;i.as de trastornos heredita·rios, meucionan<lo al mongolis­

mo entre ellos, 

La posible herencia dril calculo salival fu6 investigada -

en pares de gemelos monocigotos y <licigotos, Demostrando 

que no es la acci6n de las bacterlas de la flora oral, -­

slno la composici6n de la saliva basada en factores gen!!-
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ticos,,la que juega un rol hereditario principal en las -

formaciones calculares. La variaciGn an l~ composici6n de 

los fosfatos cálcicos se·cncuentrn tombi!n determinada 

por factores gennticos, 

Los gemelos que mostraron cxt1·cmada acumulaci!ln de cálcu­

lo, que indiscutiblemente lleva o lesiones r~riodontales, 

tenfan una saliva de bajo grado de viscosidad y bajo con-

tenido prot6ico, Los estudios ~cnétlcos recientes en el -

desarrollo de la enfermedad periodontal domcstrado por -­

llrusha, están relac;ionndos íntimamente a ln heredabilidad 

do las formaciones calculares, 

PROGNATISMO 

El termino prognatismo o progenie su refiere o la dispos! 
ciOn de los incisivos mandibulares en posición anterior. 

Estl asociado con la proyección del mentón, labio infe- -
rior engrosado y dngulo maxilar aplnnado. 

Formas Cl!nicns,- El prognotlsmo puede ser absoluto o re­
lativo, es decir cuusn<lo 11or un <:rcci1;1J_ento (~xcesivo de -

la mandíbula o por un lncrr,::iento insuficiente del maxilar 
superior. 

Korkhaus distingu:i.ti divcrs ;¡:e form:is cJ ínic:is en l:is cua- -
les se pueden reconocer v:irlns c:iructer!st:i.cos morfol6gi­
cas y etiológicas: mordida forzada en unn maloclusi6n do 
clase III, prognntismo verdadero hcrc(1ado y prognatismo relativo. 
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El fac-tor etiológico importante en la produccHin de las -
maloclusiones es la herencia de l~s variaciones morfol6gi 
cas de los tejidos duros y blandos de la cavidad oral. 

Grupos raciales que presentan menor-incidencia de malocl~ 
siones son los que se han mantenido hasta cierto punto 

sin mezcla, la mayor incidencia se encuentra entre los -­
grupos raciales con grandes mezclas de tipos sociales. -­
Factores ambientales, hdbitos, traumas,.temprana pérdida 
de dientes temporales, no siempre explican la maloclusi6~ 
El estudio de gemelos monocig6ticos en cuanto a la simili 
tud en la ~orma de los arcos e irregularidades dentales, 
demuestran estar producidas por un medio genético idénti­
co que indica el alto grado de decisividad en la determi­
nación del patrón máxilo facial. 

El prognatismo y la micrognasia se transmiten con carlc·­

ter dominante, Desarreglos o desarmonras de los huesos f~ 

ciales afectan el lrea dental produciendo maloclusiones, 

de todos los huesos que forman la cara, Frecuentemente, 

al no encontrar causa aparente en una maloclusi6n que ap~ 

rece como una des~iaci6n extrema, es producida por las ~­

combinaciones azarosas. de las partes que intecran el es-­

queleto crlneal. Los cromosomas de un individuo son apa--

rcados con los cromosomas provenientes de otro, la armo--

nía o desarmon!a de las formaciones dentofaciales ser4 el 

resultado de sus combinaciones, 
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PROGNATISMO VERDADERO HEREDADO 

Esta forma de prognatismo estl caracterizado por un inte~ 

so crecimiento excesivo de la mand!b~la, mordida cruzada 

de los .dientes anteriores y posteriores, erupción premat~ 

ra de los molares mandibulares, proyección del ment6n y -

labio inferior y aplanamiento del ~ngulo m~ndibular. Este 

estado se consideró como una caracleri.::tica hereditaria -

de la familia real de los Halshurgos. 

La hipoplasia maxilar tarnb.ien forma parte del cuadro cua~ 

do no hay mordida ~ruza~a antcriaT o cu~ndo el prognatis-

mo estl asociado con mordida abierta, de manera que queda 

eliminada la influencia funcional sobre c1 crecimiento --

del maxilar es tan comtln que puc:dc consi.dcrarse como tan 

caracterfstica del prognatismo como la hlpcrplas.ia mandi­

bular, Solamente son progl·esivos alrededor del 40i hasta 

SO\ de los casos de prognatismo hereditarlo. el prognatl~ 

mo puede ser evidente al nacer, pero es bastante raro. 

LABIO Y PALADAR HEND:UJO 

Entre las anomallas congdnitas mis comdnes se encuentran 
- _.- .. -- -~· .. 

las hendiduras de los p::ilnllarcs pri111ar:io, secundario o de 

ambos, 
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Ha sido resumida una documentación muy extensa sobre las 

hendiduras faciales, de las cuales solo hablaremos de al­

gunas, 

Clínicamente hay gran variabilidad en la intensidad de la 

formaci8n de las hendiduras. Los grados m1nimos incluyen 

anomalías como la avula b~;fida, indentaciones labiales ll 

nea les o las asl'. llamadas "hendiduras curadas intrauteri­

namente" y la hendidura submucuosa del paladar blando. 

La hendidura puede limitarse al labio superior o extende~ 

se por el orificio de la nariz y los paladares duro y - -

blando. Las hendiduras palatinas aisladas pueden estar ll 

mita.das a la úvula (t'.lvula bífida) o ser mt!s cAtensas,, di­

vidiendo al paladar blando o a los paladares blando y du­

ro, 

Es 7TJAS frecuente una coinbinac,ión de lab;l,o leporino y pal~ 

dar hendido, La incidencia segan el tipo parece diferir -

algo entre varias revisiones ·extensas dependiendo en par­

te de que si los datos son obtenidos al nacer o al efec-­

tuarse la operación, Los <latos obtenidos <le los registros 

de los nacimientos son muy ;i,nscguros, Sin enfuargo, el la­

bio hendido-paladar hendido constituye aproximadamente el 

SOi de los casos, y el labio hendido y paladar hendido 

aislados suman aproximadamente el zsi de cada uno, inde--
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pendientemente de la raza. Se desconocen las causas de -­

las diferencias entre los datos recogidos al nacer y al -

operar. 

El an~lisis estad!stico de los tipos individuales de hen­

diduras queda inclu!do en las descripciones correspondie~ 

tes, La fisura del labio superior es más común que la de1 

labio inferior, El defecto puede ser uni o bilateral, Es 

mis comtin entre los hombres que en las mujeres y ocurre -

con triple frecuencia en ei lado izquierdo que en el dere 

cho. El aplanamiento del ala de la nariz con ensanchamien 

to de la ventana, acompaña al labio leporino completo. -­

Puede combinarse con fisura de la apGfisis alveolar,, Lis~ 

ra del paladar duro, blando y Ovula. La anomalía es causa 

da por falta de uni6n de los diversos mamelones del maxi-

lar superior, o de los correspondientes del inferior. 

Su etiologia es atln.obscura, La herencia tiene un papel -

importante en la transmisión de esta enfermedad; unos au­

tores le atribuyen un ¿31 de influencia, mientras que 

otros señalan un 10~2oi. Aproximadament~ en un zsi de los 

casos del factor hereditario es de carácter dominante, 

mientras que en un 75\ se presenta reccsivo, 

La ocurrencia de anomalías semejantes en gemelos, ofrece 
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indicios importantes en favor del factor hereditario di-­

recto. Fogh-Anderson obs~rva una mayor frecuencia de con­

cordancia entre gemelos monocigóticos, y se inclina por -

un mecanismo de herencia que llama d·e dominancia condici~ 

nada con limitación sexual a macJ1os, pero con penetrancia 

reducida en la mayorfa de los medios genéticos, es decir, 

que el gene ocurre generalmente como recesivo, pero bajo 

condiciones favorables también los heterocigotos se mani­

fiestan. 

Otros factores etiológicos a los que se atribuye la mal-­

formación son las bandas amnióticas, interferencia mecán~ 

ca, insuficiencia de la fuerza inherente al desarrollo, 

defectos de nutrición y del riego sanguíneo regional: 

SINDROME DE PAPILLON-LEAGE 

El carácter dominante de un síndrome raro que afecta a -

las mujeres, descrito por Papill6n-Leage y Psaun (1954), 

es la presencia de múltiples anomalías que afectan a la 

cavidad oral en sitios de uniones embriológicas. 

Las ~aract~r!sti~as del sindrome son; 

Lengua lobulada; presencia de gruesas bandas paramedin--
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les vestibulares que se extienden a traves del puente al­

veolar. Lengua pegada ar piso de la boca por un frenillo 

anormal corto y grueso, pudiéndose ~resentar ademfis tumo-
r 

res pequeños nodulares y pediculados. Fisura media incom-

pleta <lel paladar duro, asociado a una fisura parcial del 

labio superior que complican el cuadro. Existe un aumento 

en la altura de la parte inferior de la cara. El perfil -

es retrognático, debido a una mandíbula hipoplásica que -

aparece pequeña y con un acortamiento de su rama, y en -­

ocasiones, con simetr!a de su cuerpo. Malformaciones den­

tales son generalmente vistas en toda instancia y afectan 

predominantemente a los incisivos y bicuspídeos supernum~ 

rarios y lesiones cariosas, frecuentemente son observa-

dos, En las extremidades se notart dígitos supernumera-

ríos, el inodactilia, sindactilia o mano de fonna de tri-­

dente, 

Otras anomalías que ocurren con menor frecuencia son; - -

aplasia del ala de la nariz, hipertelorismo mínimo y aco~ 

tamiento del labio superior, Alopecia, sequedad de la 

piel, pelo hirsuto, retardo mental y un tipo familiar de 

temblor, pueden estar presentes, 
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SINDROÍ-lE DE PAPILLON-LEFEVRE 

Es un síndrome caract'erizado por lesiones cutáneas hiper­

querat6sicas, destrucci6n avanzada d'el periodoncio, y en 

algunos casos, calcificaci6n de la duramadre. Las altera­

ciones cutáneas y periodontales suelen aparecer juntas ª!!. 

tes de los cuatro años de edad. Las lesiones cutáneas co!!. 

sisten en hiperqueratosis e ictiosis de zonas localizadas 

en las palmas de las manos, las plantas de los pies, las 

rodillas-y los codos, 

Las lesiones periodontales consisten en inflamaci6n tem-­

prana que conduce a plrdida 6sea y caída del diente, Los 

dientes primarios caen alrededor de los cinco o seis años 

de edad. Luego la dentici6n permanente erupciona normal-­

mente, pero al cabo de unos anos los dientes son exfolia­

dos por la enfermedad periodontal destructiva. Alrededor 

de los 15 años, los· pacientes suelen estor ya desdenta- -

dos, con erupci6n de los terceros molares. Estos también 

son exfoliados unos años después de haber erupcionado. 

DISOSTOSJS MANDlBULOFACIAL 

La clisos tósis mand.ibt1lo:fac.ial (_sindromc de Treacher Co" -

llins¡ síndrome de Franceschetti-Zwhler1~Klcin), es un SÍ!!_ 
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drome caracterizado por: 

1). - Anomal:ias ·d·e1 ojo, tales como una oblicuidad -

antimongoloide de los párpados, colornba de los 

párpados inferiores y ausencia de pestañas. 

2).- Anormalidades del o!do externo y medio. 

3).- Hipoplasia de la mandíbula. 

Este síndrome parece haber sido heredado como carácter do 

rninante autosómico con penetrancia incompleta y expresivi 

dad variable. McKenzie y Craig afirmaron que el síndrome 

lo origina un desarrollo incorrecto de la distribuci6n de 

la sangre (desde la rama del primer arco aórtico a la ar­

teria estapédica y a la arteria carótida externa), o una 

malformación efectiva de la arteria estapédica. 

La facle es muy llamativa. Las fisuras palpebrales están 

inclinadas lateralmente hacia abajo y muchas veces hay un 

coloboma en el tercio externo del párpado inferior con 

ausencia de las prestafias mediales al coloboma. 

El pabellón auricular está frecuentemente deformado, el -

conducto auditivo externo no existe y se observan anorma­

lidades dentro de la hendidura del o1do medio. Puede ha--



1 02. 

ber vestigios auriculares y fístuias ciegas en cualquier 

lugar entre el tragus y el ángulo del orificio bucal. 

Se han observado diversas anomalías ·esquel&ticas asocia-­

das. La mandíbula es siempre hipoplásica; el ángulo, ano~ 

malmente obtuso y la superficie inferior del cuerpo es mu 

chas veces c6ncava. El paladar es alto y esta hendido en 

más del 40i de los pacientes registrados. La maloclusi6n 

dental es frecuente. Los dientes pueden estar separados, 

hipoplásicos, desplazados o no cerrar bi&n. 

ACONDROPLAS IA 

Tiene carácter dominante irregular. Puede afectar a va- -

rios miembros de un~ familia y transmitirse a varias gen~ 

raciones. Se cree que es consecuencia de un defecto cong~ 

nito en el desarrollo del esqueleto cartilaginoso con osi 

ficaci6n defectuosa, especialmente de los huesos largos. 

Los carácteres clínicos se observan desde el nacimiento. 

El desarrollo es lento y el paciente se queda enano. La -

base del crtlneo se altera produciendo una bóveda de tama­

fio mayor que el normal; hay braquicefalia y la restric­

ci6n de la base causa retracci6n de la nariz, recesi6n de 

la maxila con distoclusi6n, e inclinacl6n de la parte an-
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terior del paladar hacia. arriba, La dentadura en ciertos 

casos muestra notables alteraciones como son: hipoplasia 

de los incisivos, inclusi6n de piezas, formaciones incom­

pletas, retraso en la erupci6n y des6rden en la disposi-­

ci6n normal. Pero la mayor parte de los casos tiene denti 

ci6n normal, salvo la maloclusi6n por la recesi6n de la -

mandíbula. 

DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL 

Esta enfermedad afecta la osificaci6n de las clavículas y 

los huesos craneales de osificaci6n endoconjuntiva, retar 

dándola. 

Es una malformaci6n no invariablemente hereditaria que se 

transmite por cualquiera de los progenitores a los hijos 

o a las h;i.jas. Con_ frecuencia ocurren mutaciones expontá­

ncas, y algunos sostienen que la enfermedad se debe a un 

defecto en el plasma gerndnativo o 1esi6n del 6vulo. 

La clav!cula puede ser defectuosa en su centro o faltar -

totalmente, la cabeza muestra cambios muy marcados, reve­

lando Arcas no osificadas, La cara es pequefia en compara­

c;i.6n con el resto del cuerpo y la cabeza. El maxilar sup~ 

rior esta poco desarrollado con b6veda alt" y puntiaguda; 
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con frricuencia se ve un surco en la linea media, y se dan 

casos de paladar hendido. Los senos maxilares son peque-­

nos y adn pueden faltar. El ~axilar inferior casi no se -

afecta. 

Se presentan dientes supernumerarios sobre todo en la re­

gión premolar de la mand1bula y parte anterior del maxl-­

lnr superior. Alteraciones en lo forma, posición y tama-­

no de los dientes. Erupción retardada de ambos denticio-­

nes. Inclusión de piezas con raíces curvados y torcidas, 

pero con el esmalte de la corono bién formado y en lu ma­

yor parte de los casos sin defectos hipoplfisicos. 

DISTROFIA ECTODERMICA 

Los distrofias ectodérmicas adoptan una gran variedad de 

formas, cado una de ellas específicamente heredado y que 

afectan tanto a los· dientes, unas, glfindulas sudoríparas, 

y otros estructuras de la piel mis o menos profundas. 

DISPLASIA ANHIDROTICA ECTODERNTCA 

El individuo presento nnodoncla total o deficiencias den­

tales, y fre~uentemente con incisivos cónicos; pelo fino 

y es muy escaso¡ rinitis crónica, ausencia <le gllndulas -



105. 

sudoríparas y en algunos casos de las glándulas lagrima- -

les. La persona afectad~ es baja de estatura y delgada. 

el puente de la nariz ·deprimido, los maJ<ilares y senos -­

frontales con desarrollo incompleto.mientras que los la-­

bios son gruesos por un desarrollo compensatorio del 

músculo orbicular. La membrana mucuosa es de color roji-­

zo. Esta condici6n en muchas familias se transmite como 

un carácter recesivo ligado al sexo femenino, mientras --

que en otras se hace condominante. 

Las piezas dentales presentes adoptan la forma cónica. La 

ausencia de los incisivos y molares caracterizan a cier--

tos c;:¡sos, así como la ausencia total de piezas en el ma­

xil;:¡r inferior. La erupción de la dentición temporal o -­

permanente es irregular, 

DEFECTOS ORO-FACIAL·DIGITALES ASOCIADOS 

1 • Síndrome Oro-Facial.Digital.- Hipoplasia del ala de 

la nariz, hendidura y frenula oral. Asimetría Digi­

tal. 

Genl:!t ica,. Pom;!:nante 1 igacl~ .·;~l 
r6n, 

2.- S:i'.ndrome de Mohr.- Lengua hendida. Duplicación par-
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Cenética.- !\utos6mica recesiva. 
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3.- Sfndrome Oculo-Dento-Digital.; Nariz estrecha, opa­

c.idad corneal microftaJmos, glaucoma, hipoplasin 

del esmalte. Campodactilin del quinto dedo. 

Genét.ica.- Autost'11mica rcccsjva. 

4.- Síndrome Oto-Pa1nto.Digital.• Microstomía y paladar 

hend.ido. Fnlanges distales anchas. Sordern de con-­

cl11cci ón. Estaturn baja. 

Cenétjcn ... H.ecesjv¡i IJ.gada al cromosoma ''X". 

OTROS CAI<ACTERES HEREDADOS 

lle de hacer mención a lo aprendido en lll cátedra de Pros­

todonc i a, Pn lo :rcfcrcn te a Ja ünpotcnc:ia con que se toma 

en cuenta ciertos hl'lbitos linguales hcrcclnhles, refleja-­

dos en la pronuncinci6n y ot:ros movimientos fisiológicos, 

que son htlbilmente reproducidos en J.os estudios palatogr!!_ 

f.i.cos; a 1 a presencia de di.versos tics de la musculatura 

facJul, y a la s1milltud en la mímica de ciertos grupos -

ram.iliarcs. 

/1 Jns di versas ;forll}as del pa1ada:r c¡ue 11.egan a ocas.ionar 
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problemas protésicos, y a la ayuda que presto la diametro 

logía durante los distin.tos pasos restaurativos. 

Todos estos caráctcres fácilmente h~rcdados, prestan va-­

llosa ayuda durante el diagnóstico y tratamiento de multi 

tud de casos. 
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CAPITULO VII 

CITOGENETICA Y CANCER 

Gran parte de nuestros conocimientos sobre los procesos -

malignos, antes en animales y ahora en el adulto, demues­

tran una frecuencia elevada o baja de clncer en algQn ór­

gano, pero adn cuando la genética desempefta un papel im-­

portante como factor causal no es en todos los casos fun­

damental. 

Ratones hembra que sufren clncer de la mama, pueden desa­

rrollar 6ste, en la misma cepa de ratones que lo presen-­

tan, dependiendo de un virus o un agente anfilogo que pasa 

a la progenie por intermedio de la leche materna. Cánce­

res de pulmón también se ha observado en ratones de deter. 

minada cepa, mientras que ~ste no es tan frecuente en - -

otros ratones de diferente cepa. En el hombre la heren-­

cia de neoplasias malignas es de gran importancia y el -­

factor hereditario se toma con much1simo interés, aunque 

no ~s necesario que sea del mismo órgano la lesión malig­

na. 
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e o N e L u s I o N E s 

1.- La extraordinaria y gran importancia que los estudios 

gen6ticos d!a a d!a se realizan por los que descubren 

las ciencias biomédicas que la gen6tica ha descubier­

to, que gran ndmero de entidades patológicas son de -

origen hereditario y la acción de estos factores tie­

nen ante la administración de mal tiples fiirmacos, que 

en algunos enfermos son dxito y en otros no, precisa­

mente por la estructura gen6tica del individuo afect~ 

do. Asl tambidn, la evolución de las enfermedades y, 

una sola en concreto, puede evolucionar en forma dif~ 

rente, debido a que el microorganismo causal gen6tic~ 

mente es de gran agresividad y otro tiene menor agre­

sividad, debido dsto a que la estructur~ gen!ticn mi­

crobiana tambi6n tiene alteraciones estructurales en 

sus diversos componentes bioquímicos. 

2,- Las enfermedades hematológicas son ahora conocidas -­

ampliamente porque tienen un carlcter gen6tico reces! 

voy en algunos casos, ligado al sexo, lo que ante- -

riormente no se conoc!a. 
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3.- Un módicamento al ser administrado en un paciente, 

puede actuar sati~factoriamente o n6, debido a que 

el enfermo en su estructura genética presenta re-­

sistencia, no es ldbil a la aéci6n del fármaco ad­

ministrado. 

4.- El joven odontólogo con el avance de la genética -

moderna, tiene ante sf un panorama amplio de estu­

dio de enfermedades cuya etiolog!a no se conocía y 

más aún, en la actualidad se estdn haciendo estu-­

dios experimentales en los genes del producto in-­

útero de la mujer embarazada, que permiten modifi­

car o yiredecir el diagnóstico, que en '1lg11nos ca-­

sos es mo~tal, cuando el producto viva, y ofrecer­

le a los padres oportunamente el conocimiento de -

que su hijo o hija nacerl con determinado problema 

físico de origen genético, 

5,- Antiguamente había múltiples enfermedades de ori-­

gcn genltico, debido a matrimonios consangu!neos -

entre grupos sociales que por falta de comunicación 

estaban alejados de otros centros urbanos. Actual­

mente este problema desaparece por la facilidad en 

las vías de comunicación evitdndose los motrimo- -

nios consongu!neos y por ende enfermedades de ori-
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gen genético, pero aan en regiones remotas de nues­

tro planeta, que est~n muy aisladas de la civiliza­

ción el problema pºerdura. 

6.- La genltica bioqu!mica se convierte en el estudio -

<le la etiología de muchas enfermedades específicas, 

ln mayor parte de las cuales tienen etiología de -­

enfermedad específica. Estudios recientes en la ge­

nética consideran que hay más <le 3,000 enfermedades 

genéticas, 

7.- Las alteraciones en las estructu~as gcndticas produ 

cen en el metabolismo del individuo afectado, alte­

raciones desfavorables n la administrnci6n de cier­

tos medicamentos, como es la primaquina y el Acido 

Paraminosalicilico y otros. 

8.- Por los v:irus se produce fragmentación cromosómica y 

por consecuencia defectos físicos en el recien na~­

cido, contlndose· entre ellos, el virus del saram- -

pión y de la varicela. 

9.- El aumento o disminución de la dotación cromos6mica 

en el individuo producir5 anormalidades por un dese 

quilibrio de material gendtico, Estas aberraciones 
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pueden ser p6rdida de una parte del cromosoma, pre­

sencia de una pieza extra de un cromosoma, fragmen­

tación de un cromosoma seguida de su reestructura-­

ci6n, entre estas aberraciones cromosómicas se en-­

cuentran el sindrome de Down, Trisomia 18, Trisomia 

11 0 11
, í.lbortos, etc. 

En los avances actuales de los transplantes de 6rg~ 

nos o tejidos se concluye que el rechazo a ellos, 

es debido a substancias antig6nicas, son rechazados 

por el tejido del receptor conformando anticuerpos 

contra 61 por la incompatibilidad gen6tica y farma­

cológica que afectan la reacción de inmunidad del 

paciente, La etapa experimental de pacientes estl 

muy avanzada y se estA superando esta investiga­

ci 6n. 

11 En el campo odontológico, la gen6tica nos explica -

la etiología de mOltiples padecimientos bucales, c~ 

mo la anodoncia ~otal, ollgodonciá, s!ndrcme de Ri~ 

ger, anodoncia parcial, dientes supernumerarios, -­

tiempo de erupción dental, anomalías de forma y es­

tructura dentales, dentinog8nesis imperfecta, ca­

ries_ 
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Por estudios experimentales se ha observado la he­

rencia de susceptibilidad de desarrollar caries, -

existen personas que tienen tin alto grado de inmu­

nidad, mientras que otras son .flcilmente atacadas 

por esta enfermedad. La hipertrofia de la encía -

se ha presentado en familias con el carácter rece­

sivo y otras veces dominante. 

La Litiasis salival, estudios recientes la atribu­

yen a la composición de la saliva, basada en fact~ 

res genéticos por variación en la composici6n de -

los fosfatos cllcicos, 

Los estudios recientes sobre clncer adquieren cada 

d!a mayor importancia su factor hereditario, aun-­

que no es necesario que la lesi6n maligna tenga -­

que ser en el mismo 6rgano que afect6 a su antepa­

saJo, 
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