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INTRODUCCION

El conocimiento de la Gengtica y el -papel que desempefia,
es cada dia de mayor importancia y tal parece que los - -
avances conocidos hasta el dia de ayer, ahora son insufi-
cientes. A través de ella, la vida se aclara en muchos -
aspectos, ya sea de caracteres hereditarios, ffsicos, de

enfermedades, defectos de estructuras cromos®micas, etc. -

El propésito de esta tesis, es poner al alcance del joven
0dont§logo, conocimlientos quizi sencillos, pero que le --
sirvan de guia en el conocimiento y- 1la exploracifn de al-
teraciones desde las antes sefialadas y, le permita al que
se interese en esta hermosa rama médica, comprender la 1i

teratura extensa y cada vez mis numerosa de esta materia,

-Los dltimos premio nobel, han sido otorgados a personas -~
que investigan con gran 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 conm toda mi buena voluntad y carifio.



CAPITULO I

ASPECTOS GENERALES DE GENETICA HUMANA

HISTORIA

En el afio de 1865, se inici8 el descubrimiento de los - -
principios de la Gendtica, por el ya conocido por todos -
nosotros el Monje austriaco llamado Mendel, gran obra de

€1 y que pas6é 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 logrd, tristemente, sus experien

cias no fueron utilizadas y abandon6 sus investigaciones.

La base de la Genética, es el resultado de las exferien-—
cias practicadas por este gran investigador, el cual en -
guisantes de olor, cruz8 extirpes puras, que se diferen--
cfan entre si, por una o mis caracteristicas y sus obser-
vaciones las siguif durante 2 generaciones, elaborando --

entrecruzamientos de ellos, De ello se derivan 3 leyes co



nocidas y apreciadas adn hasta la actualidad:
1a. HERENCIA DE LA UNIDAD

El sabio Mendel, afirma que los caracteres de los padres
aunque no se manifiesten en un hijo de la primera genera-

cibén, pueden reaparecer en una generacifén posterior.

2da. SEGREGACION

Los dos miembros de un par individual de genes, no se ha-
l1lan en un mismo gameto, sino que son segregados a dife--

rentes gamétos.
3a, SURTIDO INDEPENDIENTE

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

tos, independientemente unos de otros,

Estos principios fueroﬁ redescubiertos muchos afios des- -
. pués, por otros investigadores y en el afio de 1902, Garr-
got y Dalton que se les considera fundadores de la Gené€ti
ca Médica, aprueban la herencia Mendeiiana y la gran tras
cendencia de los matrimonjios consanéuineos en padres de -

personas afectadas recestvamente,



Los descubrimientos de nuevos conocimientos genéticos, --
han ampliado grandemente. el conocimiento en la medicina -
moderna y es de mencién especial el conocimiento de la im
poftancia de los factores genéticos'como agenfes patbge- -
nos, y que anteriormente se atribufa al papel de los mi--

croorganismos como causa de enfermedad.

La Genética moderna se estudia mis en el hombre, que el -
papel que se otorga a los animales de investigacibn, mids

adecuados para este tipo de trabajo y sus variaciones son
mejor exploradas ¥y registradas. Los resultados obtenidos

han sido tan satisfactorios que algunas enfermedades huma
nas y que serfia largo mencionar 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 dé unag cé&lula, estﬁ en divi- -
sién, forma determinado ndmero de pequeﬁgs cuerpos‘denomi
‘nados cromosomas, 10s cuales se duplican, y los pares re-
sultantes se segregan'de modo exacto que cada cé&lula hija

recibe el nimero de cromosomas que cabe predecir,

Los cromosomas se hayan constituldos por Acido Dexosirri-



bonucléico (ADN), en el seno de una trama de proteiha. -
" Los genes unidos de lg hérencia se localizan en segmentos
de las moléculas de ADN, Los gene§ se disponen en forma
lineal a lo largo de los cromosomas, y cada uno, ocupa --
una posicifn definida denominada Locus. Los genes cu&os
Loci se hallan en un mismo cromosoma se denomina ligados.
La composicidn bioqufmica de los genes puede variar en --
cualquier locus, Las formas alternativas de un geh, en un
locus, se denomina alelo. Los genes dirigen la sfintesis -
de los polipéptidos, de los que se formarédn las protei- -

nas,

Se denomina genotipo, al surtido completo de genes en un

individuo, y fenotipo, la expresifn de estos genes como -
caracteres fIsicos, biocquimicos y fisiolBgicos. De 1o an
terior se aprueba que las anormalidades de los cromosomas

tienen importantes aplicaciones cientfificas y clinicas.
CROMOSOMAS HUMANOQS

.Hay 46 cromosomas en cada célula humana, y cada cromoso--
ma es miembro de un par homblogo, por lo tanto hay 23 pa-
res de cromosomas en cada célula; un miembro de cada par
de cromosomas, procede del padre del indlviduo que se es-

tudia, y el otro, de la madre, 22 pares son iguales en -



los machos y hembras y se denominan autosomas, pefo e1 -
par restante denominado ¢cromosoma sexual, difiere en am--
bos sexos. En la hembra humana, los cromosomas sexuales

son idénticos y se denominan cromosomas "X". En el macho
humano, los 2 cromosomas sexuales son diferentes, uho tie
ne forma igual al cromosoma femenino "X" y, el otro mucho

mis pequefio se denomina cromosoma "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 cyomosomas,

La cé€lula formada en la fecundacifn por la funci6bn de un
8vulo y un espermatozoide, constituye el cigoto y tiene -

23 pares de cromosomas o sea 46 cromosomas,

MITOSIS

La mltosis es un tipo de divisiﬁn celular, por‘medio del

cual, el cuerpo crece sustituyendo las células de desecho,
‘consistiendo esta divisifn en la simple escisién por su -
mitad, pero en el ndcleo se experimenta toda un; serie de-
procesos complicados de los que resulta la transmisién a.
las dos c&lulas hijas del mismo compleménto de cromosomas

que existe en la madre, Hay 4 fases en la mitosis:



- Profase
- Metafase
- Anafase

- Telofase

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

que estd en interfase.

Una célula antes de dividirse, debe duplicar su contenido

en ADN, lo que ocurre durante un perfodo determinado de -

la interfase,

Los cromosomas humanos se clasifican segGn Denver en 7 --
grupos: A, B, C, D, E, F y G, basindose en su longitud de
creciente, - Los cromosomas se estudian en cé€lulas obteni-
das de células vivas, y las mis fdcilmente accesibles se
hallan en la sangre circulante y son los leucocitos, pues
los hematies carecen de ndcleo y por consiguiente de cro-
mosoma, Se obtlene una muesfra de sangre a la que se afia
de heparina, se centrifuga y los leuéocitos forman una ca
"pa de ésta, se recogen células que se colocaﬂ en un medio
adecuado para su cultivo y se estimula su divisidn, Se -

incuba el cultivo hasta que la divisifn de las células re

sulta evidente,



Ootro piocedimieﬁto con$iste en-obtenerbﬁélqlas qu:yn:?rg
cedimiento quirdrgico, de consiste en separar del: cuerpo
un pedazo pequeﬁo de tejido, Las células asf recogidas - .
se desarrollarin segdn técnicas adecuadas en un cultivo -

de tejidos,

Un rasgo muy importante en. el estudio de los cromosomas -
humanos, es la posicién del centr8mero, De acuerdo con -
8sto, los cromosomas humanos se clasifican por la posi- -

cifn del centr6mero en tres puntos,

Si el centrGmero ocupa una posicifn central, el cromosoma
es metacéntrico; si estd alejado del centro es submetacén
trico y si se localiza cerca de una de las extremidades -
del cromosoma es acrocéntrico. '

En algunos casos los cromosomas humanos acrocéntricos po-
seen pequefias masas'de cromatina, fijados por tallos del-
gados y se les denomina satélites, constitufdos por mate
rial cromosbmico denso.y unido al resto del cromosoma por

un tallo de cromatina,
MEIOSIS

La mejosis es un tipo especial de divisién celular de la



que resulta la produccifn de gametos, Las células hijas
s6lo tienen la mitad del ndmero de cromosomas existentes
en la cé&lula madre, difiriendo ast de 1a mitosis'eﬁ la -~

que cada cé&lula hija tiene el mismo nimero de cromosomas

de la célula madre.
ESPERMATOGENESIS HUMANA

Todas las etapas de la espermatogénesis se realizan en --
los tubos seminfferos de los testfculos del macho sexual-
mente maduro. Las primeras cé€lulas, los espermatogonios

se localizan en la periferia de los tubos. El espermato-
zoide primario sufre la primera divisifn meifsica y produ
ce 2 espermatocitos secundarios, cada uno con 23 cromoso-
mas, Cada espermatocito secundario, experimenta a su - -
vez, una segunda divisifn meibsica y forma 2 espermati- -
des, cada uno con 23 cromesomas. Los espermatides madu--
ran y seé convierteﬂ en espermatozoides. E1 tiempo tota1

o sea el que transcurre desde el expermatogonio primario

hasta alcanzar la forma de espermatozoide maduro es de --

-74 dias,

OVOGENESIS HUMANA o

Los 6Hvulos se desarrollan a partir de los ovogonios que -



se encuentran en el tejido cortical del ovério. Cadé‘ovg
gonio es la célula de un foliculo en vias de desarrollo,

al tercer mes de vida ‘intrauterina se transforman en ovo-
citos 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 divisifn meibsica
del &6vulo se forma el prondcleo femenino. Asi, ambos pro
ndcleos establecidos pierden sus membranas y el total de

46 cromosomas se duplica,
ACIDOS NUCLEICOS

Los dcidos nucléicos son ADN y ARN, son polimeros macromo

léculas, con tres tipos de componentes:
1.~ Aztcar; Es un glfcido que contiene 5 &dtomos 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 Nitrégeno. La
combinacion.de.una base, el azdcar y el fosfato
forma un nucledtido, los cuales al combinarse -

forman polinucledtidos.

La funcifén del ADN consiste en dirigir la produccibn de -
polipéptidos, cuyas moléculas estén formadas por aminodci
dos unidos por medio de enlaces peptfdicos. Los polipép-

tidos se combinan para formar proteinas y fermentos.

Es indiscutible laAimportancia del ADN en la transmisién
genética, lo cual es definitivo y se ha investigado tanto

en el hombre como en los microorganismos,
GENETICA MICROBIANA

E1l Neumococo (Diplococcus pneumoniae), que es el micro- -
organismo causal de los tipos mis frecuentes de neumonia,

tiene dos fenotipos diferentes;

1,~ La forma "S$" que es lisa y encapsulada y de --

evoluci8n muy virulenta, Y

2,~ La forma "R", rugosa y no encapsulada:y es be-.
g e

nigna, . sl
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Estas kormas pueden sufir: mutaciones que convierten a 1la
forma "S" en formas muy agresivas 8 pueden originar una -
forma "R'", también por’mutaci6n, convirtiendo las formas

virulentas y formas relativamente bénignas. E1 ADN debe

ser capaz de.repetirsé con .gran exactitud paré que su com
pleta formacibn genética no sufra alteraciones durante su
transmisidén a la generacibn siguieﬂte, las modificaciones
de ello pueden 1llevar alteraciones cuyo resultado final, -

serin alteraciones genfticas en las generaciones -siguien-

tes.,
MECANISMOS DE CONTROL GENETICO

El cuerpo humano se haila constitufdo por un gran ndmero
de célulaé, cada una de ellas provistas del mismo comple-
mento de genes, sin embargo, las proteihas producidas en
estas cé&lulas, son muy diversas, por lo que es evidente -
que no todos los genes actuardn en todo momento en cual-
quiera de las células, El problema serd la accifn de los

genes, mientras unos se mantienen inactivos, otros act@an.

CLASIFICACION DE GENES

Los genes, pueden dividirse segln la clasificaci&ﬁ 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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CAPITULO IX

PATRONES DE TRANSMISION DE GENES Y CARACTERES

La investigécién de la gendtica humana se basa en el estu
dio de transmisifn de caracteres en grupos familiares. -
El miembri de la familia que atrae 1la atencidn del inves-
tigador, se le denomina con el nombre de propdsitus. Los
sibs son hermanos o hermanas dé sexo no especificado. La
generacidn paterna se representa por P1, y la primera ge-
neracidén de descendientes de 2 progenitores por R,. Los

genes situados en un mismo locus, en un par de cromosomas
hom8logos se denomina alelos, Cuando ambos miembros de -
un par de alelos son idénticos 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 fénotipo -
1o mismo st es homocigoto 8 heterocigoto, Cuando un ale-
io se expresa como homocigoto se denomina recesivo, En -
términos estrictos, el carfdcter es demlinante o recesi%o.

Sin embargo, no se ha establecido una distincién estricta
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entre genes dominantes y recesivos.
HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE

El criterio establecido para un diagn8stico de herencia -

autosfmica dominante se resume del modo siguiente:

1.- El carficter aparece en cada generacién,'sin --

pasar por alto ninguna de ellas,

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

afectada a la mitad de sus hijos mor t&rmino -

medio,

3.« Las personas mo afectadas no transmiten el ca-

rdcter a sus hijos.

4.~ La aparicibn y transmisién del caridcter, no --

son influenclados por el sexo,
HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA

El caratter transmitide como autosb6mico recesivo, s8lo se
manificsta en una persona que recibe el gen de ambos pro-

~genitores. Es necesario la aparicién del cardcter en al-
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guno de los hermanos pero no en ¢tros. Un ejemplo-fre- -
cuente y mejor conocido es la fibrosis qufstica que con--
siste en la elaboracién'anormal de varias secreciones co-
mo son fermentos pancreiticos 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 neumonia.

HERENCIA RECESIVA Y CONSANGUINIDAD

E1l transmisor de un gen recesivo, s8lo puede tener hijos
afectados, si su clnguye es también un transmisor, el - -
riesgo de la herencia recesiva aumenta cuando el portador
se casa con otro siendo pariente pré6ximec y disminuyendo -
si lo hace al azar. De ahf la prohibicibn biolégica del

matrimonio entre primos,

Segln estadisticas, el riesgo de anomalfas genéticas es -
de cerca del 3% en los matrimonios consanguineos y peli--

_gro de tener hijos defectuosos,

Los matrimonios consangufneos mis distantes que los de --
primos hermanos, tienen un riesgo menos de tener progeni-

tores afectados,
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Los matrimonios entre personas de parentezco mis pfﬁximo
qﬁe los de primos hermanos no son legales en ningGn pais

civilizado.
HERENCIA LIGADA AL SEXO

Los genes congénitos en los cromosomas sexuales se distri
buyen de modo desigual entre consanguineos, 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 pricticos cli-
nicos, s8lo los genes ligados al cromosoma "X" tienen im-
portancia clinica. Los genes que se hallan en el cromoso
ma "Y' son transmitidos exclusivamente a lo largo de la -
1fnea masculina por un hombre afectando a todos sus hijos

yarones y a ninguna de sus hijas.

La distribucifn de los caracteres ligados al sexo, sigue,
dentro de las familias el curso del cromosoma "X" porta--

dor del gen anormal,

CRITERIOS PARA INTERPRETAR LA HERENCIA RECESIVA LTIGADA AL
SEXO,

1,-~ La frecuencia de un caridcter es mucho mayor en .los
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varodes que en las mujeres,

El carficter se transmite de un hombre afectado y --
por intermedio de¢ sus hijas a la mitad de los hijos

varones de estas Gltimas.

El carficter no es transmitido nunca directamente --

del padre al hijo varén.

El carficter 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 expresifn de un sindrome clinico puede ser muy ligera,

es decir, de escasa significacidn clfnica, de forma que -

resulta muy diffcil distinguirlo del margen normal, La -

expresifn muy ligera de una anormalidad, enfermedad o sfn

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

el Sfndrome de Marfan, caracterizado por extremidades - -

alargadas,'dislocacién del cristalino ocular y anormalida

des cardiovasculares,
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CAPITULO III

PADECIMIENTOS GENERALES DE ORIGEN GENETIéQ.‘

EDAD DE APARICION DE LA ENFERMEDAD GENETICA

Muchas enfermedades genéticas no existen en el momento --
del nacimiento, y se manifiestan mﬁsAtardé en el curso de
la vida, variando 1la edad en que se manifestarin, Las en
fermedades genéticas no son necesariamente congénitas, ni

tampoco las enfermedades congénitas son todas genéticas.

Definir una enfermedad como gené€tica, significa que los -
genes se hallan implicados en su etiologfa, pero decir --
que una enfermedad es congénita, s8lo indica que ya se ma

nifestf al nacer.

Una enfermedad genética puede aparecer como ya se indic8,
en cualquier edad durante el curso de la vida, .Se han en
contrado aberraciones cromosBmicas en muchos abortos, 1lo

que indica que estas anormalidades ejercen un efecto le--
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tal durante la vida del feto. Otras enfermedades gen€ti-
cas se revelardn cuando el nifio .inicia su vida indepen- -
diente, por ejemplo fenillcetonuria; otras en edades carac
teristicas como la distrofia muscular de Duchenhe, cuando
el nifio empieza a andar; otras enfermedades apafecen en -
diferentes edades, por ejemplo la distrofia mioténica, la

diabetes sacarina, la Corea de Huntington,
GENETICA BIOQUIMICA

La genética bioquimica ofrece 2 aspectos principales, 1la
naturaleza bioquimica del propio matérial‘genético ya co-
nocida, y las consecuencias bioquimicas de las alteracio-

nes del material genético.

Una mutacifn genética puede ser causa de una modificaci6n
en un fermento que gobierna una determinada etapa de una
reaccidn biogufmica o bién producir un cambio en un poli-
péptido e interferir la formacifn de un componente esen--
cial del cuerpo, Tale§ cambios tienen una variedad de --
. consecuencias clfnicas, La genética biogquimica se con- -
vierte asi en el estudlo de la etiologfa de muchas enfer-
medades especificas, la mayor parte de las cuales tienen
la etiologfa de muchas enfermedades especificas, Las - -

ireas principales de estas consecuencias clinicas son:
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1,- Las hemoglobinopatfas.
2.- Los denominados errores del metabolismo,

3.~ La relacifn existente entre la gen&tica y los -

cambios bioquimicos que afectan la reaccibn’a -

los medicamentos,
SINTESIS DE LAS PROTEINAS

El control genético de la sintesis de las proteinas sé --
aclara por el estudio de las hemoglobinopatias, enfermeda
des de la sangre cuyo defecto primario consiste en el cam
bio de la estructura muscular de la hemoglobina determina

do por factores genéticos,

La hemoglobina se halla constitufda. por 4 unidades, una -
de ellas, es la cadena de polipéptidos, la globina 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 molé&cula de la hemoglobina, Son numerosas las hemo

globinas anormales y se reportan hasta 30,
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ENFERMEDAD DEPRANOGITICA

La Depranocitosis es una enfermedad hemolitica grave, ca-
racterizada por la tendencia de los hematies a adoptar una

forma anormal con presidén de oxigeno bajo.

Se manifiesta clinicamente por anemia, ictericia y crisis
falciformes, con obstruccién e influjos dolorosos en va--
rios téjidos, tales como los huesos, ¢l bazo y los pulmo-
nes; es mis frecuente en el Africa Ecuatorial y aparece -

tambi&n c¢n paises donde han emigrado nativos de aquellas

regiones.,
HEMOGLOBINA “'C"

La hemoglobina "C" (Hbc), es una variante de la hemoglobi
na que aparece sobre todo en el Africa Ecuatorial, es una
anemia mis ligera que la Depranocitica y la anormalidad -
de esta hemoglobina se encuentra en el anflisis bioquimi-

co de aminoicidos,

TALASANEMIA

La TalasanemiaégAnemi;;dq,Copley;gapémi?,4§lgmediterr§- -

neo), Es una anemia hereditaria, no hdy-en ella ninguna -
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anormalidad de la estrxuctura primaria de los aminodcidos.

Hay dos formas de la enfermedad:

- Una forma grave talasemla 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 sintesis de la hemoglobina
del adulto a consecuencia de ello se forman hematies de--
fectuosos que son hemolizados con rapidez estableciéndose
una anemia hemolftica grave, que es causa de la hipefpla-

sia de la médula 6sea que explica las modificaciones del

esqueleto B8seo,

E1l comienzo de esta enfermedad se presenta dentro de los
primeros afios de la vida, suelen estar afectados los her-
manos, el nifio tiene una palidez amarillenta en la piel,

fiebre, escalofrios; malestar general y debilidad.

La esplenomegalia y la hepatomegalia producen protrusidn
del abdomen, La cara tiene rasgos mongoloides, debido a -
l1a promienncia de los huesos de la zona de las mejilllas,
protrusién o espaciamiento de dientes anteriores superio-
res y hundimicnto del puente de la nariz, En forma pro--

greslva aumenta su gravedad y puede agravarse mis por una
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infeccidn agregada. Algunos pacientes mueren al cabo de -

pocos meses.

MANIFESTACIONES BUCALES

Hay prominencia del premaxilar y mala oclusifn obvia. La
mucosa bucal presenta palidez, asi como en la piel, las -
radiografias intrabucales revelan un trabeculado pecu- -
liar en maxilares, caracterizado por engrosamiento de al-
gunas trab&culas y desapariciBn de otras. Los maxilares
presentan osteoporosis leve, adelgazamiento de la 1lé&mina

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

lar.
ERITROBLASTOSIS FETAL

La anemia hemolitica congénita por incompatibilidad de Rh
entre los cdnyuges, se produce debido a la destruccibn &
hemélisis de sangre fetal generada por una reaccién entre

los factores sanguineoé de la madre y el feto.

La eritroblastosis fetal se debe a que el producto hereda
de su padre un factor sanguineo que actfia como antigeno -
extrafio, con respecto de la madre, La transferencia -~ -

transplacentaria de este antigeno del feto a la madre, in’
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muniza a €sta y produce anticuerpos que al ser transferi-

dos de nuevo al feto por.la misma via, origina hemBlisis

fetal.

La herencia bfdsica del factor Rh es relativamente simple.
Si ambos padres son homocigotos para el factor Rh positi-
vo, el hijo serd Rh positivo, pero la inmunizaci®n mater-
na no se puede producir puesto que madre y producto po- -
scen el mismo antigeno, Si la madre es homocigota positi
va y el padre es negativo se plantea la misma situacién -
puesto que la madre y el producto poseen el mismo antige-
no y no hay inmunizacifén, Sin embargo, si el padre es Rh
positivo y la madre es Rh negativo el feto hereda el fac-
tor paternal que entonces actfa como antigeno. Para la -
madre e inmunizarla con la consiguiente formacibn de anti
cuerpos. Sin embargo la situacibn se complica. porque hay

muchos antigenos Rh inmunol8gicamente diferentes,

SINTOMATOLOGIA

"Las manifestaciones de la enfermedad dependen de 1la magni
tud de la hemflisls, A mayor sensibilidad el nific puede
morir in-fitero 6 al nacimiento, Los que nacen en esta --

Gltima forma sufren de:
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.- Anemia
.- Ictericia

Eritropoyesis compensatoria

£ w & -,
H

.- Edema que origina hidropesia fetal

Es muy importante que la anemia grave e ictericia, no co-
mienza a manifestarse hasta varias horas despuds del naci

miento y en algunos casos dfas méis tarde.

Afortunadamente el estudio prenatal para la incompatibili
dad Rh (reaccidn de Coombs), es una priéctica comGn y ofre

ce a la madre embarazada perspectivas favorables.

MANIFESTACIONES BUCALES

La eritroblastosis fetal puede manifestarse en dientes a
través del deﬁésito de pigmento sanguineo en esmalte y ~--
dentina de dientes en desarrollo que les confiere un co--
lor verde pardo azdl, Los cortes dentales por desgaste -

dan reacci6én positiva a la prueba de bilirrubina,

La hipoplasia adamantina, tambi€én ocurre en algunos casos
de eritroblastosis fetal, abarca los bordes incisales en

dientes anteriores y porcifn coronaria de caninos y prime
ros molares primarios. Hay defectos anularecs caracteris-

ticos que Whtson denomin6 "joroba del RH'.
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Muchas criaturas con eritroblastosis fetal, nacen muertas
pero una creciente cant%dad de las que nacen vivas, sobre
viven tras el reemplazo de su sangre en el momento de su

nacimiento. Asf el Odont6logo estd en condiciones de ob-
servar nifios con la peculiar pigmentaci6én de dientes, ca-

racteristica de la enfermedad y de conocer su naturaleza.

lLLa pigmentacién dental afecta s6lo a los dientes prima- -

rios y presenta nada mds que un problema estético tempo--

Tal.
ANEMIA HEMOLITICA MEDICAMENTOSA

La anemia hemolftica medicamentosa es la manifestacidn --
del déficit de G-6-FD. La hemb6lisis dependerd del medica
mento administrado y de la asociacifn con ciertas enferme

dades, como uremia, cetoicidosis diabética e infecciones.

La aspirina, antibibticos y antimaldricos se relacionan -

con episodios hemoliticos en pacientes predispuestos.

SINTOMATOLOGIA

Un individuo clinica y hematolfgicamente normal, si reci-

be un medicamento capaz de producir hem6lisis y presenta-
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ra escalofrio, fiebre, dolor dorsal y orina de color obs
cure. El laboratorio nos revela una hem6lisis evidente

con hemoglobina y hemoglobinuria con prueba de Coombs ne

gativa.

Los eritrocitos contienen gran nGmero de cuerpos de Heinz
pero no presentan otras anomalfas morfolfgicas. La ane--
mia es de intensidad variable, se presenta esta enferme--
dad principalmente en la raza negra. La incidencia gené-
tica es del 11% en los varones americanos, pefo un défi--
<it enzimitico se halla ampliamente distribufdo especial-
mente en los judios, Los datos clinicos y de laboratorio
indican que las manifestaciones méds frecuentes se encuen-
tran mis en varones y se ha encontrado ademds una heren--

cia recesiva ligada al cromosoma "X'',
TRASTORNOS HEREDITARIOS LEUCOCITICOS

Los trastornos hereditarios leucociticos son menos fre; -
cuentes que los eritrdciticos. Se han descrito cambios -
leucocitarios, tanto cuantitavitos como cualitativos, de-
bido a anomalias genéticas, Existen anomalias funciona--

les de leucocitos morfoldgicamente normales y tal vez se

descubran,
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TRASTORNOS PLAQUETARIOS

SINDROME DE WISKOTT-ALDRICH

Se caracteriza por trombocitopenia acompafiada de eczema

e infeccifn interrecurrente., La trombocitopenia es per--
sistente y la pdrpura hemorrigica gastrointestinal fre- -
cuente. Se encuentra a menudo hepatoesplenomegalia. Las
manifestaciones aparecen en 1la brimera infancia y suelen

ser fatales; la herencia es recesiva y ligada al cromoso-
ma '"X", s6lo enferman los varones; ademfs de la base here
ditaria, también influyen otros factores en las manifesta
ciones clinicas, por ejemplo la alergia a los productos -
ldcteos, aunque la patogenia exacta es todavia obscura, -

la trombocitopenia se debe a déficit en la produccién pla

quetaria.

El diagn6stico se basa en la triada: pdrpura con tromboci
topenia, eczema y sensibilidad agudizada a las infeccio--
nes, No existe tratamiento

TRASTORNOS DE LOS FACTORES PLASMATICOS

ENFERMEDAD DE YVON WILLEEBRAND

Es una alteracifn de la hemostasia caracterizado por hemo-
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rragia espontiinea en forma de menorragia y epistaxis. -

La hemorragia puede aparecer tras intervencién quirdrgi-

ca o después de un trauma,

Las manifestaciones clinicas varian en intensidad y sue-
len aparecer en la lactancia e infancta, pero en los ca-
sos de afecéi&n poco intensa no se manifestard hasta que
sc sufran traumatismos o que sean sometidos a interven--
ciones quirdGrgicas, No existen‘signos fisicos diagn6sti

cos, el diagnfstico depende del lahoratorio,

Genética,- La enfermedad se hereda como Tasgo autos6mico
dominante expresividad variada, lo cual se traduciri en

la intensidad de las manifestaciones clinicas. No exis-
te predileccidn ractal y no se halld correlacién genéti-
ca. La enfermedad es relativamente frecuente, la presen
cia de un déficit del factor VIII similar al encontrado

en la hemofilia cldsica crea dificultades en la interpre

tacifn genética,

Tres déficit definen la enfermedad de VYon Willebrand, y

que son detectables por el laboratorio: tiempo de san- -
gria prolongado, adhesividad plaquetaria anormal, valo--
res bajos del factor VIII no suele ser aqui tan grave cg

mo en la hemofilia. E1l déficit del factor VIII se pre--
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senta en las hembras afectas de ésta enfermedad, Es muy
intercsante resaltar el hecho de que estos pacientes ele
van considerablemente sus valores del factor VIII tras -
la infusibn de plasma en pacientes éfectos‘de enfermedad
de Von Willebrand, pero en los cuales se implica otro --

factor que no es el VIIT. N

Diagnéstico.- Se basa en la demostracién de un tiempo de
sangria prolongado, una actividad del factor VIII dismi-
nufda y una historia familiar positiva en un paciente --

con trastornos de tipo hemorrigico.

La prueba de adhesiyvidad plaquetaria puede, o no, ser --
normal, el diagndstico se wveri dificultado por un tiempo
de sangria s6lo ligeramente prolongado, Una clevacifn -
de la actividad del factor VIII con acortamiento de tiem
po de sangrfa, tras la infusién de plasma normal puede -

ayudar a establecer el diagnfstico.

Tratamiento,- Las transfusiones de sangre fresca y de --

plasma suplen al factor deficitario,
DEFICIT DEL FACTOR IX (FACTOR CHRISTMAS)

Descrito por diversos autores en 1959 como una entidad -



31.

distinta de la hemofilia con 1la cual tiene puntos en co-
mdn. En contraste con él factor VII el factor IX, se en
cuentra en el suero y no se altera con el almacenamiento,
en la cascada enzimfitica el factor IX es activado por el
factor XI en presencia de ifnes cdlcicos son semejantes

a los del factor VIII deficitario,

.Genética.- Se hereda como rasgo recesivo ligado al cromo
soma X, similar al dé&ficit del factor VIII, existe corre
lacifn genética con la protefna sérica GM, no existe pre

dileccifn racial, aunque si se han registrado un nGmero

importante de casos en los Amish.

Las hembras portadoras son asintomiticas y poseen una ac
tividad de factor IX reducido a la mitad, pero existen -
tantas variaciones en los valores normales que el diag--

nbstico en los portadores resulta diffcil.

Diagnbstico.- Se basa en el estudic de la coagulacién,'-
en los déficit importdntes, el tiempo dé coagulacibn to-
tal, el tiempo parcial de tromboplastina el consumo de -
protombina y los resultados de la prueba de generacibn -
de tromboplastina estén-alterados, el déficit menos gra-
ve, cl tiempo de coagulacidn total es normal, el defecto

de coagulaci6n puede corregirse in vitro al afiadir suero
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normal al plasma del paciente.

Tratamiento.- Requiere la sustitucitn del factor deficita
rio por plasma o sangre almacenados, La sangre y el plas

ma frescos no son necesarios debido a la estabilizacifn -

del factor IX.
DEFICIT DEL FACTOR VIII (GLOBINA ANTIHEMOFILI1CA)

El factor VIII es una protefina 18bil que se activa por el
factor IX, el cual, a su vez, activa al factor X en la --
_cascada enzimidtica, se requiere la presencia de ifnes cdl

cicos y de fosfolipidos para la activacibn del factor - -

VIII por el factor IX,

E1 factor VIII1 estd deficitario en la hemofilia cldsica y
la gravedad de la hemofilia serid proporcional al déficit,
las hemorragias mids frecuentes son; las de los tejidos --
blandos, 1a hemartosis y las gastrointestinales, sobre to
do después de traumatismos o de actos qﬁirﬁrgicos. Las -
-primeras manifestaciones aparecen en la infancia y muchas
veces se observan por primera vez después de la circunsi-
cidn con el crecimiento, las hemartosis son frecuentes y

originan deformaciones importantes de la articulacibn. En

algunas ocasiones, el curso clinico es mds suave y s6lo =~
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se aprecia hemorragia tras actuacibn quirdrgica 6 trauma.

El déficit se hereda como rasgo recesivo ligado al cromo-
soma "X". Las hembras son portadoras asintomiticas y - -
transmisoras de la afeccifn a sus hijos., Se obtiene una

historia familiar positiva en los dos tercios de los pa--
cientes afectos de hemofilia clfsica y esta discrepancia

se explica por mutaciones o por datos familiares incomple
tos. No existe predileccién racial pero la cnfermedad no
es frecuente en personas de raza negra. Las portadoras -
poseen concentraciones bajas de factor VIII pecro las va--
riaciones dentro de los individuos normales hacen dificil

el diagnéstico de los portadores,

Se acepta que los portadores con niveles bajos son hetero
cigotas para el gen que controla la concentracién del fac
tor VI1I. El1 estado homocigoto en las hembras es poco --

frecuente y resulta de la unifn de un hemofflico var6n --

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 1a del hombre,

Diagnfstico.- El diagn6stico requiere la confirmacién del
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laboratorio, va que los signos y sintomas de los diversos
trastornos de la coagulaciSn son semejantes. En los ca--
sos graves se hallan alterados los resultados de: tiempo
de coagulacifdn, consumo de protombina,‘tiempo parcial de
tromboplastina y la prueba de la generaci6n de la trombo-
plastina. En los menos graves,.cl tiempo de coagulacibn
suele cstar dentro de los l1fmites normales. Algunos ca--
565 prescntan todas las pruebas normales o ligeramente al
teradas. En ellos la bfisqueda del factor VIIT es necesa-

ria para probar el diagn6stico,

Tratamiento.- Comprende la utilizacifbn de medidas loca--
les para controlar la hemorragia y la sustitucibn del fac
tor deficitario. El factor VITI adquiere labilidad con -
el almacenamiento y en consecuencia solamente podri reem-
plazar si se utiliza sangre fresca, plasma congelado o --
sus derivados. El tratamiento de la hemofilia se ha vis-
to facilitado por la técnica que pefmite extraer del plas-~
ma la mayor porcibn de su actividad en factor VIII, EI1 -
desarrollo de un crioprécipitado por Pool y colaboradores

ha simplificado el tratamiento de la hemofilia.

AFIBRINOGENEMIA CONGENITA

Clinica.~ Se céract@riza-por~1a ausencia de fibrinégeno -
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en la sangre, por lo que €sta es incoagulable y aparece -~
una diatésis hemorrigica }mportante; La enfermedad se de-
be a un fallo de la sihtesis de cantidades adecuada de fi-

brinfgeno circulante es normal en los individuos afectos.

Las manifestaciones hemorrfigicas son sorprendentemente sua

ves si se considera la extensifn del defecto de coagula-

cidn.

Las manifecstaciones hemorrégicas no suelen ser expontidneas

sino que aparecen tras traumatismo o intervencibn quirfrgi

ca.
Genética.- La afibrinogenemia congfnita sc hereda de forma
autosB8mica recesiva, La consanguinidad se ha demostrado -

en mis de la mitad de la familia y los individuos afectos
son homocigotos, El estado heterocigoto no se halla aso--
ciado a ningQin descenso del fibrinBgeno, ni a ninguna ano-

malia hemorrdgica,

Diagndstico,- Depende de la demostracibn de la ausencia --
de fibrinbégeno en la sangre, Todos los estudios de la coa
gulacidn que se refiere exclusivamente al cofigulo ofrece--
TAn resulitados anormales, La formacibn del cofigulo estd -

ausente cuando se afiade trombina al plasma del paciente.
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i
El diagnéstico se confirmard por la dosificacién cuantita

tiva del fibrinégeﬁo.

Tratamiento.- La afibrinogenemia congénita no suele reque
Tir tratamiento, pero los episodios hemorrigicos se ali--
viarin con la administracifn de cantidades adecuadas de

fibrinbgeno.,
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CAPITULO IV

MANIFESTACIONES HEMATOLOGICAS DE ALGUNAS ALTERACIONES
METABOLICAS DETERMINADAS GENETICAMENTE

LA ENFERMEDAD DE GAUCHER

Clinica.- Es una enfermedad poco frecuente, caracteriza-
da clinicamente por hemorragia, esplenomegalia, lesiones
6seas, manifestaciones neuroldgicas y pigmentacifn cutd-

nea debido a anomalfas del metabolismo cerebr8sido.

Las manifestaciones clinicas dependen de la edad del co-=

mienzo de la enfermedad,

En la lactancia el comienzo es agudo con predominio de -
manifestaciones neurolbgicas como rigidez de la nuca, estra
bismo y retraso del crecimliento, En la infancia y en 1los

adultos, la mayoria de los sintomas se debe a la gran es-
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plenomegalia. Los sintomas hemorrfdgicos son secundarios a
la trombocitopenia hiperqsplénica. La proliferacidn de cé
lulas anormales en la médula 8sea se traduce por fracturas
patolbgicas y dolor &seo, Ademds de 'la esplenomegalia en-

contraremos pigmentacidn cuténea y hepatomegalia.

DiagnBstico.- Se encuentra una ligera anemia, leucopenia y
moderada trombocitopenia, El diagn8stico se basa en la de
mostracibn de la presencia de la mé&dula 8sca de la célula

de Gaucher; de gran tamafic y con abundante material fibri-

lar en cl citoplasma.

Genética.- La enfermedad de Gaucher se hereda aparentemen
te como rasgo autosdmico recesivo representando una doble

dosis de alelo mutante,

las formas infantil y adulta son lo suficientemente distin
tas como para sugerir mutaciones en diferentes partes del
gen. Las células caracterfsticas de Gaucher se encuentran

también en el ba:zo,

Tratamiento y Pron8stico,- No existe tratamiento eficaz. -

La esplenectomia ayuda a corregir -la trombopenia. El pro--

nbstico es bueno en los adultos,
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ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

Se entiende por error innato del metabolismo la aparicién
de un trastorno bioqufmice, determinado por factores gené
ticos en el cual la falta de un fermento especifico origi
na un bloqueo metab8lico que puede tener consecuencias --

clinicas.

Casi todos los errores innatos del metabolismo son hereda
dos como caracteres autosbmicos recesivos, y corto ndmero
de ellos como caracteres ligados al sexo. La mayorfa de

errores innatos son recesivos, por lo cual son heterocigo
tos los padres y unas dos terceras partes dec los hermanos

no afectados de los pacientes,

El1 metabolismo se realiza por una serie de reacciones o -
etapas sucesivas, cada una de ellas es catalizada por un

fermento especifico, La vfa 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 bioquimicas que afectan la estructura de las --

protefnas,
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TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE LOS AMINOACIDOS

La Fenilcetonuria, tirosinosis, alcaptonuria y albinismo,
afectan diferentes etapas del metabolismo del aminodcido
fenilalanina, en condiciénes normales la fenilalanina es
convertida primero en otro aminoficido, la tirosina, la --
cual es indispensable para la formacifn de las hormonas -

adrenalina y tiroxina y del pigmento melanina.

Lﬁ fenilcetonuria es una enfermedad heredada de forma re-
cesiva y el rasgo caracteristico‘de ella, es la aparicibn
de una oligofrenia asentuada en la que raras veces la in-
teligencia se halla dentro de los limites normales y los
pacientes tienen un coefjciente de inteligencia inferior

a 20,

Esos enfermos representan del 1 al 2% de todos los ingre-
sos con defectos mentales de las Institucionmes de asisten
cia ptiblica, los reflejos pueden estar algo exagerados y

producirse ataques convulsivos, los niﬁog afectados pue--
‘den tener el cabello y 1a piel mis claros que sus herma--
nos normales, alterando los genes que determinan la pig--

mentacidn,

La tirosinosis es un trastorno muy raro de origen descono
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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 conyersi6n metabflica del --
Acido hidroxifenilpirfivico en 8cido homogentfsico. Tiene
significacién clinica escasa pero debido a sus trastornos

en el metabolismo se justifica su mencifn.

La alcaptonuria es el prototipo de los errores innatos --
del metabolismo, es un trastorno heredadoc en el cual se -
excretan cantidades elevadas de &cido homogentfsico por -

la orina. E1 defecto especifico es la falta del fermento

dcido homogentfisico oxidasa,

Los cambios caracteristicos del color de la orina inducen
a la sospecha del dlagnéstico. La orina es clara inmedia
tamente después de la miccifn, pero se obscurece si se ex
pone al aire. En la infancia el oscurecimientoc de 1los pa

fiales himedos, constituye un signo evidente,

En el albinismo falta el pigmento melanina en la piel y -
otras formaciones pigmentadas del cuerpo, El efecto bio-
quimico especifico parece ser la ausencia del fermento es
pecifico tirosinasa, La iIncapacidad de convertir €sta en

melanina puede ser parclal o completa,



Los pacientes que se hallan afectados gravemente, presen
tan-el cabello incoloro, la piel rosada, el iris rosado
y transparente y las pupilas rojas, afectfindose en forma

intensa la visibn,

El albinismo presenta una gran frecuencia en Gran Breta-
fia, del 20 al 30% cuyos padres son consanguineos, tam- -
bién &€sto es frecuente en la Repliblica de Panamd, en las

Islas dec¢ Blas.
TRASTCRNOS DEL METABOLISMO LIPIDICO

La idiocia familiar amaurbdtica, la enfermedad de Niemann
Pick y la enfermedad de Gaucher, son trastornos del meta
bolismo lipidico, con ciertos rasgos genéticos y patols-
gicos comunes, Se heredan todos de forma autos8mica re-

cesiva,

En la forma de idiocia familiar amaurfbtica, las manifes-
taciones se inician a bartir del 6% mes, consisten en ce
. guera progresiva, parflisis y oligofrenia, la muerte del
nifio sobreviene a los 2 o 3 afios, Un signo muy caracte-
ristico 1o constituye la aparicifén de una mancha de co--

lor rojo cereza en la micula de la retina,
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La gran mayorfa de nifios, victimas de esta enfermedad; --
son judios. La consahguinidad es un signo de herencia --

por un gen tecesivo raro,

La enfermedad de Niemann-Pick se caracteriza por una dege
neracibn neurol8gica que se inicia desde ¢l nacimiento --
hasta la muerte del enfermo que suele ocurrir a la edad -

de S5 anos,

La thancha de color rojo cereza de la micula retiniana, se
observa s861lo en la mitad de los pacientes afectados. Hay
esplenomegalia y hepatomegalia y en muchas células hay --
gran abundancia de 1fpidos, La degeneracifn neuroldgica

es acentuada. La enfermedad de Gaucher sec caracteriza --
por el aumento del tamafio del bazo y la presencia en &ste
y en la médula 6sea de células de Gaucher que contienen -
cerebrésidos y semejan a las c€lulas de la enfermedad de

Niemann-Pick,

La enfermedad de Wilson sc origina debid6 a un trastorno
‘en el metabolismo del cobre que se deposita en mayor can-
tidad cn el higado, cerebro, cdrnea y otros tejidos, Las
complicaciones neurol8gicas no son especificas pero si --
graves y se inician en la infancia o en la juventud. La

enfermedad se hereda de forma autosbmica recesiva.
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FARMACOGENETICA
La farmacogenética es la parte especial de la gené&tica --
bioquimica que estudia las respuestds a los medicamentos
y su modificaci@n gen8tica, Plantea un serio problema el
origen de los polimorfismos, en la respuesta a los medica
mentos 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

cl respectivo dcido orginico,

La funcibn de la colinesterasa es oscura, es considerada
como un fermento protector, Una baja concentracifn de cp
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 teraﬁéutica electroconvulsiva, se halla
- formada quimicamente por dos mol€culas de acetilcolina, y
por ello la colinesterasa del suero la hidroliza con tan-
ta rapidez que la cantidad de succinilcolina que alcanza
las placas motrices es muy reducida. En ocasiones un en-

fermo responde a la administracifn de succinilcolina con
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un apnea prolongado de una o varias horas de duracibn, la
base de esta respuesta alterada, es a veces de origen ge-
nético en un 50%, pero-a menudo se explica por deficien--

cias técnicas en la administraci®n 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 inactivacibn 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-
rici®n de las manifestaciones de efectos secundarios, co-
mo la polineuritis y reacciones téxicas 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, observidndose que provoca anemia he-
molitica en algunos enfermos, especialmente en individuos
-de la raza negra, La investigacifBn de este fenBmeno reve
18 que los hematies de las personas primaquina sensibles

eran deficientes en glucosa 6-fosfato deshidrogenasa - -
(G-6-P D), 1o cual es un caricter que se hereda como rece

siyvo ligado a un cromosoma "X'",
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El favismo es una anemia hemolitica grave que se desenca-
dena en respuesta a la ingestibn de habas y en la actuali

dad se ha aclarado su naturaleza hereditaria también por

un dé€ficit de G-6-P D,
RESISTENCIA BACTERIANA A LOS MEDICAMENTOS

Sc ha observado que grupos de individuos son rTesistentes
a medicamentos, debido a que las bacterias toman un carfc
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 serfan toleradas.

La bacteria puede volverse dependiente del me--
dicamento. Este fenbmeno explica que sbBlo vi--

yen cuando hay penicilina en el medio.

La bacteria puede scxr capaz de destrufr el medi
camento por la accidn de un fermento denominado
penicilinasa, 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 hip8tesis gen€tica - -
afirma que la penicilinasa, se produce debido a

la mutacidn de un carficter.

La teoria genética explica algunos de los fendmenos que -
se observan en el tratamiento de una infeccibn por antibid
ticos o agentes quimioterapfuticos, denominfindosele fenb-
meno de descenso.y ascenso, conSistente en que, al ini- -
ciarse el tratamiento medicamentoso, se produce una dismi
nucifn del ntGmero de bacterias existentes, las cuales ex-
perimentan de5pués un aumento, aunque en los casos en que
prosigue el tratamiento, se explica como ¢l resultado de

una selecciBn debido a una mutacién pre-existente.
GENETICA DE LA RESISTENCIA BACTERIANA A LOS MEDICAMENTOS

Ha stdo demostrado en diferentes bactertas un mecanismo -
de herencia que confiere a laé mismas resistencia a los -
medicamentos. Hay variedades de Salmonella resistentes -
y sensibles a la estreptomicina, debido a la mutacibn en

un locus individual, Situacifn andloga se ha demostrado

en la E, Coli, asi como en neumococos, También la resis-
tencla que desarrolla el bacilo tuberculoso a la isoniaci

da o a la estreptomicina,
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CAPITULO AY

ABERRACIONES DE LOS CROMOSOMAS

Se inicib una etapa en la gené€tica médica cuando se ha de
mostrado que la dotacifn cromosémica en algunos casos en
lugar del ntmero normal de 46 se altera y por ejemplo en
el caso de los mongB8licos hay 47 cromosomas. No sflo se
reduce a anormalidades numéricas de las aberraciones cro-
mos6micas de ndmero, sino también de estructura. Esas --
anormalidades se deben a un desequilibrio decl material ge

nético.

Los tipos més frecuentes de aberraciones estructurales --
son: supresiones, duplicaciones, inversiones, transloca--

ciones e isocromosomas,

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

La Duplicacifn consiste en la presencia de una pieza ex--
ra de un cromosoma,

La InyersiBn censiste en la fragmentaci8n de un cromosoma
seguida de su reestructuracifn,
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La Translocacidn consiste en la transferencia de material

de un cromosoma a otro no homblogo.

En la actualidad se conoce de un modo general los mecanis
mos que originan las aberraciones numéricas y estructura-
les de los cromosomas, no obstante se sabe muy poco sobre
qué factores genétlcos y ambientales predisponen a la apa
ricidn dc¢ tales cromosomas, Se ignora en qué etapas del

desarrollo actda el cariotipo y determina su fenotipo.

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

la produccifn del mongolismo, pero su significacifn es me
ndr en otras trisomias. Se desconoce la causa que esta-~--
blece esta correlacifn entre la edad avanzada dc¢ la madre
y el fenotipo de 1a no disyunci®&n, En la patogenia de 1la
nd disyuncibn los mecanismos genéticos predisponentes - -
son: enfermedades por autoimmunizacién; la radiacidn como
causa de no disyuncién, Se ha comprobado que los virus -
determinan la fragmentacidn de los cromosomas y entTe - »
ellos el virus del saraﬁpién y de la varicela, produéen -

una fragmentacidn visible,
SINDROME DE DOWN

El sindrome de Down, también conocido como trisomfa 21, -
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mongolismo, es una anomalia cromos8mica con dos rasgos no
tables: la edad avanzada de la madre y una distribucibén -
peculiar en los gemelos y en las familias. Lejeune y Tur

pin, comprobaron que el nifio mongol tiene 47 cromosomas.

E1l nombre de mongolismo se réfiere al aspecto oriental --
que adquiefe la cara de estos nifios, no es sin embargo --
una denominacifn correcta, y sSe sustituye por la del sin-
drome dec Down y trisomfa 21, Las manifestaciones clini-- |
cas, se pueden identificar en el momento del nacimiento -
o poco tiempo despﬁés del mismo, por la presencia de las

siguientes caracteristicas, ya sea combinadas o en forma

aislada:

- Hipotonfa,- Es a menudo el primer signo de anorma
lidad,

- Retraso mental,- El coeficlente de inteligencia -

suele estar abajo del normal,
- Cabeza braquicéfﬁlica, con el occipucio plano.
= QOjos,- Pliegues epicflnticos,
- Manchas de Brushfield (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 vy ambas con un sB8lo pliegue palmar

y c¢linodactilia, que es el encurvamiento del dedo

mefique.

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

gundo dedo,

- Corazfn,- Anomalia cardiaca aproximadamente en cl

35% de los casos,

- Talla,- Inferior a la normal,

Un problema gené€tico que sec plantea con frecuencia es el
posible peligro de que una mujer, madre de un nifio con --
sindrome de Down, pueda tener mids tarde otro hijo igual--
mente afectado, El riesgo varia segflin la edad de la mu--

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

TRISOMIA 18

También conocida como el sindrome E. Es un sindrome de -
defectos congénitos mdltiples, Es un estado mds grave --

que el sindrome de Down, ¥y la mayor parte de los nifios --

muexren a los 6 meseé.
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Los defectos propios de este sindrome son muy variados y

los critérios mAs dtiles para diferenciarlos con otros --
son:

- Retraso mental

- Incapacidad de crecer

- Mayor proporcién en mujeres (78%)

- Ofejas situadas mis abajo y contrahechas

Manos, - Pufio cerrado con el dedo indice sobrepues
to al dedo medio y el dedo mefiique encima del de-

do anular, Un s8lo pliegue palmar. Disposicibn -

arqueada de 6 o mis dedos,
-~ Pies, - Deformidad en pie de mecedora

- Corazbn.~ Con defectos caracteristicos

TRISOMIA D

Este tipo de trisomfa es mAs raro que la trisomia 18. Eg
tos enfermos presentan defectos de Sistema Nervioso Cen--
tral de intensidad variable vy graves asociadas a retraso
mental, Las anomalias externas mis evidentes incluyen: -
labio leporino, paladar hendido, poiidactilia, anomalfias

dérmicas, alteraciones del corazfn, visceras y genitales.
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ABERRACIONES CROMOSOMICAS Y ABORTO

El 20% de los abortos que ocurren de un modo espontdneo -
durante el primer trimestre del embarazo, son debidos a -~
aberraciones de 1los cromosomas. Es evidente que las abe-
rraciones cromosfmicas constituyen un factor mucho més im
portante de lo que generalmente se crce en la produccidn

del aborto.
CROMOSOMAS SEXUALES

E1 cromosoma "Y' es mucho mds pequefio que el "X', carece
de satélites, y se sabe que la determinacién del sexo en
los sercs humanos depende del cromosoma "Y"‘y que todo in
dividuo que tiene este cromosoma es var8n, sin embargo, -

hay modificaciones de este fenotipo,

Los cromosomas "X" e "Y' deben, de alguna manera aparejar
se durante la mejiosis y cuando no es de esta mancra su- -
fren modificaciones durante la meiosis y la presencia del
.cromosoma sexual "X" determinard el sexo, La ausencia to
tal de cromosomas sexuales 6 constituciébn 00, no se obser
va ni en abortos, La constltucibén YO0, o sea, el cromoso-
ma "Y' y ninglln cromosoma !"X', tampoco se ha observado --

nunca, ©En algunos individuos hay 1la constitucifn X0, E1l
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fenotipo de estos pacientes es rclativamente normal, pre-
scntan los caracteres proplos dc una mujer, pero con desa

rrollo sexual muy cscaso, adquiricndo el aspecto de una -

mujer,

La presencia del cromosoma "Y' ejercc su accilfn y asf que
su posoedof se convierte en vartn, Un intersexual no pre
senta todos 1los criterlos que normalmente carncterizan un
micmbro de un sexo (masculino o femenino). El interse- -
xual es, aunque no neccsariamentc, cstfril, Su desarror-
1lo sexual puede sei Infantlil y no alcanzar nunca la ver-
dadera madurez. Sus Grganos genitales pueden ser contor-
mados de tal mudo, que resulte lmposible asignarle su ver
dadero sexo, o blen puede poseer caracteristicas de ambos
sexos, La regla fundamental que gobierna los fenotipos -

de todas ins personas, son nnomalfas de los cromosomas se

xuales,

S hay un cromosoma '"Y" el fenotipo es masculino, si no -
hay cromosoma "Y', el fenotipo cs femenino, Sin cmbargo,
hay combinaclones que pueden presentnf fenotlpos que no -
sipun la regla antertor, como son: hermafroditas, inter--
scxuales, amblsexual, Los ycerdaderos hermafroditas son -

Indlvliduos que poscen a 1loa vez tejildo ovArico y testicu--

lar,
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INMUNOGENETICA

La inmunogen8tica es la parte dc la genética que trata de
los antigenos, anticuerpos y sus reacciones, Un antigeno
cs una substancia, (usualmente una protefna, o materia reg
tucionada con olla), que posee la facultad de estimular -
la formacifn de un anticuerpo y dc reacclonar especifica-
mcnté con 41, E1l aﬁtigeno puede ser una substancia deter
minada por fnctores genétlcos, sltuada en la superficie -

de un hematfe, de una c8lula nuclear o de una bacteria.

St la substancia antigénica se halla cn una célula viva -
(como en las Infeccilones bacterilanas, eh las transfusio--
nes sanguinoas o on los trasplontes do tejidos), el anti-
cucrpo especifico producldo dafinrfi a las células y las ha
rfl mds susceptibles a otros mecanismos de defensa del or-
ganismo, DLxisten millares de substancias antig@nicas y -
‘no de los estudios principales de la inmunologia, es ver
como ¢l organismo cs capaz de responder a cada antigeno -

claborando su anticuerpo,

'n aspecto interesante de la genéticayes un trasplante, &
sea, la cirugfa de las piezas de recambio, es decir, la -
sustjtucifn de parte u Organos dafiados por trasplante de

dudores apropiades, En circunstancias ordinarias, los --
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trasplantes funcionan con normaljdad durante algunos dias

y lucgo mueren y son rechazados,

lil mecanismo que provoca el rechazo es la reaccifn de in-
munldad; cl tejido implantado es antig8nlco para el teji-
do del recceptor, el cual forma antilcuerpos contra &1 y -~
entonces cl tejido implantado es rechazado. El1 perfeccio
namiento dc 1a té8cnica quirdrgica no estriba en ella, - -
sino en el conocimiento mds completo de las posibilidades
genbtlcas y farmacolfgicas que afectan la reaccién de in-
munidad, Ln el momento actunl se¢ consideran que la etapa
experimental de trasplantes ya estd muy avanzada y han su

perado. 1a ctapa experimental,

El injerto cs un tejido extrafio a un recpetor antigénica-
mente distinto del dador, provoca la activacifn de los --
ganglios 1infAticos reglonales y la produccidn de células
de la serie linfoide portadores de anticuerpos contra el
tejido implantado que muere al cabo de corto tiempo y es
rechazado., Los linfocitos pequefios, gl6bulos blancos de
un ndcleo grande y escaso citoblasma son considerados cé&-
lulas transportadoras de anticuerpos hasta el lugar donde

sce halla el Ilnjerto,
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CLASTFICACION DE LOS INJERTOS

Lo nomenclatura de los diferentes tipos de injerto no se

halla totalmente unificada, ¢l término més utilizado y --
probablemente el mis iﬁexactﬂ es el de homoinjerto, lo ha
bitual os quo 6stec sea recha:ado y el término de reaccibn
del homoinjerto se empiea para establécer el mecanismo de

este rechazo,

Los fonfmcnos qu. ocurren en los injertos, segfin 1os si--

guientes principlos generalcs:

1.~ Durante leos primerovs dfas el injerto parece - -
prender y se establece un rlego sangufineo contf
nuo con el del receptor por lo que confiere a -

la piel una coloracifn rosada,

2,- Alrededor del sexto al noveno dfa o dependiendo
del grado de incompatibilidad del tejido, sur--
gen fenfémenos inflamatorios en el Area del in-—
jerto, con infiltraci8n de c8lulas de la serie
l1infoide que invada el leche sobre el que asien

ta el dnjerto,

3.~ 11l rlego sangufneo cesa y el injetto se vuelve
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cianftico y edematoso,
4,- Bl dnjerto se seca, sc desprende y cae,

Una vez que el organismo ha producido anticuerpos contra
el tejido Lmplauntado y lo rechaza luego con mayor rapl- -

dez, un secgunde Injerto siempre que sea del mismo dador -

scrfi rochazado,

Iin ¢l trasplante de tejidos en ¢l hombre, el problema - -
princlipal estrlba en evitar o supcrar el rechazo de téji-
do implantado por los mecanismos de inmunidad del recep--
tor. El modo dc que ¢l tejido trasplantado no sea recﬁa-
zado es utilizando medicamentos denominados antimetab6ii-
tos, que lnhiben 1a reaccifin de inmunidad, probablemente

porque interfleren la produccidn de ARN, pero cstos pa---
clentes sometidos a esta medicaciBn son mds susceptibles

# Infecclones, los medlcamentos utillizados son: la 6-Mer-
captopurina, el metotrexato, la actinomicina y la azatrio
pina, La respuesta de Inmunidad del receptor se puede su
primir tambifn medtante 1la exposicidn del paciente a do--

sls masivas de radiacidn ionizante.
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CAPITITULO Vi

PADECTMIENTOS ODONTOLO! 1COS DE ORIGEN GENETICO

ANODONCIA TOTAL

n la mayor parte de los cusos se cncuentra asociada con
otras displasias cctod@rmicas tales como defectos de la -
picl, pelo, iris y ufins, En la Indin 1la anodoncia total -
con dispifisias cctodérmicas se transmitc como cariicter re
cveslvo ligado al sexo, La enfermedad se presenta c¢n nije--
tos: son portuadoras del carficter algunas hijas no afecta-
das, quienes 1o transmiten a algunos de sus descendientes
varones, Sin embargo, hay excepciones, as® la displasia -
cortodérmica que estd Ilgada al sexo y es recesiva, puede
ocnsionalmente produclr el defecto en el portador femeni-
no y .entonces ¢s un carficter semidominante ligado al se--
xo, lLos factorcs de modificacifn hercdados de ia madre, -
que son un fondo recidual hereditnrio de dientes ausentes
en varies de sus antepasados, cuando se combinan con el -~
carficter dc anodoncia completa en el cromosoma "X' del pa
dre, pucden producir anodoncia parclial o completa en un -
portador femenino, '

L. anodonclia debe ser considerada como parte de la anula-
cion del desarrollo del tejido del ectodermo dental en --
particular,
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Su forma mis grave es la aplasin total de la lAmina den--
tal, y ausencia completa del dosarrollo del diente. Si el
desurrollo ectodd8rmico no sc ha detenido completamente, -
In 14mina dental puede formar y producir gérmenes para --
los 6rganos del esmalte de los dientes temporales. Pero -
este esfucrzo agota la fuerza genédtica y, de ello, resul-

ta que no sc dosarrollen los dientes permanentes.,

OLIGODONCIA

En ocasiones faltan muchos dientes (oligodoncia) como - -
mmormalldnd aislada, pero cspecin]menfe cugndo es muy acu
sadn, sucle asoclarso con nnormaildades de la piel, y de

sus apdndices (displasias ectod@rumicas hipohidr8ticn; in-
continencla pipmentaria), En la olipodoncia, los tipos -

de rafz que faltan con mids frecuencia no son casuales,

Los dientes que faltan mds a menudo en 1la ollgodoncia son
los lnclsivos centrales suptriores seguldos por los prime
ros molarcs superlores o inferiores y los caninos inferio

res, que faltan casi con la misma frecuencla,

s sorprendente quc¢ los intisivos laternles superiores --
faltan con menos frecuencla quc los caninos superiores. =~

As1 pues, el incilsiyo lateral Inferlor es uno dec los dien

tes mis cstables, Bste hecho contradice las comunicacio--
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nes scg@n las cuales no hay diferencia en la frecuencia -
dc agenesia entre incisivos centrales y laterales inferio
res en la hipodoncia. La oligodoncia se debe casi siempre
4 factores hereditarios. Esio lo confirma su ocurrencia -
familiar; algunas veces pucden ser responsables factores

cxf6genos, como la infeccidn con tubéola durante el embara
20, Probablementc hay diferentes tipos de herencia: domi-’

nante autosfmica; dominante intermedia; poligénica y liga

da al cromesoma "X",

Tipo Dominante Autos@mico.+ Por cjemnlo en el sindrome de

Riecger, Hste trastorno, heredado como carficter dominante
autosémico, estd caracterizado por oligodoncia, microdon--
cia, anormalidades del oJo, especialmente las del iris y
sincquias anteriores, Ll glaucoma ¢s una complicacifn fre
cuente. Las coronas dc los dicntes posecn frecuentemente

una forma de clavija o ¢6nica. Suele haber hipoplasia ma-
xilar,

Tipo Dominante Intermedio.- Con mayor frecuencia se obser
va firboles genealbgicos que presentan oligodoncia espori-
dica u oligodoncia'solamente entre hermanos. Se sospecha
un gen que varfa cn su expresifbn y penetrancia y resulta
repnlarmonte on un grado acasado do ollpodoncin s61o on -

homoclgotos, lin los heterocligotos originn hipodoncia, mi-
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crodoncin o incluso oligodoncia ligera; el término mis -

descriptivo serfa el de tipo dominante ‘intermedio.

Tipo Pelipépigco.- LA suposicibn de unfpntran dominante -
intermedio implica la existoncia de genes alé&licos que -
afectan a1 los homocigotos m:s que a los heterocigotos. -
La suposicibn de un gen no alélico serf mds recalista - -
cuondo existan diferencias significativas en ndmero y ti
po de dientes ausentes en los linajes parenterales de --
los vligodoncicos. Sin embargo, 1a oligodoncia serfa cau
sada entonces por condiciones heterocigBticas dobles que

son una forma especial de herencin poligénica,

l.u herencia poligénica parece probable para algunos ca--
sos de oligodoncia y parcce ser la explicacién més razo-
nable para ellgrado varlable de intensidad entre herma--

nos, Sin embargo, hace falta més investigaciones sobre -

cste temn.

Tipo Ligado al Cromosoma "XM,- llay por lo menos dos sfin-

dromes ligados al cromosoma "X" con oligodoncia: la in--

continencia pigmentaria, y la displasia éctodérmica hipo
hidrética,

La lncontlnenclia pigmentarla,- Estd asociada no raras ve
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ces con agenesia de cuatro a diez dientes., Esta anomalfa
parece ser dominante ligada al cromosoma “X'", limitada -

a hembras y letal en varones.

La displasia ectod8rmica (anhidr6tica).- Hipohidr8tica.-
fiste sfndrome consiste en hipohidrosis, hipotricosis, y

oligodoncia o ¢n algunos casos anodoncia. Los dientes --
suclen tener una corona con forma de clavija; frecuente-
mente hay una depresifn del puentc nasal. El1 tipo de he-
rencia es genernlmente ¢l de un carficter recesivo ligado
al cromosoma "X'' (es decir, el heterocigoto femenino pre
senta hipohidrosis puntiform; y tigera oligodoncia) mien
tras que los varones afectados posecen la expresifn com--

pleta de este sfindrome,
ANODONCIA PARCIAL

Lo anodoncia parcial origin: gran diversidad de aspec- -
tos, y a veces es diffcil rcconocer la verdadera hipodon
cla porque los dlentes pueden haberse perdido afios antes
por extraccidn, por extirpaciOn accidental, o por expul-
$16n, Los dientes pueden faltar en el arco, pero, pueden

cstar retenidos en el maxilar,

Tucden estar afectados grupos de dientes o dientos indi-
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viduales, La anodoncin pare al no sicmpre es recesiva - -
(transmitidan a travéds de los 1ndividﬁos normales) sino --
que, aparcce en las mujeres cuando un s8lo cromosoma "X"
estfl afectado. Por 1o tanto, ticne cuatro clases de des--
cendientes: varoncs y hembras normales, varones y hembras
afcctados, mientras que los hombres afcctados pueden pro-

ducir varones afcctados y varones no afectados.

Por otra parte ¢l carficter puede scr unidad simple mende
LThana dominante, apareclendo conjuntamente en casos de -
acondroplasta, cretinismo, discraslas glandulares y he--

rencia siCilftica,

La mutaclén pucde Jugar un papel Importiante en la anodon
cla parclal, asf como tamblén c¢n la falta de los dientes
indlviduales, l.a causa reside en que l1a 1l4mina dental no
genera el primordio de un diente determinado o los de un
grupo de dlentes, o blén que la 1lfimina dental sc agota -
despuds do formar el primordio de un dlente temporal y -
queda lmpostblilitado para producir el de un diente perma
nente, Hay una iInfluencla muy fuerte para transmitir a -
las generaclones futuras tales carfcterces adquiridos, y

¢l defecto se vuclye cardcter mendellano simple dominan-

T,
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Los dientes que faltan con mayor frecuencia son los terce
ros molares, segundos premolares e incisivos laterales. -
La aﬁsencia del incisivo lateral estd limitada al maxi- -
iér. En la mandibula falta con mayor frecuencia el inci-

sivo central,

La posible ausencia de los terceros molares solamente pue
de ser segiura despu&s.de los 14 afios de edad y estos dien
tes gencralmente no estdn incluifdos en las informaciones
sobre 1a hipodoncia. Por otra parte, después de haber pa-
sado de esta edad no siempre se puede excluir la pérdidé

de dientes por la extraccién.

Cuando se estudia 1la hipodoncia en nifios, no todas 1as‘--
edades son igualmente aceptadas o adecuadas para un anfli
sis, La ausencia de los segundos premolares no puede - -
diagnosticarsé radiograficamente antes de los 9 a los 10

afios a causa de una'posible mineralizacibn tardia, Inclu-
so en esta edad, también hay ﬁue excluir 1la pérdida de --
dientes por extraccién ; causa de erupcién ectb6pica, des-
plazamiento y retencifn que es necesario documentar radio
gridficamente, La edad del sujeto examinado es muy impor--
tante, Aunque no se ha establecido definitivamente, no pa

rece haber ninguna diferencia de sexo en relacifn con la

hipodoncia,
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La hipbdoncia de los dientes deciduos es mucho menos co--
m@n, aproximadamente una décima parte de los dientes per-
manentes (excluyende los molares) indica que la mayoria -
de los dientes permanentes ausentes tenfian precursores de
cfiduos. Algunas veces 1los nifios con hipodoncia de los - -
dientes deciduos tienen sucesores permanentes. Hay tam- -
bi&n una frecuente asociacién de hipodoncia y formacidn -

de dientes dobles.
DIENTES SUPERNUMERARIOS

Representan una de las anomalfas dentales mis comunes, se
presenté en el 1% de la poblacibn general y son 8 veces -
mis frecuentes en el maxilar superior que en el inferior

(porque hay mis espacio),

No es raro encontrax 6 incisivos ¥y a veces los incisivos
supernumerarios no'llegén a erupcionar y los podemos ver
radiogrdficamente solamente. Los caninos supernumerarios
son sumamente raros, LSs premolares supernumerarios son
‘menos frecuentes que los incisivos y es todavia mis raro

un molar accesorio o un cuarto molar.

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

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

nada,

La teoria del atavismo de reaparicifn de un diente que su
primié el proceso evolutivo, ha sido tema de muchos ar- -
ticulos, especialmente los que tratan del cuarto molar, -
premolar subernumerario y el diente medio. La anomalia se
.gﬁn Osbufn (1912), es una especie de herencia a larga dis
tancia. Pero considerando la mayor incidencia de supernu-
merarios maxilares, este fenomeno no se considera ativi--
co. Se ha indicado 1la conclusibn que los dos tipos de su-
pernumerarios, especialmente los superiores, tienen una -
tendencia genética dominante a duplicarse posiblemente --
por hiperactividad de los gé&rmenes dentales, asociada con

hiperplasia de otras estructuras epiteliales,

Los dientes accesorios producidos por la 1l&mina dental o
de la esquizogénesis o hendimiento del Brgano del esmalte

en dos partes o mis, es una mutacibén adquirida que puede

heredarse,

Como regla general, los dientes supernumerarios deben ser
extraidos sobre todo si dan lugar a una posicibn defectuo

sa de los demids dientes,
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ANOMALIYAS EN LA ERUPCION Y EXFOLIACION DENTARIAS

I.a erupcién de los dientes primarios y permanentes se rea
liza segin una secuencia determinada y en intervalos de--

terminados de tiempo.

La secuencié de la erufcién de los dientes frimarios deci
duos parece estar sujeta solamente a variaciones indivi--
duales menores. Es bastante parecida en diferentes grupos
de la poblacidn y se realiza en el orden siguiente: inci-
sivo central, lateral, primer molar, canino, segundo mo--
lar, Al contrario de 1a denticifn permanente, en la cual
con excepcidn de los premolares, los dientes mandibulares
salen entre uno y doce meses antes que sus dicntes corres
pondientes del maxilar superior, los dientes maxilares de
la denticidn decidua casi siempre salen antes que sus co-
rrespondientes mandibulares. Las principales excepciones

a esta regla son los incisivos centrales,

El tiempo de erupcifn en la denticifn permanente es clara
mente anterior en las hembras no ocurre lo mismo con la -
denticibn decidua, en el cual la erupcién 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 dife
rencias individuales en el tiempo de erupcién de'los dicn
tes deciduos. Estudios en gemelos y tripletos llevados a

cabo por diferentes investigadores han dembstrado que pa-
res de gemelos mondcigptos exhibfan, menos variaciones en
tre parejas que los gemelos decigbticos o los tripletos -

tricigdticos.

Szabo encontrd que los nifios nacidos durante los meses de
verano, tenfian la erupcién 0,2 meses antes que los naci--
dos durante el invierno y propuso que la vitamina D, po--

dria influir sobre la erupcién de los dientes.

Los tiempos y la secuencia de erupcifin de los dientes per
manentes muestran una mayor variacién que los de la dentj

cibén decidua,

En el hombre moderno, la secuencia de erupcidn en el ma--
xilar es: primer molar, incisivo central, incisivo late--
ral, primer premolar, canino; segundo pfemolar, segundo -
-molar, tercer molar, En la mandibula, la secuencia es pri
mer molar, segundo premolar, segundo molar, tercer molar.
El perfodo de erupcién de la dentilcién permanente se ex--
tiende aproximadamente entre los 6 y 20 afos de edad., Los

tiempos de erupcifn varfan mucho no solo entre diversos -
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individuos dentro del mismo grupo de poblacibn, sino en--

tre diferentes grupos de poblacién y entre los sexos.

Hay diferencias de sexo en el tiempo de crupcién de los -
dientes permanentes que difieren segin la edad. A la edad
aproximada de 11 1/2 afios las nifias estfn adelantadas, te
niendo 22.3‘dientes y los niflos 19.9. La diferencia mayor
se observé en los caninos mandibulares y la diferencia me
nor 0.16 afios, en los primeros molares. No se advirti6 di

ferencia en el tercer molar,

Los nifios que nacen con piezas dentales, uno o cuatro in-
cisivos, se debe probablemente a un carfcter dominante --
que en ciertos casos se unen a un fendmeno de pleitrofa -

o de genes ligados,

Los dientes temporales de erupcifén prematura con frecuen-
cia son de naturaleza héreditaria con dominancia irregu--
lar, La pérdida temprana de los dientes temporales se re
laciona con enfermedadés generales de etiologia heredita-

.ria,

La persistencia de la denticibn temporal se ve con fre- -
cuencia cuando exista anodoncia parcial, o total de la --

denticidn permanente,
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Aparte de la herencia que juega un papel importante en su
etiologia, la anomalia sg observa en enfermedades como el
raquitismo intenso, en'el cretinismo, y a veces, en la si

filis congénita.

E1l retardo en la erupcifn de 1la denticifn permanente se -
presenta en la disostosis cleidocraneal, enfermedad heredg
taria que causa trastornos de osificacifn en las clavicu-
las y huesos del crdneo afectando la capacidad de erup- -
cién de los dientes: enfermedad de Alberts-Shongberg, en

la que hay una denticién retardada y marcadamente imper--
fecta con un retraso en el crecimiento general, atrofia -
6ptica, y sintomas de hidrocefdlia; elefantiasis heredita
ria, en la que por el engrosamiento de la encia se produ-

ce el retardo de la erupcibn.

ANOMALIAS EN LA FORMA Y ESTRUCTURA

GEMELACION O GEMINACION

Este término se utiliza solamente para los dientes que se
desérrollen por la unifdn de dos dientes supernumerarios o
por la unién de un diente supernumerario con un.diente re
gular. En el caso de la uni8n entre dos dientes regulares

como se observa frecuentemente en los dientes anteriores
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deciduos mandibulares, s6lo hay fusibn, pero no formacién
de gemelos. El grado de unidn presenta la misma variabili
dad que en el caso de 1a fusifn. La geminacién produce --

dos dientes de un s8lo 8rgano de esnialte.

Moody y Montgomery (1934) publican tres genealogfas en --
que tres o cuatro generaciones presentan dientes tempora-
les dobles como cardcter dominante manifestéindose en las

mujeres y que e5 transmitido tambi&n por las mujeres.

FUSION

Definida como unifn "orgfinica' de dos o ﬁés dientes; el -
criterio es la unién de la dentina, independientemente --
del estado de la pulpa y esmalte, La unlbn puede compren-
der mds o menos igualmente todas las porciones de los - -

dientes o sB8lo ciertas porciones.

Sin tener en cuenta las diversas combinaciones Y variacig
nes en sus detalles, se distingue entre fusifn parcial de
- la corona y fusiﬁn de las rafces, Es mds comtin en la den-
ticibén temporal que en la permanente, Yy el defecto es a -
veces heredado como dominancia irregular, La fusién de --
los incisivos inferiores se ha observado afectando exclu-

sivamente al sexo femenino con caridcter autosbmico domi--
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nante.

DENS IN DENS

Los incisivos laterales maxilares y algunas veces los cen
trales y caninos maxilares poseen un pequefic hoyuelo loca
lizado inmediatamente por encima del tubérculo o a veces’
en lugar del tubérculo., Estos, hoyuelos, llamados aguje--
ros ciegos, son las entradas a pequefias cavidades tapiza-
das de esmalte originadas por la invaginacién o plegamien
to del epitelio formador del esmalte, Estas fositas cie--
gas varian de forma y de tamafio, de manera quella forma -

de la corona puede cambiar,
Las invaginaciones coronales se suelen dividir en dos ti-
pos; superfifial. (es decir, las limitadas a la corona), y

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

Invaginacién Superficial,- La invaginaci6én superficial se

localiza sobre todo enllos incisivos laterales maxilares
-y mesiodens. Es probable que haya diferencias entre pobla
ciones, Oehlers sugiri6 que esta anomalia es muy rara en
negros, La incidencia es igual en ambos lados y no hay --
diferencia entre los sexos, Las diferencias entre pobla--

ciones sugleren la intervencidn de factores genéticos,
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Invaginacidn Profunda, - La invaginacién profunda coronal

que penetra en la raiz es mucho mis rara (aproximédamenfe
0.24%) que el tipo superficial. El incisivo lateral supe-
rior también es la localizaci6n més frecuente. En la mayo
ria de los casos solamente se encuentra en un diente pero

la invaginaci6n bilateral no ha sido observada.

La corona de estos dientes tiene forma cfnica y contiene

una depresiftn 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 -
estd tapizado por esmalte. Sin embargo, no es el verdade-
ro fpice ni tampoco la entrada periapical dentro de la --
pulpa, sino la apertura en forma de infundfbulo de la ca-

vidad interna dentro del espacio periapical.

La cavidad intradentaria es ciega y solamente hay una en-
trada estrecha en la corona, Es sorprendente que poco.des
pués de la erupcibn de estos dientes se desarrolla una in
-feccibn periapical,

MACRODONCIA

El macrodontismo sugiere una herencia cruzada, Hayde - -
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(1938)'cree qué los dientes grandes son con frecuencia un
cardcter dominante, si bién acepta que el tamafio de los -
dientes ofrece abundantes casos de fusi6tn de carédcteres -

en la herencia, y no es dominante simple.

La macrodoncia designa a los dientes que tienen un tamafio
mayor que el normal generalmente es en los incisivos. La
forma mis comfin de crecimiento anormal de cdspides es un
agrandamiento del tubé&rculo lingual en una cdspide comple
ta. Algunas veces, los rebordes marginales'unen una cdspi
de accesoria muy élevada, una conexién adicional con el -
borde incisivo produce una forma en "T'" o si es mds baja
un contorno de la c;rona con forma de "Y'". Esta anomglia,
llamada '‘diferenciacifn margoide' ocurre con mayor fre- -

cuencia en el incisivo lateral superior.
MIGCRODONCIA

Aparece como uyna condicién que puede deberse a la heren--
cia acruzada. La regresibn o atavismo, puede ser la causa
‘del desarrollo rudimentario de dientes individuéles; esta
anomalfa suele heredarse vy se presenta en los dientes més
débiles, los incisivos laterales superiores y los terce--

ros molares especialmente los superiores.
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La forma cénica y la ausencia de los incisivos laterales
superiores, se heredan como un carfcter dominante, mis --
frecuentemente en la mujer que en el hombre. Frecuentemen

te se asocian a labio y paladar hendido.

Lé tendencia evolucionaria mencionada por ciertos auto- -
res, tiende.a reducir el nflmero de piezas dentales en co-
nexién al acortamiento de los maxilares. La reduccién - --
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 ausencia del incisivo lateral superior, es la anomalia
dental ﬁas frecuentemente encontrada, su incidencia es ma
yor en las mujeres y mis en la denticibn permanente que -
en la temporal. La forma c8nica que a veces presenta se -
considera como estigma sifilftico. El diastema y freni--

11lo labial anormal, son dominantes,

.E1 tubé&rculo de carabelli presente en los dos dltimos mo-
lares, se hereda como carfcter dominante, llegindosele a

considerar también como un estigma sifilitico.
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HIPOPLASIA HEREDITARIA DEL ESMALTE

Todos los componentes calcificados del dientc puedén pre-
sentar anomalias de sus estructuras évandes o pequefias o

de la mineralizacibn. Estas anomalfas aparecen sobre todo
en el esmal;e y dentina. Pueden ser consideradas como ano
malias estrﬁcturales, pefo también pueden modificar el ta

mafio, forma o color de los dientes. -

Las causas de las anomalfas estructurales son heredita- -

rias o ambientales y en lineas generales se clasifican de

acuerdo con este concepto:

1.- Las anomalias estructurales hereditarias gene--
ralmente afectan a las denticiones primaria y -
secundaria, mientras que las anomalias ambienta
les afectan a la denticién primaria 6 a la se--

cundaria, o solamente a dientes determinados.

2.- Las anomalfas estructurales hereditarias en ge-
neral afectan al esmalte o a la dentina, mien--
“tras que las anomalias ambientales afectan al -

esmalte y a la dentina,

3.~ Las anomaliasvestructurales hereditarias sueclen
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causar una orientaci6én difusa o incluso verti--
cal de las alteraciones, mientras que las anoma

1ias estructurales ambientales estén dirigidas

sobre todo horizontalmente,
ANOMALIAS ESTRUCTURALES HEREﬁITARIAS DEL ESMALTE

Weinmann dividid las hipoplasias del esmalte (amelogéne--
_sis imperfecta) en .dos tipos: los que incluyen las anoma-
1fas cualitativas del esmalte caracterizados por una hine
ralizacifn reducida ¢(hipomineralizacién) y los que consis
ten en una reduccibn cuantitativa del esmalte con una mi-
neralizacién normal (hipoplasjia o aplasia del‘esma1§e). -
Cada tipo consta de diversas formas clinicas, como se in-

dica a continuacifn:
I, HIPOMINERALIZACION

a), Transmisidn Dominante Autosfmica

b). Transmisi6n Recesiva Autosbmica

cl; Transmiskon Dominante Autosémica con Displa
sta Oculo<Dentodigttal.

IT. HIPOPLASIA O APLASYA DE]L ESMALTE
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n). Iransmision Dominante lLigada al Cromosoma
"X" ¢con mordida abierta.

b). Transmisi6én Dominante Ligada al Cromosoma
"X" sin mordida abierta.

c). Transmisién Dominante Ligada al Cromosoma
- llxl' .

d). Transmisifn Dominante Autosdmica; Forma --
" Aplé8sica. -

e). Transmisifn Dominante AutosOmica; Forma --
Hipoplédsica,

£). Transmisifn Recesiva AutosBmica: Forma Hi-
poplsica,

g). Transmisidn Recesiva AutosOmica con Enfer-
medad de Morquio. ’

I. HIPOMINERALIZACION: TIPO I

Las hipoplasias del esmalte con hipomineralizacién no es
facil dividirlos en diferentes subtipos por medios clini-

cos, gen8ticos, radiogréfificos, histolfgicos o qufmicos.

Aunque existen algunas diferencias de color, forma y com-
portamiento clinico, no se han cstablecido caracteristi--

cas diagnbésticas comunes.

Caracteristicas Clinicas,- Al tener la erupcifn, los dien
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tes suélen tener una corona de forma normal. Durante la -
erupcién o poco tiempo déspués se nota que el esmalte tie
ne un color anormal y puede contener manchas bléncas, ama
rillas, rojas o marrones. La alteracién en el color aumen
ta al avanzar la edad de manera que, en adultos, los dien
tes son marrones obscuros. L5 intensidad del color varia

en los dife}entes dientes y algunos, especialmente los in

cisivos mandibulares, quizi no presenten ningin cambio de

color.

La pérdida del esmalte ocurre despufs de diferentes perio
dos de tiempo y con una intensidad desigual, més que a --
causa de la caries, como resultado de una abrasi6n mecdni
ca o accidentes quimicos de saliva y de los alimentos. --
Los defectos se presentan con mayor frecuencié en las su-
perficies labiales de los dientes anteriores y en las cis
pides molares. Muchas veces hay un esmalte mds mineraliza
do y por ende mis .resistente en los cuellos de los dien--
tes, La hipomineralizacidn sé observa mfs a menudo en_ei

lado bucal que en el lingual. Es sorprendente que la for-

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

Caracteristicas Radiogrdficas,- La hipomineralizaci6n del
esmalte reduce l1la densidad radiogrifica normal. El borde

entre ¢l esmalte y la dentina no estdi bién definido. Sin
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embargé, la forma y tamafio de los dientes no estin modifi
cados. Durante la erupcifin, los dientes tienen un contor-
no normal, pero 1uegd'desarrollan defectos en el esmalte,
Algunas veces se observan defectos en el esmalte de los -

dientes antes de su erupcidn, especialmente en las clspi-

des,
TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA: TIPO Ia,

Los dientes de los miembros de este tipo varfan significa
tivamente en aspecto, hallasgos clinicos y alteracién his

tol6gica.
TRANSMISION RECESIVA AUTOSOMICA: TIPO Ib.

Este tipo se ha observado en hermanos con progenitores --
normales. Sin embargo, la decisifn en cuanto al genotipo

es insegura en estos casos por que podrfa tratarse, por -
ejemplo, de nuevos mutantes de tipo Ia. 6 con herencia po

1ligénica,

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA CON DISPLASIA OCULO-DEN-
TODIGITAL: TIPO Ic.

En la displasia oculodentodigital hay una alteracién parg
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asociada con microftalmas del IV y V dedos. Durante la --
erupcién del diente se observa que el esmalte es hipopli-

sico,
II. HIPOPLASIA O APLASIA DEL ESMALTE

La hipoplasia o aplasia del esmalte ocurre con menos fre-
cuencia que los desfrdenes de la hipomineralizacifn. Aun-
que en este tipo de hipoplasia hay alguna hipomineraliza-
cidén, el esmalte resiste los requisitos funcionales norma

les. Existen variaciones en el aspecto y el genotipo.

TRANSMISION DOMINANTE LIGADA AL CROMOSOMA ''X' CON MORDIDA
ABIERTA, TIPO IIa,

En el caso de los carficteres dominantes ligados al cromo-
soma "X'", un varén'afectadb transmite la anomalfa a todas
sus hijas bero a ningdn hijo; ya que un vardén d& su cromg
soma "X" s6lo a la descendencia femeniné. Por otra parte,
“una hembra afectada transmite generalmente el cardcter a

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

Los dientes tienen un aspecto clinico diferente seglin el

sexo. En los varones, la superficie de los dientes amari-
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llentoé es lisa, dura y briilante. E1 contorno dental es
anormal, y el didmetro. mayor de la corona se localiza cer
ca del cuello. La raz8h de esta forma anormal es una fal-

‘"ta de esmalte.

Al contrariq de los varones, donde siempre hay manifesta-
ciones .clinicas y radngiﬂficas de aplasia de esmalte, --
las hembras afectadas presentan alteraciones que varfan -
entre la hipoplasia hasta aplagia completa del esmalte.

En las hembras las coronas dentales estfn menos manchadas
que en los varones y el esmalte esti distribufdo de forma
no uniforme por la superficie de 1las coronas; muchas ve--
ces en forma de ondulaciones verﬁicales 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 funcifn del amelo- -
blasto (formaci8n de esmalte), en tanto ﬁue el contorno -
‘del diente.no se modifica, El grado de mordida abierta va
ria mucho, En las familias estudiadas todos los varones -
con aplasia del esmalte también presentaban mordida abier
ta, mientras que no siempre habia mordida abierta en 1las

hembras afectadas. El efecto genético es mis 18bil para -
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la mordida abierta que para el defecto del esmalte. Inclu

so parece una supresifdn completa de la mordida abierta.

TRANSMISION DOMINANTE LIGADA AL CROMOSOMA "X'" SIN MORDIDA
ABIERTA. TIPO IIb,

No se observd 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 tipo es inseguro, se basa solamente en la descrip- -

cidn de dos familias, La descripcibn de los dientes es ma

rrén hasta marrbn obscuro; dientes deciduos casi siempre

blancos.
TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA; FORMA APLASICA: TIPO 11d.

.La aplasia del esmalte dei tipo observado en varones del
tipo IIa. y IIb. también la transmite un gen autos@mico -
dominante. Scherret describif6 este tipo en padre e hijo,
excluyendo asi una herencia ligada al cromosoma '"X'', Debi

do a la rareza de c¢sta anomalfa es muy poco probable, aun
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que no'impOSible, que 1a madre estuyiera afectada y fuera

asi el agente transmisor,

TRANSMISION DOMINANTE AUTOSOMICA CON EFECTO PLEITROPICO;
FORMA APLASICA. TIPO IXe,

Weinmann describi6 una familia con un defecto del esmal--
te, heredado de forma dominante, Los dientes eran amari--.
llomarrones ¥y tenfan una superficie lisa y dura. Faltaba

la curvatura normal de las coronas y los puntos de contac

to,.

Esta anomalia del esmalte diferfia no solamente histolﬁgiF
camente de todos los tipos descritos previamente, sino --
también en una retencibn de 6 de 18 dientes. La anomalfa

afectaba principalmente los segundos y terceros molares y
con menos frecyencia los premolares y caninos. La hipopla

sia del esmalte estaba siempre asociada con retencidn.

TRANSMISION DOMINANTE AUTGSOMICA; FORMA HIPOPLASICA:
-TIPO IIE,

Tambi€n ha sido descrito un tipo dominante autosBmico de
hipoplasia del esmalte que se parece algo a leos dientes -

de las hembras afectadas del tipo Ila. ligado al cromoso~
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ma "X". E1 esmalte hipop;asico no aparece aqui en surcos

Y crestas verticales sino que cubre uniformemente a la ¢o
Tona y contiene finas depresiones, Si el fonde de las de-
presiones estfl situado inmedintamente por encima de la --
dentina, tanto la dentina como el detrito pierden color y
la corcona presenta una mancha, El grado de deficiencia --
del esmalte varfa a menudo en los diferentes miembros de

una familia afectada. Este tipo de hipoplasia hereditaria

del esmalte sc¢ ha descrito con frecuencia,

TRANSMISTON RECESIVA AUTOSOMIGA; FORMA HIPOPLASICA:
TIPO IlIg.

Han aparecido casos esporiidicos o entre hermanos de dien-
tes hipoplésicos con esmalte delgado, rugoso, amarillo, -
pero duro. En estos casos podria tratarse de una transmi-
5s18n recesiva, mutacifn dominante, examen incompleto de -
las familias o de unua paternidad dudosa. Esta hipoplasia
de esmalte se semeja morFolﬁgicamcntc a la hipoplasia del

esmalte descrita en el tipo IIf,

TRANSMISION RECESIVA AUTOSOMICA GON ENFERMEDAD DE MORQUIO
TIPO JIh. '

En la enfermedad de Morquio se hereda una mucopolisacari-
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dosis de querasulfato como caricter recesivo autosémico,
los dientes, tanto deciduos como permanentes, tienen coro-
nas de color gris mate y c¢smalte con fositas. El esmalte
es delgado y tiene tendencia a desprenderse, Las cldspides
son pequefias, aplanadas y malformadas y hay pequefios dias

temas entre los dientes.
DIENTES PARDOS OPALESCENTES HEREDITARTOS.

Es otra forma de hipoplasia que se hereda cn muchas fami-
lias como un cardcter autosOmico dominante, pero en otras

se comporta como dominante ligado al sexo.

Existe diversidad de forma y grado en el color. El Ipdice
de refraccibn que presenta s¢ debe a la progresiva oblite
racidén de la dentina que lleva a la casi desaparicién de

la pulpa, Los dientes afectados se desgastan notablemen--

te, en algunos casos hasta la encia.

La esclerosis dentinnria se prescenta, y por otra parte, -
la dentina es muy irregular con canaliculos dentinales --
ensanchados y bulbosos, Espacios interglobulares numero--
sos, La anomalia principal se limita al esmalte, cuyo gro
sor es menor que €l noxmal, Afectando la anomalfia a la --

denticién permanente aunque en la temporal se puede pre--
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sentar en piezas individuales.
DENTINOGENESIS IMPERFECTA

El trastorno mis comén del desarrollo de 1la denfina, lé -
dentinogénesis imperfecta, oéurre en las denticiones deci
dua y permaﬁente. Los dientes tienen un color amarillo --
hasta azul gris con una transparencia de #dmbar, muy nota-
ble cn los dientes deciduos de erupcifin temprana. Poco --
después de la erupcibn, cl esmalte se fractura separindo-
se de la dentina en fragmentos pequefios o grandes y deja

bordes cortantes en los lugares de la fractura. Algunas -
veces, se rompen cdspides enteras durante la masticacifn;
esto origina una ripida abrasibn de 1la dentina subyacen--
te. Las fracturas del esmalte probablemente son debidas -
a la flexibilidad de 1a dentina hipoplidsica y relativamen

te blanda que se rompe bajo la presién masticatoria.

Esta pérdida de sustancia dental no siempre ocurre. A ve-
ces s8lo se afectan intensamente algunoé dientes, mien- -

-tras que Jlos demis parecen normales,

Los premolares y molares tlenen frecuentemente coronas --
bulbosas cortas, Las rafices son de poca longitud y delga-

das y en los dicntes multiradiculares estédn poco extendi-
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das. Incluso las rafces tienen color imbar y son transli-
cidas.

Las caries aparecen en los lugares usuales, péro el pro--
greso es algo menos ripido, ya que faltan los conductos -
dentales. A menudo existe una notable resitencia contra -

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

va.

Las caries profundas no ocasionan dolor cn los dientes y

estos dientes no son sensibles durante los procedimientos

de restauracifn,

La dentina opalescente hereditaria es debida a un gen do-
minante autosfmico muy penetrante, No s¢ conoce esta ano-
malia en el estado homocigbtico, Exdmenes microquimicos -
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%); y un bajo contenido inorgdnico (70 a 75%, comparaéo
con el normal 80-85%).. Los estudios hechos por difraccio
.nes roeﬁt—genogrﬁficas no revelan diferencia significati-
. va alguna, en la estructura moleculér entre la dentina -- -

transldcida y la normal,

Se han observado rarefacciones periapicales en las piezas
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afectadas, asi como la tendencia a la formacifn de absce-
sos periapicales. En ciertos casos se asocia la condicién
a queratosis palmar y“plantar vy a la catarata juvenil, --
aunque sin la seguridad d¢ formar sihdrome o como un caso

de genes ligados,

CARIES, ENFERMEDADES PARODONTALES. CALCULO SALIVAL.

CARIES.

Es un procesco quimico-bloldgico caracterizado por la des-
trucci6n mis o menos completa dé los elementos constituti
vos del diente; quimico porque intervienen #cidos y,, bio-

16gico porque intervienen microorganismos.

La caries dental estd caracterizada poxr la formacidn de -
cavidades en los dientes., En nifios y adultos j6venes has-
ta la cdad mcdiana:cstas cavidades estdn localizadas en -
las coronas de los dientes, comenzando por la superficie
del esmalte y dentina,'con formacifn de cavidades socava-
.das, las cuales sin tratamiento puedan llegar a afectar -
la pulpa, Ocurren principalmente en 1las superficies oclu-
sales, donde comienzan en las fositas y fisuras, en las -
superficies interproximales, de dientes gue contactan y -

en las reglones cervicales de la corona clinica. En pa- -
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cientes mayores, con recesifn de las encias, también se -
encuentra caries en las regiones cervicales de los dien--
tes que atacan al cementec o dentina, segin cudl de los --

dos esté expuesto en la unibn de la corona rafz.

La caries tambié&n aparcce sobre cualquier superficie den-
tal que estd sometida a estancamiento, como las fositas -
bucales de los molares, las fositas linguales de los inci
sivos, en los mirgenes de empasﬁe con escapes 0 que sobre
salen, debajo de los génchos de las dentaduras sobrepues-
tas o férulas y en las fositas hipoplidsicas. En resumen,

puede haber formacidn de caries en cualquier parte donde

hay estancamiento de alimentos.

Los primeros estadios de la enfermedad son asintomdticos:
¥ los sintomas solamente ocurren despu&s de la cavita- -
cibn, El1 primer signo suele ser dolor al comer dulces y,

se dice algunas veces alimentos salados. En ocasiones a -
€sto sigue dolor al ingerir alimentos vy bebidas calientes
o frios y diversos sigﬁos ¥y sintomas'de>pu1pitis ¥y perio-

-dontitis.

La primera manifestacién es casi siempre un nublado grisi
ceo del esmalte que se reconoce mejor despuls de secar la

superficie con aire, E1 método clisico para diagnbsticar
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1a caries, consiste en una sonda afilada en la cual se de-
tectan las rugosidades de 1la superficie, ablandamiento y
cavitacibn, aunque hoy en dfa se usa cada vez mids la ra--
diografia con aleta de mordida para detectar las lesiones

interproximales,

Por estudios experimentales se ha observado 1la herencia

de susceptibilidad a la caries, Existen personas que tie-
nen un alto grado de inmunidad, mientras que otras son fd
cilmente atacadas por esta enfermedad. Esta herencia es -
transmitida equitativamente tanto como por el padre, como
por la madre. En gemelos monociglticos ¢l factor es pre--
ponderantemente dominante, y se¢ refierc tanto a los meca-

nismos de ataque comoc a los de defensa.

La hipertrofia de la encfa se ha presentado en familias,
con un carflcter recesivo y otras veces dominante. Otras -
manifestaciones parodontales como alteraciones secundae‘-
rias de trastornos hereditarios, mencionando al mongolis-

mo entre ellos,

La posible herencia del cilculo salival fué investigada -
en pares de gemelos monocigotos y dicigotos, Demostrando
que no es la accién de las bacterias de¢ la flora oral, --

sino la composicibn de la saliva basada cn factores gené-
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ticos, la que juega un rol hereditario principal en las -
formaciones calculaves. La variacion on la composicidn de
los fosfatos clilcices se encuentra tambifn determinada --

por factores genéticos,

Los gemelos que mostraron cxtremada acumulacifn de cllcu-
lo, que indiscutiblemente lleva o lesiones p2riodontales,
tenfan una saliva de bajo grado de viscosidad y bajo con-
tenido protéico, Los estudios genéticos recientes en el -
desarrollo de la enfermedad periodontal demestrado por --
Hrusha, estin relacionados intimamente a la heredabilidad

de las formaciones calculares,
PROGNATI SMO

El término prognatiswo o progenie s¢ vefiere a la disposi
cifn de los incisivos mandibulares en posicidn anterior.
Estd asociado con la proycccifn del mentdn, labio infe- -
rior engrosado y fAngulo maxilar aplanado.

Formas Clinicas.~ E1 prognatismo pucde ser absoluto o re-
lativo, es decir causado por un crecimiente cxcesivo de -
la mandfbula o por un incremento insuficiente del maxilar
superlior,

Xorkhaus distinguid diverssz formas clinicas en las cua--
les se pueden reconocer varias caractercfsticas morfolbgi-
cas y etioldgicas: mordida forzada en una maloclusifn de
clase III, prognatismo verdadero heroiado v prognatismo relativo.
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El factor etioldgico importante en la produccifn de las -
maloclusiones es la herencia de las variaciones morfolégi
cas de los tejidos duros y blandos de la cavidad oral.

Grupos raciales que presentan menor -incidencia de maloclu
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 pé&rdida
de dientes temporales, no siempre explican la maloclusién
El estudio de gemelos monocig8ticos en cuanto a la simili
tud en la forma de los arcos e irregularidades dentales,
demuestran estar producidas por un medio genético idénti-
co que indica el alto grado de decisivlidad en la determi-
nacidn del patr8n méaxilo facial.

El prognatismo ¥y la micrognasia se transmiten con carfc--
ter dominante. Desarreglos o desarmonias de los huesos fa
ciales afectan el Area dental produciendo maloclusiones,

de todos los huesos que forman la cara, Frecuentemente, -
al no encontrar causa aparente en una maloclusidn que apa
rece como una desviacifn extrema, es producida por las --
combinaciones azarosas de las partes que integran el es--
queleto créneal. Los cromosomas de un individuo son apa--
"reados con los cromosomas provenientes de otro, la armo--
nia o desarmonfa de las formaciones dentofaciales serd el

resultado de sus combinaciones,



95.

PROGNATISMO VERDADERO HEREDADO

Esta forma de prognatismo estd caracterizado por un inten
50 crecimiento excesivo de la mandfbula, mordida cruzada

de los.dientes anteriores y posteriores, crupcifn prematu
ra de los molares mnndibulares, proyeccidédn decl mentbn y -
labio inferior y aplanamiento del dngulo mandibular. Este
estado se consider® cowo una carvacteristica hereditaria -

de la familia real de los Halsburgos.

La hipoplasia maxilar también forma parte del cuadro cuan
do norhay mordida cruzada antericr o cuandeo =1 prognatis-
mo estd asociado con mordida ablerta, de manera que queda
eliminada la influencia funcicnal sobre el crecimiento --
del maxilar es tan comin que pucde consilderarse como tan

caracterfistica del prognatismo como la hiperplasia mandi-
bular, Solamente son progresivos alrededor del 40% hasta

50% de los casos de prognatismo hereditario, el prognatis

mo puede ser evidente al nacer, pero ¢s bhastante raro.
LABIO Y PALADAR HENDIDO

Entre las anomalfias congénitas méis comﬂhesrseigncuenffég
las Hendiduras de los paladares primario, secundario.o de'.

ambos,
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Ha sido resumida una documentacifn muy extensa sobre las
hendiduras faciales, de las cuales solo hablaremos de al-

gunas,

Clinicamente hay gran variablillidad en la intensidad de 1a
formacidn de las hendiduras.‘Los grados minimos ‘incluyen

anomalfas como la Ovula bifida, indentaciones labiales 1i
neales o las asi llamadas '"hendiduras curadas intrauteri-
namente' y la hendidura submucuosa del paladar blando. -
La hendidura puede limitarse al labio superior o extender
se por el orificio de la nariz y los paladares duro y - -
blando. Las hendiduras palatinas alsladas pueden estar 1i
mitadas a la Gvula (dvula bifida) o ser mis cxtensas, di-
vidiendo al paladar blando o a los paladares blando y du-

Tro,

Es mAs frecuente una combinacién de labio leporino y pala
dar hendido. La incidencia seg@in 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 operacién, Los datos obtenidos de los registros
de los nacimientos son muy inscguros, Sin embargo, el la-
bio hendido-paladar hendido constituye aproximadamente ¢l
50% de los casos, y el labio hendldo y paladar hendido --

aislados suman aproximadamente el 25% 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 andlisis estadfstico de los tipos individuales de hen-
diduras queda inclufdo en las descripciones correspondien
tes, La fisura del labio superior es mfs comln que la del
labio inferior, El defecto puede ser uni o bilateral, Es

mis comiin entre 1os hombres que en las mujeres y ocurre -
con triple frecuencia en el lado izquierdo que en el dere
cho, El aplanamiento del ala de la nariz con ensanchamien
to de la ventana, acompafia al labio leporino completo. --
Puede combinarse con fisura de la apGfisis alveolar, [isu
ra del paladar duro, blando y fdvula. La anomalfa es causa
da por falta de unién de los diversos mamelones del maxi-

lar superior, o de los correspondientes del inferior.

Su etiologia es aln.obscura, La herencia tiene un papel -
importante en la transmisifn de esta enfermedad; unos au-
tores le atribuyen un 433 de influencia, mientras que - -
otros sefialan un 10-20%, Aproximadamentc\en un 25% de 1los
casos del factor hereditario es de carficter dominante, --

mientras quc en un 75% sc presenta recesivo,

La ocurrencia de anomalias semejantes en gemelos, ofrece
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indicios importantes en favor del factor hereditario di--
recto. Fogh-Anderson observa una mayor frecuencia de con-
cordancia entre gemelos monocigBticos, y se inclina por -~
un mecanismo de herencia que 1llama de dominancia condicio
nada con limitacibn sexual a machos, pero con penetrancia
reducida en la mayoria de 105 medios genéticos, es decir,
que el gene-ocurre generalmente como recesivo, pero bajo

condiciones favorables también los heterocigotos se mani-

fiestan.

Otros factores etioldgicos a los que se atribuye la mal--
formacidén son las bandas amnifticas, interferencia mecidni
ca, insuficiencia de a fuerza inherente al desarrollo, -

defectos de nutricibn y del riego sanguineo regional,

SINDROME DE PAPILLON-LEAGE

E1l caricter dominarite de un sfindrome raro que afecta a -
las mujeres, descrito por Papillbn-Leage y Psaun (1954),
es la presencia de mdltiples anomalias que afectan a la

cavidad oral en sitios de uniones embriolSgicas.

Las ‘caracterfsticas del” sindrome _son;

Lengua lobulada; presencia de gruesas bandas paramedia--
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les vestibulares que se extienden a través del puente al-
veolar. Lengua pegada al piso de la boca por un frenillo

anormal corto y grueso, pudiéndose presentar ademis tumo-
res pequefios nodulares y pediculados. F&sura media incom-
pleta del paladar duro, asociado a una fisura parcial del
labio superior que complican el cuadro. Existe ﬁn aumento
en la altura de la parte inferior de la cara. El perfil -
es retrognfitico, debido a unz mandibula hipoplidsica que -
aparece pequefia y con un acortamiento de su rama, y en --
ocasiones, con simetrfa de su cuerpo. Malformaciones den-
tales son generdlmente vistas en toda instancia y afectan
predominantemente a los incisivos y bicuspideos supernume
rarios y lesionés cariosas, frecuentemente son observa- -
dos, En las extremidades se notan digitos supernumera- -~
rios, clinodactilia, sindactilia o mano de forma de tri--

dente,

Otras anomalias que ocurren con menor frecuencia son; - -
aplasla del ala de la nariz, hipertelorismo minimo ¥y acor
‘tamiento del labic superior. Alopecfa, sequedad de la - -
piel, pelo hirsuto, retardo mental y un tipo familiar de

temblor, puedcn estar presentes,
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SINDROME DE PAPILLON-LEFEVRE

Es ﬁn sindrome caracterizado por lesiones cutfneas hiper-
queratBsicas, destruccibn avanzada del periodoncio, y en

algunos casos, calcificacifn de 1la duramadre. las alteré-
ciones cutdneas y periodontales suelen aparecer juntas an
tes de los Euatro afios de edad. Las lesiones cutfneas con
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 inflamacién tem~-
prana que conduce a p&rdida 8sea y caida del diente..Los'
dientes primarios caen alrededor de los cinco o seis afios
de edad. Luego la denticién permanente erupciona normal--
mente, pero al cabo de unos afios los dicntes son exfolia-
dos por la enfermedad periodontal destructiva. Alrededor
de los 15 afios, los pacientes suelen estar ya desdenta- -
dos, con erupcifin de los terceros molares, Estos tambibn

son exfoliados unos afios despu€s de haber erupcionado.

DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL

La disostésis mandibulofacial (sindrome de Treacher Co. -

1lins; sfindrome de Franceschetti-Zwhlen-Klein), es un sin
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drome caracterizado por:
1).- Anomalias del ojo, tales como una oblicuidad -
antimongoloide de los pdrpados, colomba de los

pdrpados inferiores y ausencia de pestafias.
2) .- Anormalidades del ofdo externo y medio,.
3).- Hipoplasia de la mandibula.

Este sindrome parece haber sido heredado como carfcter do
minante autos8mico coﬁ penetrancia incompleta y expresivi
dad variable. McKenzie y Craig afirmaron que el sindrome
lo origina un desarrollo incorrecto de la distribucifn dec
la sangre (desde la rama del primer arco adrtico a la ar-
teria estapé8dica y a la arteria cardtida externa), © una

malformacién efectiva de la arteria estapédica.

La facie es muy llamativa, Las fisuras palpebrales estén
inclinadas lateralmente hacia abajo y muchas veces hay un
coloboma en ¢l tercio externo del pédrpado infetrior con --

ausencia de las prestafias mediales al coloboma,

El pabellén auriculaxr estd frecuentemente deformado, el -
conducto auditivo externo no existe y se ohservan anorma-

lidades dentro de la hendjdura del oido medio. Puede ha--
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ber vestigios auriculares y fistulas ciegas en cualquier

lugar entre el tragus y el &Gngulo del orificio bucal.

Se han observado diversas anomalfas '‘esquelé&ticas asocia--
das. La mandibula es siempre hipoplésica; el dngulo, anor
malmente obtuso y la superficie inferior del cuerpo es mu
chas veces cbncava, El paladar es alto y estd hendido en
mis del 40% de los pacientes registrados., La maloclusibn
dental es frecuente, Los dientes pueden estar separados,

hipoplésicos, desplazados o no cerrar bién,

ACONDROPLASTA

Tiene carfdcter dominante irregular, Puede afectar a va- -
rios micmbros de una familia y transmitirse a varias gene
raciones, Se cree que es consecuencia de un defecto congé
nito en el desarrollo del esqueleto cartilaginoso con osji

ficacidn defectuosa, especialmente de los huesos largos,

Los carfcteres clinicos se observan desde el nacimiento,

El desarrollo es lento y el paciente se queda enano, La -
base del crineo se altera produciendo una bdyveda de tama-
fio mayor que el normal; hay braquicefalia y la restric- -
cibfn de la base cpusa retraccibn de la nariz, recesién de

la maxila con distoclusidn, e inclinacién de la parte an-
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teriorvdel paladar hacia arriba, La dentadura en ciertos
casos muestra notébles alteraciones como son: hipoplasia
de los incisivos, inclusibn de piezas, formaciones incom-
pletas, retraso en la erupcibn y degérden en la disposi--
cifn normal. Pero la mayor parte de los casos tiene denti

cidn normal, salvo la maloclusién por 1a recesibn de la -

mandibula.

DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL

Esta enfermedad afecta la osificacién de las claviculas y’

los huesos craneales de osiflicacibn endoconjuntiva, retar

dindola.

Es una malformacifn no lnvariableménte hereditaria que se
transmite por cualquiera de los progenitores a los hijos
o a las hijas., Con frecuencia ocurren mutaciones exponté-
neas, y algunos sostienen que la enfermedad se debe a un

defecto en el plasma germinativo o lesifn del 8vulo.

La clavicula puede ser defectuosa en su centro o faltar -
totalmente, la cabeza muestra cambios muy marcados, reve-
lando Areas no osificadas, La cara es pequefia en compara-
ci8n con ¢l resto del cuerpo y la cabeza. El maxilar supe

rior estd poco desarrollado con béveda alta y puntiaguda;



104.

con frecuencia se ve un surco en la linea media, y se dan
casos de paladar hendido, Los senos maxilares son peque--

fios y afin pueden faltar. El1 maxilar inferior casi no se -

afecta.

Se presentan dientes supernumerarios sobre todo en la re-
gidn premolar de la mandibula y parte anterio; del maxi--
lar superior., Alteraciones en la forma, posiciBn y tama--
fio de los dientes., Erupcifn retardada de ambas denticio--
nes. Inclusibn de piezas con rafces curvadas y torcidas,

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

yor parte de los casos sin defectos hipoplésicos.

DISTROFIA ECTODERMICA

Las distrofias ectodérmicas adoptan una gran variedad de
formas, cada una de ellas especificamente heredada y que
afectan tanto a los dientes, ufias, glidndulas sudoriparas,

y otras cstructuras de la piel mis o menos profundas,

-DEISPLASIA ANHIDROTICA ECTODERMICA

E1 individuo presenta anodoncia total o deficiencias den-
tales, y [recuentemente con incisivos cénicos; pelo fino

y es muy escaso; rinitis crénica, ausencia de gléindulas -
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sudorhnma$ y en algunos casos de las glandulas lagrima- -
les. La persona afectada es baja de estatura y delgada. -
el puente de la nariz deprimido, los maxilares y senos --
frontales con desarrollo incompleto mientras que los la--
bios son gruesos por un desarrollo compensatorio del - -
msculo orbicular, La membrana mucuosa es de color roji--
zo. Esta condicifn en muchas familias se transmite como
un carficter recesivo ligado al sexo femenino, mientras --

que en otras se hace condominante.

Las picias dentales presentes adoptan la forma c8nica. La
ausencia de los incisivos y molares caracterizan a cier--
tos casos, asi como la ausencia total de piezas en el ma-
xilar inferior. La erupcién de la denticibn temporal o --

permanente es irregular,

DEFECTOS ORO-FACIAL<DIGITALES ASOCIADOS

1,« Sindrome Oro-Facial-Digital,- Hipoplasia del ala de
la nariz, hendidura y frenula oral.‘AsimetTia’Digi#

tal.

Genét}ca]«rDominante‘ligaaal

T6n,

2.~ Sindrome de Mohr. - Lenguaihendida. Dupiicdéiﬁﬁfparj
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‘cial de Hallux. Sordera de conduccidén.

Gen€ética. - AutosBmica recesiva,

3.- STindrome Oculo-Dento-Digital.+ Nariz estrecha, opa-
cidad corneal microftalmos, glaucoma, hipoplasia --
del esmalte. Campodactilia del quinto dedo.

Genftica.~ Autosdmica recesiva,

F. - Sindrome Oto-Palato-Digital,- Microstomia y paladar
hendido, Falanges distales anchas. Sordera de con--
duccién, Estatura baja.

Genética.- Recesiva ligada al cromosoma "X',

OTROS CARACTERES HEREDADOS

He de hacer mencidn a lo aprendido en 1la citedra de Pros-
todoncia, en lo refecrente a la impotencia con que se toma
en cuenta ciertos hdbitos linguales heredables, refleja--
dos en la pronunciacibn y otros movimientos fisioldgicds,
que son hidbilmente reﬁroducidos en Jos estudios palatogri
flcos; a la presencia de diversos tics de 1la musculatura
facjal, y a la similitud en la mimica de ciertos gruposr~

familtares.

A las diversas formés del pala&arqué]llgganfq qCasibhar:'
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problehns protésicos, y a la ayuda que presta la diametro

logia durante los distintos pasos restaurativoes.

Todos estos carfcteres fidcilmente heredados, prestan va--

liosa ayuda durante el diagnéstico y tratamiento de multi

tud de casos.
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CAPITULO VII

- GITOGENETICA Y CANCER

Gran parte de nuestros conociﬁientos sobre los procesos -
malignos, antes en animales y ahora en el adulto, demues-
tran una frecuencia elevada o baja de cflncer en algln 6r-
gano, pero ain cuando 1la gendtica desempefia un papel im--
portante como factor causal no es en todos los casos fun-

damental.,

Ratones hembra que sufren célncer de la mama, pueden desa-
rrollar éste, 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. Cince-
res de pulmbn tambi&n 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 muchisimo interé&s, aunque

no es necesario que sea del mismo Srgano la lesifn malig-

na.
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CONCLUSTIONES

La extraordinaria y gran importancia que los estudios
gen€éticos dfa a dfa se realizan por 1los que descubren
las ciencias biomédicas que la genética ha descubiecr-
to, que gran ndmero de entidades natoldgicas son de -
origen hereditario y la accién de cstos facteres tie-
nen antc la administracidén de mdltiples fdrmacos, que
en alguﬂos enfermos son &xito y en otros no, precisa-
mente por la estructura genética del individuo afecta
do., Asi también, la evolucién de las enfermedades vy,
una sola en concreto, puede evolucionar en forma dife
rente, debido a que el microorganismo causal genftica
mente es de gran agresividad y otro tiene menor agre-
sividad, debido 8sto a que 1la estructura gcnética mi-
cvobiana también tiene alteraciones estructurales en

sus diversos componentes bioquimicos.

Las enfermedades hematoldgicas son ahora conocidas --
ampliamente porque tienen nn caricter gené€tico recesi
vo y en algunos casos, ligado al sexo, lo que ante- -

riormente no se conocfa,
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Un médicamento al ser administrado en un paciente,

pucde actuar satisfactoriamente o n6, debido a que
cl enfermo en su estructura genética presenta re--
sistencia, no es 14bil a la ac¢cién del farmaco ad-

ministrado.

Ll jdven odontflogo con el avance de la genética -
moderna, tiene ante si un panorama amplio de estu-
dio de enfermedades cuya etiologia no se conocfa y
mis aGn, en la actualidad se estdn haciendo estu--
dios experimentales en los gencs del producto in--
{itcro de la mujer embarazada, que permiten modifi-
car o nredecir el diagndstico, que en algunos ca--
sos es mortal, cuando el producto viva, y ofrecer-
le a los padres oportunamente cl conocimiento de -
que su hijo o hija nacerd con determinado problema

fisico de origen genético,

Antiguamente habia mGltiples enfermedades de ori--
gen genético, debido a matrimonios consanguineos -
cntre grupos sociales que por falta de comunicacidn
estaban alejados de otros centros urbanos. Actual-
mente este problema desaparece por la facilidad en
las vias de comunicacifn evitfindosc los matrimo- -

nios consanguineos y por ende cnfermedades de ori-



gen genético, pero alin en regiones remotas de nues-
tro planeta, que estin muy aisladas de la civiliza-

ci6n el problema perdura.

La genética bioquimica se convierte en ¢l estudio -
de la etiologia de muchas enfermedades especificas,
1la mayor parte de las cuales tienen etiologia de --
enfermedad especififica. Estudios recientes en la ge-
nética consideran que hay mfs de 3,000 enfermedadcs

genéticas,

Las alteraciones en las estructuras genéticas produ
cen en el metabolismo del individuo afectado, alte-
raciones desfavorables a la administracifn de cier-
tos medicamentos, como es la primaquina y el Acido

Paraminosalicilico y otros.

Por los virus se produce fragmentacifn cromosbmica y
por consccuencia defectos fisicos en el recien na--
cido, contindose- entre ellos, el virus del saram- -

pién y de la varicela.

El aumento o disminuci6fn de la dotacifn cromos8mica
en el individuo produciri anormalidades por un dese

quilibrio de material genético, Estas aberraciones
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pucden ser p8rdida de una parte del Cromoéoma, pre-
sencia de una pleza extra de un cromosoma, fragmen-
tacién de un cromosoma seguida de su reestructura--
¢cidn, entre estas aberraciones cromosfmicas se cn--

cuentran el sindrome de Down, Trisomia 18, Trisomia

"D, abortos, etc,

En los avances actuales de los transpiantes de Srga
nos o tejidos se concluye que ¢l rechazo a c¢llos, -
¢s debido a substancias antigénicas, son rechazados
por el tejido del receptor conformando anticuerpos

contra €1 por la incompatibilidad genética y farma-
coldgica que afectan la reaccidn de inmunidad del -
paciente, La etapa experimental de pacientes esti

muy avanzada y se estd superando esta investiga- -

cibn,

En el campo odontolbgico, la genética nos explica -
la etiologia de mlltiples padecimientos bucales, co
me la anodoncia total, oligodoncla, sindrcme de Rie
ger, anodoncia parcial, dientes supernumerarios, --
tiempo de erupcidn dental, anomalias de forma y es-
tructura dentales, dentinogénesis imperfecta, ca- -

ries,
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Por estudios experimentales se ha observado la he-
rencia de susceptibilidad de desarrollar caries, -
existen personas‘qhe tienen un alto grado de inmu-
nidad, mientras que otras son .fdcilmente atacadas
por esta enfermedad. La hipertrofia de la encia -
se¢ ha presentado en familias con el carfcter rece-

sivo y otras veces dominante,

La Litiasis salival, estudios recientes la atribu-
yen a la composicifn de Ja saliva, basada en facto
res genéticos por variaciBn en la composicibn de -

los fosfatos cidlcicos,

Los estudios recientes sobre clncer adquieren cada
dfa mayor importancia su factor hereditario, aun--
que no es necesario que la lesidn maligna tenga --
que ser en el mismo 6rgano que afectd a su antepa-

sado,
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