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INTRODUCCION

Establecer o ampliar un simple concepto o ideologia es ta-
rea dificil, el escollo se agiganta cuando se trata de crear-
los y mAs aGn cuando dicho concepto o ideologia debe ser com-

prendido por un gran nGmero de personas.

El objetivo fundamental de este estudio es el de hacer---
entender a todos y cada uno de los profesionales médicos, es
pecificamente al Cirujano Dentista, la importancia que revis
te el hecho de conocer la integridad de un individuo biolédgi
ca, psicolSgica y socialmente para lograr un equilibrio gene
ral. Pero es nuestra labor como profesionales de la salud -
sin menospreéiar los aspectos psicolfgico y social, hacer én
fasis en el aspecto biolbgico dentro del cuil establecemos -
las alteraciones que , en un momento dado, crean un desequi-
librioc sistémico, que a su vez trae consigo anomalias y al--
teraciones que no por ser de menor intensidad dejan de ser -

importantes.

En esta investigacidén tratamos de destacar las alteracio-

nes , de manera especifica las que se presentan en cavidad -



oral, subsecuentes a un grupo de enfermedades que se manifies

rtan de manera sistémica.

Es realmente importante el entender hasta que grado es ---
responsable el Cirujano Dentista de diagnosticar vy prevenir -
algln tipo de alteracidn sistémica por medio de las anomalias

v alteraciones presentes en boca o viceversa.

Es por esto que tratamos de ampliar los conceptos que se
tengan con anterioridad con respecto a las alteraciones buca-
les que se asocian con algunos sindromes, asi como crear con-
ciencia y simplificar la tarea del Cirujano Dentista en su --
prictica general y, por que no, en un futuro no muy lejano a-
tender este tipo de problemas integralmente hasta lograr, en

caso de tener éxito, la estabilidad y equilibrio biolédgico -

psicoldgico vy social de cada uno de nuestros pacientes.



GENETICA

a) INTRODUCCION A LA GENETICA

La evolucién biolégica es un proceso que ocurre en la natu
raleza y que abarca a todos los seres vivos. El concepto de-
evolucién representa una generalizacién que comprende dos he-

chos bisicos

1.- Las formas vivientes poseen la propiedad fundamental de -
la autorreproduccidén y por lo tanto la de mantener sus carac-
teristicas estructurales y funcionales a travéz de las genera

ciones,

2.- Los seres vivos son capaces de efectuar mutaciones que -
pueden perpetuarse en sus descendientes, dando lugar a la va-

riacién genética, mientras las formas ancestrales sobreviven-

o desaparecen.

Para comprender estos conceptos, asi como el objeto de ---
nuestro estudio es necesario conocer las bases fundamentales-

de la genética.
b) IMPORTANCIA DEL ESTUDIO DE LA GENETICA

- El conocimiento de la genética es importante para la iden-



tificacién de enfermedades internas graves, cuvas manifescza-
ciones y sintomas exrternos forman parte de un sindrome here-
ditario dism6rfico complejo y para el reconocimiento de las
nrimeras manifestaciones o sintomas leves de una enfermedad
hereditaria gracias a la historia familiar y comprobacidn --
del cuadro tenido en la familia del trastorno genético en --

cuestidén .
c) ANTECEDENTES Y DEFINICION

La genética como ciencia se inicia a mediados. del siglo--
XIX de "Gregorio'Mendel"™ sobre herencia y se reconoce su va-
lor hasta principios del siglo XX.

Los factores o unidades determinantes de la herencia se -
denominan "genes" desde Fohausen - 1903, y la ciencia que --
los estudia se le llama "genética” desde Bateson - 1909,

Es una rama de la biologia que Se ocupa del estudio de --
los factores hereditarios normales y patoldgicos.

Genética es un término derivado de la raiz griega gen que
significa llegar a ser o convertirse en algo y trata no solo
de la transmisién de factores hereditarios, sino también de-.
las formas que tienen los mismos de expresarse durante el de
sarrollo v la vida del individuo.

El estudio de la heremcia humana tiene que ver con la exis

tencia de carcteristicas innatas en los seres humanos, tanto

fisicas como mentales, normales y anormales, En un sentido-
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amplio trata de aquellas cualidades presentes en todos los se
res humanos que los distinguen de los seres no humanos asi co
mo de aquéllas cualidades que caracterizan unicamente a cier-
to grupo de hombres , a determinadas familias o a determina -
dos individuos. Es en gran parte, un estudio de semejanzas -
v diferencias heredables entre los seres humanos, atiende a--
la causa de tales semejanzas y diferencias y del modo gque son

transmitidas de generacién en generacidn.
d) SUBDIVISIONES DE LA GENETICA

La genética con el objeto de facilitar su estudio sobre 1la
heredopatologia se subdivide en :
1.-Genética Bioquimica
Z.-Genética Cromosémica
3.-Genética Estadistica o Cuantitativa.

Genética Bioquimica.- Se encarga del estudio de los defec-
tos enzimiticos y estructurales.

En orden ultraestructural a nivel molecular y bioquimico-
las anomalias de los cromosomas se pueden situar submicros--
c6picamente en las alteraciones de los genes que rigen fun -
ciones metab6licas y que se expresan por bloqueos de los cami-
nos normales del metabolismo. Estas alteraciones se denominan
errores innatos del metabolismo y que consiste en un proceso-
metabslico bloqueado en un determinado punto por la ausencia

de la enzima que a ese nivel interviene y es debido a una en-



fermedad genética molecular.

Los genes actGan por procedimiento quimico biosinté&tico y
su funcidn es la de controlar un paso enzimiticeo, pudiendo--
sufrir cambios espontineos o provocados que modofiquen la --
ultraestructura del mismo e invisiblemente la del cromosoma
Estas alteraciones son llamadas mutaciones, después de produ
cidas se incorporan al cariotipo de la especie v se transmi-
ten hereditariamente denominandose enfermedades genéticas mo
leculares .

Genética Cromosfmica o Citogenética.- Estudia los carioti-
pos y aberraciones cromosémicas., El descubrimiento de las -
enfermedades cromosémicas en el hombre estimuld el surgimien
to del interés en la citogenética. Se inicia con el estudio
citoldégico de las células del tejido pulmonar cultivados de-
cuatro embriones Humanos llevado a cabo en 1956 por Tjio y -
Levain.

Adquiere su. importancia no solo por el conocimiento de --
las leyes que Tigen la biologia del desarrolloc normal de las
generaciones de la especie humana sino tambi&n porque ayuda-
a conocer sus desviaciones como causa de las llamadas anoma-
lias o enfermedades congénitas. Las alteraciones de los crg
mosomas van a ser las responsables de una serie de caracteres
morfologicos y funcionales anormales en la especie humana --
que en conjunto se llama sindromes, que al alejarse de la --

normalidad constituyen las enfermedades del tipo hereditario,
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Profundizando en los estudios de citogenética se ha podi-
do ir estableciendo una relacifn paralela entre las altera--
ciones del conjunto de los cromosomas normales(cariotipo)--
del hombre y determinados sindromes de enfermedades congéni-
tas humanas .

Genética Estadistica o Cuantitativa,- Tiene por objeto el
estudio de 1a herencia , de las diferencias entre los indivi
duos, diferencia de grado mis que de clase, cuantitativamen-
te en lugar de cualitativas,

Estas son las diferencias individuales, las cuiles, pro--
porcionan el material para que la seleccién natural actfie --
sobre ello y las acumile.

El conocimiento de 1a herencia de estas diferencias es --
por lo tanto, de significacidén fundamental en el estudio de-
la evolucidn y en la aplicacién de la genética al mejoramien
to de las plantas y animales racionales e irracionales.Estu-
dia la frecuencia conque dentro de los drboles genealdgicos-
familiares y las poblaciones se acumulan los defectos genéti

cos y ademis investiga los indices de mutaciones.

e) GENERALIDADES DE LA GENETICA

La herencia va ligada a los cromosomas nucleares en los -

que se ordenan linealmente los genes, cada gen ocupa un lugar

determinado en el cromosoma llamado locus geni y cuando es--
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tos genes cambian de posicidén se producen efectos patolégi -
cos. Existen en cada célula del cuerpo 10,000 genes o mids,

Cada ¢en est% constituido por mol&culas nucleoprotéicas
(DNA) con poder estructural y autorreproductivo, cada rasgo
hereditario es determinado por un par de genes homélogos lla
mados aleles ubicados en el mismo lugar correspondiente del-
par cromosdmico. Los genes son determinantes estructurales-
de la secuencia de los aminoicidos en la sintesis de los po-
lipéptidos y controlan la formaci6én de enzimas mds complejas
y otros efectos.

El genotipo determina la constitucifn genética de un indi
viduo y el fenotipo se refiere a lo que es externo o expre-
sién de esta constitucién, es decir es lo que el médico ad--
vierte y a partir de este hace deducciones sobre el genotipo.

Los cromosomas son filamentos cilindricos microscépicos -
de variable longitud y grosor, formados por los genes, compg
nen el nficleo celular, las formas mis comunes son las de bas
toncillo u horquilla.

Estidn constituidos por fibras enrolladas en espiral deno-
minadas en conjunto cromonemas, estas fibras espiraladas --
presentan engrosamientos en forma de bola llamados cronéme--
ros. Cada cromosoma durante la metafase esta formado por --

dos cromdtides que se unen por el centrémero, el cuidl varia

su situacién y sirve para ordenar los cromosomas en grupos.



Los cromosomas tienen dos funciones distintas :

1.- La conservacién y la transmisidn del material hereditario.
2.- La formacién de sustancias que influyen sobre el metabolis
mo celular y finalmente determina la aparicién de los rasgos--
del fenotipo.

La transmisién de las caracteristicas de todo ser humano --
estd contenida en los cromosomas, cuyo nlimero es constante en-
cada célula del cuerpo, contindose en ellas 46 nGmero diploide
con respecto al nlimero de cromosomas contenido en las células-
germinales maduras {6vulo y espermatozoide) que es de 23 o sea
que los 46 cromosomas o mGltiples cronémeros se hallan aparea-
dos dos grupos de genes, los paternos y los maternos. En cada
cromosoma se hallan apreximadamente 1000 genes, la masa heredi
taria celular de cdda persona esti integrada por dos grupos de
23,000 genes,en total 46,000 genes por par cromosémico llama -
dos aleles,.

Las células germinales inmaduras (oogonias y espermatogo --
nias) contienen una dote cromosdmica diploide, pero durante la
meiosis que experimente durante su maduracién es la respomsable
de que el nfimero de cromosomas se reduzca a la mitad en sus hi
jas (6vulo y espermatozoide} y se convierten en haploides, 23
cromosomas. Asi el huevo o cigoto resulta de la unién del 6vu
1o con el espermatozoide, cada unc con 23 cromosomas, poseerid-

—un 50%‘de cromosomas brocedentes del padre y el otro 50% de la

madre, siendo nGmero total diploide (46) agrupados en 23 pares
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de los cuiles 22 son lo llamados autosomas que son idénticos-
en ambos sexos, los genes que estin ubicados en ellos se les-
llama autosémigos y la herencia ligada a éstos genes es la -
autos6mica, El par restante lo integran los cromosomas sexua
les o gonosomas X Y en el var6n y XX en la mujer, los cromo
somas X y Y poseen una parte homologa y otra no homologa.

Los individuos masculinos poseen una dote cromosémica 22 A
pares autosfmicos y un par de gonosomas 1 X Y y los femeninos
22 A m8s 1 X X.

La disminucién del nGimero de cromosomas es obligada pu&s -
de lo contrario la funcibén de las células germinativas mascu-
linas y femeninas produciria un individuo que poseeria nfimero
de cromosomas doble que el de la célula original.

Cada individuo posee en sus cromosomas frente a cada gen -
paterno su correspondiente gen materno. Se dice que el indi-
viduo es homocig6tico cuando no hay diferencia entre un par -
de genes y si existe diferencia entre los aleles el individuo
es heterocigbtico.

Cuando uno de los genes aleomorfos domina sobre su homélogo
y tiene poder efector fenqtipico evidente en estado heterocigé
tico, se denomina gen heredado dominante y si el otro gen aleo
morfo normal anula su expresién fenotipica y esta no es adverti
da se le denomina gen heredado recesivo.

La herencia ligada a la transmisifn de genes existentes so-

lamente en los cromosomas sexuales X y Y se le 1lama herencia



ligada al sexo, el cromosoma Y con sus genes es el efector
del desarrolle de las génadas y rasgos sexuales masculinos,
el cromosoma X lo poseen tanto los hombres como las mujeres
es determinante sexual femenino.

El cromosoma X del varén proviene siempre de la madre
y el a su vez lo pasa a sus hijos pero no a sus hijos varo-
nes.

La informacién genética reside fundamentalmente en la
dote cromosémica nuclear y especialmente en el DNA. El1 --
DNA es la sustancia determinante de los efectos heredados
que es transportado por los genes, contiene la informacidén
genética.

El DNA contiene durante toda la vida la informacién ge
nética cuyo cbédigo gendtico troquela la estructura mediante
una clave realizadora. La informacién genética reside en el
nGcleo y desde este controlan la sintesis proteica que se -
1leva a cabo en el protoplasma. Por lo tanto se debe trans-
mitir la informacién existente en el nficleo al protoplasma
y este es llevado a cabo por el RNA (4cido ribonucleico) -
mensajero, que penetra en el citOplasma para catalizar en el

la sintesis de protefnas.

£) MUTACIONES

Cuando surge un gen distinto de los heredados por los
progenitores se le considera como mutacién con la cual se de
sipna la presencia de un gen distinto de la masa hereditaria

del individuo.
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Existen varios tipos de mutaciones:

1.- Las del genoma, que es el nlmero total de cromosomas, en-
las que varfa el ndmero total de cromosomas o de algunos de
determinado grupo (trisomfas).

2.- Mutaciones cromosémicas, en las que sin variar el nfimero
de cromosomas se advierte una modificacién en la morfologfa -
de algunos de elles (pérdida de la sustancia, translocaciones
gigantismos, inversiones).

3.- Mutaciones de genes, en las que se ven alteraciones en -
el cariotipo y a pesar de esto hay un cambio en las descenden
cia.

Las mutaciones solo suelen afectar a un gen cada vez. -
Un gen cambiado por mutacibén al multiplicarse produce otro -
gen con la composicién mutante. De esta forma aparecen des -
cendientes que tienen una caracterfstica anormal, dado que ca
da gen puede mutar de muchas formas distintas.

Es muy raro que el efecto de un gen mutante sea ventajo-
so es mas del 99% de los casos, la mutacién de un gen produce
efectos perjudiciales, alguna perturbacidén funcional. Esta
perturbacién a veces basta para matar a cualquier individuo
que hereda genes mutantes.iguales de sus dos padres, estos --
genes mutantes se lleman -letales o sea incompatibles con la
vida.

Cada uno de los cromosomas y genes que poseemos tiene su
lugar propio y basta la falta, translocacién, ruptura, pérdi-

da o separacién de uno de ellos, para que determinada funcién
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o forma de desarrollo deje de operarse y se convierta en un-
factor letal.

Se consideran como factores mutagenéticos:

a) Agentes infecciosos
b) Farmaces

¢} Hormonas

d) Radiaciones

e} Hipoxia.

Agentes ihfecciosos.-

Solo tres virus, la rubeola, la infeccibn por citomegalovi~
rus y el virus del herpes simple se han identificado como cau
sas de malformacicnes y de infeccibn fetal crénica, que per -
siste después del nacimiento.

Rubecla o sarampifén alemin, en la actualidad estd plenamen
te comprobado que el virus rubeola puede causar malformaciones
oculares(cataratas y microftalmia), del ofdo interno ( sorde-
ra congénita por destruccién del 6rgano de Corti), cardiicas
(persistencia del conducto arterioso y defecto de los tabi -
ques interauricular e intervéntricular) y a veces dentales --
(capa de esmalte).

El virus pudiera ser causa de algunos casos de retraso men
tal y anomalias cerebrales, asimismo produce retraso en el --
crecimiento intrauterino, lesion miocdrdica y anomalias vascu

lares.
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La clase de malformacidén depende de la etapa de desarro-
1lo embrionario, en la cual ocurre la infeccibdn. Las deformi
dades dentales resultan de infeccidén entre la sexta y novena
semana de embarazo.

Citomegalovirus, los datos principales de infeccidn son:
Microcefalia, calcificaciones cerebrales, ceguera, carioreti-
nitis y hepatoesplenomegalia. La enfermedad a menudo es mor-
tal cuando afecta al embrién o al feto y puede pasar inadver-
tida en la embarazada.

Virus del herpes simple, la infeccién se transmite cer-
ca de la fecha de nacimiento y la anomalfa informada es micro
cefalia, microftalmia, displasia retiniana, hepatoesplenomega
lia y retardo mental, por lo regular el nifio adquiere la in -
feccibén de la madre al nacer por enfermedad venérea y los sin
tomas del padecimiento aparecen én estas circunstancias duran
te las tres primeras semanas de edad.

Farmacos. -

Entre los muchos medicamentos utilizados durante la ges-
tacién, de pocos se ha comprobado que sean teratdgenos para
los hijos.

La talidomida es un medicamento antiemético y somnifero
produce los siguientes defectos, deformidades macroscdpicas -
de los huesos largos, atresia intestinal y anomalias cardia -

cas.
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Aminopterina, pertenece a los antimetabolitos y es antago
nista del dcido f§lico, se ha utilizado en etapa temprana de
gestaciéﬁ para provocar aborto terapelitico en tuberculesas ,
los defectos advertidos fueron : meningocele, hidrocefalia ,
paladar hendido, y labio leporino .

Otros medicamentos de los cuiles no existen pruebas con -
cluyentes en lo que se refiere a malformaciones en el ser hu
mano son los anticonvulsivos como el fenobarbital, la trime-
tadiona y difenilhidantoina, asi como los firmacos anoréxi--
cos, se sabe de otros compuestos que pueden ser nocivos para
el embridn o feto, destacindose entre ellos los siguientes :
Propiltiouracilo, yoduro potdsico ( bocio y retardo mental )}
estreptomicina ( posible sordera ), sulfamidas,( deformida--
des de los miembros ) por imipramina, tetraciclinas ( inhibi
cidn del crecimiento &seo), tabaquismo ( nifios de peso bajo-
al nacer ) alcohol ( malformaciones mGltiples ), antihistami
nicos ( esterilidad ). Sin embargo se necesitan mids datos pa
ra que estos compuestos se consideren teratdgenos.

Hormonas. -

Progestina, se emplea durante la gestacifn para impedir -
el aborto, la etisterona y noretisterona tienen actividad an
dr6gena importante y se han informado casos de masculiniza -
cién de los genitales en embriones femeninos, y se observé -
aumento de volGmen en el clitoris, con fusién mids o menos in

tensa de los pliegues labioescrotales.
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Cortisona, algunos investigadores indican que la cortisona
ingestada en la etapa incipiente de gestacién puede dar pala-
dar hendido.

Radiaciones, -

La administracifn de dosis grandes de rayos X a embarazadas
pueden originar microcefalia, defectos craneales, espira bi--
fida, paladar hendido y defecto de las extremidades.

Es menester percatarse de que el caricter de la malforma--
ci6n depende de la dosis de radiacién y de la etapa de desa--
rrollo en la cuil se administre.

En algunas investigaciones se comprob6 que la radiacidén no
causa anomalias en los hijos de sujetos expuestos. Sin embar-
go otros etudios sugirieron que la dosis acumulada de radia -
¢cidén en los limites de 30 a 80 r por generacién puede dupli -
carse la herencia de mutacidén espontinea en el ser humano.

Hipoxia.-

Se han observado pocos casos en los que la hipoxia haya -
causado malformaciones congénitas en el ser humano. Se ha -
comprobado que nifios que nacen en sitios de altitud relati--

vamente grande suelen pesar menos.

El conocimiento de la gené&tica humana no solo satisface-

nuestro deseo de saber acerca de nosotros mismos; debe tam-

bién estar en la base de decisiones pricticas. El médico y
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SINDROME DE DOWN O MONGOLISMO

a) INTRODUCCION

La incidencia de la no disyuncién ( defecto en la separa-
cion de cromosomas durante la ovogénesis cuyo resultado es -
la formacién de Svulos con dos cromosomas del mismo ndmero -
en vez de uno ), en los organismos experimentales y los aner
males fenotipos que de ella resultan, debian haber provocado
ya desde tiempo atris una blisqueda de situaciones semejantes
en el hombre. Ciertamente se hicieron algunas propuestas en
este sentido, pero no se emprendidé accién alguna. Que lo que
se sabia de las complejidades del comporfamiento de los cro-
mosomas en una mosca o eﬁ una mala hierba pudiera trasladar-
se ai hombre parecia algo fantdstico y, en todo caso, las --
técnicas de citologia humana eran demasiado primitivas para-

servir como instrumentos en tal operacidn.

Sin'embargo, debia llegar el dia en que uno de los mis ng
tables y angustiosos sindromes en el hombre, el sindrome de-
Down, se demostrara ser el resultado de una trisomia. Hasta-
entonces Se aplicé a esta condicifén el término de mongolismo

pues muchos de los individuos afectados mostraban un pliegue
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en el pirpado que se consider6 semejante al pliegue del pérpa

do de los miembros de las razas mongoloides.

Por desgracia, el sindrome de Down es una anomalia relati-
vamente com@n, que tiene una incidencia total de 0.15%, de to
dos los nacimientos aproximadamente. Aparecen de 2 a 3 nifios
por cada mil partos y puede observarse en caucasoides, indios
americanos, esquimales, orientales, asifiticos y probablemente

se encuentre en todas las razas.

b) ANTECEDENTES

En 1959 el genetista francés Jeromé Lejeune, junto con Tug
pin y Gautier en Francia, y poco después en varios paises, es
tudiaron los cromosomas 9btenidos de cultivos de fibroblastos
y de células de la médula 6sea de cierto nGmero de individuos
Down y descubrieron que unc de los pequefios cromosomas del --
grupo G estaba presente por triplicado en lugar de estarlo --

por duplicado por lo cuidl se le di el nombre de trisonomia 21

Lejeune descubrié, que los pacientes que sufrian sindrome-
de Down ( denominado asi en honor al médico brit&nico que des
cubrid por primera vez su cuadro en 1866 ), no presentaban --

ningln gen mutante o defectuoso sino que tenfan un cromosoma-
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de m&s que seguramente es perfectamento normal.

¢) GENERALIDADES

Actuamente se consideran fundamentalmente dos alteracio --
nes cromosdmicas causantes de este sindrome:
La llamada trisonomia 21 y el mongolismo hereditario o trans-

locacién cromosémica.

En la trisonomia, los casos de sindome de Down se deben a
un defecto de la separacién de los cromosomas durante la ovo
génesis, llamado no-disyuncién, cuyo resultado es la forma -
cién de évulos con dos cromosomas 21 en vez de uno. Cuando
este 6vulo se une con un espermatozoide normal, el resultado
es un embrién con tres cromosomas 21 normales provocando el

sindrome.

En el mongolismo hereditario familiar, se observa menor --
frecuencia como causa del sindrome, en este existe un cromo
soma 21 supernumerario o amémalo que se transloca con otro -

cromosoma.

Una madre portadora sana tiene solamente 45 cromosomas en

lugar de los 46 normales, pero la cantidad total de informa -
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ci6n genética es normal. Sin embargo, durante la ovogénesis
la segregacibn de los cromosomas da lugar a un Svulo que lle
va el cromosoma 21 traslocado, mas el cromosoma 21 libre. La
fecundacién de este 6vulo origina un embrién con un nfimero -
cromosémico aparentemente normal pero con un cromosoma 21 de
mis. Las anormalidades en ambos tipos de alteraciones son--

similares .

En el caso de la trisonomia 21, una carcteristica impor -
tante es el aumenfo de incidencia cuando la madre es de edad
avanzada. Una mujer embarazada de 40 afios de edad tiene 10 -
veces mas posibilidades de tener un hijo afectado que una de
25 afios. En término relativo, la incidencia del cardcter se

eleva 50 veces mis al aumentar la edad de la madre.

Es cierto, por lo general, que las mujeres de mis edad --
tienen maridos de miAs edad y pudiera pensarse que el que na-
cieran nifios afectados podrfa deberse a las influencias di -

rectas o indirectas del padre o de la madre.

Penrose ha demostrado, sin embargo, que la frecuencia de
tales nacimientos se eleva con la edad de la madre, incluso
si la edad de los padres es constante, y no varia la edad -

de las madres .Ademids es la edad de la madre y no el nGmero
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de precedentes embarazos, lo que determina la frecuencia de-

nacidos afectados.

En el segundo tipo de alteracifn cromosémica en realidad-
se trata de una trisonomia oculta, ya que son observables --
dos cromosomas 21 y el tercero esti adherido al 15 y no se -

ve , formando asi el cromosoma 15/21.

De un 25 a un 30 % de los mong6licos mueren antes del --
primer afioc y uno sobre dos antes de los cinco. La esperanza
media de vida es de 18 afios. Las causas mis frecuentes de -
muertes son las infecciones respiratorias y las complicacio—

nes cardiicas.

Apesar de que han surgido dudas sobre cual de los dos pa-
res sea el 21, los investigadores en el 4rea han decidido --
que definitivamente el cromosoma mis fluorescente causa el--
sindrome de Down y seguiri siendo el 21, y el cromosoma me -
nos fluorescente que presenta pérdida parcial de los brazos
largos en la leucemia y se denomina cromosoma Filadelfia es-

el 22.

Si se clasifica la trisonomia 21 por su cariotipo, se --
observa que aproximadamente el 95 % son trisonomias 21 regu-

lares, donde el cromosoma 21 extra se encuentra libre y el -

resto con mosaicos o trisonomias por traslocacién.
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Trsonomfa 21 regular, -

El mecanismo que produce un huevo fertilizado con un cromo
soma extra , es el de no disyuncifén que ocurre durante la ga-
mctogénesis es decir, durante la divisién meiotica que da ori
gen a un gameto (6vulo o espermatozoide). En realidad, hasta
la fecha no se ha podido demostrar objetivamante que el cro -

mosoma extra del nific trisémico sea materno o paterno, pero -

por la relacidn que existe por la edad materna y el mecanismo
de meiosis femenina, se ha aceptado que la no disyuncifn se -

1leva a cabo en la madre.

bDurante la meiosis ocurren algunos eventos importantes :

La separacién o segregacién de los pares de cromosomas duran-

te la meiosis I es al azar, de manera tal que a cada polo- --
irdn tanto cromosomas maternos como paternos y el intercambio
génico'que se realiza entre entre los miembros de los pares -
cromostmicos de origen materno y paterno, aumenta la mezcla--
de los patrimonios hereditarios y por ende la gran variabili-

dad de los individuos.

Por otro lado, existe una diferencia importante entre el -
funcionamiento de la meiosis en el hombre y en la mujer . En
el hombre, la gametogénesis, es decir, la produccifn de game-

tos por divisifn meiotica de las células germinales, se ini -

cia en la pubertad, es contfnua y para cada célula se realiza
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en un tiempo aproximado de 64 dfas. En el sexo femenino ocu-
rre lo contrario, las nifas al nacimiento tienen ya un patri-
monio de células germinales establecido; éstas se encuentran

detenidas en un estado temprano de la meiosis [ y se mantiene
en esa fase llamada dictioteno, hasta el momento de la madura
cibén ovular despGes de la pubertad. Este hecho es muy impor-
tante ya que si consideramos que cada paso de la meiosis est4
controlado por enzimas y regulado autosémicamente por el pre-
cedente, se necesita que los mecanismos enzimiticos estén lis
tos cuando se inicia la divisibn para cada etapa y se suceda

en la secuencia correcta.

Los experimentos hechos, parecen demostrar que la ruptura
mecanica del folfculo es el primer estimu;o para que se desen
cadene el proceso meiotico del ovocito‘primario detenido en
el dictioteno y forme el ovocito secundario con la expulsién
del primer cuerpo polar. El segundo estimulo que provoca la
iniciacién de la meiosis II es la entrada del espermatozoide
que ocurre de la expulsibn del segundo cuerpo polar.

Si la fecundacibdn se retrasa, el mecanismo meiotico no es -
estimulado a su debido momento, podria bloquearse, no prbgrg
sar la divisibén y producirse unma triploidfa, es decir, un -

cigoto con 69 cromosomas.

En el caso particular del cromosoma 21, el mecanismo de

la no disyuncifn, por el cual los dos cromosomas 21 emigran a
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un polo de 1a célula durante la segunda divisi6n meiftica,--
produce tres tipos alternativamente de gametos:

uno normal,uno con dos cromosomas 21 y uno carente de cromo-

soma 21.

La fertilizacifén del gameto con 24 cromosomas y dos cromo
somas 21 producira un cigoto con 47 cromosomas portadores de
una trisonomia 21 y por lo tanto un producto clinico de sin-
drome de Down. La fertilizacifn del gameto que no recibi6 -

el cromosoma 21 produciri un cigoto monosdmico 21 que no es-

viable y que sera abortado.

En resumen, la trisonomia 21 regular se origina por la --
"no disyuncién" del par 21 durante la ovogénesis, y este fe-
némeno ocurre con mis frecuencia a edades maternas mds avan

zadas y se consideran que el riesgo aumenta cuatro veces -

per cada cinco afios mids de la madre.

En los casos de hijos de madres j6venes, se ha hablado de
genes pegajosos que favorecen la 'mo disyuncidn' o bien, se-
gln las investigaciones de Lejeune, de una asincronia en la-
cronologia de la meiosis con respecto a sus estimulos desen-

cadenantes.

. ' . . .
El mecanismo de '"no dlsyunC1§n" que se realiza durante la
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meiosis también puede ocurrir en el curso de una mitosis des-
pués de la formacién de un cigoto normal de 46 cromosomas. -
La " no disyuncifn " postcigbtica del cromosoma 21, preduce -
una célula con 47 cromosomas trisémica 21 y qHa monosf6mica de

45 cromosomas .

La célula trisémica sigue dividiendose y forma una pobla~
ci6n de células tris6émicas, mientras que la monosdmica que -
no es viable, muere sin reproducirse, por otro lado, las cé-
lulas normales, forman una poblacién normal, El1 resultado -
final es un producto con dos poblaciones de células :

Normales y trisBmicas, es decir un mosaico celular.

El cuadro fenotipico es variable segln sea la proporcida-
de células normales y de cé&lulas trisfmicas, desde un sindro

ne de Down completo, hasta un individuo aparentemente normal

Aparentemente, la no disyuncién postcig6tica no tiene re-
lacién con la edad de la madre, aunque la de 164 casos estu-
diados en México, los seis pacientes con mosaico celular --

eran productos de madres de mis de 30 aifios,

En los casos de mosaico celular, es importante la investi

gacién de radiaciones ionizantes y medicamentosas o infeccio

nes virales en las primeras semanas del embarazo que en un -
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‘momento dado pudiera haber favorecide la "no disyuncién”,

Trisonomia 21 por translocaciém.-

Finalmente, el tercer tipo de anomalfas cromosémicas quec
se encuehtra en los pacientes con mongolismo, es la trisono --
mfa 21 por translocacién. Esta ocurre por fusibn céntrica en-
tre dos cromosomas acrocéntricos de los grupes D o G, en la -
cual la mayor parte de los brazos largos de un cromosoma aco -
céntrico se transloca a los brazos cortos de otro acrocéntrico
El otro producto de la translocacién que contiene una pequeifia
porcién de los brazos largos de uno y los brazos cortos del -
otro, es pequeiio y generalmente se pierde. En los casos de
trisonomia 21 por translocacién, lo m4s frecuente es la trans-

locacién 21 (2 a2 3%), pero también puede encontrarse una - -

translocaciédn entre 2 G 21/22 (1 a 2% ).

Durante la meiosis, la sinapsis entre las porciones homé -~
logas es incompleta y se forma una cadena de tres cromosomas
El comportamiento de estos tres cromosomas durante la sepera -

cién anafisica producirid cuatro tipos de gametos.

Si el gameto recibo los dos cromosomas normales y es fe -
cundado, el producto seri genotipica y fenotfipicamente normal.
$i recibe el cromosoma translocado, su fecundacién produciré

un individuo genotipicamente portador de una transloca - -
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ci6n balanceada y fenotipicamente normal. Si por el contra-
rio, el gameto fecundado comtiene un cromosoma translocado--
mis el homSlogo 21, el producto de la fecundacién seri trisé
mico 21 y si contiene unicamente el homologo D, serd monosé-

mico 21.

Si este accidente ocurre durante la meiosis, se dice que-
la translocacifn es de novo y el cariotipo de los padres es-
normal. Cuando la translocacibén es familiar, el cariotipo -
de los padres es normal. Cuando la trnslocacib6n es familiar
el cariotipo de los padres revela que uno de ellos es porta-
dor de la translocacifn balanceada. Teoricamente, para el -
portador de una translocacién balanceada, el riesgo de tener
un hijo normal deberia de ser de 1 a 3, un portador y un tri
sémico, ademis de un nGmero de abortos correspondientes a --
las monosomias, pero los resultados de las investigaciones -
en familias con translocaciomes no son concordantes con lo -
. esperado. Si 1a madre es portadora de la translocacién, el-
riesgo de tener un hijo trisdémico es de 1 a 5, lo cual, aun-
que elevado, es menor de lo esperado. Por el contrario en -
el caso de portadores masculinos, el riesgo es de 1 a 2 %, -
Esto podria explicarse por el mecanismo diferente de la meio
sis en el hombre, que como sugiere Lejeune, al ser continua-

facilita la separaciGn balanceada de los hom6logos. Otra ex

plicacitn puede ser 1a propuesta por Kiessler, quien encon--
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tré una cuenta espermitica baja y mGltiples espermatozoides
anormales en un individuo portador de una translocacién D/D
El autor concluye que posiblemente las espermatidas cromo -
sémicamente no balanceadas sean incapaces de transformarse

en espermatozoides funcionantes,

Cuando se trata de translocaciones D/G, los riesgos para
los portadores serfin los ya mencionados, sin que esto in -
fluya que el cromosoma P sea un 13, un 14 o un 15, Vale la
pena mencionar que hasta la fecha en la mayoria de las trans
locaciones D/21, el D. involucrado ha sido el 14; se han re

portado algunos‘casos de translocaciones 15/21, pero ningu-

no 13/21.

Hasta ahora la prevencién en los casos de mongolismo se
limita a proporcionar consejo genético, el cual podria em-

pezar limitando los embarazos en las parejas de mds de 35 -

afios.

Otra arma preventiva que estd en discusi6n en todos los
paises por los problemas éticos y morales que suscita, es -
el diagnéstico prenatal por medio de amniocentesis. Este
puede realizarse en madres con alto riesgo de tener un hijo
-con mongolismo, como son las mayores de 40 afios y las por -
- tadoras de una translocacién balanceada D/G o G/G. Por -
amniocentesis realizada entre la duodécima y decimosexta se
manas, se obtiene liquido amniético y células de descama -

cién del producto el cultivo de esta células permite anali-



zar el cariotipo del feto. En caso de que el cariotipo re
vele trisonomia 21, se puede realizar el abortc terapeGti-

co.

Es importante mencionar la relacifn que existe entre -
el mongolismo y la leucemia. No se ha podido determinar
si la anomalia cromosfmica predispone a la leucemia o es -
simplemente concomitante, pero parece evidente que las in-
vestigaciones epidemiolSgicas y de laboratorio se deben -
complementar para determinar el papel de la anomalia cito-

genética a la leucemia,

d) CARACTERISTICAS CLINICAS.

El sindrome de Down es una afeccifn congénita de abe -
rracién cromosémica, caracterizada por insuficiente desa -
rrollo mental, aspecto tipico de facies que recuerda la de
los mongoles, existen alteraciones en el créneo como aplana
miento occipital, microcefalia, alteraciones en el resto -
del esqueleto y los genitales, la cara es redonda y depro-
vista de expresidn, la nariz es pequeha con puente depri-
mido, parpados oblicuos con repliegue vertical en el dngu-
lo interno, la hendidura palpebral es reducida y oblicua -

hacia afuera y la separacifén entre ambos o0jos es estrecha.
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Son pacientes de baja estatura, tronco relativamente
largo y extremidades cortas. Es frecuente observar una va
riable diferencia entre la edad cronolfgica y la edad men-
tal, a esto se le agrega la tendencia a ser afables, cari-

flosos, juguetones, chistosos e inocentes.

Presentan una boca pequefla entreabierta con paladar
ojival y micrognatismo, la lengua es de tamafio normal o al
go agrandada, aparenta ser macroglfsica por no tener cabi-

da en la cavidad oral puede ser indistintamente larga y

delgada o gruesa y ancha y a veces de aspecto escrotal.

El tamafio anteroposterior de la 6rbita, generalmente -
es mis corto que lo normal y las paredes Oseas se encuen -

tran adelgazadas. La separacién de las 6rbitas es mayor

de lo normal.

1.~ IRIS.

Hay dos caracteristicas sobresalientes en este sindro-
me, una de ellas es el adelgazamientc en su periferia, dan

do un aspecto senil este proceso avanza con la edad.

Aparecen unas manchitas blancas o doradas conocidas -

como manchas de Brushfield. Se localizan en la periferia
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del iris y forman un cfirculo, estas son facilmente vistas
en los iris poco pigmentados y se encuentran en un 85% de

los nifios con este sindrome.

Se ha descrito que el iris en este sindrome no es sus-

ceptible a la accidén de los midridticos.

2.- CRISTALINO.

La opacidades del cristalino se desarrollan generalmen
te desplies de los seis afios de vida. Los cambios tipicos

se observan de los 12-14 afios de edad.

Ademids de los cambios descritos es comdn observar las

siguientes manifestaciones:

a) Nistagmus.- Son movimientos bruscos e involuntario de -
globo ocular, que consiste en una desviacién lenta de este
‘con retorno ripido a su posici6n original, no es tan fre -
cuente y se ignora si su origen es intra o extraocular. -
Se cree que es debido a alteraciones de la via visual, a

miopia alta y a las opacidades cristalinas.

b) Estrabismo.- Es una desviacién de ambos ojos; uno de -
ellos se dirige al objeto que se mira y el otro se desvia

de su linea de fijaci6n.
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¢) Anormalidades de refraccidn.- Se encuentran frecuentemen

te ametropias altas, ya sea hipermetropia o miopia alta.

d) Blefaritis o Conjuntivitis,- La primera es una 1wnflacién
de los pérpados y la segunda una inflamacién de la conjunti
va. E1 nifio con este sindrome esti propenso a sufrir cua -

dros repetitivos de conjuntivitis vy blefaritis.

El manejo oftalmolGgico de estos nifios es importante -
para su mejoramiento general. Las anormalidades de refrac-
cidn se deben tratar adecuadamente con lentes corregtores,
va que es necesario que tengan una visién lo mds correcta -

posible para que su aprendizaje sea adecuado.

La blefaritis y conjuntivitis son de ficil tratamiento,
pero como tiende a recidivar, seri necesario la observacidn

periddica, tratando estas infecciones en su inicio.

El estrabismo debe corregirse quirurgicamente. Las al-
teraciones en la configuracidén de la drbita como el nistag

mus atn estin fuera de alcance.

Los principales transtornos otorrinolaringoldgicos son:
respiracion oral, rinolalia cerrada, renorrea anterior vy en
ocasiones otitis media supurada. Esto se debe al crecimien
to anormal de los huesos del crineo y principalmente del -

tercio medio de la cara, que a su vez interfieren de manera



importante en el desarrollo biopsicosocial de los indivi --

duos con trisonomia 21%.

Los problemas infecciosos de oido aumentan la frecuen -
cia de alteraciones de la audicién en estos pacientes. Las
deformidades de la lengua, paladar, dientes, rinofaringe y
senos, que son bHrganos de ar{iculacién y resonancia, consti

tuyen un enorme problema en el desarrollo de la expresién

oral del lenguaje.

Los pabellones auriculares estin despegados y mal con -

torneados.

El conducto auditivo externo esti estrechado,

CABEZA.

El crineo es moderadamente peqguefio, con notable braqui-
cefalia, el perimetro cefdlico, es menor, persistente hasta

la edad madura.

CUELLO.

Este aparenta ser corto y ensanchado.

TRONCO.

El pecho es ocasionalmente excavado, se observan once -

pares de costillas, con posible ausencia de una vértebra.
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COLUMNA VERTEBRAL.

En la mayoria es normal clinicamente.

PELVIS.

Durante el primer afio de vida presentan varios estigmas,

MANOS.
Son cortas y anchas debido a que los metacarpales y fa-

langes son cortos. El pulgar esti situado m&s abajo.

PIES.
Se observa pie plano valgo, blando en el preescolar y -

escolar y tiende a ser rigido a partir de la adolescencia.

Existe hipotonia muscular marcada en el 21% de los pa -
cientes lo que explica el retardo del desarrollo motor. Se
observa hiperlaxitud articular, esta patologia predispone a

inestabilidad articular y a luxaciones.

Frecuentemente se observan malformaciones vicerales, -
con mayor frecuencia el corazén. El1 1.06% de las cardiopa-
tias congénitas se asocian al mongolismo. El 47% de los pa

cientes con sindrome de Down padecen cardiopatias.

La comunicacién interventricular aislada o asociada a -
la persistencia del conducto arteriocso es la mis frecuente,

aunque la mis peculiar es el canal atriventricular comfin. -
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La teratologfa de Fallot y la subclavia derecha anfmala re-
presentan el 90% de las anomalfas cardiovasculares del sin-

drome de Down.

Tanto los nifios sin cardiopatia como los que tienen -
cardiopatfa congénita asociada al mongolisma, mueren en un
elevado porcentaje en el primer afo de vida y con frecuen -
cia lo hacen durante la primera semana, a consecuencia de
malformaciones gastrointestinales, la propia cardiopatia,

los problemas respiratorios o por problemas infecciosos.

ALTERACIONES HEMATOLOGICAS.

Las alteraciones hematolégicas mis frecuentes en estos

nifios son:

1.- Regulacién ingficaz de Ia'granulopoyesis y segmentacién
incompleta de los ndcleos de los neutréfilos.

2.- Actividad aumentada de algunas enzimas de los eritroci-
tos y de los leucocitos.

3.~ Reacciones leucemoides.

4.- Leucemia aguda,.

Las reacciones leucemoides en el sindrome de Down son
frecuentes principalmente en nifios menores de un mes, por -
lo que es de suma importancia practicar todos los exdmenes

‘de laboratorio y gabinete y tomar el tiempo necesario para
comprobar si las alteraciones hematolégicas corresponden -

realmente a leucemia aguda o a reaccién leucemoide transito
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EXPLORACION NEUROLCGICA.
La exploracién minuciosa complementa el diagnéstico, al

demostrar las alteraciones siguientes:

1.- En la movilidad voluntaria hay un déficit moderado de =
la fuerza muscular, simétrica y comparable en todos los
miembros. Por lo general no hay pardlisis ni paresias,
pero si manifestaciones de carencia de vigor ffsico., -
El desarrollo motor es lento y retrasado: Los pacientes
no pueden estar de pie antes de los 2 afios y por lo ge-

neral lo hacen entre los 2-4afios.

2.- El tono muscular se encuentra muy disminuido y es el fac
toTr que explica parte de los problemas motores de los -
primeros meses por ejemplo, el que los nifios no levanten
la cabeza y se tarden en sentarse y en caminar, que -
presenten hiperextensibilidad de sus miembfos, del tron
co y de las articulaciones en general, lo que hace que
pueda adoptar posicicnes forzadas, subir los pies enci-
ma de la cabeza, asi como doblar forzadamente los bra -

Zos para atras, etc.

3.- La coordinacién de movimientos y el equilibrio son fun-
ciones que se darrollan lgntamenté, lo que explica las-
cafidas frecuentes, la marcha insegura e irregular que
aparenta cierto grado de ataxia pero con cierta agili -

dad cuando gatean.
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4.- La sensibilidad es normal, sin embargo en ocasiones es
diffcil valorar por la falta de capacidad intelectual,

asf como por el problema del lenguaje.

5.- Los esfinteres no son controlados a tiempo y en ocasio-
nes pueden persistir incontinentes durante toda la vida

debido a la inmadurez terebral.

Sobre todas estas consideraciones clinicas funcionales,
se debe enfatizar que desde el punto de vista neurolégico,
la funcién cerebral que estd en relacién con la inteligen -
cia{ con el razonamiento, con el juicio, con las deduccio -
nes, es la que lamentablemente siempre se encuentra altera-

da en esta enfermedad.

El lenguaje, forma de expresién de las funciones supe -~
riores, tiene grandes limitaciones, aparece tardiamente en-
tre los 3-§ aiios, evoluciona con lentitud y permanece por
lo regular imperfecto y rudimentario toda la vida como con-
secuencia del déficit intelectual. Por lo contrario, mimi-

ca y gesticulacifn parecen tener mayor importancia.

ANATOMIA PATOLOGICA.

Los cerebros de pacientes con sindrome de Down en los -
primeros meses de vida son al mds pesados que los de los ni

fios normales, debido al edema por retencifn de liquido. oo
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Desples de los dos afios va perdiendo peso proporcionalmente

en relacién a los cerebros normales de la misma edad.

La consistencia es mucho mis suave, gelatinosa y el co-
lor mids claro que lo vsual. La forma configuracién de la -
cisura es anormal. En el mongolisme existen menos cisuras
y muchas de ellas fallan en el desarrollo. Las c&lulas ner
viosas son menos diferenciadas y tienen escasas dendritas
y despGes de los seis meses de edad, muestran evidencia de
degeneracifn, edema, vacuolizacidén y hasta degeneracidn de

ciertas capas corticales.

El cerebelo es pequefic debido a la detencifn en su desa
rrollo y en cierta etapa fetal, con diferenciacién anormal
de la capa de c&lulas de Purkinje, de la folia y falta de -
mielinizacién, lo cual puede explicar la hipotonia caracte-

ristica.

La alteracifn bisica del mongolismo esti a nivel de la
bioquimica molecular, con desérdenes en el proceso enzimid -
tico o metabdlico, posiblemente en la sintesis y distribu -
ci6n de proteinas especificas, de las cuales el DNA tiene
una funcidén primordial, debido a que dirige la sintesis del

RNA, el cual a su vez dirige la sintesis de proteinas.
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e) MANIFESTACIONES ORALES.

La boca de pequefia dimensibn toma una forma triangular,
con paladar ojival, el cuil estd ocupando un lugar muy pe -
quefio, por esta razln y por que el tono muscular generalmen
te es pobre la lengua de un beb& con sindrome de Down, pue-
de protuirse intermintentemente.

De manera general la boca permanece entreabierta, deja
ver una lengua lisa y geogrifica, dientes mal implantados y
distroficos, los labios son gruesos y deshidratados, fliaci-

dos y fisurados.

La lengua es de tamafio normal o algo agrandable, aparen
ta ser macrogldsica por no tener cabida en la cavidad bucal
puede ser indistintamente larga y delgada o gruega y ancha

y en un tercio de los casos es escrotal.

Los dientes pueden encontrarse en un lugar pequefio y al
gunas veces adoptar una forma anormal, como lo prueba el ar
ticulo llevado a cabo con 212 nifies con sindyome de Down ¥y

124 de sus parientes no afectados.

La edad dental posteruptiva fué mostrada para variar -
ampliamente con los diferentes tipos de morfologia de los
dientes permanentes de la misma edad cronolégica. Los ni -

fios en ambos grupos tuvieron una edad posteruptiva dental
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acumulada, mis grande que los nifos de cada edad.

Los parientcs en ambos sexos generalmente excedieron

la experiencia expuesta de los nifios con sindrome de -

Down.

ASIMETRIA DENTAL. »

Una medida de la inestabilidad de desarrollo en el -

sindrome de Down.

Los sujetos con sindrome de Down poseen un modelo Gtil
para investigar el efecto de la actividad cromosémica en

las formas de desarrollo.

Los estudios sugieren que en un mayor efecto de la -

trisonomia es una decrecidén de la estabilidad de desarro-

1lo.

El presente estudio examina la asimetria dental en el

sindrome de Down.

Los diidmetros mesiodistales de la corona fueron medi-
~dos con el rango dental -de 114 sujetos con sindrome de -
Down, la correlacibén de coeficientes de dientes permanen-

tes sirvieron como un indice de asimetrfia dental.
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Estos valores fueron comparados con los valores norma
les obtenidos de la literatura. La asimetria dental fluc
tuante estd pensada para reflejar el relativo resultado -
del desarrollo homeostdtico de los disturbios del desarro

llo.

En los sujetos con sindrome de Down se ha incrementa-

do significativamente la asimetrfa dental.

En resumen ellos muestran un incremento desproporcio-
nado en la asimetria dental en aquellos dientes reporta -

dos para tener al menos una estabilidad de desarrollo.

Estos resultados hacen soporte al texto de que el no
balance cromosémico en el sindrome de Down da como resul-
tado una amplia inestabilidad de desarrollo, pueden erup-
cionar de manera tardfa y ocasionalmente ocupan una posi-

ci6én inusual o anormal, alguno ¢ mis dientes ausentes.

Los nifios con sindrome de Down tienden a presentar me
nos cavidades cariosa que otros nifios, sus encias son mis
gruesas y resistentes e hiperplisicas, usualmente se en -
‘cuentra inflamadas o empiezan a retroceder. Esto algunas
veces puede dar comienzo a la pérdida de dientes en ado -
iescentes o en adultos y no esti ligada necesariamente a

una pobre higiene bucal.



DESTRUCCION' PERIODONTAL
( 12 Afios)
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El 50% de los nifios con sindrome de Down tienen labio

y paladar hendido.

Butterworth y colaboradores encontraron la presencia

de queilitis fisuradas frecuentemente.

Eversole y Sorenson descubren papilomatosis florida

asociada.

Wilmer y Cohen descubrieron dientes uniformemente hipo
desarrollados, a menudo, con coronas malformadas, suele -
agregarse agenesia de 1-2 grupos de dientes con afectacién
de los cuatro cuadrantes, estas piezas muestran gran Te -

sistencia a la caries.



SINDROME DE KLINEFELTER.
INTRODUCCION.

.La esterilidad o la infertilidad es un problema muy -
complejo ya que puede deberse a una multitud de causas fi
sicas o psicosomiticas entre las que podemos encontrar,
la obstruccidén de algln conducto genital debida a cicatri
ces postinfecciosas, transtornos funcionales de los tes -
ticulos por traumatismo, infeccifén o ectopia, ligadura -

quirfirgica o malformacidén congénita.

En alrededor de uno de cada 500 individuos del género
masculino, aparede,un nifio el cual se observa absolutamen
te normal hasta la etapa de pubertad, efapa en la cual -
muestra desarrollo parcial de los senos y otras caracte -
risticas femeninas obvias, cuerpo de proporciones delica-
das y pequefias con hombros estrechos y caderas anchas, ti

picas de una mujer normal.

Generalmente existe una deficiencia en el nivel de -
hormonas masculinas resultando la distribucién y disper =
si6n de pelo plbico femenino, testiculos pequefios voz muy
suave. Estas personas pueden llegar a ser hombres norma-
les y casarse pero no pueden tener hijos. Alrededor del
5% de todos los hombres que se encuentran en clinicas de

fertilidad presentan el Sindrome de Klinefelter.
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ANTECEDENTES.

La patogénesis del Sindrome de Klinefelter es natural
mente oscura. Fué descrito en 1942 por Klinefelter, Rein
festein y Albright, es privativo del sexo masculine, mani
festandose durante la pubertad o inmediatamente desplGes -

de ella. Tiene una frecuencia algo mayor que el sindrome

de Turner.

En ciertos casos de intersexualidad se han descrito -
anomalias cromosémicas, siendo el sindrome de Klinefelter
la més comtn de estas anomalias, también es llamado Dis -
genesis Testiculan , Disgenesis Gonadal, Medular o Disge-

nesis de los Tiibulos Seminiferos.

GENERALIDADES.

De manera general el sindrome se caracteriza por fal-
ta de desarrollo testicular con hialinizaci6n de los t(bu
los seminiferos y células.de Leydig normales casi siempre
existe una voluminosa ginecomastia. Hay azcspermia y en
consecuencia se trata de sujetos estériles, produccién -
.alta de gonadotropina urinaria FSH y en algunos casos re-
traso mental, generalmente ‘se trata de persconas altas y -

delgadas de tipo eunocoide, testiculos atr6ficos y duros,
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pene pequeflo y ausencia de caracteres sexuales secundarios.

Las interpretaciones gen&ticas comunes se hacen en tér
minos de represién o depresidn de genes en células, teji -

dos o estados de desarrollo especificos

Los machos con disgenesia gonadal masculina tienen tes-
ticulos pequefios en los que no ocurre espermatogénesis algu
na, Se les define diciendo que presentan el Sindrome de -

Klinefelter.

Normalmente estos hombres son desproporcionadamente al-
tos. Muchos presentan ginecomastia, que es un caracter que
depende de concentraciones andmalas de hormonas sexuales. -
Muchos tienen una capacidad mental por debajo de la media,
poseen tipicamente un corplisculo de Barr en sus células y
los anidlisis cromosémicos muestran que 1a mayor parte de -

ellas presentan 47 cromosomas entre ellos dos "X" y un "Y',

Ademds se ha descublerto que algunos varones con este -
. sindrome entre los que hay tres, cuatro o cinco cromosomas X
respectivamente y un cromosoma Y, el tipo de cromatina de
algunos individuos con Sindrome de Xlinefelter es positive
{ el frotis de células bucales revela porcentajes de croma-
tina sexual equivalentes a los presentados por mujeres nor-
"males), con un cariotipo de XXY, XXXY, o raramente XXXXY,

" XX¥XXY, etc, sin embargo, otros varones Klinefelter tienen

dos cromosomas X y dos cromosomas Y.
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La mayor parte de los individuos de constitucién XXY,
se originan probablemente o por haber sido fecundado un ---
6vulo excepcionalmente XX por un espermatozoide excepcional

XY.

Las personas de constitucifn XXY, tienen pues, un ori -
gen opuesto al de aquéllas de constitucifn XX o X0 ya que -
esta Gltima excepto en los casos de pérdida cromosémica en
las primeras fases del desarrollo proviene de 6vulos excep-
cionales 0 o de espermatozoides 0. Los individuos Klinefel
ter aparecen con una frecuencia de uno o dos por éada 1000

recien nacidos.

CARACTERISTICAS CLINICAS.

" E1l sindrome puede ser reconocido previamente a 1la puber
tad o despfies de la misma durante la examinacitén por; infer
tilidad. Los testiculos son pequefios de 1 a 3-cm y el nfime
ro de células de Leydig aparece con un incremento debido al
decrecimiento en el tejido tubular. La eyaculacifn es nor-
mal pero sin espermatozoides, ausencia de caracteres sexua-
les secundarios como es el tono profundo de voz, barba y -
vello en el pubis, ginecomastia frecuente, principalmente
en los pacientes obesos, ademis del retraso mental. ' El pe-
ne pﬁede alcanzar tamafio normal y la 1ibido puede preséntar
se normalmente. Pueden estar asociados con diferentes ti -

pos de comportamiento agresivo.
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También se observa hiperplasia de las células intersti-
ciales provocada probablemente por una mayor secrecién hipg
fisiaria de hormona estimulante de las células intersticia-
les. EIl neoplasma testicular es una anomalia rara, al igual
que otras tantas que no por su rareza dejan de complicarse
con este sindrome como lo prueba el estudio realizado por -
los investigadores Vladimir M. Berginer, Esther Paran, Mena
chem Hirsch y Dvora Abeliovich, en el que establecieron 1ia
presencia, probablemente como una coincidencia, de los Sin-

dromes de Klinefelter y Takayasu en un solo paciente.

Los autores refieren que el paciente es un caso tipico
de Sindrome de Klinefelter y tiene en adicién enfermedades
de disminucién del pulso. En angiografia, la complicacién-
de la arteria subclavia y sus ramas consécuente a una arte-

ritis tipo 1 de Takayasu fué demostrado.

En este breve reporte, presentaron una asociacién inu -

sual de Sindrome de Klinefelter con Arteritis de Takayasu.

El caso clinico consistia en un hombre de 63 aflos, que
fué admitido en el hospital por una debilidad general pro -
gresiva en los 10 dias precedentes. El hombre tenia carac-
teristicas enucoides y ginecomastia. EIl anflisis cromos6mi

co reveld un cariotipo 47 XXY.
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Los primeros 6 afios fué diagnosticada una suave diabetes
mellitus y habia sido tratada mediante dieta. Tres aflos -
desples experimenté gtaques epilépticos y en el electroence-
falograma fué encontrada una actividad epiléptica generali-
zada, desde entonces estuvo bajo tratamiento de hidantoina
400 mg por dfa con episodios ocasionales de ataques epilép-
ticos, durante los dos Gltimos afios fué observado un dete -
rioro mental generalizado y en una tomografia computarizada

craneal fué observada una leve atrofia cortical.

El paciente, una caso tipico de Sindrome de Klinefelter,
tenia en adici6n, hipertensidén arterial, con altos valores
de renina diabetes mellitus, ataques epilépticos e histo -
ria de "amaurosis fugax', todos estos sintomas pueden ser -
el resultado de una enfermedad no estudiada - Arteritis ge-

neralizada.

La complicaci6n de las arterias subclavias y sus ramas
por constricciones alternadas y dilataciones fusiformes -
son consecuentes con una lesién arteritica. La arteritis -
de c&lulas gigantes aunque afectan pacientes viejos esti -
descartada en vista de la falta de sintomas clinicos y la

biopsia negativa de la arteria temporal superficial.

Tampoco hay evidencia de complicacifn reumatoide ya que
no hay signos clinicos o angiogrdficos de arterioesclerosis

0 lues. Aparece la arteritis tTakayasu para hacer la mis -
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apropiada diagnosis por exclusién. Cuando el arco toricico
es una arteritis de Takayasu tipo 1 la cual ocurre predomi-
nantemente en mujercs (el cosciente sexual 1 es de 8.5 : 1)
la cuestibn es saber si es una auténtica coincidencia que -
el paciente con un cariotipo XXY tiene también una enferme-

dad que afecta principalmente a las mujeres.

La frecuencia de Klinefelter en la poblacién general es
de 0.21% entre los confinados en instituciones para retar -
dados mentaltes es de 1% y en instituciones para problemas

de esterilidad el 10% de los varones.

MANIFESTACIONES ORALES Y FACIALES.

En el Sindrome de Klinefelter puede existir mocrocefa -
lia discreta hipertelorismo ocular, miopfa, estrabismo, plie-
gues del epicanto ptosis de los pirpados, oblicuidad mongo --
loide discreta de las hendiduras palpebrales y cuello corto
con piel exuberante de la regibn posterior del cuello, ore -
jas prominentes y microénatia. Dos de las manifestaciones
orales mis constantes parecer ser la hipoplasia del maxilar
inferior y una béveda palatina abombada y mis elevada que
normalmente y que se acentfia con el transcurso de la»edad.
Afrededor &el 5% de los pacientes presentan hendidura pala-

tina; puede haber lesiones quisticas de la mandibula.
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En la infancia, la cara es a menudo redondeada, la cuil
sin embargo, desaparece con el progreso de la edad y se re-
tarda el crecimiento hemifacial con lo que se produce una
cara en disco con prognatismo mandibular relativo, en espe-

cial despGies de la pubertad.

Las comisuras de la boca est&n traccionadas hacia abajo
con el cuello palmeado , produciendo una fascies caracteris
tica de esfinge. El1 palmeado del cuello aparece en el em -
brién como ampollas o higromas cervicales. No es rara la -
otitis. Existe una elevada frecuencia de taurodontismo e

incisivos en forma de pala.

Estudios mis profundos han demostrado que los indivi -
duos con el sfindrome XXXXY presentan las anomalfas mis gra
ves como retraso mental, hipotonfia, pene péqueﬁo, criptor -
quidia, testiculos muy pequefios, sinostosis radiocubital -
con disminucidén de 1la Capacidad de pronacién del antebrazo,
cGbito valgo, edad 6sea retardada, caxa valga, genu valgum,
vértebras cervicales mal formadas, pseudoepifisis de meta -
carpianos y metatarsianos, pie plano ademids de presentar -

con mayor frecuencia taurodontismo.



SINDROME DE KLINEFELTER

FACIES DE UN PACIENTE AFECTADO DE
SINDROME * XXXY.

ALGUNOS PACIENTES AFECTADOS DE ESTE
SINDROME PRESENTAN HENDIDURA RALATINA

DESPUES DE LA PUBERTAD SE PRODUCE
CRECIMIENTO DEL MAXILAR I NFERIOR
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SINDROME DE TURNER.

a) INTRODUCCION.

Una disminucién de la funcién gbnadal, especialmente la
referente a la produccién de estrdgenos, es mis evidente -

cuando su portador es prepubertario

En las enfermas que presentan rasgos anormales de madu-
racién asociados con la produccién de estrfgenos se observa
disminucién del desarrollo del pelo del cuerpo, infantilis-

mo sexual, aspecto eunucoide y ausencia de menstruacién.

En raras ocasiones mujeres j6venes, al principio de la
pubertad inician su menstruacifn y al mismo tiempo sus ca -
racteristicas sexuales secundarias fallando ambas funciones
en su desarrollo normal., Cuando los ansiosos padres llevan
al joven al médico identifican su dificultad como sfindrome
de turner el cual afecta alrededor de una mujer de 6000 na-

cimientos.
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b) ANTECEDENTES

En 1749, Morgagni disec6 el cuerpo de una mujer disgene
sis ovarica y describié las caracteristicas tipicas del sin

drome de Turner.

El sindrome de Turner es también conocido como Disgene-

sia Gonadal o Sindrome X O o Disgenesia Ovirica.

c) GENERALIDADES.

Recibe él nombre de Disgenesia Gonadal cuando la anoma-
1fa afecta Gnicamente a los genitales y se denomina Sindro-
me de Turner o Status Bonnevis-Ulrich si la disgenesia se -
acompafia de otras malformaciones como enanismo, pterigium -

colli, ctbito valgo coartacifn aortica.

Es un transtorno genético observable cada 3000 nacimien
tos. Se trata de enfermos que siendo fenotipicamente muje-

res tienen un cromosoma X de menos.

El 80% tiene .un patrSn de cromatina nuclear negativo y

el 60% el cariotipo X O.
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d) CARACTERISTICAS CLINICAS.

De manera general son enfermas de baja estatura, mamas,
vagina, y utero infantiles, amenorrea, cuello palmeado, cf-
bito valgo y linea posterior del cabello baja. La frecuen-
cia es de alrededor del 1 por 2500 nacimientos femeninos, -
cuando alcanzan la pubertad siguen teniendo aspecto infan -
til y su desarrollo sexual es casi nulo, los ovarios se en-

cuentran hipodesarrollados por lo que son estériles.

Una de las clases de anomalias de las constituciones -
cromosémicas sexuales consiste en la falta de diferencia -
cién de la gbnadas (disgenesia gbnadal). Las personas con
tales anomalias tienen fenotipo masculino o femenino, pre -
sentan cierto nlimero de anormalidades sbméticas. Las hem -
bras de este tipo carecen de ovarios. En su lugar existen
trazas de tejido conjuntivo, pero desprovistas normalmente
de celulas germinales. Entre las caracteristicas de tales
hembras estin su baja estatura, el poco desarrollo de los
caracteres sexuales primarios secundarios y un repliegue -

membranoso de la piel en la regidn del cuello.

En conjunto son normales desde el punto de vista de su
inteligencia, pero nuestran a menudo debilidad en algunas -

cualidades mentales concretas. Es tipico en ellas, el no
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tener corpsculo de Barr en sus células y su andlisis cromp
sémico muestra que solo tienen 45 cromosomas entre ellos un

solo cromosoma X y ning(n cromosoma Y.

Ademds de la tipica constitucién X O del sindrome de -
Turner se conocen otras varias en las que estdn presentes

un cromosoma X normal, mis un trozo de un segundo cromoso -

ma X. Entre estas estdn la constitucién XxL donde xU signi
fica el brazo largo de un cromosoma X normal y la XX° en -

donde X° significa el brazo corto,

Dado que ambos tipos de constitucién conllevan la au -
sencia de ovarios, puede concluirse que para que se diferen
cien los ovarios se necesita la presencia de ambos brazos

del cromosoma X en doble dosis.

Las personas"XXL", son bajas y tienen otros rasgos pareg
cidos a los del sindrome de Turner. Esto indica que la es-
tatura y otros rasgos somdticos que en el sindrome de Tur -
ner se manifiestan de forma no normal estin controlados por

genes situados en el brazo corto del cromosoma "X'".

Se conoce un fragmento de cromosoma "Y', al que proba -
blemente lo que le falta sea el brazo corto de un cromosoma

Y normal y adem&s el fragmento del "Y'"; son hembras, con -~



trazos de génadas pero de estatura normal y sin presentar -
otros caracteres del Turner. Esto sugiere que los genes de
terminantes de la masculinidad, propios del cromosoma "Y",

estin situados en su brazo corto y que los que suponen au -
sencia de las caracteristicas Turner lo estdn en el brazo -

largo.

Mds de un 90% de los fetos con el sindrome de Turner -~

mueren en etapas procesos de desarrollo.

Las mujeres con Sindrome de Turner son muy pequeitas, -
mamas, vagina, y Gtero infantiles, la mayoria de las muje -
res son cromatin-negativas, no hay cuerpo de Barr en su mu-
cosa bucal, amenorrea, agenesia ovarica, 6rganos genitales
externos e internos presentan hipoplasia, deformaciones -
6seas, frecuentemente presentan enanismo, debido a una fal-
ta de respuesta de los cartilagos de crecimiento a la hormo
na somatotropa, Pterigium colli, o presencia de un pliegue
cutdneo que desde la insercién de la oreja desciende hacia
los hombros, cfibito valgo y torax abombado en la parte su -
perior de la pared anterior, es constante la osteoporosis.
La determinaci6én de gonodotrofina muestra una elevada con -
centracién, pero la eliminacién urinaria de 17 cesteroides
es algo reducida, linfedeﬁa periférico, torax em azadén o -

hipopldsico, pezones invaginados y anomalias renales.
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e) MANIFESTACIONES ORALES.

Existe deformacién de los oidos, debido a la traccién -
que sobre las mejillas ejerce el Pterigifn colli, las comi-
suras labiales descienden y la cara adquiere el aspecto muy
caracteristico de esfinge.

Béveda palatina alfa,

Paladar ojival,

Micrognatismo,

Asimetrfa de los huesos faciales, craneales y de los proce-
sos alveolares.

Mandfbula poco desarrollada

Erupcifn prematura de los dientes,’

Raices cortas,

Microdontia, no raramente se acompafia de hipodoncia,
Marcado apifiamiento dentario y en estudios mis recientes, -
realizados por los Doctores Lassi Alvesalo y Erkki Tammisa
1o, se_ha probado una marcada delgadez del esmalte en los -
dientes permanentes de mujeres con cariotipo 45 X caracte -

ristico del Sindrome de Turner.

En dicho estudio, el mis reciente, realizado en el mes
de mayo de 1981, los autores sefialan que la diferencia pro-
meﬁio en tamafio entre las coronas de dientes permanentes -
femeniﬁas y mascﬁiinas ha sido atribuida a diversos facto -
res genfticos y epigenéticos, incluyendo influencia hormo -

nal empezando en las etapas tempranas de desarrollo.
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Sin embargo hay un incremento evidente en favor de un
efecto de cromosoma sexual que promueve el crecimiento den

tal.

Los estudios sobre el tamafio de coronas dentales perma-
nentes y/o dociduos en mujeres y hombres normales y en pa-
cientes con 4Sx, 47XXY, 47YY, 46x, de constitucibén cromoso-
mal 46%Xcromosémicos XY en la determinacién dental. Esos
resultados también sugieren que el efecto del gen cromos$§ -
mico Y es diferente al del gen cromosémico X y que la dife-
rencia en tamaflo promedio entre los dientes masculinos y fe
meninos puede resultar de la accifn diferente de los genes

cromosSmicos sexuales en crecimiento.

En apoya hay evidencia de otros estudios sobre el papel
de los cromosomas X y Y en la maduracién y crecimiento de -

estructuras O0seas.

Para 1levar a cabo su experimento los investigadores -
Lassi Alvesalo y Erkki Tammisalo ' consistente en probar y
determinar l1a delgadez del esmalte de mujeres con cariotipo

45x utilizaron a 45 con el Sindrome de Turner.

El grupo control eran parientes de primer grado masculi
"no y femenino de los sujetos de estudio y poblacién femeni-

na y masculina incluyendo pacientes regulares del Instituto
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de Odontologia v dentistas de la Universidad de Turku.

La determinacifén de la delgadez de esmalte fué hecha en
caninos e incisivos centrales permanentes maxilares en am -
bos lados de la mandibula, dientes seleccionados por razo -

nes técnicas y estabilidad de desarrollo.

Las siguientes técnicas fueron empleadas, una pelicula
de tamaiio de 2 X 3 cm, fué adherida a la superficie palati-
na de las coronas dentales y un rayo X central fué dirigido
al punto medio de la superficie labial perpendicular al pla
no, bisectando el &ngulo entre la pelicula y el largo axial
de la corona dental, el cono colccado a 28 cm del campo y -
dando al fin una distancia de 32 cm, el tiempo de exposi -
cidén fué de 1.05 seg. Las peliculas fueron tratadas por un
procesador de rayos X automdtico y un proyector de rayos X
fué usado para amplificar las .radiografias 10 veces mids su

tamafio para mediciones.

El didmetro maximo mesiodistal y la delgadez de las ca-
pas de esmalte mesial y distal de las coronas dentales fue-
ron medidas a lo largo de la linea perpendicular del largo

axial de la corona dental.
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Para probar la validez del método 50 individuos (con -
trol) fueron radiografiados por segunda vez desples de un

intervalo de pocos dfas.

No habia diferencias significativas. La inspeccifn ma-
croscbpica no mostrS anormalidad morfolégica ni defectos en
los incisivos ni en los caninos de mujeres asX aunque si una

forma cénica en las coronas en algunos de los incisivos:

Los resultados mostraron que con respecto a las medidas
mesiodistales miAximas de las coronas dentales, los incisi -
vos centrales y caninos de mujeres 4Sx son claramente mis -
pequefios que los de la poblaci6n control. El esmalte de in
cisivos y caninos en mujeres 45X es definitivamente mis del
gado que el de los dientes de los hombres y mujeres del gru

po control.

La dentina de los dientes de 1as mujeres 45x, es tam -
bién significativamente mds delgada que la de los dientes
del grupo control pero cexcano a los valores encontrados -

en los dientes de mujeres normales,

Las observaciones de la delgadez de esmalte en la mujer

X

45" y los dientes de los hombres y mujeres control indican

que la presencia del segundo cvomosoma sexual en el cromoso-
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ma complementario sean X o Y hay un incremento definitivo -

en la cantidad de esmalte.

La diferencia promedio en tamafio entre los dientes de -
hombres y mujeres son mis fuertes debido a la accién diferen
te en los cromosomas X Y en el crecimiento dental. La amelog
génesis estd influenciada de una forma similar, pero el efec
to en el incremento entre las distancias de las uniones ame-
lodentinarias es diferente: El gen es el cromosoma Y es mis
efectivo que ¢l gen del cromosoma X a este respecto €S Cono-
cido que la distancia entre las uniones amelodentinarias -
esti determinada en un estadio temprano del desarrollo de las

coronas dentales.

En el tiempo cuando ocurre la amelogénesis y hay buenas-
razones para creer que la actividad mitotica que las células
del cpitelio del esmalte en el factor decisivo en la determi
nacién de esta distancia es por lo tanto posible que el in -
cremento del efecto del tamafio del gen del cromosoma Y compa
rado con el gen del cromosoma X resulte de su efecto profun-
do 1la proliferacibn celulﬁr. En todo caso este efecto en el
incremento del tamafio puede ser debido a la promocién del -
crecimiento especifico genético de la que en el cromosoma -
"Y' humano y compa-ado con el cromosoma X o debido a algln -

otro relativo no especifico que debe ser estudiade.
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Sin embargo a la total inactivacion del segundo cromosoma
X en mujeres normales, los resultados presentes sugieren cla-
ramente que el segundo cromosoma X en el cromosoma complemen-
tario es de importancia decisiva para complementar la amelo -

génesis en términos cuantitativos.



SINDROME DE TURNER

LINFEDEMA DEL PIE CON URAS HIPOPLASICAS



SINDROME DE TURNER

PALMEADQ DEL CUELLC, OREJAS PROMINENTES
TORAX ENSANCHADOS CON PEZONES PEQUENOS.

HIPOPLASIA Y REABSORCION DE LAS RAICES
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SINDROME OROFACIODIGITAL.

a) INTRODUCCION

Las amplias investigaciones llevadas a cabo por pat6logos
psic6élogos y genetistas experimentales han revelado que mu -
chos casos de aparentes excepciones del comportamiento normal
de los factores hereditarios se han pbdido explicar gracias a
un excepcional comportamientc de algunos sindromes. Este es
el caso del sindrome Orofaciodigital, que al parecer se trans
mite como un cardcter dominante ligado al cromosoma X que es

el letal en el hombre.

b) ANTECEDENTES.

El Sindrome Orofaciodigital también llamado Displasia Lin
guofacial aunque fué descrito en los afios de 1800 por Gorlin,
Psaume y Pindborg, fué reconocido por primera vez como un -

sindrome definido por Papillén Leage y Psaume en 1954,
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c) GENERALIDADES.
El sindrome esti caracterizado por:

Frenillo anormalmente desarrollado,

Lengua hendida,

Hipoplasia de los cartilagos de las alas de la nariz,
Pseudohendidura media del 1labio superior,

Hendidura asimétrica palatina,

Malformaciones diversas de los dedos,

Limitacién al sexo femenino y

retardo mental.

El Sindrome Orofaciodigital se hereda en forma de rasgo -
dominante ligado a cromosoma X limitado a mujeres, y letal
en varones, se ha descrito también en un var6n afecto con -
sindrome de Klinefelter. Una chocante anormalidad pleiotr6 -
pica de boca, cara, dedos de manos, pies y todavia de otras

partes del cuerpo es lo que constituye este sindrome.

Las mujeres.afectadas-transmiten el sindrome a la mitad
de sus hijas, y la proporcidén de sexos entre sus hijos tien-
de a ser de dos hembras por cada var6én. Tales datos sugie-
ren que el sindrome estd provocado por un alelo dominante -

que resulta letal en los machos. Este sindrome se encuentra



63

casi exclusivamente en hembras, aunque sus sintomas, entre -
los que hay que incluir 4reas de la piel, anormalmente pig -
mentadas, no tengan ninguna relacién con diferencia sexual al

guna.

d) CARACTERISTICAS CLINICAS.

La cara es notoriamente distintiva, existe europia, dis -
topia de los cantos, afilamiento aquilino de la nariz debido
a-hipoplasia de los cartilagos de las alas nasales y pseudo -
hendidura de la linea media del labio superior, que por lo ge
neral es corto y la raiz nasal es ancha. Una ventana nasal -
es mas pequefia que la otra y existe aplanamiento de la punta
de la nariz. A causa de la hipoplasia ciéomﬁtica, la regién

hemifacial se presenta aplanada en el 75% de los casos.

En piel, por lo general existen, gridnulos miliares fuga -
ces de la cara y de las orejas que desaparecen antes del ter-
cer afio de vida. Se observa sequedad y alopesia del cuero ca

belludo.

Esqueleticamente, el 5ﬁgu10 de la base craneal esté aumen

tado, siendo casi de 144 grados.
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‘Radiogrdficamente los huesos tubulares cortos de manos y
pies aparecen irregularmente cortos y gruesos en los metacar-
pianos y falanges, se han observado Adreas reticulares irregu-

lares de radiotransparencia u osteoporosis.

Las malformaciones de los dedos son clinodactilia, sindac
tilia, braquidactilia, y en los pies son polisindactilia, sin
dactilia y braquidactilia. En ocasiones existe un pequefio -
dedo supernumerario de 1la mano o del pie, se observa retardo
mental en mis de la mitad de los pacientes, también existe -
hidocefalea, hidranencefalia y agenesia parcial del cuerpo ca

l1loso.

e) MANIFESTACIONES ORALES.

Las manifestaciones orales mis notorias son las hendidu -

ras asociadas con hiperplasia del frenillo.

Existe a menudo una pequefia '"hendidura" de 1a linea media
en el &rea superior, quelse extiende atraves del reborde rosa
do del labio. Por retraccién del labio superior corto puede
observarse un frenillo amplio, grueso o hiperplisico asociado
con la pseudohendidura, virtualmente en todos los pacientes

se observa frenillo grueso.
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El paladar presenta hendidura lateral, con surcos bilate-
rales profundos que se extienden por dentro a partir del fre-
nillo bucal maxilar, dividiendo el paladar un segmento ante -
rior que contiene los incisivo$ y los caninos y dos apéfisis
palatinas bilaterales, el paladar blando esti hendido en for-
ma completa y asimétrica. En algunos individuos, un volumino
so reborde 6seo se extiende desde la cresta alveolar por den-
tro hasta la linea media en el &4rea canino premolar semejindg

se a un torus mal situado.

En el repliegue mucobucal inferior se observan numerosas
bandas fibrosas gruesas que hacen desaparecer el surco, divi-
den la ap6fisis alveolares mandibulares hipoplisicas y por -
extensién, producen bifurcaci6n, trifurcacién o tetrafurca -
cidn de la lengua. La bifurcacién se observa casi en el 30%
de estos sujetos. En el resto de los casos existen tres o -
mis 16bulos. Sobre la superficie ventral, entré los 16bulos
o mitades de la misma cerca del 70% de los individuos afectos
presentan una pequefia tumoracién hamartométosa blanquecina. -
Consta de tejido conjuntivo fibroso, tejido glandular salival
algunas fibras musculares estriadas y, en raras ocasiones, -
cartilago. Por 1o menos en un tercio de los casos existe an-
quiloglosia, o bien retraccién de la lengua de naturaleza di-

fusa.
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Son comines la malposicién de los caninos del maxilar su-
perior, caninos y molares deciduos superiores supernumerarios

e infraoclusién.

Los caninos supernumerarios estin separados a menudo por,
las hendiduras. La corona del canino presenta a menudo una
forma en T. En el 50% de los individuos afectos se observa
aplasia de los incisivos laterales inferiores cuya causa pare
ce ob;decer al efecto de las bandas fibrosas sobre los gérme-

nes dentarios en desarrollo. El maxilar inferior es pequeifio

o hipopldsico con una rama corta.



SINDROME OROFACIODIGITAL

EL MAXILAR SUPERIOR ESTA DIVIDO EN UN
SEGMENTO ANTERIOR, Y DOS SEGMENTOS
POSTERIORES.

LENGUA HENDIDA EN DOS LOBULOS



_ SINDROME OROFACIODIGITAL

ABOMBAMIENTO FRONTAL, 0J0OS AMPLIAMENTE
SEPARADOS, CARTILAGOS NASALES HIPOPLASICOS
Y -BOCA GIRADA HACIA ABAJO

POLISINDACTILIA



SINDROME DE OROFACIODIGITAL

SEUDOHENDIDURA EN LA LINEA MEDIA
DEL LABIO SUPERIOR

-+
fLad

YR

i

DEFECTO DE LA LINEA MEDIA EN EL
LABIO SUPERIOR
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SINDROME DE CROUZON

a) INTRODUGCCION,

Este sindrome también es llamado Disostosis Craneofacial.
Es muy semejante a la Disostosis Cleidocraneal, salvo que las
claviculas son normales y el transtorne se limita al crédneo,

el macizo facial, el maxilar y los dientes.

Clinicamente, el sindrome se caracteriza por alteraciones
en la forma del cridneo, micrognatia maxilar, anomalfas ocula-

Tes y una nariz en pico de loro.

Se transmite hereditariamente como un carfcter autosdmico

dominante.

b) CARACTERISTICAS CLINICAS.

Cr&neo, la forma del crineo depende de cuales son las su
turas involucradas. Se han observado braquicefalias, escafoce
falias trigonocefalias, raramente la deformidad en hoja de -

trébol. A nivel del bregman puede existir un abombamiento pro-

minente.
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La craneosinostosis prematura es de comienzo variable, -
aunque con frecuencia empieza durante el primer afio de vida y
completa en general hacia la edad de 2 - 3 afios, en algunos

casQos no &xiste craneosinostosis,

Radiogrificamente se observa alteracifén frecuente de las

suturas coronal, sagital y lamboidea.

La fontanela anterior permanece abierta y ancha. Es po -
sible que exista una cresta 65ea a lo largo de la linea media

de crédneo, debido a la sinostosis temprana de las suturas.

Presentan una regi6n frontal prominente, un reborde ante-
roposterior que sobresale de la eminencia frontal que suele -

sobre pasar la rafz de la nariz (defecto frontal triangular).

Otras manifestaciones son impresiones digitales, cifosis
basilar, ensanchamiento de la fosa hipofisidria y senos para-
nasales pequefios, en algunos casos puede observarse aumento -
de la presi6n intracraneal y deficiencia mental (Crouzon ob -

servd epilepsia).

0jos, los pacientes afectados por este sindrome presentan
exoftalmia bilateral, hipertelofismo, estrabismo divergente,
atrofia del nervio 6ptico, papiledema que suele resultar con

frecuencia ceguera.
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Ofdos, en algunos casos se ha descrito atresia bilateral
del meato auditivo, aproximadamente un tercio de los pacien -
tes afectados por el sindrome de Crouzon presentan pérdida au

ditiva, principalmente del tipo conductivo.

Se ha descrito anquilosis de los codos y subluxacién de -
la cabeza y del radio. Otros signos que se han apreciado en
combinacién con los anteriores son sefiales de displasia ecto-

dérmica, nitagmo, malformaciones de las manos y pies.

El paciente puede o0 no tener retardo mental, inteligencia

casi siempre normal 2

c) MANIFESTACIONES ORALES.

Existe hipoplasia de los maxilares con prognatismo mandibu
lar paladar elevado, estrecho y ojival hay apifiamiento de los
dientes superiores, arcos dentarios en forma "V'", maloclusifn
de tipo III. En ocasiones se ha observado oligodoncia, macro
dontia dientes en forma de clavija y dientes ampliamente espa

ciados. Se ha observado anodoncia parcial y fisura palatina.



SINDROME CROUZON

EXOFTALMOS, HIPERTELORISMO
LABIO SUPERIOR CORTO
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SINDROME DE FANCONI

a) INTRODUCCION.

La anemia sc¢ define como una reducci6n del volGmen de los
gl6bulos rojos o de la concentracifn de hemoglobina por deba-
jo de los limites de los valores presentes en los individuos’
sanos. Debido a que estos limites varian con la edad y sexo
los valores de la sangre del nifio no deben ser facilitados -

en porcentajes de un patrdn arbitrario.

Aunque la reduccifn en la cantidad de hemoglobina circu -

lante disminuye la capacidad de transporte de oxigeno de la -

sangre, son pocos los transtornos fisiol8gicos que se produ
cen cuando el nivel de hemoglobina desciende por debajo de 7
a 8 g/100‘cm3. Por debajo de este nivel, se hace evidente -
cierta palidez en piel y mucosas. Las adaptaciones fisioldgi
cas a la anemia incluyen taquicardia, aumento del débito car-
diaco, una desviacién en la curva de disociacifn que hace que
el oxigeno llegue mis facilmente a los tejidos, y una desvia-

cién del flujo de sangre hacia los 6rganos y tejidos vitales.

Cuando se desarrolla en forma lenta una anemia moderada -

mente grave, es sorprendente el escaso nfimero de sintomas o



de manifestaciones objetivas que se hacen evidentes, pero -
cuando la gravedad de la anemia es creciente, independiente -
mente de la causa de esta, acaban produciendo astenia, taquip
nca, disnea de esfuerzo, taquicardia, dilatacifn o insufi -
ciencia cardiaca congestiva. La anemia no es una entidad es-
pecifica pero constituye una indicacién o manifestacién de un

proceso patolégico o de una enfermedad subyacente.

Una Gtil clasificacién fisiol6gica de las anemias de la in
fancia las divide en dos grandes grupos:
1.- Las resultantes principalmente de una disminucién en
la produccién de glbébulos rojos o de hemoglobina.
2.- Aquellas en las que el mecanismd predominante es un au
mento de la destruccién o una pé€rdida de los glébulos

rojos.
b) GENERALIDADES.

La aplasia de la médula fsea, o sustitucién de sus elemen
tos hematopoyéticos por otro tejido, origina una profunda de-
presién de todos los elementos formes de la sangre. Las ma-

nifestaciones clfinicas resultantes son anemia, hemorragia, -
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trombocitopenia y disminucién de la resistencia a la infec -
cifn, a causa de 1la neutropenia. Las pancitopenias han sido
tradicionalmente clasificadas junto con las anemias, pero las
consecuencias de la trombocitopenia y de la neutropenia son -

mucho mis notables y graves que las de la anemia.

Las anemias aplésicas constitucionales son transtornos -
familiares heredados sobre una base autosémica recesiva. Al-
rededor de la mitad de los nifios afectados poseen evidentes -
anomalias congénitas. Especialmente corrientes son la micro-
cefalia y la ausencia de los radios y pulgares; las anomalias
oculares, cardiacas y renales son, asimismo relativamente fre
cuente al Sindrome de Fanconi. Algunos nifios afectados no -
presentan defectos anatdémicos graves, pero su crecimiento lon
gitudinal es deficiente y presentan una peculiar pigmentacién
oscura de la piel, al igual que muchos con anomalias estructu

rales.

El sindrome de Fanconi se caracteriza por aminoaciduria,-
glucosnria renal, hipofosfatemia e hiperfosfaturia. Con fre-
cuencia existe proteinuria, hipostenuria y acidosis. El trans -
torno produce enanismo y raquitismo.resistente a la vitamina

D,
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c) ETIOLOGIA Y PATOGENIA.

El defecto bésico puede ser la resistencia a diversos -
efectos de la vitamina D ya que las grandes dfsis de esta vi-
tamina reducen el calcio fecal, restablecen parcialmente el
transtorno tubular de los aminoacidos, glucosa y fosfatos y -
mejoran la acidosis y la hipocaliemia. La absorcifn intesti-
nal del calcio, consistentemente baja en el raquitismo resis-
tente, no estd siempre disminuida en la disfuncién tubular -
mGltiple. Del mismo modo que en ecste raquitismo, las altera-
ciones quimicas del sindrome de Fanconi pueden presentarse -

sin afectacién 6sea evidente.

La causa determinante del Sindrome de Fanconi no estd com
pletamente clara. Pueden observarse casos familiares y espo-
ridicos, algunas veces el sindrome se presenta asociado con -
otros transtornos que comprenden las intoxicaciones por meta-
les pesados (plomo, uranio, cadmio). Ha podido comprobarse
que un producto de degradacién de la tetraciclina, con la fe-
cha de validez superada, puede causar una forma reversible -

de la enfermedad.

Las alteraciones histolégicas caracteristicas se producen
en los tObulos proximales que son mis cortos de lo normal y

estd4n unidos a los glomérulos por un segmento anormalmente -
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estrecho (cuello de cisne). La vacuolizacién de las cé&lulas
tubulares distales constituyen un hallazgo menos especifico vy

puede ser debido a la deplecién de potasio.

Las alteraciones del plasma y de la orina en Sindrome de
Fanconi son consecutivas a la resorcién tubular defectuosa de

los fosfatos, glucosa, aminoacidos y, en algunos casos, agua.

El amoniaco urinario y la acidez titulable son insuficien

" tes para prevenir la pérdida de bases fijas.

d) CARACTERISTICAS CLINICAS.

Caracteristicamente el nifio tiene un aspecto normal en el
momento del nacimiento, apareciendo los sintomas a partir de
los 6 meses de edad, en que puede haber detencidn del creci -
miento, debilidad, deshidratacién y fiebre. La deshidrata -
cién va frecuentemente asociada con poliuria y vémitos, es -

frecuente el estrefiimiento.

Las anormalidades 6seas de raquitismo aparecen a pesar del
adecuado aporte de vitamina D, y pueden dominar el cuadro clf
nico si las manifestaciones clinicas son benignas, el creci -

miento lineal estid disminuido.
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En la filtima fase de la enfermedad cuando se produce insufi-
clencia remal, las alteraciones esqueléticas pueden ser las

de las osteodistrofia renal.

e} MANIFESTACIONES ORALES.

Pueden aparecer en la cavidad bucal petequias, manchas -~
pGrpureas o francos hemat6mas, a nivel de mucosa oral en cual
quier sector y en algunos casos hay hemorragias bucales, en

especial hemorragias gingivales espontineas.

Formacitn de lesionmes ulcerativas en mucosa bucal o farin
gea estas lesiones llegan a ser de gran magnitud y pueden est-
tablecer un cuadro semejante al de 1la gangrena, debido a la -

falta de respuesta celular inflamatoria.
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SINDROME DE HURLER Y HUNTER.
a) INTRODUCCIONES

Tanto el Sindrome de Hurler como el de Hunter son mucopo-

lisacaridosis.

La mucopolisacaridosis son transtornos hereditarios del -
metabolismo de los mucopolisicaridos. La actividad defectuo-
sa de diversas vias de degradacién 1lisosimica controladas ge-
néticamente producen almacenamiento intracelular de mucupoli-
sacaridos ;cidos no degradados y a un fenStipo clinico y es -
quelético bastante uniforme. Este fenotipo es mis proanuncia-

do en el Sindrome de Hurler y Hunter.

b) ANTECEDENTES.

El sindrome de Hurler fué descrito por primera véz por -
Hunter en 1917 y en 1919 Pfauldler sugirié a Gertrus Hurler,
que publicari la descripcién de dos casos de este sindrome y
desde entonces se ha denominado Sindrome de Hurler o de P£aul
dler. También se conoce como Gargolismo, Disostosis MGlti -
ples, Lipocondrodistrofia, hipocondrodistrofia y Mucopolisaca

ridosis I.
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Dicho sindrome es un proceso hereditario del tejido con -
juntivo que se trasmite en forma recesiva autosémica. Afecta

tanto a hombres como a mujeres, sobre todo consanguineos.

Los primeros pacientes con mucopolisacaridosis ligada al

cromosoma X fueron descritos por Hunter en 1917.

Es atribuido a un gen recesivo ligado al cromosoma X y -
afecta unicamente a los varones. No estd presente el factor
de consanguinidad, las lesiones corneales no existen y casi
en la mitad de los pacientes padecen sordera, el paciente vi-

ve mds tiempo,

c) GENERALIDADES,

Existen dos anomalfas clinicas presentes en este sindrome:
1.- Grandes cantidades de mucopolisacarios especificos que --
son el sulfato de condroitina B y el sulfato de heparina-
que son excretados por la orina, ninguno de estos puede -
encontrarse en la orina normal o bien en la orina de en -

fermos con otra afeccién al tejido conjuntivo.

2.~ E1 almacenamiento anormal de uno de estos mucopolisdcari-

dos o de los dos en todos los tejidos que se examinan.
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Normalmente el sulfato de coindrotina B existe en todos -
los tejidos conjuntivos excepto en el de hueso, cartilago y
cornea y el sulfato de heparina solo existe en los pulmones -

y en 1la aorta.

Existe un tipo discreto de la enfermedad que es compati -
ble con la supervivencia hasta la edad adulta y existe el ti-
po grave en el que se observa deteriorizacién psicomotora ri-
pida y progresifn de las deformidades fisicas desples de los
3 afios de edad y la muerte ocurre generalmente a los 4 - 14 -
afios de edad. La frecuencia del sindrome de Hunter es de -

0.66/100000 nacimientos.

Las dos formas de esta mucopolisacaridosis son el resulta
do de mutaciones alélicas. El defecto enzimitico responsable
de la degradacién intralisosimica defectuosa de los mucopolisa
caridos se ha identificado como deficiencia de la actividad -

de 1la sulfoiduronatosulfatasa en las formas discreta y grave.

d) CARACTERISTICAS CLINICAS ¢

Este sindrome se caracteriza por una grotesca deformidad
esquelética, enanismo, limitacifn en los movimientos articula
res, grado variable de deficiencia mental, hepatoesplenomega-

lia, opacidades corneales, sordera, hernias, macroglosia, -
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‘macrocefalia, anomalias cardiacas y respiratorias.

En los primeros meses existen escasas manifestaciones co-
‘mo hernias, macrocefalia, limitacién en la abduccién de la ca
dera e infecciones respiratorias recidivantes. El cuadro -
clinico completo se presenta comunmente al segundo afio de vi-
da. Generalmente la muerte se produce antes de los 10 afios
de edad y en ocasiones pueden alcanzar hasta los 20 afios y -

mueren a causa de enfermedades respiratorias o cardiacas.

La frecuencia de este sindrome es de 1/100600 nacimientos.
El defecto bioquimico es la ausencia de la actividad de la -
a-L-iduronidasa, la falta de esta actividad inhibe aparente -
mente la degradaci6n intralisosimica de los mucopolisacaridos
que contienen a-L-iduronidasa. La acumulacién intracelular
de mucopélisacéridos dcidos no degradados o parcialmente de -

gradados perturba la funcién normal de la cé&lulas afectadas.

No solo estd alterado el matabolismo de los 1lipidos en el
interior de las neuronas, si no que también el metabolismo de
los polisacaridos. Se observa un almacenamiento exagerado de
mucopolisac&ridog 4cidos especialmente en el higado, fibro -

blastos cutdneos y neuronas.

En el exdmen microsc6pico la enfermedad se caracteriza -

por la presencia en todos los tejidos de grandes cé&lulas de



80

tejido conjuntivo que tienen vacuolas o inclusiones mectacro-
miticas. Estas inclusiones también se encuentran en todas

las c€lulas parenquimatosas del higado y en las células -
gliaies del sistema nervioso central. La duramadre y las -
meninges estdn engrosadas y contienen grandes cantidades de
estas células, existe hipertrofia del periostio y del pericon
drio con infiltracién de gruesas franjas de tejido colidgeno -

en los huesos y cartilagos.

El tejido coligeno hipertréfico se encuentra en las pare-
des vasculares, especialmente en la intima de las arterias de

tamafio mediano y en muchos casos en los vasos coronarios.

FACIES.

Generalmente se observa una rudeza discreta de los rasgos

faciales a la edad de 3 - 6 meses.

La cabeza es voluminosa y abombada por los huesos fronta-
les. El cierre prematuro de las suturas y metbpica, y 1la hi-
perostosis en esta frea, causan frecuentemente escafocefalia
con rebordes supraorbitarios prominentes, en algunos casos -

acrocefalia.
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El puente nasal esti hundido, la punta de la nariz es -
ancha y las alas nasales estfin ensanchadas y en adversi6n. --
Existe hipertelorismo marcado, la distancia interpupilar es
mayor que¢ la normal, al tercer afio de vida, raras veces antes
aparece enturbamiento corneal arcos superciliares prominentes
pirpados inferiores y pliegues nasolabiales prominentes y me-

jillas voluminosas, lo cuidl le da un aspecto de una gargola,

Los lobulos de las orejas son grucsos, labios aumentados
de tamaiio, la boca se mantiene abierta especialmente despQes
de los tres afios de edad. Generalmente existe una secrecitn
nasal crénica, congestifin nasal acentuada con respiracibn es-
tertorosa a través de la boca, esto estd en relacibn con el
tejido adenoide hiperplisico y con 1a fosa craneal profunda -
que estrecha la via aérea entre el esfenoides y el paladar

duro.

CRANEO.

Radiogrdficamente se observa que en la infancia la trabe-
culacibén 6sea es escasa y en edades mis avanzadas se observan
disostosis miiltiples. El crineo se ensancha y se deforma, el
plano del esfenoides se hunde y la éilla turca presenta forma

de ‘"J" o de zapato con ap6fisis clinoides posteriores espina
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Las suturas sagital y lamboidea se cierran prematuramente
La base del crineo y los techos orbitarios son gruesos y den-
sos, las 6rbitas son poco profundas, a menudo existe hidroce-

falia comunicante.

SISTEMA MUSCULOESQUELETICO. !

En el momento del nacimiento la altura no estd disminuida
por debajo de lo normal, pero el crecimiento retarda en todos
los pacientes antes de la edad de 2 afies, hacia los 3 afos -
todos los pacientes afectados presentan una estatura inferior

a las tres cuartas partes de lo normal.

El cuello es corto, el térax en quilla o excavado y en ge
neral existe cifosis lumbodorsal. Los movimientos estdn limi
tados en todas las articulaciones, hay contracturas en la fle
xién de los dedos y tanto los pies como las manos adquieren -

la forma de garra.

Las costillas son anchas en sus porciones lateral y verte
bral a nivel de sus extremidades paravertebrales existe cons-
tricci6én muy acentuada. Los cuerpos vertebrales son displési

cos, con placas terminales biconvexas y forma de gancho de -
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de los cuerpos vertebrales dorsales inferiores y lumbares su-
periores desplies de los 12-18 meses. Las porciones basilares
del ileon estdn poco desarrolladas, con ensanchamiento de las

alas iliacas.

Radiogrificamente los huesos largos pueden aparecer antes
de que sean evidentes los signos externos. En algunos pacien
tes a los 6 meses de edad los huesos tubulares especialmente
los metacarpianos, muestran una falta de tubulacibén normal, -
las extremidades inferiores estin menos afectadas que las su-

periores.

.Los metacarpianos son cortos y anchos, con bases amplias
y con falanges distales flexionadas, pero de forma normal. -
Los dedos son en forma de gama. Los huesos tubulares largos
muestran un ensanchamiento diafisiario acentuado con epifisis
pequefias y deformadas, las‘diafisis de los huesos tubulares -
cortos estin estrechados en su parte inferior, con falanges
en forma de proyectil y afilamiento proximal del segundo al

quinto metacarpiano.

El abdomen es prominente a causa del aumento de tamafio -
del bazo y del higado, de la deformidad del t6rax, del acorta
miento de la columna vertebral y de 1la laxitud de la pared -

del abdomen. Estas alteraciones pueden observarse durante el
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scgundo afio de vida.

Pucde haber hepatoesplenomegalia detectable a los 6 - 12 me -
ses de edad, La hernia inguinal puede estar presente en el

momento del nacimiento o bien desarrollarse dentro de los 3

primero meses de vida.

La piel es p&lida, aspera y seca. Estd cubierta por una
pelusa fina semecjante al lanugo, especialmente en la espalda
'y extremidades. Existe por lo general cardiomegalia modera--

da a causa de la deposicién de mucopilisaciridos A4cidos en el

miocardio y vilvulas.

Las alteraciones radiogrdficas son similares, aunque me -

nos acentuadas que en el sindrome de Hurler,

La estatura es baja a partir de los tres afios de edad, él
gunos pacientes son enanos hasta los 5 - 6 afios. Los nifios -
afectados crecen mds ripidamente que los nifios normales duran
te los primeros 2 - 3 afios de vida. La altura de los pacien-
tes del tipo grave es de ﬁOS - 115 cm, mientras que los pacien

tes con sindrome de Hurler son mis bajos.

La inteligencia esti ligéramente alterada, en el tipo gra
ve existe pérdida progresiva de la funcién intelectual a par-

tir de los 2 - 3 afios de edad.
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El paciente se vuelve inquieto, hiperactivo y destructi-
vo, aumenta en tono muscular, los reflejos musculares se vuel
ven hiperactivos y en pocos meses quedan encamados, con con -
tracturas en flexién. Comunmente existe convulsiones termina

les.

En ambos tipos se observa pérdida de la audicidn, predomi
nantemente la conductiva o sensitivonerviosa. Existe hepato-
megalia, hernia inguinal o umbilical, defectos cardiovascula-
res, en ocasiones presentan lesiones cutineas en forma de -
pdpulas duras, de forma irregular, cuyo tamafio varia de mili-
metros hasta un centimetro de didmentro y se localizan en la

porcién posterosuperior del tronco o de los brazos.

e) MANTFESTACIONES ORALES.

Los labios son gruesos y el labio superior es muy largo,
la boca se mantiene abierta con protusién de la lengua, des-
de los tres afios aproximadamente. El aumento de tamafio de -
los labios y de la lengua se acentGa mis despGes de los § -

afios.

Los tejidos gingivales son hiperplé4sicos, con signos de

inflamacién o sin ellos, los procesos alveolares son hiper -
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tréficos, la ap6fisis alveolar anterior maxilar se encuentra

alargada durante el segundo afio de edad.

Los dientes estin ampliamente espaciados a menudc presen-
tan desgastes, en ocasiones se observan defectos de posicidn
y los arcos muy deformados. Los incisivos muestran cierto -
grado de corona crfnica, son pequefios y cortos, pueden presen

tar falta de oclusifn, en relaci6n con la macroglosia.

Se ha observado que por lo menos en la mitad de los pa -

cientes afectados la erupcifn es retardada.

Los segundos molares primarios o el primer y segundo mo -
lar permanentes, frecuentemente bresentan una posicién disto-
angular con la superficie distal de la corona situada mis -
profundamente que la superficie mesial, también se encontr§
retraso en la formaci6n de las raices y desgarro de las rai -

ces distales. Estas alteraciones son mis frecuentes en el

maxilar inferior.

Comﬁnmeﬁte se observan fireas localizadas de destruccién -
6sea que se han designado como quistes dentigeros, se presen-
tan frecuentemente hacia los 3 afios de edad y afectan con ma-
yor frecuencia én el segundo molar primario y en el primero y

seguhdo mélares permanentes del maxilar inferior. Los mirge-

»
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nes de las lesiones destructoras suelen hallarse suavemente
encorvados y bien definidos. Puede haber lesiones similares
en el maxilar superior pero son mis pequeiias y menos frecuen-

tes. Se cree que son dep6sitos de condrointin sulfato B.

El maxilar es corto y ancho, con una distancia bigonial
amplia estando anormalmente separados en el plano coronal. -
Las ramas ascendentes son cortas y estrechas, la convexidad
normal del cdndilo estd reemplazada por una superficie incli-
nada plana o una excavacién en forma de copz y la escotadura
mandibular es irregular o hendida. La articulacién temporo -

mandibular puede mostrar limitacién en el movimiento.

El estudio histoquimico de las encias ha revelado cé&lulas
meta cromidticas. El material de biopsia de las encias mues -
tra la presencia de un epitelio escamoso con hiperplasia y -
acantosis. El corion engrosado presenta un considerable au -
mento de la vascularizacifn, numerosos fibroblastos y gran -

cantidad de tejido fibroso.



SINDROME HUNTER

NINO DE 10 ANOS, CON RETARDO DE
CRECIMIENTO CABELLO ABUNDANTE Y GRUESO
FACIE TOSCA, HUNDIMIENTO DEL PUENTE -
NASAL Y BOCA ABIERTA, SON MANIFESTACIONES
DEL FENOTIPO CARACTISTICO.



SINDROME : HNTER

ASPECTO DISCRETAMENTE DE LAS FACIES,
CARA ENSANCHADA, PUENTE NASAL HENDIDQ
CURVATURA ARTICULAR.
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DISOSTOSTIS CLEIDOCRANEAL.

INTRODUCCION,

En ocasiones es muy dificil diagn6sticar con exactitud,
alguna malformacién congénita por muy evidente que esta pa---
rezca, por eso es necesario no descuidar ningln detalle en la
elaboracifn de la historia clinica, estudios histopatolbgicos

exploracién clinica y estudios radiogrificos.

La deteccifn el diagn6stico y el tratamiento de las diver
sas malformaciones constituye un capitulo muy importante den-
tro del estudio de la patologia general y si como en el caso |
del Disostosis Cleidocraneal, crea anomalias orales se con -
vierte en una situacién que importa de manera clara al odonté
logo de prictica general, que aunque no esti preparado para -
asumir el tratamiento integral de dicha enfermedad si debe es

tar capacitado para su detecci6n y diagn6stico.

ANTECEDENTES.

Este sindrome también es llamado enfermedad de Sainton y

Marie o Disostosis Mutacional.
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Fué descrito en 1871 por Schethauer y no fué sinto hasta
en 1897 cuando Maric y Santon describicron independientemente

la combinacién de:

a) Aplasia o hipoplasia de una o ambas claviculas.

b) Desarrollo exagerado del diimetro transversal
del créneo y

c) Osificacién retardada de las fontanelas.

La Disostosis Cleidrocraneal es un transtorno del desarro
llo del sistema esquelético, los huesos mis frecuentemente -
afectados son las claviculas, huesos del crineo y los maxila -

res incluyendo los dientes.

La agnesia parcial o completa de las claviculas es la ano
malfa mis destacada, también puede estar afectada la columna

vertebral, la pelvis, huesos largos y dedos.
GENERALIDADES.

En general el individuo es de baja estatura, los varones
tienen una estatura aproximada de 156.6 cm y las mujeres de -

144.6 cm.

El cuello es largo, y los hombros estrechos y caidos debi
do a la deficiencia de las claviculas. Las extremidades pue-

den presentar sindactilia, huesos dobles, dedos del pie super-
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numerarios y pie zambo. El crinec es braquicéfalo con acen -
tuados abombamientos frontales y parietales lo que hace que
la cara se vea pequeiia, la nariz es ancha en su base y puente

deprimido.

CARACTERISTICAS CLINICAS.

El créineo es voluminoso y corto, puede obsefvarse un apla
namiento del mismo, a causa de 1la consolidacién de diversos -
huesos, estd retardado el cierre de las fontanelas y suturas,
en ocasiones durante toda la vida. En las lineas de sutura
aparecen centros de osificacifn secundaria, formindose asf mu

chos huesos wormianos.

En la base del crineo el didmetro sagital es corto. Los
senos paranasales a menudo estin poco desarrollados o faltan.
Las mastoides generalmente no estin neumatizadas a causa de -

la alteracién de los mlsculos esternocleidomastoideos.

La altura orbitaria puede ser grande en comparacién con la
anchura y los rebordes orbitarios pueden sobrepasar las cuen-
cas, se puede observar exoftalmos discreto asociado con hundi

miento del techo orbitario.
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Las claviculas pueden faltar por completo, estar poco --
desarrolladas o estar afectadas solo por un simple adelgaza -
miento. En ocasiones se presenta una hendidura central con

sustitucién del hueso por tejido conjuntive fibroso.

Por la deficiencia de la clavicula, el cuello tiene un ag
pecto alargado y los hombros se ven estrechos. Debido a este
defecto 6seo la amplitud de los movimientos del hombro permi-
te con frecuencia que el individuo aproxime sus hombros por

delante del térax.

En este sindrome existen variaciones en el tamafio, origen
e insercién de los mGsculos siguientes: esternocleidomastoi -
deo, trapecio, deltoides, y pectoral mayor, sin embargo, su

funcién es buena.

Se ha observado que la Displasia Cleidocraneal no solamen
te afecta a los huesos membranosos sino también a los intra -

membranosos e intracartilaginosos.

Otras aeformidades eséueléticas frecuentes son consolida-
cifn tardia de la sinfisis pubiana, coxa vara, o con menor -
frecuencia coxa valga, con escotadura lateral de la epifisis
superior del fémur, espina bifida oculta de las regiones cer-

.vical, dorsal o lumbar de la columna vertebral, seudoepifisis



92

a nivel de la base de uno o varies metacarpianos, falanges
terminales de las manos y pies anormalmente puntiagudas y epi

fisis de las f{alanges distales en forma de cono.

" MANIFESTACIONES ORALES.

El paladar es ojival y puede existir una profunda fisura
submucosa o incluso una hendidura palatina completa de los tg
jidos duros y blandos, también se ha observado falta de unién

a nivel de la sinfisis del maxilar inferior.

El desarrolloc del premaxilar es defectuoso y como el cre-
cimiento del maxilar inferjior es normal se produce un progna-
tismo relativo, que ocasiona una oclusifn traumitica, destruc

¢cifn del periodonto y pérdida de los dientes en edades muy -

tempranas.

Las anomalias dentarias asociadas a esta afeccibn se ca -
racterizan por la erupcibén tardia o falta de erupcién de los

dientes deciduos y permanentes, que en algunos casos es total

Puede existir la formacién de quistes alrededor de estos
dientes impactados, y en ocasiones invertidos o desplazados.

También existe la tendencia de la no exfoliacién de los dien
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tes deciduos y su extraccién no parece favorecer la erupcién
de los dientes permanentes, lo que explica la existencia de -

una denticidén mixta en los adultos con esta anomalia.

Uno de los aspectos orales mis notorios es el nimero de -
dientes supernumerarios, especialmente en las regiones premo-
lar inferior e incisiva superior. Los dientes supernumera . -
rios pueden presentarse en diferentes formas y posiciones, la
corona de muchos de estos dicntes es similar a un premolar, -

aunque algo miAs aplanada.

Las raices de los dientes que no han llegado a la erup -
cidn pueden ser cortas, delgadas y deformes. Se han observa-
do casos de anodoncia asociada a este sindrome, aunque su pre

sencia es rara.

Los dientes que son extraidos estin extraordinariamente -
deformados y tienen esmalte hipoplidsico, se ha comprobado que

en sus raices faltaba una capa de cemento celular.



DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL

EXCESIVA MOVILIDAD DE LOS HOMBROS



DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL

MARCADA RETENCION DENTARIA FALTA DE
DESARROLLO Y ERUPCION TARDIA DE DIENTES
PERMANENTES.
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SINDROME DE PEUTZ-JEGHERS,

INTRODUCCION.

En las actividades diarias del médico, como del Cirujano
Dentista, es sumamente frecuente e importante el descubri --
miento de las anormalidades en la coloracién de la piel y en

los tegumentos que reflejan alteraciones de diversos 6rganos.

La coloracidn de la piel va a depender de varios factores
ademds de la coloracién de la sangre, especialmente por el -
estado del &rbol vascular, el espesor de la piel misma, su -
- pigmentacién natural o extraiia, y por supuesto por la intensi

dad y color de la luz en que se realiza la observacién.

Con cuanta frecuencia el Cirujano Dentista es capaz de de
terminar o sospechar un diagn6stico en virtud del reconocimien
to de las distintas coloraciones de la piel como sucede con -
la coloracién obscu;a que se localiza principalmente en la mu
cosa de la boca. Las manchas hipercrfmicas de la mucosa y de
la piel de los labios pueden tener relaciém con poliposis -

intestinal (Sindrome de Peutz-Jeghers),
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GENERALIDADES

A partir de 1960 comenzdé a estudiarse con especial inte -
rés, aunque el primer trabajo realizado e importante fué el
de Peutz en 1921. Jeghers le di6 posteriormente (1949) una
mayor difusién y lo estudif exhaustivamente es por ello que

toma el nombre de la enfermedad o Sindrome de Peutz-Jeghers.

El proceso del Sindrome de Peutz-Jeghers estd constitui-
do fundamentalmente, y manifestado, por la aseciacién de pig-
mentaciones meldnicas bucales y peribucales con p6lipos gas -

trointestinales.

El Sindrome de Peutz-Jeghers o Poliposis Intestinal Here-
ditaria, o también denominado sindrome de Peutz-Touraine-Je-
ghers. Es un proceso familiar, autosdmico dominante, con al-

ta penetracifn y variable cxpresividad.

Se calcula que el 50% de los casos uno de 1os padres es-
t4 afectado aunque se han investigado casos en la primera in-
fancia, la mayoria son diagnosticados entre los 10 y 30 afios

de edad.

Ataca a todas las razas e individuos y en igual propor -

cifn tanto a hombres como a mujeres.
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CARACTERISTICAS CLINICAS.

1.- P6lipos especialmente gastrointestinales, los p6li --
pos son el componente mids importante del sindrome, y se mani-
fiestan muchas veces en la edad adulta, se observa casi en el

100% de los pacientes.

Se localiza particularmente en el yeyuno e ileon, pero -
también pueden hacerlo en el intestino grueso, recto, estfma-
go, duodeno y apéndice, en respectivo orden aproximado de in-

cidencia.

Dichos pdlipos pueden ser solitarios o mGltiples, y sési-
les o pediculados, con un difmetro variable desde 1mm a 1 cnm,
y con una consistencia firme. Y parecen deberse a un gen sim
ple y no a genes ligados. Suelen verse ademis en la vejiga,

mucosa nasal, cuello uterino y bronquios.

Por lo general estos p6lipos -.ueden llegar a ocasiomar -
obstruccién o invaginacidén, pueden lograr ulcerarse superfi -
cialmente, y sangrar, ocasionando: dolores abdominales, mele-
nas, diarreas, rectorragias, tenesmo, aunque ocasionalmente

causan asintomiticos.
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La posibilidad de la degeneracién maligna parece alejada
y aunque estd en investigacién es alGn discutido, la mayoria

de los autores opinan sobre la benignidad de los pélipos.

En algunos casos estudiados por diferentes autores han --
hallado diferentes degeneraciones como son: transformaciones
malignas, seudocarcinomas, hiperplasias malformativas, p6li -

pos hamartomatosos.

Todo ésto lleva hoy a la conclusién de que los pSlipos di
gestivos en el sindrome de Peutz-Jeghers no son malignos ni

premalignos.

Sin embargo algunos autores han llegado a citar casos con

metistasis.

2.- Pigmentacifn, la pigmentaci6n es el signo mds ostensi
ble y de mayor inter&s estomatolfigico, suelen aparecer a tem-
prana : edad y a menudo durante la primera década de la vida,
y en este momento estin limitadas en los labios, y en el inte
rior de la boca 'localizéndose en cualquier punto de la mucosa
Durante la dé&cada siguieﬁte de la vida del paciente pueden -
aparecer pigmentaciones en todas las regiones cutineas como,
manos, pies, también otras mucosas pueden pigmentarse, nasal,

conjuntival, anal..
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Estas pigmentaciones son de tamanos variados de 1 a 12
mm, de forma irregular o regular a menudo circular, a veces

confluentes formando grandes placas.

Su color es de una intensidad variable, puede fluctuar
entre diversos tonos pardo oscuro y a veces azulado, como

si se juntaran muchos elementos del léntigo.

Debe quedar claro que las pigmentaciones del Sindrome
de Peutz - Jeghers pueden presentarse sin que se demuestre -
la existencia de pélipos, y también pueden demostrarse pbéli-
pos simples sin pigmentacién. Por ello es importante la in-
sistencia en la observacifn de las pigmentaciones bucales,
aunque éstas sean inocuas por si mismas, pues su presencia -
puede ser tomada en cuenta para la investigacién de pélipos

con posibles consecuencias dafiosas.

El Gltimo estudio realizado sobre el Sindrome de Peutz-
Jeghers es el proporcionado por los investigadores José Mau-
ro de Benedicto, Akira Nakadaira y Henrique Walter Pinotti,
abril de 1977, en el cual describen, sobre el punto de vista
clinico, radiolbgico, endoscopico, laboratorial y quirfirgico

6 casos de Sindrome de Peutz - Jeghers en una Gnica familia.
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A traves dec cstos diferentes métodos propedetticos identi
fican pélipos en cséfago, estdmago, intestino delgado y colon.
De estos pacientes, apenas los dos portadores de pélipo en el
intestino delgado fueron operados por cuadros oclusivos intes-

tinales.

Los casos relatados, identificados y numerados en el here
dograma del 1 al 6 perteneccen a una Gnica familia siendo el pa
drc portador probablemente mutante. Por informacién materna,
ninguno de sus familiares presentd en el pasado, sefiales o sin

tomas correlatives al sindrome.

Del matrimonio nacieron 9 hijos; siendo dos de ellos geme
los univitelinos. Todos fueron estudiades, con excepcibn de

la madre y dos hijos ambos por haber fallecido.

.

Sobre el punto de vista clinico, radioldgico, endoscbpico
laboratorial y anatomopatolégico fueron estudiados 6 miembros
de la familia, todos con pigmentacidén cuténeo-mucosa; de ellos

solo dos casos fueron operados.

En 1las observacioneslclinicas, especial atencién fué dada
a los antecedentes de estas personas, en cuanto a dolores abdo
minales, sintomas y sangrados gastrointestinales, antecedentes
quirfirgicos, enfermedades anteriores, sintomas genitourinarios

antecedentes familiares y hereditarios. En el eximen clinico-

]



SINDROME DE PEUTZ JEGHERS: EDAD, SEXO, COLOR.

CASO EDAD SEXO COLOR
1 44 M B
2 18 M B
3 15 F B
4 14 M B
5 12 M B



SINDROME DE PEUTZ JEGHERS

CUADRO CLINICO

CASO DOLOR ABDOMINAL SANGRE EN LAS HECES
1 + +
2 + +
3 . .
4 L +
5 - -



CASO

éINDROME DE PEUTZ JEGHERS

Distribucién de la pigmentacibn e intensidad
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SINDROME DE PEUTZ JEGHERS

CUADRO LABORATORIAL

CASO TASA EOSINCFILOS SANGRE DE HECES GPO.SANGUINEO

1 8% SR o+
2 11% ? B+
3 34 ‘ b B+
s 26% U B
5 21% - ‘ B+

6 16% I O+
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objetivo, particular cuidado se di6 a observar las caracteris-
ticas de la pigmentacién melfnica cutfineo-mucosa, al ex&men --

de las cavidades nasales y de los genitales externos.

Desde el punto de vista laboratorial fueron hechos los si -
guientes eximenes : hemograma, urea, glicemia, exdmen parasito
16gico de heces . Observaciones anatomopatolégicas fueron he-=
chas en p6lipos, en bippsias obtenidas endoscopicamente y en -

-
fragmentos de piel pigmentada.

Fuera de las crisis esporddicas de dolores abdominales.ti--
po cb6lico y pérdida de sangre fresca en las heces ninguna otra

queja gastrointestinal fué registrada.

Ninguno de los pacientes presenté sintomas genitourinarios.
En el eximen objetivo de los pacientes , el peso, estatura,---
envergadura, frecuencia de pulso , presiones arteriales, exi--
men clinico del coraz6n, pulmones y abdomen encontrindose den-

tro de los limites de normalidad.

La aparicién de la pigmentacibn ocurrié alrededor de los 3
meses.de edad en todos ellos. Las manchas meldnicas presenta-
ban colores que variaban entre el marrén claro, oscuro y azul-
oscuro; los labios tendiam a coloraciones mis oscuras cuanto -

. mis distantes del borde mucoso. °



101

Las manchas de la mucosa bucal fueron siempre mis claras que
las de la piel; el tamaflo variaba de 1 a 5 mm y las formas eran
generalmente ovaladas o irregulares. £[llas en su gran mayoria-

no presentaban tendencias a coalescencia.

La pigmentacién de la cara apareci6 mis intensamente en la--
regisén perioreal y malar , en las manos y pies aparecen solamen
te en la cara palmar y plahtar con tendencia a distribuirse mis
intensamente en los dedos. En apenas un paciente se constatf -

mancha melinica en el glande.

Exdmenes de orina, urea, glicemia, se mostraron normales en-
todos 1los pacientes. El exdmen parasitolégico de heces por 3-
veces realizado en los 6 casos fue solo en un caso positivo pa-
ra entamoeba histolytica. En los hemogramas, nos llamé la aten
cién la elevada taza de eosin6filos en la mayorfa de los pacien
tes. La investigacién de sangre oculta en las heces demostr§ -

positivo en 3 pacientes.

Un hecho pricticamente definido del sindrome de Peutz Jeghers
es su rareza . Si aliados, otorrinolaringologistas y odontolo-
gos se interesasen con la impgytancia de la investigacifn de --
manchas melénicas en la cavidad bucal, tal:-vez el carficter raro

del sindrome fuese evaluado.
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d) MANIFESTACIONES ORALES

Existen pigmentaciones localizadas en la piel y semimucosa-
de los labios, donde se destacan a la primera observacién, pe-

ro también se observan en el interior de la boca.

El labio inferior es particularmente afectado al igual que-

la mucosa yugal.

El paladar duro, las encias, el piso de la boca, el paladar
blando y finalmente la lengua son en general los menos afecta-
dos, sin embargo algunos autores describen pigmentaciones in--

tensas en el frea dorsal y ventral de la lengua.

Las manchas permanecen invariables sin sufrir alteraciones-

inflamatorias, no duelen y no se transforman,

La pigmentacién de la mucosa bucal aparece con considera --
ble frecuencia en una serie de situaciones como son :
1.- Pigmentacifén local
2.- Manifestaciones pigmentarias bucales en enfermedades siste
.micas.
3.-Trastornos pigmentarios asociados con productos quimicos, -
farmacefiticos y otros.

4.- Neoplasias pigmentarias benignas y malignas.



103

Es conveniente que el Cirujano Dentista esté familiari-
zado con este sindrome pues la afeccifn intestinal puede ser
reconocida antes, gracias al diagndstico presuntivo basado -

sobre, las manifestaciones bucales y peribucales.

Cuando se sospeche de este sindrome a base de las pig -
mentaciones bucales, otras afecciones deben tomarse en cuen-
ta en el diagnéstico, son las pigmentaciones de melanina nor
males, el depdsito de sustancias extraiias en la mucosa bucal
como; amalgamas, metales pesados, plomo y bismuto la presen-
cia de pigmentacién labial, aral, o de ambas deben inducir
al Cirujano Dentista a realizar una historia clinica y explo

racién meticulosa por medio de pruebas de diagnéstico.



SINDROME DE PEUTZ - JEGHERS

DEPOSITOS DE MELANINA EN LAS MANOS.



- JEGHERS

PEUTZ

SINDROME DE

PIGMENTACION MELANOLICA DE LOS LABIOS

PIGMENTACION DE LABIOS
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PALADAR HENDIDO Y LABIO LEPORINO

a) INTRODUCCION

Una de las anomalias mis comunes de tipo congénito que--
afectan al recién nacido es la hendidura palatina y el la--
bio leporino, es cudl di como secuelas varios tipos de pro-
blemas tanto para el recién nacido como para el adolescen-

te o el adulto, en caso de que dicho problema no haya sido-

resuelto en el momento preciso.

El labio leporino y paladar hendido son defectos congé--
nitos com@nes y ocurren en uno de cada 800 nifics, abarcando

mis a menudo el labio superior.

b) GENERALIDADES

El labio y paladar hendido puede ser aislado o acompafiar
se de paladar hendido unilateral y es causado por fusibn in
suficiente del proceso maxilar superior con el proceso na -

sal medial . La hendidura puede variar desde una escotadu-
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ra ligera hasta una superacién completa que se extiende de am-
bos procesos maxilares superiores, con el proceso nasal medio-

que en consecuencia queda como colgajo central de tejido.

El labio hendido es muy raro, y es progucido por fusién in-
suficiente de los procesos globulares del proceso nasal medio.
El labio inferior hendido es muy raro, es de posicién central-
exacta, y se debe a fusi6n incompleta de los procesos maxila-

res inferiores.

El labio leporino es mds frecuente en varones que en muje-
res ; la frecuencia es algo mayor conforme aumenta la edad de-
la madre, y varia en distintos grupos de poblaci6n, En lo que-
se refiere a la repetici6n de labio leporiho, estd comprobado-
que si los padres son normales y han tenido un hijo con labio-
leporino, 1a probabilidad de que lo presente el nifio siguiente
es de 4 % y si existen dos hermanns con labio leporino, el pe-
ligro para el tercero aumenta en un 9 %; pero sin embargo, '--
cuando uno de los padres presenta labio leporino y este defec-
to aparece en un hijo, ;a probabilidad de que el siguiente ni-

filo tenga la anomalia se eleva a un 17 %.

El paladar hendido‘se acompafia a menudo de labio superior-

hendido. Ocurre en todos los grados de hendidura palatina, y-
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es producido por fusi6n insuficiente de los procesos palatinos
y del maxilar superior entre si en la linea medial, en casos -
graves fusién insuficiente de estos procesos con los premaxi-

lares.

El primer grado de gravedad del problema es ivula hendida. -
El1 segundo grado es la falta de fusifén de los procesos palati-
nos . El tercer grado consiste en la falta de fusidn de los --
" procesos palatinos y hendidura en un lado del premaxilar, por-
lo comfin , este tipo se acompafia de labio hendido unilateral.-
El cuarto grado es raro, y esti constituido por la falta de fu
sifn de los procesos palatinos y hendidura en ambos lados de -
los premaxilares , este tipo suele acompaflarse de labio hendi-
do bilateral , Puede existir una forma muy rara en la que hay-
un labio hendido bilateral y los premaxilares no se fusionan -

con los procesos palatinos de cada lado.

En lo que se refiere al paladar hendido, la frecuencia es -
mucho menor que la del labio leporino, es mis frecuente en mu-
jeres que en varones ¥y no guarda relacién a la edad materna .-
Si los padres son normales y un hijo tiene paladar hendido, la

posibilidad de que el siguiente lo padezca es de 2 §.

El pequefio que nace con paladar hendido grave es un. gran -
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prohlema de alimentacién, puesto que no puede succionar con --
eficacia. Dicho pequeiio a menudo logra algo de leche en la bo-
ca, que suele regurgitar a travéz de la narfz o aspirar hacia-
los pulmones, lo que produce infeccifn respiratoria . Por --
esta razbn se requiere alimentacidn artificial cuidadosa hasta
que el pequefio tiene fortaleza suficiente para soportar la ci-

rugia.

En un estudio reciente se comprobS que en la mujer las pro-
longaciones o crestas palatinas se fusionan aproximadamente --
una semana mis tarde que en el var6n. Ello pudiera explicar -
el hecho de que el paladar hendido aislado se observe con mayor

frecuencia en mujeres que en varones.

Se acepta en general, que el factor etioldégico principal de
labio leporino y paladar hendido tiene caricter genético aun--
que en algunos casos se ha sugerido causa combinada genética -

y ambiental. Sih embargo, no hay relacifn genética entre el -

labio leporinc y el paladar hendido aislado. Se ha dicho que-
la administracibén de cortisona durante el primer trimestre de-
gestacibn puede causar paladar hendido, pero las pruebas al --
respecto son insuficientes. En realidad se ha informado de ca
sos en los cuales se édministro cortisona a mujeres en etapa -

incipiente de la gestacitn y los nifios fuerSn normales .
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En fecha reciente se sugiri6 que los anticonvulsivos admi-
nistrados durante el embarazo pueden aumentar el peligro de-
paladar hendido. Hasta hoy el paladar hendido en el ser huma

no no ha podido contribuirse a factor ambiental alguno.

Clinicamente el paladar hendido se observa con un defecto-
de longitud variable en la linea media del paladar, que se ex-
pone la cavidad nasal al ambiente de la boca. El aumento en-
la suceptibilidad de las infecciones respiratorias altas ha -

sido atribuido a esta confluencia de la cavidad bucal y nasal

c) MANIFESTACIONES GENERALES

El problema que crea la hendidura labiopalatina generalmen
te tiene tres aspectos
1.- Retraso en la emisién de las consonantes ( p, b, t, d, k;
g, j ) este es el hallazgo mds comlin . Puesto que los sonido
consonantes son necesarios para el desarrollo del vocabulario
temprano, se omite una gran cantidad de actividades prefoné -
ticas .

Como resultado de esto se pierde una discriminacién adecuada

del sonido, cuando llega el momento de cerrar el paladar.
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2.- La rinolalia abierta es frecuente en el paciente con una-

hendidura labiopalatina o palatina. Esta rinolalia puede per
sistir después que se ha practicddo la correccién quirurgica-
como consecuencia de una operacifn insuficiente o de que el -
velo no es capaz de cerrar la abertura palatonasofaringea, --

aplicindose contra la pared de la faringe.

3.- Las malformaciones dentarias y una posicién inadecuada de

la lengua o ambas cosas, puede desarrollarse antes de que se-

efectie 1la operaci6n en el paladar y producen problemas de la

articulacibn.

Los defectos en la fonacifn pueden persistir, incluso des-
pués de un buen cierre anatémico del paladar. Este defecto --
en el habla se caracteriza por la emisién de aire desde la na
riz y por una calidad excesivamente nasal al pronunciar cier-
tos sonidos . El déficit de la fonacidn antes y a veces des-
pués del tratamiento quirurgico del paladar , es debido alla-
incorrecta funcicnalidad de los msculos palatines y farin --

‘geos.

- Ostentible movimiento constrictor de las ventanas de la na-

riz al hablar.
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~ Imposibilidad de silbar, gargarizar, apagar una vela soplan-
do o inflar un globo de goma.
- Salida de liquido al exterior por la nariz al beber con la -

cabeza baja.

- Otitis media y pérdida de 1la audicién.

No es constante la relacidn de los dientes con la hendidura
lateral del alveolo, la hendidura puede obliterar un incisivo-

lateral superior de la dentadura.

La hendidura alveolar puede pasar entre los incisivos cen -
trales y laterales superiores o, incluso, mis distalmente que-
~ el canino. Estas diferencias de relacién de los dientes con -
la hendidura son debidas a que el desarrollo de la limina den-

taria es independiente de los esbozos.

Casi siempre la fisura palatina cruza el surco alveolar e--
interfiere la formaci6n de los dientes de la zona correspon --
diente , en cuyo caso las piezas deficientes pueden suplirse -
con elementos de_prétesisf A veces se hace necesario proceder
a la Forrecciﬁn de las alteraciones de la posicién que sufren-

algunas piezas dentarias.

Es raro observar caries dentarias que’ precisarin de cuidado
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especial . El desplazamiento de la arcada dentaria maxilar ,as{
como las malposiciones de los dientes , suelen requerir corre--

ccibén ortodéncica.

d)} TRATAMIENTO

Los problemas de tipo inmediato que presentan los lactantes-
con fisura palatina o labio leporino son los concernientes a la
alimentaci6n y los referentes a evitar aspiraciones que pudie -
ran originar alguna infeccibn. La mayor parte de los lactantes
pueden alimentarse en posicidn erecta utilizando tetinas ablan-
dadas y con aberturas ligeramente mayores que la habitual. A ve
ces da mejor resultado la utilizacidn de cuentagotas medicinal-
© la alimentacidn con sonda y por lo general noes preciso recu-
rrir a tetinas especiales para fisuras del paladar ni a recubri

mientos palatinos de pléstico.

e) INTERVENCION QUIRURGICA.

Debe ser practicada por un cirujano pldstico experimentado.-
La intervencit6n para el labioc leporino suele llevarse a cabo al

mes o a los dos meses de edad, una vez que el nifio haya ganado-
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peso satisfactoriamente y se encuentre libre de cualquier in--.
feccién oral, sistémica o respiratoria. La técnica mis corrien
te es la que utiliza una sutura escalonada a fin de minimizar -
l1a muesca labial consecuencia de la retraccifn del tejido cica-
trizal.

Inmediatamente despufs de la operacifn se coloca una pinza.-
de Logan ( lazada de alambre fijada con esparadrapo a las meji
llas ) a fin de liberar la tensién de 1la linea de sutura. Esta-
reparacifn inicial puede revisarse hacia los 4 6 § afios de edad
En la mayoria de los casos es mejor aplazar la cirugia de nariz

hasta la adolescencia.

Los resultados estéticos dependen de la importancia de la de

formidad inicial , de la ausencia de infeccién y de la habili -

dad del cirujano.

El momento en que debe procederse a la intervenci6n de la fi
sura palatina debe adaptarse a cada caso en particular, ya que-
las hendiduras del paladar son extvemadamente variables tanto -
en tamafio como en forma y grado de deformidad. A su vez la de-
cisién debe tener en cuenta. criterios tales como la anchura de-
la hendidura, la adecuacién de las partes palatinmas, la morfolo
gia de las zonas vecinas (.como la amplitud de la orofaringe )-
asi como la funcifn neuromuscular del paladar blando y paredes-

faringeas. Las finalidades que se persiguen con 1a intervencién
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quirGrgica son la unidn de las partes palatinas, una fonacién
agradable e intelegible y la evitacién de lesiones al maxilar-
en crecimiento. El1 momento 6ptimo para aprovechar al trata ---
miento quirfirgico palatino varia desde lLos 6 meses hasta los--
5 afios de edad , segGn la necesidad que haya de aprovecharse -

de las variaciones palatinas que ocurren con el crecimiento.

Cuando se juzga conveniente atrasar la intervencién hasta--
més alli del tercer afio de vida , es posible hacer una ligadu-
ra con la parte posterior de la ligadura de forma que la con--
traccifn de los mGsculos faringeos puedan llevar a cabo la --
oclusifén de la nasofaringe f de este modo facilitar al nifio el

desarrollo de una fonacién inteligible.

f) CUIDADOS PREOPERATORIOS Y POSTOPERATORIOS

La sola sospecha de que puede existir alguna infeccifn ---
constituye ya una contraindicaci6n del tratamiento quirurgico-
Si ‘el nifio se encuentra en buen estado de nutricién y con un -
balance adecuado de liquidos y electrolitos , puede permitirse

la alimentacién hasta 6 horas antes de la intervencién.

Durante el periodo postoperatorio inmediato, es escencial -

cuidar al miximo la alimentaci6n y limpieza del nifio. la as~»
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piracién suave de la rinofaringe reduce al minimo los peligros

comdnes de complicaciones como atelectasias o neumonias .

Por otra parte las consideraciones principales en cufinto a-
los.cuidados postoperatorios residen en el mantenimiento de --

una linea de sutura en condiciones de limpieza y en evitar su-
tensibn. Por estas razones se procederi a ia alimentacién del
nifio utilizando un cuentagotas medicinal, sujetando los brazos
con ataduras blandas a nivel de los codos. Durante tres sema-
nas se mantiene al niflo bajo una dieta liquida o semiliquida o
empleando cuentagotas o cucharas. Es preciso ademis, tanto --
las manos del paciente como los juguetes y demds cuerpos ex -

trafios fuera del alcance de su paladar.

g) COMPLICACIONES

Son frecuentes las otitis medias recidivantes y las pérdi--

das de 1a audicién .

Un programa completo de rehabilitacifén para los nifios con--
labio leporino y fisura pélatina puede representar afios de tra
tamiento especial de tipo médico, quirurgico y dental , por 1lo
que los diversos especialistas que intervienen realizan mis --
eficazmente su labor cudndo actfan en equipo, que individual -

mente. No obstante uno de ellos debe convertirse en responsa -
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ble y consejero ante los padres del enfermo y para ello nadie-

mejor que el propio médico del nifoc.

Un equipo para el tratamiento de la fisura palatina podria-

estar compuesto, por ejemplo:
Por un Pediatra, Cirujano Plfistico, Otorrinnlaringélogo, Den- .

tista Infantil, Protesista Dental, Ortodoncista, Psic6logo, -

Psiquiatra Infantil y enfermera.

Es importante que el médico del paciente sea el que deba -
elegir un equipo como el citado, que por lo general se hallari

localizado en los centros médicos de cierta envergadura.

La mayoria de los estados tienen prevista la ayuda econfmi

ca de las familias que no pueden sufragar los gastos de este

tipo de asistencia.



PALADAR HENDIDO

HENDIDURA INCOMPLETA DEL LABIO LNFERIOR
Y DE LA BARBILLA CON HENDIDURA COMPLETA
DEL MAXILAR

: HENDIDURA PALATINA EN FORMA DE V.
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ALTERACIONES Y TRATAMIENTOS ORALES MAS NOTABLES DE LOS
SINDROMES ANTERIORES. '

Con el objeto de facilitar la comprensién y andlisis
de los tratamientos, desples de hacer una revisién de las
alteraciones y anomalias asociadas a cada si{ndrome las -
clasificaremos y posteriormente determinaremos el trata -

miento especffico para cada una de estas afecciones.

ALTERACIONES Y ANOMALIAS DE TEJIDOS DUROS.

Arcos deformados

Falta de unibn a nivel de sinfisis
Fisura Palatina

Hendidura palatina

Micrognatia

Paladar ojival

Prognatismo mandibular

Ramas Cortas

Reborde 6seo voluminoso
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ALTERACIONES Y ANOMALIAS DE TEJIDOS BLANDOS.

Anquiloglosia

Frenillo hiperplasico
Lengua Bifida

Lesiones ulcerativas
Macroglosia

Paladar hendido blando

Pigmentaciones de piel y mucosa de cavidad oral, (la-
bios paladar blando, encias, lengua).

Sangrado Gingival.

ALTERACIONES Y ANOMALIAS MIXTAS.

Destruccién periodontal

ALTERACIQNES Y ANOMALIAS DENTALES.

Anodoncia
Apifiamiento
Dientes espaciados
Desgaste dentario
Dientes impactados
Dientes de clavija
Erupcién prematura

Erupcién tardia
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Esmalte hipoplisico
Hipodoncia
Incisivos en pala
Infraoclusidn
Maloclusién
Macrodoncia
Oligodoncia
Oclusidn traumédtica
Persistencia de dientes deciduos
Rafces cortas
Supernumerarios

Taurodontismo
ALTERACICNES Y ANOMALIAS DE TEJIDOS DUROé.

Arcos deformados, para controlar este tipo de de ---
formidad primero debemos determinar si se encuentra aso -
ciada a la presencia de dientes, de ser asi realizando un
tratamiento de ortodoncia puede llegar a corregirse dicho
problema. 8i se trata de arcos deformados finicos, dado -
que constituye una alteracién puramente 6sea el prondsti-
co es totalmente desfavorable y en ese caso, habrid que -

mantenerlo en observaciédn Gnicamente.



Falta de Unidn de Sinfisis, no existe el tratamien
to especifico para este tipo de alteracién, aunque de-
pendiendo del caso se puede realizar un tipo de amarre

6sco, mediante un tratamiento ortopédico.

Fisura Palatina, aunque de menor extensibén la fisura
palatina constituye una alteracién de caracter éseo muy
parecida a 1la hendidura palatina, por lo que se realiza -
un-tratamiento quirGrgico; obviamente realizando manio -

bras menos extensas.

Hendidura palatina, siendo un tipo de patologfa &sea
congénita es nula su reposicifn; sin embargo en la mayo -
rfa de los casos se realiza el desprendimiento de mucosa
y unién de la misma a nivel de linea media, con objeto de
cerrar el orificio formado, primordialmente a nivel del -
paladar blando, siendo en paladar duro no se logra la -

unién 8sea, solo mucosa.

Micrognatia, en los casos en que este problema sea
analizado a temprana edad, puede estimularse el creci --
miento mandibuiar mediante una terapefitica hormonal. En
casos de edad mis o menos avanzada es dificil y desfavo--
rable el pronéstico, por lo que habri que mantenerla en

las mismas condiciones.
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Paladar Ojival, constituye uma alteracién 6sea carac
terizada por abombamiento del paladar en forma de cGpula,
cuya proyeccibén llega hasta limite de las fosas nasales
por lo cual es inaccesible a un tipo de tratamiento ade -

cuado.

Prognatismo Mandibular, es diffcil eliminar este pro
blema y mis conforme aumenta la edad del paciente, en eta
pas tempranas puede realizarse un tipo espec{fico de tra-
tamiento ortodéncico, o bien un tratamiento quirlrgico -
consistente en la eliminacién de una pequefia porcién de
hueso mandibular proporcional a la retraccién de la mandf

bula tratando de conservar una adecuada relacién oclusal.

Ramas Cortas, no existe una terapefitica conocida que
nos conduzca a la estimulacién del crecimiento 6seo de la
rama ascendente de la mandibula, sin embargo, existe una
intervencién quirfirgica conocida como osteotomia deslizan
te para alargar las ramas cuyas variantes son vertical o
en forma de L invertida y nos permita la correccién de di

cho problema.

Rebordeo Oseo Voluminoso, esta alteracién se corrige
mediante un tratamiento quir@rgico, el cual consiste en
exponer dicho reborde y eliminarlo mediante limas para -
hueso y algunos otros instrumentos hasta lograr una remo-

delacién positiva del proceso.
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ALTERACIONES Y ANOMALIAS DE TEJIDOS BLANDOS.

1.- Anquiloglosia, indica la fusidén completa de la
lengua ¢on el piso de la boca, debido generalmente a un -
frenillo lingual corto; el tratamiento es quirQrgico con-
sistente en 15 extirpacién de la insercibn de la lengua
con dicho frenillo para permitir la libre movilidad lin -

gual.

2.- Frenillo Hiperplisico, su tratamiento es quirfr-
gico y puede ser mediante la Frenectomfa que es la elimi-
nacién total del frenillo, o bien la Frenilectomia que es

la eliminacién parcial del frenillo.

3.- Lengua Bifida, es debido a 15 falta de fusibn de
las dos mitades laterales de la lengua durante el desarro
1lo embrionario, puede realizarse un tratamiento quirﬁrgi
co que consiste en la afrontacién de los bordes y sutura

con el objeto de corregir el surco que forma,

4.- Lesiones Ulcerativas, la terape(tica debe ser -
etioldégica. Si los dolores son muy intensos pueden ali -

viarse con toques de solucién de'pantqcaina al 1%.



122

5.- Macroglosia, puecde presentarse cuando hay falta
de varios dicntes, o bien cuando los dientes estin muy espa-
ciados y la lengua ocupa dicho lugar, por lo cual se ve --
agrandada. Cuando este es cl caso el tratamiento es protési

¢o, para que la lengua vuelva a su estado original.

6.- Paladar Hendido Blando, ya que constituye una le -
sién de tejido blando, podemos desinsertar la mucosa y teji-
do adyacente, afrontando los bordes de ambos lados para unir

los en lfnea media mediante sutura.

7.- Pigmentaciones de Piel y Mucosa de Cavidad Oral, no

existe tratamiento para este tipo de pigmentaciones.

8.- Sangrado Gingival, esto es debido a la inflamacién
de la encfan y se le denomina gingivitis. La cual puede ser
causada por mala higiene oral, dando lugar a la formacién de
placa bacteriana y posteriormente sarro. Su tratamiento -
consiste en la eliminacién de factor etiolfgico mediante la
profilaxis y mantenimiento de la higiene oral, con un cepi -

‘110 adecuado.

ALTERACIONES Y ANOMALIAS MIXTAS.

1.- Destruccién periodontal, es llamada pariodontitis y

esta puede ser: Leve, Moderada, Severa,
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A) Periodontitis Leve.- Se caracteriza por presentar bol
sas moderadas, pérdida 6sea leve o moderada, topograffa
de los tejidos es satisfactoria y en general no hay movi

lidad.

B} Periodontitis Moderada.- Presenta bolsas profundas, -
pérdida 6sea moderada o severa, la topograffa de los te-

jidos no es satisfactoria, existe movilidad,

C) Periodontitis Severa, presenta bolsas profundas, pér-
dida 6sea profunda, patrones de movilidad avanzada, en

general son casos de rehabilitacién protésica.

El tratamiento es el siguiente:
1.- Eliminacién de factor etiolbgico, Profilaxis

2.- Eliminacifn de bolsas parodontales, mediante la ciru
gia, gingivectomia, gingivoplastfa, injertos gingiva
les e injertos bseos.

3.- Restablecimiento de 1la oclusifén funcional

4.~ Mantenimiento de la salud parodontal bajo control -
efectivo de placa bacteriana por parte del paciente
y visitas perifdicas de mantenimiento.
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ALTERACIONES Y ANOMALIAS DENTARIAS.

1.- Anodoncia, es la ausencia congénita total o par
cial de los dicntes, se lleva a cabo tratamiento protési
co dependiendo el caso con prétesis total o bien puentes

fijos o removibles.

2,- Apifiamiento, se realiza tratamiento ortodoncico

ya sea con aparatolegia fija o removible seglin el caso.

3.- Dientes Espatiados, el problema puede corregir-
se mediante dos tipos de tratamiento; el primero y no -
muy comln es el protésico, consistente en la colocacién
de coronas, de mayor dimensién mesiodistal sin distor -
sionar la oclusidn, el segundo es el tratamiento ortodég
cico adecuado para disminuir los espacios interproxima -

les.

4.- Desgaste dentario, estos dientes generalmente
presentan hipersensibilidad, dependiendo del grado de -
desgaste, son mis susceptibles a caries. Su tratamiento
es a base de coronas para restablecer la oclusién y la -

dimensidn vertical perdida.
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S.- Dientes impactados, son dientes retenidos brus-
camente, observindose unicamente mediante la radiograffa
Su tratamiento es la extraccién de estos dientes, ya que

son causa de quistes dentarios.

6.- Dientes de clavija, como su nombre lo dice son
dientes en forma de clavija con bordes incisales en pun-
ta, su tratamiento es protésico con el fin de restable -

cer la oclusién y morfologia normales.
7.- Erupcién prematura, no existe tratamiento.

8.- Erupcibn tardf{a, se puede realizar la extrac. -
cibén de los 6§ dientes deciduos para acelerar la erupcién

y colocar mantenedores de espacio fijos o removibles.

9.- Esmalte hipopléisico, los dientes presentan defi
ciencia en el espesor del esmalte y su tratamiento es a
base de resinas compuestas y coronas cuando es la segun-
~da denticién la afectada. Y cuando se trata de la prime
ra denticién se colocan coronas de policarboxilato y de

acero-cromo.

10.- Hipodoncia, son dientes de constitucién defec-

tuosa susceptibles a problemas de caries fracturas, etc.



126

también denominados dientes de algodén, el tratamiento
depende de la edad y grado de destruccién del diente en

cuyo caso sc realiza un tratamiento protésico mediante -

coronas.

11.- Incisivos en pala, son piezas cuya apariencia
vestibular es muy similar a !a de la superficie lingual,
por lo cual permite el atrapamiento de alimentos, placa,
etc., el tratamiento es protésico colocando coronaé con
el objeto de darle estética y apariencia lo mis normal -

posible.

12.- Infraoclusién, se caracteriza por la presencia
de piezas colocadas por debajo de su pesicidén normal y
por lo mismo no existe un contacto directo con su antago
nista, el tratamiento consiste en la colocacién de coro-
nas para restablecer la dimensién vertical normal, el -
contacto adecuado y garantizar un buen funcionamiento -

masticario.

13.- Maloclusién,'e;iste diferentes tipos de malo -
clusiones.
. Clase I Normooclusién o neutrooclusién
Clase II Distooclusién Divisién I
Divisién II
Clase III Mesioclusién. Su tratamiento es ortodoncico
ya sea mediante aparatologia fijo o removible, segfin de

la maloclusibén que se trate,
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14.~ Macrodoncia, Son dientes de mayor tamafio, cl
problema que se presenta e¢s el acomodamiento de los dicn
tes dentro de 1lo0s arcos maxilares.

Se pueden hacer extracciones de algunos dientes -
para acomodarlos dentro de los arcos dentarios y resta -

blecer asi la oclusién.

15.- Oligodoncia, es la falta de capacidad de un -
germen dentario para desarrollarse, puede presentarse en
ambas denticiones, con mis frecuencia en las segunda que
en la primera, puede ser uni o bilateral. Si existe el
espacio de el o los dientes faltantes se coloca una pré-

tesis y si no existe el espacio no hay tratamiento.

16.- Oclusibén Traumitica, el trauma oclusal puede -
ser primario o secundario.

Trauma oclusal primario. Son fuerzas oclusales dese
quilibrada en un diente no afectado parodontalmente. Su
tratamiento es del desgaste selectivo.

Trauma oclusal secundario. Son fuerzas oclusales
equilibradas o desequilibradas en dientes afectados paro

dontalmente. Su tratamiento es la ferulizacibén. .



17.- Persistencia de dientes deciduos, anomalia de-
bida a que no existe el germen del diente permanente, -
por lo que dado el casao, sc mantendri el deciduo tratin-
dolo protésicamente con objeto de incorporarlo al funcio
namicento masticatorio normal mediante coronas. En el -
caso dec existir el germen permanente, se procede a ex -
traer el deciduo y permitir la libre erupcidn del perma-

nente.

18.- Rafces Cortas, es una alteracién que no crea
problemas, sino hasta que interviene otro facto de tipo
protésico, ya que no constituyen unos pilares sbélidos -
para el sostén protésico; de tipo patolégico como caries
ya sea coronal o radicular impidiendo un adecuado trata-
miento endodontico y de tipo ortodoncico al no poner una
resistencia normal al uso de la extensa aparatologia or-
todoncica. No existe un TX especial para estimular su -

crecimiento.

19.- Supernumerarios, estos dientes no tienen lugar
en los arcos dentarios, adquieren formas caprichosas, no
tienen una funcién y causan problemas con la oclusibn, -

por lo cual se hace la extraccibn de estos dientes.,



20.- Taurodontismo, estos dientes presentan camaras
pulpares exageradas y raices cortas, poco desarrolladas,
clinicamente se aprecian normal, afecta a la segunda den
ticibén, principalmente a los molares.

Se realiza el tratamiento de conductos con mucho -
cuidado, por que como ya se dijo la camara pulpar es muy
grande y profunda muy cerca de furca y los conductos son

mis cortos.



CONCLUSION ES.

En el texto de nuestro estudio, tratamos de estable-
cer las divcrsa§ soluciones que podrfan llevarse a cabo
con ¢l fin de eliminar, en la medida posible, las altera-
ciones y anomalfas bucales que se asocian a los sindromes

previamente descritos.

Cabe aclarar que los tratamientos que se explicaron
brevemente en el capitulo anterior, son los necesarios
para las alteraciones bucales por separado o, mejor di-
cho, como cualesquiera de las alteraciones presentes en
cavidad oral estén o no asociadas con sindromes o algflin
padecimiento sistémico, ya que debemos considerar que -
tanto los pacientes de caracteristicas normales como -
dquellos que presentan un problema sistémico de cual -
quier indole, deber ser tratados de igual manera en el
consultorio dental, con las reservas obvias de cada -

caso.



También debemos hacer notar que muchas de estas
afecciones bucales pueden desaparecer en cuanto se -
realiza el tratamiento para contrarrestar el mal sisté
mico por lo que ya no serfa necesario aplicar estas -

soluciones.

Es objetivo funamental de esta tesis, el haber lo-
grado crear un mayor interés hacia los problemas buca -
les, de parte de los profesionales médicos, especialmen
te los Odontélogos, pero no de una forma aislada sino
a través de un estudio profundo que permita identificar
las alteraciones generales y.asi determinar las anoma -
l1fas orales correspondientes a cada problema de natura-

leza sistémica.

As{ pues, debemos comprender hasta que punto inter
vienen los factores genéticos en la creacifn de un ser
con caracteristicas- normales o anormales y entender -
cuales son las perspectivas y ventajas_ﬁ 6bices que de-

ber4 enfrentar.



Ademds, un fin fundamental de este estudio, es el
de despertar un vivo interés para desarrollarlo de mane
ra mAs profunda y de esta forma lograr resultados m&s -
favorables para la obtencién del equilibrio sistémico,

bioibgico, psicolbgico y social de nuestros pacientes.

Hemos logrado establecer las caracteristicas pato-
16gicas de cada sindrome y su relacibén con los padeci -
mientos orales, para facilitar el entendimiento de los
mismos y suavizar los problemas presentes, identificin-
dolos, coﬁprendiéndolos y tratindolos en los casos en -
que existe una terapeﬁfica idbnea, consiguiendo minimi-
zar, y en el mejor de los casos, aliviar totalmente los

diversos padecimientos sistémicos y orales.
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