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I NTRODUCC i ON .,

Los mlltiples defectos fisicos pueden ser el resultado

de un crror primariamente Unico en la morfogénesis.

Los defectos primariamente miltiples, ya sean mayores o
menores de uno o més sistemas, también se pueden presentar, y

algunos de ellos estén anotados como sindromes.

Las alteraciones de cada sindrome se manifiestan por -«
transmisidn genética; esta transmisidon genética puede ser: --—
Autosdmica dominante, Autosdmica recesiva, Ligada a X, alterag

ciones cromosdmicas y dominantes.

Las enfermedades genéticas pueden clasificarse en tres -
grupos principales:
1).- Aberraciones cromosémicas graves, en donde se pre¢ -

sentan anomalfas estructurales y numéricas de! cro-

MOSOMma.
2).- Anormal idades de gehes aislados, transmitidas en pa

trdn autosdmico dominante, recesivo autosdmico o li

gado al cromosoma X.
3).~ Trastornos poligéhicos en donde !a interaccidn del

medio puede jugar un papel importante.

La determinacidn genética solo deber§ ser interpretada -

despuds de un cuidadoso asesoramiento de la historia fami =~



Iiar; muchos pacientes con un solo gen slterado tienen una mu
tacidén reciente, lo cual no incremernitz el rieego de que los -~

padres tengan otro hijo afectado.

Los defectos individuales se cons deran raramente como -
patognoménicos; no obstante, la identificacidn de dos o més -
anomal Tas puede conducir a un diagndstico cuyo patrén sirva -
en escencia para un sindrome en particuler. Cada sTndrome tig
ne un nficleo base de dos o mis anomalf :s detectables clfnica~
mente a partir de las cuales el diagnéstico se hace altamente
sugestivo o incluso cierto, debiendo ser contrastadas con to-

dos los demas factores ya reconocidos.

Las anomalfas hereditarias que se presentan con mayor -
frecuencia en la cavidad bucal son las que se describiran ge-

nericamente a lo largo de este breve trabajo.



UNIT DAD 1.

SINDROME DE ELLIS - VAN CREVELD. DISPLASIA CIOHDROECTUOERMIC A,
DISPLASIA MESOECTODERHICA.

i1.1.~ Concepto.

Aunque una parte del sindrome fue descrita por varios au
tores, con la aparicidén de Ellis y Van Creveld en 1940, estos
fueron los acreditados por describir y completar el sfndrome,

emp leando ¢l nombre de Displasia Condroectodérmica para carac

terizario.

Tipicamente, el sindrome consiste en las siguientes ca ~

racteristicas:
a) Polidactflia manual bilateral.
b) Condroplastfa de los huesos largos, dando como resul-
tado enanf{smo por acromegalia.
c) Displasia hidrdética ectodérmica, afectando principal=-
mente a las ufias, dientes y cabello.

d) Malformaciones cong8nitas del corazdn.

Asociadas con este grupo de cuatro hay muchas otras ano-

melfgs;

Prohto alguhos autores sugirieron el nombre de Displasia

Mesoectodbrmica.



M&s de cincuenta casos han sido reportados.

1.2.- Manifestaciones lCifTnicas.
Extremidades y otras snomalfas Esqueletules:

Las extremidades son frecuentemente rollizas y con marca
do acortamiento progresivo distalmente del térax a las falan-

ges.

'Es frecuente la hexodactilia manual bilateral, el dedo =~
extra se encuentra en el lado cubital. También se ha observa-
do ocacionalmente heptodactilia. Solo raramente se presentan
dedos del pie de més. Frecuentemente se presenta un espacio -

ancho entre el dedo large y los demis dedos del pie.

La curvatura de los himeros y el pecho de paloma con --
constriccidn tordcica también se presentan con relativa fre -

cuehciaa

Los signos patognoménicos y radiograficos son:

Los huesos tubulares son cortos y densos, las terminacig
nes del hGmero y del f8mur son rollizas. El acortamiento del
radio y del clibito es mis acentuado que en el himero. La ter-
minacidn proximal del clbito v la terminacidn distal del ra -

dio son excepcionalmente largas.
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La terminacion ancha de la tibia es irregular. El centro

de osificacidn de las apdfisis proximales es hipoplésico.

Los huesos falangeos frecuentemente est&n ausentes; el =~
sinmetacarpismo y polimetacarpismo también pueden estar pre -

sentes.
Corazén:

Los defectos congéhitos del corazdh no siempre se presen
tan, en los casos que se presenta se tratea de un defecto in -

terseptal.
Cabello y Uiias:

El cabello, especialmente el de las cejas, y el vello pé
bico, es delgado y muy esparcido, aunque este no es un hallaz

go constante.

Todos los pacientes presehfan distrofia de las ufias; es-
tas son delgadas, hipoplésicas y presentan pliegues o arru -~

gasSae
La piel es normal y no existe alteracidn en la textura.
Nivel Mental:

Alrededor de la tercera parte de estos pacientes presen-



tah retraso mental, aunque esto es muy variable.
Ctros Hal lazgos:

En muchos casos se ha observado hepatomegalia.

1.3.~ Manifestaciones Bucales y Faciales.

Cara:

lLa cara no tiene una caracteristica especial; excepto -~
por un moderado defecto en medio del labio superior, el cual
a pesar de presentarse no es muy sorprendente.

Ojos:

Los ojos generalmente son normales, pero hay extravismo

interno cohgénito y coloboma del iris.
Manifestaciones Bucales:

El hallazgo oral m@s hotable, es la fusidn de la porcién
media del - labio superior en el margen gingival aaxilar, por -
lo tanto, no hay pliegue mucocutaneo o surco anterior. Este -

es un hal lazgo constante que ha sido reportado en todos los -
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casos. A causa de esta fusidn, la porcidn media dei labio su-
perior aparece hipoplisica, teniendo que realizarle al pacien

te en esta malformacidn una queiloplastia.

Los dientes natales se han observado por lo menos en el
- . « .
2575 de los casos, \ es posible que esta condicidn se halla -

presentado mas veces que las reportadas.

Tambi&n es frecuente la deficiencia en el ndmero de dien
tes, especialmente en la regidén anterosuperior. En esta re ==

giéh el surco alveolar tiene forma de sierra.

Los dientes que erupcionan, usualmente soh pequeiios y --
con espacios irregulares; y la erupcidn es retardada. La for-
ma de la corona de los dieptes es un distihtivo. Estas no son
cénicas, son bicuspfdeas, con una alta clispide profunda y ~--
acentuada y presentanh fisuras escalonadas. El esmalte es hipo

plasico en algunos casos.

El sfhdrome de Ellis - Yan Creveld se diferencia de o -~
tras condrodistrofias como la: Acondroplasfa, Condrodistro ==~

fia CalcSrea,ASYndro-e de Morquio, entre otras.

La fusidn barcial del labio superior acompafiada de fre =

nillo hiperpllsico, se presenta eh la Disostosis Orodigitofa-

cial

_Loa dientes nitales tambi&én sc presentan en la Discefa ~



lea Oculomandibular con Hipotricosis y en {a Ciclopfa.

1.4.- Transmisidn Genética.

Ei sindrome se hereda por medio de herencia autosdmica -

recesiva.

Alrededor del 257 de los pacientes tienen parentesco por
consanguinidad y alrededor del 257 de las personas afectadas

han tenido herederos afectados.



UNi DAD 2.

SINDROME DE PILRRE ROBIN. PALADAR HENDIDO,
MICRUOGNATI A Y GLOSOPTOSIS.

2.1.« Cohcepto.

Este sfhdrome es mejor conocido como sTndrome de Pierre

Robin.

»Priméro fue descrito por Fairbairh ech 1846, Lannalongue
y Menard en 1891, y Shukowsky en 1910. Lenstrup en 1925 y apa
renhtemente Robin fue el primero en publicar y describir tres

casos eh 1923. .

Lehstrup pensd que la glosoptosis podfa ser controlada

poniendo al hifio con la cara enh posicién lateral para permi -

tir que la lengua se recargara.

Douglas en 1946, describid un procedimiento pléstico que
ileva su hombre, Operacién de Beverly Douglas. Este procedi -
miento incluye la ehvoltura mucosa det labio inferior y la su
perficie interna de la lengua y se suturan ambas juntas, esto

mantiene a la lengua eh uha posiciSn adecuada durante 3 o 6 -

Uha modificaciédn de este procedimiento que prevenfa la -
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obstruccidn de los cohductos sublinguales fue descrita en -~

1900.

En el mismo afio, Smith reconocid que el sTndrome se aso-
cia frecuentemente con anomalfas de los ojos; ¥y en 1961, -

Seith y Stowe reportaron hallazgos ocul ares en 39 casos.

2.2.~ Manifestaciones Clinicas.

La dificultad de la fase inspiratoria en la respiracidn
es aparente eh principio, pero es atestiguada por ataques pe-
riddicos de cianosis, respiracién dificultesa y resecidn del
esterndn yvcostillas. Esto se torna aparente. especialmente --
cuando el nifio estd en posicidn supina. La dificultad respira
toria es aparente en el momento del nacimiento y ho es muy se

vera eh la primera semana. Se acentua hasta el primer mes.
Corazdn y Vasos Sangufheos:

Han sido observadas alteraciones congénitas eh un 15 o ~ .

'25% de estos pacientes. Presentan defecto éeptal y dextrocar-

dia-
Sistema Esquelético:

Condroplastfa, amputaciones congénitas, dislocacién de =
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la cadera, sindactflia y anomcifas externas han sido descri -

tas.

Sistema Nervioso:

ilrededor del 237 de los picientes con este sfndrome pre
sentan retraso mental, Hidrocefalia y microcefilia.,

2.3.~ Manifesteciones Bucales Y faciales.

Cara:

La cara es lo mis notable, ya que se asemeja a la de un
péjaro. La mandfbula es pequefia y recidiva simétricamente, —--
produciendo una rara apariencia.

Comuhmente la base de la nariz es aplanada.

Ojos y Qidos:

‘Los hal lazgos oculares son frecuentes, estos hallazgos -
son:

Esotropfa Congénita.

Gl aucoma.

Microftalmia.
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Con menor frecuencia se presentan anomalfas en locs ore -

jes; estas son: lmplantacién baja de las orcjas y sordera.
ManiTustaciones Crules:

Los cambios orales son los més evidentes en este sindro-

Todavia no se sabe cxactamente cual es el mecanismo por
medio del cual se dificulta la respiracidn y la al ir®atacidn;
la cl8sica explicacién sugiere que lc ausencia de desarroilo
mandibular simétrico (micrognatia) permite un pequeiio soporte
para la musculqtura de la lengua. Esta tolerancia de la len -~
gue de descender y retroceder (glosoptosis} en el espacio ==
postfaringeo superior; obstruye la epiglotis. En esta posi --
cién la lenguc permitc la salida de sire, pero previene la in

halacibén, sctuando como una vélvula, causando perfodos de cia

nosis y retraccidén del esternén. Los problemas de alimenta --

cibén, se deben también al inadecuado control de la lencua.

Por otra parte, Rutledge sugiere que la dificulted para
respirar sé puede deber en gran parte a la impaccidn de lé -—
punta de la lengua en la hendidura del paladar. Las violentcs
contracciones muscul ares por cl esfuerzo de liberarla, causa
que la lensua se retraiga a la nasofaringe, dando como resul-

tado asfixia.
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La anoxta resuitante provoca que la lengua se vuelva dé-
bil y flacida, desalojando la nasofaringe y restaurando la -

respiracidn.,

toutledge no aplica esta teorfa en los casos c¢n que con
correccidn plbstica el paladar no se encuentra situado correc
tamente, o en aquellos casos asociados con :z=nquiloglosia, que
no permite el movimiento de la punta de la :engua hacia arri-

ba.

Algunos investigadores han descrito a 1a lengua como de
tamafio pequefio, en otros pacientes es normci y en algunos o =

tros es grande.

Pruzansky y Rochmond concluyeron en estudios cefalomé ==~
tricos que la microghatia no es la causa que produce los pro-

blemas respiratorios cuando la lengua es normal.

La anqui loglosia es una complicacidn asociada con fre =

cuencia.

El defecto palatino puede ser ancho. In algunos indivi -
duos, el defecto se limita a paladar alte y profundo. En o -=
tros pacientes la hendidura puede involucrar la Gvula, el pa-~

ladar blando y frecuentemente el paladar duro.

La hendidura labial no ocurre en combinacidn con paladar
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hendido en este sfindrome.

La micrognatia y los defectos palatinos también aparecen

en la Disostosis Mandibulofacial.

2.4.~ Transmisidn Genética.

Aparentemente no existe modelo genético. Smith y Stowe,
descubrieron que una cuarta parte de 39 pacientes manifesta -
ban una historia de perturbaciones intrauterinas en el primer
perfodo de embarazo y que el sfndrome era mis frecuente en -

los v&stagos de madres mayores.

Es probable que la patogenia del sindrome se base en la

detencidn del desarrollo.

La micrognatia, los defectos del corazén, muchas anoma -
|fas 8seas y ciertas anomalfas de los ojos y oidos; pueden -
ser causadas en parte por agresionhes intrauterinas durante el
4to o 5to mes de gestacibn. Por ejemplo, durante el desarro -
ir émbrioISQico,:el maxilar superior se desarrolla marcada =
mes e durante un perfodo de 10 a 12 semanas, esto sucede du -
ranze el 4to o 5to .mes por lo que el embridn presentard mi ==

cr: :natia en esta perfodos

Como una evidencia adicional de agresiones intrauteri --
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nas, Warkaeny y coleboradores, produjeron e! sfndrome en ratas
sujetandolias a una dieta deficiente en riboflavina, durente -

su estado de preiiez.

tewellyn y Siggs sugirieron que las anomalfas cran pro -
ducidas por el mecanismo de presién del esterndh contra la --
barba y asf la fusidn palatina no se Jograba por la elevacidn

de la lencua.



16

ZINDROMC DE CRCULZON. DISUSTOSIS CraANZIuFACIAL.
DISOSTOSIS CRANECFACIAL HEREDITARIA.

Z.1.~ Concepto.

~a disostosis craneofacial se caracteriza por:
z) Craneosinostosis.

b) Exoftalmos bilateral con extravismo externo.
z1 Nariz en forma de pico de perico.

4 Prognatismo mandibular con labio inferior linguido.

th 1912, lrouzon, describid a dos pacientes con estos --
signos y sugirié e! término de Disostosis Craneofacial Heredi

taria, porque encontrd recurrencia familiar del sindrome.

“n considerable nimero de casos han sido reportados; cl
primer caso en Estados Unidos fue descrito en 1939. Algunos =
casos reportados, no abarcan todas las caracteristicas descri
tas por Crouzon, y se colocaron en otras categorfas como: {ra
neos nostosis prematura, ~crocefalosindactilic o STndrome de
Aper: y sihostosis craneal simple {Oxicefalia, Trigonocefa -=

lia + Flagiocefaulia).

Por otra parte, es diffcil distinguir entre la disosto =

sis crzncofacial y otros tipos. La acrocefalosindactilia y la



disostosis craneofacial pueden ocurrir juntas,

Franceschetti inventd el término de STndrome Pseudo - -

Crouzon; para designar aquellos casos que simularan la disos~-
tosis craneotacial de Crouzon, pero en aquellos pacicntes que
no presentaran prognatismo relativo, nariz de perico o extra-
vismo divergents, y en aquellos que n> hubiera recurrencia fa

miliar. Han sico reportadas otras formas de disostosis cranego

facizl que se presentan con displasia ectodérmica.

P

3e2.~ Manifestaciones ClTnicas.

Lag}
-
[\
3
1]
[«]
.

La mayorfa de los autores descripen un largo hueso Fron-
tal picudo en la sutura sagital. E{ craneo es braquiocefdii =
co, con acortamiento longitudinal -nteroposterior y ensancha-
miento del di&-:tro transversal del crineo. Sin embargo, Ber-
telsen empled medidas detalladas de: cr@neo de 15 pacientes y
concluyd que ess no era la Torma de caracterizar a le disostg

sis craneofacizl; esT gue esto no podfa ser |a base para esta

blecer un diagndstico.

For otrs parte, la hipoplasic maxilar les d& a los pa =-

cientes unc particular cpariencia, como de rana.
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Radiogréficamente, la sutura coronal y sagital se cie --
rran prematuramente en la mayorfa de los casos. La forma de -

calvicie depende de cual de las suturas se cierre primero.

En 12 mayorfa de los casos se presenta muy ancha la fosa
pituitaria. También se ha descrito hiperostosis frontal inter

Na.
vjos:

Exoftalmos es una caracteristica constante de este sfn -
‘drome. El exoftalmos puede ser secuela de la excesiva presidn
intracraneal, pero los autores sugieren que puede ser por lo
superficial de la érbita., Debido s ia hipoplasia del mexilar,
el piso de las 8rbitas es m&s corto de lo hormal y algunas --
veces hcy luxacibén esponté@nea de la Srbita durante el desarrg

llo de los ojos.

In la disostosis craneofacial se ha encontrado involucrg
do el nervio dptico; Bertelsen encontrd que el 805 de estos =

pacientes tienen el nervio &ptico dafado.

£l hipertelorismo observado en la mayorfa de los casos y
la hipoplasia del maxilar se deben al nistagmus de la sinconw

drosis esfenobasilar.
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Jtros Hal lazgos:

Han sido reportados una gran variedad de signos acompafig

dosa

carcin describid una completa ectrodactflia en los teji-
dos. La distorsidn de !as ranos y pies fue reportada por Jod-
ge. Los wismos investigadores encontiraron tambi&n en el quin-

to ventrfculo.

Crouzon noto epilépsia y muchos autores notaron-deficien
cia mental. Nuchos observadores han descrito desviacién de! -
septum nasal y atresia bilatera!l del meato auditivo. Zi |8bu-

lo del oido puede ser mds largo de lo normel.

En los cesos de Bertelsen, dos pacientes tuvicron sub --

lurecidn enterior bilateral de la cabeza del radio.

3e3e~ bianifestaciones Bucales y Faciales.

Ltos pacientes que sufren disostosis craneofacial tienen
unz zpariencia caracteristica, especialmente por presentar =«
exoftalmos, hipertelorismo ¢ hipoplasia de la maxila. La ex -

presidn facial es marcada por el prognatismo y el lcbio supe=



b

€

rior corto.
Boca:

Durante el desarrollo primario, la hipoplasia maxilar es
m&s severa en el area premaxilar, causando usualmente apifia -

miento de los dientes maxilares en la regidh cuspfdea.

La forma del arco maxilar es en ”V”, en contraste con la
forma normal que es en “l”. Como resultado del arco maxilar -
pequefio ¥ el arco mandibular normal, la oclusidn de los dien-
tes mandibulares es frecuentemente bucal a los dientes maxila
res, causahdo que el maxilar se sumerja eh la mandfbuia., Tam-
bién se ha descrito mordida abierta. La hipopliasia maxilar -
puede estar relacionada con el hipertelorismo ocular, con el
cierre prematuro de la base del créneo o con la displasia me=-

sodérmica.

£l paladar, en la mayorfTa de los casos es descrito como
un arco alto y corto. Cierto hGmero de casos han presentado -

hendidura en ambos paladares (duro y blando).

De acuerdo con Gunten, la recurrencia de hendidura en el

paladar blando siempre esté asociada con sindactilia.

Varios investigadores han reportado una leve . |fhea media

de fusidn del paladar alto. A esto Kelln agregd, la existen -
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cia de una marcada Gvula bifida.

Un crecimiento bilateral de cierto tejido mucoso en am -
bos lados por debajo de! paladar en la regidn de los molares,

fue descrita por Romeu.

Tambiéh han sido reportados, la anodohcia parcial y los
dientes no erupcionados. En un paciente descrito por Dodge, -
los dientes primarios eran en forma de clavija y anchos. Tam=-

bién se ha observado macrodoncia.

La lengua ha sido descrita como agrandada.

3ede= Transmisidn Genética.

Crouzoh sugirid que habi7a uh modelo familiar del sTndro-
me. Subsecuentemente, varios autores demostraron que se here-

daba por herencia autos8mica dominante.

Es impresionante comprobar el hallazgo de Fogh Andersen,
en cuanto al caracter domihanhte, ya que en cuatro generacio =~
nes la enfermedad no se ha interrumpido. Adem&s cinco nifios -
de una genheracién eran v&stégos de la madre en dos matrimo ==
hios. Uho de estos dos hijos del primer matrimonio y dos de -

los otros tres nifios del segundo matrimonio tenfan el sfndro-
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2
ne. Scailler fue capaz de seguir varias manifestaciones de di

sostost1s craneofacial a través de varias generaciohes de la -

familia,

En 1926, Combi y Pierro Lape demostraron el suceso de ca
sos esparcidos del sindrome sin antecedentes hereditarios, un
hallazgo tardfio lo confirmoe por otros investigadores. Bertel-~
sen, en sus observaciohes de 15 pacientes con disostostis cra-

neoracial, encontrd cinco casos esporadicos.

iespecto a la etiologfa, Crouzon sugirid que en el momen
to del nacimiento, las suturas de los huesos craneales esta ~
ban inflamadas, ceusando cierre prematuro de |as fontanelas,
tenpranc sinostosis 8sea y desarrollo de los huesos cranea =~

les en perfodo latente.
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SINDROME DE TREACHER ~ COLLINS. DISC3TOSES MANDIBULO -
FACIAL. SINDROME DE FIIANCESCHETT! -~ ZWAHLEN - KLEIN.
AGENECIA FACIAL BILATERAL.

4ele= Concepto.

La disostosis mandibulo facial involucra largas estruc -~
turas que se derivan del primer arco branquial, del surco y -

de la bolsa.

ungue probablemente el sTndrome fue descrito por prime-
ra vez por Thompson en 1846-1847, el crédito por cste descu =
brimiento se le otorgd a Berry y especizlmente a Treacher Co=-
ilins, quien describid los componentes esenciales del sfndro-
me. Franceschetti y colaboradores, durante 1940, publicaron -
revistas de este sindrome y le dieron el nombre de disostosis
‘mandibulo Tacial. Adem8s a elilos se les debe la clasificacidn
del sfindrome; este se clusifica en diversas formas: Completo,

Incompleto; Abortivo, Unilateral y Atipico.

4.2.~- ManiTestaciones ClTnicas.
Créneo:

t2 calvicie es usual y es esenciasimente normai, pero eg~
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tudios radiogrificos revelan que el &rea supraorbital est§ -
muy poco desarroilada y frecuentemente se incrementan las ang
malfas digitales en relacidn con la presencia de suturas nor-
males. La protuberancia occipital externa puede estar bieh de
sarrol lada. El cuerpo de los huesos mal ares pueden estar au -
sentes enh su total idad, pero es m@s frecuente que esten poco
desarrollados, muy ahchos y simétricos; sih fusidn del arco -~

cigombtico, ho existe extensidn del temporal ni maxilar.

El mastoides frecuentemente es esclerbtico. Los sehos pa
ranasales pueden ser muy pequeiios o tal vez halla ausencia de

estos.

Un excelente estudio anatdmico ha comprobade que el mar-

gen inferior de la orbita es defectuoso.
Ojos:

Aunque la visidn comunmente es normal, la fisura palpe -
bral se encuentra inclinada hacia abajo (obliéuidad antimon -
goloiae) y también hay coloboma, aproximadamente en el 75% de
los casos eh el plrpado inferior. También puede presentarse -
coloboma del iris. El puente lagrimal inferior puede estar au

sehte. También se ha reportado microftalmia.

Estudios radiogrbficos han demostrado que la cavidad or-

bital es ovalada, con el techo inclinado hacia abajo y afue =~

ra.
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Se ha visto que puede presentarse epidermoide bulbar en
la subconjuntiva, asociado conh la liamada disostosis mandibu-

lo facial unilateral.
Oidos:
La pinna se encuentra deformada, arrugada o desplazada.

En los examenes realizados por Stovin; 51 de 63 pacien =
tes tenfan desviada la pinha y una tercera parte presentaba -
ausencia del cahal auditivo exterho o defectos del conducto ~
auditivo, acompafiadps de sordera. Alguhos estudios radiogré&fi
cos mostraron que habfa esclerosis del oido médio y rara vez

del oido interno; con poca delineacidh de las estructuras.

Tambi&nh puede ser que el conducto auditivo, el &rgano co
clear y vestibular esten ausentes. En el oido externo puede -~
haber fistulas entre el tragus y el &hgulo de la boca. En un

caso, las fistulas estaban ocultas detras del |8bulo.
Nariz:

El 5ngul§ hasofrontal est& obliterado y el puente de la
nariz elevado. La nariz es larga debido a la falta de desarrg
Ilo del malar. Las narinas soh muy estrechas y el cartflago -
del ala nasal es hipoplasico; tambi8n hay atresia de las coa-

nas.



Estado Yental:
Stovin reportd que solo 4 de 63 pacientes presentaban de
ficiencia mertal. Por lo que no es frecuente cl retraso men =

tal,

Otras Anomaltfas [squeletales:

Brocher y Kklein describieron sinostosis del radio y clbj
to, y poco desarrollo de los huesos carpianos y metacarpia -=
nos, espinc »ifida, contractura bilateral de {a articulacién

del codo, aplasia de los pulgares y a veces polidactilia.
Otros isl lazgos:
vottsegen reportd defecto septal ventricular y Book y ~

Fraccaro opinaron gue no eran raras las malformaciones del co

»
razon,

4.5.~ Mznifestaciones bucales y Taciales.

Cara:;

La apariencia facial es ceracterfistica. La fisura palpe~
bral es tnclinada y descendente, ios huesos de la mejilla son
deprimidos, !z bcrba retrocede y la !arga boca se asemeja a =~

la de un ress:z7o.
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Otro rasgo inusual es la forma de la lengua y el proceso
de pelo que se extiende hacia la mejilla. Esto se presenta en

una de custro personas afectadas.

Boca:

La mandibula siempre es hipopl&sica; estudios radiografi
cos han demostrado que el dngulo de la mandibula es més obtu-
so de lo normal y que la rama puede ser deficiente. La super-~
ficie interna del cuerpo de |a mandibula es anormalmente cén-

cavo.

El paladar es arqueado o hendido en el 40: de los pacien

tes.

Hay macrostomia, falta de fusién de los procesos maxilar
y mandibular que puede ser unilateral o bilateral. En algunas

ocaciones puede haber microstomia.

A causa del escaso desarroilo del maxiiar y el paladar -~
wrqueado o hendido es muy frecuente la maloclusidén dental. -~
los dientes pueden estar separados, hipopidsicos, desplazados

o asociados con mordida abierta.

Mc Kenzie y Craig reportaron aplasia de la gléndula pard

tide y macroglosia,.
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4.4.~ Transmisibn Genbtica.

Hay buenas evidencias para creer que ¢! sfndrome se hers
da por medio de herencia autos8mica dominante. Al parecer ol
gen presenta efectos letales; como aborto o muerte temprana =
postnatal. Un gran nlmero de familias han presentado el sfn -
drome en varias generaciones, Estos casos han sido bien revi-~
sados por Wildervanck y Stovin. Franceschetti, en una revi ~-
8ibn de 63 casos, encontrd 27 con antecedentes familiares del
afndrome. Es importante notar que Granrud pensd que el sfndrg
me podfa sor producido por factores ex8genos. El analisis de
la sangre periférica no ha revelado ninguna anomalfa detecta=

ble del cromosoma.

Las teorfas del origen del stndrome han sido numerosas y

han sido revisadas por Sidney.

£l concepto de Mann y Kilner eataba basado en considera-
ciones embriol8gicas (sordera, posicidn ncrmal de los ojos, -
desarrollo normal de los dientes, etc.) sugirieron que lalél-
teracidon en el desarrol lo sucedia hacia el fin del segundo‘ -
mos de enbaruzo. Franceschetti y Klein sugirieron que la inhji
bicidn del crecimiento sucedfa alrededor de la adptima semana

de vida embriol8gica.

Houels indicd que el factor causal era el desarrollo ing

decuado de la cabeza de la cresta neural., Este punto de vis =
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ta, no fue apoyado por lic Kenzie~y Craig. istudios posterio -
res del desarrollo de! complemento vascular del primer arco =
viceral, de! surco y de la boisa y sobre diseccién postmortenm
de un pequeciio afectado, ellos sugirieron que.el sfndrome re -
sultaba del desarrollo incorrecto de la redifusidédn sanguinea
o del mal desarrollo de la arteria estapédica (esto puede =~

ser, un efecto y no la causa).



SINDROME DE TURNER. DISGENESIA OVARICA C GUNADAL.

5.1.- Concepto.

Recientemente se ha definido este proceso en forma mas -
precisa como un trastorno que ocurre en una mujer con infan -
tilismo sexual, estrias gonadales, estatura anormalmente bre-
ve, genitales infantiles, carcecen de caracteres sexuales se -
cundarios; ademés presentan una diversidad de defectos congé-

nitos y variables anomalfas somaticas.

“lrededor del 60 al 80% de estos individuos son cromati-~
na negativos y los estudios citogenéticos han demostrado que

sU cariotipo es i3 h.

Elt sTndrome de Turner puede ser diffcil de identificar

en aujcres jovenes, pero al liegar a la pubertad los genits

les persisten infantiles, el desarrollo de las glandulas ma

marias es inadecuado y uparecc poco pelo pubiano.

$¢ han descrito casos de sindrome de Turner con un cro -
mosome % normal y otro que purece ser X, pero mas pequefio =-
(Xx). Puesto que faltan algunas de las caracterfsticas cl8si-
cas del sindrome, se habla en este caso de ”“STndrome de Tur =

ner MTarcial”. También se conocen otras pacientes con un cromg
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soma X anormal en forma de anillo (XXr; la r deriva de la pa-~

labra ring).

Ademés de estas dos variedades raras se ha descrito tam-
bién un sfndrome debido a mosaicismo; en estos casos ocurren
mosaicos en los cromosomas 45/46, X0/XX o X0/XY, cromosomas =
45/47, X0,/%XX o XQ/XYY, y auh mosaicos mas complejos con tres
diferentes tipos de células en los cromosomas 45/46/47, ———

RO/AX/XXX.

5.2.- Manifestaciones Clfnicas.

Las anomalias som&ticas mAs frecuentes de este sindrome
son las siguientes:

Cébito valgo (aumento del &ngulo de porte dei brazo), pe
cho en forma de escudo coh pezones muy separados sobre el té-
rax, coartacién de la aorta, membrana entre los dedos o axi =~
las, linfedema periférico cuando el sftndrome se presenta en
las prineras semanas de vida, as? como otros defectos mehos -

frecuentes.

Lc amenorrea primaria caracteriza : la mayor parte de es
tos individuos. EI examen morfolbgico de los ovarios demues --
tra que estan sustituidos por "estrias” o tiras de color blan
co de estroma Fioroso carente de folfculos; muchas de las ca-

racteristicas fenotfpicas son consecuencia del hipoestrinis -
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El sTndrome se acompafia de excrecidn elevada de gonado -

tropina en la orina y estrdgenos urinarios bajos, después de

la pubertad.

Algunos pacientes pueden presentar retraso mental, pero
no suele ser intenso.

5.3.- Manifestaciones Bucales y Faciales.,

Las manifestaciones faciales y bucales m&s frecuentes
son las siguientes:

Cuel lo con membrana congénita. .

fFacies senile.

i’al adar de arco alto.

Orejas de localizacidn baja.

Implantacidn baja del pelo en [a nuca.

Mandfoula hipopiésica.

Ge h: presentado paladar hendido, la boca es muy peque -’
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Asimetrfa del cr@neo y de tos huesos faciales; as? como

asimetria de la gingiva.

Los diehtes erupcionan prematuramente, el primer molar -
erupciona entre el afio v+ los cuatro afios de edad; también se

ha reportedo que tienen raices anormalmente cortas.

Ucacionalmente puede haber microdoncia.

Sede~ Transmisidn Senética.

las asociaciohes interesantes coh el Sfndrome de Turner
son la concomitancia clfnica de la tiroiditis de Hashimoto ¥y
el hallazgo aun mis frecuente de anticuerpos a la tiroglobu ~
lina circulantes. Estas asociaciones pueden ser m8s comilnes -

en pacientes con el sfndrome producido por el isocromosoma X.

La asociacién de anticuerpos tiroideos en estos pacien -
tes hace surgir la pregunta de si el desarrollo de anticuer -

pos es la consecuencia de anormalidad cromosomica o si lo ih=

verso es cierto.

ingel y Forbes encontraron una elevada frecuencia de ah=

tjcuerpos tiroideos en familias de estos pacientes y especu =
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laron que la tendencia a la formacién de anticuerpos en los -
padres podrfa afectar al desarrollo de la célula germinal o -
de alguna otra manera estar relacionads con anormal idades crog

mos8micas de los hijos.

En contraste con la mayorfz de los pacientes con sfndro-
me de Turner algunos pacientes son cromatina positivos y tie=
nen un nimero normal de cromosomas. En algunos de los pacien-
tes, los 44 autosomas fueron todas normales, como se espera -
ria, y se encontraba un cromosoma X Gnico de aspecto normal.
El otro cromosoma (cuarenta y seisavo) era un cromosoma meta
céntrico grande que se parecia mas a un cromosoma tres que a
cualquier otro., Este cromosonma estructuralmente anormél se =
llamaba isocromosoma X. Se cree que este cromosma anormal apa
rece como resultado de divisién defectuosa del centrdémero, en
vez de por la divisidén longitudinal normal. Este concepto del
origen del isocromosoma X es actualmente capaz de ser estudia
do por técnicas més modernas y debe ser posible la verifica =
cién de esta hipdtesis. Si esto prueba ser correcto, cada crg
métide estarfa compuesta de brazos largos del X que son ima -
genes reflejas uno del otro. #si, en individuos que tienen un
cromosoma normal y un isocrorosoma X, los brazos cortos del X
solo estln representados una vez en el cromosoma X normal, -
mientras que los brazos larcos estdn representcdos tres ve --
ces, una vez en el X normal y dos veces en los brazos del isg

cromosoma.
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Como se ha mencionado anteriormente, existen dos varie =
dades raras del sindrome de Turner; en donde los mosaicos puge
den ser cromatinc rositivos o negativos segln e! nlmero pre -

sente de cromosomas X en las células estudiadas.

Inicialmente, se pensaba cue el sindrome provenfa de fal
ta de disyuncidn en !a meiosis; pero existe otra explicacidn
de las anomalfas cromos8micas del sfndrome de Turner, |igada
con la frecuencia relativa de estos tipos en mosaico. En es =
ta hipdtesis, se postula que el sfTndrome aparece despuds de -
la formacidn del cigoto, y no antes. Durante una divisién por
mitosis, el cigoto diploide, que puede ser XX o XY, pierde --
uno de los cromosomas & o el cromosoma Y, y se transforma en-
cigoto mohosdmico 43 X. Esta hipdtesis es apoyada por el he -
cho de que la edad materna avanzada no caracteriza tanto al

sfndrome de Turnesr como a los sfndromes de Down y de Kline ~-

ffelter,



HRAS TORNL CarRioTipPo TIPO DE CROMATINA FRECUENCI A EDAD MATERNA SIGNOS CLINICOS

tiugene - 45, X Negativao Aprox imady Normal 1 Estatura breve

Amenorrea pri=~

|

sid yona~ mente 1 por

dat (STh- cada 2000 maria

drome de mujeres na

Turaer). : cidas.

Segundo 46, XAp- +(pequefia) ' Normal 3 Membrana cervical
Cromoso~ 46, XXg=- igual Normal 4 Chbito valgoe

ma X do- 406, XXr- + " Normal 5 Linfedema perif.

fectivo. 40, XXig +{grande) Normal 6 Térax amplio y =

llosaicis pezones separados
mo . 46, XX/45%  Gralmente Normal 7 Nevos pigmentados

poesitivu.
8 Coartacién de ~

aortau.

af
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CONCLUSI ONES.

Los trastornos genéticos son responsables de gran parte
de ta morbilidad del hombre, y muchos de ellos son de esen --
cial importancia para el odontdlogo. Otras ehfermedades gené-
ticas afectan a diversos sistemas orgdnicos, y los problemas
dehtales pueden asumir importancia secundaria conh relacidn a

otras facetas mas incapacitantes de la enfermedad.

Detectar pacientes coh sindromes de aberraciones cromosg
micas es de vital importancia si se quiere dar uh cohsejo ge-
hético, va que se esti volviendo cada vez mis exacto a medida

que se producen nuevos progresos en genética médica.

Si el trastorno se asocia coh una gran aberracidn cromo-
sémica ser§ aconsejable para algunas familias sufrir ahé]isis
cariotTpicos prenatales. A muchas otras familias podrd asegu-
rarscles que las probabilidades de tener otro hijo sano son =
muy elevadas, ya que como hemos visto a lo !argo de este trae
bajo, no todos los sTndromes son hereditarios, sino que mu ==

chos de estos se presehtah por diversas causas.

El empleo de leyes mendelianas permite calcular cifras -
exactas sobre los riesges en varios cientos de trastornos de
un solo gen. Las cifras empfricas a menudo podrfn dar cohfian
za a parejas que tengan unha historia de uno de los muchos ==

trastornos poligénhicos.
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Debido a la frecuente afectacidn de la cavidad bucal en
los sindromes de deformaciones congénitas, el odont§logo pue~
de ser de gran ayuda para detectar trastornos genéticos, pa -
ra describir trastornos familiares recién descubiertos v para

dar consejo gené&tico.

Para dar un consejo genético, se requicre el uso de eva-
luaciones clfnicas, citogenéticas, bioquimicas y otras para -
establecer el diagndstico. Baséndose en estos datos, a menudo
se pueden obtener cifras sobre riesgo. Sin embargo, el conée-
Jjero genético sea genetista, dentista o médico, se di cuenta
de que la mayoria de las familias con hijos impedidos necesi-
tan algo m8s aque una mera cifra estadfstica de riesgo, por lo
que antes de establecer un diagndstico debemos hacer todas --
las pruebas existentes para poder estar seguros de que el ma«
trastorho es genético o para asegurar a los padres que el =~

trastorno no se repetiri nunca en ninguna otra generacidn.
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GLOUOS A1 0.

~condiroplasia: Defecto de desarrollo del cartflago en

los huesos largos, que produce enanismo.
Acromegal ia: Aumento de volumen de los huesos.
Agenesia: ‘usencia de unv6rgano.
nmenorrea: Falta de menstruacién.
nodoncia: Falta congénita de los dientes.
~noxia: ralta de oxigenacidn.
tnquiloglosia: Acortamiento ahormal del frenillo lingual
Aplasia: Desarrollo incompleto o defectuoso de un Grgano
~tTpico: lrregular, fuera de tipo.
-tresia: Oclusién de una abertura naturcl,

-traquiocefilico: Individuo que tiene la cabeza casi cua-

dradae

sianosis: Coloracibn azul de la pie! y mucosas.
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Clinodactilia: Desviacidn de un dedo de su eje normal.

Coloboma: Fisura congénita que se extiende desde el &n -
gulo externo del ojo hasta la comisura labial

del mismo |ado.

Condrodistrofia: Atrofia del cartflago.

~

Condroplasia: Elemento del tejido cartilaginoso, caracte
rizade por una cavidad que contiene célu -

las de caracter variable.

Congénito: lnnato, no adquirido, que estd presente eh el

momento del nacimiento.

Consanguinidad: Similitud de caracteres genéticos que no

se pueden unir.

Craneosinostosis: Unidn de huesos adyacentes en el crd =

neo por medio de materia Ssea.

Cromatina: Sustancia protopl3smica, coloreable del nid ==
cleo de la célula.
Cromosona: Organelo nuclear constituido principalmente

por &cido desoxiribonuclefco.
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Dextrocardia: Situacibn del corazén en Yo mitad derecha
del t8rax.
Disostosis: Osificacidn defectuosa.
Displasia: AnomalTa de desarrolio.
Distrofia: Disminucién de tamafio de un &rgano.
Ectrodactflia: Falta cohgénita de uno o més dedos.

Esclerosis: Endurecimiento de los tejidos.

. Escoliosis: Desviaciéh lateral de la columna vertebral.

Esotropfa: Extravismo convergente.

Exoftalmos: Proyeccidn anormal del globo ocular hacia

afuera.

Fontanela: Espacios membranosos comprendidos entre los

huesos de! crlneo del feto y del recién naci

do.

Gen: Unidad estructural y funcional de la herencia que =

sc situa en un cromosoma.



Slosoptosis: Caida de la lengua hacie atris.
Hiepatomegalia: Crecimiento anormal del hfgado.

Herencic autosbémica dominante: Es la que se refiere a -
los genes situados en cro
mosomas que no soh ni X =

ni Y.
Herencia autosdmica recesiva: £s la que se refiere a los’
gehes situados en los cro-

mosomas X y Y.

Hidrocefalia: Acumulacidn anorma! de lTquido en la cavi-

dad craneal.
Hiperostosis: hNeoformacién de hueso.

Hiperplasia: Multiplicacidn cnormal de los elementos de

un tejido.
Hipertelorismo: Separacidn excesiva entre dos drganos.
Hipertricosis: Desarrollo exagerado de pelo.

Hipodoncia: Situacidn inferior de los dientes,
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Hipoplasia: Disminucidn anormal de los elementos de un

tejido.
Linfedema: Edema por obstruccidn de un vaso | infético.,
lacrodoncia: Dientes anormalmente grandes.
tacroglosia: Lengua wnormalmente grande.
Microcefal ia: Cabeza pequeifia.
Microdoncia: Dientes anormalmente pequefios.
t.icroftalmia: Qjos pequeiiosa
liicrognatia: Pequefiez congénita de los mexilargs.

Nevo: Deformidad congénita circunscrita a la piel de co-

lor cafe claro o rojo. Lunar.

Nistagmus: ispasmo ¢e los misculos motores del globo ocy

la"-

Oxicefalia: .largamiento de la frente que permanece sa -

liente y clevada. Se acompaiic de trastornos

oculares.
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Patognoménico: Sigho o siTntoma que caracteriza a unc en=-

fermedad.
Plagiocefalia: Asimetrfa y oblicuidad de la cabeza.
Polidactflia: Existencia de dedos supernumerarios.

Polimetacarpismo: Existencia de huesos superhumerarios

de huesos del metacarpo.
Proghatismo: Proyeccidn de la mandfbula hacia adelante,
Jueiloplastta: Cirugfa plastica de los labios.

Sincondrosis: Unidn mediata de huesos por medio de car =

tilagos.

Sindrome: Serie de signos y sfntomas que existen al mis-

20 tiempo y definen clinicamente un estado pa-

toldgico.

Sinmetacarpismo: Ausencia de uno o mas huesos del meta -~

carpo.

Sinostosis: Lnidn de huesos adyacentes pbr medio de ma =

teria Ssea.
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Sutura: Medio de unidh de los huesos de créneo y cara.



5.'
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