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1 N T R o o u e e 1 o N • 

Los múltiples defectos físicos pueden ser el resultado 

de un error primariamente único en la morfogénesis. 

Los defectos primariamente múltiples, ya sean mayores o 

menores de uno o más sistemas, también se pueden presentar, y 

algunos de ellos estah anotados como síndromes. 

Las alteraciones de cada síndrome se manifiestan por 

transmisión genética; esta transmisión genética puede ser: 

Autosómica dominante, Autosómica recesiva, Ligada a X, alter,!! 

cioncs cromosómicas y dominantes. 

Las ehfermedades genéticas pueden clasificarse en tres -

grupos prin~ipales: 

1).- Aberraciohes cromosómicas graves, en donde se pre -

sentan anomalías estructurales y num~ricas del ero-

mosoma. 

2).- Anormalidades de gehes aislados, transmitidas eh P.!! 

trón autosómico dominante, recesivo autosómico o IJ.. 

gado al cromosoma X. 

3).- Trastornos poligénicos en donde la interacción del 

medio puede Jugar un papel importante. 

la determinación gen&tica solo deberS ser interpretada -

despu&a de un cuidadoso asesoramiento de fa historia fami 



Ji ar; muchos f'BC i entes con un sol o ge'l a 1 terado ti en en un a m~ 

tación reciente, lo cual no incremenr:;:, el rieego de que los -

padres tengan otro hijo afectado. 

Los dcrectos individunles se cons deran raramente como -

patognomónicos; no obstan~e, Ja identificüción de dos o más 

anomalras puede conducir a un diagnóstico cuyo patrón sirva 

en escencia para un síndrome en partic~ler, ~ada síndrome ti~ 

ne un núcleo base de dos o más ano~alí~s detectables clínica­

mente a partir de las cuales el diagné~~ico se hace ~ltamente 

sugestivo o incluso cierto, debiendo ser contrastadas con to­

dos los demSs 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. 



U N 1 D A D 1 • 

SINo:wm: DE ELLIS - VAN CREVELD. DISPLASIA CJIJDROECT0~)Et\~11C.-1. 

DISPLASIA ~ESOECTODEkMICA. 

1.1. - Concepto. 

Aunque una p~rte del srndrome fue descrita por varios a~ 

tores, con la aparición de El 1 is y Van Crevcld en 1940, estos 

fueron los acreditados por describir y completar el síndrome, 

empleando ~1 nombre de Displasia Condroectodérmica para cara.s:, 

terizarlo, 

Trpicamente, el síndrome consiste en las siguientes ca -

racter i st i cas: 

a) Po 1 i dact í 1 i a manua 1 b i 1atera1 • 

b) Condroplastía de los huesos largos, dando como resul­

tado enanísmo por acromegalia. 

c) Displasia hidrótica ectodérmica, afectando principal­

mente a las uñas, dientes y cabello. 

d) Malformaciones cong&hitas del corazón. 

Asociadas con este grupo de cuatro hay muchas otras ano­

mal fas.· 

Pronto alguhos autores sugirieron el nombre de Displasia 

Mesoecto~rmica. 
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Más de cincuenta casos han sido report<;dos. 

1.2.- Manifestaciones :ffnicas. 

Extremidades y otrus ~nomalías Esqueletüles: 

Las extremidades son frecuentemente rof I izas y con marc~ 

do acortamiento progresivo distalmente del tórax a las falan-

ges. 

Es frecuente la hexociactília manual bilateral, el dedo -

extra se encuentra en el lado cubital. También se ha observa­

do o cae i ona 1 mente heptodact í 1 i a. So 1 o raramente se presentan 

dedos del pie de más. Frecuentemente se presenta un espacio 

ancho entre el dedo largo y los demás dedos del pie. 

La curvatura de los húmeros y el pecho de paloma con 

constricción torácica tillllbién se presentan con relativa fre -

cuehci a. 

Los signos patognomónicos y radiográficos son: 

Los huesos tubulares son cortos y densos, las terminaci.e. 

nes del hGmero y del fémur son rollizas. El acortamiento del 

radio y del cGbito ea más acentuado que en el hGmero. La ter­

minación proximal del cGbito y la terminación distal del ra -

dio aon excepcionalmente largas. 
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La termihación ancha de la tibia es irregular. El centro 

de osificación de las apófisis proximales es hipoplásico. 

Los huesos falangeos frecuentemente están ausentes; el -

sinmetacarpismo y polimetacarpismo también pueden estar pre -

sentes. 

Cora::ón: 

Los defectos congéhitos del corazÓh no siempre se preseil 

tan, en los casos que se presenta se trata de un defecto in -

terseptal. 

Cabello y Uñas: 

El cabello, especialmehte el de las cejas, y el vello p§. 

bico, es delgado y muy esparcido, auhque este no es un halla~ 

90 constante. 

Todos los pacientes presentan distrofia de las uñas; es­

tas son delgadas, hipopl&sicas y presehtan.pliegues o arru 

9as. 

Lá piel es n~rmal y no existe alteración en la textura. 

Nivel ~lenta!: 

Alrededor de la tercer•a parte de estos pacientes preaen-
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tah retraso mental_, aunque esto es muy variable. 

Otros U a 1 1 azgos: 

En muchos casos se ha observado hepatomegalia. 

l.J.- Manifestaciones Bucales y Faciales. 

Cara: 

La cara no tiene una caracter!stica 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 congénito y coloboma del iris. 

Manifestaciones Bucales: 

El hallazgo oral m~s notable, es la fusión de la porci~n 

media del labio superior eh el margen gingival maxilar, por 

lo tanto, no hay pliegue mucocutáneo o surco anterior. Este -

os un hallaz.go constante que ha sido reportado en todos los -



7 

casos. A causa de esta fusión, fa porción media del labio su­

perior aparece hipoplásica, teniendo que realizarle al pacie.!l 

te en esta malformación una queiloplastía. 

Los dientes natales se han observado por lo menos en el 

25~ de los casos, y es posible que esta condición se halla -

presentado más veces que las reportadas. 

También es frecuente la deficiencia en el número de die.!l 

tes, especialmente eh la región anterosuperior. En esta re -­

gión el surco alveolar tiene forma de sierra. 

los dientes que erupcionan, usualmente soh pequeños y -­

con espacios irregulares; y la erupción es retardada. La for­

ma de la corona de los dientes es un distintivo. Estas no son 

cónicas, son bicuspfdeas, con una alta cúspide profunda y 

acentuada y presentan fisuras escalonadas. El esmalte es hipS!, 

plásico eh algunos casos. 

El sfndrome de El lis - Van Creveld se diferencfa de o 

tras cohdrodistrofias como la: Acondroplasfa, Condrodistro 

fia Calcárea,· Sfndra.ie de Norquio, entre otras. 

La fusión parcial del labio superior acompañada de fre -

nillo hiperpl,sico, se presenta eh la Disostosis Orodigitofa­

ci al. 

Los dientes natales tainbi&n ae presentan en la Diacefa -



s 
lea Oculomandibular con Hipotricosis y en la Ciclopfa. 

1.4.- Transmisi6n Genética. 

El sfndrome se hereda por medio de herencia autosómica -

recesiva. 

Alrededor del 25~-~ de los pacientes tienen parentesco por 

consanguinidad y alrededor del 25% de las personas afectadas 

han tenido herederos afectados. 



UNIDAD 2. 

SINDROME DE PIERRE ROBIN. PALADAR HENDIDO, 

MICRüGNATIA Y GLOSOPTOSIS. 

2.1.- Cohcepto. 

9 

Este sfhdrome es mejor cohocido como sfndrome de Pierre 

Rob in. 

Primero fue descrito por Fairbairh eh 1846, Lannulon9ue 

y Nenerd en 1891, y Shukowsky ch 1910. Lenstrup en 1925 y ªP.2 

rehtemente Robin fue el primero eh publicar y describir tres 

casos eh 1923. 

Lehstrup pens6 que la 9losoptosis pod1'a ser controlada 

poniehclo al niño con la cara eh posici6n lateral para permi -

tir que la leh9ua se recargara. 

Dou9las eh 1946, describi6 un procediflliehto pl~stico que 

lleva su hombre, Operaci6h de Beverly Dougfas. Este procedi -

miento ihcluye la envoltura mucosa del labio inferior y la&.!!, 

perficie ihterha de la lengua y se suturan ambas juntas, esto 

mantiene a la lengua eh uha posici6n adecuada durante 3 o 6 -

111eaes. 

Uha modificaci6n de este procedimiento que prevehfa la -
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obstrucción de los cohductos sublinguales fue descrita en 

1900. 

En el mismo año, Smith reconoció que el sTndrome se aso­

cia frecuentemente con anomalTas de los ojos; y en 1961, 

Seith y Stowe reportaron hallazgos oculares en 39 casos. 

2.2.- Manirestaciones CITnicas. 

La dificultad de la fase inspiratoria en la respiración 

es aparehte eh principio, pero es atestiguada por ataques pe­

riódicos de ciahosis, respiración dificultosa y reseciÓh del 

esternón y costi Itas. Esto se torna aparen~e. especialmente -­

cuando el niño está en posición supina. La dificultad respir.,2 

toria es aparehte en el momehto del nacimien~o y no es muy S.!, 

vera en la primera semana. Se acentua hasta el primer mes. 

Corazón y Vasos San9ufneos: 

Han sido observadas alteraciones cong&nitas eh un lS a --

25% de estos pacientes. Presentan defecto septal y dextrocar-

di a. 

Condroplaatf a, amputaciones cong~n itas, dislocación de -· 
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la cadera, sindactfli~ y ahomaiFas externas han sido descri -

tas. 

Sistcm.:i Nervioso: 

.'>!rededor de 1 25--;; de 1 os p :..e i entes con este s Fndrome pr~ 

sentan retraso raehtal, Hidrocefál ia y microccfália, 

2.3.- ~anifestaciones Bucales Y faciales. 

Cara: 

La cara es lo más notable, >a que se asemeja a la de un 

pájaro. la mandfbula es pequeña y recidiva sim~tricamente, -­

produciendo una rara aparienci~. 

son: 

Comuhmente la base de la nariz es aplanada. 

Ojos y Oidos: 

Los ha 1 1 az905 ocu 1 ares son frecuentes, estos ha 1 1 azgos -

Esotropfa Congénita. 

Glaucoma. 

Mi croftalmi a. 
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Con r.ienor frccuenc i .:i se presentan ;mor:i.:i 1 í as en l <.::; ore -

j.:;s; estas son: lmplant.:ici6n baja de las orejas y sorder.J. 

~anif~stacioncs ~rGles: 

Los cUC1bios or.:iles son los r.1ás <;videntes en este: síndro-

me. 

Todavía no se sabe exactamente cual es el mecanismo por 

r.iedio del cual se dificulta la respir~ción y la al i~bntaci6n; 

la clásica explicaci6n sugiere que l.: ausencia do desarrollo 

mandibular simétrico (micrognatia) permite un pequeño soporte 

para la musculatura de la lengua. Esta tolerancia de la len -

guc de descender y retroceder (glosoptosis) en el e3pacio 

postfarfngeo superior; obstruye la epiglotis. En esta posi 

ción la len5ua permite la salida de aire, pero previene la 'il 

halación, .;.ctu.:indo como una válvulc, causando períodos de ci~ 

nosis y retracción del esternón. Los problemas d~ alimenta 

CÍÓn.1 SC deoen tar:ibién al ÍhadeCUildO control de la ien~ua. 

Por ocra parte, Rutledge sugiere que la dificultad par.:i 

respirar se puede deber en gran parte a la impacción de la -­

punto de l.:i lengua en la hendidur..i del p.:Jlt:idar. Las violent.:s 

contracciones musculares por el esfuer:o de liberarla, causa 

que la lens~a se retraiga a la nasofarfnge, dando como resul­

tado asfixia. 
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La anoxia resultante provoca que la lengua se vuelva dé­

bi 1 y fl&cida, des~lojandc la nasofarfnge y restaurando la 

respiración. 

~outledge no aplica esta teorfa en los casos un que con 

correcci6n plástica el paladar no se encuen~ra situado corre~ 

tamente, o en aquel los casos asociados con =.nqui loglosia, que 

no permite el movimiento de la punta de la :~ngua hacia arri­

ba. 

Alguhos investigadores han descrito a 1a lengua como de 

tamaño pequeño, en otros pací entes es normc ¡ y en algunos o -

tros es grande. 

Pruzansky y Rochmond concluyeron en es:udios cefalomé -­

tricos que la micrognatia no es la causa que produce los pro­

blemas respiratorios cuando la lengua es normal. 

La anqui loglosia es una complicación asociada con fre 

cuencia. 

E.1 defecto palatino puede ser ancho. ~n algunos indivi -

duos, el defecto se limita a paladar alto y profundo. En o -­

tros pacientes la hendidura puede involucrar la 6vula, el pa­

ladar blando y frecuentemente el paladar duro. 

La hendidura labicil no ocurre en comoinación con paladar 
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hendido en este síndrome. 

La micrognatia y los defectos palatinos tambi~n aparecen 

en la Disostosis Mandibulofacial. 

2.4.- Transmisi6n Gen~tica. 

Aparentemente no existe modelo gehético. Smith y Stowe, 

descubrieron que una cuarta parte de 39 pacientes manifesta -

ban una historia de perturbaciones intrauterinas en el primer 

per1'odo de embarazo y que el síndrome era m&s frecuente en 

los vástagos de madres mayores. 

Es probable que la patogehia del sfhdrome se base en la 

detehc i Ón de 1 desarro 11 o. 

La micrognatia, los defectos del coraz6n, muchas anoma -

lfas óseas y ciertas anomalías de los ojos y oídos; puedeh 

ser causadas en parte por agresiones intrauterinas durante el 

4to o Sto mes de gestaci&n. Por ejemplo, durante el desarro -

lL- embriolósi.co, .el rnaxi lar superior se desarrolla marcada -

1111111.:. e durante un perf odo de 10 a 12 semanas, esto sucede du -

r.,,~e el 4to o Sto.mes por lo que el embrión presentar' mi •• 

c:;r, ;;nat i a en esta per1' ocio w 

Como una evidencia adicional de agresiones intrauteri --
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nas, Warkany y cola6oradores, produjeron el sfndrome en ratas 

sujetandolas a una dieta deficiente en riboflavina, durente -

su estado de preñez. 

Lewel lyn) 3iggs sugirieron que las anomalfas ~ran pro -

ducidas por el mecanismo de presión del esternÓh contra la -­

barba y así la fusión palatina no se lograba por lu elevación 

de lu len~ua, 



U N 1 D A D 3 • 

~INDROMC DE CR0UZON. DISOSTOSIS C~~NE~F~ClhL. 

D150STOSIS C.<ANECFACIAL HEREDIT.-1l~IA • 

.; . l. - Concepto. 

~a disostosis craneofacial se caracteriza por: 

~) Craneosinostosis. 

b) Exoftalmos bilateral con extravismo ex~erno. 

~¡ Nariz en forma de pico de perico. 

d) Prognatismo mandibular con labio inferior ISnguido. 

16 

~n 1912, ~rou:on, describió a dos pacientes con estos -­

signos y sugirió el término de Disostosis Craneofacial Heredj_ 

taria, porque encontr6 recurrencia familiar del sfndro~e. 

:..:n considerable número de Cilsos han sido reportados; el 

pri¡¡¡er caso en Estados Un idos fue descrito en 1939. Algunos -

casos reportados, no abarcan todas las característic~s descrl 

tas ?Or Crouzon, y se colocaron en otrus categorfas como: :r~ 

neosinostosis prematura, MCrocefalosindactfliA o Sfndromc de 

Hper~ y sihostosis cr<lneal simple (0xicefalia, Trigonocef~ --

1 i .:i :· P 1 ag i oc e f., 1 i a) • 

?or otra parte, es di ff e i 1 di st i ngu ir entre l .i di sosto -

sis crcncofacial y otros tipos. La ClCrocefalosindactf!i~ y la 
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disostosis craneofacial pueden ocurrir juntas. 

rr.:inceschett i inventó e 1 térrr. i no de Síndrome Pseudo - -

~rouzon; para designar aquel los casos que simularan la disos­

tosis craneoracial de Crou=on, pero en a'quellos pacientes que 

no presentaran prognatismo relativo, nari= de perico o extra­

vismo divergente, y en aquellos que r.o hubiera recurrencia f,.2 

miliar. Han síco reportadas otras fo~~as de disostosis crane.2. 

faci~I que se presentan con displasic ectodérmica • 

.).2.- i.<an i-Festaciones Clínicas. 

-. , 
1.. raneo: 

La cayoría de los autores desc~ioen un largo hueso fron­

tal picudo en la sutura sagital. El cráneo es braquiocefál i -

co, con acortamiento longitudinal ~nteroposterior y ensancha­

miento del diá~~tro transversal del cráneo. Sin embargo, Ber­

telsen empleó medidas detalladas de1 cráneo de 15 pacientes y 

conc 1 uyó que es::.. no era 1 a l'orma cie C'1ractcr 1 zar a 1 e; di sost2 

sis craneofací~l; así que esto no poJÍa ser la base para est~ 

blecer un dia9nóstico. 

For ot:rc. parte, 1 a hipo;>lcsi<: r.tciXi lar les da a los pa -­

cientes un~ ?articuldr ~pariencia, como de rana. 
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f\adiográficamente, la sutura coronal y sagital se cie 

rran prematuramente en la mayoría de los casos. La forma de -

calvicie depende de cual de las suturas se cierre primero. 

En la mayoría de los casos se presenta muy ancha la fosa 

pituitaria. También se ha ~scrito hiperostosis frontal inte.r:. 

na. 

vjos: 

Exoftalmos es una característica constan~e de este sfn -

·drome. El exoftalmos puede ser secuela de la excesiva presión 

intracraneal, pero los autores sugieren que puede ser por lo 

superficial de la 6rbita. Debido a la hipoplasia del maxilar, 

el piso de las órbitas es m&s corto de lo hormal y algunas -­

veces hey luxaci6n espontSnea de la órbita durante el clesarr2 

l lo de los ojos. 

En la disostosis craneofacial se ha encontrado involucr~ 

do el nervio Óptico; Bertelsen encontró que el SO~-; de estos -

pacientes tienen el nervio Óptico ciañado. 

ti hipertelorismo observado en la mayorfa de los. casos y 

la hipoplasia del maxilar se deben al nistagmus de la sihcon­

drosis esfenóbasi lur. 
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Jtros Hallazgos: 

Han sido reportados una gran variedad de signos acompañ~ 

dos. 

~arcin describió una complet~ ectrodactflia en los teji­

dos. La distorsión de !us :ianos y pies fue reportadu por Ciod­

ge. ~o::. ;111smos investigadores encontr::ron también en el quin­

to ventrfculo. 

Crouzon noto epi lépsia y muchos autores notaron·deficieu 

cia mental. Muchos observadores han descrito desviación del -

septum nasul y atresia bilateral del meato auditivo. [I lóbu­

lo del oído puede ser más largo de lo normcl. 

En los c~sos de Bertelseh, dos pacientes tuvieron sub -­

luxación cr~Arior bilateral de la cabeza del radio. 

J.J.- ~anifestacione• Bucales y Faciales • 

.: ar.::.: 

Los pacientes que sufren disostosis craneofaciul tienen 

une ~püriencia c<1racterfstica, especialmente por presentar -­

exoftolmos, hipcrtelorismo e hipoplasia de la maxi la. La ex -

presión facial es marcada por el prognatismo y el lcbio supe-



rior corto. 

Boca: 

Durante el desarrollo primario, la hipoplasia maxilar es 

más severa en el área premaxi lar, causando usualmehte apiña -

miento de los dientes maxilares en la regiÓh cuspfdea. 

La forma del arco maxilar es eh "V", en contraste con la 

forma norma 1 que es eh nu". Como resultado de 1 arco max i 1 ar -

pequeño y el arco mandibular normal, la oclusión de los dien­

tes mandibulares es frecuentemente bucal a los dientes maxil.,i! 

res, causando que el maxilar se sumerja eh la aandíbula. Tam­

bi~n se ha descrito mordida abierta. La hipoplasia maxilar 

puede estar relacionada con el hipertelorismo ocular, con el 

cierre prematuro de la base del craheo o con la displasia me­

sodérmica. 

~I paladar, en la mayorfa de los casos es descrito como 

un arco alto y cor~o. Cierto nGmero de casos han presentado -

hendidura en ambos paladares (duro y blando). 

De acuerdo con Gunten, la recurrencia de hendidura en el 

paladar blando siempre esttí asociada con sindactfl ia. 

~arios investigadores han reportado una leve lfnea media 

de fusión del paladar alto. A esto Kel In agregÓ, la oxisteh -
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cia de una marcada Gvula btfida. 

Un crecimiehto bilateral de cierto tejido mucoso en am -

bos lados por debajo del paladar en la región de los molares, 

fue descrita por Romeu. 

Tambiéh han sido reportados, la anodohcia parcial y los 

diehtes no erupcionados. En un paciente descrito por Dodge, -

los dientes primarios eran en forma de clavija y ahchos. Tam­

bién se ha observado macrodoncia. 

La lengua ha sido descrita como agrandada. 

3.4.- Transmisión Genética. 

~rouzon sugirió que habta un modelo familiar del stndro­

me. Subsecuentemente, varios autores demostraron que se here­

daba por herencia autosómica dominante. 

Es impresionante comprobar el hallazgo de Fogh Andersen, 

en cuanto al caracter domihante, ya que eh cuatro generacio -

nes la enfermedad no se ha interrumpido. Además cinco niños -

de una generación erah vástagos de la madre en dos matrimo -­

hios.· Uno de estos dos hijos del primer matrimonio y dos de -

los otros tres niños del segundo matrimonio tenfan el sfndro-



r.1e. Sen i 1 1 er fue capaz de seguir varias man i Festac iones de dJ.. 

sostos1s craneofacial a trav~s de varias 9eneraciohcs de la -

fami 1 i '"· 

En 1926, Combi y Pierro Lape demostraron el suceso de C.,2 

sos esparcidos del síndrome sin antecedentes hereditarios, un 

hallazgo tardío lo confirmo por otros investigadores. Bertel­

sen, en sus ouservaciohes de 15 pacientes con d:sostosis cra­

neo(aci al, encontr6 cinco casos espor~dicos. 

~especto a la etiología, Crouzon sugiri6 q~e eh el momc~ 

to del nacimiento, las suturas de los huesos craneales esta -

ban i nr 1 .:;madas, ccusando e i erre prematuro de 1 .;s fontanel .:is, 

ter.iprCll".D sinostosis Ósc.:i y desarrollo de los huesos cranea -­

les en período latente. 



U N 1 D '" D 4 • 

SIND~OME DE TREACHER - COLLINS. DISCSTOSIS MANDIBULO -

FACIAL. SINDRüME DE F~~NCESCHETTI - ZWAHLEN - KLEIN. 

AGENECIA FACIAL SIL~T~RAL. 

4.1.- Concepto. 
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La disostosis mandibulo facial involucra largas estruc -

turas que se derivan del primer arco branquial, del surco y -

de la bolsa • 

... unque probablemente el sfndrome fue descrito por prime­

ra ve: por Thompson en 1846-1847, el crédito por este 
0

descu -

brimiento se le otorgó a Berry y especielmente a Treacher Co-

11 ins, quien describió los componentes esenciales del sfndro­

me. Franceschetti y colaboradores, durante 1940, publicaron -

revistas de este sfndrome y le dieron el nombre de disostosis 

~andibulo facial. Además a el los se les debe la clasificaci&n 

del sfndrome; este se cl~sifica en diversas formas: Completo, 

Incompleto, Abortivo, Unilateral )' Atfpico. 

4.2.- Manifestaciones Clfnicas. 

Cráneo: 

-~calvicie es usual y es esencialmente normal, pero es-
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tudios radiogr~ficos revelah que el ~rea supraorbital est' 

muy poco desarrollada y frecuentemente se incrementah las ah2 

malfas digitales en relación con la presencia de suturas hor­

males. La protuberahcia occipital externa puede estar bieh d!'!, 

sarrollada. El cuerpo de los huesos malares pueden estar au -

sehtes en su totalidad, pero es mas frecuente que esteh poco 

desarrollados, muy ahchos y simétricos; sih fusión del arco 

cigomStico, ho existe extehsióh del temporal hi maxilar. 

El mastoides frecuehtemehte es esclerótico. Los sehos p~ 

rahasales pueden ser muy pequeños o tal vez halla ausencia de 

estos. 

Uh excelente estudio ahatómico ha comprobado que el mar­

gen ihferior de la orbita es defectuoso. 

Ojos: 

Aunque la visión comuhmente es normal, la fisura palpe 

bral se ehcuentra inclihada hacia abajo (oblicuidad antimoh 

goloide) y también hay coloboma, aproximadamente en el 75% de 

los casos eh el p~rpado ihferior. Tambi&n puede presentarse -

coloboma del iris. El puehte lagrimal inferior puede estar ª!! 

sehte. Tambi&n se ha reportado microftalmia. 

Estudios radiogrSficos han demostrado que la cavidad or­

bital es ovalada, coh el techo inclinado hacia abajo y afue -

ra. 
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Se ha visto que puede presentarse epidermoide bulbar en 

la subcohjuntiva, asociado coh la llamada disostosis mandibu­

lo facial unilateral. 

O idos: 

La pinna se encuentra deformada, arrugada o desplazada. 

En los examenes realizados por Stovin; 51 de 63 pacieh 

tes tehfah desviada la pihha y una tercera parte presentaba 

ausehcia del cahal auditivo exterho o defectos del conducto 

auditivo, acompañadps de sordera. Alguhos estudios radiográfj_ 

cos mostraroh que habfa esclerosis del oido medio y rara vez 

del oido interho; con poca delineacióh de las estructuras. 

Tambi~h puede ser que el conducto auditivo, el órgano C,2 

clear y vestibular esten ausentes. En el oído externo puede -

haber ffstulas entre el tragus y el ~hgulo de la boca. En un 

caso, las ffstulas estüban ocultas detras del lóbulo. 

Nariz: 

El ángulo hasofrontal est~ obliterado y el puehte de la 

nariz: elevado. La nariz es larga debido a la falta· de desarr2 

llo del malar. Las narihas soh muy estrechas y el cartflago -

del ala hasal es hipoplásico; tambi&h hay atresia de las coa-

nas. 
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Estado t= ent a 1 : 

Stovin report6 que solo 4 de 63 pacientes presentaban d~ 

ficiencia mental. Por lo que no es frecuente el retraso men ~ 

ta 1. 

Otras Anomalías ~squeletales: 

f,f'.i 

Brocher y Klein describieron sinostosis del radio y c~bl 

to, y poco desarrollo de los huesos carpiahos y metacarpia -­

nos, espine Sífida, contractura bilateral de la articulación 

del codo, aplasia de los pulgares y a veces polidactíl ia. 

Otros rial lazgos: 

~ottseg&n report6 defecto septal ventricular y Book y 

Fraccaro opinaron que no er<in raras las malformuciones del C.2, 
, 

ra::on. 

4•J•- M:;,ifestacioncs uucales > faciales. 

Car .:i: 

La apariencia facial es ccracterística. La fisura palpe­

bral es incl inüda y descendente, ios huesos de la mejí 1 la son 

deprimidos, l:; b.:rba retrocede y la !arg,;i boca so asemeja a -

la de un ~es:~~o. 
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Otro rasgo inusual es la forma de la lengua y el proceso 

de pelo que se extiende hacía la mejilla. Esto se presenta en 

una de cuatro personas Qfectadas. 

Soca: 

la mand1bula siempre es hipoplásica; estudios radiografl 

oos han demostrado que el ángulo de la mandíbula es más ob~u­

so de lo normal y que la rama puede ser deficiente. La super­

ficie interna del cuerpo de la mandfbula es anormalmente c6n-

cavo. 

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

tes. 

Hay macrostomia, falta de fusión de los procesos maxí lar 

y mandibular que puede ser unilateral o bilateral. Eh algunas 

ocücÍones puede haber mícrostomia. 

A causa del escaso desarrollo del maxilar y el paladar -

~•qUeüdo o hendido es muy frecuente la maloclusión dental. -­

Los dientes pueden estar separados, hípoplásícos, desplazados 

o asociados con mordida abierta. 

Me Kenzíe y Craig· reportaron aplasia de la glándula par2 

tid~ y macr08losia. 
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4.4.- Tranamiaión Gen&tica. 

Hay buenaa evidoncias para creor que el afndrome ••her~ 

da por medio de herencia autoaómica dominante. Al parecer el 

gen presenta efectos letales; como aborto o muerte temprana -

poatnatal. Un gran nGmero de familias han presentado el afn -

drome en varias generaciones. Estos casos han sido bien revi­

aadoa por Wildervanck y Stovin. Franceschetti, en una revi -­

sión de 63 casos, encontró 27 con antecedentes familiares del 

sfndrome. Es importante notar que GrcJnrud pensó quo el sfndrs 

me podfa sor producido por factores exÓgcnoB. El anülisis de 

la s~n9re perif&rica n~ ha revelado ninguna anomalfa detecto• 

ble del cromosoma. 

Las teorías del origen del síndrome han sido numerosas y 

han aido revisadas por Sidney. 

El concepto de Mnnn y 10 lner estaba basado on considera­

ciones embriológicas (sordera, posición ncrmal de loa ojos, -

desarrullo normal de los dientes, etc.) sug!rieron que la al­

teración en el desarrollo sucedía hacia el fin del segundo 

moa de ernbar..izo. Franceschetti y Klein sugirieron que la inhl 

bición del crecimiento sucedía alrededor Je la s'ptima semana 

de viJa embriol6gica. 

Houels indicó que el factor causal era el desarrollo in~ 

decuado de la cabeza de la cresta neural. Este punto de vis -
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ta, no fue apoyado por Ne Kenzie y Craig. ~studios posterio -

res del desarrollo del complemento vascular del primer arco 

viceral, del surco y de la bolsa y sobre disección postmortem 

de un pequeño afectado, ellos sugirieron que el sfndrome re -

sultaba del desarrollo incorrecto de la redifusión sangufnea 

o del mal desarrollo de la arteria estapédica (esto puede 

ser, un efecto y no la causa). 
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SI 1'iDírnr.1E DE TUl~~4ER. DI SGG;ESI A uVARI e,; e GüNADAL. 

5. 1. - Concepto. 

~ecientemente se ha definido este proceso en forma más 

precisa como un trdstorno que ocurre en una mujer con infan -

ti lismo sexual, estrías gonadales, estatura anormalmente bre­

ve, genitales infantiles, carecen de caracteres sexuales se -

cundarios; además presentan una diversidad de defectos congé­

nitos y variables anomalras somá~icas • 

. ~. I rededor de 1 60 a 1 80~~ de estos individuos son cromat i -

na ne9ativos y los estudios citogenéticos han demostrado que 

su cariotipo ' - ' es .... ,.j ". 

El sfndrome de Turner puede s~r difícil de identificar -

en mujeres j5venes, pero al 1 les~r a la pubertad los genita 

les persisten infantiles, el desarrollo de las glándulas ma 

marias es inadecuado y úparecc poco pelo pubiano. 

~e han descrito casos de sÍndroce de Turner con un ero -

mosom<: X normal y otro que p-.rece ser X, pero m~s pequeño 

(Xx). Puesto que f;:;ltan n18unas de las caracterfsticas clSsi­

cas del stndrome, f,e habla en este caso de "Síndrome de Tur -

ner rarcial". TambiÉÍ:n se conocen otras pacientes con un croms 
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soma Á anormal en forma de ani 1 lo (XXr; la r deriva de la pa­

labra ring), 

,\demás de estas dos variedades raras se ha dcscr ito tam­

bién un sfndrome debido a mosaicismo; en estos casos ocurren 

mosaicos en los cromosomas 45/46, XO/XX o Xü/XY, cromosomas -

45/47, XO,'\XX o XC/XYY, y auh mosaicos más complejos con tres 

diferentes tipos de células en los cromosomas 45/46/47, 

XO/X}:/XXX. 

5.2.- Manifestaciones Clfnicas. 

Las anornalras somáticas mfis frecuentes de este síndrome 

son las siguientes: 

CGbito valgo (aumento del fingulo de porte del brazo), p~ 

cho en forma de escudo coh pe:ones muy separados sobre el tó­

rax, coartación de la aorta, membrana entre los dedos o axi -

las, linfederna perif~rico cuando el sfndrome se presenta en 

las primeras semanas de vida, así como otros defectos mehos 

frecuentes. 

L~ amenorrea primaria caracteriza ~ la mayor parte de e~ 

tos individuos. El examen rnorfol6gico de los ovarios demues -

traque estan sustituidos por "estrias" o tiras de color bla!!, 

co de estroma fi~roso carente de folículos; muchas de las ~a­

racteristicas f-enotipicas son consecuencia del hipoestrinis -
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El srndrome se acompaña de excreción elevada de gonado -

tropina en la orina y estrógenos uriharios bajos, después de 

la pubertad. 

Algunos pacientes pueden presentar retraso mental, pero 

no suele ser intenso. 

5.J.- Manifestaciones Bucales y Faciales. 

Las manifestaciones faciales y bucales m~s frecuentes 

son las siguientes: 

Cuello con membrana congéhita. 

facies sen i 1 • 

i'al.:.dar de arco alto. 

Orejas de localización baja. 

Implantación baja del pelo en la nuca. 

MEndFbula hipopl&sica. 

:Je h:. ·presentado paladar henciido, .la boca es muy P,eque 
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Asimetrfa del cráneo y de los huesos faciales; 

asime~rfa de la gingiva. 
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, 
as1 como 

Los dientes erupcionan prematuramente, el primer molar -

erupciona entre el año : los cuatro años de edad; también se 

ha reportodo que tienen raíces anormalmente cortas. 

0cacionalmente puede haber microdoncia. 

5.4.- Transmisión Genética, 

Las asociaciones in~eresantes coh el Sfndrome de Turner 

son la concomitancia clfnica de la tiroiditis de Hashimoto y 

el halla~go aun mSs frecuente de anticuerpos a la tiroglobu 

lina circulantes. Est~s asociaciones pueden ser mSs comGnes 

en pacientes con el síndrome producido por el isocromosoma X. 

La usociación de anticuerpos tiroideos en estos pacien 

tes hace surgir la ~regunta de si el desarrollo de anticuer 

pos es la consecuencia de anormalidad cromosomica o si lo ih­

verso es.cierto. 

~ngel y rorbes encontraron una elevada frecuencia de an­

ticuerpos tiroideos en familias de estos pacientes Y especu • 
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laron que la tendencia a la formación de anticuerpos e~ los 

padres podrfa afectar al desarrollo de la célula germinal o 

de alguna otra manera estar relacionaá~ con anormalidades cr2 

mosómic~s de los hijos. 

En contraste con la mayorf a de los pacientes con sfndro­

me de Turncr algunos pacientes son cromatina positivos y tie­

nen un número normal de cromosomas. En algunos de los pacien­

tes, los 44 autosomas fueron todas normales, como se espera -

rfa, y se encontraba un cromosoma X Gnico de aspecto hormal. 

El otro cromosoma (cuarenta y seisavo) era un cromosoma met~ 

c~htrico grande que se parecfa más a un cromosoma tres que a 

cualquier otro. Este cromosoma estructuralmente anormal se 

11.:imaba isocromosoma X. Se cree que este cromosma anormal ap~ 

rece como resultado de división defectuosa del centrómero, en 

vez de por la división longi~udinal normal. Este concepto del 

origen del isocromosoma X es actualmente capaz de ser estudi~ 

do por t~cnicas más modernas y debe ser posible la verifica -

ción de esta hipótesis. Si es~o prueba ser correcto, cada cr2 

mátide estarfa compuesta de bra:os largos del X que son ima -

genes reflejas uno del otro. ~sf, en individuos que tienen un 

cromosomu normal y un isocror.osoma X, los bra=os cortos del X 

solo están representados una ve: en el cromosoma X normal, 

mientras que los brazos larsos est~n represehtcdos tres ve 

ces, una voz en el X normal ~ dos veces en los brazos del is~ 

cromosoma. 
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Como se ha mencionado anteriormente, existen dos varíe -

dades raras del sfhdrome de Turner; en donde los mosaicos pu_2 

den ser cromatinc positivos o negativos seg6n el n6mero pre -

sente de cromosomas X en las células estudiadas. 

Inicialmente, se pensaba que el sfndrome provenfa de fal 

ta de disyuncióh en la meiosis; pero existe otra explicación 

de las anomalfas crooosómicas del sfndrome de Turner, ligada 

con la frecuencia relativa de estos tipos en mosaico. Eh es 

ta hipótesis, se postula que el sfndrome aparece después de 

la form~ción del cigoto, y no antes. Durante una división por 

mitosis, el cigoto diploide, que puede ser XX o XV, pierde -­

uno de los cromosom<>s X o el cromosoma Y, y se trahsforma en 

cigoto monosómico 45 X. Esta hipótesis es apoyada por el he 

cho de que 1 a edad materna avan:ada no caracteriza tonto al 

s'Índrome <le Turner cor.to a los síndromes de Down y de KI ine -­

ffelter. 
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e o N e L u s 1 o N E s • 

Los trastornos genéticos son responsables de gran parte 

de la morbilidad del hombre, y muchos de el los son de esen -­

cial importancia para el odontólogo. otras enfermedades gené­

ticas afectan a diversos sistemas org&nicos, y los problemas 

dentales pueden asumir importancia secundaria con relación a 

otras facetas mSs incapacitahtes de la enfermedad. 

Detectar pacientes con sfndromes de aberraciones cromos,2 

micas es de vital importancia si se quiere dar un consejo ge­

nético, ya que se estS volviendo cada vez m~s exacto a medida 

que se producen nuevos progresos en genética médica. 

Si el trastorno se asocia con una gran aberración cromo­

sGmica ser~ aconsejable para algunas familias sufrir anSlisis 

cariotfpicos prenatales. A muchas otras fami lías podr~ asegu­

rarsoles que las probabilidades de tener otro hijo sano son -

muy elevadas, ya que como hemos visto a lo largo de este tra­

bajo, no todos los sfndromes son hereditarios, sino que mu -­

chos de estos se presentan por diversas causas. 

El empleo de leyes mendelianas permite colcular cifras -

exactas sobre· los riesgos en varios cientos de trastornos de 

un solo gen. Las cifras empfricas a menudo podrSn dar cohfia.!l 

:o a parejas que tengan una historia de uno de los muchos 

trastornos poligénicos. 
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Debido a la frecuente afectaci6n de la envidad bucal en 

los sfndromes de deformaciones congénitas, el odontólogo pue­

de ser de gran ayuda para detectar trastornos genéticos, pa -

ra describir trastornos familiares recién descubiertos y para 

dar consejo genético. 

Para dar un consejo genético, se requiere el uso de eva­

luaciones clrnicas, citogenéticas, bioqufmicas y otras ?ara -

establecer el diagnóstico. Basándose en estos datos, a menudo 

se pueden obtener cifras sobre riesgo. Sin embargo, el conse­

jero genético sea genetista, dehtista o médico, sed~ cuenta 

de que la mayorfa de las familias con hijos impedidos necesi­

tan algo más que uha mera cifra estadfstica de riesgo, por lo 

que antes de establecer un diagnóstico debemos hacer todQs 

las pruebas existehtes para poder estar seguros de que el ·~ 

trastorho es genético o pµra asegurar a los padres que el 

trastorno no se repetirá nunca en ninguna otra generación. 
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G L 0 S 1 o . 

·.cond1·op 1 as i a: Defecto de de sarro 1 1 o de 1 c art f 1 ago en 

los huesos largos, que produce enanismo. 

Acromegalia: Aumento de volumen de los huesos. 

Agenesia: ;usencia de un 6rgano. 

l'\lllenorrea: Falta de menstruación. 

-.nodonci a: Falta congénita de los di entes. 

~noxia: ralta de oxigenación. 

;.nquiloglosia: ,;cortarniento ahorma! del frenillo lingual 

Aplasia: Desarrollo Íhcornpleto o defectuoso de un Órgano 

~tfpico: Irregular, fuera de tipo. 

~tresia: Oclusión de una abertura naturcl • 

. ~raquiocefál ico: lhdividuo que tiene la cabeza casi cua­

drada. 

~íanosis: ~oloración azul de la piel y mucosas. 
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Clinodactfl ia: Desviación de un dedo de su eje normal. 

Coloboma: Fisura congénita que se extiende desde el án -

gulo externo del ojo hasta la comisura labial 

de 1 m i smo 1 ado • 

Cohdrodistrofia: Atrofia del cartflago. 

Condro?lasia: Elemento del tejido cartilagihoso, caract~ 

ri:ado por una cavidad que contiene célu -

las de caracter variable. 

Congénito: Innato, no adquirido, que está presente eh el 

momento del nacimiento. 

Cons~nguinidad: Similitud de caracteres genéticos que no 

se pueden unir. 

~raneosinostosis: Unión de huesos adyacentes er. el era 

neo por medio de materia ósea. 

Croma~ina: Sustancia protoplásmica, coloreable del nG -­

cl eo de la c'lula. 

CromosoQa: Orgenelo nuclear constituido principalmente 

por &ciclo desoxiribonuclefco. 
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Uextrocardia: Situaci6n del corazón en la mitad derecha 

del tórax. 

Disostosis: Osificación defectuosa. 

Displasia: Anomalfa de desarrollo. 

Distrofia: Disminuci6n de tamaño de un órgaho. 

Ectrodactflia: Falta cohg&nita de uno o m&s dedos. 

Esclerosis: Endurecimiento de los tejidos. 

Escoliosis: Desviaci6h lateral de la columnu vertebral. 

Esotropfa: Extravismo convergente. 

Exoftalmos: Proyección anormal del globo ocular hacia 

afuera. 

Fontanela: Espacios membranosos comprendidos entre los 

nuesos del cr~heo del feto y del reci&n nacJ. 

do. 

Gen: Unidad estructural y funcional de la herencia que• 

se situa en un cromosoma. 
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~losoptosis: Caida de la lengua hacicl atrás. 

~lepatomesalia: C;recimiento anormal del hfgado. 

Herencia autosómica dominante: Es la que se refiere a 

los genes situados en cr,g, 

mosomas que no son ni X -

ni Y. 

Herencia autosómica recesiva: Es la que se refiere a los 

genes situados en los cro­

mosomas X y Y. 

Hidrocefalia: Acumulación anormal de lfquido en la cavi­

dad craneal. 

H iperostosi s: l\eoformac ión de hueso. 

Hiperplcsia: ~ultipl icación ~normal de los elementos de 

un tejido. 

Hipertelorisrno: Separación excesiva entre dos Órganos. 

Hipertricoais: Desarrollo exagerado de pelo. 

Hipodoncie: Situaci6n inferior de los dientes. 
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Hipoplasia: úisminuci6n anormal de los elementos de un 

tejido. 

Linfederna: Edema por obstrucci6n de un vaso 1 infático. 

l.lacrodoncia: Dientes anormalmente grandes. 

Macroglosia: Lengua anormalmente grande. 

Microcefalia: Cabeza pequefia. 

Microdonci a: Dientes anormalmente pequeños. 

: .. icroftalmia: 2jos pequeños. 

~icrognatia: Pequeñe: cong~nita de los maxilares. 

Nevo: Deformidad cong~nita circunscrita a la piel de co­

lor cafe claro o rojo. Lunar. 

~istagmus: ~spasmo ~e los mGsculos motores del globo -0c~ 

lar. 

Oxicefal ia: 1.lar9c1111iento de la frente que permanece sa -

1 i ente > e 1 evada. Se acompa.ñc:. de trastornos 

oculares. 
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Patoghomónico: Sigho o sfntoma que car<Jcteriz·a a une: en­

fermedad. 

Plagiocefalia: Asimetrfa y oblicuidad de la cabeza. 

Polidactília: Existencia de dedos supernumerarios. 

Polimetacarpismo: Existencia de huesos supernumerarios 

de huesos del metacarpo. 

Proghatismo: Proyección de la mandfbula hacia adelahte. 

Jueiloplast1a: Cirugia pl~stica de los labios. 

Sincondrosis: Unión mediata de huesos por medio de car -

ti 1 agos. 

Síhdrome: S~rie de signos y sfntomas que existen al ais­

~o tiempo y definen clfnicamente un estado pa­

tológico. 

Si nmetacarp i smo: 1\usenc i a de uno o más huesos de 1 meta -

carpo. 

Sihostosis: ~nión de huesos adyacentes por medio de ~a -

teri a· ósea. 
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Sutura: Medio de unióh de los huesos de cr~neo y cara. 
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