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IHTRODUCCION

. El presente tbabajo se ha elaborado con el fin de obtener,=»
conocimientos acercs de¢ los aspecfoa generales de las enfarmada--

des hereditarias més comunes & nivel mundial.

los canociilenfos que se posean scbre dichas enfermedades,==
asf como las do sue manifestaciones clinicas y de su terapiutica,
en forme especial & nivel odontollgico, ademfs da sus nedudaa ‘pro
'filécticau resuitan do suma inportancia en la préctica de! Cnrujg

no Dentists.

Al llevar a cebo sl anblisis do $stas enfermedades procurase
-~ moB cORO objétivo principal, manifester los conocimientos b&oicoa‘!
- para roalizer un buon nanojo de &ste tipo de pacientes, queriendo
‘que Esto sirva pars ornentar y conglderar a 6stas personas comom=
._aoroa fntegros, pu&a eg obllgaci6n del Cirujano Dontista cotalo--'
gar al enfermo como un eer completo y ne solanente |imitar sus cg
:'nocinsentos,vput. de esta manera nosotros mismos estarfamos limie

~ tando la proyeccidn para el ejercicio de nuestra profgai&n.

 Deseando que nuestro trabajo obtenga los fines q&e nos hemos
_ trazedo, es coxpuesto al julcio scertado y o consideracién de las=
personas que de una u otra manera ié encuentran |igados por sume=
profesién, o manifieetan interds en cbtensr y en recordar cual Qg'r
“be sor la postura ttica y médica que es nnceanrio ndoptar Py —

estas enfgraedadoa.
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A) TITULO DEL PROYECTO

ENFERMEDADES HEREDITARIAS MAS FRECUENTES
DE LA CAVIDAD ORAL

8) AREA ESPECIFICA
PATOLOGIA ORAL

¢) PERSONAS QUE PARTICIPAN

BAUTISTA CORTES JOSE ANTELMO DANIEL
GUILLEN RAMIREZ MARIA DEL SOCORRO
LOPEZ GIL LUCIA MARGARITA

- D). FUNDAMENTACION DEL TEMA

Las enfermedades hereditaries con de un porcentsje bajo & de =
una mayor inbortancia, perc la mayorfa de los Odontélogéu de préc
tica general se encuentran incapacitados para diagnosticarlas, yé
" que Sstos pecientes carecen de un diagnbstico establocido porque
‘hasta que no se presenta clfnicamente la anomalfa, es cuando los
padres © ¢l mismo paciente se dan cuenta de que existe.

Por lo que a través de esta investigacién de Tésis se amplia-
rén dichos conocimientos. -

' Estudios recientes han demoatrado que gracias a la deteccin
oportuna d-,cotac‘enfﬁrnedadot por el Cirujano Dentista, ha sido
posible que reciben tratamiento oportuno, por. Jo cual merece que
se le de la iiporfdncia real a este tipo de enfermedades que Bae

presentan en cavidad oral.



En los estudios realizados como estudiantes nos encontramos
con poca informacidn acerca de las enfermedades hereditariass bu-
cales y consideramos que en nuestra préctica profesional no solo
interesa el hecho de rehabilitar al individuo con este tipo de=-
anomalias, ya que el Qdontblogo de préctico moderna se ha dedicg
do a diversas especialidades propias de su carrera, |imit§ndose~
asf.

Es por lo que se decide |levar a cabo éste invaatigac{6n de
Té&sis para aumentar nuestroa conocimientos, en bensficio de las=-
personas afectadas por padecimientos hereditarios bucales, al---
mismo tiempo disminuir la prevalencia.

Esperando que sirva de gufa para quiéb requiera de estos~-~
conocimientos y de alguna manera ampliar su campo profesional.

El ser humano es un ser social por naturaleza y cusndo se-
presenta este tipo de anomalfas en su organismo y se dejan avan
zar, ya sea por ignorancia o deficiencia econémita, se verf==~==
afectado tanto biolbégica y psicolbgicamente.

Biolégicamente el organismo del individuo al ser afectado-
por una enfermedad hereditaria bucal trae consigo una serie de-
afecciones enh au aparato degestivo y por consecuencis a todo su
organismo e incluso la muerte.

 Fisicamente su est8tica se ve afectada al grado de sentirse
mutilado,cuando su afeccién es gevera y cuando no es asf pasa==-
desapercibida.

Psicolégicamente un individuo que presenta una enfermedad--
bucal hereditoria, se aisla y se siente rechazado por la socie--
dad y afin después de la rchabilitacién es necesario que éstog===
individuos sean sometidos a un tratamiento psicolbgico e inte~--

grarlo a la sociedad.



E) PLANTEANIENTO DEL PROBLEMA
tCuales son las enfermedades heraditarias

da la cavidad oral ?

F) OBJETIVOS GENERALES _
So determinefln las enfermedades herediterias més fre-
cuentes que afectan la cevided oral.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

1.1 Se definir8 el concepto de Salud

1.2'Se dofiniré ol concepto de Enfermedad |
1.3 Se definirs ol concepto "Enfermedad Hereditaria®
1.4 Se mencionarsn gaﬁerclidadga de @Genética

- 2.1 Se explicarin los defectos hereditarion on le denes
ticién, sin defectos generalizados. o
(etiologfs, ofgnos y sintomas)

- 3.1 Se explicarfin los defectos herediterios en la den-=
ticién, con dafoctoc gonoral f zados,
(stiologia,signos y sintomas)

4,1 Se explicerén loa defectos hereditarios de las est~
- ructuras bucales sin defecto generelizado.
 (tejidos blandos.Eticlogfa, sfgnos y sfntomas)

5.1 Se explicarfn loe defectos hereditarions de las e~
tructuras bucales con defectos ganorqli;cdoa.
a (A.TM. etiologfa, sfgnos y‘otntdnuu)



G) HIPOTESIS DEL TRABAJO ‘
La gran mayorfa de enforlodqdu de tipo genético tienen—

mani festacionee clfnicas on cavidad oral.

H) METODO

" Criterios de Seleccibn.=

Para le eloboraclﬁn de nuestra investigacién de Ténis g se=
leccionaron los dsforentea libres que considersxos, con [0 mbgw=
id8neos para la realizaci6n de nusstro trabajo medisnte ¢l método
deductivo, procéso por ol cual se leorén cade uno de los [ibroge=
incluidos en la bibliograffa y se recopilaré lo mls importantev=e
con respecto a las enfermedades hereditarias més frocuentes en la
cavidad oral,

Loi libres y revistas quﬁ meleccionemes aon las mfe recien=«
tes ;dicionu y por lo tanto loa mfs ectualizsdoe y cressos haber
escogido la informecién acorde al tema de nuestra tésis y con es-
to cubrir nuestros abjetivéa. ' '

CENJDS.~ En este Cantro Heciona! ds Informacibn y Documen
tacién en Salud, se seleccioné mediente computadoras lo mis recien

te en cuanto al tems e refiere de Jibros editados en E.E.U.U.

Bibliotecass.~ Do estas !nstitucionp- seleccionancs libros
de texto sobre los temas de Patologfa oral, Pstologfa General, he
rencia , genbtice, diccionarics médicos, enciclopedias y ugdicina

on general .

Organizecibn.= Derpubs eo separd la bibliograffe general=

de acuerdo a loz psvos a seguir, siendo esta en orden progt-uivo- S

y pm- capftulos dels 1 al 5.
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Andlisis.= Después de haber consultado y analizado los
diversos textos de la bibliograffa y lefdo lo m&s importante que
concierne a nuestra investigacibn, llegamos la la conclusibn de

que la bibliograffa, es la adecuada al tema.

1) MATERIAL
Recurscos Humancs.= Tres pasantes de la Carrera de Odonto
logfa

= ln asesor
Recursos Naterialos.=
. =~ Espacios ffsicos; Bibliotecas de las
iiguiontes Institucionea: ENEP ZARAGOZA, BIBLIOTECA MEX)
€O, ADM, y CENIDS.

= Libros deo texto sobre Patologfa Oral
Patologfa General, Heréncia y Genbtica, asf como la bi=
bliograffa que nos proporciond la CENIQS, Diccionario
Médico, Metodologfa pare la Investigacién,

= Papealerfa, hojas y tarjetas blancas,

18pices, plumas, gomas, sacapuntas.

v MEquine de escribir

= Mooa y sillas

Recursos Financicros.=
= Los necesarios requeridos para la

elaboracibn de esta Tésis.

J) BIBLIOGRAFIA

1. Rubin f., Nevine A., Bergm Borden B.: A comparisom of.
identical twinw in relation to three dental. Anomalies
pultiple lqpebnglgraﬁy teoth, Jjuvenile periodonto-v
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K) CRONOGRAMA

ELECCION DEL TEMA+eeeoeereevsaseese? somanas
ASESdR..................;..........4 somanas
ACEPTACION DEL TEMAssuevseesneeensed semanas
REV. BIBLIOGRAFICA . seresencanssess? MEBOS
ASESORIA«ssrssaaransasasesssnanassl mos
ELEBORACION DEL TRABAJO.eseussesn.12 meses
IMPRESION. s avsssesssasensasesasnssd mon
ENTREGA A SINODALES.cessesesessense? semanas

EXAMEN PROFES!ONAL-.---. 'Ql‘l.l‘iillls’_ noses
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CAPITULO 1

Concepto de Salud
Concepto de Enfermedad

Gonaralidadao de GSenetica
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SALUD,~ Ea el estado de equilibrio relativo a la forma y -
funcibn del cuerpo, el cual resulta de un ajuste dinfmico contra
las fuerzes dafiincs.

Le Organizacibn Mundial de la Salud, la defina cowo *"lUn=w=
completo estado de bienestar fisico, mental y social; y no sola=
mente como la ausencia de afecciones o enfarmedades®,

Cabe sin embargo interpretar esta definicifn en un sentidow
dindmico considerando que la salud se manifiesta por el desarro=
llo equilibrado do las funciones fisiclSgicas, quoe a su vex sew=w
expreasan normal de la interrelecifn e interdependencia, biolégi=
ca, psicoifgica y socialmente del hombre con su ambiente, eg=em=
decir‘con-una orienécci&n ecolégica.

Siendo la ecologfa una parte de la biologfa que 8a responsg
bilixza del estudio de !93 relaciones mutuas entre los orgéhicuou
y su universo animade o inanimado.

Desde ! punto da vista fisiolbgico, la salud traduce el=ee -
funcionemiento arménico de las diversas partes que integran olee
organismo. Ef nsdiq interno o fislolSgico regula ls complaejidad=
de los fenbmenos ffsicos, qufmices que son genéradoa COMD §fwew
puesta a los estfmulos del medio externo manteniendo de esta for
ma la armonfa,

(Perkins; Vega Franco) Sekalan que la salud es un estado de
relativo equilibrio de la forma vy funcifn corporal, &l cual pew=
sulta del adecuado ajuste dinfimico del organjamo con las fuerzas
que tienden a alterarlo.

No es puls en su opinién une pasiva interrelacibn entre las
sustancias ﬁua integran el organismo y los factores que pretenwe
den romper la arminfe, siendo una respusste active de las fuerzae
corporales que funcionan estableciendo el sjuste.

vAﬂI'Ja salud pubs puecde interprotarse como producto de la--
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armbnica interrelacién entre el organismo y el ambiente que [omew
rodea.

El carfcter dingmico implfcito en este juicio contrasts con=-
la idea estética de considerar la salud como un estado de altera-
cién,

Al aceptar el concepto ecolbgico de la salud, tacitamente se
interpreta le enfermedad como una desarmonfa funcional da! hombre
con su medio ambiente, que se expresa por alteraciones fisjolbgi=
cas y por cambios en la interrelacién e interdependencia con otros

Beras,

ENFERMEDAD.~

- Enfermedad es el desequilibrio del bienestar fiaico, sociasil«
y cultural. _ v

La relaco6n y dependencia mutua del hombre en convivenciawes
con otros, se perturbe cuendo la enfermedad se menifiesta., La ecg
nonfs de la familia o el cuidado de los hijos por ejemplo: se-==e
afects ante la enFcrmedaa del padre o de la wadrea de la misma wa=-
nera, la dinfmica de la fanilia generalmente se altera por el al=
"coholismo o la drogadiccién de uno. de sus wmiembroa,

Y asf 2e reconoce que le salud y le enfermadad son conceptos
bipolares que isplicen en cierta forma, la buena o mala calidade=

de fa vida.

ENFERMEDAD HEREDITARIA.~

Podemos decir sin temor a equivocarnos que la "Enfermedade~«
Hereditaria® eata dads por una alteracién de los genes ya oea del
padre o de la madre y que es transmisible por herencia a fos hi==
~ Jjos de éstos y se da por annlfnltqcinne-’senajantan que crean4una

lgtidad elfnica.
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GENERALIDADES DE GENETICA

La comprensibn de los diversos trastornos hereditarios del--
desarrollo y crecimiento que afectan a las estructuras bucales y~
parabucales, se basa sobre el conocimiento de la genbtica.

El reconpcimiento de algunes anomalfas que siguen por patro=
nes tredicionales de la herencia, han sido de gran eyﬁda para &l
cient{fico en la explicacifn de muchos estados patolbgicos poco==-
comunes que afectan al organismo viviente.

No obstante, se ha de poner gran cuidado en distinguir entre
estados hercditariqs Y congénitos. Una enfermedad congbnita es la
‘que esta presente en el momento o antes de nacer, pero que no ne-
cesariemente es heredada, vele decir trasmitida por génes. Muchos
‘estados hereditarios se manifieaten en ol momento del nacimiento,
mientras que otros no se evidencien hasta muchos afios deapués.

La explicacidn de la tendencia del .individuo a heredar cierw~
tos rasgos o caracterfsticas do sus progoniforet se besa sobree=~
las monumentales observaciones de Grogor Mendel: Fué &1 quibn tu-
ché por establecer las leyes de la herencia. De su ardua labop=wa
‘cuidadosamente registrada naci6 la CIENCIA DE LA GENETICA.

Uno de los descubrimientos més importgntes de Mendel fud el=
principio de la dominfincia basada sobre experimentos que revela=-
‘ban que s8i los miembros de un determinade par de individuos cone=-
_caractéres contrastantes se cruzan; habr8 una decidids difarencie
“de la capac idad de manifestarse de esos carsctéres en la descen-=
dencia resultante. Asf pués , puede wmanifestarse uno de los caras-

CtSros pero no el otro,

Sin embargo es de gran importancie que el caréctér no expre-
sado no soa eliminado, pues puede manifestarse en genersacionesw==

‘subsiguientes.
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Los términos dominante y recesivo fueron aplicados raspectf—
vamente a los rasgos que aperecen y los que no aparecen en la pri
mera generacibén que sigue a la cruza. La separacién subsiguiente-
y la reeparicibn de los caractéres en la descendencia de indivi==
duos hibridoa, se conocen en la dascendencie como el principic de
segregacibn y es una caracteffstica de la herencia.

€sté& bien establecido que las mGltiples caracterfsticas de~~
una persona estén representadas en los génes de los gametos o cé-
lulas peproductivas.

Al hablar solamente de dos caracterfsticas, o al compararw—-
las posibilidades de la mezcla sen limitadas, pero a medida que-=
sumenta el nlmero de las caracterfsticas es obvio que las posibi~
lidades de combinaciones té tornan definitiv§mente mhs complejas,

Otro principio importante de‘farherencia descubierta por: T.
H. Morgan, es del. encadenamiento de loa factores lo que ofreceesss
la explicacibn de la antigiia observacién de que dos o més carac--
téres‘bueden permanccer ligados en su pasaje de una generacibn a=
otra. Una derivacién de este principio fub el descubrimiento del=
encadenamiento al sexo, o & {a unibn de ciertos caractéres conm==
fos facfores que determinan al sexo. Asf por ejemploz un hombre~=
puede transmitir un pasgo ligedo al sexo de sus nietos a travbs-~

de sus hijas, pero no de sus hijos ni a través de ellos.

Esta transmisin depende del par de cromosomas sexuales dee~
un indiv‘duo, muchos de los trastornos del desarrollo y crecimien
to de las estructuras bucales que se eatydiar&n y que parten dow-
un fondo hereditario deffnido.

A vecas se dice de otras enfermedades en las cuales el testj
monio de la herencio es sugerente, pero no cond(uyente, que preo=-

sentap:"tendancicn fagiliares'.
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La Odontologfa tiene mucho que sportar como auxiliar para=--~
determinar los verdaderos factoriés etiol8gicos de muchos trastor-
nos des desarrollo y crecimiento de los dientes, huesos y diver~-

sos tejidos blandos.

WITKOP, . Al hablar del pepal de la genética en la Odontolon~
gfa ha destacado que en cierta enfermedad dental los factores he-
reditarios pueden ser decisivos, o solo. contribuir a la producc(&n
de una enfermedad aspecffica. ,

Es indudable que los factores genéticos son importantes en-=
el desarrollo de mucﬂaa malformaciones congénitas del ser humano,
aunque se ha estimado que solamente sirededor de cien de tales ep

' fermédadcs o mel formaciones se explican sobre la base genética.

En un exhaustivo estudio de la teratologfa, es Smith, quibn~
ha enumerado fas posibles dismorforgénias,
£l segundo factor importante del desarrolio de tales altera-

cibnqs son las condiciocnas ambientales paiolégicas.
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CAPITULO 2

~ DEFECTOS HEREDITARIOS EN LA DENTICION '
SIN DEFECTOS GENERALIZADOS

= Micrognétia

Macrognétiea

Microdoncia

_ « Macrodoncia

= Fusién
- Geminacién
~ Taurodontismo
= Anodoncia
=~ Dientees Supernumerarios
« Amefogen8sis Imperfecta
Q'Hipoca!cificdci6n Adamant ina
= Dentinogenésis imperfecta -
= Hipoplasia Adamantina

- = Displasia Dantinal
« Cementoma Gigantiforme

,;-‘Odontoma

'w Periodontosis

¢
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MICROGNAT U A

Literalmente, micrognétia significa, maxilar paqﬁeﬂo y puede
estar afectado el superior o el inferior. Muchos casos de microe=~
gnfitia aparente se deben no a Qn maxilar anormalmente pequefio en-
términos de tamaflo absoluto, 8i no a la posicién o relacibn anopr=
ma['de un mexilar con el otro o con el crfneo, lo que produce la=-

flusién de micrognétia.

La microgn§tia verdadera puede asr clasificada ent 1) congé=
nita, o 2) adquirida. La etiologfs del tipo cong8nito es descono=
cida, aunque en muchos casos eate ssociada con otras anomalfas—--

del eaqueleto. A veces sigue un patrbn hereditario.

La micrognStia del maxilar superior se debe fracuentemente a
una deficiencia en la zona premaxilar y los pacientes con esta dg
formidad. tienen el tercio medio retrafdo.

Aungue se ha sugerido que la respiracién bucal serfa ungerew
causa de micrognétia superior, es mls factible que esta, sea una=~
de los factores predisponentes de la respiracidn bucal, debido al
desarrollo inadecuado concomitante de las estructuras nasales y-=

nasofarfngeas.

Resulta diffcil explicar la micrognétia mandibular verdade«
ra de tipo cdngénito. Algunos pacientes parecen tener, desde elew
punto de vista clfnico, una marceda retrucidn del mentén pero me=
aiante mediclones, se comprueba que la mandfbula esta dentro de=
los Ifmites normales de variacién. Estos casos pueden debsrse a=-
la localizacibr posterior de la mandfbula con respecto al créneo=~
o a un 8ngulo mandfbular. La agsnésia de loavcéndilosrtaﬁbiSn'prg

duce una micrognétia mandibular Qordadern.?(ilz )
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MACROGNATIA

La macrognétia se refiere a la anomalfa eh que los maxilaﬁea
son anormalmente grandes. El aumento de tamafio de ambos maxileres
suele ser proporcionado a un aumento generalizado de tamafio de to
do el esqueleto, como por ejemplo: El gigantismo hipofisiario. Es
més comlin que solo estén afectados los maxilares, pero la macro-~

gnftia puede estar asociada con otra alguna lesién, como:

a)«~ en la enfermedad 6sea de Paget en la cual se produ=
ce ol crocimiento excesivo del erfneo y del maxilar

_ superior, y a veces del inferior,

b).~ acromeghlia, en la cual hay agrandamiento pr&greaiw
vo do la mandfbula debido al hiperpituitarismo en--
61 aduito, o ... - | |

c).= leontfasis 6sca, una forma de displasia fibrosa en~-

la cual hay agrandamiento del maxilar superior,

Son casos cifnlcos bastante comunes loa que preacntankprotui
sién mandibular, o prognatismo, sin que haya complicacién prove==

niente de una afeccidn sistembtica.

La etiologfa de estn protusién es desconocida, aunque algu==
nos casos sigue patrones hereditarios. En muchas ocasiones el pro
gnatismo se origina en una disparidad entre el tamafio del maxilar

superior y el inferior.

En otros casoa !a mendfbula es deamesursblemente mayor de lo
normal. EJ Sngulo entre la rama ascendente y el cuerpo también in
fluye sobre la relacién de ls mandfbula con el maxilar, como jo=e
hace la @ltura real de la rama. Asf,'él paciente progn&tico tienw
de a tenér ramas ascendentes. largas que forman un fingulo menogews

‘pronuﬁclado con ol cuerpe de la‘uqndfbula.
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La longitud de la rama, a su vez, puede guardar refacién con
el crecimiento del cbndilo.

Es posible deducir, pués, que el crecimiento condilar excew-
sivo predispone al prognétismo mandfbular.

Los factores generaloz que se conciben podrfan influir y ten
der a favorecer el prognftismo mandfbular son los siguientes ca--
sos! ‘
' 1.~ Aumento de la altura de le Rama
2.~ Aumento de la longitud de! cuerpo de la mandfbu!é
3.~ Aumento del &ngulo gonial
4.~ Ubicacibn anterior de la foaa plenoidea
Sa= Menor longitud de! maxilar superior
6.~ Localizacién posterior de la mapdfbulé con relacién

" al créneo.
7e= Barbflle prominenta

8.~ .Varientes de los perfiles blandos,

(12)

MICRODONGC A
TRASTORNO DEL DESARROLLC EN EL TAMARO DE LOS DIENTES

" Le microdoncia es una rara anomalfa en la cual todos fogem===
dientes de una denticibn son de tamafto pequefio.

Aunque puede estar en relacién con una hipofusién de la hip§
fisis, las mayorfa de casos parecen seﬁ debidos a factores heredi=
tarios.

Puede ser de tamafio diminuto alguna de las piezas de la den~
tadura, como los terceros molares y los incisivos laterales supe=
“rlores {estos Gltimos aparecen a menudo en forma c8nica o de cla-

vija debido a la aplésia de los cqmpqucnte-_uediates o dictafil).
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Se ha indicedo que la causa podrfa residir en el atavismo, es de~
cir, se tratarfa de una regresifn de evolucién,

La microdoncia rolativa se refiere & dientes que parecen mfs
pequefios que el tamafio promedio debido al tamafio anormalmente gra
nde de los maxilares. |

La microdoncia solitaria es una hipopl8sia de un eolo diente.
(11,12) |

MACRODONCI A
(MEGADONT ISMO0)

La macrodéncia se refiere a dientes que son mayores que lomm
“‘normal, generalmente es un carficter hereditario. »

v En algunos casos poco frecuentes, la cauaaron la . hiperfunmes
cibn de Ia‘hipéfiaii, pero en estos casos los componentes dentaw~
Fioo mAs agrandados son las rafces més que las coronas, ya que la
‘anomalfe endocrina afecta primariamente o las ostructures mesen=-
quimetSsas, ,

La macrodéncia generalizada verdadera, snonelfa en la cugles
todos los dientes son mayores que lo normal.

La macrod8ncia generalizade relativa, es elgo mfe comln y es
el resultado de la presencia de dientes normales o |igeramento~e~
"grandes en maxilares pequeﬁoa, aqul en la disparidad de tamafio de
iliaién de macrodéncia, se considera importante la herencia.

Ls macrodéncia unidental es relativamente rara, pero se obnsg
rva algunas veces., El diente es normal en todo sentido excepto en
sy tamafio. No hay que confundir la macrodbneia verdaders udidental -
con la fusibn de plezas, en la cual en perfodon tempranos desmwa=
odontogénesis, la unién de dos o mfs piezas de un aulo dlente.
( 11,12 )
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FUSION

Los dientes fusionados se originan por la unifn de dos gbre==~
menes dentales anormalmente separados. Segln cuel sea la f&se del
desarrollo de los dientes en el moento de la unibn, la fusibén es~
completa o incompleta. Se pensé que, alguna fuerza o presién fisj
ca produce un contacto entre los dientes on desarrollo y su fu~e=
8i6n ulterior, Si este contacto se produce muy temprano, por lo==

"menos antes de que empiece su calcificacibn, Jas piezas pueden eg

tar completamente unidas para formar un diente Gnico grande.

Si ai contacto do los dientes se produce més térda,runarvex& -
' que una parfe de la corona dental ha completado su fﬁrmnéfén--~~-
puede haber unién de las refces solamente. Siempre hay conflu§n~-
cia dental en casos de fusién vebdadare. La bleza puedé tener copn
"ductOQ radiculares separados o fusionados y la anomalfa es comfline

tanto en la dantadura primaria como en la permanente,

Adenfis de afectar a los dientes normales, la Fqsfénﬂtambién-
puede producirse entre un diente normal y un supernumerario, como

‘¢l mesiodents o el distomolar,

En algunos casos se registrb que la anomalfa tenfa‘tendenoiu
hereditaria. (12 ) | ’
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GEMINACION

“UIn diente geminade representa un intento de divisién de un~-
gérnen solo, por invaginacifn producida durante e! perfodo de prg
liferacibn del ciclo del crecimiento del diente. El diente geming

do ‘se presenta clfnicamente como una corona bffida con rafz Gnica.

- La corona suale aer mfs anchs de lo normal, con un surco su-
perficial que se extiende desde el borde incisal hasta la regibn-
cervical. La anomalfa que puede seguir un patrén hereditario, se-
ve tanto en dientes primsrios como permanenfos,,eunquc_ea‘proba--

ble que ocurra con uayor'Frecuencia en'los dientes temporales.

En concluasibn la geninaciﬁn, es la formacibn de una coprona==
bifuca causade por fa invagnnaclén durante el desarroilo del dien4f
'tp.
| Las corones puodan estar o no separadas pero Ias rafce: ywen

sus conductoc aon conf!uentos. (12)
TAURODONTISHO

Una revisibn de In‘literatdra,iobhe epta»anuaalfd, efectuads
por Lyssll, atribuye & Keith haber dado a este Fanénénd el nombre
'de'taufodonti-mo ya que esta denoiihacién hroggde'dal parecido de
' esth alteracién con los dientes de los bébinos y de otros an jtma=e
les angulados. .

' Eh ol taurodontismo los dientes, gensralmente molares, tien-
en é&mhraa de pulps anormalmente grandes, que se extienden profup
dnmenta’en las rafces, 4

Puede efcctarne cualqutera de las denticiones. Aunque se ha=’
E dlcho que R taurodontusno rupreaenta un perfodo en 1o evolucibn=~
‘,dul houbro, n- considara genevalnante cono un proccno retr6grado-

o dcg-narativo..
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ANODONC | &

Anodoncia.~ Es la faita de dientes, que puede ser total owe-
parcial.

‘Anodoncia total.~

Etiologfa.« No se ha puesto en claro la basé etiolégica de--
la anodoncia total, aunque se han citado las alteraciones endbcri
nas, los factores heroditarios y traumatfsmos ejercides sobre ol=
plasma germinal. |

Csracterfaticas clfnicas.~ Ls anodoncia total (agenbeia) es=
una rara afeccibn en la cual falton completemente tento la denti~
ci6n decidua como la parmanente, o on la que falten solo los pere
menentes, Eate Gitimo caso puede explicerse por la denticién inw=
‘co-pleta del dasarrollo ectodérmico en cual la Igmina dentariam=e
forma gérmenes dentarios aunque mbs adelante o3 incapaz de prddu-
cir dientes permanentes, puesto que no se cbaervan yemas dentalee.

Le anodoncia va asociada a menudo al sfndrome de displdsia~~
sctodérmica hereditaria, anomalfa que sfecta tawbién otras estruc
turas ectodSrmicas como gléndulas, cabellos, uRas y ojos. La ano=
doncia total puede suponerse cuando en un niflo de pocos meses son
menifiestos los sfgnos clfnicos de grave dieplésia ectodérmica.

La falta de sudor y de secreciones sebfceas producen snhidrg
sis, scquedad de le& piel, asteatSsis y elevaciones bruscas de la~
temperatura. Cuando estféin afectadas las glbndulas ealivales y cua
ndo tembién eatfn disminuidaa las secreciones faringeas y lagrima
'lau, el enfermo tiene labios secos y agrietades, mucosa bucal y=-
nesal astréfices y predisposicién a las infecciones respiratorias
y conjuntivas. Otros signos que pueden acompafiar a esta enferan--
dad son la narfz en forma de silla de noiter, prominencia de joa=
- arcos supraorbitérios. Hipotricésis (debide @ lavrotonci6n del: la
nugo) y defectos de desarrollo de las ufias. ( 10,11,12 ).
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DIENTES SUPERNUMERARIOS

Los dientes en exceso suelen denominarse dientes supernumee~
rarios, que son el resultado de una formacibn continua de gérme~=s
nes por el Srgano del esmalte del diente prescedénto o una proli=
feracidn excesiva de células, excepto cuando se consideran dien=-
tes natales o elementos de une denticién pospermanente. La incidg
‘ncia de dientes supernumerarios es del 1% con una proporcién dele
maxi lar superior al inferior de 8:1 y de dientes no salidos deew=
531, No es rara la presentacifn bilateral. Los dientes supernumep,
arios no salidos pueden ocasionar o estar relscionados con proce=
808 pafol&gicos como quistes o neopl8sias. Pueden repregsentargew=
. en fas dos denticiones y, a no ser cénicos o rudimentarios, tien-
‘denva asemejarse a los dientes normales. En general los diantes-f
supernumérariou del maxilar opﬁcrior aon ru&imantarioa o de tama=
flo o de forma anormales, mientras que los ds! maxi lar inForior---
itienon-un aspecto mAs normal, especiaimente en la regibn de los«~
incisivos y de los premolaraes.

Los dientes numerarios pueden presentarse an cualquier punto
‘de los arcos denteriod, pero su localizacibn més frecuente es en;
tre los incisivos medics superiores, en cuyo sitio el diente su==
pernumerario se denomina mesiodente.

El mesiodents pueda aparscer aislado o a pares y puede sepw-
erupcionado, enclavado, invertido o fundido con un incisivo cen~=~
. tral. Su corona suele tener forma cénica y su ratx es ms cortaw=
que lo normal. El mesiodents tiene importancia patolépica ya que~
puede ocasionar un diastems entre los incisivos centrales o una==
torsoversidén de uno o de ambos dientes. También pueds fusionarse-
con uno de los incisivos dondu Jugar e qua el diente sea anorua!-

mcnte uncho y en forma de "pala”.
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La regibn que siguen en orden de frecuencia para los dientes
supernumerarios es la porcibn distal a fos terceros molares,en el
maxilar superior mfs a menudo que én el inferior,

Estos “cuartos molares” pueden teoner un temafic parecido a~=-
a los terceros molares o ser m8s pequefice. La presencia de dientes
supernumersrios puede impedir la erupcién normal de los terceros=
molares. ‘

Los incisivos laterales superiores y centralea inferiores sy
pernumerarios tienen forma parecida a sus corprespondientes normas-
lea pero suslen ser mbs pequefios que ellos. En casos mfs raros se
encuentran dientes supernumerarios en la regibn premolar inferior
en la cual mechas veces se parecen a los dientes perﬁanentos nopr=
males,

Cuando ests afectada la. denticién caduce, lo cual es raro,=-

las regiones implicedas m&s a menudo son las de los incisivos la~
terales y de los caninos supsricrea. Algunca dientes supernumera=
rios de forma completamente anormal no pueden identificarse conwe
ningn grupo de dlentes normales y se |laman dientes sccesorios.-
Pueden brotar en al Srea bucal o lingual o entre los dientes per=
manentes. O incluso puedsn fusionarse con elios. Suelen ser peque
ﬁés, en forma de cld?ija y con rafces curvadas. Los dientes supep
numerarios son probablemente de origen heraditario, siendo su pro
coso pbtpg&nico fundamentel una hiperactividad de Ya lémina denw=
tal. Sin embargo, no se ha puesto en claro, ai esta afeccibn es==
debide a la formacibn de un tercer gérmen dentario o a la divies=
8ién del gérmen permanente. Debe pensarse en un efecto del atavig
mo, ya que la dentlcién de los primatas extinguidos contenfa 44=-
diénteh, con tres incisivos y cuatro premoiares en cada cuadrante.
(10,12 )
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AMELOGENESIS  IMPERFECTA

(DISPLASIA ADAMANTINA HEREDITARIA; ESMALTE PARDO HEREDITARIO;
DIENTES OPALECENTES; HEREDITARIOS PARDOS)

Le amolog8nesis imperfecta abarca un grupo de anomal fas es==

tructurales del esmalte que se origfnan en alguna disfuncibn del~

~ &rgano del esmalte.

Ea por dentro un trastorno ectodérmico, puesto que los compo
nentes mesodérmicos del diente son normales.

La formacién del esmalte normal se hace en dos perfodos: El~
formativo, en el cual el depbsito de matrfz orgénica, y el de ma~
" duracibn, durante el cual émta matrfz es mineral izada. Por consi=
" guiente, hay dos tipos reconicidos de amalogénesis imperfectas
1) Hipocalcificacién adamant ine en la cual me produce la minerall

zacibn defectuosa de la matr iz formada. (hiponineralizacibn).

HIPOCALCIFICACION ADAMANT INA

. - Se éohdéen varias formas diferentes de hipocalcificacibn ada
mantina; se transmiten comos 1) rasgo dominante autosémico, 2)ras
go recesivo autosémico.

Las varjantes en lan manifestaciones clfnicas, caracterpiatj
cas radiogr§ficas e histol&gicas son conaiderablies.

Caracterfsticas clfnicas.» Darling dividié la hipocalcifica-
cibn adamantina en tres categorfas, principalmente sobre la base~
de las manifestaciones clfnicass 1) Los dientes van del color amg
rilto al parde claro, mientras el esmelte tiene textura algo cre-
- t&sea hay poco astillamiento del esmalte y zonas bien calcificadas
en la superficie ademantina y an la unién amelocemsnteria; 2) los
dientes son de color pardo obscurc y el esmalte tiens consisten~=

" cia casebsa y tiende a quebrarse fécilmente: puade haber una caps
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deigada de esmalte duro sobre la dentina de dientes brotados ro—s
cientenente, y 3) ol esmalte es hipochicificado en zonas espec(fi
cas de los dientes, y tiende a astillarse, y a pigmentarse en esos
sitios.

Asf pubs las piezas atecadas de hipocaléificacibn adamantina
tienen forma normal cuando erupcionan, pero tienen color y aspec-
to oplico. La pigmentacién tienda a acentuarse con la edad y varfa
considerablemente en los diferentes dientes de un mismo peciente,
El eamalte es blendo y se deagasta con ﬁacilidad,'da MANGra quews .
la deﬁtlna expuosta se géutaicon répidez y llega a quedér a nivel

de la Ifnea gingival. Estos dientes no son prepicios a la caries,

HIPOPLASIA  ADAMANT INA

(a hipopl&isia ddamantina se puede definir como la formecibne
lncouéléta o defectucsa do la matrfz orgénica del esmalte dental,
Hay dos tipos bésicos de hipoplésia adenaﬁtina: 1) La hereditaria
y 2) La causada por factores ambientales.

En el tipo hereditario estén afectadan las denticiones priqg
rias y permanentes; por lo general, estf atocado inicanente el o8
malte. Por el contrario, cuando el defecto se origfna en factores
émbientaies, esta afectade una de les dos denticiones, y a veces~
un solo diente; suslen ostar afectados esmalte y dentina, por lo-
menos en cierto grado. '

; Weinmann propuso la siguiente subclesificacién de la forma-«
hereditaris de hipopléisia edamantina, sobre ls base de los diferg
ntes wodos de trensmisibn:

1.~ Tranemisidn dominante ligeds a X;con mordida abierta
2. Trensmisién dominante ligeda a X, sin mordida obiorur
3.= Transmisién dominante ligede o X
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4.- Transmisibn doninante outosémica forma aplésica

5.~ Transmisi6n dominante autof6mica con efecto pleotré-
pico~forma aplésica.

6.= Transmisién dominante autosémica=forma hipoplésice.

7.= Transmisién recesiva autosémica=forma hipopl&sica.

8.~ Transmisibn recesiva sutosémica con enfermedad de=w=

Morquio.

Ademfs Darling propuso una subclasificacidn basada scbre el=
aspecto clfnico de la hipopl&sia edamantina.
l.= Esmalte con tosillas mGitiples generalizadas.
2.~ Esmalte con surcos verticales combinados a veces con
arrugas de la superficie adamantina.
3.~ Esmalte con marcada deficiencia de espesor {préximo~
a la aplésia)

Se comprobé que los dos Gltimos grupos (2y3) pueden presen==
tar tanto como hipocalcificacibn como hipoplésia.

Caracteristicas clfnicas.= Las diversas formas hereditarias~
de hipoplésia adamantina pueden tener diferentes aspectos clfni-~
cos, como to Indica la clasificacifn precedente. En algunas for--
mas, hay hasta una diferencia en el aspecto de los dientes,de va-
rones y mujeres.

Por lo general, las coronas dentales pueden presentar cambios
de coloracién o no. Si lo presentan, varfa del amarillo al pardo-
obscuro., En algunos casos, la superficie de la corona es ljsa y--
dura. En otros, la superficie ee dura pero tiens numeroses surcos=
o arrugas paralelas, verticales., En los tipos apl8sicos, el esmal
te esta auscnte o casi ausente., Los dientes tienen el color amarj
I1o de la dentina normal y la forma normal de estos esth afectada
por la falte de esmalte. Los puntos de contacto estén abiertos.En
los tipos hipl&sicos profundos, la superficie de lo corona tiene-

muchas depresiones profundas o playas, en cuya base la dentina se
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haya expuesta.
Los dientes afectados por estas formas hereditarias de hipo=-
plésia adamantina frecuentemente presentan un desgaste oclusal ex

tremo debido a la ausencia de esmalte, o a su pérdida prematura.
( 10,11,12,13 )

DENTINOGENESIS IMPERFECTA
(DENTINAOPALECENTE HEREDITARIA, ODONTOGENESIS IMPERFECTA)

La dentinogénesis imperfacts es una caracterfstica heredita=
ria dominante que no esta ligada, al sexo, esparece con igual fre-
Acuencia en varones y mujeres. La dentinogbnesis imperfecta es una
alteracién del desarrollo de la dentina que afecta todos los dien -
tes tanto primerios como permanenéea. La alterscifn que afecta al
ccmpdnenfe mesodérmico no afecta al esmalte, ol cual es normal. A
menudo - la dentinogénesis imperfecta se presenta como una alteraes
cibén unica peroc a vecesz se encuentra como un componente mls dewwe
una enferzedad alltiple, sobre todo asociada & una osteogénesip=-
inperfecta, Ya que la dentinogénesis imperfecta y la osteogbnesis
pueden preaentarae'aisfadamenta, no esta clara su forme de trana-
mieibén gen&tica cuando se presentan ambos casos.
Caracterfstices clfnicas.% Clfnicaments la dentinogfnes]s~w=
imperfecta se descubre o se identifica de forma fécil.
los dientes muestran una apariencia transllcida opalecente.~
Generalmente son grismes o azul parduzco o pardo amarillento aun=-
que su color puede variar mucho. En alguncs casos, scbre todo enw
los adultos, se pierden considorables cantidades de esmalte de las
zonas cortantes o de oclucibn, debido a la aticiébn o fractura de=
los dientes. Parece ser un defecto en la unibn entre la dentina y
el esmalte, que os relativaments liss en vezr de festoneada y entrg

fazada como es un diente normal.
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Otra caracteristica clfnica, de la dentinogénesis imperfecta ,:é
es la anormal constriccién en fa unifn entre el eamalte y el ca=~
mento que se observa en la exploracibn cli{nica.

Caracterfsticas radiogr&fices.=- Estos dientes presentan una=-
indgen desusada y patognombnica en la radiograffa. La marcada con,
striccién en el cuello es un carficter casi constante. Las rafces~
son m&s cortas de lo normal y a menudo son remas. las cavidedes—e
pulparias y los canales 2stén muy estenosados o casf desapareci=--
dos en la observacién raaioidgica incluso cuando aln se estén fopr -
mando las rafces, la cavidad pulparia y los canales de las rafces .

'pueden verse anormalmente pequefios o estenosados.

Las otras estructuras dentarias como e! cemento y fa membrana f'

periodontal y el hueso alvee!ar:parecen normales. No es rqro quew
‘en un mismo paciente estén fracturadas las rafces de varios dien-
tes, ( 11,12 )

ODONTOMNA

» El tumor que’ proviena de los tejfdos que partlcipan en lamww
formacn&n de los dientes se denomine edentasa,

Por ol uso, sin embergo, vino a aignificar una proliferacién
- en-la cual las células epiteliales y mesenquimatésss presentan dj
ferenciacién completa, como resultado de lo cual, los amelobléstos
y odontobléstos forman esmalte y dentina. Este esmalte y dentina~
suelen ser depositados de manora anormal por que la orgenizacibn-
de las células odontSgensas no alconzan un estado normal de morfo
diferienciacién., Eate tumor se compone de m&s de untipo de tejido
y por esta razbn fub denominado odontfma compuesto. En algunos el
esmafte y la dentina son depositados de tal manera que la estruc~
~ tura conaervi una considerable semejonze anatémicva con dlentoe—~-
normalen, excepto que suelen ser menorss qus Satos, Han sndo lla-

'mados esontémas conpueotoa mixtoa cuando hay por lo menos una ui-
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militud anat6mica superficial con piezas normales. Por otra parte,
cuando los tejidos dentales calcificados son simplemente masammem=
irregular sin semejanza aiquiera con dientes rudimentarios, se usa
el término odontéma compuesto complejo. Esta Gltima forma de odon
t6ma es menos comln que la primera.

Etiologfa.~ La etiologfa del odontéma es desconocida. Se su-
girié que el traumatismo o infeccibn local puede conducir al de-=
sarrol lo de esta lesién. Esto es totalmente posible, pero en ese=
caso, lo més posible es que el resultado final sea la hipoplésia,
segfin el momento de la odontogénesis. Aparentemente no hay predi=
lecciédn por originarse en un sector determinado de la cavidad bu-
cal, no esta especialmente vinculado con dientes supernumerarios,
como podrfa pensarse si apareciera con mayor frecuencia entre los
incisivos superiores o distal al tercer molar superior. Hitching,
sugirif que los odont8mas son heredados o sc deben a un gén, a =~
una interferencia mutante, posiblemente posnatal, con el control~-
genético del desarrollo dental.

Caracterfsticas clfnicas.- E! odontéma puede ser descubierto
a cualquier edad, en cualquier sitio del arco dental superior o~~
inferior. Se encuentra en niflos muy pequefios, y por supuesto,pue=
den persistir en la vida adulta. E} odontbSma suele ser pequeiio y~
solo su difmetro excede al de un diente. A veces, se agrandan y==-
llegan a expandir hueso, con la consiguiente asimetrfa facial.===
Esto es particularmente cierto si en torno al odontdma se formaw=
un quiste dentfgero.

Se presenta como abultamiento o tumoracionaes de superficie=-
lisa, bien delimitados, de dureza 6sea y asintomiticos, en la=w~=
mandfbula o en la maxila, lo cual hace pensar también en un ostef
ma, o en un fibéma osificante, tiende a presentarse en una zona==~
donde ha ocurrido trastornos del desarrollo dental y falte el dig

nte. Puede impedir la erupcibn del diente adyacente.
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Por lo regular pasan inadvertidos hasta, que se descubren al
efectuar radiogr&fias. Si comperimen un nervio, causan dolopr.
( 11,12,13 )

DISPLASIA DENTINAL
(DIENTES ARRADICULARES)

La displésia dentinaria es un trastorno raro de la formacién
dentinal que se caracteriza por tener esmalte normal, dentina su-
mamente atfpica, con obliteracidn pulpar, formacién defectuosa de
la rafz y una tendencia a la patofoafa periaspical sin causa obvia.

Etiologfa.~ La displésia dentinaria es una enfermedad heredi
taria, transmitida como caracterfstica dominante autosbmica. La~=
patogfnia de la enfermedad se relaciona con focos miltiples de dg
generacibn en la papila dental que finalemnte llevan a la redy~=w
ceidn del crecimiento y obliteracién de las papilas, con formacibn
esporfdica de dentina verdadera alrrededor de los focos calcificg
dos.

Caracterfsticas clfnicas.~ E! esmalte es normal lo mismo que
la corona, en cuanto al tamafio y al color,

El defecto fundamental radica en la dentina, que tlene una==
composicién extraordinariamente rara debido a la presencia de un=
enorme nimero de cuerpos esféricos.

El defecto de la dentina origfna la formacibn de rafces cors
tas y estrechas, &pices puntiagudos, camara y canales de la pulpa
parcial o totalemnte ob!itarados.

Sin embargo, existe la particularidad, que las rafces de los
dientes posteriores y especialmente la de los molares son cortase
y gruesas. Como es natural, las rafces normales predisponen a la-
exceasiva movilidad y por este motivo, es frecuente la cafda prge==
coz de los dientes. Aumenta més el pronbstico, la elevada inciden’

cia de afecciones perispicales (abscesos o quistes) a peser que~=
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la caries es relativamente poco frecuente.

Puede estar afectadas tanto la denticién decidua como la per.
manante, lo cual es un dato importante a favor de que se trata dé
un carfcter hereditario.

Los dientes sueclen tener patrones de erupcién normales, aun-
que en algunos casos se registra retardada.

La displésia de la dentina difiere de la dentinogénesis im==
perfecta en numerosos aspectos: No tienen el aspecto opalecentew=
de las coronas, no ocaciona atricci8n anormal y presenta una ele-

vada frecuencia de proc&sos periapicéies. ( 12 )

CEMENTOMA GIGANTIFORME
(CEMENTOMA MULTIPLE FAMILIAR)

Es una lesibn muy rara que puede o ho reultsr una entidad---
caracterfstica. Aparecien cn familias y se heredaban como caractg
rfstica dominante autosbmica.

Manifestaciones bucales,~ Se origfnan a edad temprena, evolu
cionan con lentitud y afectan los cuatro cuadrantes.

Estos se presentan como masas radiop§cas dispersas ecn los ma
xi laresy que a veces los expanden. Estas masas son descritas como
compuestaa‘de cemento denso, altamente calcificado, casi totalmen
te acelular, poco vascularizado y que con frecuencia se infecta~-
conla consiguiente supuracién y secuestros.

Debe haber una mayor aclaracién de ésta enfermedad nosolbgica
s8i en realidad resulta tal, para separarla do la osteomielitigem=
esclerosante difusa crénica, afeccibn inflamatoria a la que sge=w

se asemeja mucho, ( 11,12 )



39

PERIODONTOSIS
(ATROFIA ALVEOLAR DIFUSA, PERICEMENTITIS FiBROSA RAREFACIENTE)

No se esta de acuerdo en relacién con la exiatencia de laww~
periodontosia como una entidad patolégica.Algunos sotienen que la
periodontosis es un procésos patolégico especffico de causa desco
nocida. )

E! término periodontosis indica destruccibn no inflamatoria-
degenerativa crbnica de los tojidos periodonticos, se caracterize
por una destruccibn peculiar y extensa del sistema de sostén que=
se observa en adolescentes (12 a 20 afios) o en adultos jovenegmsw
(18 a 25 aflos ), siendo mujeres la mayorfa de enfermos de 3:l.

Otros son de la opinién de que el cuadro clfnico de la perio
dontosis no es mbs que una variante poco frecuente.de la periodop
titis comln,

En otro sentido, que se caracterfza por una ripida pérdida=-
de hueso alveolar en mis de un diente de la denticifn permanente.
Se presenté en dos formas b&sicas. En una,- los Gnicos dientes afg
ctados son los incisivos y los primeros molares. En 13 otra mlse~-
generalizada afecta gran parte de los dientes. Le magnitud de le-
destruccidn no guerds relacifn con la cantidad de irritantes loca
les presentes.,

Los sfgnos y sintomas clfnicos de la poriodontosis en lagme=
primeras fases son la migracibn y la movilided del diente. Lagw=-
bolsas periodontales pueden ester ausentes de &stas primeras fa--
ses del, desarrollo de la enferpedad. Cuando aparecen las bolsas~
son muy profundas y generalmente se afecta toda la denticibn. Las
primeras estructuras periodontales que suelen afectarae son las--
que rodoan a los inclsivoes, @ los primeros molares y los promofa—
res del maxilar, Las alteraciones ocurren con o sin seflales macrg

scbpicas de inflamacién de la encfa.
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No se sabe si primero se atroffa el hueso alveoler, si falla
el tejido conectivo del ligamento periodontal o si cesa el depbsj
to de cemento, no es posible el reemplazo de fibras periodontales
desgaatadué, el hueso alveolar se resorberia por falte de estfmulo
y los espacios medulares agrandados coalescerian con el ligamento
periodontal, con el, resultado de un espacio periodontal ensancha
do, |

Etiologfa.~ Varijos investigadores demostraron que en ests en
fermedaod hay una tendencia familiar. Baer, por ejemplo, encontrb~
que se da en gemelos idénticos, padres e hijos, hermanos, primos-
primeros, tios y sobrinos. También informd que la enfermedad tien
de a seguir una |fnea materna, Con la debilidad del poriodonto=«~
provoceada por la herencla o por alguna deficiencia nutricional o=
un trastorno metabblico, la reparacibn de! yejido esta dificultada
se produce la destruccibn. No se ha comprobado la existencia de=w
un factor etiolbgico finico como especi{fico de la periodontosis.Se
demostrd :que en los pacientes con esta afeccién a la que suelom=w
considerarse por factores extrfnsecos, la composicibn quimice de~
la sangre y los factores nutricionales asf como la funcién glandy
lar endécrina y el estado fisico son similares a los que presech=-
tan las personas con perjodontitis,

Puede aparecer en bocas cuyo estado higiénico es impecable y
que no tienen caries. Se produce en la ausencia completa de infla
macibn marginal, pero sucle ser descibjerta hasta que esta se so-
breagrega al proceso degenerativo. El primer indicio que el pacie
nte tiene de la presencia de la periodontosis, es un slbito despl
azamiento patolbgico ( migracién ) sim&trico de los dientes, por-
lo comGn los primeros molares permanentes y luago los dientes an-
teriores.

La periodontosis no se reconoce clinicamente en sus fases in
ciplentes, si bien la radiograffa revelarfa una pérdida 8sea locy

lizada. El primer signo clfnico definitivo observado por el odon~
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tol6go es una bolsa profunda, con frecuencia en un solo diente,con
el hueso adyacente normal. En realidad este es el comienzo de law
fase findl en el desarrollo de la enfermedad. En este punto |og==
Ifquidos, mocroorganismos y residuos bucales penetran en la bolsa
y aparecen los afntomas inflamatorios.

En las fases precocea de la periodontosis, las redbograffas=
muestran zonas radiotransparentes circunferenciales entre el dien
te y e} hueso estas zonas se deben a la ampliacidn de los espa=e==
cios pericdontales. Ello no indica que se hayan formado las bolw~
saa,'ya que en los estudics incipientes algunas de las fibras pe~
riodontales aln estén intactas y no es posible pasar une sonda mi
timétrica entre al diente y la encfa. S| continue la destruccibn=-
de los tejidos periodontales, en las radiograffas se observa geng
ralmente resorcidén infrabsea.

La emigracién o deéplazamiento patolégico de loa dientes aem
menudo va acompafiada por la extruccibn de las piezas afectadas,

Los cambios degenerativos en el tejido‘codectivo dei ligamw=
mento periodontal o la formacibn del tejide de granulacifn gene==
ren presién sobre la superficie del diente, y forjen la corona de
ntal fuera de su posicibn normal y con frecuencia la extruyen ha=
clia un lugar‘donde la fuerza oclusal tieno efecto traumftico so-=
bre el tejido de soporte, El trauma complica las condiciones pabo
l6gicas y acelera el aflojamiento dal diente.

En la periodontosis no suele haber dolor si ne hasta que es
ta avanzada la enfermedad, cuando entran en juego las influencias
traumbticas, o una vez producida la bolsa, cuando puede tener lu=
gar la infecciédn profunda de ia misma. En estas circunstancias es
frecuente la aparicién de un abaceso lateral en ¢l tejido periow-
dontal. No es raro observar la formacibn sGbita de una bolsa muy-

profunda en la refz del diente, casf hasta su §pice. ( 11,12,13 )
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CAPITULO 3

DEFECTOS HEREDITARIOS EN LA DENTICION
CON DEFECTO GENERALIZADO

<« Sfndrome de quiste y Nevo basoc&lular

= Raquitisme resistente a la vitamina "D”

. = Osteogénesia Imperfecta

~ Disostésis Cleidocraneana

= Hipofosfatfsia

= Querubismo

- Displ&sia ectodérmica anhodrética hereditaria
- Displégia condroectodérmica

= Incontinéncia pigmentaria

- Sfndrome de hipop!ﬁsia dérmica focal
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SINDROME DE QUISTE Y NEYO BASOCELULAR DEL MAXILAR Y COSTILLA
BIFIDA (SINDROME DE NEVO BASOCELULAR, POLIONCOSIS CUTANEO MAN
DIBULAR HEREDITARIA) SINFROME DE GORLIN Y GOLYZ.

Etiologfa.~ AFeéci&n hereditaria, transmitida como rasgo do-
minante autbsomico, con elevada penetracidn y expresivided varia=
ble.

Caracterfsticas clfnicas.- E} sfndrome es muy complejo y=r~=-
abarca una gran variedad de posibles anomalfas. 1) anomalfas cut§
neas, incluidos carcinomas basoc§lulares, otros quistes y tumores

~dérmicos benignos, disqueratosis palmar y plantar y calcinesis d§
rmices, 2) anomalfas dentales y 6seas, que incluyen queratoquis--
tes odontogénos, (con frecuencia mGltiples) prognatisme mandibu=w
lar leve, anomalfas de costillas (con frecuencia bifidas) y verte
bras, braquimetscarpalisme, 3) anomalfdades oftelmolfgicas como==
el hipertelorismo con puente nasal anclio, éctopia clntica, cegusra
congbnita y eatrabismo interno, 4) enomalfas neorolbgicas, iﬁclql
do retardo mental, calcificacibén dural, agenesia del cuero callo=
so, hidrocéfallia congénita y meduloblastoma cen frecuencie mayor-
que la normal. 5) anomalidades sexuales, incluidas, hipogon&dismo

en varones, y tumores ovricos en mujeres.

Manifestaciones bucales.~ lLos queratoquistes odontogénos son
indistinguibles, debido a que sueleﬁ formarse en épocas tempranas
de la vida, puede presentarse deformacién y desplazamiento de dig
ntes en desarrollo. Sin embargo, pueden no desarrollarse haste la
edad mediana, aunque se han desarrollado tumores basoc&lulares cuy

ténecas en algunos pacientes de corte edad. { 14,15 )
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RAQUITISMO RESISTENTE A LA VITAMINA ~D*
(Hipofoafatémia familiar, Raquitismo refractario,
Diabetes fosfética)

En afios recientes , se han reconccido una cantidad de distin
tos defectos tubulares renales asociados con la incapacidad de re

sorber ciertos metabolitos como agua, fosfato, calcio y potasio.

El mfs importante de estos sindromes es uno con antecedentes

hereditarios que aparecen en la niﬁez.o en adulto joveh. Esta en=
fornedad es un trastorno especffico caracterizado por:
1) hipofosfatémia con menor resorcién tubular renal de fosfatos—-
inérgfnicos, 2) aparicibn familiar que se hereda como rasgo domie
nanté ligado al sexo, 3) raquitls@o u osteomslacie que no reaccie
ne a dosis normales de vitamina *0”, y 4) ausencia de otras anoma
[fas coincidentes, Esta definicién excluye afecciones como raqui~
tismo no familiar resistente a la vitamina y raqGitismo familiar=
reaistente a la vitemina, ssociado con concentracidn normal o elg
vada de foefato Inorglnico en el surco.

Caracterfsticas clfnicas.~ La forma més leve de esta enferme
dad es una hipofosfat8mia simple sin otras manifestaciones clfnj=
ces qua una leve reduccibn de la asltura del paciente.en compara=-
cibn con un hermano normofosfotémico. En adultos Hipofosfatémicos
los grados Variablea de deformacifén debidas al raquitismo en la=~=
niffez constituyen los rasgos mls serios, como arqueamiento de las
piernas, acortamiento de estatura, continuacibn de osteomalBcie y
presencia de seudofracturas.

En nifies afectodos con esta forma de raquitismo resistente,-
la enfermadad puede ser notads por primers vez cuando el nifio ca=
minas Sin embargo, le historia clfnica o examen radiogr&fico pue—

de revelar anomalfas como deformecién de créneo, retardo del bro-
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te dental y deformacibn de cupulas de piarnas.

Es frecuente que haye deformaciones permanentes y estatura=~
corta. Entre miembros de la familia hipofosfatemia las mujereg==-
presenten considerablemente menor osteopatfa que {os hombres.

Algunos pacientes tienen debilidad y atonfa muscular muy no=
torias y frecuentes en raquitismo por deficiencia de la vitamina=
D. '

Hanifestaciones bucales.~ El raquitismo resistente e estaQ--
vitamine tiene efectos marcados sobre dieontes y estructuras de sg
porte. s caracteﬁf:tico que haya una pruebs histol8gica, forma==-

cibn generalizada de dentina globular con defectos tubulares en~-

fa zona de cuernos pulpares. Ademfis estos estén alargados 'y se--‘,':

" extienden casi hasta llegar a la unifn emelocementaria. Esto pue-
de verse en radiogr&fias. Debido & estas anonaifau, suele haber~~
- jnvasibn de microorganismos on la plipe, sin destruccibn evidente
de ln‘matrfi tubular.

A contjnuacién,»ea frecuente que hay lesibn periapical de=ew
dlonteq'prinarioa ° ﬁocnanentee, macroscBpicamente normales, se== '
guida por la formacién de fistulas gingivales mGltiples.

' La I&mina dura que rodea los dientes suele faitar o estarawe
mal definida en la rndfagraffc, y la pauta Sa¢a alveolar frecuen-

tenente es anormal. { 14,15 )
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OSTEOGENESIS INPERFECTA
(Huesos quebradisos, Fragilided 6sea, Osteopsatirosis,
Enfermedad de Lobstein)

La osteogénesis imperFecta es una enfermedad familiar poco fremw==
cuente, caracterfzada por sfntesis defectuosa de tejido conectivo,
incluyendo, claro esta la matrfz 6aea, El carfcter hereditariowm=~
suele transmitirse como dominante autosfmico, con expresividad va
riable. Otra forma de esta enfermedad, con muchos casos mortales=
en una misme familia, se cree que es herencia recesiva. En esto--
caso hasta el 25% de los hermanos pueden estar afectados siendo==
los padres normales,

Caracterfaticas clfnicaa.~ El sfndrome clfnico plenamente de
sarrollado se carascteriza esencialmonte por huesos delgados y po~
rosos, poco formados, fracturas mGltiples (las fracturas consolijw
dan répidamente, pero el hueso nuevo es de una calidad imperfecta
similar) esclerSticas azules, sordera, articulaciones laxas, escg
liosis, pied delgada, tendencia a la producc?éﬁ'de hernias, y al=-
desmedro. Es comin que les fracturas ocurran mientras que la crig
tura esta gateando o caminando, Cuando uns persona ha sufrido mG)
tiples fracturas, en particular los primeros affos de la vida, pug
de encontrarse seriaﬁente deformado al llegar a adulto. La presen
cia de la osclerética azul, es debido a que &ésta es anormalmente~-
muy_deigada y por ello se trasluce la coroides y produce dolor,

Sin embargo el especto azu! de esta no es particular de esta
enfermedad, puesto que también aparece en la osteopetrbsis, raqui
tismo fetal, Sfndrome de Marfan, y sfndrome de Ehlers-Danlos, asf
como en los niflos normales. En algunos pacientes se forma un =w=-
callo hiperpléstico, que puede o no estar relacionado con la frag
tura real. Este callo puede ser tan exhuberante que se parcce al-

osteosarcoma, en realidad se han comunicado varios casos de osteg
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sarcoma verdaderos originados en estos callos,

Los fetos gravemente afectadeos con al carficter recesivo pue-
den morir al nacer; o &) lactante puede scbrevivir poco tiempo pa
ra sucumbir a sus fracturas mGitiples, Un trastorno menos grave~-
(el cerécter dominante) se conoce como osteogfnesis imperfectam==
tardfa (osteopsatirosis). En esta forma menos grave de la enferme
dad el sistema esquelético no es tan débil y las fracturas pueden
observarse hasta que el nifio se vuelve activo en sus primeros ===
aflos. Los que sobreviven a la pubertad tienen menos fracturas,===-
quiz8s gracias o una mejor coordinacién motora y tamblén a instip
tos protectores.

Manifestaciones bucales.~ Bfsicamente es un trastorno de te=~
Jidos mesodérmicos, en particular de tejidos caleificados, Cuando
hay un trastorno 8seo generalizado congénito, solo es l6gico as==
perar un trastorno en la formaci6n dentinal y es lo que sucede~==
con frecuencia. La osteogénesis imperfecta y la dentinoglnesis inm
perfecta son compafleros comunes, aunque muchas veces la primera--
existe sin que haya una lesibn 8sea mis gencralizada. Las anomé—~
{fas dentales son Idénticas con las correspondientes a la denting
gbnesis imperfecta o dentina opalecente hereditaria, laxitud do=-
ligamentos, una forma peculiar del créneo, y una relacién anormal
oléctrica de los mGsculos., ( 14,15,18 )

DISOSTOSIS CLEIDOCRANEANA
(Enfermedad de Marie y Sainton, Sfndrome de Scheuthaucr=Marie

Sainton, Disostosis Mutacional)

La disoetdsis cleidocrancal, frecuentemente de origen heremw
ditarjo, es una enfermedad que afecta sobre todo al esqueleto.
Se presenta como caractefistica mendeliana deminente 'y puede

ser transmitida por cualquiera de los dos scoxos. Afecta a mujeres
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y varones. i

Caractefsticas clfnicas.- Se caractefza por anomalfas dews==
créneo, dientes maxilares y cintura escapular asf, como por la fa
la de desarrollo ocasional de huesos largos. Entre las alteracio-
nes del créneo pueden encontrarse: Fontanelas evidentes o con de=
ficit de cierre, y por ello tienden a ser bastante grendes, las--
suturas tembién quedan abiertas y son comunes Jos huesos wormia=e
nos, La sutura sagital esta unida de manera caracterfstica y da-=
al crfneo un aspecto aplastade, Los huesos frontal, parietal y=--
occipital son prominentes, los senos paranasales estén subdesarro
llados y son estrechos y a veces hay una variedad de otras anoma~
Ifas cranecanas.

£ defecto de la cintura escapular, del cual deriva una par-
te del nombre, varfa ontre la ausencia completa de la clavicula a
su ausencia parcial o hasta un 5lmple adelgazamiento de une o am-~
bas clavicules, los pacientes debido a esto poseen una movilidad-
desusada en hombros y son capaces de Ilevarlos hacia adelante ha=-
ste juhtarloa en la |fnea media. Los defectos de la colunna vertg
bral, pelvis y huesos largos, asf como los huesos de los dedog=e-
también son relativamente comunes.

Manifeataciones bucales.~ Los pacientes muestran un maxilar-
;normalmente péﬁueﬁo con un paladar elevado, estrecho y arqueado=
y a veces con fisura palatina. Los huecsos lagrimal y cigombtico~--
también estén subdesarrollados. Los dientes aparecen a menudo amo
ntonados, colocados irregularmente y en maloclucibn,

Uno de los rasgos bucales mbs Importantes sobresalicntes es~
fa prolongada retencibn de dientes témporales y el ulterior retap
do del brote de loa permanentes. A veces este retardo es permanap
temente constante. Las rafces dentales suelen ser cortas y més de
lgadas que lo habitual o pueden estar deformades.

Adem§s Rushton observé la ausencia o escasez de cemento cély
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lar on rafces de dientes permanentes, y esto se relacionarfa con-
fa falta del brote, frecuentomente. Esto también fub estudiadow=w
por Smith, quién confirm8 la ausencia de cemento célular tanto de
dientes primarios como de permanentes.

Una caracter{stica sorprendente, e inexplicable fuf la ausen
cia de este cemento en dientes brotados de ambas dentaduras, sin=-
que hubiera mayor espesor del cemento ac&luiar primario.

Es tfpico ver en las radiogr&ffas que hay muchos dientos su-
pernumerarios no brotados. Esto cs ms frecuente en la zonas de~~
premolares e incisivos inferiores. Tembién se ha scRalado la pre-

sencia de anodbncia, pero este hallazge es raro. ( 15 )

BHIPOFOSFATASHA
(H1POFOSFATASENIA) ' o

Es una enfermedad hereditaria, transmitida como caracterfatj
ca autosSmica recesiva.

El trastorno blsico es una deficiencia enzimftica de fosfétg
sa alcalina, en surco o tejidos y excresibén de fosfoetanolaminar-
en orina. La Intensidad de este enfermedad no tiene rolacién dirg
cta con los niveles de fosfata alcalina en el surco, Hay una ine-
teresante similitud de muchos aspectos de esta enfermedad con le-
afeccidn conocida como raquitismo resist.ite s la vitamina D, con
hipofosfatemia familiar,

Caracterfsticas clfnices.~ La enfernedad se manifiesta durap
te los tres primeros afios de vida.

Por lo general, cuanto mis temprana es la aparicibn de la ep
fermedad, tanto m&s intensas son las manifesteciones clfnicas y-=
peor ol diagnéstico, Si esta presente en el nacimiento, o muerte
puede sobrevenir répidamente. Si el beb& sobrevive, quedan enfer-
medades de tipo raquftico, en extremidades (deformidades), falte-

de caleificacién de fa béveda crancana, disnea, cianosis,vémitos,
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estrefiimiento y calcinosis renal. También puede haber irritabili~
fidad y movimientos teténicos o convulciones. E! primer reconoci=-
miento de la enfermedad en la vida adulta es poco comlin.
Manifestaciones bucales.~ La manifestacibn incipiente de la-
enfermedad puede ser afolojamiento y pérdida prematura de dientes
primarios, principalmente incisivos.
La radiograffa dental revela hipocalcificacién de dientes y-

presencia de cimaras pulpare grandes. ( 15,17,18 )

ENFERMEDAD FIBROSA FAMILIAR DE LOS MAXILARES
(Displ&sia fibrosa juvenil diseminada,Enfermedad quistice
multilocular familiar de maxilares,Enfermedad fibroquis«=
tica,Querubismo, Tumefaccibn fibrosa familiar de los ma~-

xilares, Displ&sia fibrosa hereditaria de los maxilares)

La enformedad fibrosa familiar de los maxilares es una rara-
enfermedad fibrosa proliferante que afecta uno o ambos maxilares-
y es de origen hereditario, y el modo es un géh dominante autosé-
mico con expresién variable.

Caracterfsticas clfnicas.« Esta enfermedad se manifiesta en~
la edad temprana, con frecuencia a la odad de 3 6 4 aflos. Los pa=
clentes presentan una tumefaccibén simétrica indolora y progresiva
de maxilares superior e inferior que producen el tipico rostro en
sanchado de un querubfn. La piel de la cara esta estirada y tensa,
provocando muchas veces que la piel de los pérpedos inferioreg=w~
sea arrastrado hecfa abejo, acentuando asf el blanco de los ojos~
y dando al enfermo un aspecto angelical.

La mayor parte de las veces estf atacade solo la mandfbula.

Los maxilares son firmes y duros a la palpacién y puede ha~=

ber linfadenopatfa regional reaccional, el palader puede estarw==
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agrandado, no hay manifestaciones sistem&ticas, aunque en algunos
pacientes presentan lesiones cuténeas pigmentadas como la displf=-
sia fibrosa pofiostbtica.

Le dentadura primaria puede caer prematuramente y en forma==
espontéinea, ya desde los tres afios. Los dientes permanentes sug=-
len ser defectuosos, con ausencla de muchos y desp lazamiento, fal

ta de bréte de los presentes. La mucosa bucal suele estar intacta
y de color normal. ( 14,15,18 )

DISPLASIA ECTODER“ICA ANHIDROTICA HEREDITARIA

Es un sfndrome caracterfizado por una displésia congénita de~
una o més estructuras ectodérmicas y sus 8pendices accesorios, mp
nifestados en forma primaria por la susencia parcial y completa-~
de gléndulas_sudorfparas. En la mayor parte de los casos es un ca
ricter mendeliano recosiQo ligado al sexo que afects a los varo--
nes con mucha mayor frecuencie que a mujeres.

Sin embargo, le anomalfa puede ser transmitida como una carg
cterfstica dominante o recesiva sutosémica.

Caracterfaticas clfnicas.~ Loe pacientes con displésia ecto~
dérmica anhidr6tica hereditaria suelen tener piel blanda, lisa,=~
delgada y seca con ausencia parcial o complata de gléndulas sudo=
rfparas. Esas personas no pueden transpirar y por consiguiente,=~
sufren de hipertemia o incapacidad de goportar temperaturas eleva
das. En los bebés, este es el primer sfntoma de la enfermedad y=-
tienen fiebre inexplicable cuando sumenta la temperatura ambionws
tal. Las gléndulas sebéceas y folfculos pil6sos suelen ser defec~
tuosos o no los hay. El pelo de la cabeza ¥y cejas tiende a ser fj
no escaso, y se asemeja al lanigo, el que en realidad suele estar
pres@nte. 8Sin embargo loa bigotes y la barba son de aspecto nop-=

mal. El puonte de la narfz esta huendido, los rebordes supraorbi-
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tarios y las protuberancias frontales son pronunciadas y los la=~
bios abultados. Pueden presentar anémia crénica refracterie.

Manifestaciones but¢ales.~ Los pacientes con esta anomalfa==-=
tienen invariablemente anodéncia completa o parcial, con frecuen=
cia malformaciones de dientes presentes, primarios o permanentes.

Cuando hay algunos dientes, salen c8nicos o piramidales.

Seflalemos que aGn cuando exista anodéncia completa, el creci
miento de los maxilares no se detiene.

De esto se deducirfd que el desarrollo de los maxilares,==w=
excepto la apbfisis alveolar, no depende de la presencia de log=~=
dientes . Ademfis el arco palatino es alto y puede haber fisura-=-
del paladar.

Seglin Bessermann~Nielsen, en esta enfermedad las gléndulas~-
salivales, incluidas las accesorias jntrabucales, suclen ser hipo
plésicas. Esto produce xerostomfa y los labios protuberantes pue-
den estar socos y fisurados con seudorragades.

Como fenémeno relacionado, hay hiposlésia de las gléndulas-
mucosas nasales y farfngea que llevan a la rinftiso faringitisme—=

crénica, o ambas, a veces disffgfa y ronquera. { 15 )

DISPLASIA CONDROECTODERMICA
(Sfndrome de Ellis=Van Creveld)

Esta rara enfermedad es una forma de displfsia ectodérmica.~
La enfermedad se heredea como caracteffetica recesiva autosémica.
Caracterfticas clfnicas.~ La displésia condroectodérmica se~
caracterfza por una cantidad de trastornos ectodérmicos, incluidas
anomalfas de uflas, dientes y pelos, asf como condrodisplésia, po=
lidactflia y a veces cardiopatfa congénita.
 Estos pacientes son enanos acondroplésicos, con una variedad

de defectos adicionales. Las ufias y pelos suelen ser hipoplésicos
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aunque estos (ltimos pueden ser normales. Los brazos y las piere—~
nas son cortos y gruesos. La polidactflia bilateral afecta a ma==
hos y en ocasiones a los pies, Hay muchas otras malformaciones, ==
aunque las anomalidades cardiacas existen solo en la mitaed de los
Cas08.

Manifestaciones bucales.~ El signo bucal més constante eswes=
una fusién de‘la porcibn media de! labio superior con el margen==
gingival maxilar lo que elimina el surco mucolateral normal. Asf«
la porcibn media del labjo superior es hipopl8sica. Los dientegw~
de nacimiento, dientes primarios brotados prematuramente, don fre
cuentes, asf como la ausencia congénita de los mismos, sobre todo
en el segmento mandfbular anterior.

El brote dental suele estar retardado y los brotes son defec
tuosos, pequefios, cénicos, de distribucibén irregular y con hipopl

&sia adamantine. Hay presencia de dientes supernumerarios.

(14,15)

INCONT INENCIA PIGNENIARIA
(Sfndrome de Bloch=Sulzberger)

Es b&saicamente ‘una genodermatosis, que por Jo comlin presenta
manifestaclones bucales, y probablepente es trensmitida como ras=-
go dominante ligado al sexo. Afecta a mujeres y se cree que la en
fermedad es mortal para los hombres.

Caracterfsticas clfnilcas.% Esta enfermedad aparece poco des=
pués de! nacimiento y se caracteriza por la presencia de lesiones
eritematosas y vesfculo ampollares en el tronco y en las extremi=~
dades quo frecuentemente desaparecen y vuelven a reaparecer. Son=
reemplazadas gradualmente por lesiones queratSaicas blancas ques=
persisten algunos neses.

El tercer tipo de leasiones cuténeas caracterfstjcau en 8stos

niflos, son miculas pardogrisfceas, con distribucién lineal o en~-
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placas sobre el tronco y las extremidades, que se originan después
de las lesiones queratbsicas verrucosas.

Este pigmentacidn comienza a desaparecer al cabo de algunos-
afios.Esta intensa pigmentacibn melfnica del epitelio que se acumy
la en grupos de cromat&foros en la dermis superior (incontinencia)
da el nombre de la enfermedad, '

En la incontinencia pigmentaria suele verse una variedad de~
efectos asociados, incluidas la calvicie local o generalizada, le
siones oftalmol8gicas, afecciones del sistema nervioso central y~
lesiones al sistema esquelético.

Manifestaciones bucales.~ Puede estar afectados tento la den
ticibn primaria como ta permanente. Los cambios consisten en que~
el retardo de! bréte, coronas dentales cénicas, ausencia congdnie
ta de dientes, piezas malformadas y cfispides adiéionales. Log=un=
dientes c6nicos son muy similares a los vistos en la displésia ec
todérmica hereditaria, { 15,16 )

SINDROME DE HIPOPLASIA DERMICA FOCAL
(Stndrome de Goltz~Gorlin)

El afndrome de hipoplésia dérmica focal es una enfermedademme
transmitida como una caracterfstica dominante autosbmica con peng
tracidn incompleta, que tiene predileccibn por producirse en mu==
Jeres. Debido a los defectos generalizados es considerada comom==
una displésia mesoectodérmica.

Caracterfsticas cifnicas.~ El sfndrome se caracterfza por ay
sencia focal relativa d; la dermis, asociada con hernia de graso=~
subcutfnea hacia los defectoss papilbmas mGltiples de mucosa o de
piel, o ambas, anomalfas de las extremidades, incluidas fa sindag
tfila, polidactflia y adactilia; anomalfas oculares més frecuen~~
tes, colomba del iris y la coroides y estrabismos anomalfas denty

lea y bucales.
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Manifestaciones buceles.~ Los papilomas labiales son el ras-
go sobresaliente en una cantidad de estos pacientes, asf comom--

los papilomas de la mucosa vestibular o la encfa.

Ademds los dientes estfn afectados en tamafio, forma y estruc
tura, La microdéncia es un hallazgo comfin, como también la hipo=-

plésia adamantina. ( 15 )
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CAPITULO. 4

DEFECTOS HEREDITARIOS DE LAS ESTRUCTIRAS
BUCALES SIN DEFECTO GENERALIZADO.

= Hoyos y fistulas congénitas de labios y comisuras

Labio leporino (fisurado) y paladar hendido

~ Labio Leporino

Fibromatésis gingival
Anquiloglésia
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HOYOS Y FISTULAS CONGENITAS DE LABIOS Y COMISURAS

Los hoyos y ffstulas congénitas del labio son mal formacjones
que suelen soguir un patrén hereditario. Se presentan solas o jun
to con otras anomalfas del desarrollo como las diversas hendidy~=
ras bucales. Tanto Taylor y Lane como Macconnel y sus colasborado=-
res seflalarén que del 755 al 80% de todos los casos de ffstulag==
labiales congénitas hay hendiduras lebiales o palatinas, o ambas.
Watenabe y sus colaboradores también resefiaron los diversos casos
caracterfsticos a la literatura.

Probablemente, los hoyos de la comisura guardan estrecha re=
lacién con los hoyos del labjo, pero aparecen en las comisuras la
biales, en localizacién lateral respecto de los hoyos labiales tf
picos. Everett y Wescott describieron csta entidad y sefalarof—m—=
que también es frecuentemente hereditaria, probablemente una caw==
ractenfstica dominante que sigue una pauts mendeliana, y puedew=-
asociarse con otras anomalfas congénitas.

Etiolbgicamente.~ Muchas son las teorfas propuestas, sobrewe
la etiologfa de los hoyos de labio congénito, pero ninguna tuvo=-
aceptacibn general. los hoyos pueden producirse como consecuencia
de muescas producidas en los labios en fases tempranas del desa==
reollo, con fijacién de tejido en la base de la muesca, o debido~-
a la falta de unibn completa de los supcos laterales embrionarios
del lablo, que persiste y finalmente se transforma en hoyos tipi~=
cos.

También resulta diffcil explicar los hoyos de la comisura pg
ro aparecen a los lados de la hendidura facial y podrfan repro=-
sentar el desarrollo defectuoso de estas hendiduras embilonarias.

Caracterfsticas clfnicas.~ El hoyo o ffstula del labio eg==-
una depresién unilateral o bjilateral en la superficie bermel l6n=-

de cualquiera do los dos lados pero mucho mls frecuante en el su~’
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perior. En algunos casos, exuda una escasa secrecifn mucosa de ba
se. A veces ¢l Jabio esta hinchado, lo cual acentla los hoyos.

Los hoyos de la comisura se presentan como fosas unilatera~=
les o bilaterales en los 8ngulos de fa boca sobre la superficie~-
bermel16n puede haber una ffstula real de la cual es posible ex~-
primir Ifquido. No esta claro si estas flstulas, de labio y comi=~
sura son verdaderos. conductos. ‘

Es intercsante sefialar que en varios casos se registran how=

yos periauriculares coincidentes con los hoyos de la comisura.
( 20,21 )

LABIO LEPORIND
(Fisurado y Paladar Hendido)

Llas fisuras pueden producirse a lo largo de muchos planos de
la cara como resultado de fallas o defectos del desarrolio o & la
maduracién de los procesos embrjonarios.

El labio leporino inferior es una anomalfa extremadamente rg
ra que se produce en la Ifnea media del l;bio inferior se debe a-
una falla en la unién, la cual no da lugar a la formacibn del ar~
co mandibular, ni a la persistencia del surco central de la proty
berancia mandibular, Sofo esta afectado el labio, pero ocacional-
mente lo estln el labio y el maxilar inferior. El labio supecrior-
y.paladar hendido estfn en estrecha relacién desde el punto de---
vista genbtico, embriol8gico y funcional.

El labio leporino superfor se debe a la falta real de penc-~
tracibn mesodérmica y a la obliteracién de los surcos ectodbrmi--
cos que separan estas masas mesodérmicas que en realidaed constity
yen las protuborancias faciales. Tanto la ausencia o deficiencia~
de estas masas como la penetracibn faltante en surcos ectodérmi=~=
cos lleva a la destruccién del ectodermo y se produce fa hendidurs

. Como Ja penetracién se produce en cada uno de los pares de mass
mesodérmica lateral y ia mase mesodérmica central Gnica, es obvio
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que la hendidura superjor es unilateral o bileteral pero no de la
Ifnea media. A veces, sin embargo, parte de la protuberancia cen~
tral es defectuosa o falte, y la fisura resultante eparece en la~
Ifnea media. Sedice que el labio hendido es completo cuando se ex
tiende a 1o ala de la narfz y el paladar no estg afectado. En~—w
los casos de labio hendido bilateral completo, el premaxilar sue-
le hacer prominencio o se bascula hacfa adelante a expensas del~=
tabique nasal. Esta e su vez, crece hacia el vbmer ocacionando un
aplanamiento de las alas de la narfz y un ensanchamiento de lag=w
ventanas nasales., El alveblo del premaxilar se une al tabique na-
sal y el labio adherente puede quedar rudimentario o aumentado.--
Este se denomina premaxilar flotante.

El paladar hendide representa un trastorno de la fusién nor=-
mal de las protuberancias palatinas, falta de unién debido a lauw
ausencie de fuerza, interferencia de la lengua o disparidad de ta
mofic de las partes efectadas, El palader blando y la Gvula se for
man no como resultado de la fusién de las partes, si no como fa==
extens{én posterior de las protuberancias palatinas: asf, una fi-
sura ‘de estas estructuras es b&sicamente una extensibn de una fi-
sura del p;ladar blando.

El paladar hendido puede atacar sofo al paladar blando o al-
paladar duro y blando. Como una fusién en la Ifnea media comienza
en la regién anterior del paladar 8seo, nunca se observan defectos
que abarquen exclusivamente al paladar duro. El defecto de fusibn
varfa enforma y extencién, cuande participa parte importante del~
paladar &seo, las cavidades nasales comunicen directamente con la
cavidad bucal,

Etiologfa.~ La herencia es indudablemente uno de los factores
més importantes, sin embargo, hay crecientes evidencias de que-—~
los factorca amblientales también son importantes.

Los posibles medios de transmisién son por un gén mutante-~-

Gnico que produzca un efecto pronunciado, o por una cantidad de--
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genes (herencia poligénica), cada uno productor de un pequeliomm =

efecto, y creadores en conjunto de esta animalfa.

Caracterfisticas clfnices,- El paladar hendido es ms frecuep
te en mujeres que en varones. El labio leporino unilateral afecta
un solo lado del labio; el bilateral amobos lados de! labio,

( 19,20 ).

ANQULILOGLOS A

Le anquifoglésie indica la fusibn completa de la lengua con~
el suelo de la boca. La anquiloglésia parcial {Adhesién de la len
gua), afeccién m&s frecuente, es debido a un frenillo lingual cop

to o un frenillo insertado a la punta de la lengua.

Coe cllo los movimientos de &sta quedan |limitados en mayor o
menor grado y con frecuencia esta dificultada al hablar. Al sacar
la tengue hacia adelante el cuerpo de la misma se arquea con o=~
punta dirigida hacia abajq. En este caso la punta de la lengua no

puede scbresalir de los inclsivos inferiores.
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FIBROMATOSIS GINGIVAL
(Elefantibais gingival,Fibromatésis gingival hereditaria,
Macro gingivalia congéntta,Glnguvoua,Macroancfac.Fibr6na
difuso)

Lta fibromaféai. gingival es una proiiferaci&n fibrose difusa
de los tejidos gingivales. En la mayorta de fos casos r gistrados
como lesio es hereditarias, transaitida por un gén autosémico do=-
minante ,. Pero muchqs casos eran esporfdices, sin antecedontesoe
fami liares, A veces se observaron otras anoaalfan coincidentes=we
con la fibromat8sis gingivael, pero la Gnica observads con ciertas
frecuencua en la hipertriclsin, alin esta oo rara.

Caracterfaticas clfnicas.s lenccaaanto is fnbronat6saa gin=
gival he editaria se parece mucho a la fibronatésis por Dilantin.
Suele manifestarse en los primeros aflos de fa vidc,'cqa(.sieubrc-
dentro de tos primeros § aflos. En slgunos caios los perfodos mésw
activos de la hiperplésia fibroia se limitan a los prineroaraﬁoaw
de la vida deteniéndose luago la evoluciﬁb {despubs de uns gingi~

vectomia correctora) por 1o que se piensia aue hay un perfodo pasa

Jjerao de actividad. En otros casos, la actividad hiperplésice contj ‘.”

nua n&s al1§ de la infancis haste la edad adulta.
El tejido no eata inflamado, su color es normal o algo p&l'do
llega a sor tan firme y denso que puede impedir la erupcién norws

mal de los dientes. No es una lesidn dolorosa y no tiene una tene

' dencia henorrigncn. Le tunuracaén sc extiende genaralmente por to

da !a boca, afectando grandes zonas de la encfa fije. A veces lus
hipertréfias cubran parte o ls totalidad de ias coronas de:logmen
dientes, interfiriendo en la funcibn bucal y produciendo un efec=
to ottético daeogradable. ) : :

Hay doa fcrnno clfnicut princip.lo. ” Ia nodu!nr y le lil"‘

tricas La forme nodular se c-rnqtorfxq por‘ndlttplny usses proni. :
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nentes de color ross, bien delimitada, duras no dolorosas pare

das a fibr6nas, rue surcen de las papilas interproximales o dee=e
tendencia a la hemorragia, debiéndose entonces a la superposicién
de irritantes locales o a traunatfsmos acbre la boca, a vecea la~
presién de !as masas tumorales fibr6sas expansivas desplazea a los
dientes. La actividad del tejido fibr6so se |imita Gnicamente aw=
las encfas fijas, estando mbs afectadas {as zonas labiales o buca
les aue las linguales o palatinas. Los restantes tejidos de la ca
vidad bucal! no se afectan en ninglin caso.

La seqgundn variedad clfnica de la fibromatésis gingival herg
ditaria se denomina como tipo simétrico o liso, Como su nombrg--
fo indica, esta forma se caracterfza por una hiperplésia difusge=
de superficie lisa, simétrica de !a encfa, diferenciéndose asf~==
del tipo nodular. Los tejidos hipertroffades son tasbién de color
rosado y de consistencia firme cubriendo parte de las coronas de=
los dientes y en algunos casos, oculténdolas completamente. A vee
‘ces las tumoraciones presentan caractéres mixtos de las formas no
dulares y.simétricas.

Los factores irritantes locales co,o la mala higiene, impace~
taciones dentales, depfsitos calculosos y las maloclusiones tienw
den a afectar !a intensidad de la fibromatésis ginpival heredita=
ria, pero debe tenerse en cuenta que estos factores son coadyuvan

tes mhs que Fundamentales. { 19,20 )7
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CAPITULO §

DEFECTO HEREDITARIO DE LAS ESTRUCTURAS BUCALES
CON DEFECTOS GENERALIZADOS

Sfndrome de polipbeia intestinal hersditario

Telangiectania hemorrfgica hereditaris -
Neurofibréma

Edema angionsurbtice

AgiloidGsis

Sfndrome de Hurler (ggrgolfo-o)

Proteinbsis lipoide

Enfermedad de Gaucher
Enfermedad de Niemann=Pick
Disostbsin créneo facial
Sindrome ds Marfan

‘= Acondroplésia

= Osteitis deformante

- Osteopetrbsia B > -."
= Talaseaia :
= Sfndroma de Aldrich

« Trowbasténia femiliar
~ Hamofflia

« Soudohesofflia

~ Parahemofflia

= Afibrinogenémia e Hipofibrog&nqmia»~~

= Queretosis folicular
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SINDROME DE POLIPOSIS INTESTINAL HEREDITARIA
(Sfndrpme de Pautz-leheres,Polipbsis intestinal,con

pigmentacién melénica)

El sindrome de Peutz-Jeheres est8 constituida por la asocia=
cibn de pblipos gastrointestinales mliltiples, sobre todo en el ip
testino delgado, con manchas melanbticas intrabucolee y perijabuca
les y, @ veces en manos y piegs. Aunque ¢s relativamente raro, se-
he observadd un nlmero de casos suficientes para indicar que es«
hereditario |y transmitido como rasgo mendeliano dominante no liga
do al sexo. [Es muy conveniente que el Odontélogo este familiariza
do con 8ste [sfndrome debido & la importancia diagnéstica de lagw=
pigmentacioties bucales que, no sean exclusivas de esta afecciédn,-
cuando se prresentan en ausencia de otras posibles causas y acompg
Redos de ciertos sfntomas (que descubriremos méa adelante), son==
bestante significatives para motivar una explorecibn mbs ewpliae~
del tubo gastrointestinal.

Caractprfaticas clfinicas.~ La pigmentacibn melénica de law=e
bios y mucopa bucal suele aparecer en el nacimiento o durante la=
primera décida de la vida, como pequefias motes pardas que miden 1
y 12 mm, deo| difmetro, de forma regular (a menudo circular) o irre
gular, y a veces confluentes, formendo grandes placas. Su colore-
aunque de iptensidad variable, puede fluctuar entre diversos to--
nos de pardo, azul, y negro. Dentro de la boca, ia mucoss es la--
zona whs afectada con mayor frecuencia, le sigue la encfa y el pa
ladar duro. Es rarc que la lengua presente esta pigmentacién. En~
la cara, laze manchas tienden a agruparse alrrededor de los ojos~~
narinas y labios. Durante las décadas siguientes de la vida dele=
paciente, pueden sparecer pigmentaciones en todas las regiones cy
téneas, especialmente en las extremidades y aunque estas pueden-~
mAs adelante disminuir de intensidad y mfs aGn desaparecer, |asee

pigmentaci¢nes de la mucoss bucal permanecen invariables, Debe hg
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cerse notar que las pigmentaciones del sfndrome Peoutzeleheres=w=n
puede presentarse sin que so demuestre la existencie de pblipos y
también, pueden demostrarse p8iipos mhltiples sin pigmentacidn.En
estos casos los antecedentes femiliares hacen presumir que l0gee«
sfignos mencionados pueden formar parte del sfindrome. Ee convenien
te insistir en que aunque las pigmentaciones bucales son innocuas
_por si mismas su presencia as importante por que pueden indicaer==
1a necesidad de investigar la presencia de pblipos con posiblewm=
congecuencia daffoss. La pigmentacién de la mucosa bucal aparece--
con considerable frecuencia en una serie de situsciones como la==
siguiente: 1) Pigmentacién local y &tnicas, 2) Manifestaciones pi
gmentariss de enfermededes sistembticas, 3) trastornos pigmenta==
rioa asociados con productos quimicos fermacSuticos y otros y 4)=
neoplésias banignas y malifgnas,

Los pSlipos pueden presentarse en cualquier punto del estébmg
go, intestino do!gédo o cblon, pero lo mBs frecuente es que se 62
cuentre en el intestino no delgade (yeyuno). Por ello muchos pam=~
cientes con este sfndrome, tienen frecuentes ataquea de dolor ab=
dominal y sfgnos de obstruccibn menor que suele terminar an'la in
vaginacidn. Es significativo que la polipbsis mGitiple de cSion~=
tengas una fuerte tendencia a trensformarse en lesibén malfgna. Sin
owbargo no parece que esto se cusple enla polipSsis de! sindrome~
Jehgara.

Aden§s los pblipos pueden ulcerarse luperficfalunnte y sanwme
grar. Pueden ocacionar doiores ghdominales intermiteontes y melen~
nas. En algunos casos obi#rvodo: se encontraron pblipos de la na=

rfz, cervix, y vejiga urinaria o ambas. ( 24,28 )
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TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA
(Enfermedad de Rendu=Osier, Displésia telangiecf&nia,

Telangiectésia fomiliar)

La telangiectésia hemorrfigica hereditarie, una forma de heaa
ngioma, es una enfermedad congénite y hereditaria que se caracte=
rize por la presencia de numerosas dilatacionas de los capilares-
y vénulas termingles, (telangiectésicas o angiomat8aas) en todas~
las duperficiqs rmucosas y cut@neas del cuerpo, que tienden a exew
perimenter repetidas hemorrfgioes.

Se transmite gen§ticamente en forma de carficter dominante au
tosbrico simple y ambos éexos parecen pregentar la enfermeded con
la misma frecuencia. Se supone que 6l gén de la telengiectésiam=-
niltiple es letal cuando es hemocigbtico. v

Tambifs ae ha supuesto, pero hasta shora no se hs demostrado
que este gén telangiectésico va ligado al gén del! grupo O.

Caracterfsticas clfnicas.= Clinicemente la telangioctfisia hg
morrfgica se caracterfza por hemorragias que dependen de la rotus=
ra de las alltiples losiones superficiales. A veces estén presen~
tes en el momento del nacimiento, © poco despubs, pero en la maww
yorfa de los cascs, no resulta con spicuas hésts después de la pu
bertad. A naaide qua l@a personas afectadas van envejeciendo, law
telangiectfsia se hacen més numerosas y aumenten de tamesflc, pudig
ndo Forn?r aglomerados de angifmas o tumores vasculares, Simultde
neamente con el paso deo los aflos los episodios hemorrégicos traus
mfticos o esponténeos aumentan en importancis y frecuencis, oca==
clonando a veces e! desangramiento. Les lesiones se pregsentan a=-
: veces en forma de pipuias ligeramente elevadas, OVOQde.l, violf=»
T ceas o rOJozun cuyo dibmetro ocila entre 1 y 5 mm; al fusionarse~
- pueden producir masas de color rojo azul cuyo difmetro alcanza vy

rios centfmetros. La mucosa nasal quizfs eos la localizacién mis=e
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frecuente de estos nevos angiogenéticos variables. La regibn que-
le sigue en orden de frecuencia es el interior de la boca. Se sug
le encontrar telangiectfsia en lengua, labjos, paladar, mucosa de
lag mejillas y encias, en el orden de frecuencia indicado. Se han
obssrvado menos cascs de existencis de telangiectfsia en casf tgo
dos los érganos vitales, como los sparatos; respiratorio, gsstro=
intestinal y genitourinario.

Une de los primeros sfgnos de la enfersmedad que suele apare-
cer en la infancia y procede a la telangiectésia, es la epistaxis,
asf como hemorrbgias de la cavidad bucal, que resultan diffciles~
de cohibir. Puede establecerse ¢l diagnbastico si se comprueba la«
" existencla de epistaxis que daten de la infancia, la presencia de
. zonas telangiectésicas y antecedentes familiares.

(22, 24, 28, 29)

NEUROFIBROMNA oo
~ (NEUROF1BROMATOS1S; ENFERMEDAD CUTANEA DE VON RECKLINGHAUSEN; |
"MOLUSCO FIBROSO) ~

| El heuroflermo es un tusor de origen nervioso, que deriva==

especificamente de les células de la vaina de Schwann.

£l ﬁcurofibr&aa de la boca puede ser un tumor solitario, ow==
lo que ¢s mbs frecusnte, ser un§ localizacién de una enfermedade~
mGltiple o diseminads, conocida como neurofibromatésis o enferme=
dad de Von Recklinghasusen de la piel.

La neurofibromat6sis sigue una pauta hereditaria; se transmj
te como caracterfstica mendeliana dominante.

Cara¢toﬁtatican clfnicas.= La neurofibromatésis, si bien now

88 una enfernsdad susamente comln, de ninguna asnera constituyees " -

una rarexas clfnica. Se presenta una leve predileccién por apare~=




cer en varones. Las lesiones individuales son de dos tipos genera
les. En una forms hay asbundantes nédulos ;Guilea o pediculados, ==
elevados y de superficie lisa, de tamafio variable en toda le sy==
parficie cutlnes, principalmente en cara, tronco y oxtremidades;=
en la otra forna hay lesiones m&e profundas y difusae que son tan
abundantes que a veces los nbdulos superficieles son denominadose
"elofantitis neuromatésa”. _

Ademfs ls mayorfa de los pacientes tienen zonas asimétricas-
de pigmentacién melénica cuténea descrita como manchas café cone=
leche. En ciertos casos, proliferaciones flojas de piel pigmenta~
da 'y engrosada cuelgan en pliegues. Muchos pacientes presentan le
bioneybcutﬁneai «n la infancia o mientras néa nifios, si bien esto
no se cumple inveriablemente, '

La gran importancia de la neurofibromatbais radica en que a)
punos pecientes sufren una transformacibn malfgna.

Sin esbargo, lqs neurefibrémas solitarios raras veces experi
mentan transformacidn malfgna.

Manifestaciones bucales.=. En la enfermedsd cutfnea de Yon Re .
cklihghauuan se producen lesiones bucales, pero no se aabe dafini
tivamente cual es la proporcién de pacientes que presentan esss~=
manifestaciones,

‘Su aspecto es varishble, el tumor se presenta como un paneci-
Fllo alérgado dertejido prominente, difuso, de superficie lisa de«.
sucosa color normal o bien como nédulos prominentes, circunscrito,
séailes o pedunculados, no ulceredos que tienden a ser del mismo=
colof que le mucosa normal, parecidos m un fibréma. Puede encon-=
trarsae en cualquier lugar de la boca, incluyendo en el cuerpo de-
la mandfbuls, pero es mds frecuente que se localize en los tejiw-
dos blandos del paladar o en los que recubren las superficies bu=
ea!an.de los maxilares y an fa lengua. A veces se van casos dew=w

neurofibrémas localizados centralmente en el maxilar, Por lo geng
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ral, estén en el inferior asociados con el nervioso mandibular;=-
desde el punto de vista radiografico presentan un agrandamiento==
fusiforme del conducto dental inferior. El malestar, el dolor o=

la parestesia son manifestaciones clfnicas comlnes de neurofibré=

mas ( 26,28 )

EDEMA ANGIONEUROTICO
- (ANGIOEDEMA; EDEMA DEQUINCKE; URTICARIA GIGANTE)

Es una forma bastsnte comGn de edema que se presenta en ias-
formas hereditarias y no hereditarias. Esté estrechemente rélacio
nado con Ya urticaria general. E! t&rmino “neurético® ha persiati
do desde la descripcién original de la enfermedad, hecha por Qui= -
che en 1882, y no hay duda que muchos pacientes présahtan probfe=
mas psicolbgicos que parecen contribuir a la enfefmedaa heredita~
ria, menos conﬁn,_eé heredada como rasgo dominante autosbmico.

Curacfe}fsticaa clfnicos.-’E! edema angioneurStico de cuales
quisra ﬁe los dos tipos se'manifiesta como una tumefaccibn edemaw
tosa, difuss y lisa que afects en particular la cara en zonas que
rodecan los lsbics, mentén, ojos, lengus y & veces manos y pies,==
© Sin eubaﬁgb la hinchazén pueds aparecer en cuolqhior sector, law=
QISnduld parbtide esta atacada en una cantidad de casos. los SJos.
{tagan & hincharse y cerrarse, y los labios a tornarse muy hincha
dos y abultarse, los sfntomas gparecen répidamente, y a veces ase

t&n presentes cuande el paciente despierta por l& mafiana. En oca-
ciones la hinchazén urticaris va precedida de una sensacibn de ti
rantes o picazén. La piel es de color normal o levenente rosado.

La lesién suele durar de 24 o 36 horas aunque a veces persig
te varfoe dfas. Es imposible proveer la frgcuzncia de ataquesmee

unas vecet se presentan diariamente, otras, & intervalos de meses

. hasta de afics. la enfermedad afecte por igual a los dos sexos. En

" ocasiones parcce originarse en la pubertad, La formarhereditarioQ



pucde ser més peligrosa por que suele tener lesiones vicerales.
Hay vémito y dolor abdominal, y lo que es especialmente pelj
groso, edema de glotis que llega a producir muerte por asfixia.El
mecanismo de formacién de la hinchazén del edema angioneurbtico-~
es la vasodilatacidén desencadenada por la |iberacién de histamina
o una substancia semejante a ella, con la consiguiente trasuda~=«

cién de plaama.

AHNILLOIDOS IS

El amilofde es un moterial complejo, que se cree consiste en
una mezcla de protefnas, glucoproteines, otros polisaclridos y po
giblemente 1fpidos, que se depositan entre las células de divers~
808 tejidos y 6rganos del cuerpo en procésos clfnices muy divere=
gos.

Cuando lo observ8 primeramente Virchow, la considerd equivo=
cadamente similar al alnidbn de aqui sy nombre.

La amiloid6sis suele ser clasificada en tres tipos: 1)Sindrg
mes genéticos ¢ formas hereditarias; 2)Amiloidésia pfimaric o atf
pica, en la cual no se encuentra causa predisponente alguna pare-
fos depbsitos mba generalizados, y 3)Amiloiddsis secundaria, ow=e
asociada con otras enfermedades. Aunque puede ser atacado cualee=
quier érgano, los mbs afectados son: rifionea,corezbn, aparato geg
trointestinal, hfgado y bazo.

Tacbfén se obnerva amiloid6ais con apreciable frecuencia, en
aparato respiratorio, piel, Gléndulas suprarrenales, nervios, y~=
puede afectar huesos. También se conoce una amiloidbsis cuténea~~
primaria localizada. Suele conaiderar que la amiloidésis es unaww
enferzedad irreversible,

MHani festacionee bucates.= En lae boca suele estar afectada la
lengua, las encfas y la mucosa de las mejillas, Lla lengua es une-

localizacién frecuente de las lesiones aisladas de emiioidbais.~~
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La acumulacién de sustencia amiloidea ocasiona la formacién en la
lengua o mucosa bucal de nédulos duros aislados o wGitiples de ta
saflo variado, Estos nédulos pueden tener un color normal: a menu~
do son anormalmente pilidos o hasta grises. En los cortes micros=
cbpicos, el amiloide aparece como una substancia hialfna y homog§

nea. ( 24,28 )

SINDROME DE HURLER
MUCOPOLISACARIDOSIS |: MPS |1 GARGOLISMO

E! Sindrome de Hurler es un procéso herediterio del tejidow=
conjuntivo que se produce en forme ligade al sexo o recesiva autgo
sémica. Aunque se han emitido diferentes opiniones acerca dol de-
fecto fundamental, se ha identificado una deficiencia de alfa=le=
iduronidasa |isosbmica, que probablemente bloquaa la catabbliawe=
del mucopolisachrido originendo eu acumulacién on las célules de-
tode le economfa.

De hacho el sfndrome ha recibido el nombre de mucopolisacarj
dosis. Existen dos anomalfas qufmicas que se encuentran persisten
temente en esta enfermedad: 1) grandes caentidades de does mucopolj
sachridos especfficos se eliminan por la orina normal o en la ori
na de enfermos de otra afeccibn del tejido conjuntivo, 2) el alma
cenamianto anormal de uno de estos mucopolisac8ridos o de los dos
en todos los tojidos que se examinan, Estos dos mucopolisacéridos
son ol sulfato de condroftina B y el sulfato de heparfna. Normal=
mente el sulfato de condroitina B oxiste on todos los tejidos cop
Juntives excepto en el hueso, cartflago y cérnea, mientras que el
sulfato de heparfna solo existe en los pulmones y en la abrta.

Caracterf{sticas cifnicas.~ La enfermedad suele tornarse evi-
dente dentro de los dos afios de vida, avanza durante la primera~-

infancia y adolescencia y suele terminar en la muerte antes de la
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pubertad. La cabeza es grande y las caracterfsticas faciales son=
bastante tipicas; consisten en; frente prominente, narfz ancha en
forma de silla de montar y narines amplias, hipertelorismo, pSrpa
dos abultados con cejas espesas, labios guesos, lengua grande, bgo
ca ebierta, congestibn nasal con respiracibn ruidosa. Existe ade-
whs enanfsmo, grandes deformidedes faciales y esqueléticas, limi=
tacién de los wmovimientos articulares, hepatosplenomeghlia, que«--
produce la protrucién del abdbmen, opacidad corneal, sordera re-=-
traso mental, hernia macroglesia, macrocéfelia, trastornos cardig
cos y respiratorios, marcha patosa y un gran almero de otras manj
festaciones,

Manifestaciones bucales.= Consisten en e! acortamiento y en=
sanchamiento de la mandfbula, con goniodes prominentes, una digee=
tancia intergoniel amplia y una diastancia auperior a la normale~-
dal arco, de rama a rama, la cual origina, en parte la tfpica se=
paracién de dientes. Los inciasivos pueden presentar faita de ocly
sién en ralacién con la macroglﬁsfa y la loﬁgua sobre sala de los
dientes. Hey zonas localizedas de destruccién &sea en los maxilg
res que reprosentarfan folfculos dentales hiperpl&sicos con gran=
des acumulaciones de substancia metacromftica, probablemente muco
polisacéridos.

Los dientes propiamente dichos son descritos como pequefios, =
muy espaciados, y de forma anormal con cierto perfodo de retardo=
en el brote. Los tejidos gingivales suclen ser hiperplésicos con-
sfgnos de inflameci6n o sin ellos. Sin embarge, la intensidad de-

Wy inflamacién parace estar en ralacifn con irritentes localeswe=
que dificultan que el enefermo puede llevar a cabo las medidas hj
gibnicas convenjentes. La limitacién de movimientos caracterfeti-
ca puede impedir los cuidados eficaces en la femilia. En algunos=
pacientes las encfas presentan una lesién similar a la fibromaté=-

sis gingival.
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Por Gltimo, La lengua presenta también un agrandamiento cars
cterfstico. La variedad ligada al sexo suele ser la forma m&s be~
nigna y péeaenta menos opacidades corneales, menos retraso mental
menos tendencia a la cifosis dorsolusbar y, en general una progrg
sibén més lenta.

Los enfermos con esta forma de enfermedad a menudo alcanzan=
la edad de 40 afios o mfs. En cembio la forma recesiva autosbmica-~
es mis grave, vy los enfermos que la sufren sucumben a menudo an-—=
tes de alcanzar los 20 affos. Por deagracia la forma autosbmica es
mucho més frecuente que la variedad ligada al sexo.

Lla causa de la muerte en la mayorfa de enfermos de la forma=
autosfmica est§ ligada a procésos cardiovisculares o respiratowes
rios. ( 28 )

PROTEINOSIS LIPOIDE
(HIALINOSIS CUTANEA Y MUCOSA)

Es una enfermedad que se supone representa un trastorno del=-
. metabol fsmo mucopolisacérido, posiblemente relacionado con lae mu
copol isacaridésis, o una alteracién de substancias lipoprotefni=-=
cos. Es transmitida como caracteristica recesiva autosémica.
Manifestaciones bucales.~ Estos pacientes presentan nédulos
solitarios o agrupados, blanco=amarillento y cerGlosos cuyo tama=~
fo verfa de un milfaetro a 0.5 cm, de di&metro, en piel de cara,~
cuello manos, axilas, escroto, zonas perineales y hendidiras inw=
terglGteas. Hay lesiones similares en bordes de pbrpados asf como
grupos verrucoides queratéticos de plpulas en codos y rodillas,w=
Ademés suele haber calcificacifn intercraneal sobre la fosa hipo=~
fisiaria en hipocawpo, hoz del cuerpo o en l8bulos temporales.
Uno de los rasgos caracterfsticos del mal es la incapacidad=

del Jactante, de gritar al nacer y la ronquera presente desde el~
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nacimiento, todo a consecuencia de placas blanco~amarillentas si~
wilares en epiglotias, pliegues ariepigloticos y zona interariten=
oide. En raras ocasionss, la disnea puede ser tan intensa que re=
quieras la eliminacibn de los néduios o la ringectomfa.

Hanifestaciones bucales.~ La cavidad bucal suecle estar muyw=
afectade en esta enfermedad: Gran parte de la mucoss presenta las
caracterfsticas placas populares blanco~amariilentas que se vene=
haciendo mhs abundantes y prominentes desde fa infancia en adelen
te. Los lablos se engrosan y praesentan nédulos, en tanto que lgww
lengua se torna gruesa, muy firme a la palpacifn y a veces se une
al piso de la boca.

 Puede haber parotiditis recidivante dolorosa como consecusn~

cia de lesiones de mucosa vestibular, con estendsis del orificio~
de salida de la parbtida, =

También se ha raegistrado ausencia congénite de dientes e in~-
tensa hipopl&sia adamantina. ( 28 )

ENFERMEDAD DE GAUCHER

Esta enformedsd es un trastorno familisr del matabolfsmo de-
Ifpidos en ol cual se depositan querasina en el sistema retfculo-
_ endotelial gque presentan una diatencién masiva en todo el cuerpo,
principalnente on bazo, higado y mbédula $sea, como consecuencia=-

de una deficiencia glucosiiceramida~Beglucosodasa, enzima necesa-
ria pare la depradacién de glucolfpidos glucocerebrSaidos., Haym==
ciertos indicios de que la querasina quea se depbsita on histibcie
tos y cblulas reticuloendotaliales no ez un cerebrésito si no uns
variedad que contiene glucosa ( o galectosa )} con &cido behénico,
_como componente ficido graso principalmente.

Los B§-§i6citoa‘tlcnos de I{pides se conocen como 'célulis-—
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de Gaucher”. Se han identificado tres tipos cifnicos y genéticos:
1) Como transmisién con carbcter recesive mendeliano, con expre~=
sibn clfnica en la vida adulta, 2) Transmisibn como carfcter mene
deliano dominente, 3) Transmisibn como recesivo mendelianc con gg
nifestaciones neorolégicas.

Caractcrigticas clinicas.~ La forma malfgna neuropbtica aguda
de la enfermedad, se presenta solo en la infancia, y la muerte so
breviene on los ¢tres primeroe aflos. Eata forma de la enfermedad--
se caracterfza por esplenomegalia asf como sfgnos neurclégicos,=-
La funcidn externa o examen de¢ la biopsia del baze o hfgedo reve~
lark la tfpica célula de Gaucher. Estas eon células polarizades==
redondas de 20 & 80 micras de difimetro, que contienen un niclec~=
excéntrico pequefic y un citoplasma cuyas fibrillas recuerdan a la
seda estrujadea. La forma més comlin de la enfermedad, que aparoce~
nbs tarde en la vida, o2 un tipo crénice no neuropftico benfgno y
adulto. Se caracterfza por tener pigmentacifn cuténea, hipereapleg
niswno, lesionss &éssas y pinguecules. Alrrededor de doe tercios de
casos aparecen poco desplies del décimo afio, y se prolongan haste~
la edad adulta,

Una tercera forma juvenil comienza a veces en la infancia y~
tipno'caractorfsticﬁc de tipo crénico pero con una disfuncién nsu
rolbgica progresiva. 7 7

Le participacién de la médula Ssea puede producir dolor ge==
quelético o invalidéz y trastornos motores. Cuando esté afectado-
el hueso la médula pressnta lesiones difusas. Abundantes células~
grandes, espumosas y levemente granularas con pequefios nlcleos ra
dondos y picnbticos, las células de Gaucher se agrupan y reemplea=

zan la estructura mfdular 8sea. ( 24,28 )
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ENFERMEDAD DE NIEMANN=PICK

La enfermedad de Niemann-Pick es el trastorno genético menos
comin de! matebolfsmo de los Iipidos. Se hereda como raego recesj
vo autosémico. En este mal, hay alnacenasiento anormal de foefolf
pidos, en su mayor parte esfingomielina, aunque tasbhién puede ser
cefalina y lecitina,

Caractorfsticas clfnicas.« Casf sisupre la participacibn del
sistema nervioso central g¢ manifiesta durante la infancia, perow=
en ccasiones no hay afecciones al cerebro.

: Aproximadamente, 85% de los pacientes presentan la enfermes=
dad élé-icé, caracterfzada por hepatosplenomegalia, trastorno in=
toldctunl que ae manifiesta durente el primer sfo de la vide cau-
séndole la muarte on plazo de uno a dos afios.

Las otras variantes comprenden fundamentasimente trestornog=«
nés benfgnos qua aparecen enh etspas posteriores de la vids vy amew
veces sin sfntomas neurol8gicos.

En casos cifnicos se ha identificado une deficiencia de law=
enzima desintegradore de eafingomielina, le esfingonielinfsa, en~

rifiones, higado, bozo. Esta enfermedad os wortal. (28)

DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL

(Stndrome de Treacher Colline;Sfndrome de Franceschetti)

Este Sfndrome desusade engloba un grupo de anomaifes wuy re=
lacionadas de cabezea y cara, comunments herediterias o familjaras,
que sigeun una Forma irregular de trenswisibn dominante.

Caracterfeticas clinicas.» Se conacen varfes formas de este~
ofndﬁone que van de una completa forma tfpica que representa tow-
 (&¢$-!&¢ anomsifas que a continuacibn se enumersn hasta forzas atf

pices incompletas y unilaterales. Las manifesteciones clinicas--
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importantes aon: 1) Fisuras palpebrales antimongoloides con unges
coloboma de la porcibn externa de pérpados inferiores, y deficien
cia de pestafas (Y a veces de pérpades superiores); 2) Hipoplaefa

da huesos facialee especialmente de molares y mendfbula; 3) Mal~w
formacibén de ofdo externo y en ocaciones de ofdo medio e interno;
4) Hacrostomfe paladar alto (s veces hendido) y posicibn anormal=
y maloclusién de dientes; 5) Fiatulas ciegas ontre los fngulos de
la oreja y de la boca; 6) Creciemiento atfpico del pelo, en forma
de una prolongacidén con aspecto de lengua dol frea de les pati=e=
11as; 7) Otras anomelfas, come fisuras faciales y deformidadesme~
del esquelsto. Se cres que ¢! sindrome es producido por retardo o
falta de diferenciacién del mesodermo maxilar durante el perfodo-
fotal de 50mm y despufs de &l. E) hecho de que los dientes del mg

xilar superior suelen eatar intactcs, y por lo comlin estén presen

tes alrededor de la sexta semana, es otra prueba del ratardo o de -

tencién de las diferenciaciones en 2! gegundo mes de la vids fa~=
tal, o despuls. El primer arco viceral del mesoderaso vuceral---~
también ‘se edelanta en forma secundaris para formar la nnndfbula,

y de nuevo se produce el retardo sobre la misma base. ( 24,28 )

DISOSTOSIS CRANEOFACIAL
(SiHDROME DE CROUZON)

La di-a:t&iil craneofscial {sfndrome de crouzbn ) es una en~
formedad en la que se presentan anomalfas caracterfsticas del de=

sarrolio de la cera y dal créneo.

Se ha pensado que ze transzite hereditarismento como un carf - B

cter autosSmico dominants.
Caracterfstices clfnicans.= Clinicamentes el STndrome e carac
teriza por alteraciones de la forma del créneo, micrognatfa maxi

J;r, anomal fas oculeres y una nariz en pico de loro.
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La forma anbémala del créneo se debe a una sinistosis precox-
que da lugar a un cierre prematuro de¢ las suturas éseas y, &unque
la forma resultante varfa segln el orden en que se afectan las sy
turas, la meyoria de las veces se encuentra wuna frente prominente
y un reborde anteroposterior quas cobre sale de la eminencia fron=
tal que suele acbhrepasar la rafz de la narfz (defecto frontalesws
triangular). Las malformaciones faciales consimten en hipoplésia-
de mexilares, sobre todo en su parte anterior, da lugar a un pro=
gnatiemo mandibular, v

Hay un amontonamiento de los dientes enteriores mexilares,y-
un paleder elevado en forma de "V”. Las alteraciones oculares sug
len ser; hipertelorfano, exoftalmif con estrabismo divergente yo=
neurftis 6ptica {ofectacién del nervio 6ptico), y papideloma que=
susle resultar con frecuencia ceguera.

Otros sfgnos qué se han apreciado en combinacién con los anw -
teriores son; la anodoncia parcial, sefiales de displésia ectodér=
mica, fFisura palatina, nistagmo y malformacionas de las manos y=«
de los pies. Aunque wmuchas de las aiteraciones crancales de law=-
disostbsis crancofacial son parecides a la de la disostbsis clei~
docrfineal, los dos sindrones se diferencfan en que la primera de~
lae claviculas estén praessntes y en la segunda no hay exoftalmos.

Se comprobé que no todas las caracter{sticas aparecen en to-

dos los casos, une forms leve del mal desarrollo créneofacial ha= -

sido descrita con el nowbre de Plerre Robin., Esta enfermedad ine=
cluys, micrognatfe, palader fisurado, y glosoptéasis con dificule=
tad respiratoria ssociada, que a veces termina en la muerts.

( 24,28 )
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SINDROME DE MARFAN

(Stndrome de MarfaneAchard;aracno dactfii;)

El sfndrome de Morfan es una enfermedad hereditaria, transmi
tida como un resgo dominante gutosbmico, sunque @n casos rarogees
aparece como tendencia recesiva.

Caracterfetices clfnicas.~ Las caracterfstices sobresalien=-
tes del sfndrome de Marfan son la longitud excesiva de los huesos
tubulares cuyo resultado es la dolicostenomblia o extrenidadeg—~=
delgadas desproporcionalmente largas y aracnodactilia o dedos con
forsa de arafia. La forma de! crfneo y coracteristicamente larga y
angosta, y por lo coaln sugiere el diagndstico de la enfermedad.=
Otre caracterfstica de la enfermedad incluye hiperaxtensibilidade-
de articulecién con dislocaciones habituales, hay torax infundibu
‘tiforae {cifosis) o (escoliosis) y pie plano. Hay desplezamiento=

rdal cristal ino por debilitanientc o roturs de | igaxentos suspensg
rios y la miopfe susle ser comlin y en ocesiones existe ceguoras.

Las complicaciones cardiovésculares tasbién son un rasgo ti«
pico do la enfermedad, s incluyen aneurfema aértica y regurgita~~
cibn aértice, defectos valvulfres y agrandamiento dei corazén.

Hanifestaciones bucalos.~ E8 freéuonte uns bbveda palatina==
srqueada y alta y puede ser un rasgo constante, Tambfen se regis~
tré Gvula bifida, asf como maleclusifn, Ademfs he sido comunicado
6cacionalnente la presencia de quistes odontlgenos mbitiples ene~

ambos maxilares.

OSTEOPETROSIS
(ENFERMEDAD OSEA MARMOREA;EN FERMEDAD DE ALBERTS-SCHONBERG;
: OSTEOCLEROSIS FRAGIL GENERAL|ZADA)

La osteopatrésis tasbibn se llama enfermedad de Albert-Schop

’ Bcrg o nfs graficamente huesos marabrecs, para denoter las cerace



terfaticas principales de crecimianto axcesivo y esclérosis delee
hueso, que resultan en engrosamiento notebie de la corteza y dis~
minuciébn del ecalibre incluso desaparicién, de la cavidad médular,
eate defecto os debido & la falta del procéso resortivo del hueso.

Etiologfa.= Eate es un trastorno herediterio poco frecuente~
que tiene dos modoe de transmisién; 1) Forma clfnicamente benfgna
heredada como dominante, y 2) Forma clfnicamente malfgna, hereda=
da recesiva.

Ambos sexos estén afectedos por jgual.

Caracterfsticas clinicas.~ Las manifestaciones clinicas dews
fas dos formas de la enfermedad son bastsnte diferentes y pueden~-
ser utilizadae pera hacer le distincién entre ol las.

La osteopotrésie recesiva maligne es la forma més grave dee~
" la enfermedad; esta presente en ol nacimiento y hasta se conacen=
cesos en (tero, o se originan en los primeros afios de la vida (tj
po-iﬁfantil); Por lo general, cusnto sntes pparece la enfermedad,
“tento m8s grave es y muchas criatures nacen muertas o mueren poco
después de nacer, |

En ambae formas de la enfermedad, el procéso esclerdtico di-
fuso abarca la mayor parte de los huesos de! esquelbto. Sin embap
g0, on las dos pusde haber lesiones menos intonsas y extensss. En
fa enfermeded, la manifestacién clinica més comin es ia atroffa«~
Sptica (en més del 75% de los casos), seguida de hepato=splenome="
ghlia, crecimiento insuficiente, protuberancia de la frente, frac
turas patolégicas, pérdida de audicibn ,reflejo del crecimientoe-=-
excesivo, parflisis facial y pgenuvalgum. La reduccién del contenj
do msdular produce una disminucidn de le formacién de las célulss
sangufneas con la consiguiente anémia vy le disminucibn do la rew=
sistencia a la infeccibn. La muerte de Sstos pacientes suele ser-
‘una consecuencia de le anémia o infeccién secundaria,

Ninglin paciente con esta forma de o;tcopeﬁréuis.hg sobrevivi

 do més de 20 afios.



84

La osteopetrdsis dominante benfgna es una variedad mucho me=
nos grave que suele aparecer mucho més tarde en la vida; en realj
dad, elgunos caesos se diagnostican el promediar la vida. Es prevj
sible que scbrevivan hasta la vejex.

Las lesiones Sseas, tento en extensifSm como en intensidad son
sinilapes & las observadas en la enfermedad recesiva malfgna es=s
totalmente asintomética. Las fracturas patolégicas, con frecuenes
cia mGitiples, son las manifesteciones clfnicas més comunes (almw
rredsdor de! 404 de los pacientes), s las que lesiguen dolore=es
$seo, parblisie de nervios créneancs (incluidos 6ptico y facial)=
hidrocéfalia, osteomielftis. La lesién de nervios créineancs en~—
amboas tipos de la enfermedad es producte, del angosténienta dgwen .
loa agujeros créineanos por depSsito de hueso que origina le coupné
nsibén de estos nervios.

Manifestaciones bucales.~ Los maxilares son afectados de la=
wmisme manera que los otros hussos dei cuerpo. Sin embarge por loe
general, no se ha eltéblacido uns distincibn clara del tipo pre~=
sente, malfgno o benfgno.

‘Los espacios médul ares de los maxilares estén notablementeo~=
reducidos tanto en osteopetrésis deminante como en la recesiva y-
hay una marcada predilaccién por una generacién de osteomialftis~
cuando la infeccién gana el hueso. Esta es una complicacién de la
axtraccién dental, también puede producirse la fractura del maxi=
lar durante una extraccién dental, aln cuando esta se haya efece=
‘tuﬁdo sin ejercer fueria excesiva, debido, & fo gragilidad delmew
hueso., Los dientes son de mala calidad, exinste hipoplfsia ademan=

tfnq, defectos dentinales microscépicoa y detencién del desarroe=

llo radicular. No obstente esto puede ser vAlido para la formasaw -

© dominante malfgna.

. Los dientes son especialmente propensos a la caries.
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Otro rasgo bastante constante es el retardo del Brote dental
a cousa de la esclerbsis del hueso. ( 22, 24 , 28, 29 )

ACONDROPLASIA
(CONDRODISTROFIA FETAL)

La acondroplésia es una enfermedad hereditaria con mode de==
tranemisién autosbmico dominante, ceracterizaeda por insuficiente~ .
proliferacién de células certilaginoses y cierre prenaturo de las
places de crecimiento de los hucsos preformados en cartflago. Tra
storno de la formacibén §sea endocondral, que origfna una forma ca
racterfstica de ananfsmo.

Eipiuza en el Gtrero y puede ser diagnésticada antes del pap
" to, perc presenta un alto fndice de mortalidad. Ei 80% de los ni=

fos hacen muertos o mueren a poco de nacer. ‘
. Sin embargo otros individuos con el mismo trastorno pueden=»
‘vivir suchos ailos, con buena ssfud. ’

Caracterfstices cifnicas.~ El enano acondropliisico es ol tis=
po mAs comln y tiene ol aspecto fisico més caracterfstico, es bas
tante bajo, con extremidades cortas y mGscuios voluminosos, cre=

. neo briqutcaf:lo y pierhas arqueadas. Las manos son pequefias ywwe
los dedos cortos y tiesos.

Suelen tener lerdésis i(umbar, nalgas prominentes y abdémen=~
saliente, y muchas articulaciones presentan una tfpica limitacién
del movimiente. Debido a ello, los brazos no penden |ibremente a-

los costados, y les suele ser imposible enderezar los codos, El=-
aspocte incongruente del enano scondroplfsico se torna mhe pronun
ciado a medida que crece, fundamentalwente e causs del tamafio des
proporcionado de la cabeza on relacién con el resto del cusrpo.we
_Pese s su aspecto. inaraénico los enanos. acondwroplfisicos tienenwms
una’ inteligancia normal. Suelon estar dotados de una desusada fug

_ﬁ‘rzq y ogilodad, la cual ha {lavade a algunoa dc ellos a dodicar:e
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8 la fucha prdfesionul.

Manifestaciones bucales.~ El maxilar suele estar retribufdoe
debido a la restriccibén del crecimiento de la blse créneana y pug
de producir un prognatfamo mandibular ralativo. »

La disparidad resultante en el tamaiio de los dos maxilares==
producen una obvia maloclusibn. Los dientes suelen ser normalesa,=
aunque se ha registrado agnesia congénita y anomalias de la forma.

(24,28 )

ENFERMEDAD OSEA DE PAGET
(OSTEITIS DEFORMANTE,OSTEITIS HiPERPLASICA)

La enfermedad 8sea de Paget es una enfermedad crénica §sea==
no se conoce la causa espec{fica, pero se han sefialado numerosos~-
" factores ctiolbgicos, como la affilis, arteriosclerosis, desequi~-
librioa endocrinos y factores genfticos.
Le poaibil idad de que existan factores hereditarios tiene ol
guna importancia, ya que el 30% de los pacientes con enferamedad==-
de Paget tienen antecedentes familiares positivos.
Caracterfsticas clfnicas.~ Esta enfermedad se caracterfza por
una proliferacidn de tejido conectivo que alters la arquitectura= )
8sea normal, presentando siempre neoformacién Ssea, substitucidn- :
“del hueso normal por tejido osteoide y dilatado, blando y mal cal
cificado.

£ste procdso tiende por Gitimo a agrandar y a deformar losw-

huescs. Aparece predominantemente en pacientes mayores de 40 aflos
y la frecuencia sumenta en prupos cronoldgicos de més edad, pero~
tembién se ha observado en personas jovenes hasta la scgunda décg
da de la vida. Afecta a los dos sexos, con leve predominio en va-
rones.

La cateftis deformante es una enfermedad crénijca, y los sfne
. tomaa apﬁracen lentamente. Muchas vecse le enfermedad es deuch---

"I bierta por accidente, pero en Gltima instancia la mayorfa de los=
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pacientes de uno o m&s de los siguientes sintomas; dolor 6seo, ==~
cefaleas intensas, sordera (debido a la lesién de la porcibn pe~=
trosa del hueso temporal con comprensién del nervio coclear en el
agujero), per&lisis facial (debido a la presibn sobre el nervio==
facial), vértigo, debilidad, y trastornos mentales.

Los sfgnos de la enfermeded que presenta el paciente nowem=~-
siempre son obvios hasta que estf relativamente avanzada, y esto=
también se cumple para las lesiones de !os maxilarea, Estos rase-
gos incluyen agrandamiento progresivo del créneo, deformaciones=s
de la columna, femlr y tibia, (de manera tal que el paciente se~=
torns realmente bajo), arqueamiento de piernas, ensanchamientos==e
del pecho y curvatura de la columna. A} tener una marcha tambalea
nte vy los rasgos descritos, el paciente suele tener un agpectowew
siamesco y su rostro puede tornanrae grotesco.

Los huesos afectados son tibios al tacto debido a mayor irrj
gacidén y son més Fr&gi!an, con tendencia a la fractura.

En realidad tas fracturas patolégicas son una de. tas compli=
caciones mds comunes de la enfermedad de Paget, cicatrizan de ma=
nera normal aunque ! callo puede ser sbundante.

Puede estar afectado cualquier hueso del esqueleto, aunque~=
hay una predileccibn pér una determinada distribucibn de las lew=~
siones. la enfermedad puede ser focal o localizada en unos pacie-
ntes y en otras diseminada. Aunque la localizacibébn mds frecuente-
es en el sacro, femGr, columna y créneo, en un 15 & 20% de fos en
fermos se afecta uno o ambos maxilares. La maxila es la que sewe=
afecta con m&3 frecuencia; a veces pueden afecterse ambos huesos;
y en.casos raros se afecta la mandibula,

Hanifeataciones bucales.~ E} maxilar se agranda bilateraimen
te vy en todas direcciones en forma progresiva, el reborde alveo==
lar -se ensancha y el paladar se aplana. El hueso agrandado esta==

Bien jimitado y ec8 simétrico, de consistencia Ssea no doloroso y=
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recubierto de teojidos blandos de apariencia normal,

Cuando exiesten dienter naturales pueden estar deaplazades on
direccibn lingual por el porcéso expensivo central. A veces desta
can prominencias bseas sobre las rafces de los dientes maxilares~
anteriores., Tambiés se observa una separacién y movilidad de loaw
dientes sobre todo cuando el procéso patolfgico es intenso. Enwws
los casos menon graves, diffcilmente pueden descubrirse las tumo=
raciones 6seas o pueden observarse aolamente come abultemiento aj
nétricos de las corticales labiales y bucales sin alteraciones de
los dientes.

Cuando la mandfbula es atacada, los sfgnoe gon lcs mismoa,==
pero por lo comlin, no tan pronunciados como en ¢! maxilar,

A medida que avanze le enfermedad, la boca permanecs abierta
y oxpone los dientes por lo que ios labios no alcenzan a cubrires
el maxilor agrandado. Los pacientes con prétesis se quejan de no=
poder uaar sus sparatos debido al creciente ajuste a causa de la~
expensién del maxiler.

Aunque ol esmalte y la dantina no estén afectedos, el cemen~
to si puede ostarld; hebiendo hipercementosis sobre uno o varies=
dientes. ( 22,24,28 )

TALASEMIA

(Anénia de Cooley;Enfermedad ncditarr&nea:kn&min Eritoblbstica)
La talasémia es una anémia crénica (miépeci€i¢a e hipocrénj
ca grave) y progresiva que da una pautas tento hereditaris Compmas
radical. Le mayorfa de casos se observen en parsonas cuyos entepg
sados ersn originerios de los pafees que rodean ol mar mediterrée
neo (ftalia,Grecia,Siria,Armenia), y por este motivo la enferme=~

dad se he denominado anémia mediterrénoa.
Sin embargo, se presenta en ctros grupos de Europa y de! Le~

Jano Oriente.
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La enfermedad o8 una snomalfa de los glébulos rojos que egs~-
un rasgo hereditario recesivo autozémico, que disminuye al tiempo
de vida de los hematfes. El denominador comin es depresiln parw=e
cial o completa en la formacibén de una de las cadenas globinai de
la hemoglobina.

Se distinguen dos formas segln el hijo que sea: 1) Heterogi=
gbtico, en cuyo caso la enferwedad es leve o incluso asintématica
(talasemia menor), o 2) Homocigdtico, en cuyo caso la enfermedad=
es grave (talesemia mayor) y generalments mortal.

Se desconoce la naturaleza exacta del mal, aunque se sabe=ww -
que en fa segunda, los eritrocitos tienen vida mis corta y contig
nen hemoglobina fetal. Esto sugerirfa un defecto sn algln compo==
nante de los factores que regulan fa velocidad ds sfntesis de lav
hemoglobina adulta (Hb A).

Caracterfaticas clfnicas. La forma grave susle manifestarac
inicialmente en los 2 prisercoa afflos de vida, con frecuencia enwe=
foa primeros meses. Sualen ester afectados los hermanos.

_ El nifio presents muchos sfgnos de las anéuias cono; palidez-
o piel de color de [inbn, Fiebre , caloafrfos, malestar, debjilimw
dad general, torpeza aéntcl, latargfa. La esplenonegalia y hepato
megal ia, producen protrucién del abdbmen, estas formas precoces y
graves de la enfermedad suelen ir seguidas de muerte al cabo de~-
algunos meses. Sin embargo cuando la talasémia empieza en un pews
riodo ulterior de la infancia o cuando es menos grave, puede esspg
rarae un curso m&s prolongads. Especialmente en estos catos es en
los que interviens la prict}ca dontal ia cara suele tener rasgos-
mongoloides debido a; aumento de los huesos maxilares, frontal,=-
cigombticos, ojos oblicuos mongoloides, depresibn del dorso de fa
narf:~y dientes superiores prominentes.

_La criatura no @ut& enforma con caracterf-tfcol apudas si no

que au gravedad auementa en forma gradual, y sl curso sualo empep
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rar por una infeccién superpuesta. Sin embargo, algunos pacientes
mueren al cabo de pocos meses, en especial cuando la enfermsdad=-
se manifiesta en edades auy tempranas.

Manifestaciones bucales.~ Agrandamiento de los maxilares con
intensa mafocluzién acompafiente. Los tejidos blandoe pueden serwe
de color rosa p&lido (cianosis) y los tejidos del paladar blando~
de color amarillo claro. Algunas veces las radiogféfias intrabucs
les revelan un trabeculado peculiar en maxilares, caracterizedo==
por un engrosamiento do algunas traveculas, borremiento y desapa-
ricién de otras.

Adelgazamiento de la 18mina dura y zonas radicllicidas circu=
lantes en el hueso alveolar. Por lo general presentan los maxila=
res una osteoporésis leve. ( 22,24;25,28 )

" ANEMIA DREPANOCITICA

La enémia drepanocitica, drepanocitemis o anémia de células~
falciformes, es una anémis hemolftica crénica de tipo hereditario
transmitida como caracterfstica mendeliane dominante que resulta~-
de mutscién pGntiforme del cédigo genstico de tal fndole que unw= -
aminofcido es subatituido por otro en una de las cadenas polipep~
tidicas de la hemoglobina. No esta ligade al sexo, es casf exclu=
siva de -la reza negra. El hombre viene del aspecto microscépico==
pecul iar en media luna o do hoxr del! eritrocfto que se encuentra=-
en sangre circulante.

Cuando ests presente heterocigotamente solo se manifiesta el
rasgo de las células falciformes, cuando lo hace hemocigotamente~
la enfermedad se expresa clfnicamente como an&nia drepanocitica,=
en cuyo caso la cantidad de glébulos rojos atfpicos es grande. la

- frecuencia de este wal os baja.
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Caracterfsticas clinicas.~ La anémia drepanocitica es mig=e=
comlin en mujeres y se suele evidenciar en el segundo o tercer afio
de vida, aunque clinicamente antes de fos 30 afios.

La enfermedad tisnde 2 seguir un curso crbnico, persistante~
y caracterfzado por crisias. El pacientes estf débil, le falts el=
aliento y ae fatiga con facilidad. Ee comlGn el dolor articulsr de
las extremidades y del ebdomen asf como naussas y vémitos, tambibn
hey soplo sistélico y cardiomegalia. Otro rasgo caracterfstico es
la concentracibn de eritrocitos en los vasos periféricos con eris
trosthsies y la consiguiente anbxia local de los tejidos, algunos~
pacientes tienen manifestaciones renales que guardan relscifn con
eritrostésis dentro de estas viceras y con desorganizacién del me
canismo de contracorriente,. la crieis drepanoccitica puede ocu==w -
relr en una diversidad de iituacionei, incluida ia adainistracibn
de enestesia general, probsblemente como consecuencia de la menor

oxigenacién de le sangre.

Hanifestaciones bucales.~ La mayorfa de pacientes con anémia
drepanccftica presentan alteraciones Ssess en radiografias denta=
les. Estas alteraciénea consisten en una osteopbresis entre leve=
y svanzada y una pérdida de trabeculado on huesce maxilares cone«
apsricién de eapacioe neduiérci grandes e irregutares, Las modifi
caciones trabeculares son notorias en el hueso ulyeal@r. No haye=
alteraciones de la lémina durs ni del ligements periodontal.

| Existen olteracioﬁo. morfolégices en nfcleon de células epi«
teliales de la mucose bucal como agrendamiento nuclear, binuclea=

cibn y una distribucién cromstinica tfpica. ( 24,28 )
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SINDROME DE ALDRICH
(SINDROME DE WISKOTT=ALDRICH)

La deficiencia inmunitaria con trombocitopenia y eccemia se-
{lama sfndrome de Wiskott« Aldrich. Este sfndrome as una enferme-
dad herediteria rara, que se produce en verones y es transmitido=
como rasgo recesivo ligado a X. La enfermedad sucle praaenthaaa--
en la infancia o nifiez temprana, y eé casf invariableomente mortal.
En este caso el déficit inmunolbgico parece afectar la respuestaw
~ mediada por células al igual que la capacidad para sintetizar una
o mls de las clases de inmunoglobulinas a pesar del déficit inmu=

noltégico,

. Caracterfetices clfnicas.= La enfermedad se caracterfza por-‘
plGrpura trombocitopénica, eccema, que comienza con care y, un map
cado aumento de predisposicibn a las infecciomes. Se pensd que ol
eccema es de naturalega al8rgica, estos pacisntes presenten furfp
culos, otitis ncdii. diarrea sanguinolenta e infeccifn respirato~
rfa (neusonfa). La mayor susceptibilidad a la infeccibn se relae~
ciona con una deficiencia de anticuerpos asocieda con la disgamag

globulinemia.

Manifestaciones bucales.= Ea frecuente observar hemorragias-
esponténeas da encfa como el tubé intestinal y la nerfz, hay petg .
quies palatinas, infeqcionea supurativas recidivaentes, En los ha-
1lazgos de laboratorio la trombocitopénia, el tiempo de sangrado=
prolongado, con una alteracién de tamaiio y forme de plaqueta. (28)
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TROMBASTENIA FANILIAR
(TROMBASTENIA HEMORRAGICA HEREDITARIA, ENFERMEDAD DE GLANZMANN)

La Trombasténia familisr es un trastorno hemorrfgico heredi=
tario crénico relecionado con una disfuncién de plaquetas tranemj
tido como recesivo autosbmico, Se heb descrito dos tipos de osta-
enfermedad; 1) De Glenzmann Naegeli, caracterizado por plaquetas-
paquefias que se aglutinan imperfectamente. 2) De Bernard=Saul jer=
(tipp o sfndrome de Revol) caracterizado por plaquetas con anoma=

}fas morfoldgicas y susencia de factor trombopléstico.

‘Caracterfsticas clfnices.~ Los pacientes con esta enformsdad
prehentan caracteristicas generales de la pérdida excesiva de san
gra, éupnnt&nau‘o dospuls de una lesifn traun‘tica menor. las hee- |
mworragias pueplricas de piel son comunes como lo es la epistaxis,

las paﬁequias,.equinosio, 0. a la hemerregla intestinal, Tambifne=

se ha comunicado la presencia de hemertrosis.

Manifestacicnes buceles.~ Hemorragia espontfnea de la cavided
oral, en psrticuler la ginglyul o8 freciionte en 8stos paclenﬁol,u
‘como también o son las petaquiae palatinas. Paquefias intervancio
" nes qdirﬁrclcas, como la frenecctomia .o el debridamiento coronal,=
que provocen §igeres abraciones de las encfas, pusden originar ip

' tensas hemorragias. ( 28 ) '




94

HEMOF I LIA

Lo hemofilia ea un t‘rnino enbleadc al refarirle a un grupo=
de enfermedades heubrrégicao do origen gendtico, que se transmite
como tondencia recesiva ligada a X.

El defecto heraditario consiste en una deficiencis de un feg
tor pléematico que impide la coagulacidh noraal de la sangre.

La homofilia se da sélo en hosbres, pero es transmitids pore
una hija no afectada, & un nieto. Loz hijos dea un hemofflico son=
- normales # no portan el rasgo; las hijas heterocigbtas transmiten
el efecto & la mited de los hijos y como un rasgo recasivo o lg~=
. mitad de los hijas. La hemofilis es teﬁricemante'ponible ankunq--
aujer hemocigbta. 7 .

ftiologfa; Hay una contldad de diferentes tnpou o varledades
de hemofilis. Actualmente se distinguen tres formas de Hemofilia~
®A%, que es ol tipo clBeico y mbs frecuente, caracterizedo por la
deficiencia de la globulina antihemofflica (AGH); la hemofilia "BY
denominada frecuentemente enfermedad de Chriltaal,‘debida>ayle de
ficiencia de un coaponenfe de la tromboplestina pl&umetica (PTC);
y la hénofiliﬁ =C*®, debida e la dcflcuencia de un predecesor da=e

la tromboplaotlna plasmética.

Caracterfaticas cifnicas.« Aunque la ceracteristica sbs mar-
cada de los tﬁen tipoa de fa hemofilia es la tendencia hemorragi-
ca, la intensidad de los episcdios producidos varfe.

La hulbfilin A" y “B” ge parccen en que suelen caractgri:on
. oe pér hemorragias intensas, aunque también se hayan observado cg
sos leves. La hemofilia "C", en cambio, se acosmpafie de hemorrégias
mucho manos importantes. Las hemofilias "A” y “"B” son enfermedaw~

dci ligadus al sexo, que se pre:eﬁtan unicemente en los hijos va=~
1ronnn, de lao mujeres portudoruu del defecte cronos&mico. En ca--

e bio, s henofilin ’C” no elte !nsada al sexo y afecta 8 loo varo«
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nes como a las hembrae. _

En general los pacientes presentan hemorragias peraistentes-
esponténeas o después de un trauma, sunque sea Ie&e, que produce=
el mhs pequefio corte o abrasién. La heworragia en tejidos subcut§
neos, Srganos inyernos y articulaciones tembién es una caracterfis
tica comflin que puede dejar hematomas extonsos,

La enfersmedad suele estar presente desde el naclmiento, pero
puade no ser evidente clfinicavente por muchos aflos.

Las remiciones y exacerbaciones esponténeas cfclicas son co-
sunes, La pﬁrpura asusle sor poco corriente y la prucba del torni-
quete os negative, pufe no hay insuficiencis del ntimero ni la fun

cibn de las plaquetes.

Manifestaciones bucales.~ En ta hemofilia, la hemorragia en~
nucho- sltioa de la cevided bucal es un rasgo frecuente, y la gin
atval pueds ser masiva y prolongada. Hastaz los procesos fisiolbg]
‘cos del brote y caidp de los dientes se produce con una hemorra=-
gia prolongada, EL problema de las extracclones es diffcit en los
hemofil:coa. Sin la premedicacién adecuada haste el menor proce=w
dimiento quirﬁrgico puede producir la auerte por sengrado. la ex~
traccién dental por medio de bandas de goma alrededor del cuollo-

del diente ha sido un &xito ya que ae doja que emigre apicalmente,
| fo cual causa la cafde del diente gracias a la necrosis por pre--
si6n del |igamento periodontai. (22,24,27,28) |
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SEUDOHEMOFILIA
(ENFERMEDAD DE VON W1LLEBRANDSHEMOFILIA VASCULAR:
PURPURA VASCULAR)

Esta enfermedad con. hemostaéia anormal se hereda como carfic-
ter autosémico dominante que afecta a los dos sexos con un grado=
de penstrancia moderado o intengo. Se caracterfza por la tenden—~
cia a la pérdide excesiva de sangre en paclentes con cantidad nop
wal de plaquetas, tiempo de cosgulacibn normal,fibrfnbgeno sérico
normal y tiempo de protombing normai.

Sblo este prolongado el tiempe da sangrado. A

Caracterfsticas clfnicas.~ La hemorragia excesiva, esponti-~
nea oltr§s un trduaatiaéo nahor,_eu la caracterfstica principale~
de eate enfermedad. Los sitios mfs frecuentes de la hesoriagia--n
son nerf;, piél y ancig.'eparato gastrointestinal y las menorra=-
gias intensas aunque la hemartrosis es rara.

Esta tendencia hemorrfgice suele ser ciclica o esporddica en
lo tanto la fragilided capilar esta sumentade, la retraccién del-
coagulo es normal. 7

Manifestaciones bucales.= Se presentan hemorragias gingiva==
les. Unas vecos esponténeas, otras por el cepillado. La enferme~-
- dad-suele ser d-ucubierta‘luego de extracciones dentales debido a
hemorréglas prolbngadal y excesivas. La hemorragie profusa puede=
comenzar en sl momento de ia extraccifn y continuar indefinidamen
tea, © puede empainr algunac.horas‘deupués de la intervencién qui=
rGrgica y convertirse en flujo incontenible. ( 22,24,27,27 )
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PARAHEMOFILIA

Es una enfermedad hemorrfigica, que se hereda como un rasgo=-
recesivo autosbmico, clfinicamente sinilar a la hemofilia, perowmw
causada por una deficliencia de un factor sanguineo no relacionado,
la proacelerina (factor V), que es una sustencia responsable de=-

la conversién de protombina en trombina.

Caracterfsticas clfnicas.~ Estén afectados ambos mexcs, los;
pacientes presentan una marcada tendencia hemorrfigica en uno o va
rios puntos del:organismo. Son comunes la epistaxis espontfnea, ==
hemorragia gastrointestinal y menorragia. ‘ '

Es frecuente ver equimosis y hemorragias cuténea, hematoma y
petequias aunque son raras. En algunos pacientes se producen he=-
morragias intraoculares y en Sistema Nervioso Central, pero ¢gwe=

raro que haya hemartrosis,

Manifestaciones bucales.~ En algﬁnoa pacientes con hemofilia
hay hemorragia gingival esponténea, con rezumahiento de sangre de
los berdes libres de la encfa. Les petequias de la mucosa bucale-
son raras. La salida prolongada de sangre tras una extraccién dep

tal es comlin, y puede ser mortal.

Hallazgos de laboratorio.~ El nivel de plaquetas es normal,=-
tanto en el tiempo de coagulacibén como de protrombina estan pro--
longados, por el tiempo de sangrado es normal.

El defecto bésicb es la reduccién de la proacelerina plasmf=

tica. ( 22,24,27,28)
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AFIBRINOGENEMIA
(HIPOFIBRINOGENOPEN 1A :SINDROME DE FESFIBRINACION)

Es una enfermedad poco comln en la cual el paciente tiene~=
poco fibrinbgeno o ninguno en el plasma o el tejido.

Por ollo la sangre no coagula, aln deaspués del agregado de«~
trombina. La deficiencia de fibrinbgeno es congénito o adquirida.
La afibrinogenémia congénita es una enfermedad hereditaria conwe=
rasgo recesivo autoslmico, que se presenta en ambos sexos, pero~=-
con cierta predileccién en varones.

Esta presente desde el nacimiento y se debe a la incapacidad

de! paciente de sintetizar fibrinégeno.

Caracterfsticas clfnicas.~ Los pacientes con hipofibrinogeng
mfa o afibrinogenemfa sufren ataques hemorragices intenacs duran=-
te toda la vida en tipo congénito, esta enfermedad es clfnicamen=
te indistinguible do la hemofilia; le epistaxias, la hemorragiag=-=-
gastrointestinal, hemorragia de! sistema nervioso central, equimg

sis cuténea y hematomas son comunes.

La hemartrosis no es tan prominente como en la hemofilia en~

las mujeres. la hemorragia menstrual suele ser normal.

Manifestaciones bucales,~ Hemorragia gingival espontfnea yw~
prolongada y hemorragias excesivas después de extracciones denta
les. Las petequias de las mucosas bucales son raras, se han obsep
vado disminuciones parecidas de fibrinbgeno en fa leucemia,escor=
buto, placenta previa, émbolos de Ifquido amnibtico, carcinomaes=~

prostftico y carcinomelosis diseminada. ( 28 )
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QUERATOSIS FOLICULAR
(ENFERMEDAD DE DARIER)

Esta enfermedad e¢s una genodermatosis transmitida Eomo domi=
nante autosémica. Sin embargo muchos casos se producen como mute=
ciones nuevas.

Caracterfoticas clinicas.« Les lealones cutfineas se preseh=w
tan primero como pequefas plpulas firmes, rojas, pero que caracte
risticamonte se tornan pardogrisfceas o hasta viollceas y cubier=
tes por costras. En especiel en pliegues cuténeos, les lesiones==
tienden a coaleszcer y producir masas verrugosas u‘vegatantes mace

radas malolientes.

Laa lesiones mfs frecuentes son en la cara, cuello, hombres=
y.cuero cebel ludo, pero suele extenderse a extremidades, pechq»y-
genitales. En caeos muy avanzados, estan atacando todas las idnaa

intertriginosas.

Kanifestaciones bucales; Pbobublemanta Ia nmucosa bucal (eh-
cfa, mucose veéstibular, paladar duro y blando) ‘esta afectada con=
_mayor Frecucncta aunque otraa ‘superficies mucosas como uvula,=pe=
feringe y laringe también son asiento da enfermedad. Les lesiones
bucales son mfnusculas pSpulas blanquesinas que se perclben Sspe=
ras a la palpacién debido a Jas zonas rugosas o irrosularés conme

placas verrugosas blances o guijsrrosas.

La enfermedad lleva un nonbre inadecuade, puesto que las al=

teraciones no se limitan a los folfculos pilosos.

Los halleazgos caractorfaticos de las lesiones cuténeas son~=
hipavquorat6-|-, papllonaténi-, ccantasla ¥y una disquerntdois be~
nignc. ( 24.28 )
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POROQUERATCSIS DE M!EBELLI

La porogqueratésis de Miebelli es una genoquerat8sis rara,que
se caracterfza por la queratinizacién defectuose en piel, seguida
de atroffa, se le hereda como caracterfatica dominante simple,aup
quo se conhocen muchos casos eaporfdicos.

Ro hay documentacién para sustentar que las lesiones de poro
queratéais, pase al nombre ds fa enfermedad; tenga ad origen ene=
loe poros epidérmicos de gléndulas sudorfperas.

Caracterfsticas clffnicas.~ La mayor parte de los casos Cowww
mlenzanran la priners infancia, pero el avanze de las lesiones as
fento. Se preduce en varones con mayor frecusncia ques en nujerei.
Laa lesiones proplamente dichas consisten en;Forna inicial, on p§
pulas queratosicas crateriformes que se egrandan gradual mentemee=
para Formar placas alevadas cuyo tamafio varfa entre unos mi}frew-
tros y vorfos centfmetros., Las loziones ¢isnen prediieccifn porws
las extremidades, en particular manos y pies, sai como hombros, =~
caré. cuallo y genitales.

Las ufias se tornan gruesas y acenaladas. La porcién central-
de las lesiones finalmente se atroffa y dejan cicatrfz poruanonté.
En esta piel atréfica se origina o! carcinona epidaraoiao. Se di=
ce que las lesiones de fa cavidad bucal ocurren con aprecioblioee=
frecusncis en pacleﬁteu con oste mal. { 28) 4

NEVO ESPONJOSO BLANCO

(Displasia plegada blance feniliar de las mucosss; gingivoew

-~ estomatitis plegada blancs; neve epitelial bucal; leuénquorqtoqia

. congénita; enferseded de Cannon):

‘ Liﬂd}aplanln plegada blancas f-liliur'cu:unl afcccién relati= .
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vamente rara de ls mucosa bucal descrita por Cannon en 935, La==
enfermedad sigue una pauta heraditaria como rasgo dominante autoe
sbmico pero con penetracién irregular y sin predileccién definida
por el saxo.

Caracter{sticas cifnicas,~ Esta anormalidad de la mucosa es«
congénita en muchos casos y hay nifios que nacen con la enfermedad.

Otras veces, no eparece hasta la infancia, niflez o‘eﬁn en la
adolescencia. Epoca en la cual por lo general alcanza ls magnitud
total de su intensidad.

las lesiones bucales pueden ser extendidas y efectan carpiew
llos, ancfa, piso de la booca y partes de la lengua. La mucdéa,a--
-esta engrosada y plegedé con textura esponjosa en tono blanco opa
‘{escante paculihb. ' v

‘A veces hay una cantidad mfnima de pliegues.

laa lesiones son caal invariablemente asintomiticas.

En alguncs paclentea consignados en la Interatura, las {ow==
siones bucales jban acompafiades de lesiones similares de otras sy
_pér?icies mucosas como vagina y lablos, ano, recto y cavidad naes=

sal. (28,29)

_DISQUERATOSIS CONGENITA

La diaqueretGaul cong&nsta es una genoqueratésis conocnda.~~
pero rara, que probablemente se hereda como carecterfstlca recesf
-va y-cas{ todos los casos comunicados fueron en varones. La enfep
* wedad praaehtn tres afgnos tfpicos; Leuéop!asia bucal, distroffa-
" de ufas y pigmentacifn de piel.
La |nportancna de! sfndrome reside en ‘ta elevads frecuenclc~

'do cﬁncer bucel que. cxn.ta en j&venoa aduitca.
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Caracterfeticas clinicas.~ La primera menifestacifn de la en
fermedad son las URas: Se tornan dietr&?icas‘y caen poco desplGes~
de los cinco afios de edad. La pigmentacién pardagris&cea de piel-
aparece al mismo tiempo o unos ailos mfs tarde y se distribuyen en
tronco, cuello y muslos. La piel puede strofiarse y tornarse teew

langiectésica y la cara es roja.

Otras manifestaciones son esqueleto fré&gil, retardo montal,-
sitla turce pequefla, disflgia, membrana timplnica transparente,==
sordera epffbra e infecciones de plrpados, anomaifss uratralah,u-
testfculos pequefics, anomalfas dentales y coﬁunmanfe, hiperhidrb=
ais do palwes y plantas. 4

Manifestaciones bucales.~ Las lesiones bucales comienzan-mwes
entre las edades de 5 y 14 eflos y'.aparecen como vesfculas y hlce-l
raciones difusamente distribuidas seguidas por acumulacibn de ola
cas blancas de epitelio necrftico y a veces una infeccibn monilig
sica sobre agregada. La afeccidn de la lengua y mucosa vestibular

es amuy comfin. Aproximadamente entre los 14 y 20 aflos, se repiten~

las ulceraciones recidivantes y la aparicién de eritroplasia o lg .~

siones mucosa rojas. Finalments entre loa 20 y 30 afios, se origi=
nan leucoplasia erosiva y carcinoma; con frecuencia resulta nop~-

tal entre fos 30 y 50 ghRos.

Otras z0nas mucocut&neas tanbién pueden ser afectadas por le

sjones similares, incluidos, recto, uretra, aparafo digestivo.
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DISQUERATOSIS INTRAEPITELIAL
HEREDITARIA BENIGNA

_La disqueratosis intraepitelial heraditaria benigna es unaw=
enfermedad de origen genético que se transmite por herencia como=
un carfcter autosbmico dominante y que, probablemente, se limita=

a un grupo de tres razas (caucasiano,indic y negros).

Manifeataciones bucaies.~ El afndrome sfecta principalmente=
a dos tejfdos, los tejjidos orales (mucosa ‘bucal y labial, super=
fiéieo laterales de la lengua y suelo de la boca), en los que apa
recen lesiones parecides a la displasia plegada familiar o nevom=
esponjoso blanco, y las conjuntives,en las que asparecen una placa

oipumosa, pelatinosa.

Las lesiones de la boca, que aon totalmente ssintématicas, ==
. perece so desarrollan en la primera &poca de la vida y carecen de
ﬁforua’prograalva‘haate que el enfermo tiene unos 15 afios. En low=

Vi‘bbcg ligeramente afectada las lesiones mucosas son de color blan=

cuzco o blanco, ligeramente elevadas, difusas o limitades, y de~= o

consistencia esponjosa, blanda.

En los casos con afectacifn més intensa, son blancas y de~-=-
aspecto ligeramente Volloeory'a&a gruesas que en [os casos ligews
ros, con lés superficies &sporas, y a menudo tienen pliepucs. Las
- c8lulas superficliales estan mnacer8das y pueden arrancarss con ‘fa«
i cilidad. Si no se aeombaﬂan de leajones oculares estas lesionea-w
orales pueden diagnosticarse errﬁnehmsnte CoBo hipdrquorat6aia,~-

feucopl&lia o‘dlnplania plogada;_
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PENFIGO CRONICO FAMILIAR BENIGNO
(ENFERMEDAD DE HALLEY-HAILEY)

El p8nfigo crénice familiar benfgno ee una enfermedad derma- a
tolégica rara transmitida por un gbn dominante irragular aunqua=e
algunos pacientes no presentan antecedenteas fauiliarot.>la enfer=
medad en sf representa un defecto epidérmico, ya'oca una falla en
la sfntesis o an la maduracibn del complejo de tonofilamentos ye==

desmosomas .

Caracterfaticas cifnicas.= La enfermedad so manifiesta du~-‘
rante la adolescencia o en la vida adufta Joven, aunque hay ulguo -

nas oxccpcconna. No hay predrlacciﬁn por el sexo,

Laa le-ionua e oriaineu coRo pequcﬁon |rupos - db veafcﬁlua-
- sobre lo piel normal o eritemetosa, que pronto se ronpan para de»
Jar zonas erosionadas y con costras. Despubs astas lesjoncs somee
agrandan porlf&ricaaento-pcro curen en ol centro.

‘ Con frecusncie se observd que calor y sudoracién anbltyn‘le-‘

generacibn de lasiones, en tento en 8pocas fflaslﬁhy,rouislono-- ‘

eaponténess. Las lesiones se producen mfa comunmente en zonas dow =

pisl expuesta a lo friccibn, por sjemplo superficie do flexién de

axilas e Tngles, cuello y zonas genitales. Se sabe que la infom-~

" ccibn bacteriana tanb ién_desencadena la sparicién do las lesiones,

y nls recientemente se incluyé Candidsalbicans.

Manifestaciones bucales.~ Las Jesiones bucales se originen a
veces con pacientes con pénfigo crénico familiar benfgno, y. son==
similares a las cutfncae. Son grupos de vésiculas que se rolpon-

‘r&pldaaento dejando super?iciao orosuonudaa viva-. ( 28 )
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EPIDERMOLISIS AMPOLLAR

Es una enfermedad dermatol8gica rara en la cual las vesfcu=~
las cuténeas o mucosas se producen esponténeamente o por trauma~~
tismoa leves.

. Se conocen varfas formas de la afeccién:
1.~ Epidermélisis ampollar dominante autosémica
a) Tipo simple
b) Tipo distréfico (Hiperplésico)
2. Epidermblinis ampollar recesiva autosbmica
a) Tipo diatréfico (polidisplésico)
b) Tipo letal ;

- TIPO DOMINANTE SIMPLE.

Caracterfaticas clfnicas.= Esta forma de ep&deru§lfsi§ anpo=
llar se manifieafa‘en el momento de nacimiento o-pécc-deépués y¥~
se caracterfza por la formacibn de vesfculas y amppiios en_manoge
.y ples, en sitios de friccibn o traupatismo. Las rodillas los co=
dos y tronco . estan afectados raras vaces, y las uflas, solo oca==
s}onalmente;’Cuando las vesfculas curan, entre dos y diez dfaa,f-
no dejan como rasgo importante, cicatr{z o pigmentacién pernanin-
+te. La enfermedad mejora en la pubertad.: i _
: _Manifeataciones bucalea.-xlaa vesfcules en cavidad bucal, ===
" Fueron observadas en algunba casos, pero es dudoso que en reali=-
dad se produzcan. Ademfs los dientes no son ataecados.

Caracterfoéicas histolégicas.Q~En la epidermdlinis ampollar=
sizple, las veafculas y,ampéllasr&on consecusncia de la dastpru~e~
ccién de c&lulas basales y suprabasales de manera que algunos nG-
~ .cleos, seglin Lowe, persistirén en el fondo ds ta>lesi6ﬁ.vlés cun

lh}dn se tornan edeﬁatﬁsnn‘y‘pncﬁgnfgh‘diuoluciGn de organslos y -
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tanoflbrillaa con desplazamiento def nlicleo, hacfa el extremo su-
perior. lLa nembrana basal PAS positiva que da sobre el lado déraj
co de la separacién. Las fibras elésticas, prelésticas y oxitalg=

micas del tejido conectivo son normales.

TIPO DOMINANTE DISTROFICO.

Caractarfiticas clinicas.~ Esta forma de l& énfernadad pueda
empezar en la infancia o on {a pubertad. Las vesfculas aparecen=—-
en jos tobillos, rodillas, codos, pies, cabexza; al'curar dejan ci
cetr;cen, a veces de tlpo qualoide. En la mayor parte de casos,w-
las ufas son gruesas y dostrbfices, y los milios son comunes. Sin
enbargo, ‘los ojoa nunce son afectados. también puede haﬁer quers-
 toma’ pal#oplanter con hlperhudrosla, asf como actlosis y, & veces,

hipertricosis.

: ﬂenifestagiones bucales.= Las vesfculas de la cavidad bucal= -
se producen eén slrededor del 20% de casos y Andreasen, describib~.

milios bucales. lLas dientes no estan afectados.

Caracterfsticas histolégicas.~ Les ampoflas en esta Forma~-
d01laichfernodad,ae-producin_caio'resuitado da la aepan@ciﬁn dow=
io wembrana basal PAS positiva irregular muy delgada, que se divj
de. La capa basal es normal, aunque aplanada on el techo de 1a v§
sicula. El tejfdo subyacents carece do fibroe elfsticas y oxotalﬁ

~nicaa.

TiPO RECESIVO DISTROFICO o
Caracterfsticas clfnicas .« Eate tipo de epiderablisis ampo-

llar es la forma clfsica y la mejor conocida de la enfcrnadad Apa

rece on ol aaciuionto, © peco’ deupu&a, y se caractoriza por '°"',, i

- for-aclﬁn de aapoll.- etpontlncnuante o en -Ctios de trauaatl-no,

fricct&n ° presi&n-
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los sitios tfpicos afectados son pjes, nalgas,hombros, codos,
dedos, dedos occipucio, Las ampoiles tienen un lfquido claro, bac
teriolGgicamente estéril o a veces con vestigios de sangre.

Cuando estas ampollas se rompen o son desprendidas por trau=
matismo o presibn, dejan une superficie viva y dolorosa.

Estos pacientes frecuentemente tienen un signo de Nikolsky-=
positivo. Les ampollas curan por cicatrfz, milios y pigmentacién.
Estaa cicatrices puedsn producir pifios afuncionales con aspecto==
de clavas. El csballo puede ser oscaeo en tanto que las ullas son-
" distréficas o faltan.

Nanife-tacionés bucales.~ Las ampollas bucales son comunea--'

“gn eeta formc de enfermedad, van precedidas de la apqraci6n dewaw

. manchas o placas blancas en la mucosa o zonas loua!izedas de in-~

"i’Flguuci6n. Las aupol!as son producidagvpor ol amanantezmiento owwe

- - por cualquier procedimlents dental en cavidad eral.

Salvo que se ponga gran cuidado, es factibie denudar inadver
-tidamente grandes zonas de la n&cbuc. Estes ampollas oonvdoloro—
sas, en aspecial cunddo lﬁfronpan o sl epitelio se descama.

La foénaciéa de cicatrices produce la oblitsraclﬁn de smurcos
y limitacién de la 3an§ua.(Pueda haber ronquera y disfagfa como~=-
’ :rosultedo de ampollen en la laringe y la faringe lo lesibn def==a
ehsfogo origina un estrochamiento serio. o

También se describen defectos dentales que consisten en dien
tes rudimentarios, ausencia congénita de piezas hipoplésicas, y==
‘coronge carentes de esmalte. Siguc slendo materia de conjeturas=-

" el que ‘asto tengz uns realidad relacién con la enfermedad.

Caracterfaticas histedépieas.» La separacidn y veafcula se-~
producen inmediatamente por debajp de la mezbrana basal PAS ponid
tiva. Sin embargo, los Froguenton do la membrana basnl puede adhg.

“ riree @ la dermis. La caps da c&luln- o8 normal (buaalou) las fi=

-bras precl&oticcs Y Oxitulﬁnlcqa dsl tojfdo conectivo aunantan en )
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cantidad. También aumentan las fibras elfsticas pero aparecen frag

mentadas, sagln Lowe.

TIPO LETAL. ) : ,
Alugunos autores opinan que el tipo letfl es simplemente una
forma grave de la forme recesiva distréfica que es incompatible=-
con la supervivencia prolongada. Sin-embargo,'nigunoa estudios re
cientes sugueren que se traterfa de dos alteraciones diferentes.=

La aclaracién de esto demanda mayores eitudies.

Caracterfsticas cifnicas.~ Se establecieron tres criterios==
para el diagnéstico del tipo letl,. Ellos son: 1) Aparicién en==
oi naciniento, 2) Autencfe'da cicatrfcéa milion 6 pigmentacibn y=

“3) Muerte dentro de ios tres neees de edad. Las anpollcn son aiui
lares a las observadas en el topo recea&vo distr8fjco excepto que ;

- e# gpnﬁn su formacifn esponténea y se desprenden capas de piel.

Hani festaciones bdcalos.-ilan'aupull.n bucales suelen serm==
auy amplias, y debido a au oxtreﬁa fragilldnd producen grnvea--- )
\ problenau de alimentacisn. Tsmbién hay le-ionen sirilares en vias
' reap;retories superiores, bronquiclos y eséfago.

Asf mismo se observan altereciones intensas en la foermaciéne
7 del esmalte y de.la dentina do dientes primerics.

Cnracterflﬁicﬁs hiétohégicns.- Los cambies,nlcﬁoac6ptcns in=

cluida la localizacién de la ssparacién veafculer, son similares=

v prbbablelente'idﬁnticos'a los que ocurren en la enformedad recg

lfva‘dfstr6fica- (24,28 )
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ENFERMEDAD DE STURGE WEBER

(Angiomatosis Encefalotrigeminal)

£s un trastorno hereditario dominants que se atribuye a desp
rrollos defectuosos de algunos elementos mesodérmicos y ectodéb@i
cos. Se caracteriza por masas angiomatosas venecnosas on las lepto.
meningee sobre la corteza cerebral, y nevos en vino de oporto{los
hemangiomas capilares se presentan como manchas extensas, planas~
gemejantos o mapas, de color rojo azul, qué cubre zonas extensas—
da la cara o la parte superior del cuerpo) en el mismo lado do la
cara; a mehudo se acompefia de retardo mental y zonas opacas en la
radiograffa crfneal., Hay defectos coagénitée an los vasos aangui-
neos acompafiados de trastornos embriclégicos mbs greves en los &r

genos interncs, en cste ceso del sistema nervioso. central.

Manifestaciones bucales.~ Hay telanglectasia hlperpl&nia'igg
cular y aumento de volGmen en las encfas, con resorcién de! hueso
alveolar. ( 24,25,28 ) '

SINDROME DE EHLERS-DANLOS

El sfndrome de Fhlere=Danlos es un tra-térno hereditario del
tejfdo conectivo, transaitido por un gén dominante autésomico,aupn
qﬁa la expresibn es varisble y hay formas incompletas. Esté estrs
chanents rel&cionado con el sfndrbna de Marfan osteogénesis [mper
fecta y seudoxantoma el§stico. k
‘ ‘Caracterfaticas clfnicas.~ Las carscterfsticas son hiperelss
ticidad de piel, hiperexteonsibilidad de articulaciones y fragili=
dad de piel y vasos sanguineos por contuaidn excesiva o cicatrizg
.cifin defectuosa de heridas cuténcas.
‘ Se producen todos los grados, de muy leve a sumamente grave,
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y por oﬁta Gltima forma es que al paciente se la concce comoaswen
hombre de goma del circo. Las facies son caracterfetices como hie
pertelorisme, puente nasal encho y pliegues epicénticos.

Ee frecusnte encontrar nédulos subcutfneos méviles, que raew-
presentarfen l6bulos fibrosados de grasa. La formacibn de cicatrj _
ces on la plel ds Estos pacientes lusgo da la curacién de las he-
rides @3 desusada pueste que las cicatrices tienden a extenderse~

con el tiempo en luger de retirarse.

Hanifestaciones bucales.= La mucosa bucal es normal de color,
pere oxcesivemente frégi! y se contusiona con fecilidad, Aunque=~
la mucosa no soporta las suturas setisfactoriemente, la cicetrfz-
es solemente retardada y no se formen cicatrices defectuosas. Los
tejldos gingivales son frégiles, y sangren con cl,ccpilladb. La=s
movllidad dental no sumenta.

Existe hipsrmoviiidad de la articulecién temporcsmandibuler,=
que provoca dislocaciones repetides de los maxilares.

la alteracién en la estructura de los dientes, consiste en~~
la falte de ondulacién normal de la unién amelocementeria, el pa~
 ssje ds muchos tGbulos dentinerios hacfe ol esmalte, le formacifn

de dcntln- frrogular y una moyor tendencia & former nédulos pepu-
7Inros. Tewbién se han encontrado casbios hipoplésicos del camai«
(24,28 )
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PARAMIODTONIA
La paramiotonfa es una miotonfa (anomalfa de la contraccibn=
muscular) no progresive heredada como carécter dominante autosbmi

co que no se relaciona con el agotamiento muscular.

Caracterfsticamente, los ataques de calambres son desencade=
nados por la exposicibén al frfo.

Caracterfsticas clfnicas.= Se manifiesta por calmbres, rigi=
déz y debilidad de muscyles de cers y cuello, dedos y manos a cay
sa de la exposici6bn al frfo. Los pérpados estén cerrados y la ca~
ra adopta e! &specto de una méscara. La lengua puede experimentar
un calambre similar después de beber Ifquidos frfos, y el hablawe
se entorpece. En muchos casos, la miotonfa puede ser inducida por
persecucién, aunque no sucede lo mismo con los otros mGsculos.Aun
que ¢l calambre mGscular desaparezca al cabo de una hora, la debi
lidad llega a persistir varfos dfas. ( 22,28 )

PORFIRIA

Porfirfa es un término que ha sido usado para connotar uno-=
de los trastornos innatos del metebolfsmo de la porfirfna, carac~
terizado por la superproduccibn de uroporfirina y substancias re-
lacionadas. Sin embargo. No todos los casos de Porfirina son tras
tornos constitucionales, puesto que puede haber esta enfermedad=~
como una secuela de ciertas infecciones o intoxicaciones. Todavia
n o hay clasificacién bien establecida de las porfirfas, aunque--
la m4s nueva y bésica de ellas defina tres tipos; 1) Porfirfna=~-
eritropoyética, que se caracterfza por fotosensibilidad temprans,
esplenomegalfa y formacién excesiva y anormal de la porfirfna en=
eritrocitos en desarrollo. 2) Hépbtica, on la cual hay una forma-
cibn excesiva y anormal de precursores de la porfirfna en el higa

do, 3) Protoporfirina, un tipo hereditario de porfirfa en la cual
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la elevada concentracién de protoporfirfna en eritrocitos plasma~
y heces estén asociadas con urticaria solar o eccema solar pero--

sin eritrodoncia y con excrecién urinaria normal de porfirfna.

(-25,28 )

SINDROME DE GARDNER

Se debe a un gén pleotrépico Gnico y tiene una pauta de he-=
rencia autosbmica dominante, con penetracibn completa y expnesibn

variable.

Caracterfsticas clfnicas.~ Se caracterfza por presentar mGi=
tiples dientes supernumerarios retenidos. Este sfndrome se compo-
ne de; 1) polipbsis mGltiple del intestino grueso, 2) osteomas en
los huesos largos, créneo y maxilares, 3) quistes epidermoides o=
sebfceos de la piel, particularmente en el cuero cabelludo y la=~
espalda, 4) desarrollo ocasional de tumores y 5) dientes supernu-

merarios y permanentes retenidos. ( 28 )
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SINDROME DE FANCONI

Ellsfndrome de Fanconi es un trastorno raro, perc muy intere
sante, de niflos o adultos, caracterfzado por defectgs mﬂltiples--_
en fa funcibén de los tlbulocs renales. las ménifestaciones princie
paléa son excrecidn excesjva por la orina de fosfato, aminofcidos
y glucosa, por insuficiencia de la resorcibn tubular.

Anatbémicamente se observan depbsitos de cristales de cistina

y el sistema reticuloendotelial, y una lesibn peculier en ol tubo

contorneado proximal del rifién y que consiste en el alargamiente= -

‘extraordinario del cuello o primera porcibn, lo que ha hecho que=-
esta lesién so le |lama *cuello de cisne®. »

Adenfis se obaervan eieyncionealda aminofcidos en el plasua.

“lLa lesibn renal se eaocia ‘con ausencin da fcafata alcainnanw
en los tlbulos, que no reabaorvnn glucosa, foafatos o amlnoéeidou,
y .esta diauinucién as v tambibn en ol hfgado y en la médula Szoa.
El rifién no conserva bases o bicarboneto en respuesta a la &cido~
;ip, la que probablemente se deba a diaminucidn de la gnhidraaa-
carbénica. Estos defectos metab6licos producen desmineralizecifn=
extensa del esqueleto con fracturas eapont&haas'y inrﬁ&rdida dowe
glucbsa diomindye ]au resarvas de carbohidratos que favorece law= ,
descalcificaci6n y produce un cuadro anatémico indistinguible co=
mo. raquitismo rebelds a la vitomina D en los nifios, osteomalscia=- y
" en los adultos, &cidosis deshidratacibn y otras altaraciqnei Bivemse
.loﬁnlfquidoa corporalea. Los pacientes suelen presentan“hfdtonau-
y signos de raquitisso d osteomalacis con trastorno de la marcha=-

y predisposicién a las frecturas mliitiples.

~ Manifastaciones 8ucated.4 Las manifestaciones bucales sonw=ew= o
- lguales a las que ¢e presentan.-en el requitismo rcsletuntc a la-x*f
: vitaninq D 6 ostooualacia. ( 25,26 27 ) ' ' e
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INMUNO=DEFICIENCIA COMBINADA GRAVE
(AGAMHAGLOBULINEMIA DE TIPO SUI20)

La inmudeficiencia comhinada grave corresponde a un conjunto
de sfndromes que tienen en comiin defectos da las rescciones inau~
nitarias humorsles y mediada por célules.

Se han jdentificado por o menos cuatro variantes, todas wwe
ellas muy peco Frcchantéo. La forma mls corriente, heradada como~-
ontidad autosbmice recemsiva, se ceracterfza por basja noteble de==
poblaci6n total de linfocitos en la circulecién que entrafia célu~
ias By T,

El timo puede presentar hipoplesia o es do tipo fietal, o pug
- do faltar, Los panglios linfhticos son diffciles de descubrir, de

. dluen:lonol muy disminuidas y con falta de centros geruinativon-f

que en eatado norma! poseen células D y T. Paracorticales. El te
Jfdo linfoide de emigdalas, intestino y fpendice tamblién presene=
ten hipoplasie interna.

" Un segundo sfndrome ligado a X es semojante, sn ocacencia, sl
descrito, excepto que le linfopenia es menos greve y el pronbsti=-

co algo mejor,

El tercer afndrome, en deficiencia inmunolbgico semajante &=
las observadas en ls enfermedad sutoaémica recesiva, se acompafia=

de disostosis (enanismo, con aiezbros de sscasa fongitud).

tina cuarta variante, que tasbin se transmite como enfermedsd
sutosbmica recesiva, sntrefie deficisicia de sdenosindeseminasa,ev
" adenfs de los defectos inaunol8gicos combinados,

Loe nifios con éstos impedimentos inmunclégicos graves sonwew
suceptibles & todo tipo de infecciones y la mayorfa mueren en tér
~ mine del primer afio de vida, (23 )



115

OSTEOPOROS IS

La osteoporosis os una alterscién metab8lica en la que sone=
noreales la concentracién sérica de celcio, fésforo y, normalmen

. te fosfatases ailcal inas.

Aunque esta observacibn llevé & Albright y s colaboradores a
asociar a la osteoporosis con anomalfas da la actividad osteoblfs
tica que darfs lugar a una aatriz 6sca deficiente, otros han sugs

rido que la causa ew el déficit de chlcio durente perfodos prolopn
gados da tiempo. '

Los estudios histol8gicos indican que la resorcibn 6sea au~~

menta con la cdéd después de la maduresz.

" La resorcibn es més manifiesta en algunos enfermos con‘oitog"

porosis que en {as : péraonds:’. - normales.

Entre las clases de Osteoporosie, en las que .la cortezame--
8sea es delgada y las trabéculas -dispersas, se encuentra li dp‘ig;
’noviltzaéiﬁn, osteogénedis imperfecta (es una enfermedad congini- 
ta) dificit de vitumlha C, osteoporcsis seni! en perﬁona- de edad
.,avanzadu,‘oiteopenosic possenopfusica(probablomente la veriedad==-
" més frecusite de enfermedad 6sea metabSlica) en las mujeres, male
_nutricién, hiperadrenalina, tlrﬁt&xicosis y acromegalia,

( 22,24,28 )
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XERODERMA PIGMENTOSO

Esta es una enfermedad familier transmitida con carfcter Men

deliano recesivo por padres entte los cuales hay consanguinidad.=

» Géneﬁalmente los pa&res con hijos afectados no padecen la enfermg
dad,

La sintomatologfa por lo general comienza a manifestarse en-

_los niflos y especialmente despulis de una exposicién & la luz so=e

lar; no obstante, se hen descrito casos sn fos que los sfntomas=e

han aparecide tardfsmente. Las partes expuestas al sol son mayor~

wente sfectadas, pero toda la auberficio cut&hea puede ser invoe=

lucrada.

Se ha divﬁdido la evolucién clinica en tres etapas; 1) Etepa
temprana inflamatoria con eritema difuso, 2) Etapa pigénntaria-»
con mbltiples of6lides y n&cqlas hiperpignqntadas.'3) Etapa deg==«
atrofias e hipertofias en la cual extennas Greams cuténess y en es
pecial las expuestas 2 la luz eolar, sparacen atréficas con telan
giectanis,pigmentacibn moteads y pbsteriormcnte -obre‘enfoa migen
mos aitios, apareceh crecimientos verrugosos en loa cuales:pueden
desarrol larae carcinomas basocélularss, carcinomas espinocéiulams

res o melanonas,

Se describe hiperqueratosia con adelgazauiqntd del estratoe- ..
de malpigic , atrofias de algunos clavos epiteliales y’clghganiqg
to de otros. En la dermis hay edema, infiltrado leucocitario de==
tipo crénico, especialmente perivascular y pigmentacién a trechoa
de la capa basal y grupos de melanSforos en el coribn papilar. En
les etopas tardfas el cuedre histolégico es muy similar al de la~

queratosis senil. (25,27)
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RESULTADOS

Eota Fuf una investigecidn bibiliogréfica; los datoa fueron=-
obtenidos de la bibliograffa facilitads por la CENIDS, de los li=
bros de texto acordes al tema, nacionales internacionales.

Con nuestra investigacién determinamos que la gran mayorfa«=
da las enfermedades de ﬁrfgen genético ocacionan trastornos a fa-

cavidad bucel.

Las nlteracionge de orfgen genético que afectan la cavidpd-
‘oral ya sea de tejfdos blandos, duros o de ambos, traen CONB | go=-=
" afecciones a los demfs sisteomas y aparatos del organismo y comow-
- resﬁltado se verdn disminuidos su rendimiento qufcofc Intelecevc=

© tual.

- La préctica de la odontologfa esta sufriendo un cambIO'isﬁqg'
tante, Quizés lo fundamental de la uodificacibn ss resume en lgn=
‘ sencilla afirmacién de que: Los odontélogos actualmente as ocupaﬁ
_no del tratamiento de los dientes de los enfermos, sino del trata

miento de los enfermos que tienen dientes.

Dicho-de otra manera, los odontologos deben de practicar la=-
wmedicina bucal.
~En nueatra exposicibn, la medicina bucal esta definida en=e=
an:aentido total, como el aspecto de la préctica odontologica dua
reaoncce.adecuadamente fas relaciones que existen entre la boca y

el resto dal organismo.

Un Factor desicivo qus esté modificando el ajercicio prbcti=-
co, es la modificacibn de la actitud de los enfermos. Esto so de=
be ‘a los progresos de las cienciaes m&dicas, oapeclalaente en ol-u

Ei:aapo del tratemiento uedicouentono. las peraonaa enfcrnal disfru
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tan ya de une vida mucho mis larga y activas

De los procedimientos empleados se han obtenido magnfficose=~
resultados, para lo cual se requiersa de la colaboracién de unmews
equipo multidiciplinario do salud y que cada uno de los integran=
tes do dicho equipo, eporte sus conocimientos. y experiencias clf=

nicas en beneficio del paciente.

Reapecto a {a especificidad de las técnicas, se debe emplear
- ja.que convenga mls a cade paciente en particular y que sea‘habil
mente manejada por el profesionista (ya sua odontSlogo, médico,~=

cirujano, peicSiogo, terapista de! lenguaje, etc.)

Se logra obtener una habilitacién y rehabilitacién del pa=--
,cfente en los agpectoa anatomo~fiuiol§gicoa Y psicésocial; perone
no def todo el aspecto estético y cosmsttcobfacial, debido a las~
“secuelas quiﬁargicao que esthn fuera del dominio profesional, adg

wés, existen otros muchos factores que influyan, como son: Le res

_puesta orgbnica del pacionte ante dicha terapéutlca. la eacciac|6n “¥

‘de otros padecimientos o sfndromesn, la colaboracién del paciente-

y de tos familiares, etc.
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CONCLUSIONES

- A través de la revisibn de la literatura especializada y de-
los estudios llevados a cabo acerca de la matérla que nos hemosw=
propuesto snal izar, observamos que las enferpedades hereditarias=
que se presentan en cavidad oral, aparte de ser de baja inciden==
cie, se encuentran mundialmente en todod los nfveles socio=econ=-
micos, oreemos que este trabajo representar$§ mucha utilidad para-
el cirujano dentista y en forma gencral para !levar a cabo un co=
rrecto y eficiente manejo de las personas que manifieatan dichas=

enfermedades.

"La mayorfa de las anomalfas humanas aon’cénaocuencia de trag
tornos congénitos que se prodecen antes del nacimiento o durante=-
éste. Sélo un pequefio nlmero de anomaifas bucales son debides a==

influencies posnatales.

Aproximadamente e! 10% de las malformaciones congénitas son=
ciertamente hereditarias, otro\lO% son debidas a un ambiente pato
tégico y el BO% restante tienen un fundamento etiolégico no demos

trado o deaconocido,

Algunos defectos congénitos son debidos a la falta de creci-
miento de clertas formaciones embrionarias en sus localizaciones~
adocuadas o0 a la falta de unién o fusién con au elemento opuesto-

o adyacente.

No se ha demostrado todavfe cual es la base eticlégica preci
sa de la mayorfa de trastornos del dbaarrollo, pero se llegh a la
conciusién de que los facteres intrinsecos o genéticos son Ion--f-

- mbs inportantos. '
' los factores extrfnsecoa ° ambientalol tamb | &n han sido sefia
,'lqdﬁq cono conetant.a &o anomalfas del deaarrollo paro on cegundo

t&rnino.
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Las snomalfas del deseprollo no deben necesariamente consj=-
derarse como estados patolbgicos evidentes, pero el profesionista
debe estar atento al hecho de que cualquier desviacién de {a nor=
ma fisiol8gica representa una situacién potencialmente patolégica
y que su tratamiento requiere especial atoncibn. Ciertas anomge=e
1fas constltuyen situaciones que ponen la vida en peligro: Un ni=
ﬁo con paladar hendido no puede alimontarse edecuadamente y nece=
sita ser ayudado para ello. Asf como muchas anomalfas buqofaclal~
es ge diagnostiecan en el nacimlénto, las quavoe relacionan con la
denticién no suelen descubrirse hasta que se presenta la erupcibn

dentarla o hasta que ocaclonan anomal{as aprecisbles clfnlcaaente.

v ‘La relacién Clrujnno Dentinta- paciente durante Y dospués--'
:;dol tratamiento Integral es muy impontante ya que el clruJanoe--
L_dehtlhta continuark observando al paciente para conservar la se=-
lddjbucol. Por lo tanfo, e inditpenlablo que exista una rélnciGn
.profecional en lg que predomine la confianza, la anintad. el ine=
tcréa por el paclonta para satisfacer sus necesidasdes tanto euno=~

»clonales como do salud,

-vlas actividadon-del cirujano dentista tienen tanta i-portqné
“cia como las de los dembs integrantes del equipo de salud. Si se=
obaerva~qun los pacientes que presentan este tipo de enfermodades
tlaneﬁ wayor necesidad da tratamiento dental; dichae nééeuidades-
“se deben satisfacer en lgual calidad y grado de cuidade que para=

!o- paclentes nornales.

+ La predisposicién a lesiones ceriocsas se debe a la acumula=~
ci6n de restos alimenticios,susceptibilidad a dichos padecimien==
» tos, a factores nutricionaleo, higiénicoa, socio=econbmicos y ch

i turalea del - paciente y de su- falflla.
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PROPUESTAS

Debemos considerar al paciente como un todo: Como una unidad
Blo-ps!couaocial indivisible. Sin embargo para !lever a cabo unwe
tratamiento integral en &ste tipo de pacientes; es necesarfa la=-
- participacién de varfas peraonas (son las que ihtesran el equipo-
de salud) y cada uno de los profesionistes de la salud proporcio=
na sus conocimientos, experienciass clfnicas para benéflc!o del pg

ciente.

Se requiers que laboren en conjunte, reuniendose para presen
tar y discutir el caso, aportando opiniones y concluir un plan de
~tratamiento adecuado. '

o les paclcntéskque presentan enfermedades hereditarias en ca=
vidad orsl son personas muy especiales por lo que requieren Uniwe=
tbétgulenta muy especial debido a sus caracterfsticas psicolbgi~

cas y sociales.

En general, toda perscna con alglin defecto ff&lco, so aisla~

y slente rechazo de quienes ln'ﬁqdoan. Por o tanto es convenien=

te ostablecer un trato amistoso, para allo hay que ganarss la con B

' ?fan:a del pa¢iente y no defraudarlo.

frato social para con el paciente para que pueda dc!arrollq;r
_se ffaica, psfquica y socialmente, ya que son sensitivos, aisla~e
dos y depresivos. Esta conducta se cbsenva como ‘desajuste emociow
',nal y cocial que se asocia directamente con el'tlpo de enfermedad

que afecta a su organismo.

Educar y preparar a los padrea y demfia integrantes de fa fa~
“milia, para que exista una estabilidad en e} hognr.

Aﬁarto de la realizecibn de la historia clinica del paciente
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- se propone que se realize un estudio sobre el 8rbol genealbgico~~-

del paciente; que puede ser un buen auxiliar de diagnéstico,

Las personas que lo rodean (familiares, amigos, etc) deberén
recibir atencién psicolbgica, para que puedan estar siempre dise=
puestos a proporcionarle amietad y ayuda si la necesita, pero no=

exagerar esta situacidn y tratarlo como a un invélido.

Tener paciencia para corregirlo poco a poco e integrarlo al-
nicleo familiar y social en que se desarrolla. Tratar y aceptar=-

al paciente tal y como es.
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GLOSARIO

.A.

ABRASION.~ Exulceracién superficial de la piel por medios mechni-
cos. Accibn de raspar.
ACANTOS IS =Hipertroffa del cuerpo mucoso de Malpigio de la piel.
ADAPTACION.~ Acomodacibn,ajuste dei organisma al ambiente.
AGNASIA.~ Agnatia, Falta congénita de la mandfbula.
- AGENESIA.~ Agenéais, Desarrpi!o defectuose, o falta de alguna perp
te cbrporea u Srgano.

AMBIENTE.- Compendio de valores naturales, sociales y cuftuhales—r‘
existentea on un lugar y momento determinado que nnf!uyen en |g==
‘vida material y psicolbgica del hombre,

AMPOLLA.~ Dilatacién de un conductc {conductos cemicsrcuierea,ov!
ducto, galact6foros). Flictcna o vejiga.

AMINOACIDOu~ Acido 6r9anoco que contieno los grupos amino NHz Yo
carboxilico COOH; son los principales ceonstituyentes de las pro=-
. tafnas.
AMELOGENES 1S .~ Formacién da! esmalte dentario.
'.ANOXIA.- Oxidacién insuficients, falta de oxigenacién en los ta-«'
Jjidos,

"ANEURISMA.~ Bolsa formada por la dilatacién o rotura de las paﬁe
v'dea de una vena o arterua y llena de sangre circulante.

ANEMIA.~ Disminucibén del caudal hemoglobinico o del nGuero de eri
VtPOCOtOS del organfsmo,.

ANASTOMOSIS.= Unién de unos elementos snatémicos con otros de fa=
misma planta o del mismo animal.

ANOMALIA.~ Irregularidad, estedo contrario al orden natural, par~
futigutaridqd orgfnica que presenta un individuo'couparado con | aw

7mby§r{q de su especie.
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ANHIDROSIS .= Anhidrélico. Anthidrético. Félta o disminucién del=w
sudor.
ANODONCIA.= Falte congénite de dientes.
ANTITESIS.~ Consiste on contraponer dos frases o palabras de con
traria significacién,
APICE.~ Extreme superior o punta de alguna coaa.
APLAS1A.= Aplasico. Deearrollo incompleto o defeétuoao.
APOFISI1S.~ Eminencla natural de un hueso que sirve para la arti=-
culacibn o ia inserci6n muscular.
ARACNODACTILIA. = Dedos de $a mano o del pie exageradamente lergos.
ARITENOIDES.~ Cartilago par de le parte posterior de la léringe,=
se artfcula por su base con el certllegc cricoides y por su v&rti

.¢e con los dos de Santorini.

~ ASTEATOSIS.= Escemocaa o nula secrecifn ssbfcea.

ASIMETRIA.~ Falte de simetrfa.

ASIMILACION.~ Tranaformacibn de los materiales nutritivos en teJl
do viviente u 6rganico.

ATROFIA.~ Disminucién del v&lunen y peso de un érgano por defecto
de nutricibn. '
“ATIPICA.= Estado o condiciﬁn de no conformidad con un tipo. CBlu=
lar, signo histol8gico de malignizacibn.

ATONIA.= Falta de fuerza o de tono normal, especialmente de unwwe= -
érgano contrbotil, v
AUTOSOMA.~ Cromosoma que ne tiene accibn sobre le deternlnecién--
del 88X0. - ; '
AVASCULAR .=, Desprovisto de vasos.

o BU

 BINUCLEADC.= Gue posee dos nicleos. e
© . BIOPSIA M~ Exn-on del orgenisto vive cn oponicl&n a nacropsin, yw

?ii'cnpoc!clnonto examen microscépico de una’ por-iGn de tajido obtenf R

" do de un cuarpo vivo.
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CALCIFICACION «» Degeneracidn de un tejfdo 6rgenico per depfaito de
sales de cal.
CASEQSA.~ Semejante al quesc o cuajo.
CALCINOSIS.=~ Depbsito de sales de cal en nédules en los tejfdos.
CARDIOPATIA .~ Término general para las enfernedades del corazén.
CARACTER.~ Sfgno, marca, sefie!l, modo de ser. Persgonalidad. En ge-
nética rasgo definitivo. Adquirido, modificacién producide en elw
organismo debido a su propia actividad o af ambiente., Dominantew=
recesivo, an la ley de Mendel, e! dominante es el desarroliado===
por la accibn de un sélo gén y aparece en la primera generacibn=-
filial; el recesivo es el que requiere 2 gends para su desarrcllo
y a menudo no aparece en ja primera éaueracién filial pero 3i en=
parte en la segunda. )
- CART{LAGO.~ Sustancia elfstica, flexible blance o grisfcea adher]
- da & las superficies articulares 8seas y que forma ciertas partes
del asqueleto. Es una variedad de tejfdo conjuntivo de célulapw=e
dispuestas en grupo y contenidas en cavidades ( clpsulas cartilas
ginosas) en una substancia intercelular homogenea. _
CAPILAR.~ Relativo o semejante a un: cabello,. Cualquiera de logw==
diminutos vasos que conexionan las arteriolas con las venulas.Sen
tubos formedos por una simple capa endotelial.
CARDIOMEGALIA .~ Hipertroffa cardiaca,
CEFALINA.~ Monoaminomonofosfétido cerebral y en el teJido nervio=
80 ¥ yeaa de hueve; acelera la coagulacién de la sangre. '
CIANOSIS.~ Color morado que aparece en ufias, labioe etc. por falte
de oxfgeno y por asfixia.
CITOPLASHA .+ Protopiasma de la c6lula con esclusién del plesaa ny
clear.
CI1F0SIS.~ Curvatura normal con prominencia, hacfa atrés, de la cg
lumna vertebral. SRR
C160T0.= individuo reau!tanto de la uni6n de dos gaaatoo, Cﬁlule~r‘
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: reaﬁltente de la conjugacibn de dos gametos; 6vulo fecundado.
CISTINA«~ Amino&cido que se encuentra a veces en la orina y origi
na chlculos especiales. Esta formado por dos molbculas de cisteiw
na unidos por un puente disulfuro, Desempefia un importante papol=
como receptof de hidrSgeno.

CONDRODISPLASIA.~ Retardo o dificultad en la formacién de cartfia
Q0.

CONFLUENCIA.~ Punto de reunién de diversos conductos,

CONTAGIC.~ Transmisién de una enfermedad por contacto directo o = .
indirecto de una enfermedad contagiosa.

¢0NDJLO.- Eminencia redondeada en el extremo artfcular de un hue=
sc como las del Féaur, interno y externo, del occipital a cada lg
db-dal agujero occipital, que se artfculan con el atlas, los del~
ﬁhxilhr therion,‘etc. Inapropiadaments, tuberosidades no articus
lares en e!’extrQno inferior del hlmero. ’
‘CONDENSACIDN.~ Acto préceso de condensar o hacer m§s compacto,pa=
80 del estado de vapor al lfquido, fusién de ideas o conceptosmme
qus produce una nueva un&gen mental.

CONGEN1TO.~ Nacido con el individuo, innato, que exiaste deade el-
:nac;nuento o antes dal mismo; no adquirido.

COALESCENCIA.~ Fusibn o adherencia de partes o superficies en con
tacto. , !

» COLOBOMA.- Mutilacién congénita, especialmente fisura en algung==
parte-del ojo. Colomba.

CROHOSO“A.$ Cuerpos diminutivos en forma de asa, en que se divide
fa cromatina nuclear en la mitosis, con uﬁb de ellos se dividewa=
}ongitudinalmeﬁta originando dos asas ggmoiaa iguales en nGmero=e
es constante para cada especie. ’

 CRICOJDES .= En forma de anillo. Cartilage anular que forma la pop .
ci&n infébidr de la cavidad de la laringe.

CROMATOFOROS.- Portador de nsgmentoa, célula que produce o almace
ns pigmentos coNo ias de los nevoa pigmentarlos de las capan pro=
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fundas de la epidermis y de la coroides.

"D.

DESMEDRO.~ Falta de desarroillo.

DESMOSOMAS .~ Engrosamiento en el centro de un puente Intercelalar.
DESCENDENCIA.= Conjunto de hjjos, nietos y dem&s generaciones su=
scesivas por lfinea recta decsendente.

DISFAGIA.=~ Deglucibn diffcil, disfagfa que se cree debido a la==-
compresibn de! esdfago por la artcria‘subclavia derecha en situa=
cibn anbmala. .

DISPARIDAD.~ Dsslgual o diferente.

DISFUNSlON.- Alterecién cualitativa de la Funcnén de un 6rgeno.
DISNEA.~ Dificultad en la respiracién. Puede ser inspiratoria o==
expiratoria.

DlAGNOST!CO.- Parte de la madrc;na que tiene por objeto identifi~
car una enfermedad fundandose en los sfntomas de #sta.

DlFUSAﬁ~ Ampliamente extendido; opuesto a lnm:tado, local izado o=
circunscrito.

DISPLASIA.~ Anomalfa de desarrollo. Carficter fisico de degenera=-
cién. ' ’

DOLICOSTENOMELIA .~ Deformidad congénita de los mjembros, caracte-
. rizada por la excesiva longitud y adelgazamiento de los mienbros.
DOMINANTE .~ Bén que enmascara la accibén de su aleloformo (el re--
cesivo) cuando ambos se hayan péementea'en la forma hetroéig6tica.
. Se habla de efecto dominante cuando la inforﬁaciénygenética de un
s6lo alelo es suficiente para producir una manifestacién genotf=-
pica.

HE'

ECTODERMO.= Hoja externa del blastodermo destinada a formar |am==
da epidermia, -$rganos de los nentidoa, y sistema nervioao.
'~fECOLOGIA.- Parte de la Biologfa que estudia el modo da vivie de-
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log animales y sus relaciones con el madio ambiente.

EQCEMA.~ Afeccibn inflamatoria, aguda o crénica de la piel origi~
nada por diversas causas y que ase manifiesta por eritema, ademaw-
vesfculas, exudacibn, costras, liquenificaci8n y descamacibn. Son
frecuentea los fenbmenos generales; Fiebre, malestar y prurito.
ENDOCRINO .~ Desiguacién de los érganos o gléndulas de secrecién=-
interna o relativa a los mismoa,.

ENFERMEDAD,~ Alteracibn o desviacién del estado fisjolbgico en—=-
una o varfa partes del cuerpo. Conjunto de fenbmenos que se produ
cen en un organismo que sufre la accién de una cauaé morbosa.
ENZIMA.~ Complejos orgénicos que catalizen las reacciones bioquf=-
micas, Estan compuestas por un grupo prostético o coenzima quam-w
tiene especiftcidad funcional y en un grupo proteico, epoenzima==
con espgcificidadvde substrato. El conjunto de le haloenzima se=~
dividen en 6 grupos: Oxirreductosa, Tranasferesas, hidrolasas, lig
sas, isomerasas y ligasas.

EMBRION.= Producto de la concepcibn desde las primeras modifican=
ciones del huevo fecundado. En la especie humana, 8ste productow=
durante los tres primeros meses, a pertir de los cuales toma el--
nombre de fetpo.

EMBRIOLOGTA o= Parte de la Biologfa que estudia ol desarrollo del-
organismo a partir de la c8luls primitiva u bvulo, deade la fecup
dacibn hasta el nacimiento.

EPIFORA .~ Derrame do {&grimas por exceso de serecién u obstaculo=
mecanico al dasaglie.

EPITELIO.~ Capa c8lular que cubre fodas las superficies externas=-
e internas dol cuerpo y se caracterfzae principalmente por estar==-
formada de células de morfologfa y duspounci&n verisble, sin aus-
tancia intercelular ni vasos.

EPIDEMIOLOGIA.» Tratado o estudio de la epidemias.

EPISTAXIS.~ Hemorragia por las fosas nasaleé;
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EQUIMOSIS.~ Extravasidn de sangre en el interion de los tejfdos.~
Coloracibn producida por infiltracién de sangre en el tejfdo cely
lar subcut8neo o por fa rotura de vasos capilares.
ELEFANTITIS.- Enfermedad crénica causada por la filarie, carasctg
rizada por la inflamacibn y obstruccidn de vasos linf§ticos con~=
hipertroffa de piel y tejfdo subcutfneo, que alcanza a veces pro=
_porcidnes ehormes principalmente en extremidades inferiores, esw=
croto, brazos y mémas.
ERITEMATOSO .~ Enrrojecimiento difuso de la piel, producide por fa
congestibn de los capilares y que desaparece momentaneemente con=
v la compresifn. ‘
ESPLENOMEGALIA.~ Aumento de vélumen o hipertrofia del bazo.
ESCORBUTO.~ Afeccién carencial por falta o insuficiencia de vita=
'wmina C, caracferizada por depresibn nervioss, tumefaccidn g§n95-
val petequias y equimosis subepidermica qﬁe pueden ulceérarse, doe-
fores artlcﬁ!eres y anémia.
ESTRAB!SMO.- Desviacién de uno de los ojos de su direccién nornal
de ‘suerte que los éjoa visuales no puedenAdirigirsa a un Mismowwe
‘ punto; Hiteripia, segln que la desviacibn sea hacfaadentrc o hawe
cia fuera, recibe ef nombre de convergente o divergente, ‘
ESCLEROSIS.~ Tejfdos especialmente del intersticial de un Srgano=
consecutivo a la inflamacifn. ,
ESCLEROTOMIA .~ Foco indurade circunscrito de tejfdo de granulgw=e
cién en la piel o mucosas. '
ESFENOIDES.» Hueso impar, irregular enclavado en la base del cré-
.neo delante del occip?tal y detrés del etmoides. Se artfcula ade~
m§s de con &stos dos iitimos huesos, con los parietales, tempora~
les molares, palatinos y con el hueso Vémer,
ESCLEROS1S.~ Desviaci6n laterel del raquis. :
ESCAPULA.~ Omoplato hueao trtangular del hcmbro qua se art'cula-

con la clnv'cula y ol bﬁmero.
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ETIOLOGIA.= Parte de la medicina que tiene por objeto el astudio=
de las causas de las enfermedades. '
EXOFTALMICA.~ Protruccién o proyeccién del globo ocular.
EXACERBACION .= Aumento o exageracién de la gravedad de un sfntoma,
dolor, fiebre, o de una enfermedad. ’

i iad
FllClFORNE;- En forma de Hoz. <
FENOTIPO.~ Conjunto de la propledades manifiestas en un individuo,
sean o no hereditariss. Organismo considerado desde el punﬁo dew=
vista exterior. la totalidad de la naturala#a ffeica, bioquimica=
de un individuo tal como viene determinada por su genotipo y el==
ambionte dentro del cual se desarrolla. ' '
FERNOCTOMIA.~ Seccién quirGrgica del nervio frénico.
FISTULA.= Trayacto patolﬁgico, consecutivo generalmente a un pro=
ceso de ulceracién, que comunica el foce petolbgico con un Grganc
o estructura, interno o externo y por el que sale pus o un lfqui;
do normal desviado de su trayecto ordinario. Comunicacién experi~
mental o quirfirgica artificial entre un Sirgano y una superficie=-
cutfnea o mucosa.
FISURA.~ Cisura, hendidura,surco superficial, normal o patolégico.k
Cisura, hendidura o surco. :
FIBRINOGENO.~ Fibpinogenico. Globulina de la eangre, linfa,quilo-
y ‘exudados, de la que deriva prlnciﬁalennte la fibrina por accibn
de la trombina..
FDCA(.- Relative a un foco o que lo ocupa, centro principal de un
proceso morboso,
. FONTANELA.~ Espacio sin oanflcacaﬁn en el créneo fotoinfantil.
FUSIFORHE.~ En forma de Hueso, _
FURINCULO.= Inflamacién circunscrita del aparato pliocebsceo doe
. Iq'pial;‘la reunibn de varios furGnculos contituye el éntrax.
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- FUSION.= Licuacifn de un cuerpo aélido por la accifn del calop.e=
Coalescencia ahormal de partes adyacentes. Supuracifn consecutiva
a inflamacibn de un 8rgano o parte en la que la coleccién purulen

ta ocupa el lugar del &rgano.

.G"

CAMETO.~C81lula sexual masculina o femenina. En ciclo sexual deww=
ciertos protozoos, elemento célular que se une con otro para for=
mar el cigoto, macrogamento femenino, y microgameto masculino.
GENETICA.~ Ciencia que trate de la reproduccién, herencia, varia=
ciones y del cenjunto de fenémenos y probleuaa relativos a la de=
scendencia.
. GEN.= Unidad de material hehaditnrio que ocupa un locue definido=
en un cromosoma. ‘ '

GENODERMATOSIS.~ Dermatitis hereditaria.

GENOTIPO.= Organismo considerado deade el punto de vista do gsuwe=
constltuci&n genética.

GLOSOPTOS!S.— Desarrollo exagerado de fa larnnsc.

GLUCOPROTEINA.= Protefnas compuestas, que se conocen también con=
‘el nombre do'muCOproteidos, cuyo grupe prostetico este formadomaw
por un complejo hidrocarbonado. Entre ollos se encuentra la musi=
na que existen en la mayorfa de secreciones de los epitelion y w=
_los condroides.
GLANDULA.= Organo cuya funcibn es eleborar productos especiales a
expensas de los materiales de la sangre, ganglio llnf&tiéo o linw
fogléndula.
GﬂOBULOS ROJOS.~ Corplisculo esfonoidal; muchas vecea ainSnimo de=
cblula, hematie.
GLOSOF%R!NGEO.- Nervio mixto (1X) que nace en ls parte superiope=
del surce latera!l del bulbo. Se anastomosa con el faclal, nounow=

:geatrfco y ‘gran alnﬁ&ticq. Emito el nervio de Jacobson, el estilg
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faringeo,estilogloso, carotideos y ramas terminales para la lengua.
'H.

HEMOSTAS|A.~ Hemostasis. Detencién esponténea o artificial de un=-
flujo sanguineo o hemorragia.

HERENC1A.~ Fenbmeno biol8gico por el cual loa ascendientes trans~
miten a los descendientes cual idades normales o patolégicas.
HETEROCIGOTO.~ Individuo en el cual dos genes homologos (alelos)~
de ios cromosomas del mismo par son diferentes uno eas dominaﬁte y
otro recesivo.

HEMOLISIS.~ Desintegraci6n de los hematfes y disolucién de logw==
éorpﬁsculos sanguincos, especialmeqte de los hematfes con libera=
cién de hemoglobfna por accién de sueros hipotonicos, liaiﬁée,bag
‘teriaa,atc.

HEMORRAG!A.= Salida m8s o menos copiosa de sangre de los‘Vasos---
pof rotura accidental o esponténea de los mismos.
HEPATOSPLENOMEGAL{IA.~ Agrandamiento de Higado.

HEPATOMEGALIA.~ Aumento de volmen del Hfgado.

HEMARTROSIS. - Acumulaci&h de sangre extravasada en una articula==
cién o en una cavidad sinovial.

HEMOFILIA.~ Diatesis hemorrigica, tendencia congénita y heredita-
ria a las hemorragias espontéiness y traumaticas por trastornos de
coagulabilidad de la sangre. Es exclusiva del sexo masculino pero
se transmite por via materna.

HEMATOMA .~ Tumor por acumulecién de sangre.

HIPERTRICOSIS.- Desarrollo exagerado del pelo o cabellera; Hirsu-
tismo,

HISTIOCITO.~ Cé&lula grande, fagositaria del sistema reticulo endg
telial. ;

" HIPERTELORISMO .~ Agrandamiento del pezén,

HIDROCEFALIA .~ Calidad de-hidroc&Ffalo.(Acumutacibn de- Ifquido en=

~
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el encéfalo por aumento de su produccﬁGn en los plexos coroideos~
o disminucibn de su resorcibn.

HIPOCROMIA.~ Coloracibn o pigmentacién disminuidas o deficientes=
Disminucién en el contenido en hemoglobina de los eritrocitos.
HIPOPLAS{A.~ Disminucién de la activided formadora o productora==
kdesarrollo incompleto o defectuoso.

HIBRIDO.= Animal o plantas originados por cruzemfento de dos esw=
pecies distintas o de dos variedades de una especie; Bastardo he=
terocigoto.

HIPERTORFIA.~ Desarrollo exagerado de los elementos anatSmicos de
una parte u érgano sin &lteéacién de las estructuras de los mis=~
mos que resulta un aumento de peso y voiGmen de! 6rgano.

HICIDES.~ Relativo de! hueso Hioides.

HIPOGONADISMO. ~ Hipogenital ismo. |

: HiPﬂFOSFATEMIA.- Disminucién de la cantidad de fosfatos en la san
gre. :
HlPERPLAS‘A.-HlPERGENESIS.- Multipticacién enormel de los elemen= -
tos histicos; hapertrofla nGmerica. ;
~' HOMOClGOT0.- Individuo en que los miembros de un determinado par=-

de genes son iguales aunque colocados en diferentes Loci.
.'.

INCIPIENTE.~ Que comicnza dicese de una enfermedad en sus inicios.
INMUNIDAD .~ Conjunto de manifastaciones gue un organismo vivo es=~
capaz de desarrollar en su esfuerzo para adquirir un estado refra
ctario frente a la infecciones. :

INVAGINACION . Desplazamionto o penetraci6n de una parte de intes
tino en otra adyacente con sfntomas de oculacién. Procéso por el=
‘cual ung porcién de la pared de una cavidad se hunde para aplicap
se a-lavpéred>opueata qumando una nueva cavidad, independiente e

incomunicada con la primera.
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INMUNOLOGIA .~ Suma de conocimientos relativos a la inmunidad.
INCONTINENCIA .~ Emisibn involuntaria de material cuya excresién=--
sa halla sometida nérmalmente a la voluntad.

INOCUOS .~ Que no hace dafio, inocente, inofensivo.
"LH

LANUGO .~ Vello especialmente el de!l feto,

LETARGIA .~ letrago suefio profundo morboso y continuado con aneste
sia y exaltaci6n de los reflejos.

LECITINA.~ Monoaminofosf&tidos que se encuentran en la yema de ==
huevo y en general en todas las células corporales,predominante—=
mente en el mGsculo cardiaco.

LEYES.~ Regla, norma, hecho o principio constante e invariable.==
Precepto dictado hor la autoridad.

LEUCEMIA.~ Leucocitemis.~ enfermedad grave caracterizada por el«-
aumento permanente del nGmero de Igucocitos hem&ticos y la hipers=
trofia y proliferacibn de uno o varfos tejfdos linfoides, baﬁo,--
ganglios linfaticos, médula 6sea. Entre los afntomas primordiales
destacan las hemorragias, anémia y postracifn progresiva.
LIPIDOS., = Principios inﬁedistos biol8gicos, !lomados también—-w=e
grasas, que son 8steres de Scidos grasos de elevado peso molecum=
lar. Son insolubles en el agua y solubles en el alcohol, acetona,
éter, cloroformo, benceno y tetracloruro de carbono.
LINFADENOPATIA.~ Término comln para las afecciones de los ganglios
o el tejfdo linfético, '

"M”
MACERADO .~ Lfquido que contiene los principios solubles do una==~

sustancia obtenido por maceracibn.
MADURACION .= Formacién de pus o actividad del procéso supurativo.
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MALFORMACION .= Anomalfa o deformidad, especialmente congénita.
MALOCLUSION.» Desviacibn de contacto fisiologicamente aceptable==
entre los arcos dentarios opuestos.

MACULA .~ Mancha. Lesién cutfnea elemental que consiste en una mapn
cha roja da dimensiones variables que no ase ecleva de la piel y===
y que desaparece por vitrowpresién.

MACROSTOMIA .~ Amplitud dosmesurada de la boca.

MACROCEFALIA,~ Cabeza o clineo desmesuradaments grande.

MEDULA. =~ Sustancia blanda en el interior de los huesos. Porciéne--
central de un 6rgano en distincién de la corteza. Medula espinal.
MESODERMC.= Mesoblasto; capa media del blastodermo entre el ecto-
y el endodermo, de la que derivan, el tejfdo conjuntivo, bseo,~==
cartilaginoso y muscular, los vasos sangufneos, 6rganos linfticos
notocorda. epitelio celamico, los rifiones y las génadas.
MESENQUIMA.~ Tejfdo conjuntivo que forma la mayor parte del mesow-
dermo y del tejfdo que deriven el tej{do conjuntive adulto y los=
vasos sanguineos y linf8ticos.

METABOL{SMO.~ Suma de cambios qufmicos que conauman la funcibn=w=
nutritiva.

MICROCITO.~ Célula grande, especialmente eritrocito gigante; mega
locito. Linfocito grande.

MIOTONIA.~ Exageracién del tono muscular. Tonsién muscular.
MUTACION .~ Variacién heredable.~Cambio aGbito de un gén determina
do de modo que sus efectos son distintos de los del normal. Como=
los genes son muy estables, las mutaciones oparecen sélo en muy=-

reras ocasiones,

MULTIPLICACION.= Reproduccién., Generacibn.
HNQ

NAUSEA.« Sensacién penosa referida al eplgaétrlu que indica la==- _

¥
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proximidad del vémito y esfuerzos que acompafian & la necesidad de
vomjtar.
NECROFORMACION .= Tejido de formacién reciente anormal. Neoplasia.
NODULO .~ Pequefie eminencia, nudosidad o vegetacién.
NISTAGMO.~ Espasmo clénico de los muaculos motores del globe ocu=
lar que produce movimientos involuntarios de &ste varfos sent|ew
dos. . '
NUCLEO.~ Corpliscuio gencralmente redondeado, de |fmites definidos
y rodeados de protoplasma, constituye la parte escencial de fg=~=
célula.

L
CBLITERACION., ~ Desaparcién de la luz de un vaso o conducto por==
obstruccibn o adherencia de las necesidades del mismo.
ODONTOLOGIA,~ Rama de fa medicina que se encarga del estudio de==
fos Jientcs, sus enfermedades y tratamiento; dentiaria.
ODONTOBLASTOS.~ Célula de revestimiento de la cavidad pulpar del-
diente que forma la dentina.
OSIFICACION.~ Formacibn de huesce o sustencia 6sea.
OSTEOBLASTOS .~ Céluiaa productoras de tejfdo 6seo.
OSTEOPSATIR031S.~ Fragilidad 8sea; afeccibn congénita hereditaria
caracterlzada por fragilidad 8sea, coloracién azul de ls esclero-
tica y trastornos guditivos, debido a factores endécrinos.
OSTEOMA.=~ Tumor duro, de estructura semejante a la del hueso,
OSTEOMALASIA.~ Reblandecimiento 6seo generalizado debido a un tra
storno endécrino que Interfilere la accién de la vitamina D, como=
fijadora fosfocllcica en el tejido osteblde; aparece principalmen
te después de embarazoalrepatidos.
OSTEOPETROSIS .=~ Osteopoiquilla.~ aspecto radiolégico de los hue~w
sos Osteosclerosis condensante general izado.
OSTEOMELITIS.~ Inflamacibn pf6gena simultéinea del huoso y médula~

6sca.
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OTITIS.» Inflamacibn aguda o erbnica del ofdo medio.
OVULD .~ Elemento reproductor femenino formado y contenido en elw=-
ovario, del cual después de fecundado, se desarrcllia el embrién.

5

wpo .

PARESTESIA.= Sensacién anormal rara, alucinatoria, téctil, térmica
etc, de los sentidos o de la sensibilidad general.
PAPILEDEMA,~ Edema de la papfla Sptica.
PAPULA.~ Elevacibn eruptiva pequeiia, s6lida y circunscrita de la=
piel que ordinariamente términa por descamscidn; constituye unaw-
de las lesiones elementales de la piel.
PAROTIDITIS.= Inflsmacién de la gléndula parbétida consecutiva ge=
neralmente & un estado de infeccién general, caracterizado por tyu
mefaccién y supuracién con afntomas graves. )
PATOGENICIDAD o VIRULENCIA.- Calidad de patbgeno, ;alignidad, ea~
pecialmente ia toxicidad o infecciocidad de loa microorgénismos.
PLASMODIO.~ Masa de protoplasma formada por la fusibn de varias--
célulai cuyos n{cleos permanecen independientes.
PARASITOS .~ Organismo animal o vegetal que vive sobre otro o den~
tro de &1 & sus expensas.
PATOGENESIS .~ Orfgen y desarrollo de las enfermedades, especial--
mente ol modo como obra una causa morbosa sobre el organfsmo.
PATOLOGIA.~ Rama de la medicina que estudia las enfermedades y==w-
los trastornos que producen en el organismo.
PARATIROIDES o~ Gl&ndulas situadas en el &ngulo que forma el,borde
posterior de la gléndula tiroides con el enéfago en nGmero de 1,a
4, estén formadas por células croméfobas y oxifilas; Las primeras
desempeiian una funcién endbfcrina. Regulan la homeostasis del fls=
foro y el chlcio del organismo. La insuficiencia o ablacién de es
tas gléndulas produce teténia.
PAPILA.= Elevacién pequefia, crénica de la dermis principalmente o

de otra parte.
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PATOGNOMONICA.~ Dicesc del sTgno o sintoma especffico de una en==

4fermedad y que basta para establecer e¢l disgnéstico.

PATOGENIA.~ Patogénesis; orfgen y desarrollo de las enfermedades;

especialmente el modo como obra una causa morbosa sobre el orga==

nismo.

PEDICULADO.~ Provisto de pedfculo.

PETROSA.~ Semejante a una roca o peflasco. Relativo al pefiasco del

temporal.

PETEQUIAe~ Pequofla mancha en la piel formado por efusibn de san=-

gre, no desaparece por la compraesién del dedo.

/PENF!GO.- Enfermedad de la piel caracterizada per la formac:&n---
de ampollas que deJan manchas pigmentarios.

PERIOSTIO.~ Mombrana vescular, blanca gque rodea la aupenfscle----
" del hueso excepto fos puntos de insercién de tendenea © incruata-
_clén de cartflagos.

PERIODONTITIS.= Inflamacibn del periodonto.

PICGMENTACION.~ Coloracidén normal o patolbgica de los tledod por-

un. depSsito de pigmento.

POLIDACTILIA.~ Existencia de dedos supernumerarios.

POLIPOSIS.= Desarrolfo de pélipos mGitiples en la mucosa del es==

t8mago e intestino. -

PLAQUETAS .= Uno de los elementos corpusculares de la sangre eRmme

forma.de disco ovales o circulares, de 2<3 milfmetros de difmetro

que existen normalmente en nGmero de 250,000 mm§ Contribuyen a la
coegulaéién de la sangre trombocito,

POLISACARIDO.- Hidrato de carbono que, come la celulosa y el elmi

dén esté formado por la condensscién de varios monosachridos.

PROTESIS.~ Rama de la terapbutica quirfirgica que tiene por objeto

reemﬁlazar la falta de un &rganc o part« por uno artlficfui.

,PROLIFERACION.u Multiplicacldn de formas oim:!erea, eapecialmcntc

trat&ndose de célulea y: quistes morbosos.
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PRIMORDIUM. Anclaje.=~ Fijacibn quirGrgica de una viscera despla-=
zada. |

PURPURA.~ Afeccibn caracterizada por la formacién de manchas ro--
Jas en la piel constituidas por diminutos extravasados sangufneos
subcuténeos.

OQ'

QUERATOSIS .~ Dermatosis caracterizadas por una anomalfa en la que

ratinizacién de los tegumentos.

QUERASINA.= Cerebrésido glucolfpido que contiene §cido lignocéri=
co y galactosa.

QRH
RECESIV0.~ Que tiende a regresar; regresivo; dicese que los carac
téres o caracterfsaticas en la ley de Mendel, que pueden no apare=
cer en un hfibrido pebo que existen latentes y son capaces de tran
smitirse; opuesto a dominante.
RECIDIVA .~ Reaparicib6n de una enfermedad mls o menos tiempo desw=~
pués transcurrido un perfodo de salud comp!eté.
REHABILITACION .~ Readquisicién por ftratamientos apropiados de la=~
actividad profesional pérdida por diversas causas; traumatismos,=-
enfermnedades, etc.
RESERVOR!0.~ Organismo que alberga gérmenes patbgenos propagadow-
res de infecciones.
RESISTENCIA.~ Oposicibn a la accidn de una fuerza.

's.
SALUD.« Estado normal de las funciones orglnices e intelectuales.
SESIL.~ Inserto por una base extensa, no pediculado.
SINDACTILIA.~ Adherencia congénita o accidental de dos o més de=

dos cntre sf.
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SISTOLE.~ Perfodo de contaccién cardiaca, especialmente de logwee
ventrfculos, que tiene por objeto arrojar la sangre recibida de~-
las aurfculas a las arterias aorta y pulmonar.

SIMETRIA.~ Regularidad de un 6rgano :impar en ¢l que ambas partes-
laterales son iguales.

SIGNQ.~ Sefial, marca, fenémeno, cardcter, sfntoma objetivo de una
enfermedad o estado que el médico reconoce o provoca.

SINTOMA.= Manifestacibén de una alteraclﬁn orginica o funcional===
apreciable por el médico o el enfermo.

SINOSTO0SIS.~ Unibn de huesos adyacentes por medio de materia &sea,

soldadura de los huesos, del créneo en particular.

-Tﬂ

TALASEMIA.~ Forma incorrecta por talasanemia. Anémia hereditaria
de tipo hemolftico e incidencia racial y familiar.

TERAPEUTICA.~ Parte de la medicina que se ocupa en el tratamiente
de las enfermedades; ciencia o arte de curar o aliviar.

TECNICA.= Conjunto de procedimientos y detalles de una obra mecé=
nica, operacién quirlrgica, experimento, etc.

TEJIDO.~ Agrupacién de células, fibras, y productos celulares va=
rfos que forman un conjunto estructural.

TEORIA.~ Conjunto de principios o parte especulativa de una cien=
cla.Hipbtesis explicativa de un hecho.

TERATOGENO.~ Teratogénesis; estudio de las condiciones de desaw~=~
rrollo de las monstruosidades.

TIROIDES.~ Cuerpo o gléndula tiroides; 8rgano rojizo situado en==
la parte anterior e inferior de la laringe, formado por dos !6bu=
jos ovoides reunidos por un istmo del que se desprendes a veces un
16bulo intermedio o piramide de Lalowette.

TIMPANO .~ Caja timpinica o del tambor; ofdo medio.

TRIGEMINO.~ Nervio mixto (V par) créneal. Se origina entre lagw-~
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protuberancias y el pedﬁncu]o cerebelogo por dos rafces, gruesas-
y pequefias.

TRAUMA.~ Coque o sentimiento emdcional que deja una impresié dura
dera en el subconciente,

TUMEFACCION .~ Hinchazén, aumento de volGmen de una parte por infi

Itracién, tumor o edema.
le'

VIRUS,- Cualquiera de las agentes infecciosos, mis pequefios qéu-—
las formas corrientes de bacterias, algunos apenas visibles yw=ew
otros invisibles por medio de un microcscépio ordinario.

VOMER.~ Hueso; l&mina compacts impar y central, con dos caras y 4
bordes. Se articula con el esfenoides y etmoides por arriba y con

los palatinos y maxilar superior por abajo.

wy
URTICARIA.~ Erupcibn cuténea caracterizada por pafulas de limibes
netos, elevados con vértice aplanado, casf siempre acompafiados de
erftema y prurito.
ULCERA.~ Solucién de continuidad con pfrdida de substancia debido

a un préceso necrbtico, de escasa o nGla tendencla a la cicatriza

cibn.

.xﬂ

XEROSTOMIA.~ Sequedad bucal por defectos de secresiones; boca se-

ca; Asialia.
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