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SEMINARIO DE TITULACION DE IMAGENOLOGIA
BAIGTS ZEPEDA YZAGE

TITULO

Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis,
Disostosis craneofacial, Disostosis mandibulofacial y Sindrome de
acrocefalosindactilia, por medio de sus caracteristicas radiograficas.

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA Y JUSTIFICACION

Debido a que las enfermedades denominadas, disostosis cleidocraneal,
picnodisostosis, disostosis craneofacial, disostosis mandibulofacial y el
Sindrome de acrocefalosindactilia presentan manifestaciones. clinicas
similares, se pretende mostrar un diagnéstico diferencial a través de la
comparacion de sus caracteristicas radiograficas especificas. Con Ia finalidad
de que el cirujano dentista cuente con los conocimientos necesarios para
realizar un diagnostico preciso.

HIPOTESIS

Lograr un diagnéstico diferencial y preciso entre la disostosis cleidocraneal, la
disostosis craneofacial, la disostosis mandibulofacial, la picnodisostosis y el
sindrome de acrocefalosindactilia, a través de sus caracteristicas
radiograficas. '

HIPOTESIS NULA

No es posibie lograr un diagndstico diferencial entre la disostosis
cleidocraneal, la disostosis craneofacial, |la disostosis mandibulofacial, ia
picnodisostosis y el sindrome de acrocefalosindactilia, a través de sus
caracteristicas radiograficas.

OBJETIVOS

Lograr la diferenciacién de los sindromes antes mencionados con la ayuda de
sus caracteristicas radiograficas.



* Poder distinguir las diferentes caracteristicas clinicas y radiologicas de los
sindromes a tratar en ésta tesina.

*» Enumerar y explicar las caracteristicas radiograficas especificas en cada
sindrome, con la finalidad de contar con los conocimientos para emitir un
diagnéstico veraz.

METODOLOGIA

Se realizara un analisis observacional retrospectivo, basado en una revisidén
bibliografica y hemerografica sobre los sindromes antes mencionados.

MATERIAL

« Datos bibliograficos.

o Datos hemerograficos obtenidos de Internet..

« Computadora, ACER Aspire.

» Casos clinicos con fotografias y radiografias. Incluyendo radiografia carpal,
radiografia de torax, radiografias dentoalveolares, ortopantomografias,
proyeccion lateral de craneo, proyeccidn de Waters, proyeccion
posteroanterior y anteroposterior, y radiografias digitopalmar.
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i vl o W
stig caractorieticns radisgraticas.

INTRODUCCION

El presente trabajo, parte de una revision bibliografica, para explicar
cinco alteraciones del desarrollo 6sec del ser humano, que involucran
caracteristicas craneofaciales muy especificas y que presentan aspectos
radiograficos de gran importancia, para establecer un diagnéstico diferencial
entre cada una de ellas. En virtud de que estos padecimientos son un
defecto del desarrollo 6seo humano, es de vital importancia obtener signos
radiolégicos particulares y relevantes.

Mediante el uso y la interpretacidn de radiografias intraorales y
extraorales, el cirujano dentista podra realizar un buen diagnéstico y un plan
de tratamiento de a cuerdo al caso y necesidades de cada paciente.

“Las cinco enfermedades aqui presentadas, son la disostosis
cleidocraneal, picnodisostosis, disostosis mandibulofacial, disostosis
craneofacial y sindrome de acrocefalosindactilia; de las cuales
mencionaremos sus nombres alternos, definicion, etiopatogenia, y
caracteristicas clinicas, dentro de las que incluiremos sus manifestaciones
bdseas y radiolégicas, asi como, diagnoéstico, diagnostico diferencial,
prondstico y tratamiento.

También se hara una revision representativa mediante el andlisis de
las caracteristicas en pacientes con cada uno de los cinco sindromes.

Asimismo, daremos un enfoque especial sobre las caracteristicas
radiograficas que se presentan en cada anomalia con la finalidad de
establecer un método de diagnodstico diferencial en cada caso.
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Debido a que las enfermedades que se revisaran en el presente
trabajo, son de origen hereditario, es importante sefalar, que la mayor parte
de los genes tienen en cada individuo una expresividad variable, misma que
estd condicionada por factores ambientales y por el resto del genoma, por
ello es indispensable la buena observacién clinica que permita apreciar
cambios mas © menos sutiles que nos indiguen el efecto del gen en un
progenitor aparentemente normal.

Un defecto hereditario es el resultado de una larga cadena de
acontecimientos. La falla inicial de un gen anormal pude ser compensada por
otros factores genéticos o ambientales, esto es, que en ocasiones su efecto

puede ser minimo.

“Al sindrome se le define como un conjunto de signos y sintomas que
se presentan siempre juntos, independientemente de la causa que los

produce, y que estan ligados por un mismo nexo fisiopatoldgico”. ("

“Una anomalia, es una malformacion con cambios estructurales y el
efecto primario establece una serie de acontecimientos secundarios e incluso

terciarios que dan como resultado multiples aiteraciones”. %

_Debemos tomar en cuenta que los diversos huesos que forman el
craneo no estan fusionados al nacer, comprobandose faciimente por medio
de la palpacion, esto sucede debido a que el cerebro necesita espacio para
su desarrollo que es muy rapido y debe adaptarse al craneo, cuyo ritmo de
crecimiento es mas lento. El volumen cerebral normal, se triplica durante el
primer afio de vida, y a los 24 meses la capacidad craneana es 4 veces la de!
nacimiento.
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El espacio que hay entre el hueso frontal y los huesos parietales es

ilamado fontanela anterior, y el espacio que hay entre los huesos parietales y
el hueso occipital es la fontanela posterior.

Cuando se llega a la segunda mitad del primer afio de vida hay cierta
union fibrosa entre los huesos craneales, pero ain no hay fusién en las
suturas. Asi tenemos que la fontanela anterior se cierra durante el primero y
segundo afos de vida aunque algunos huesos no se fusionan hasta los
cuatro afios de edad. La fusion tardia de éstos huesos permite su

separacién durante la infancia para el aumento de la presion intracraneal.

Las suturas sagitales pueden cerrarse hasta los seis afios de edad y
la sutura coronal se cierra a los ocho afos de edad pudiendo permanecer
abiertas hasta los treinta afos de edad. Generaimente la sutura lamboidea
es la Gltima en cerrarse. Por el contrario, la sutura metdpica cierra

tempranamente entre los 6 meses y 10 afios de edad.

Cuando las suturas craneales cierran prematuramente se le llama
craneostenosis o craneosinbstosis, y hay un cierto crecimiento
compensatorio en otras direcciones lo cual da lugar 2 anormalidades en el
tamario del craneo.

Con el fin de establecer una metodologia adecuada para lograr un
diagnéstico especifico y diferencial de cada uno de los sindromes tratados en
el presente trabajo, a continuacion se enunciaran los diferentes tipos de

radiografias que se utilizan para observar sus caracteristicas dseas:
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1) Las radiografias intraorales dentoalveolares Fig. 1., mismas que
obtenidas mediante la técnica de planos paraleios nos ofrecen una imagen
con muy buen detalle de los dientes y el hueso en el area expuesta. Las
radiografias dentoalveolares nos muestran al diente completo y el hueso
adyacente, son las que nos revelaran [a presencia de dientes
supernumerarios retenidos y alteraciones de tamafio y forma de los mismos.

Utilizamos, también, las radiografias extraorales, las cuales permiten
estudiar la regién craneofacial mediante radioproyecciones localizadas fuera
de la boca. Dentro de éstas contamos con:

2) Las tomografias rotacionales, en especial el sistema de la
pantorografia u ortopantomografia Fig. 1., mismas que proporcionan una
sola imagen de las estructuras faciales, que incluyen a las arcadas superior e
inferior y sus elementos de soporte, asi como, senos maxilares, fosa nasal y
la articulacién temporomandibular. Con ellas se comprueba, el estado
general de desarrollo, dientes presentes, anomalias dentales y muchas
lesiones traumaticas y patoldgicas en el hueso. Estas vistas panoramicas nos
son Utiles cuando necesitamos tener un campo visual mas amplio, aungue
tiene la desventaja de que ia imagen resultante no cuenta con una buena

definicién para lograr detalles.
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Radiografias interproximales e

Radiografia oclusal

Ortopantomografia
Fig. 1.

3) Las proyecciones de craneo, dentro de las cuales mencionaremos
a la proyeccion posteroanterior, misma que se emplea para el examen
craneal para enfermedad, traumatismo o anomalias del desarrollo, nos da un



“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Pichodisostosis, disostosis
maidivuiofacial, discstesis craneofacial v sindrome de acrocefalosindactiiia, por medio de
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buen registro de las dimensiones mediolaterales del craneo, incluyendo el
crecimiento asimétrico, también, podemos observar algunas estructuras
faciales como lo son, los senos frontales y etmoidales, fosas nasales y
orbitas.

Se utiliza también, la proyeccidon anteroposterior en la cual se
observan las mismas estructuras que en la posteroanterior.

4) La proyeccidon de Waters, también conocida como proyeccion
occipitomentoniana es una variacion de la proyeccién posteroanterior. Nos es
atil para la evaluacién de los senos maxilares, los senos frontales y
etmoidales. Ademas observamos las orbitas, la sutura cigomaticofrontal , la
cavidad nasal y la posicion de la apdfisis coronoides de la mandibula.

5) La proyeccion lateral de craneo, se utiliza para revisar el craneo y
los huesos faciales en busca de alguna alteracidon. Esta proyeccion revela los
tejidos blandos nasofaringeos, los senos paranasales, el paladar duro y
demas estructuras observadas en la proyeccion posteroanterior.

6) Contamos también con la radiografia digitopalmar, en la cual se
observan las estructuras 6seas de’la mano extendida, parte de la mufieca y
sus falanges. Con la ayuda de ésta proyeccion podemos detectar procesos
patoldgicos que provocan cambios estructurales en las falanges, el nivel de
desarrollo 6seo del paciente y su edad aproximada.

7) Por Ultimo contamos con la radiografia de torax, la cual
utilizaremos, en este caso para verificar la hipoplasia o aplasia clavicular,
caracteristica de la disostosis cleidocraneal.



“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandihulofacial disnetngis cranenfacial v sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
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MARCO TEORICO

1. PATRONES DE HERENCIA

1.1. Genes Mutantes Unicos

A fin de resaltar la importancia de los patrones de herencia como
elementos decisivos en estos sindromes, es interesante saber que cada uno
de los genes mutantes Unicos exhibe uno de los cuatro tipos de herencia.
mendeliana; autosémica recesiva, autosdémica dominante, recesiva ligada al
cromosoma X, y dominante ligada al cromosoma X. Este modo de agrupar
las enfermedades genéticas suele ser atil para comprender la aparicion
clinica de un proceso.

“Al estudiar los genes mutantes Gnicos, se emplea una serie de
términos especiales. Los 23 cromosomas del 6vulo formando un cigoto, que
contienen 23 pares de cromosomas. El locus del gen es el lugar especial que
ocupa un gen especifico en un determinado cromosoma. Cada gen posee
otro gen homélogo con similar localizacién en el cromosoma homélogo (el
otro con el que forma pareja); la pareja idéntica de loci se ilama loci
homélogo. Debide a la variacidon genética existente en muchos loci de los
genes, es arbitrario considerar a algunos genes como mutantes; én general,
la distincion se basa en que el gen mutante tiene un efecto nocivo
importante”™ Cuando una persona tiene un gen mutante en un locus de un
cromosoma, pero no en el locus homélogo del ofro, esa persona es
heterocigoto para ese gen mutante. Si el gen'mutante no afecta al individuo
heterocigoto, se habla de gen recesivo. Si el gen mutante ejerce su efecto en
estado heterocigoto, se dice que es un gen dominante. Una persona que
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tiene el mismo gen mutante en los dos loci homélogos es homocigoto para
ese gen.

Los genes autosémicos recesivos expresan sus manifestaciones
clinicas sélo en los homocigotos. Las diferencias entre genes recesivos y
genes dominantes se vuelven arbitrarias cuando el heterocigoto es
identificado por pruebas bioquimicas, o cuando el heterocigoto expresa solo
ligeramente el proceso.

Cada tipo de herencia mendeliana posee caracteres que pueden
servir para establecer un diagnostico o para efectuar estudios familiares que
pueden tener importancia para explicar claramente a los padres el proceso
que afecta a un hijo.

1.2. Herencia Autosdomica Recesiva

El hijo de dos padres heterocigotos tiene un 25% de posibilidades de
ser homocigoto { es decir, una posibilidad entre dos de heredar el gen
mutante de cada padre), los varones y las mujeres se afectan con la misma
frecuencia: los sujetos afectados casi siempre nacen en una sola generacion
de la familia; los hijos de una persona afectada (homocigota) son todos
heterocigotos; los hijos de un homocigoté pueden afectarse sélo si el
conyuge es heterocigoto, cosa rara dada la baja incidencia de la mayor parte
de los genes recesivos adversos en la poblacién general.

“En todos los seres humanos es probable que haya varios genes
recesivos nocivos y raros. Como estos genes mutantes no suelen ser

identificables mediante estudios de laboratorio, el adulto heterocigoto suele
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averiguar que posee tales genes después de tener un hijo homocigoto (y por
tanto afectado)”.#

1.3. Herencia Autosémica Dominante

En este caso, estan afectados tanto los varones como las mujeres, y
la transmision se produce desde uno de los padres al hijo, y el gen mutante
responsable puede originarse por mutacion espontanea.

En los sindromes mencionados en el presente trabajo, existe riesgo de
que aparezcan malformaciones sobreafiadidas, como hidrocefalia,
hipertension intracraneal, edema de papila, y atrofia Optica debida a
alteraciones de los agujeros Opticos, asi como problemas respiratorios
secundarios a desviaciones del tabique nasal o a atresia de las coanas, asi

como trastornos detf lenguaje y sordera.
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2. DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL

2.1. Nombres Alternos

A esta enfermedad también se le llama sindrome de Pierre Marie-
Sainton, sindrome de Scheuthauer-Marie, sindrome de Scheuthaure Marie-
Sainton, disostosis mutacional, displasia osteodental, displasia
pelvicocleidocraneal y displasia cleidocraneal.

Sin embargo, displasia cleidocraneal es el mejor término, porque
enfatiza la naturaleza sistémica de éste proceso.

El término displasia, nos indica una anormalidad en el desarrollo éseo,

cleido- (clavicula) y craneal (cabeza o craneo) que nos sefialan en donde se

presentan la mayoria de las manifestaciones clinicas.

2.2. Definicion

“En 1897 Marie y Sainton -describieron independientemente la
combinacion de aplasia o hipoplasia de una o a}nb‘as claviculas, aumento del
desarrollo del diametro transverso del craneo, osificacidn retardada de las
fontanelas y transmision hereditaria”, ¢

Es un desorden caracterizado por displasia generalizada de! tejido
oseo y dental, dando como consecuencia defectos a nivel esquelético.

10
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2.3. Etiologia y Patogenia

Su etiologia es hereditaria. Cuando se hereda aparece como una
caracteristica mendeliana dominante y puede ser transmitida por ambos
sexos. Hay mas de 700 casos reportados en la literatura mundial.

En los casos en los que al parecer, se ha desarrollado en forma
esporédiéa, se ha sugerido que representa una enfermedad hereditaria de
tipo recesivo o, con mas probabilidad, como una penetracién incompleta de
un rasgo genético que tiene una expresion variable del gen, o una mutacion
dominante verdadera nueva.

No tiene preferencia por raza alguna y ocurre con igual frecuencia en

mujeres y en varones,

2.4. Caracteristicas Clinicas

Alguna vez se pensd que ésta era una enfermedad que afectaba soélo
a los huesos membranosos, en la actualidad se reconoce como
padecimiento de todo el esqueleto. Ademas, se han informado cambios fuera
del esqueleto como misculos andmalos, pero esto puede ser secundario a la
afeccién 6sea. "

La displasia cleidocraneal se caracteriza por anormalidades del

craneo, dientes, maxilares y cintura escapular, asi como detencién ocasional
en el desarrofio de los huesos largos. '

11



“Diagnostico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
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2.4.1. Manifestaciones Oseas
a) Esqueleto

“t os pacientes son de estatura corta, alcanzando los varones una

media de 1.56 c.m. y las mujeres 1.44 c.m”. @

El defecto de la cintura escapular de cuyo trastorno deriva una parte
de su nombre, varia desde aplasia clavicular en aproximadamente 10% de
los casos, a hipoplasia o ausencia parcial e incluso un simple

adelgazamiento de una o ambas claviculas. Fig. 2y 3.

Fig. 2y 3
Debido a esta alteracion los pacientes tienen una movilidad anormal

de fos hombros y pueden llevarlos hacia adelante hasta encontrarlos en la

linea media del pecho. Fig. 4.

12



“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
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Fig 4

Es posible encontrar osificacion retardada de los huesos largos y en
algunos casos ausencia completa del radio, displasia pélvica ocasionando
limitacion de movimientos de la cadera e incluso su dislocacion.

Defectos en f{a columna vertebral ocasionando una postura
inadecuada.

Hay anomalias en los huesos tarso, metatarso, falanges y hueso

carpal. Hay asimetria en la longitud y forma de los dedos.
b} Craneo

Las fontanelas craneales pérmanecen abiertas, 0 al menos muestran
retardo en su cierre y por esta razon tiend_eﬁ a ser grandes. Las suturas
también permanecen abiertas y son comunes “los huesos wormianos
(huesos pequenos e irregulares en las suturas craneales, particularmente en
la sutura lamboidea y que se forman a partir de centros de osificacion
secundarios en las lineas de sutura)”./” Fig.5y 6.

13
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La sutura sagital esta hundida en forma caracteristica lo cual ie da af-
craneo su aspecto aplanado. Se presentan los huesos frontales, parietales y

occipitales prominentes.

Basados en el indice cefdlico la cabeza es braguicéfala, o amplia y

corta, con el diametro transverso del craneo aumentado.

c) Caracteristicas Orofaciales

Los huesos faciales son hipoplasicos, por lo que la cara se observa

corta y pequena, la base nasal es ancha con-una depresiéon en el puente

nasal; por lo general existe hipertelorismo. Fig. 7 y 8.

14
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Los senos paranasales pueden estar ausentes o hipoplasicos asi

como el hueso lagrimal y el hueso zigomatico.

Existe también hipoplasia maxilar ocasionando apifiamiento dental, Ja
mandibula se puede presentar con prognatismo debido a un incremento en
su longitud. La vista lateral del craneo muestra un maxilar pequefo y el labio

superior corto.

Et paladar se presenta alto, angosto y en forma de arco, aunque
puede estar hendido, que en estos casos es consecuencia de un fallo de la

aproximacion o fusién de los tabiques palatinos.

Entre los hallazgos dentales encontramos una fuerza eruptiva
retardada para ambas denticiones, temporal y permanente. Retencién dental
prolongada de la primera denticién y un aumento en la odontogénesis, dando
lugar a un excesivo numero de dientes supernumerarios dismérficos con una
predisposicidn por la regién premolar inferior y en la zona de anteriores en el

maxilar. Fig. 9y 10

Fig. 9y 10

E! origen de los dientes supernumerarios se asocia con la proliferacion
continua de la lamina dental primaria 0 permanente con un aumento en el

numero de yemas. Dichos dientes pueden ocasionar multiples

15
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complicaciones como retencion, erupcion retardada de dientes, erupcion
ectopica, formacién de quistes con destruccién significativa de hueso,
resorcion radicular, desplazamiento de dientes, formacién de diastemas y/o
perdidas de la vitalidad pulpar en dientes contiguos a los dientes

supernumerarios. Fig. 11

EALG

L os dientes erupcionados no muestran hipoplasia pero es frecuente
que varien de tamafno y de forma. Las raices dentales con frecuencia son
algo mas cortas y delgadas que lo usual y pueden presentar geminacion o

dilaceracion.

“Ademas, Rushton informd que existe ausencia ¢ escasa cantidad de
cemento celular en las raices de los dientes permanentes, y esto se puede
relacionar con la falta de erupcion. Este hecho fue estudiado por Smith quien
confirmoé la ausencia de cemento celular en los dientes deciduos vy
permanentes. Un aspecto sorprendente e inexplicable fue la ausencia de

cemento en los dientes de ambas denticiones, sin que existiera mayor

16
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engrosamiento del cemento acelular primario. La forma de anclaje de las
fibras periodontales y el mantenimiento del ancho del ligamento periodontal

tampoco se entiende en esta enfermedad”.®

Es un hecho interesante, que también fue ya registrado, la anodoncia

parcial, aunque es rara.

2.4.2. Aspectos Radiograficos

Los hallazgos radiograficos de los defectos craneofaciales son
patognomonicos:

En la proyeccion lateral de craneoc y en la posteroanterior, “se
observan las suturas y fontanelas abiertas, se pueden apreciar los huesos
wormianos lo que da una apariencia de mosaico”™. El hueso esfenoides se
observa pequeno. Observamos también, una sutura metdpica gue se

extiende del nasion a la sutura sagital. Fig. 5, 6y 12

17
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Los huesos nasales pueden no osificarse pero no se deforman, los
senos paranasales son hipoplasicos. El maxilar se observa hipoplasico
dando fa apariencia de prognatismo mandibuiar.

En la ortopantomografia (OPT) y en las radiografias dentoalveolares,
se aprecian muitiples dientes supernumerarios y retenidos, dando la
apariencia de “mandibula de tiburdn” con las raices dentales distorsionadas,

y el cierre de la sinfisis mandibular puede estar retardado. Fig. 13y 14.

Fig 13y 14

“Se han podido contar hasta 63 dientes sin erupcionar en un mismo

paciente” "%,
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En las radiografias de tdrax se observa aplasia o hipoplasia clavicular
que puede ser uni o hilateral. También puede existir cierre incompleto de los
arcos neurales veriebrales, escoliosis toracica y Ilumbar, costillas
supernumerarias, epifisis accesorias de las mangs e hipoplasia falangica,

con un bajo rango de osificacion carpal. Fig. 15.

Fig. 15

2.5, Diagndstico

Las manifestaciones clinicas en la displasia celidocraneal se
. presentan desde el nacimiento, sin embargo en algunos casos, no se
diagnostica hasta una edad mas avanzada..En ocasiones se realiza el
diagnodstico por medio de hallazgos fisicos accidentales cuando son tratados

los pacientes a causa de alguno de los sintomas relacionados.

Debido a sus manifestaciones oseas, el diagnostico debe realizarse
tanto clinica como radiograficamente para que el cirujano dentista seleccione
fa mejor via de tratamiento bucodental, el cual siempre debe realizarse de
manera multidisciplinaria.
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2.6. Diagnéstico Diferencial

La picnodisostosis, cuya transmisién es autosémica recesiva, tiene
casi todos los datos clinicos de la disostosis cleidocraneal, sin embargo, los
pacientes con picnodisostosis también presentan enanismo, sus huesos
estan densos y fragiles, y tienen agenesia parcial de las falanges terminales
de las manos y de los pies. Ninguno de estos dos hechos existe en la
displasia cleidocraneal.

El deficiente desarrollo de la premaxila se presenta, en Ja disostosis -
craneofacial asi como en la disostosis cleidocraneal.

2.7. Pronéstico

Los pacientes con esta afeccion tienen una expectativa de vida normal
y un rango normal de intetigencia.

2.8. Tratamiento

No existe un tratamiento especifico para la dispfasia cleidocraneal,
aungue es importante el cuidado del estado bucodental.

Entre las alternativas para este fin se encuentran la extraccion del
6rgano dentario cuando Ja reposicion dentaria a la arcada resulta imposible,
porque el érgano dentario se ubica en una situacion ectopica o existe algin
proceso infeccioso. La alveolectomia conductora se indica una vez que se
ha comprobado de manera radiografica que el diente tiene una posicion axial
correcta para su erupcion, esto consiste en eliminar la mucosa y el hueso

que recubre al érgano dental para que logre erupcionar por si mismo.
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Y finalmente un tratamiento quirdrgico-ortodontico que se realiza con
el fin de colocar a un diente incluido en su posicion normal, siempre y cuando

exista el espacio necesario para su ubicacién. Fig. 16 y 17.

Fig. 16y 17

Se deben hacer aparatos protésicos fijos ¢ removibles seglin el caso
para que suplan a los dientes no erupcionados.
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3. DISOSTOSIS CRANEOFACIAL

3.1. Nombres Alternos

También se le conoce como sindrome de Crouzon debido a la primera
persona que lo describio en 1912. Otras formas de nombrarlo son, disostosis
craneofacial hereditaria, disostosis craneo-6rbitofacial y craneosinostosis .
prematura.

3.2. Definicion

‘Es una alteracion genética caracterizada por presentar
craneostenosis prematura acompafada de una variedad de deformidades
craneales, malformaciones faciales, cambios oculares, y otras anomalias

n (11}

ocasionales asociadas , como consecuencia del aumento de la presién

intracraneal.

3.3, Etiologia y Palogenia

Su etiologia es hereditaria de caracter autosdmico dominante, aunque
algunos casos se han presentado con una historia familiar negativa y se ha
encontrado ocasionalmente como factor a la avanzada edad del padre.

Tiene una incidencia de 1/25,000 y no tiene preferencia por sexo ni.

raza.
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3.4. Caracleristicas Clinicas

Estos pacientes tienen una apariencia caracteristica especialmente
por el exoftalmos, el hipertelorismo y la hipoplasia maxilar, aplanamiento de

la cara media con un relativo prognatismo mandibular y nariz en forma de

3.4.1. Manifestaciones Oseas

Aunque existe una considerable variacion individual en el aspecto de
los pacientes con disostosis craneofacial, los signos se deben basicamente a
la sinostosis temprana de las suturas craneales.
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“Diagnastico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostasis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y sindrome de aciuceiaiosinaactitia, por medio de
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a) Esqueleto

Hay anormalidades cervicoespinales y subluxacion de las cabezas
radiales y se ha llegado a encontrar espina bifida oculta.

b) Craneo

“Hay un cierre temprano de suturas con la consecuente pérdida de la

forma del contorno craneal y dando la apariencia de “plata golpeada” "%, Fig,
20.

Se caracteriza presentando craneostenosis, en la que se involucra
cominmente a las suturas coronal y sagital produciendo acrocefalia (cabeza
en forma de cono), o braquicefaiia (diametro anteroposterior acortado). Estas
formas dependeran de cual de éstas suturas se fusiona primero, pero lo mas
habitual es que el diametro anteroposterior se reduzca, dando la forma
braquicéfala por cierre bilateral de las suturas craneales.



“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneotadiai y sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
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c) Caracteristicas Orofaciales

Los pacientes presentan region frontal prominente con reborde
anteroposterior que sobresale de la eminencia frontal y a menudo pasa a la
raiz de la nariz (defecto frontal triangular).

Las malformaciones faciales consisten en hipoplasia del maxilar con
prognatismo mandibular relativo, tabio superior corto y arco palatino alto y en
forma de “V” que en algunos casos se presenta hendido; et angulo facial esta
exagerado, se ha dicho que fa nariz del paciente es semejante a un pico de
perico, y tabique nasal desviado que ocasiona obstruccion al paso del aire.

Se presenta atresia bilateral del meato auditivo con pérdida de la
audicion.

Las 6rbitas estan poco desarrolladas y hay una proptosis ocular con
un consecuente hipertelorismo, exoftaimos con estrabismo divergente,
nistagmus y heuritis optica.

Se presentan algunas complicaciones orodentales como lo son
maloclusiones con clase I de Angle, apiﬁémiento dental superior,
macrodoncia, oligodongia, retraso en la erupcion dental y dvula-bifida.

3.4.2. Manifestaciones Neurolégicas

El paciente padece frecuentes cefaleas, retraso mental (poco a
moderado), presion intracraneal aumentada y crisis convulsivas.
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sus caracteristicas radiograficas.”

3.4.3. Aspecifos Radiograficos

En proyecciones craneales, en especial en |a lateral de craneo y en la
posteroanterior, se puede observar la sinostosis craneal de las suturas
coronal, sagital, y lamboidal; la hipoplasia maxilar con ia depresién de las
oOrbitas y anormalidades en la base del craneo como lo son el aumento en ia
anchura de la fosa hipofisiaria y los senos parénasares (frontales, maxilares,
etmoidales y esfenoidales) son pequefios. Se aprecian unas marcas muy
prominentes como consecuencia de [a presién infracraneal sobre el cerebro.
Estas marcas se visualizan como multiples radiolucideces en forma de
depresiones (impresiones digitales o apariencia de plata golpeada)
recubriendo fa superficie interna de la béveda craneal. Fig. 21y 22,

Fig 21y 22

En ocasiones se llega a observar agenesia del cuerpo calioso en ia
tomografia axial computarizada (TAC).

También podemos advertir el retraso en la erupcion dental, por medio

de [a obtencidn de radiografias dentoalveolares.



“Diagnostico diferencial entre: Disostasis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibuiofacial, disostosis craneoiagial y sindrome de-acrocsfalnsindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

3.5. Diagndéstico

Se ha encontrado que no todos estos aspectos se presentan de
manera inevitable en cada caso, ademas de que con frecuencia existe
traslape con otros sindromes del desarrolic.

Por eso es importante tener conocimiento de todas las
manifestaciones que se presentan en este padecimiento para poderias
agrupar e identificar al sindrome. Algo muy caracteristico son las impresiones
digitales, definidas y generalizadas en el craneo. '

3.6. Diagndstico Diferencial

La disostosis craneofacial comparte algunas caracteristicas con la
disostosis cleidocraneal y con la acrocefalosindactilia, éstas son la
hipoplasia maxilar y el prognatismo mandibular relativo, la forma del craneo
braquicefalico, la forma del paladar e incluso que sea paladar hendido y el
hipertelorismo.

Un detalle significativo, es que en e} padecimiento que nos ocupa, las
suturas craneales se fusionan prematuramente y en la disostosis
cleidocraneal éstas permanecen abiertas. Las claviculas estan siempre
presentes en |a disostosis craneofacial.

Y no se presenta sindactilia, la cual es caracteristica de la
acrocefalosindactilia.
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneviacial y sindrome de acrocefalosindactiiia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

3.7. Pronéstico

Estos pacientes pueden llevar una vida relativamente normal. El
retraso mental se puede presentar o no.

La mortalidad dependera de ia severidad de las alteraciones.

3.8. Tratamiento

Por algan tiempo se ha utilizado la craniectomia, realizada durante los
primeros meses de edad, con objeto de dar espacio al cerebro que se
desarrolla con rapidez. “En afios anteriores un namero limitado de habiles
cirujanos han desarrollado otros procedimientos quirdrgicos muy sofisticados,
los cuales se idearon basicamente para mejorar la apariencia estética y la
visién de algunos pacientes que presentaron deformidades craneofaciales

importantes™ .
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
tandibulofacial, gisosidsis craneofacial y sindrome de acracefalasindactilia. por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

4. DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL

4.1. Nombres Altemos

Se le conoce también como sindrome de Treacher-Collins, TCS,
sindrome de Francheschetti-Klein y sindrome de Franceschetti.

4.2. Definicién

La primera persona en describirlo fue Thomson en 1846, aunque
frecuentemente se le atribuye a Berry o a Treacher Collins, pero este ditimo,
solo describié los componentes esenciales de dicho sindrome.
Posteriormente Franceschetti y colaboradores, durante 1940, publicaron
extensas revisiones referentes al padecimiento en cuestion y le dieron su

nombre actual.

“Es una anormalidad de! desarrollo que comprende a un grupo de
defectos involucrando a las estructuras derivadas del primer arco branquial,
estrechamente relacionados de la cabeza y la cara, que a menudo tiene un
patron hereditario o familiar, que sigue la forma irregular de transmision

dominante”.("¥

4.3. Etiologia y Patogenia

No hay predileccion por sexo ni raza. Es de transmisién autosémica
dominante sin embargo mas de la mitad de los casos han sido nuevas
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofatiai y sindrome de acroecfalosindactilia, nor medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

mutacicnes pues no habia historia familiar de esta enfermedad, Estas
condiciones tienen variantes de expresion, lo gue significa que de una
generacion a ofra, habra grandes variaciones en la severidad de sus
manifestaciones.

El gen que lo transmite también parece tener un efecto letal
ocasionando aborto o temprana muerte postnatal.

Se cree que el sindrome, resuita de un retardo o de una fafla en la
diferenciacién del mesodermo maxilar cuando el embrion mide 50 mm vy
despueés.

El hecho de que los dientes del maxilar por lo comin no estén
afectados y présentes alrededor de la 6a. semana, es prueba del refraso o
de la detencion de la diferenciacion en o después del segundo mes de la vida
intrauterina. El primer arco visceral del mesodermo también avanza en forma
secundaria para formar la mandibula y nuevamente ocurre el retardo sobre Ja
misma base.

4.4. Caracteristicas Clinicas

Estos pacientes presentan una apariencia facial tipica gue incluye
fisuras palpebrales, aspecto deprimido en ei area de los huesos cigomaticos,
pelo a la altura de las mejillas en forma de lengiieta y boca grande dando un
aspecto de pez. Fig. 23. |
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cieidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulotaciai, disosiosis uranedfacial y sindrome da acrocefalacindactilia, por medic de
sus caracteristicas radiograficas.”

4.4.1. Manifestaciones Oseas

Se caracteriza por hipoplasia de los huesos faciales, en especial del
malar y la mandibuia.

La facie caracteristica de los pacientes con frecuencia se ha descrito
como parecidas a un pajaro o a un pez.

a) Caracteristicas Craneofaciales

Se presenta hipoplasia o aplasia de los huesos y arcos cigomaticos, y
la eminencia articular esta aplanada. Hay borramiento del surco frontonasal.
El crdneo es largo por la ausencia de los huesos cigomaticos, el incremento
en la dimensién lateral se acentta, las fisuras palpebrales son muy oblicuas
con el canto de bajo nivel, coloboma del parpado inferior , ausencia de
pestarias y el drea de las. mejillas es plana o con poca concavidad. Fig. 24.
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“Dianndasticn diferencial entre: Disostosis cleidocranea), Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y sindrome de acrocefdiosindaciilia, por medic da
sus caracteristicas radiograficas.”

g

Fig. 24

La mandibula es siempre hipopliésica, la superficie inferior es mucho
mas concava, e angulc es més obtuso de lo normal y la rama suele estar
poco desarrofiada bilateralmente, la apoéfisis coroncides y el condilo
mandibular estan aplanados o son hipoplasicos. Fig. 25.

Fig. 25

“E) paladar es alto o0 esta hendido en mas del 40% de los pacientes

registrados™"?.

Se presenta generalmente una mordida abierta anterior que se

relaciona y se debe a un incremento en el dangulo de la mandibula, mentén
retraido y boca grande. Fig. 26.
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disoslosis
mandibulofacial, disostosis craneofaciai y sindicme do agrecefalosindactilia. por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

Los dientes pueden estar muy separados, desplazados, ser
hipoplasicos o tener maloclusion abierta anterior, debido a la apertura del
angulo mandibular. Fig. 27.

Fig. 27

Puede haber vestigios auriculares y fistulas ciegas en cuaiquier fugar
entre el tragus del oido y el angulo de la boca, ademas, se presenta pelo que
se extiende sobre fas mejillas en forma de lengiieta. Encontramos también

que las glandulas salivales parotideas estan hipoplasicas o ausentes.

Son frecuentes las alteraciones de las orejas y la sordera. Se
presentan malformaciones del oido externo, en ocasiones de los oidos

medio e interno y puede haber hipoplasia faringea. Fig. 28.
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“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y Sindrome de aciocsialoaindactiiz, por medio da
sus caracterfsticas radiograficas.”

4.4.2. Aspectos Radiograficos

Los cuerpos de ambos huesos malares tienden a ser muy
subdesarrollados en forma simétrica. Puede haber agenesia de los huesos
malares sin fusién de los arcos cigomaticos siendo evidente el la proyeccién
de Waters, asi como ausencia de los huesos palatinos observandose en una

radiografia lateral de craneo.
Se manifiestan alteradas las orbitas con forma oval, presentando el

techo inclinado hacia abajo y hacia afuera, y los margenes inferiores
deformados: Fig. 29 y 30, '
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“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mangdibuiviaciai, disostosis craneefacial y sindrame de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

Fig. 29 y 30

E! paladar hendido se pUede observar en las radiografias oclusales.
Por lo regular existe hipogenesia y algunas veces agenesia de la mandibula,
pero si esta presente, se observara un angulo mandibular mas obtuso de lo
normal y una rama deficiente, como lo muestran las ortopantomografias y [as
proyecciones laterales de craneo. Fig. 30 y 31.

Fig. 31

Los senos paranasales (maxilares, frontales, etmoidales vy
esfenoidales) estan poco desarroflados, y las mastoides aparecen infantiles
y esclerosadas. Con frecuencia faitan los huesos auditivos; y la céciea y el
aparato vestibular son deficientes estando ausentes en ailgunos casos. £n la
mayor parte de los pacientes se presenta una béveda craneal que va de lo

normal a ser alargada. Del mismo modo se ha observado, la disminucién o



“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulotacial, disosiosis cranedfacial y sindrome de acrecefalosindartilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

ausencia de las celdillas aéreas mastoideas, todo se visualiza en las
proyecciones laterales de craneo. Fig. 32.

Fig. 32

4.5. Diaqgnostico

Se deben correlacionar los signos caracteristicos y hacer un
cuidadoso estudio radiografico para confirmar nuestro diagnéstico de

presuncion y verificar si hay historia familiar.

4.6. Diagnéstico Diferencial

En el sindrome en revision, se presentan cierfos signos que se
comparten con la disostosis craneofacial, con la disostosis cieidocraneal y
con la acrocefalosindactilia como lo son, el paladar alto y en ocasiones
hendido, apifiamiento dental y rﬁaloclusiones pero se contrasta con la
hipoplasia mandibular presente en la disostosis mandibulofacial y la

hipoplasia maxilar presente en las tres restantes.



“Diagnastion diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y sindrome de aciocsiaicsindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

4.7. Prondstico

Generaimente presentan inteligencia normal, padeceran dificultades

de comunicacioén y deglusion, sordera, problemas del habla y de la vista.

4.8. Tratamiento

Consistira en el tratamiento de la pérdida de la audicién, cirugia
plastica para mejorar su aspecto estético y funcional en el caso del paladar‘
hendido.
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis

mandibuiviacial, Ji3oaicsis craneofanial v sindrome de acrocefalosindactifia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

5. PICNODISOSTOSIS

5.1. Nombres Alternos

También se le conoce como sindrome de Maroteaux-Lamy, MPS-VI,
deficiencia N-acetilgalactosamina-4-sulfatasa o deficiencia arylsufatasa B y
mucopolisacaridosis tipo Vi.

5.2 Definicion

Esta condicién se describid por primera vez en 1963 por dos doctores
franceses, el Dr. Maroteaux y el Dr. Lamy.
Se define como un desorden lisosomico caracterizado por una

acumulacién de el acido mucopolisacarido ubicado en los tejidos periféricos.

5.3 Etiologia y Patogenia

Los pacientes con picnodisostosis presentan una deficiencia en la
aclividad de la enzima arylsulfatasé B, la cual cataliza las cadenas de
mucopolisacaridos (sulfato dermatanico), dicha degradaciéon incompleta
ocasiona que se acumule este Gtimo en las células del sistema
musculoesqdelético. provocando un dafic celular progresivo. Tomando en
cuenta que los mucopolisacéridoé son largas cadenas de moléculas de
azucar que constituyen af tejido conectivo del cuerpo.
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- “Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

En censos realizados en los Estados Unidos de Norteamérica, se
informd una incidencia estimada de 1 caso en 25,000. Y no hay predileccion

por algun sexo. Tiene un caracter hereditario autosémico recesivo.
Los recién nacidos pueden presentar pocos signos de este desorden,

pero los mismos apareceran conforme se van dafiando cada vez mas las

céiuias.

5.4. Caracteristicas Clinicas

Es un sindrome caracterizado por enanismo, osteopetrosis, agenecia
parcial de las falanges terminales de manos y pies, persistencia de
fontanelas e hipoplasia del angulo mandibular. Fig. 33 y 34.

Fig. 33
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“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandihutofacial, disostosis craneofacial v sindrome da acrocefalosindactifia por madio de
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sus caracteristicas radiograficas.”

5.4.1. Manifestaciones Oseas

a) Esqueleto

Los pacientes tiene estatura reducida, siendo la mayoria de los casos
de 1.34 m. a 1.50 m. a causa de que las extremidades estan acortadas, el
crecimiento retardado causa cuello y tronco cortos ( el tronco presenta una
deformidad llamada pectus carinatum o pecho de pichdn), osteopetrosis,
agenesia parcial de las falanges terminales de manos y pies, displasia de

cadera y poco movimiento articular en caderas, codos y rodillas. Fig. 35.
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“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibuiofaciai, disusiosis cranealacial y sindrame de acrecefalesindactilia, por medio do

sus caracteristicas radiograficas.”

Las falanges terminales de los dedos de las manos y pies estan
reducidas y ensanchadas. Presentando ufias delgadas o hipoplasicas. Fig.
36.

Fig. 36

Se puede presentar una compresion en la columna verteébral debido a
una subluxacion causando mielopatia cervical pudiendo ocasionar piernas

débiles, paraplejia o paralisis.

b) Craneo

Se presentan anomalias craneales como la persistencia de fontanelas
y falta de cierre de las suturas craneales, abolladura frontal y occipital

provocando un craneo dolicocefalico.

Los senos frontales son hipoplasicos o no existen y las celdillas

mastoideas no se encuentran neumatizadas.
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“Diagnostico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograncas.”

¢) Caracteristicas Orofaciales

La Unica alteracidon bucal constante es la ausencia del énguio de ia
mandibula con hipoplasia maxilar.

Los huesos faciales estan generalmente subdesarrollados, con
prognatismo mandibular relativo y labios gruesos.

Se ha observado una erupcion prematura de los dientes temporales y

retraso en los permanentes asi como maloclusiones.
5.4.2. Otras Manifestaciones

Los pacientes presentan problemas respiratorios debido a la
restriccion pulmonar.

Puede haber una disfuncion de fa valvula aértica y una insuficiencia
mitral.

Suele haber hepatomegalia, esplenomegalia y hernias inguinales y
umbilicales.

Hay pérdida de la audicién y opacidades cérneas.
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“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandihulafacial dignstosis araneafacial v sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiogréaficas.”

5.4.3. Aspectos Radiograficos

“Radiograficamente, el craneo es dolicocefélico con abombamiento
frontal y occipitali’®. La mayoria de las suturas y fontanelas estan abiertas,
especialmente la parietooccipital, y los huesos de la béveda son delgados y
densos, lo cual podemos observar en proyecciones como la lateral de craneo
y la posteroanterior, asi mismo, se visualizan defectos craneales,
especialmente en la regiéon occipital y el vértice de la cabeza es algo
aplanado. Es caracteristica la hipoplasia maxilar y la ausencia del angulo

mandibular, lo que se observa en la radiografia lateral de craneo. Fig. 37 y
38.

Fig. 37 y 38

“Los senos paranasales son hipoplasicos o no existen"’”. En especial

el seno frontal.

Hay un aumento de radiopacidad en todos los huesos, especialmente

en los huesos largos, columna vertebral y base del craneo.



“Diagndstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneocfacial y sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

En las radiografias digito palmares podemos ver que las falanges
terminales de los dedos de manos y pies son hipoplasicas y presentan
fragmentacion de las cabezas y conservacion de las bases, asi como,
subdesarrollo de los procesos unguiculados o estrechamiento de los
extremos de falanges terminales, por lo demas normales. Fig. 39 y 40.

Fig. 39y 40

5.5. Diagndstico

Se puede hacer un diagnostico prenatal o postnatal, observando la
deficiencia en la actividad del la arylsulfatasa B en los leucocitos y en
fibroblastos en cultivos de piel. Y se pueden identificar sus manifestaciones
en general.

5.6. Diagnostico Diferencial

Las fontanelas y suturas craneales abiertas, el retraso en la erupcion
dental y la hipoplasia maxilar sugieren una disostosis cleidocraneal, pero la
clavicula no esta alterada en la picnodisostosis y la disostosis cleidocraneal

es heredada en forma autosomica dominante.

44



“Diagnéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandihulnfacial, disnstasis eraneofacial v eindrome de acracafalosindactilia, por medio de

sus caracteristicas radiograficas.”

5.7. Prondstico

Tienen una inteligencia normal. Su expectativa de vida es hasta la
segunda o tercera decada debido a sus problemas cardiacos, aunque
pueden morir antes por fallo cardiaco © problemas neurologicos, esto

dependera de ia severidad del padecimiento.

5.8. Tratamiento

Actualmente existe tratamiento para los sintomas, pero no logran una
cura. Se ha experimentado tratando de reemplazar la enzima ausente, pero
no se ha conseguido ningun beneficio.
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“Diagnostico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneofacial y sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas."

6. SINDROME DE ACROCEFALOSINDACTILIA

6.1. Nombres Alternos

Se le conoce frecuentemente como Sindrome de Apert tipo |.

" 6.2. Definicién

Su descripcion ha sido atribuida al médico francés E. Apert en 1906,

aunque este sindrome ya habia sido reportado anteriormente por Wheaton.

Es una anomalia craneofacial caracterizada por craneostenosis,
malformaciones faciales, y sindactilia de manos y pies, involucrando como
minimo a los dedos 2, 3 y 4. Ademas de producir diversas alteraciones
funcionales, que varian de un enfermo a otro.

6.3. Etiologia y Patogenia

Su causa es debida a una mutacién durante el periodo de gestacion,
en los factores de crecimiento de los fibroblastos que se produce durante el
proceso de formacidn de los gametos. Sin embargo se desconocen las
causas que producen esta mutacion.

Es de transmision autosémica dominante. Esto ocasiona que muchos
de los casos se produzcan por mutacion y por lo tanto, de forma esporadica
en padres no afectados. Sin embargo, et paciente afectado transmite el
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“Diagndéstico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibulofacial, disostosis craneotacial v sindrome de acrocefalosindactilia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

sindrome al 50% de su descendencia. La frecuencia de la mutacion en
padres no afectados aumenta a medida que se incrementa la edad del padre;
sobre todo a partir de los 35 afos de edad.

Este sindrome no tiene predileccién por raza ni por sexo. En ésta
anomalia se presenta una incidencia de 1 en 100,000 nacimientos.

Las malformaciones son producidas debido a que se cierran las
suturas craneales anteé de tiempo y el cerebro carece de espacio suficiente
como para poder desarrollarse, se encuentra con una barrera 6sea que lo’
presiona y, al seguir el proceso normal de crecimiento, queda comprimido,
por lo que se produce un craneo inexpansible, a éste fenémeno se le llama
craneosinostosis.

6.4. Caracteristicas Clinicas

Ademas de la craneosinostosis, en el sindrome de Apert, también se

produce un cierre prematuro de las suturas faciales produciendo una
retrusién o hipoplasia del tercio medio facial.

6.4.1. Manifestaciones Oseas
a) Esqueleto

Encontramos una masa mediodigital en lugar de la mano, que
consiste en una sindactilia de los tejidos dseos y blandos de los dedos 2, 3y
4. En ocasiones hay fusion de los dedos 1 y5conel 2 yel 4
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“Diagnostico diferencial entre: Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
mandibuiofaciai, disusiosis ianeoiacial y sindiome de auiuceiaivsindaciiia, por medio de
sus caracteristicas radiograficas.”

respectivamente, presentando extremidades superiores cortas. Las ufas se
presentan de forma continua o parcialmente continua con alguna
segmentacion. Y las mismas caracteristicas se presentan en los pies. Fig. 41
y 42.

Fig. 41y 42
En todos los pacientes con este sindrome hay una calcificacion

progresiva de los huesos de la mano y columna vertebral.
b} Craneo

La cabeza es braquicefalica con una frente alta y prominente. Muchas
veces no se cierra la fontanela anterior, mientras que otras suturas
craneales, especialmente la coronal, suelen cerrarse prematuramente
ocasionando una base craneal pequefa presentando un craneo largo, ancho

y alto. Y la base craneal es asimétrica. Fig. 43.
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*Diagnostico diferencial entre; Disostosis cleidocraneal, Picnodisostosis, disostosis
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sus caracteristicas radiograficas.”

c) Caracteristicas Orofaciales

Debido al cierre prematuro de tas suturas faciales, se produce una
retrusion o hipoplasia del tercio medio facial. El angulo frontonasal esta
cerrado, por tener el nasion retruido, por lo que creara dificultades
respiratorias. Se presentan también, alteraciones en la arquitectura de la
nasofaringe que consisten en una faringe reducida en tamafo, altura y

profundidad, y las coanas estan en una posicion mas posterior.

La cavidad orbitaria es pequefa, de modo que los ojos pueden‘
parecer saltones (exoftalmos), presentando también, hipertelorismo,

proptosis y estrabismo. Fig. 44 45 y 46.

La nariz puede ser pequeiia, en forma de pico de papagayo y

comunmente el tabique nasal esta desviado.

Las orejas se localizan a una altura mas baja de los normal, siendo

comun la otitis media.

Los labios presentan una forma trapezoidal, hay hipoplasia maxilar

con prognatismo mandibular relativo y macroglosia.
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El paladar duro es mas corto de lo normal, con forma ojival y muy alto.
El paladar blando se presenta mas largo y mas grueso de lo normal estando
la mayoria de las veces fisurado y con avula bifida.

Debido a Ia hipoplasia maxilar, el arco dental superior tiene forma de
V" que da como resultado apifiamiento dental y anomalias dentales de
posicion asi como un engrosamiento del proceso alveolar. Estas
malposiciones dentales originan desgastes anormales y retraso en la
erupcion dental, asi como maloclusién del tipo 1l de Angle acompariada de
mordida abierta anterior y mordida cruzada posterior. Fig. 47.

6.4.2. Otras Manifestaciones

Se observan otras anormalidades como lo son anquilosis articular vy

anomalias de la columna vertebral.

Gran numero de pacientes con este padecimiento presentan retraso
mental, que en algunos casos, ha sido asociado a la ausencia del cuerpo

calloso, hipoplasia de materia cerebral y materia gris heterotopica.
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Suele ser comun la hiperceborrea ocasionando lesiones acneiformes
con comedones y pustulas en cara, espalda, pecho y en la parte alta de los
brazos.

6.4.3. Aspectos Radiogréficos

En el examen radiografico de proyecciones craneales como son la
proyeccién lateral de craneo y la proyeccién posteroanterior se observan ias
impresiones digitales, debido a la craneosinostosis temprana, a pesar de que
la fontanela anterior permanece abierta, ademas de presentar hipoplasia del

tercio medio de la cara y la forma braquicéfala del craneo. Fig. 43.

En la radiografia digito palmar se observa la masa mediodigital,
presentando la falange proximal del puigar acortada mientras que la falange
distal del mismo presenta una forma trapezoidal. En la mitad de los casos

solo esta presente la falange distal del pulgar.

Se presenta sindactilia de los tejidos dseos y blandos de los dedos
sequndo, tercero y cuarto. Fig. 48 y 49

Fig.48 y 49
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6.5. Diagnéstico

Este se realiza al nacer, pues es muy caracteristico el aspecto clinico
del paciente.

6.6. Diagndstico Diferencial

Tendremos que diferenciar al sindrome de Apert de el sindrome de
Crouzon o disostosis craneofacial debido a que en los dos se presenta
craneosinostosis, hipoplasia maxilar, paladar alto y profundo, y apifiamiento
dental. Nos basaremos en las anomalias de manos y pies las cuales son
caracteristicas de la acrocefalosindactilia.

En la picnodisostosis se puede llegar a presentar sindactilia, sin

embargo, en este padecimiento hay persistencia de fontanelas y falta de

cierre de las suturas craneales.

6.7. Prondstico

Si hay un tratamiento adecuado, el paciente tendra buenas
expectativas de vida a reserva de los problemas que pueda llegar a
presentar de nacimiento. Sin embargo hay alto indice de mortalidad neonatal

debido a problemas respiratorios © neuroldgicos.
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6.8. Tratamiento

——

El tratamiento de estas alteraciones consiste en una serie de
intervenciones quirlrgicas, para descomprimir el espacio intracraneal,
mejorar la funcidn respiratoria, permitir el desarrollo normal e impedir que las
distintas areas cerebrales queden afectadas. La cirugia debe ser durante los
primeros meses de vida, ya que si la hipertension intracraneal no se trata,

puede producir atrofia dptica, ceguera y apnea, ademas de peligrar la vida.
Las intervenciones irdn encaminadas a reconstruir el craneo,
adelantamiento y remodelacién frontal y del tercio medio facial con avance

de las orbitas.

El tratamiento quirirgico de la mano debera ser también a edades

tempranas, para facilitar la funcién y permitir su crecimiento.
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CONCLUSIONES

Una de las razones de enorme peso para realizar !a presente
investigacion, es la poca informacion y desconocimiento del tema para
ofrecer a las personas afectadas por alguno de estos sindromes,
tratamientos que eleven su calidad de vida, en consecuencia su autoestima y
por lo tanto su bienestar integral.

Mediante el presente trabajo que surge de ia inquietud por lograr una
metodologia de diagndstico para los sindromes revisados a o {argo del
mismo, y después de realizar un andlisis bibliografico y hemerografico,
podemos concluir que las malformaciones congénitas son una causa
importante de la muerte fetal y neonatal, pero quizd sean adn mas
importantes como la causa de defectos fisicos. Los sindromes que
abarcamos en este trabajo poseen gran importancia para el cirujano dentista
ya que involucran huesos craneales y faciales, asi como alteraciones en e!
patron de la erupcién dental y presencia de anomalias bucodentales.

Por lo anterior, es fundamental su diagnéstico precoz para hacer una
planificacién terapéutica adecuada y asi, instaurar un tratamiento médico y
quirdrgico inmediato a fin de que el nifio afectado sobreviva teniendo un
mejor prondstico y calidad de vida.

E! diagnéstico se realizara tanto clinica como radiograficamente

ademas de darle un seguimiento especial, segin el caso y las necesidades
propias de cada paciente. -
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En el desarrollo de este trabajo se hace una comparacion de los cinco
sindromes en cuestién, por medio de sus caracteristicas radiograficas,
contando asi con los conocimientos necesarios para poder establecer los
diagndsticos de cada uno de ellos y facilitar su diferenciacién de unos con
otros.

De esta forma tenemos que se presenta craneosinostosis prematura
en la disostosis craneofacial y en la acrocefalosindactilia. Por el contrario, en
la picnodisostosis y en la disostosis cleidocraneal las suturés y fontanelas
craneales permanecen abiertas.

Se observa hipoplasia maxilar con el consecuente prognatismo
mandibular relativo en todos los sindromes aqui tratados como lo notamos
en las proyecciones laterales de craneo, con excepcidn de la disostosis

mandibulofacial en la cual se presenta hipoplasia mandibular.

Existen anomalias mandibulares en la disostosis mandibulofacial y en
la picnodisostosis. En la primera el angulo mandibular es mas obtuso, la
superficie inferior es cbncava, las ramas mandibulares son coras y la

apofisis coronoides y el céndilo estan aplanados o hipoplasicos.

En la segunda hay ausencia del "angulo mandibular, Estas

caracteristicas se pueden apreciar en las radiografias laterales de craneo.
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En los sindromes tratados a lo largo del presente trabajo, se
presentan anomalias dentales como lo son el apifiamiento dental y el retraso
en fa erupcion dentaria. Aunque hay presencia de dientes supernumerarios
tan solo en la disostosis cleidocraneal como podemos observar en las
ortopantomografias y en las radiografias dentoalveolares, ademas de
observar su signo caracteristico que es la aplasia o hipoplasia clavicular en la
radiografia de térax.

Por ultimo, existen anomalias en las falanges de las manos en la
picnodisostosis y en la acrocefalosindactilia. '

Contando con el conocimiento necesario de las estructuras normales
proyectadas en una radiografia, se podran detectar signos que nos alerten

de una posible anomalia.

La razén fundamental de realizar una investigacion como la presente
radica en la importancia de que el cirujano dentista, deba estar capacitado
para decidir cual proyeccioén le sera mas Gtil en cada caso, en qué momento
utilizar cada proyeccion de acuerdo a las necesidades y el desarrollo del

caso asi como, cuando se sospecha de alguna anomalia o patologia.

_El cirujano dentista debe estar capacitadc para decidir cual proyeccion
radiogréafica le serd mas Util para cada caso cuando se sospeche de aiguna
anomalia o patologia. También es una herramienta fundamental para realizar
un diagnostico certero y brindarle al paciente las mejores opciones de

tratamiento, o bien referirlo con un especialista segun sea el caso.
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GLOSARIO

e Acrocefalia.- término que aplica cuando el créaneo esta
coronado por una cresta mediana.

¢ Anodoncia.- falta congénita de dientes.

» Anoxia.- oxigenacion insuficiente.

-o Aplasia.- desarrollo incompleto o defectuoso.

» Afresia.- oclusién de una abertura natura.

« Braquicefalia.- cuando el craneo es redondo con un diametro
anteroposterior corto. |

» Cefalea.- dolor de cabeza.

s Coloboma.- mutilaciébn congénita, especialmente fisura en
alguna parte del  ojo.

« Craneostenosis.- es la osificacion prematura de las suturas del
craneo.

o Cromosoma.- cuerpos diminutos en forma de asa en gue se
divide la cromatina nuclear en la mitosis.

+ Diastasis.- separacion de dos huecos contiguos sin luxacion, de
dos musculos como los rectos del abdomen.

« Dilaceracion.- es una alteracion en la formacion del diente que
da lugar a una curva o doblez agudo en el mismo. La distorsidn angular
puede afectar a cualquier punto de la corona o a la raiz.

» Diploicos.- relativo a diploe, que es la capa de tejido conectivo
de espesor variable, que siempre se interpone entre las tablas externa e
interna de los huesos de! craneo.

« Disostosis.- osificacion defectuosa; defecto en la osificaciéon
normal de los cartilagos.
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» Displasia.- anomalia de desarrollo. Caracter fisico de
degeneracion.

» Dolicocefalia.- es un craneo largo y estrecho sin estenosis de la
sutura sagital.

o Escoliosis.- desviacién lateral de la columna vertebral, derecha
0 izquierda segun sea la localizacidén de la convexidad producida.

» Estrabismo.- desviacidn de uno de los ojos de su direccion
normal de suerte que los ejes visuales no pueden dirigirse a un mismo
punto. Segun sea la desviacion hacia dentro o hacia fuera recibe el
nombre de convergente o divergente. -

» Exoftalmos.- protrusion o proyeccion del globo ocular.

» Geminacién.- es una anomalia que se produce cuando e! brote
dental de un anico diente intenta dividirse. El resuitado puede ser una
invaginacion de la corona, con division parcial o completa de la corona y
fa raiz, que da lugar a dos estructuras identicas.

» Gen.- unidad de material hereditario que ocupa un lor?us
definido en un cromosoma.

* (Genoma.- conjunto de todos los genes de un individuo.

» Hipertelorismo.- separacién exagerada de dos partes u
drganos. -ocular, mayor separacion entre los ojos por deformidad craneal.

o Hipoplasia.- disminucion de la actividad formadora o
productora; desarrollo indompleto o defectuoso.

+ Hipoxia.- anoxia moderada.

» lisosOmico.- lo que es derivade de los lisosomas, que son
organelos celulares que contienen enzimas digestivas que ayudan a la
célula a destruir particulas extrafias incluidas en el citoplasma. En
ocasiones también, regulan las secreciones celulares por medio de su
digestion.
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+ Macrodoncia.- dientes grandes.

o Macrostomia.- amplitud desmesurada de la boca.

» Metbpica.- perteneciente o relativo al metopidn, punto
craneométrico en la linea media de la frente, determinado por la
interseccion del plano sagital con la iinea que uniria los puntos mas
sobresalientes de las eminencias frontales.

.o Nistagmo.- espasmo clénico de los misculos motores del globo
ocular que produce movimientos involuntarios de éste en varios sentidos.

» Oligodoncia.- es la ausencia de numerosos dientes por motivos
del desarrollo.

o Osteopetrosis.- también Ilamado osteosclerosis, es un
crecimiento excesivo y esclerosis del hueso, que resulta en
engrosamiento notable de la corteza y disminucion del calibre, incluso
desaparicion, de la cavidad medular. A pesar de que hay demasiado
hueso el esqueleto es fragil y se fractura con facilidad.

e Patognoménico.- signo o sintoma especifico de una
enfermedad y que basta para establecer el diagnostico.

» Proptosis.- desplazamiento de cualquier érgano hacia adelante.

¢ Sindactilia.- adherencia congénita o accidental de dos o mas
dedos entre si.

¢ Sinostosis.- unién de huesos adyacentes por medio de materia
Osea; soldadura de los huesos, del craneo en particular.
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