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INTRODUCCION.

El sindrome de Williams es un trastorno multisistémico causado por una
delecion de material genético el cual se presenta durante la meiosis en

uno de los pares del cromosoma 7 denominada submicroscopica.

Es considerado como un sindrome de genes contiguos; siendo el gen de

la elastina el que produce las alteraciones principales.

Es una alteracion poco comun caracterizado por facies dismarficas tipicas
(elfos, duendes, gnomos), discapacidad intelectual, anomalias
cardiovasculares, personalidad tipica, y en ocasiones hipercalcemia en la

infancia.

Los pacientes que padecen este sindrome presentan deficiencias
cognitivas y suelen presentar importantes necesidades de atencion
odontolégica.

Antes de atender a un paciente con Sindrome de Williams, debemos
conocer todas las alteraciones que lo engloban, lo cual aunado a una
historia clinica completa podamos brindar una atencion adecuada a
nuestro paciente. Es importante realizar estudios de gabinete, determinar

el estado en que se encuentra y atenderlo de manera integral.
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CAPITULO 1.- ANTECEDENTES HISTORICOS.

El primer paciente con Sindrome de Williams fue descrito por el Dr. Guido
Fanconi en 1952. El paciente presentaba una elevacion significativa de
los niveles de calcio en sangre sin causa aparente (hipercalcemia
idiopatica) y un estrechamiento de la arteria aorta ascendente (estenosis
aortica supravalvular) ademas de rasgos faciales caracteristicos.

En el afio de 1961 el Dr. John Cyprian Phillips Williams, médico
cardi6élogo neozelandés informé de un cuadro clinico complejo. Los
sintomas mas destacados del sindrome consistian en una expresion
caracteristica de la cara (rasgos de elfo, duende), un retraso general en el
desarrollo mental y un defecto coronario de nacimiento, conocido como
estenosis supravalvular aortica (ESVA), que se debia a un estrechamiento
de la aorta en las proximidades del corazén.®

En ese mismo afio el profesor Beuren, especialista en pediatria en la
ciudad alemana de Géttingen, inform6 de varios casos de ESVA, que
presentaban una sintomatologia similar a la descrita por el Dr. Williams.

En el afio de 1964, el profesor Beuren demostr6 que en estos
cuadros clinicos se presenta con cierta frecuencia estrechamiento de las
arterias pulmonares (estenosis pulmonar periférica).

En el afio 1993 Ewart y colaboradores demostraron que una delecion
(o pérdida) en el locus del gen de la elastina localizado en 7g11.23 el cual
se asocia con el sindrome de Williams.

El cuadro clinico caracteristico producido por la coexistencia de
alteraciones cardiacas y de otros sistemas mdultiples se denomina,
Sindrome de estenosis adrtica supravalvular, Sindrome de Williams o

Sindrome de Williams-Beuren.

! Barrena J, Passerini A, Nufiez M, Montes M. El sindrome de Williams-
2Beuren.http://www.profes.net/rep_documentos/noticia/EI_s|'ndrome_de_wilIiams.pdf.
Ibidem.
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CAPITULO 2.- DEFINICION.

El Sindrome de Williams es un trastorno poco comudn (ocurre en 1 de
cada 20 000 nacimientos vivos aproximadamente) ocasionado por la
pérdida de material genético en el cromosoma 7 denominada
submicroscopica, el gen que mas comunmente falta y que se utiliza para
la prueba de diagnostico, es el de la elastina, se cree que la ausencia de
este gen es la causa de muchas caracteristicas fisicas del Sindrome de
Williams.

En la mayoria de las familias el paciente con este sindrome es el

anico que tiene esa condicion.

Las personas con Sindrome de Wiliams-Beuren presentan
predisposicion a una serie de problemas médicos con una notable

variabilidad entre ellos:®

» Nacimiento: bajo peso y aumento lento de peso.

> Neurologicos:  deficiente  psicomotricidad,  hiperacusia,
hiperactividad.

> Piel: fina, vejez prematura, aparicion temprana de canas.

» Madasculo-esqueléticas: hipotonia muscular generalizada.

» Hernias inguinales y umbilicales.

» Aparato urinario: incontinencia urinaria y enuresis nocturnas.

» Visual: estrabismo, epicanto, iris estrellados.

> Lesiones cardiovasculares: estenosis aortica supravalvular y

estenosis pulmonar periférica.

» Enddécrino-metabdlicas: retraso  en el crecimiento,
hipercalcemia (alteracién en los niveles de calcio y vitamina
D).

% Ibidem.
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» Anomalias orofaciales: frente prominente y alta,
hipodesarrollo del puente nasal y la mandibula, labio superior
prominente y anomalias de la denticion (microdoncia, dens
invaginatus, hipodoncia, hipoplasia del esmalte, retraso en la
mineralizacion y erupcion dental).

Figura 1. Paciente con Sindrome de Williams.*

* http://www.musicoterapiaypsicoacustica.blogspot.com.
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CAPITULO 3.- MANIFESTACIONES FISICAS Y CLINICAS EN
PACIENTES CON SINDROME DE WILLIAMS.

En el Sindrome de Williams se presentan diversas caracteristicas fisicas
que se toman como base para suponer que un paciente presenta este
trastorno. Hasta cierto punto algunas de ellas se pueden presentar en la
poblacion en general, por lo que en caso de que se sospeche la
presencia de este sindrome se debe realizar lo més pronto posible un

cariotipo para confirmar o descartar su diagndstico.

» 3.1 Al nacimiento. El paciente con Sindrome de Williams presenta
frecuentemente bajo peso al nacimiento (por debajo de los 3 kgs),
incluso dentro del Gtero se caracterizan por ser bebés pequefios.®
Generalmente el paciente recién nacido presenta problemas en la
alimentacion (dificultad para succionar, masticar y tragar), estos
problemas han sido relacionados a un tono muscular disminuido y
un reflejo de arcada incrementado, aunque estas dificultades
tienden a solucionarse a medida que el paciente crece.

» 3.2 Neurolégicas. Los pacientes con Sindrome de Williams
presentan retraso mental variable, de leve a moderado, con un
cociente de inteligencia medio de 60-70, una deficiencia motriz en
la coordinacion, retraso en la adquisicion de habilidades motoras y
la integracion visual motora, en cambio otras facetas estan casi
intactas como el lenguaje o se encuentran mas desarrolladas
como la habilidad musical, también presentan una gran sensibilidad
a las emociones de las personas que los rodean.

La hiperacusia (sensibilidad auditiva) afecta al 95% de los
pacientes con este sindrome aungue esta condicién generalmente

mejora con la edad. Algunas frecuencias de sonido o ruido que

®Asociacion Nacional del Sindrome de Williams, A.C. ¢ Qué es el sindrome de Williams-
Beuren? Mayo 2010. http://www.sindromedewilliams.org.mx.


http://www.sindrome/
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normalmente no son intolerables por la poblacion general les
pueden producir dolor y en ocasiones provocar angustia y terror.

» 3.3 Piel: fina, vejez prematura, aparicion temprana de canas.

» 3.4 Mdusculo-esqueléticas: hipotonia muscular generalizada. La
hipotonia (tono muscular bajo) puede presentarse en varios
grados, esta condicién y la laxitud de las articulaciones provocan
gue el paciente adopte posturas anormales con el fin de mantener
el equilibrio corporal, por este motivo se recomienda terapia fisica
lo cual los puede ayudar a mejorar el tono y la fortaleza de los
musculos (desde bebés).

» 3.5 Hernias inguinales y umbilicales. Estas hernias se deben a la
protrusion de un Organo o tejido fuera del cuerpo, donde
normalmente se sitla, se presentan en un 50% de los pacientes.

» 3.6 Aparato urinario: incontinencia urinaria y enuresis nocturnas. Se
ha observado una reducida capacidad de la vejiga lo cual lo lleva a
presentar una necesidad de orinar frecuentemente (poliuria) asi
como el bajo control sobre la vejiga (incontinencia). También
presentan enuresis nocturna (mojan la cama) esta condicion se
presenta en el 50% de los pacientes y puede durar toda la nifiez.

» 3.7 Visual: estrabismo, epicanto, iris estrellados.
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CAPITULO 4.- APARATO CARDIOVASCULAR.

El aparato circulatorio comprende:

» Un 6rgano central de impulsién; el corazon.
» Un conjunto de conductos de estructura y propiedades diferentes:

las arterias, venas, vasos capilaresy vasos linfaticos.

coraion

Figura 2. Aparato cardiovascular.

El corazén estd formado por dos mitades diferenciadas: los
hemicardios derecho e izquierdo. En cada una de estas mitades se
encuentran dos cavidades, un atrio (auricula) y un ventriculo. Mientras el
corazén derecho y el corazon izquierdo estan separados uno del otro por
un septo (tabique), cada uno de los atrios comunica con el ventriculo

correspondiente por un ostio (orificio) provisto de valvas (valvulas) que

® http://circulacionyejerciciofisico.blogspot.com
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aseguran en cada mitad del corazén, una circulacion sanguinea en

sentido Unico.’

Funciones del corazén:®

» Genera presion arterial: las contracciones del corazon generan la
presion arterial, que es responsable del movimiento de la sangre a
través de los vasos sanguineos.

» Encauza la sangre: el corazén separa la circulaciéon pulmonar de la
sistémica y asegura una mejor oxigenacion de la sangre que fluye
a los tejidos.

» Asegura el flujo en un sentido: las valvulas del corazon aseguran el
flujo de la sangre en un solo sentido a través del corazon y de los
vasos sanguineos.

» Regula el abastecimiento de sangre: mediante cambios en la
frecuencia cardiaca y modificando la fuerza de las contracciones,
se ajusta el envio de sangre (segun los requerimientos metabolicos

de los tejidos).

Figura 3. Corazon.®

’ Latarjet M; Ruiz A; Anatomia humana. 32. Ed. Buenos Aires: Editorial Médica
Panamericana, 1995. Vol 2. Pp 1001.

® Herrera P; Barrientos T; Fuentes R; Alva M. Anatomia Integral. Cd. de México: Editorial
Trillas, 2008. Pp. 703.
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Circulacion de la sangre.

La sangre circula en el organismo a partir del ventriculo izquierdo por
medio de una contraccion impulsa la sangre arterial hacia la aorta, la cual
la reparte al resto del cuerpo exceptuando a los pulmones. En los
diferentes oOrganos y en los capilares se establecen intercambios
fisicoquimicos que aseguran la vida de los tejidos y 6érganos, los cuales se
envian en la sangre venosa, esta es recogida por las venas que la
conducen al atrio derecho por intermedio de las venas cavas superior e
inferior, del atrio derecho la sangre pasa al ventriculo derecho por medio
de una contraccién la cual impulsa la sangre venosa al tronco (arteria)
pulmonar y de alli a los pulmones, una vez en los pulmones la sangre
venosa sufre una transformacion en la cual se elimina al exterior el gas
carbodnico y se enriquece con oxigeno, asi la sangre oxigenada o sangre
arterial vuelve al corazén por las venas pulmonares que terminan en el
atrio izquierdo, la sangre arterial pasa al ventriculo izquierdo y asi el

circuito sanguineo queda cerrado.®

El hemicardio derecho recibe la sangre del cuerpo (sangre venosa),
la bombea a la circulacién pulmonar y la regresa al hemicardio izquierdo

gue recibe la sangre arterial y la distribuye al resto del cuerpo.

La circulacion sanguinea en el organismo se distribuye por medio

de:
» La gran circulacion, general o sistémica, que comprende el
ventriculo izquierdo, la aorta y todas las arterias que de ella se

originan.

9 http:// www.anatomiahumana.ucv.cl
10 Latarjet M; Ruiz A. Anatomia humana. 32. Ed. Buenos Aires: Editorial Médica
Panamericana, 1995. Vol 2. Pp 1001-1002.
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» La pequefia circulacion o circulacion pulmonar, que comprende el
ventriculo derecho, la arteria pulmonar y sus ramas, los capilares
pulmonares, las venas pulmonares y el atrio izquierdo. En esta
circulacion las arterias contienen sangre venosa Yy las venas
sangre arterial, es lo contrario de lo que sucede en la circulacion

sistémica.

CIRCLLACYON

Figura 4. Circulacion sanguinea.™

Aorta.
La aorta es una arteria de paredes espesas, resistentes; pero es
susceptible de fisurarse o romperse por el efecto de traumatismos

violentos o por una distensién excesiva.*?

Todas las arterias de la circulacién sistémica se originan directa o

indirectamente de la aorta, la cual emerge del ventriculo izquierdo y

1 http://www.adrformacion.com
'2 L atarjet M; Ruiz A. Anatomia humana. 32. Ed. Buenos Aires: Editorial Médica
Panamericana, 1995. Vol 2. Pp 1074.
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distribuye a todo el organismo la sangre de la gran circulacion (circulacion

sistémica).

La aorta se divide generalmente en tres partes: la aorta ascendente,
el arco adrtico y la aorta descendente. El origen de la aorta ascendente
esta marcado en su interior por la presencia de véalvulas semilunares
(sigmoideas) que interceptan los senos adrticos (de Valsalva), los cuales
se manifiestan en la superficie externa como una dilatacion; por encima
de estas la aorta origina las arterias coronarias izquierda y derecha, las
cuales abastecen de sangre al musculo cardiaco. Posteriormente la aorta
forma un arco adrtico del cual se originan tres ramas importantes; la
arteria braquiocefalica, la arteria carétida izquierda y la arteria subclavia
izquierda, las cuales transportan la sangre a la cabeza y a los miembros
superiores. La aorta descendente es la porcion mas larga de la aorta esta
se divide en arteria torécica y arteria abdominal; la arteria toracica esta
localizada en el térax teniendo varias ramificaciones que abastecen
diversas estructuras entre el arco aortico y el diafragma, la aorta
abdominal se encuentra entre el diafragma y la bifurcacién terminal en las
dos arterias iliacas comunes. La aorta abdominal tiene varias ramas que
abastecen la pared abdominal y o6rganos; las ramas terminales, las
arterias iliacas comunes abastecen sangre a la pelvis y a los miembros

inferiores.™
Pulmones.
Los pulmones son los 6rganos principales de la respiracion, se

encuentran entre los drganos mas grandes del cuerpo y disponen de una

doble vascularizacién sanguinea:**

¥ Herrera P; Barrientos T; Fuentes R; Alva M. Anatomia Integral. Cd. de México: Editorial
Trillas, 2008. Pp. 654.

1 Latarjet M; Ruiz A. Anatomia humana. 32. Ed. Buenos Aires: Editorial Médica
Panamericana, 1995. Vol 2. Pp 1270.
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» Funcional. Que asegura el pasaje de la sangre procedente del
corazén derecho hacia los pulmones, donde se produce la funcion
de la hematosis antes de alcanzar el corazén izquierdo; es la
circulacion pulmonar o pequefia circulacion.

» Nutricional. Encargada de la vida de los tejidos bronquiales y

pulmonar de origen adrtico y que pertenece a la gran circulacion.

Vascularizacion: arterias pulmonares.

Las arterias pulmonares son vasos de pequefia circulacion, se dividen
en una arteria pulmonar derecha y una arteria pulmonar izquierda, se
originan en el tronco pulmonar, y llevan la sangre desoxigenada a los

pulmones desde el ventriculo derecho del corazon.

Arteria pulmonar derecha: es la rama terminal de tronco pulmonar
que vasculariza el pulmén derecho, es mas voluminosa y mas larga que
la izquierda; entra en el pediculo pulmonar y da una gran rama para el
I6bulo superior del pulmén. El tronco principal se continla a través del
hilio pulmonar y emerge una segunda rama para el |[6bulo superior la cual

se divide para irrigar los l6bulos medio e inferior.*®

Arteria pulmonar izquierda: es mas corta que la derecha, luego de
haber contorneado el bronquio principal izquierdo, la arteria pulmonar se
sitla en la cara lateral de este, se ramifica en el interior del pulmon
proporcionando ramas para el I6bulo superior, penetra al I6bulo inferior al

cual suministra ramas segmentarias.

'® Richard L. Drake; A Wayne Vog; Adam W. M. Mitchell. Gray Anatomia para
estudiantes. 2a ed. Barcelona: editorial Elsevier. 2010. Pp.170.



4.1 Estenosis adrtica supravalvular.

SHETA,

Aorta normal™— “':s-/.‘f "‘\__f\ESVA

Figura 5. Comparacion de la aorta normal y ESVA.*®

La estenosis adrtica supravalvular es un estrechamiento congénito de la
aorta ascendente que puede estar localizado o difuso, el cual se origina
en el limite superior de los senos de Valsalva inmediatamente por arriba

del nivel de las arterias coronarias.*’

Aunque la estenosis aolrtica supravalvular puede ser una lesion
aislada, con frecuencia se asocia con la estenosis periférica de la arteria

pulmonar y la coexistencia de la hipercalcemia idiopética infantil.

Se conocen tres tipos anatdmicos de estenosis supraadrtica, la mas
comun es el tipo reloj de arena en el cual el engrosamiento y la
desorganizacion de la capa media adrtica producen un reborde anular
constrictivo en el margen superior de los senos de Valsalva. El tipo
membranoso resulta de un diafragma semicircular fibroso o fiboromuscular

en el cual se encuentra un orificio central peugefio que se extiende a

10 http://www.sindromewilliamsmexico.org
" Braunwald E. Tratado de Cardiologia. 52 ed. Cd. de México: Editorial Mc Graw Hill
Interamerica. 1999. Vol 1. Pp. 1000.
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través de la luz adrtica. En el tipo hipoplasico se caracteriza por la

uniformidad hipoplésica a lo largo de la aorta ascendente.*®

En la estenosis supraaodrtica las arterias coronarias generalmente
surgen proximales a la obstruccion, estan sujetas a la presion alta que
existe dentro del ventriculo izquierdo; esto ocasiona que los vasos se
dilaten, a menudo sean tortuosas y presenten engrosamientos de las
capas media e intima, ademas si los bordes libres de algunas cuspides
aorticas se adhieren al sitio de la estenosis supraavalvular, este provoca

disminucion del flujo de las coronarias.*®

Estenosis

Figura 6. Estenosis adrtica supravalvular.?

Los estudios de la evolucion natural de las lesiones vasculares
(estenosis adrtica supravalvular y estenosis periférica de la arteria

pulmonar) indican que la lesion adrtica es progresiva y la intensidad de la

'8 Braunwald E. Tratado de Cardiologia. 52 ed. Cd. de México: Editorial Mc Graw Hill
Interamerica. 1999. Vol 1. Pp. 1000.

!9 Colin D. Rudolph; Abraham M. Rudolph. Pediatria de Rudolph. 212 ed. Madrid,
Espafa: Editorial Mc Graw Hill Interamericana, 2004, vol. 2 Pp. 1956.
2% http://www.vaheart.com
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obstruccion aumenta en relacion con el crecimiento insuficiente de la

aorta ascendente.

Los pacientes con estenosis de alguna rama pulmonar, aunada o no
a una lesion aortica, no muestran cambios en la presién del ventriculo

derecho con el tiempo.?

Entre los datos fisicos principales de la estenosis adrtica
supravalvular se observa en la auscultacion que con frecuencia existe una
acentuacion del sonido del cierre valvular aértico producido por la
elevacion de la presién de la aorta proximal a la estenosis, es poco
frecuente que exista un chasquido de eyeccion y el soplo sistélico es mas

audible en la base y hacia el cuello.

Si coexiste la estenosis pulmonar periférica, se puede escuchar un
soplo continuo en la zona lateral del térax; de manera caracteristica la
tensién arterial es unos 15 mm Hg mayor en el brazo derecho que en el

brazo izquierdo.?

Para la localizacion del sitio de obstruccion se utliza el
electrocardiograma;?® donde se aprecia hipertrofia ventricular izquierda
cuando la obstruccibn es acentuada, inversion de la onda T,
generalmente existe dilatacion de los senos de Valsalva y tanto la aorta
ascendente como el cayado aortico son de tamafio normal o ligeramente
pequefios y si también se presenta estenosis periférica de las arterias

pulmonares se observa hipertrofia biventricular o del ventriculo derecho.

! Braunwald E. Tratado de Cardiologia. 52 ed. Cd. de México: Editorial Mc Graw Hill
Interamerica. 1999. Vol. 1. Pp. 1001.

Colin. D. Rudolph; Abraham M. Rudolph. Pediatria de Rudolp. 212 ed. Madrid, Espafia:
Editorial Mc Graw Hill Interamericana, 2004, vol. 2. Pp. 1956.

%% Braunwald E. Tratado de Cardiologia. 52 ed. Cd. de México: Editorial Mc Graw Hill
Interamerica. 1999. Vol 1. Pp. 1001.
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La resonancia magnética y la ecocardiografia muestran el estrechamiento
supravalvular; el estudio Doppler permite valorar la magnitud de la
anormalidad hemodindmica. El cateterismo cardiaco y la angiografia se
utilizan para confirmar la gravedad de la obstruccién supravalvular y la

estenosis pulmonar periférica asociada.?*

La estenosis supraadrtica es menos susceptible al tratamiento
quirargico; la luz de la aorta a nivel supravalvular se incrementa
introduciendo una protesis con forma ovalada o de rombo cuando la aorta
ascendente es normal o casi normal. Cuando la obstruccion supravalvular
se asocia con la estenosis de las arterias pulmonares periféricas, antes de
ser sometido a una reparacién quirdrgica se suele realizar cateterismo

cardiaco y dilatacion con balon de la estenosis de la arteria pulmonar.
4.2 Estenosis pulmonar periférica

La estenosis de las ramas pulmonares también se encuentra
asociada en pacientes con Sindrome de Williams, estas constricciones
pueden ser Unicas o multiples a lo largo de las ramas principales de las
arterias pulmonares y pueden ser leves o graves y localizadas o

extensas.?®

Las estenosis leves no ejercen un gran efecto sobre la circulacion
pulmonar, en cambio cuando existen constricciones graves y multiples se
ve aumentada la presion del ventriculo derecho y en la arteria pulmonar

proximal al lugar de la obstruccion.

2 Colin D. Rudolph, Abraham M. Rudolph. Pediatria de Rudolp. 212 ed .Madrid, Espafia:
Editorial Mc Graw Hill Interamericana, 2004, vol. 2. Pp. 1956.

*Robert M. Klegman, Hal B. Jenson. Richard E. Behrman, Bonita F. Stanton. Nelson
Tratado de Pediatria. 182 ed. Barcelona Espafia: Editorial Elsevier. 2009. vol. 2. Pp.1897
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Cuando la estenosis es grave, el electrocardiograma nos muestra
hipertrofia en el ventriculo y de la auricula derecha, la radiografia de térax

muestra cardiomegalia y prominencia de la arteria pulmonar principal.

Generalmente la vascularizacion pulmonar es normal, mas sin
embargo pueden existir pequeiias sombras vasculares intrapulmonares,
las cuales nos representan las zonas de dilatacion posestenotica. Los
estudios con Doppler nos muestran la aceleracion del flujo a través de la

estenosis.?®

El tratamiento para las estenosis pulmonares periféricas cuando son
aisladas consiste en la dilatacion con catéter de balén, en cambio si las
obstrucciones se localizan distalmente en las ramas intrapulmonares no

suelen ser subsidiarias a reparacion quirdrgica.

Generalmente las obstrucciones son multiples por lo que el
tratamiento de eleccion suelen ser las angioplastias repetidas con balon,
aunque la recurrencia es alta. Otra opcién en el tratamiento son las
endoproétesis expansibles las cuales se liberan mediante un catéter en las
arterias pulmonares distales las cuales son sometidas a dilatacion con

balén hasta un tamafio adecuado y asi prevenir la restenosis.?’

Otras anomalias cardiovasculares que posiblemente se encuentren
asociadas con el Sindrome de Wililams son la comunicacion
interventricular, ducto arterioso permeable, estenosis de las arterias
periféricas (renal, cerebral, carotidea, coronaria, braquiocefalica, subclavia

y mesentérica), coartacion de la aorta, incompetencia de la valvula mitral,

%% Robert M. Klegman,Hal B. Jenson. Richard E. Behrman, Bonita F. Stanton. Nelson
Tratado de Pediatria. 182 ed. Barcelona Espafa: Editorial Elsevier. 2009. vol. 2. Pp.1897.

" Ibidem.



la tetralogia de Fallot y el anillo vascular. También se asocia con la
conexion anémala de los vasos pulmonares, cortocircuito arteriovenoso,

la interrupcién del arco adrtico, aplasia venosa y aneurisma aértico.?®

®De Rubens J; Olivares L. M; Pablos J. L; Del Castillo V; Osnaya H. Cardiovascular
Spectrum in Williams-Beuren Syndrome. The Mexican Experience in 40 Patients.
(PubMed). 2008. http://www.ncbi.nlm.gov/pmc/articles/PMC2565537/?tool=pubmed.
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CAPITULO 5.- MANIFESTACIONES ENDOCRINO-
METABOLICAS.

5.1 Retraso en el crecimiento.

El crecimiento es mas notorio durante los primeros afos de vida, también
puede presentarse en la pubertad de manera temprana, aunque es raro
gue se presente como una verdadera pubertad precoz. Los pacientes
presentan baja estatura en relacioén con la familia, la talla maxima para los

hombres es de 1.65 cm. y para las mujeres 1.55cm.

5.2 Hipercalcemia

La hipercalcemia es un problema clinico poco frecuente, que
consiste en una concentracion sérica de calcio total superior a 11mg/dL o
de calcio ionizado superior a 5.6 mg/dL.

La hipercalcemia puede variar desde un paciente asintomatico, sin
secuelas clinicas manifiestas o puede mostrar signos clinicos graves. Su
inicio puede tener lugar tras el nacimiento o bien al cabo de varias
semanas o meses; los signos clinicos son a menudo inespecificos como
letargo, irritabilidad, ingestion escasa de alimentos, vOmitos,

estrefiimiento, poliuria, deshidratacion y falta de medro.?

El calcio sérico generalmente se conserva en una valor constante
mediante las interacciones de la hormona paratiroidea (PTH) y la vitamina
D sobre los rifiones, huesos y tubo digestivo; esto es fisiologicamente
importante debido a las funciones que desempefia el calcio en la

excitabilidad neuromuscular, la contractilidad cardiaca, la secrecidn

# Colin D. Rudolph; Abraham M. Rudolph. Pediatria de Rudolph. 212 ed. Madrid Espafia:
editorial Mc Graw Hill Interamericana.2004. vol. 2. Pp. 184.
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hormonal, la permeabilidad de membranas y en diversos procesos

enzimaticos.

La hipercalcemia provoca alteraciones en los mecanismos
homeostéaticos que regulan la calcemia, la cual es consecuencia de un
aumento en la penetracion de calcio en el liquido extracelular por via de

intestino, rifiones o hueso. *°

El colecalciferol o vitamina D se encuentra en la naturaleza y es un
solido blanco cristalino, el cual es soluble en los aceites o grasas, pero
insoluble en agua, no tiene una amplia distribucién y se encuentra casi
exclusivamente en los alimentos de origen animal, ademas de obtenerse
en los alimentos de la dieta también se producen en el cuerpo por accion

de la luz solar.

Una ingesta elevada de vitamina D es perjudicial para el organismo;
demasiado calcio puede ser absorbido de la dieta y el exceso depositarse
en los rifiones donde causa dafio, se debe prestar particular atencion en
aguellos infantes a los que se les suministra vitamina D adicional de tal

manera que no reciban una dosis excesiva.

La vitamina D est& relacionada con la absorcion de calcio y fésforo
por el cuerpo, ya que en ausencia de esta el cuerpo es incapaz de hacer

uso de estos elementos perdiéndolos en las heces.

El calcio es un ion que se encuentra en un 99% en el hueso; el calcio

sérico normal es de 10 mg/dL, el cual se encuentra unido a las proteinas

%John W. Hare, et al. Endocrinologia clinica signos y sintomas. Cd. de México: editorial
Interamericana Mc Graw Hill. 1987. Pp. 215.
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plasmaticas en un 40%, el resto se encuentra en forma libre o no

ionizada.®!

El calcio libre es necesario en el organismo, para la coagulacion
sanguinea y que se lleve a cabo la contraccion normal del musculo
esquelético y cardiaco y para la funcion nerviosa. Del 30% al 80 % del
calcio ingerido es absorbido por el intestino delgado el cual es facilitado
por la vitamina D, la lactosa y las proteinas; se inhibe por la presencia de
fosfatos y oxalatos, ya que al unirse al calcio se transforman en sales

insolubles no absorbibles.>?

La hipercalcemia durante la infancia es infrecuente en los nifios a
término y tiene una frecuencia relativamente mayor en los prematuros,
existen otras causas mas infrecuentes de hipercalcemia en el recién
nacido cuyo origen puede ser metabdlico o familiar, como es la
hipercalcemia infantil idiopatica (que puede formar parte del Sindrome de

Williams).*
5.2.1 Hipercalcemia infantil idiopatica.

Es un trastorno raro que consiste en niveles elevados de calcio en la
sangre, y se puede presentar en el Sindrome de Williams, con una
concentracion sérica de Ca total superior a 11mg/dL o de Ca ionizado

superior a (5.6 mg/dL).3*

La hipercalcemia infantil idiopética, se asocia a mutaciones en el gen

de la elastina situado en el brazo largo del cromosoma 7; tal vez exista

¥ Martinez R. Salud y enfermedad del nifio y del adolescente. 62 ed. Cd de México:
Editorial Manual Moderno. 2009. Pp.460.
%2 |bidem.

% Colin D. Rudolph; Abraham M. Rudolph. Pediatria de Rudolph .212 ed. Madrid Espafia:
editorial Mc Graw Hill Interamericana.2004. vol. 2. Pp. 184.
% Ibidem.
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un estado de respuesta excesiva frente a la vitamina D y de respuesta

insuficiente de la calcitonina frente al exceso de calcio.

Su inicio puede tener lugar al momento del nacimiento o pueden no
manifestarse durante varios meses, si se presentan suelen desaparecer a
los 5 afios de edad, aunque durante toda la vida pueden existir
alteraciones durante la metabolizacion del calcio o de la vitamina D.

Los signos clinicos de hipercalcemia leve suelen ser inespecificos y
consisten en dificultades durante la alimentacion, letargo, irritabilidad,
vomitos, estrefiimiento, poliuria, polidipsia, falta de medro (crecimiento

deficiente), retaso mental y movimientos involuntarios.

Los pacientes con hipercalcemia disminuyen su capacidad renal para
elaborar una orina concentrada provocéandoles poliuria, nicturia y aumento

de la sed, tales sintomas suelen ser reversibles después de corregirla.*

En los nifios con afectacién grave pueden aparecer convulsiones,
hipertension, dificultad respiratoria (por hipotonia, desmineralizacion y
deformacion de la caja toracica), y queratopatia en el limbo esclerocorneal
(infrecuente). Si la hipercalcemia continua teniendo una evolucién larga

puede presentar calcificaciones metastasicas y nefrocalcinosis primaria.

El diagnéstico se puede realizar mediante estudios de laboratorio en
los cuales se reporta calcio sérico por arriba de 10 mg/dL, el ECG muestra
QT alargado y aplanamiento de la onda T. En forma tardia pueden

presentarse depdsitos de calcio en los pulmones, riflones y corazoén.

El tratamiento para la hipercalcemia infantil idiopatica consiste en

corregir la causa primaria, mediante la restriccion rigida del aporte

% John W. Hare. Endocrinologia clinica signos y sintomas. Cd. de México: editorial Mc
Graw Hill Interamericana. 1987. Pp.227.



alimentario de calcio y de vitamina D asi como la disminucién a la
exposicion de la luz solar. En cuadros de hipercalcemia grave también se
han utilizado la calcitonina, la administracion de glucocorticoides (para
inhibir la actividad osteoclastica y la absorcion de calcio en el intestino) y
la dialisis.

Es desconocida la frecuencia y causa de la hipercalcemia idiopatica
infantil.



CAPITULO 6.- GENETICA HUMANA.

La genética es la ciencia que estudia los fendmenos de la herencia y la

variacion de todos los organismos Vvivos.

Entre su amplio espectro de campos, la genética humana es la
ciencia de la variacion y la herencia en el ser humano, mientras que la
genética médica trata de la variacion genética humana que tiene que ver

con la practica de la medicina y la investigaciébn médica.

El ADN es un polinucledtido debido a que se compone de
mondmeros (nucledtidos), los cuales se repiten miles de veces a lo largo
de las moléculas, cada nucleétido se encuentra formado por tres
componentes: un radical del acido fosférico (fosfato), un azucar
(desoxirribosa) y una base nitrogenada (adenina, guanina, citosina y

timina).*

La informacién genética est4 depositada en el ADN, este polimero
puede alcanzar hasta 7 cm de longitud en el cromosoma #1 humano (son
extremadamente fragiles), teniendo un espesor de 2.3 nm, por lo cual sélo

es visible mediante microscopia electronica.

% Solari A. J. genética humana. Fundamentos y aplicaciones en medicina. 32 ed. Buenos
Aires: editorial Médica Panamericana. 2004. Pp. 56.
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Figura 7. Cromosomas.®’

El ADN esta presente en las células como cromosomas, los 46
cromosomas de las células sométicas humanas constituyen 23 pares, de
los cuales 22 se denominan autosomas y se encuentran presentes de
igual manera en hombres que en mujeres, se enumeran de manera
decreciente desde el mas grande (el cromosoma 1) hasta los mas
pequefios (cromosomas 21 y 22), el par restante corresponde a los

cromosomas sexuales; XX en mujeres y XY en varones.

El estudio de los cromosomas es de suma importancia, ya que
aporta informacién acerca de la constitucion genética del ser humano
debido a que cada cromosoma normal tiene una morfologia y un tamafio

constantes.

La mayoria de los cromosomas pueden distinguirse no solo por su
longitud sino también por la localizacion del centrémero, la cual es una

constriccién primaria que una a las dos cromatides del cromosoma.

De acuerdo con la localizacion del centromero, existen tres tipos de

cromosomas en el humano: metacéntrico, cuando el centrémero esta

37 http://www.nosequequequeseyo.blogspot.com
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localizado en la parte media del cromosoma, por lo tanto los brazos son
de longitud similar; submetacéntrico, cuando el centrémero se encuentra
mas cercano a uno de los extremos del cromosoma y dando asi un brazo
corto y un brazo largo; por dltimo el acrocéntrico si el centromero esta
situado muy préximo a uno de los extremos, dando asi un brazo corto

muy reducido.

Esta constriccion primaria (centrémero) es un marcador citogenético,
gue divide el cromosoma en dos brazos: un brazo corto denominado p y

un brazo largo o g.

Alteracion estructural del cromosoma (Deleciones).

Las deleciones (o “pérdidas”) son regiones, bandas o sub-bandas
faltantes en un cromosoma; generalmente el cromosoma homélogo es
normal, de tal manera que la delecion es heterocigética y equivale a una

monosomia parcial de ese cromosoma.

Las microdeleciones se distinguen sélo por la falta una sub-banda
perceptible con los bandeados de alta resolucién y a veces demostrable

so6lo con la técnica HISYF.

Se considera que la mayor parte de las deleciones se originan en la
meiosis de un progenitor, por un entrecruzamiento anormal, que produce
un gameto con una delecién y otro con una duplicacion.®

Técnica de hibridacion in situ y fluorescencia (HISYF O FISH)

La técnica HISYF resulta de la combinacién de una técnica molecular

y una técnica de microscopia en la cual se ha aumentado de manera

% Solari A. J. genética humana. Fundamentos y aplicaciones en medicina. 2004. Pp.
385.
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sustancial tanto el rango como la precision de los analisis cromosémicos

sistematicos.

Figura 8. Técnica de hibridacion in situ y fluorescencia (HISYF).

La HISYF permite determinar en qué cromosoma Yy en qué region
esta presente una secuencia de ADN, también permite la identificacion
inmediata y precisa de cada cromosoma por medio de sondas preparadas
con secuencias especificas de ese cromosoma. Una de las aplicaciones
mas importantes de la tecnologia HISYF es el uso de fluorocromos para
detectar multiples sondas de manera simultdnea. De manera sistematica
se utilizan aplicaciones de dos o tres colores para diagnosticar
deleciones, duplicaciones o0 reordenamientos en preparaciones en

prometafase, en metafase o en interfase.*

% |bidem. Pp. 378-379.



6.1 Genética en el Sindrome de Williams.

El Sindrome de Williams-Beuren es un trastorno de origen genético, no
hereditario el cual es causado por la pérdida de material genético en la
banda 7g11.23 del cromosoma 7, ésta delecibn se denomina
submicroscopica debido a que no se aprecia bien cuando se visualiza al
microscopio. Se descubrié que este trastorno es producido por la pérdida
de cierta regiéon minuscula de uno de los dos cromosomas 7 del ADN
procedente del padre o de la madre, la alteracidn tiene su origen antes de
la formacién del embrién, en el ovulo o bien en el espermatozoide, tras
haber sufrido una pérdida de genes en el cromosoma 7 durante su
formacion mediante division celular o meiosis. Por ello hasta donde se

sabe no es hereditaria.
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Figura 9. Delecion del cromosoma 7.4

Es considerado como un sindrome de genes contiguos, pero es el
gen de la elastina el que mas comunmente falta y el cual se utiliza para la

prueba de diagndstico.

La elastina es la proteina que proporciona fortaleza y elasticidad a
diferentes oOrganos y tejidos, entre ellos las paredes de los vasos

sanguineos, intestinos y piel; la reduccion en el suministro de la elastina

% http://www.espaciologopedico.com



podria ser la responsable de varias patologias presentes en el Sindrome

de Wiliams como la estenosis aodrtica supravalvular, la estenosis
pulmonar periférica, las hernias, estrabismo asi como la aparicion

prematura de arrugas y canas.

El nUmero de genes perdidos todavia no ha sido determinado, pero
se estima que oscila entre los 20 y 30 de los 80 000 que existen, a
medida de que los genes afectados por la delecion se vayan conociendo,
se iran determinando las alteraciones cognitivas o del comportamiento

gue se derivan de la ausencia de estos.

Actualmente es muy dificil detectar el sindrome antes del nacimiento.
La técnica de hibridacion in situ fluorescente (FISH), prueba
microgenética es un examen diagnostico de ADN que detecta la delecion
de elastina en el cromosoma 7en mas del 98% de personas con

Sindrome de Williams.
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CAPITULO 7.- ANOMALIAS OROFACIALES.

Los rasgos faciales de estos pacientes consisten en frente prominente y
alta, iris con patrén estrellado, pliegues epicanticos, estrabismo, orejas
ovaladas, mejillas prominentes, ligeramente abultadas (en infantes), nariz
pequefia con punta bulbosa o gruesa, hipodesarrollo del puente nasal y
mandibula, boca grande con posicibn semiabierta, labio superior
prominente y anomalias en la denticion (microdoncia, dens invaginatus,
hipodoncia, hipoplasia del esmalte, retraso en la mineralizacion y erupcion
dental).

Figura 10. Paciente con Sindrome de Williams.**
Periodos de la odontogénesis.

La odontogénesis es el proceso embriolégico que da lugar a la
formacion de los germenes dentarios; los tejidos embrionarios que
intervienen son el ectodermo y el mesodermo los cuales se encuentran

separados por una capa de origen epitelial, llamada capa basal.*?

El desarrollo embrioldgico de los dientes se inicia entre la cuarta y

sexta semana de vida intrauterina, en el interior de los futuros maxilares,

* http://www.sobremusicoterapia.wordpress.com.
*’Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucidn del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp. 70-76
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donde se encuentra una mayor actividad y engrosamiento por parte de las
células internas del epitelio oral (ectodermo), en forma de U, las cuales

darén origen a la ldmina dental.

Este es un proceso continuo, el cual se puede clasificar en cinco
periodos:*®
» Periodo de iniciacion.
Periodo de proliferacion.
Periodo de histodiferenciacion.

Periodo de morfodiferenciacion.

YV V VYV V

Periodo de aposicion.

Periodo de iniciacion.

Se da la| Inicia de la’ En la; Un fallo provocara
formacion | expansiéon de la membrana ausencia congeénita,
de los | capa basal | basal sel en cambio la
organos compuesta por | originan  los | formacion continua
dentarios. células que se| brotes originara dientes

organizan sobre la

membrana  basal,
dividiendo el
ectodermo y
mesodermo.

dentarios (10
en el maxilar y
10

mandibula).

en la

supernumerarios.

**Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp. 70-76.
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Figura 11. Periodo de iniciacién (estadio de brote).*

Periodo de proliferacion.

Ocurre
alrededor de la
décima semana
embrionaria.

la

del

Se produce

formacion

germen dental.

Se forma una

especie de
casquete

produciendo la
papila  dental,
gue junto con el
mesodermo

origina el saco

dental.

En este periodo

cada germen
esta constituido
por todos los
tejidos para el
del

Su

desarrollo
diente vy
ligamento

periodontal.

Un fallo dara un

de

dientes inferior al

ndamero
normal; un
crecimiento
celular excesivo
originara
odontomas
dientes

supernumerarios.

* Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucion del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp. 71.
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Figura 12. Periodo de proliferacién (de casquete).*

Periodo de histodiferenciacion.

Ocurre alrededor

de

semanas de vida

las catorce

intrauterina. Las
del

germen dentario

células

comienzan a

especializarse.

| El reticulo

estrellado se
expande y se
organiza para la
formacion  del
esmalte.

El saco dental

dara origen al

cemento y
ligamento

periodontal.

La

lamina
del

diente temporal

dentaria
se construye
hasta semejarse
a un corddn
emitiendo  una
extension  que
originara el
diente

permanente.

'Los

trastornos
de

enddgeno 0

origen
exbégeno que
alteran la
diferenciaciéon de
células
del

dental

las
formadoras
germen
causaran un
esmalte o}
dentina de
estructura

anormal.

> Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp. 70-76.
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Figura 13. Periodo de histodirerenciacién (de campana).*®

Periodo de morfodiferenciacion.

Ocurre durante | Los

las 18 semanas
de vida fetal.
Las células del
germen
dentario

determinan el

tamafo y forma

de la corona del

diente.

preameloblastos

se diferencian en
ameloblastos. Los
preodontoblastos
se diferencian en

odontoblastos.

'Durante este
periodo se crea
un espacio en el
del

esmalte para que

organo
asi vaya
desarrollandose

del

la corona

diente.

Las anomalias

que sufre el
germen
dentario
durante este
periodo
causaran

de

y/o

dientes
forma
tamano

anormales.

“® Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucidn del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp 73.
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Figura 14. Periodo de morfodiferenciacion.*’

Periodo de aposicion.

'Llamada asi por el
crecimiento

aposicional, aditivo y
en forma de capas de
una matriz no vital
segregada por las
células con caracter de
matriz tisular
(ameloblastos y

odontoblastos).

Una vez completada la

unién amelodentinaria,
las células depositan la
matriz de esmalte vy
dentina en sitios
especificos (centros de
crecimiento) situados a
lo largo de las uniones
amelodentinarias y

cementodentinarias.

Cualquier
perturbacion,
sistémica o local
puede ocasionar

lesion en los
ameloblastos,
provocando

interrupcion  de la

aposicién de la matriz,

dando como resultado
una hipoplasia del

esmalte.

" Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp 74.



Calcificacion dentaria.

También llamada mineralizacién dentaria comprende la precipitacién de
sales minerales (principalmente calcio y foésforo) sobre la matriz tisular

previamente desarrollada.*®

Este proceso comienza con la precipitacion de un punto en los
vértices de las cuspides y en los bordes incisales de los dientes, se
continla la precipitacidbn de capas sucesivas y concéntricas sobre los
pequefios puntos de origen, finalmente estos nidos mineralizados se
aproximan y se fusionan, formando asi una capa de matriz histica

mineralizada de forma homogénea.

Si se produce una alteracion en el proceso de calcificacion, los nidos

no se fusionan y la calcificaciéon dentaria no es homogénea.*

Los dientes deciduos comienzan su calcificacion entre las 14 y 18
semanas de vida intrauterina, iniciando los incisivos centrales, primeros
molares, incisivos laterales, caninos Yy terminando con los segundos

molares.

8 Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp.76.

“Nbidem.
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Figura 15. Cronologia de calcificacién de la primera denticién.°

Los &pices de los dientes temporales se cierran entre el afio y medio y los
tres afios, es decir, aproximadamente un afio después de su aparicion en

boca.

Los dientes permanentes inician su calcificacion en el momento del
nacimiento; los primeros en iniciar su calcificacion son los primeros
molares permanentes, siguiendo asi con los incisivos centrales superiores
e inferiores, laterales inferiores, caninos, incisivos laterales superiores,

primeros premolares, segundos premolares, segundos y terceros molares.

% Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp 76.
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Figura 16. Cronologia de calcificacién de la segunda denticién.>*

Los dientes permanentes completan su formacion radicular

aproximadamente tres afios y medio después de su erupcion.

Anomalias bucales.
El desarrollo, localizacion, morfologia, estructura y composicion de la
denticion humana comprende una serie de fendmenos genéticos
controlados. Debido a que el desarrollo de la denticibn es largo, es

susceptible a diversas influencias durante muchos afios.*

Varias anomalias dentales son causadas por factores genéticos,
ambientales (sistémicos o locales) o de ambos, que se presentan en

alguna de las etapas de la odontogénesis.

*! Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp 77.

%2 |bidem. Pp. 179.



Microdoncia.

Es una alteracion de la diferenciacion morfoldégica durante el desarrollo
dental, que se caracteriza por el tamafio menor de los 6rganos dentales
involucrados, los cuales se encuentran por debajo de los limites que se
consideran normales; estd asociada con diferentes entidades vy

situaciones médicas.>®

Parece que se produce por una debilitacion funcional del érgano del
esmalte, lo cual se refleja en las estructuras inducidas por él, lo que lleva

a la formacion de un diente mas pequefio.>

Las microdoncias son de caracter hereditario asociadas con un
modelo autosémico dominante, o como herencia cruzada en el caso de

dientes pequefios en maxilares normales o de mayor tamafio.>>

La microdoncia puede ser generalizada, también conocida como
microdontismo es rara y suele estar asociada con sindromes congénitos
(enanismo hipofisario, sindrome de Down; o microdoncia local), que
puede afectar a los 6rganos dentarios individualmente, es mas frecuente
en la denticion permanente, a menudo bilateral y la morfologia suele ser
similar a la de un diente, pero a veces hay alteraciones estructurales o en
la forma (aspecto conoide o en clavija), la forma coénica podria ser el
resultado de la aplasia de los I6bulos mesial y distal, mientras queda

intacto el medio.

>3 Bordoni N. Escobar A. Castillo R. La salud bucal del nifio y el adolescente en el mundo
actual. Buenos Aires: editorial Medica Panamericana. 2010 Pp. 558-559.

54Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Odontopediatria. Barcelona: editorial
Masson. 2005 Pp.

*® Bordoni N. Escobar A. Castillo R. Odontologia pediatrica. La salud bucal del nifio y el
adolescente en el mundo actual. Buenos Aires: editorial Medica Panamericana. 2010.Pp.
559
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En la microdoncia parcial (coronal o radicular) existe una desproporcion
entre ambas partes del diente, la forma limitada a la corona es mas
comun en los incisivos laterales; mientras que la microdoncia radicular se

observa mas en los incisivos centrales y los terceros molares.

Los drganos dentarios individualmente méas afectados son, los

incisivos laterales superiores y los terceros molares superiores.

Figura 17. Incisivo lateral superior conoide microdéntico.>®

Clinicamente la microdoncia plantea problemas estéticos ya que se
pueden presentar diastemas interdentarios, por lo tanto el tratamiento
estara dirigido a mejorar la estética, mediante la mimetizacion con resinas
compuestas como tratamiento intermedio hasta que la edad permita la

restauracion definitiva con coronas o carillas de porcelana.®’

*® Biondi A. M. Gabriela S. Odontopediatria. Fundamentos y practicas para la atencién
integral personalizada. Buenos Aires: editorial Alfaomega.2011. Pp.242.
*" |bidem. Pp. 248.



La colocacion de una corona grande con una raiz pequefia en proporcion

conllevaria problemas periodontales, una solucion alternativa puede ser la

extraccion y el posterior cierre de espacio.”®

Dens invaginatus.
Denominado también diente invaginado, dens in dente, odontoma

dilatado o anomalia del gestante.

Es wuna anomalia embrionaria que ocurre durante la
morfodiferenciacion dental, debida a la invaginacién de las células del
epitelio interno del 6rgano del esmalte; la anomalia puede heredarse de

forma autosémica dominante.>®

Su etiologia es desconocida, aunque factores genéticos pueden ser
considerados, rara vez afecta dientes temporales, siendo mas comun en

los permanentes.®°

La anomalia se localiza en el cingulo, que se puede presentar desde
una simple acentuacion, hasta profundos conductos que ascienden a
través de toda la estructura pulporradicular, para llegar al foramen

apical.®*

*® Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Odontopediatria. Barcelona:
editorial Masson. 2005. Pp. 93.
% |bidem. Pp. 95.

®Bezerra L. A. Tratado de Odontopediatria. Colombia: editorial Amolca. 2008. Tomo 1
Pp. 243

®' Boj J. R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Odontopediatria. Barcelona:
editorial Masson. 2005. Pp. 95.



Las invaginaciones dentales se clasifican en tres tipos:®?

» Tipo |. La invaginacion termina en un saco ciego, limitado a la
corona.

» Tipo Il. La invaginacion se extiende hasta la unidén del esmalte con
el cemento, donde termina en un saco ciego.

» Tipo lll. La invaginacion se extiende al interior de la raiz con
apertura hacia el periodonto, algunas veces se observa un foramen

adicional en la zona apical.

La invaginacion puede ocurrir en cualquier pieza dental de ambas
arcadas, aunque se presenta con mayor frecuencia en el incisivo lateral,
siguiéndole en orden el incisivo central superior, generalmente se
encuentra unilateral aunque se puede encontrar en la misma pieza a

ambos lados de la arcada y en raras ocasiones afecta varios dientes.

En el interior de la invaginacidbn se encuentra un espacio de luz
central; el conjunto invaginado esta compuesto por esmalte y dentina
(algunas veces por cemento, si la invaginacion es radicular) dispuestos de

manera invertida.

El esmalte que recubre la cavidad invaginada se continda con el
esmalte del exterior del diente por el orificio de comunicacion de la

invaginacion.®®

®2 Bordoni N. Escobar A. Castillo R. Odontologia pediatrica. La salud bucal del nifio y el
adolescente en el mundo actual. Buenos Aires: editorial Médica Panamericana.2010.Pp.
562

®3Boj. J. R. Catala. M. Garcia-Ballesta C. Mendoza. A. Odontopediatria. Barcelona:
editorial Masson. 2005. Pp. 95.
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Figura 18. Corte por desgaste de diente invaginado.®

El orden de los tejidos de las invaginaciones coronales del exterior al
interior es: esmalte, dentina, pulpa, pulpa-dentina, esmalte y espacio
vacio; en el interior de la cavidad invaginada no hay tejido pulpar
estructurado, sino conjunto degenerado, restos de pulpa y el esmalte de

la invaginacion es defectuoso.

Las invaginaciones son dificiles de diagnosticar clinicamente ya que
sb6lo se observa una pequefia fosa, en ocasiones se sospecha su
existencia por la presencia de un agujero ciego muy marcado, la

morfologia anatémica de estos dientes es tipica.

Estos dientes invaginados pueden evolucionar de manera

asintomatica, aunque después de su erupcion es muy dificil mantener el

® Bordoni. N. Escobar A. Castillo R. Odontopediatria. La salud bucal del nifio y el
adolescente en el mundo actual. Buenos Aires: editorial Médica Panamericana. 2010. Pp
563.
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defecto libre de placa dentobacteriana y son muy susceptibles a caries

dental y a infecciones pulpares o periodontales.

Mediante la radiografia se confirmara el diagndstico al observar la
camara pulpar ocupada por una invaginacion de esmalte mediante una
linea radioopaca que conforma el fondo de saco alargado el cual se

continua con el exterior.®®

Figura 19. Dens in dente radiograficamente.®®

Esta anomalia debe tratarse como una lesién de caries profunda,
realizando la adecuada proteccion pulpar con hidroxido de calcio y la
posterior obturacion. En caso de que haya una invasion del tejido pulpar
periodontal o periapical, se impondra un tratamiento endodontico. Si la
lesion ha sido detectada a una edad temprana, en donde no se ha

producido el cierre apical, la terapéutica se pospondra, mediante controles

®® Barberia E. Odontopediatria. Espafia: editorial Masson. 2002. Pp79.
66 Boj J. R. Odontopediatria. La evolucion del nifio al adulto joven. 2011. Pp. 184.
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periodicos, hasta que se produzca el cierre apical y posteriormente

realizar el tratamiento definitivo.®’

Hipodoncia.
Es una anomalia que se origina en las etapas de iniciacion y
proliferacion del desarrollo dental provocando un ndmero anormal de los
organos dentarios causado por un factor local o hereditario afectando la

formacion de los dientes.

Figura 20. Hipodoncia del incisivo lateral inferior.®®

La hipodoncia es la ausencia de uno o de un numero reducido de
dientes. El diente permanente con mas frecuencia ausente es el segundo

premolar inferior seguido por el incisivo lateral superior.

La etiologia probablemente se encuentre relacionada con la ruptura
u obstruccion de la lamina dental durante los estadios de iniciacion y
proliferacion del germen dental provocada por la actividad anormal de

factores locales, sistémicos o genéticos.

®" Boj. J. R; Catala. M; Garcia-Ballesta. C; Mendoza. A. Odontopediatria. Barcelona:
editorial Masson. 2005. Pp. 96

%8 Biondi. A. M. Odontopediatria. Fundamentos y practicas para la atencion integral
personalizada. 2011. Pp 245.



Los factores genéticos, casi siempre multigénicos se encuentran

relacionados frecuentemente. La hipodoncia est4 asociada con frecuencia

a més de 70 sindromes y problemas genéticos.®

Clinicamente se observa un espacio en el arco dental y
probablemente una localizacion anormal de los dientes adyacentes en
funcion de la ausencia de los 6rganos dentarios. El tratamiento de estas
anomalias es complejo, el objetivo principal es acomparfiar al paciente
durante la etapa de desarrollo para mejorar la forma, funcidén y estética,
hasta la realizacion de un tratamiento definitivo; ya que pueden realizarse
varias conductas terapéuticas desde el tratamiento ortoddncico, prétesis

parciales removibles o fijas hasta implantes osteointegrados.

Hipoplasia del esmalte.
La hipoplasia del esmalte se define como una formacién incompleta

o deficiente de la matriz organica del esmalte.”

La formacion de la matriz del esmalte es deficiente debido a la lesion
del ameloblasto. Se manifiestan clinicamente como defectos que varian
desde lineas muy tenues hasta agujeros de diferente tamafio, en algunas
circunstancias se observa ausencia completa del esmalte en la zona

afectada.’?

% Bezerra L. A. Tratado de Odontopediatria. Colombia: editorial Amolca. 2008. Tomo 1
Pp. 214-215
% |bidem. Pp. 215.

" Ibidem.Pp. 226.

2 Bordoni N. Escobar A. Castillo R. Odontologia pediatrica. La salud bucal del nifio y el
adolescente en el mundo actual. Buenos Aires: editorial Médica Panamericana. 2010.
Pp.568.
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Las coronas dentales pueden presentar decoloracion que varia desde un
tono amarillo a castafio oscuro, la superficie del esmalte en algunos casos

es lisay dura; y en otros presenta muchos surcos. 3

Figura 21. Hipoplasia del esmalte.”

Las hipoplasias pueden ser:
» Asociadas a las etapas cronoldgicas de la formacién de los dientes
(se relacionan a factores sistémicos).
» No asociadas a las etapas cronoldgicas de la formacién de los
dientes (se relacionan con factores locales como trauma e

infecciones periapicales en los dientes primarios).

Segun la severidad y duracién de la lesion, las hipoplasias pueden

ser agudas, en zonas limitadas o crénicas.”

" Bezerra L. A. tratado de Odontopediatria. Colombia: editorial Amolca. 2008. Tomo 1.
Pp. 226.

" Biondi. A. M. odontopediatria. Fundamentos y practicas para la atencién integral
personalizada. 2011. Pp 253.



Los érganos dentales con hipoplasia son mas susceptibles a desarrollar

caries debido a alteracion estructural de la primera barrera del diente (el
esmalte); los dientes con amplias zonas de hipoplasia pueden ser
sensibles tan pronto como erupcionan, por ello se debe llevar a cabo un
tratamiento precoz como la aplicacién de fluoruros, para de esta manera

minimizar la sensibilidad a los estimulos térmicos y mecénicos.®

’® Bordoni N. Escobar A. Castillo R. Odontologia pediatrica. La salud bucal del nifio y el
adolescente en el mundo actual. Buenos Aires: editorial Médica Panamericana. 2010.
Pp.568.

® Boj. J R. Catala M. Garcia-Ballesta C. Mendoza A. Planells P. Odontopediatria. La
evolucién del nifio al adulto joven. Madrid: editorial Ripano. 2011. Pp.189.



CONCLUSIONES.

Los pacientes con Sindrome de Williams tienen grandes dificultades para
recibir atencion odontoldgica, algunas veces por la falta de colaboracion
del paciente, indiferencia por parte de los padres y en otras ocasiones por

la dificultad de efectuar tratamientos seguros en el consultorio dental.

El odontélogo que trate a estos pacientes generalmente un especialista
(odontopediatra), debe conocer las alteraciones que presentan a nivel
sistétmico y realizar las interconsultas necesarias con los médicos
tratantes del paciente para poder establecer un correcto plan de
tratamiento con el fin de mejorar el estado de la salud oral de estos

pacientes.

Es necesario establecer planes preventivos para que los pacientes
afectados por el Sindrome de Williams no lleguen a desarrollar procesos
cariosos, debido a que requieren atencion especializada, la cual en
algunos casos es dificil de brindar por las alteraciones propias del

sindrome a nivel cardiaco y en otras ocasiones por aspectos econémicos.
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