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INTRODUCCIÓN 

En este trabajo se presenta un número de síndromes, que es el conjunto de 
signos y síntomas que se presentan en un paciente; los cuales cada uno de 
ellos con sus caracterfsticas faciales, bucales, sistémicas y con algunos 
estudios de gabinete; servirán para comprender y reconocerlos cuando estos 
se presenten en el consultorio dental. Ya que la importancia de identificarlos 
ayudará a nuestros pacientes para tener una mejor atención; no solo de 
carácter bucal sino también sistémica e integral. Saber identificar la alteración 
no es solo para satisfacer al cllnico sino también para tranquilizar al paciente y 
sus familiares. 

El tener una alteración muy rara o "que nadie ha escuchado sobre ella' es 
angustiante, incluso puede considerarse más pengroso que el hacer un mal 
diagnostico. Aconsejar a los pacientes con alteraciones hereditarias a veces es 
satisfactorio, pero a menudo esta gente deja el consultorio olvidando las 
posibles consecuencias a las que están sujetos sus descendientes. Algunos 
olvidan que recibieron un consejo, otros recuerdan que fueron aconsejados 
pero no entendieron la infonnación. Por eso es importante que él médico hable 
un idioma que el paciente pueda comprender la información; y se aconseja que 
después de haberle explicado al paciente repita con sus mismas palabras lo 
que ha entendido. 

Esta tarea puede llevarla ha cabo un genista, un medico generala un dentista 

El papel del genista es determinar las posibles causas del síndrome, explicar al 
pacientes y a sus familiares la posibilidad de tener varios hijos con la misma 
afección, además del pronostico de la alteración. 



ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON AFECTACION DENTAL 

ACROOSTEOLlSIS 

Sinonimia: Slndrome Hajdu-Cheney, displasia 
artrodento-6seo. 

Es autos6mico dominante, es caracterizado por: 

1) Estatura corta 

2) Desintegración terminal de las falanges y 
dedos de los pies 

3) Forma anormal del cráneo 

4) Pérdida prematura dental. 

Facies: Rasgos toscos, inserci6n baja del 
cabello y una nariz alargada. 8 lóbulo de la 
oreja es ancho. (FIG. 1) 

'- -- "-

FIG. 1.- RETRuSlóN MANDIBULAR E HIPOPl.A$1A FACIAL 2 

Estructura Bucal: Pérdida prematura de dientes 
asociada a la reabsorción o atrofia del hueso 
¡¡Iv",",,' maxiiar y mandibular. (FIG. 2) Ralees 
cortas en molares, prognatismo y re!rusión 
mandibular. 

FIG. 2.- PÉRDIDA PREMATURA DE LA PRNERA 

DENTICION
2 

earacterlstlcas Sistémicas: El adulto tiene una 
estatura menor de 155 cm con desarrollo mental 
en limites normales. Cifosis, osteoporosis y 
compresión de las vértebras torácicas que 
radiOgréficamente se presenta como "hueso de 
pescado', y a lo que se debe la corta estatura. 
Lo más notable de la alteración del esqueleto es 
la aaoosteolisis de la porción distal de la 
falange y dedos del pie. (AG. 3) Los dedos de las 
manos son de fonna de palillos de tambor. 
Laxitud de las articulaciones falángicas y en 
ocasiones dolor. Radiográflcamente el cráneo es 
dolicocéfalico, con protuberancia occipital, 
presencia de hueso Wormiano, suturas abiertas, 
depresión de la fontanela antertor, ausencia de 
senos frontales y una silla turca amplia. (AG. 4) 
Se observa la deformidad de Valgus en rodillas y 
codos. Múltiples fracturas, de los dedos, huesos 
largos y vértebras. 

FIG 3.- LA ABREVlACIOH TERMINAl. DE LOS FALANGES 2 
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Diagnostico Diferencia/: PicnodIsostosis, 
progerIa, lepra e intoxicación por doruro de 
viruta industrial. 

Datos de laboratorio: Existe un solo 
reporte de aaoosteolisiS asedada con el 
aumento de fosfalasa alcalina en suero y 
deshidrogenasa láctica. 

FlG •. -8ATROCEFAUA y NUMEROSOS HUESOS 

WORMIANOS EN LA LINEA DE SUTURA 
2 

SíNDROME 
HIPOHIDROSIS 

AMELOCEREBRO 

Sinonimia: Epilepsia, deterioro mental, y 
amelogénesis imperfecta. 

Kohlschütter en 1974, caracteriZa: 

1) Severas convulsiones 
2) RelJaso mental progresivo 
3) Espasmo muscular 

4) Hipohidrosis 
5) Hipoplasia del esmalte. 

EstructufII Bucal: Hipoplasia del esmatte, 
excepto por pequellas zonas del cuello de la 
corona del diente, es generalizado e implica 
ambas denticiones. 

Caracterlaticas Sistémicas: JlJ final del 
primer ano de vida suelen aparecer las 
evidentes caracterfsticas; espasmos 
musaJlares y retraso mental progresivo. 
Histologica mente el cerebro revela 
reducción del número de neuronas, atrofia 
de células gUa!, y axones. Por medio de la 

biopsia se confirma una disminución en el 
rnímero de glándulas sebáceas y 
sudoríparas que provocan hipohidrosis. 8 
sudOr contiene moderada elevación de 
sodio y marcada elevaCión de potasio. 

Diagnostico Dif_cia/: Se inCluyen los 
diferentes tipos de amelogénesis imperfecta 
y displasia ectodémlica. 

BRAQUIMET ACARPALlA 
CRIPTODONTICA 

Gorlin y Sedano en 1971, caracterizan: 

1) Metacarpos y metatarsos cortos 
2) Pulgares cortos 
3) Oavicula derecha corta 
4) Múltiples dientes impactados. 

Es autos6mico dominante. 

Estructura Bucal: Múltiples dientes 
impactados, en ambas dentidones (FIG. 5) 

FlG 5.- FALTA DE ERUPCION.
2 

CaracterlSfJcas Sistémicas: Desarrollo 
flsico y mental es normal. Los pacientes 
tienen uno o varios metacarpos cortos. (FIG. 
6) Anomallas del esqueleto inCluyendo 
metatarsos, pulgares, Claviculas cortas y 
rectas. B resto del esqueleto es normal. 

FlG. 6.- METACARPALES CORTOS CON AUSENCIA 

DE NUDILlOS
2 
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Diagnostico Diferenciat. Se considera el 
pseudo. pseudohipoparatiroidismo y también la 
displasia deidocraneal. 

Datos de Laboratorio: La prueba de ElIsworth
Howard. 

DlSGENESIS DE uÑAS E HIPODONCIA 

Sinonimia: Slndrome W~kop. 

Redpath Y Winter en 1969. caracterizan: 

1) Cabello delgado 

2) Oligodoncia 

3) Coiloniquia o hipoipasia en unas de manos y 
pies. 

Es autos6mico dominante. o bien autos6mico 
recesivo lo que sugiere una heterogeneidad 
genética. 

Estructura Bucat. Oligodoncia que afecta a los 
incisivos. segundos molares mandibulares y 
caninos maxilares. (AG. 7) 

FIG. 7.-DIENTES ANTERIORES EN FORMA DE ESPIGA, CON 

AUSENCIA DENTAl
2 

Caracterlsticas Sistémicas: Desarrollo ftsico y 
mental en IIm~es normales. cabello delgado de 
distiibüd6r. i'lüíiiléit La piin i:S Ut:tycrui:t y seca; ia 
prueba de Redpath y Winter. Las unas de los 
dedos y en especial del pie presentan hipopiasia 
o quioiloniquia o ambas. (AG 8) 

FIG 8.- HIPOPLASIA EN lAS UÑAS
2 

Diagnostico Diferencial: Se deben considerar 
las diversas foonas de displasia ectodéonica. 

Datos de Laboratorio: La prueba de Redpath y 
Winter es utilizada para diferenciarlo de algunas 
foonas de displasia ectodérmica. 

FIG 10.- AUSENCIA DE CEMENTO CON EXFOLIACIÓN 
DENTAL 2 
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HIPOFOSFATASIA 

Sinonimia: Fosfoelanolaminuria 

Rathbun en 1948, caracteriza: 

1) Anormalidades del esqueleto 

2) Disminución de suero alcalino y fosfatasa 

3) Presenta f1lSfoetano/amina en orina y plasma 

4) Pérdida dental prematura. 

Es aulosómico recesiva. 

Estructura Bucat. Pérdida espontánea y 
prematura de dientes primarios, en especial los 
incisivos mandibulares, en algunos casos es la 
única manifestación de la enfermedad. (AG. 9) La 
perdida dental puede ser por un ligero trauma sin 
enfermedad gingival, periodontal O ambas. Puede 
afectar a molares primarios y la dentición 
permanente. Ausencia de cemento con 
exfoliación dental, por consecuencia la falta de 
unión de las fibras peliodontales (AG. 10). 
Cámara polpar amplia en la dentición primaria 
(FIG.ll). 

FIG 9.- ANOOONCIA PARCIAl, CON PERDIDA DENTAL 

ESPONTANEA 1 

FIG11.' cAMARA PULPAR AMPLIA EN LA DENTICiÓN 2 

Caracl.fsticas Sistémicas: Disminución del 
crecimiento flsico; con un desarrollo mental 
normal. En el periodo neonatal las severas 
manifestaciones se consideran como una 
alteración de tipo mortal como: disnea, cianosis, 
crecimiento retardado, vómito y calcinosis renal. 
La causa de muerte es más frecuente debidO a la 
hipercalcemia renal, deficiencia pulmonar y 
cardiaca. La insuficiencia de formación de hueso 
maduro; por lo tanto, la manifestadOn clfnica son 
cambios semejantes al raquitismo; se arquean los 
huesos largos, tracturas y pseudotracturas. Areas 
irregulares de osificación en le extremo metafisial 
de huesos largos. La sinostosis prematura del 
cráneo puede desarrollarse en pacientes en el 
periodo neonatal, resultando la oxicefalia, 
aumento en la presión intracraneal. En la 
radiograflas, el cráneo puede tener una 
apariencia de "beaten silver' como resu~ado de 
un defecto de la mineralización. 

Diagnostico Dlferenc/at. Osteomielitis, 
leucemias, acrodinia, reticuloendote-Iíosis, 
agrm1IJ1Qcit~!. ~OOQ!'!ti!!s j!.."!eni!, r:~:,:tropan¡a 
clclica, slndrome Pabilton-Lefevre, disptasia 
dentinaria, odontogénesis imperfecla, dentina
genesis imperfecta, deficiencia de vitamina D, 
raquitismo resistente a vitamina D. 

batos de Laboratorio: El nivel de suero de 
fosfatasa ·alcalina esta disminuido, y se 
incrementa la fosfoetanolamina urinaria. 

5 



l\L TERAC¡CNES SjSTE)',1IC~S I-!EREDITARIAS CmJ AFECTACiQN DE~JTAL 

RAQUITISMO RESISTENTE A VITAMINA O 
E HIPOFOSFATE MIA 

Sinonimia: Raquitismo resistente a ~ina D. 

Ligada a X dominante. es caracterizada por: 

1) Hipofosfatemia asociada a una disminución en 
la reabsorción de fosfato inotgánico en los tublllos 
renales 
2) Algunos pacientes presentan osteomalacia o 
raquitismo 

3) Son resilentes a las dosis de vitamina D 

La hipofosfalemia es debido a la reabsorción 
defectuosa y aumente la 8lCCI1ICión de fosfato por 
el lúbulo renal. El raquitismo es secundario por 
una defieienc:ia en el metabolismo. 

FIG 12.' DENTICION PRIMARIA PRESENTA CAMBIOS 
PUlPARES y CUERNO PUlPAR EXTENOIOO HACIA LA 

UNIÓN OENTINQ.ESMA1. TE" 

Estructure Buc.r. Múltiples aDsceacl$ gingivates 
Y periapicales sin evidencia comcIstente de ~ 
o dientes fracIurados. Al _en nidogi afico 
revela carnara puIpar amplia con cuerno pulpar 
extendido en la unión denlinoesmalte. Exposición 
pulpar dan como resultado de la allicción o 
hendidura del _tte. La microradografta de la 
dentina revela una pobre mineralización alrededor 
de la pulpa. 8 MlllaIt. ~ r"'!!!L. ,!a !!!l!!!'.e! !) 

hlpercald1lcado. Pueden pras ,lar casos de 
finfadenitis regional por tiempo prolollgado.(FIG. 
12-13) 

. "It. ~i~· 
FIG 13.- CÑIAAA PULPAR ~IA 2 

~ SIstém/ca$.: Cuatro tipos de 
hipofosfatemia: 

1) Hlpofosfatemla asintcmélica 
11) HlpoCosfatemia en adultos con deficiencias de 
actividad prosbátiCa 
111) Hipofosfalemia en adunos con deformidades y 
osteomalacia aáiva 
IV) Hipofosfatemia en infantes con raquitismo 
resistente. 

En los adultos con hipo{osfatemia pueden o no 
presentar oualqtJier caracterfstica con excepción 
de los que presentan fosfato inorgánico bajo. El 
raquitismo en infantes. son de estatura corta y 
piernas arqueadas; que persisten en la edad 
adulta. Los adultos presentan caracteristicas de 
osteomalacia por pseudofracturas y el nivel de 
fosfatasa alcalina esta ligeramente elevado. Dosis 
altas de vitamina O revierten estos cambios. 
Algunos presentan debilidad muscufar. atonis. 
aaneoatenosis y oonwIsiones. 

O~o OlflNrlllCial: Raquitismo 
dependiente de vitamina D. hipofosfatasa y 
raquitismo nutricional. 

!l.-t= :: :"iilñtTMiriv; Léi íQliÍ8iaSa aícaiina es 
nonnaI o con una ligera elevación Y el fosfato 
inOIgénico es bajo pero se debe tener como 
referencia la adad del paciente. 

6 



ALTERACIONES SISTEMICAS HEREDITARIAS CON AFECT ACICN DENTAL 

im:;ÜN11Í'u~NTIA PIGMENTI 

Ligada a X, ea caraderi%ado por: 

1) VeslQJlas, venugas y máculas pigmentadas de 
la piel 

2) Anomallas del esqueleto con implicaáón del 
ojo, sistema netVioso central 
3) Dientes. 

En el varón es letal Afecta con mayor frecuencia 
al sexo femenino. 

~ Bucal: Retraso de la erupción dental, 
dentidón en bina de espiga, cónicos Y 
otigodonda que afecta ambas denticiones. (AG. 
1+-15) 

FIG 1S.- OLlGOOOIICIA, DlEKTES IMPACTADOS y CORONA 
DEL DIENTE EN FORMA DE ESPIGA. 2 

FIG "._ OLlGOOONCIA y DIENTES EN FORMA CONICA 
2 

Ca~. Sistémicas! Crecimiento flsioo 
en IImnes normales. Retraso mental de grado 
Y8IiabIe. HIdIo "'., apIsOdios COIMUMIs Y 
paré1181s de 101 mOScúoe del ojo. La primara 
$8111_ de vida manifiesta en la piel de las 
8ldremidades en forma lineal o en gRIllOS de 
veslculas que contiene suaro de colOr c:art. (FIG 
18) Las "8Sk:I~as pueden dasapalllC8r al final del 
primer mes, sin recIcIva Y puede sustitIIir$e por 
pá¡luIas WlIáoaaS o lesiOnes inflamatorias o 
ambas. MécuIaI P9nantadas. de colOr c:art, con 

un palrón reticular o espetifoniie que se presenta 
al nadmIento, tanto en el tronCXJ como en 
exIremldades. &la éIeaS de pqnentaáÓ/1 no 
astan ráacionadas con el sitio o el númerO de 
_1CUIaI o fIlnnadones verrucoaas. Para el 
segundo afto de .. da, la pignentadón tiende a 
desaparecer y recidivan a /o /argO de la vida. 

Para el segundo mes de vida, las verrugas 
hiperqueratosicas, se presentan sobre la 
superfic:le dcnaI de los dedos, unión de los 
nudillos, y desaparece deSpués de 3 o 4 meses. 
heas de cicalrización de eventual inflamaciÓ/1 
con apariencia de escIerodem1a Algunos 
~ alopecia areata. Distrofia de la u/Ia de 
los dedos Y lI8IIOS aaimélrico$, catalatas, 
astrabIemo y alroIia 6ptica, sindattiIia, ccstiIIas 
superm.merar1as, hemiatrofia, piernas y brazos 
cortos. 

Dia~o lJIIwencM/: SIfiIs congéniIa, 
epidemlóllsis buIosa, dermatitis Y slndrome 
NaegeIl. Las malfamadones dentales y retraso 
de erupdón pueden induirse displasia 
oondroectodérmlca y las mas formas de 
displasia edodennH:a. 

oatoa de LAboratorltr. Incremento de células en 
abertura condrosonal y aumento de sangre 
eosInolila, especialmente la elevación posterior 
durante la fase vesicular del slndrome. puede 
ayudar en el diagnostico. 

---. 

AG. 18.- COSTRAS o IlESlCUlAS DE PtGIlENTACION 
UNEAL

2 
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,ll.L TERAC'ONES SiSTEi'.:lIC..l.S HEREDITARIAS CON AFECT ACION DEr"~T AL 

DISPLASIA OCULODENTOOSEA 

Sinonimia: Slndrome 000, slndrome 
oculodentodigital. 

En 1920 LoIvnaM y Meyer-Schwickerath en 
1957, sugi_ el télmino de displasia 
oculodentodigilal (000), caracterizan: 

1) Nariz afilada con ala hipopIasica Y fosas 
nasales eatrecha$ 

2) t.1icroccrnM Y anomaIIas del iría 
3) SlndaCtilla. CII1IptodactiIia del cuarto y quinto 
dedo 
4) HipopIasia del esnaIte símHar a la 
amelogénHi$ impertecta, 

Es autos6mico dominante, única alrededor de 40 
casos. 

F.cJw: Ugero hundimiento del Ojo e 
hiperteloriamo ocuJsr. Pliegue epIcanta1, 
mlaocomea mIaoIIaIrnos, glaucoma secun-dario, 
cataratas congénitas, persiltenle la ~ 
pupilar, coIobOma. ainecIa, esInIbismo Y allOfia 
óptica. (FIG 17) La apertJn del pérpado se reduce 
a lo ancho en alrededor de 24 a 25 mm.; la visión 
es normal, mk:rocefalia. B oIdo presenta 
malformaciones del pabellón auricular, algunos 
presentan sordera B ala nasal es hipoplésico y 
las fosas nasales es semejantes a una hendidura. 

F/G 17.·MICROFTALMlA. NARIZ AFIlADA Y FOSAS 
NASALES ESTRECliAi 

Estrottura Bucal: Al erupcionar los dientell son 
de colar arntdo. Ambaa denIIáOne1I se pueden 
afectar por ooa generalizada hipop/a$ia del 

esmalte, similar a la amelogéne$is imperfecta. 
(FlG 18) Engrosamiento del aMloIo mandibular. 

FIG 18 .• HIPOPlAS1A OEL ESMAL~ 

~ SlaHmIt:# Desarrollo tlsico Y 
mertal en limites normales. Slndac::IIUa del cuarto 
y qulr40 dedo (rara vez impfica el t_ Y cuarto 
dedo) en camptodadlfta y cIinodac;tiIia cubital. En 
una radlografia carpal se observa medio falange 
en fonna de cubo. Aplasia o hipoplasia de medio 
falange de uno más dedos. que son de manera 
dlnica normal. 8 fémur presenta un leve 
ensanchamiento del éIea metaflseal. Los huesos 
de manos y pies son osteopolótic06. 

DIIIgrro.tIco DIferwIcMI: Trisarnia 13, las 
dMnaa formas de amelogénesls imperfecta. 

FIG.19.-MOI.AREs y PREMOLARES EN FORMA DE GLOeo' 

FIG. ZO.-LA COSPIDE DEL DIENTE ES BULOSA. SIN 
AFECTARA LOS OIENTES AIITERlORES , 
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AL íERAC:CNES SISTEiJ1iC~S HEREDITARIAS CON AFt::CTACfON DENT.4L 

SINDROME OTODENTAL 

S/nonhnla: Slndrame otodental con la pérdida de 
Oldo, clspIaSia oIodentaI. 

Es autosómlco dominante, caracterizado por: 

1) maaodoncia 
2) globodoncia 
3) Sordera sensoneural. 

Estructura Bucal: La corona del canino, 
premolar y rnaa- tienen forma semejante a un 
globo. El diente es amplio, bulbar y ~ de 
una definición QJspldea. (FIG.19) El esmalte se 
nota una área focal de color amarillo-blanco. La 
cámara pulpar es amplia y duplicada.(FIG 20) 

c.ra~ SIstémica: PénIida auditiva de 
6000 a 8000 ádos por segundo, o mál de 50 
decibeles; con valiables. 

~ DIIfnncIM: Dlaplasia dentinaI, 
dentinogenesls imperfecta, slndrome 
tricooaeodental. 

FIG 21.· HIPOI'I.ASIf< De. ESlW.TE EN DIENTES 

EXTRAIDOs
2 

FIG 22.-AUSEHCIA DE NUDUOS EN UN PACIENTE CON 
PHp2 

PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO 
SEUDOPSEUDO 
HIPOPARATIROIDISMO 

y 

S/nonlmllt: Osteodislrofla hereditario de AIbrIgtI1I 

En 1942 A1bright desaibe el pseudo 
hipoparatiroidismD (PHP); que es hlpccalcemia 
cllnica y bioquimica similar al hipoparaliroidismo. 
Pero sin respuesta al administrar paraIhormona; 
por la diuresis normal del fósforo. Hay una 
variante normoca!c:emica a la cual se le llan1ó 
pseudopseudohipoparaliroidismO (PPHP). El 
acontecimiento de ambos PHP y PPHP con el 
mismo parentesco pero son diferentes foonas de 
la misma akeradón. Ugado al X. Carece de un 
receptor para la hormona paratiroides (PTH) 
resultando un defecto del AMP ddico con una 
aparente e!e\Iaci6n en la base bioqulmica por el 
s/ndrome. 

FIIcIIIc La cabeza es redonda y la cara es 
semejanle a una mascara. Puede o no presentar 
cataratas. 

Estructura Buc.1: El esmde puede tener una 
amplia hendidura (FIG. 21) En las radIografias 
r8\l8la un ralraso en el desarrollo de la raIz con 
canales amplios. En el 10ramen la dentina está 
deformada y engrosada. Cálculos en la pulpa en 
forma de daga cerca de los cuernos pulpares en 
ambes dentidones. 

Caracteri$llc8. Sistémicas: Los padentes con 
PHP tiene una estatura menor de, 137-152 an en 
la edad adulta. Algunos presentan obesidad 
moderada persistes durante el inido de la 
infanda. Los pedentes con PPHP son más akos y 
menos obesos. Retraso mental en el PHP pero en 
menos de la mitad con aquellos con la alteradón 
normocak:smica. En la radiogra/la el cráneo 
presenta calcificaciones dentro de la galglia basaf. 
Aumenta el grosor da la calvaria (1:3 padentes) y 
el cierre j .... !e!!1at!!..ra de!e~ !~~~. 

ACOI1aniento de uno o más dedos de pies Y 
manos debido a la abreIIiación correspondiente 
de metacarpos o metatarsos (FIG. 22) El 
acortamiento de metacarpos es manifestado por 
ausenda de nudillos. El paciente cuando cierra el 
pullo en la cabeZa del metacarpo se forma un 
hOyuelo. Son afectados el aa10 Y quinto 
melacalpo; con menor frecuencia el primero, 
tercero, y segundo metacarpo en ese orden, el 
tercer metatarso es acortado en forma de cono 
epiIIseaI. El radiO es muy CUMl con 
desplazamiento de la epiftsís diIiteI Y huesos 
cárpaIes. CalcificacIones en tejidos subcUlIneos 
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ALTERACIONES SISTÉM¡CAS .-iEREOfT,\'RIAS CON AFECí.'::'C:C.'J CENT.-lL 

en el cuero cabelludo y a lo largo de las 
extremidades; en especial en área8 de 
paliartlcularas de manos y pies. 

O/8gIIosUco 0IfwwncIaI: Hpopara-tiroIdsmo 
Idlopállco, slndnlme de gangia basal calcificada, 
slndrome can:inoma de céllJas basales néIIicas, 
slndrome de Gardner Y sln«ome de TInleI". 

aa- .. LItboIatorlo: Hipocalcemia. 
hipeilOSf .. «nia, <leminución de -=reción renal 
de foafato Y falla de respuesta renal en 
administraciOn exógena de paralharmona que 
caracteriza a astá alIeración. 

FIG 23.· AREAS DE PIGMENTACION Y DESPIGMENTACION 

SOBRE LA PIEL DE LA CARA 
2 

FIG. 24 CAMBIOS TIPICOS DE LA PIEL EN L PIERNA Y 

MUSL0
2 

SfNOROME ROTHMUND-THOMSON 

S/nonIm,.: Slndrorne paiquiIoderma. 

Rothmund en 1868 y Thomson en 1923, 
caractarizan: 

1) PoiquiIoderma; del tercero al sexto mes de vida 

2) CaIaratae bilaterales que apaecen del cuarto 
al 8épIimo ano de lrida 
3) Hpogonadismo. 

Es 8WlSómico recesivo, con mayor frecuencia en 
Suiza y AustrIa 

Facies: DoUcocefaIico con frente protuberante y 
una amplia depresión del puente nasal. Del tercer 
al sexto mes de lrida; entre el <3Iil1o Y la oreja es 
tumefalo. EsIa fase inflamatoria es de corta 
duración deja secuelas con una oombinación de 
pigmentación incrementada, despigmen !ación, 
eritema y atrofia. Algunos tienen foImación de 
ampollas por exposición solar. Las cejas y 
pestallas están ausentes o disminuidas. 
Cataratas bilaterales durante el cuarto y séptimo 
aIIo de lrida (AG. 23) 

EstTUCtu", BuCII/: Microdoncia, hipoplasia del 
esmalte, dientes supernumerarios y úwla blfida. 

Caractwfstjeas Sistémicas: B desarrollo mental 
esta ligeramente por debajo de lo nonnal, 
microcefalia, algunos son de estatura corta y la 
parte terminal de las falanges esta disminuida. El 
enanismo es proporcional. Los miembros son 
delgados, delicados Y aaociano6is severa. 
Ausencia de pulgares, cubito Y tJna rudimentaria, 
rótula blfida, y huesos escfetóIicos. Aress 
quisticas similares a la displasia fibrosa. 

Los cambios dennatológicos son similares a los 
descritos en la piel de la cara y $Up9flicies 
exiensas en manos, pies, acotebrazo, pierna, 
muslo y glúteos; afectados más a los que están 
expuestos a la luz solar. (FlG. 24) El pelo del 
cuero cabelludo, púbico y axilar es difuso o 
ausente. Verrugas hiperqueratosiCas se 
encuentran en ánsas de plIegua& articulares con 
un eventual deSarrollo de un carcinoma 
epldennoide, la queratosis paImopIantar dIstroIia 
en uIIas. e hipogonadisrno. Pr e II !la menaragia. 

Diagnostico lJIfefencIaI: Slnctome Wemer, 
s(ndrOme CockayIIe. slndrOme de Bloom junto 
con ollas fotodermalosls; ioduyendo incontlnantia 
plgmenll. 
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ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS QUE INVOLUCRAN TEJIDOS 
BLANDOS BUCALES Y PERIBUCALES 

SINDROIIE DE BLOOM 

Sinonimia: Slndrome Bloom-German, 
eritema te/angentasica congénito con 
retardo del crecimiento. 

Bloom en 1954, caracteriza: 

1) Telangentasias eritematosa durante la 
infancia afectando la cara 
2) Sensibilidad a la luz solar 
3) Crecimiento atrOflco. 

Es autosómico recesNo, cerca de 40 
casos descritos en nlnos que con abertura 
cromosomal y desarrollo de neoplasias 
malignas. 

La incidencia incrementa en los judlos de 
Eurtlll8 oriental. En un estudio citogenétleo 
de un cultivo de células de estos pacientes 
se observa la fractura del gen con una 
elevada incidencia de aneuploidismo. La 
deficiencia inmunológica, algunos con una 
historia de artritis reumatoide. 

Facies: Microcafalia, delgada, cara de 
flecha. Nariz prominente, micrognacia y 
pabellón auricular amplia. La teIangentasia 
eritematosa afecta a la cara, nariz, labio y 
orejas formando una silueta de mariposa. 
Las pastattas por lo común se pierden. La 
piel se vuelve sensible a la luz solar 
dejando cicatrices, despiglnentaciOn y 
airoiia con fonne avanza la edad. 

Ea1nIctJn Sut:a/: Queilltls cromca debido 
a la sensibilidad solar, mlcrognacla, 
carcinOma de células escamosas en 
lengua. 

CanIcteItsticu S/strlmICIIS: Estatura 
corta, nacen pasando menos de 2300gr, y 
alrededor de 4<Icm de longitud.(FIG. 25) 
Persiste el enanismo en la edad adulta, 
rara vez sobrepasan 145 an los varones y 
130 an las mujeres. Retraso mental bajo. 
La teIangentasia eritematosa es debido a 
una exposición solar durante la Infancia en 
~a cara. ct.~!c y =-~ ~ la mal'" $Un 
afactados y rara vez se extiende al tronco 
Y conjuntiva del ojo. Areas de color café 
con leche, wz aguda. 

AIrofia o hipoplasla IeIIicIdar y afectaciOn 
de la estrucIUnI ureIrlII, ... alta incidenc:ia 
se asocia a Ieuc:amlas y Iinfomas, con una 
sobrevIda de 21 a/IoS de edad, con una 
subl8cllente muerte por neoplasias 
malignas 
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AL TERAC10NES SfSíÉi,,11CAS HE~EDIT.AR!AS CON iMPLICACIÓN DE MÚLTIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

Oiagnostico DIf •• tCiaI: Slndrome Cockayne, 
slndrome Louis-Bar, anemia fanconi, s//Uome 
Rothmuncl-Thomson, disqueratosis congétila, 
slndrome Wemer y s/ndrome lCI!IIOdenna 
pigmenloso. 

DatDII de LabonItorio: En un cultivo de céIWIs 
se observa una fractura CIIlIIlosornal, 
disminudÓll de írmunoglobuPnas IgG, IgA Y IgM. 

SINDROME CHEDfAKoHlGASHI 

Es autosómico recesivo, caracterizado por: 

1) Pigmentación deficiente 
2) Gran cantidad de inciusión de cuerpos 
peroxldo-positillOS eosinofflicos en mieloblastos 
premielocitos de la médula ósea 
3) Neutropenia 
4) Suceplibilidad a infecciones y linfama 
maligno. 

La inciusiÓll CIMIfl108 tieosomales gigantes, en 
los granulocito8 cin:Uantes y oIras célulaS del 
cuerpo. El enorme· tamatlo de estos cuerpos 
induidos manifiesta un IIlCOIT8CIo manejo O 
distribuciÓll de la enzima lisosomal. Donde se 
duplica la captación de esfingollpidos en los 
leucoc~os. 

Facies: 8 iris es pálido. nistagmos horizontal y 
fotofobia. Puede presentar papilledema. 

Estructul8 Sucsl: La periodontitis crónica da 
como resultado la neutropenia y es susceptible a 
las infecciones. Se presentan más en individuos 
afectados con gingivitis o aftas. Se pr-a 
linfadenopatia cefIIicaI. (FIG. 26) 

FIG 26.· GINGMTlS EN UNA PACIENTE DE DIEZ AIiOS. 
2 

Ca~ $_ JrIcu: 8 de8amlI1o fllIico 
Y mental en IIm~es nonnales; debilidad muscular 
craneal y neuropatia periférica, gota del pie. 
disminución de los reflejos musculares, cefalea; 
parálisis trallMorta, temblores, inestabilidad 

emoc:ionIII, EEG anormal, hay un infiltrado 
IlnIiocitario en los neMos del sistema l1eI'Iioso 
central Y ¡.el ifé¡ leo. 

Inclusiones citopIasmátlcas parecidas a los 
u-omas que estan dentro de las célulaS 
neMosas, astux:itos, c6IuIas de schwann. 
Dentro de la neurona, los grénuIos en la 
sustancia negra de pigmento de melanina son 
ineguIares y amplioS. 

A la transIIuminaci6 del gtobo 0QJIar rweIan 
una coIoraci6n rosa bien definida. A la 
8lCIIRIInaci6n tCstoIóP el ojo l'eIIeIa una 
diIminución de pignentaci6n meIanótica en el 
iris, coroides, epitelio ciIlar, y pignanto del 
epitelio de la retina. Afecta a indMduos con 
albinismo cutáneO caracterizados por la 
ausencia de pigmentación areolar y genital. 
Efélides pigmentados por áreas expuestas que 
pueden ser de color gris-mate. Hperhidrosis, 
erupción preliminar, fotosensibilidad marcada, y 
piodermas. (FIG. 27) Alrededor del cuero 
cabelludo tiene un color gris-mate 
resplandeciente; amplios gránulos de melanina 
son visibles en el microscopio de luz y amplios 
metanosomas por microscopio eIecIrónico. 

F1G. 2l' .• PIODERMA EXTENSIIIO Y SEVERQ2 

DIagnostIco DIferencial: Se inciuye el 
aIIlInismo positivo a tirosinasa, slndrome 
Hermenslci-Pudlak, albinismo amaiIo mutante, 
neutropenIa cidic:a y varias eticIog1as de 
agranUocitosis. 

o.to5 de !.abo/_lUrio: Se muestra una amplia 
indusión de cuerpos eosinofilico positiIIOS a 
pet"OlÓdasa en mieloblastos y premielacítos; 
neutropenia que sirve para establecer el 
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ALTERACIONES SISTEMICAS HEREDITARIAS CON IMPLICACiÓN DE MÚLTIPLES ESTRUCTURAS BUCAI..ES. 

ciiagnOSllCO. Algunos granulocitos tienen 
gránulos gigantes. Se presenta anania en 80% 
de casos. trombocilopenia en 50%. y leucopenia 
en 40%. La caracterlStica de inclusión linfocftica 
puede ser nonnaI. 

INDIFERENCIA CONGÉNITA Al DOLOR 

Sinonimia: Insensibilidad congénila al dolor. 

Dearbom en 1931, caracteriza: 

Es autosómico recesivo. 

1) Indif-'Cia ccngéIita al dolor 
2) Danos en tejidos blandos Y duros 
3) Cicatrización ~. 

Fac!es: Marcada mutiladón del labio, que es 
debido a la masticación del mismo; puede 
presentar cicaIrices. (FIG. 28) La cara presenta 
las mismas caracterfsticas que presentan los 
sindromes asociados a la insensibilidad del 
dolor. 

FIG 28.-<::ICATRlCES QUELOIDES RESULTADO DE LA 
OES1"~UCC:é~~ ~ . .:K.fiúMi.iíii.ACiÜi't DEL LAStO 
INFERIOR

2 

Estructura Bucal: Carece de sensibHIdad al 
dOlor; resultando una mutilación bucal severa, de 
labios y lengUa (FIG 29) Forma ck:aIrices de una 
manera cOlista". CoincIde la muIIIac:ión bucal 
con la erupción dental, 81C1ensiva caries sin 
dolor. Algunos pacientes se extraen sus dientes 
sin dolor por ellos mitmos. 

FIG :za.- PRESENTA DE5rRUCClOK CEl. tASIO 

SUPERIOR. 
2 

~ SlsNmIcas: DesarroIJo ffsico 
en IIm~es normales. Leve relra80 mental. 
~ de reacción a un estimlM> doloroso. S 
reflejo comea/ esta ausente o disminuido, el 
reflejo del 9IJSIo ténnico Y presión son namales 
o ciaminuidos. Osteomielitis. necrosis aséptica. 
fractura. Ostaartrosis y necrosis cistai con 
reabsorción espontánea de los dedos de manos 
y pies. La ~ón del esqueleto es más 
caracterfstica por la ausencia del dolor Y los 
pacientes no se percatan del trauma. 

DMgnoatlco DII_c/a/: Todo las fonnas de 
indiferencia congénita al dolor. induyendo el 
sindrome Lescn.Nyhan y disautonomia familiar. 

At'"'" -',' 

, . 

FIG 3O.-INFANTE, CON ~ PRONUNCIlA INCI.INACION 
OEl.lABIO SUPERlOR

2 
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AL TERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON iMPUCACICN D!: ~lÚL TIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

CUTIS LAXA 

SInonimia: EIastosis generalizada. 

Es autOSÓlTlico recesivo, canICterizada por: 

1) Lesión de piel con pliegues colgantes 
2) Enfisema 
3) Hernias 
4) DivertlaJlos en lIlWios órganos. 

Aunque el tennino "cutis laxa" troas con 
referencia al slndrame Ehlers-Danlos o cutis 
hiperelástica, en laS últimas dos décadas el 
nombre se tiene restringido en piel con pliegues 
colgantes. Aunque puede adquirirse durante la 
vida, como un fenómeno cutáneo 
postinflamatorio, tiene tres formas hereditarias. 

1) ConsangW1idad paterna se tiene nota en 
severas instancias y esta afecta a los hermanos. 
En la benigna relatividad autos6rnico dominante, 
los pacientes rara vez tienen más retracción de 
la piel, una voz profunda; y hernia Inguinal. 

2) Aislado tipo severo dominante de esta 
enfermedad. La forma ligada a X, es rara y 
puede esIar asociada a una ~encia de la Ii9is 
oxidetfva. 

3)Elastosis generalizada. 

Facies: Calda e inversión de párpados, 
conjuntamente piel arrugada de la cara y 
acentuación del pliegue nasolabial, ~ un 
"blood-hound" o aparenta ser viejo. (AG. 30) 

Estruct»nI Bucal: La falta de elasticidad 
produce un colapso con una marc:ada inclinación 
de ambos labios, en especial el superior, con 
acentuación en la linea media del labio. 
Micrognacia y enJ~ ~a! :!nom1:!!. 

caracterl.tka SIst8mIcas: Desarrollo llsico y 
mental son alterados en algunos casos. 
Hipotonla mU5allar y cierra lardlo da la 
fontanela anterior. Cadera dislocada Y laxitud 
articular, hernias .naIes e tlatales. Colapso 
del dtv.tlculO gástrico y mucosa rectal. La piel 
del CU8fPO entero aparece colgante; no es 
hipereiáatico, es 1i'égi1 y ciCabiza con ciftaJItad. 
Por la elasticidad de las cuerdas bucales la voz 
es aguda y resonante. Enfisemas, que da como 
resultado de la elastosis generalizada. El 
ventriculo derecho, troncos braquicefliIic: y 
arteria pulmonar atmentan da tamafto Y con 

frecuencia fallecen a temprana edad. Estenosis 
pulmonar y vasos sangul_ en las 
extremidades. 

Datas de l.aboratorlo: MarcadonIs de fibras 
elásticas u oreina las fibras aI!IsIIcas se ven 
disminuidas o ausentes dentro el cuerpo papilar 
y rodea \os foIlculos potisebáceos con una 
orientación vertical. En el tejido conectivo, las 
fibras elásIica$, estén fragmentadas o 
deficientes y acortados. 8 vafor del cobre es 
bajo pero alto en la orina. Ugado al X defldencla 
en la li9is oxidasa en fibroblas1D dérmicoa. 

ftG 31.-MALPOStCION DENTAl DEBIOO A LA TEMPRANA 
OESTRUCCION GINGIVAL y PERIODONTAl 2 

NEUTROPENIA CICUCA 

Es una forma de aganulocitosis por la 
disminución de neutrofiIos en la sangre y médula 
ósea. La caracterfstica cUnica aparece y regresa 
espontá~ente, en un patrón cíclico que es 
directamente asociado con el color de la sangre. 
Tiene un intervalo aprOl,imado de 21 a Xl dlas, 
meses en una forma severa. Es probable que 
sea autOSÓlTlico dominante, aunque carece de 
soporte. 

Estructura Bucal: Ulceración gingival, 
estomatitis o ambas. A veces se ulcera la 
lengua, paladar o mucosa labial. (FIG. 31) Las 
úlceras son redondas de tamano variable, 1 a 2 
mm., o cm., con elevados bordes Y una base de 
flujo sangulneo. Es sintomático. Pérdida de 
hueso a\woIar r~o moWidad dental. Las 
lesiones bucales se dan por una complicación de 
la infección. En la neutropenia al final da dos a 
cinco dfas. Las ulceraciones cicatrizan sin dejar 
costra, pero puede ocasionartas, ya que es 
constante. 

caracterisIir:u SIst8micas: Desarrollo llsico y 
mental en IImttee normales. Se manifiesta 
durante la infancia con fiebre leve, malestar, 
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AL. TERACIONES SISTEMICAS HEREDITARIAS CON IMPLICACIÓN DE MÚL nPLES ESTR:UCruRAS BUCAL..ES. 

garganta wcerada, Y en ~ aISOS, arIIitis, 
cefaIaa, Y lIIIIIilestaciolles ~ 
DlegnMllco D/IvwJcIaI: !lisasalas sangulneas 
1'8CUmII1tes, aftas, Y panadenItia neaólica. 

o.to. de Ubtntorlo: LB lIlGIIIIinación 
hematol~ pf8SenIa una marcada disminución 
de neutrofilGs (3000 células par mm') par cada 
mes en un periodo de 5 dlas, reaparece, y 
dentro de tres a cinco dfas, la sangre vueIw a 
sus valares normales. 

SiNDROIIE DE FABRY 

DescrIbe Anderson en IngIaIemI, Fabry en 
Alemania, en 1898. SWeefey y KIinosky en 1963 
sugieren el nombre de llpoidosis gfucollp/da 
caracteriZan: 

1) Angioquelatallas en piel 
2) Dolor 81'1 las axIremidades 
3) Altaracicln en .aeción del sudor 
4) 8evaci6n de la presión sanguinas 
5) Aumento de tamano cardiaco 
6) LB albuminuria 

Ugado a X recesIva, con 8JCIlf8SIón amplia en 
varones y expresión parcial 81'1 hetenxigotos 
femeninos. 

F..:/tw. Prognalismo moderado, labios 
prominentes y protuberancia frontal. La piel de la 
cara es afecIado par angioqueratomas. 

&t1ut:tun Bucal: Angioquaralomas similares a 
la piel, en la unión de la piel Y mucosa en ambas 
partes de la Ifnee media. 

CII~ SllJtjmIca; AngioqueraIomas 
de la piel hace que no bIanq.- a la presión, 
durante la Infancia; entre Jos 7 a 10 aftos de 
edad. En la piel la lesión es macUo papuIar, 
pequellas. mllltiples y ~; de color, 
vIoIá<:eo a negro, con cavidades uenas de 
sangra mayores de 4 mm de dillmelro Y se 
d_ehIe sobre el área iIiosacraI. espalda, 
gfllleos, escroto, muslo, y urnbiIcaI. En ef cubito 
del 8il\ebiam son ~ con un menor grar10 
de queraIOSis; es frecuente ver cubier1a esta 
lesión. Lesiones vasaJIares Unicas de color 
moteado en las pamas de las malOS. 

Tempentura efevada Y <Ismilucíón en la 
sudoración. 
8 dOlor afecta manos y pies. es espollllllleo, 
debido a una anormatidad de la conducción 
como resultado de un defecto de la 
mielinización; se incrementa con la edad. 
Durante la pube!tacI se presenta la tumefacción 
del tobillo Y alrededor del ojo. ALmenta el lado 
derecho del corazón y la pAISÍÓIl arterial. 
Alteraciones gatrointestinales, diarrea. dolor 
abdominal, n.- y 1IÓIlIiIO. Varices Y 
hemorroides. Opacidad superficial de la córnea, 
semejarWe a una intoxicación par ciOroquin en 
ambos S8ILIlS. 8 fundj puede presa JIar los vasos 
rellnaIe& con una diIataci6n de la vena. 

DItIgnost#co DlfwencJat. Slndrane Rendu
OIIer-Weber, Otras enfermedades con 
angioqueratOsis. 

o.m. de IAbonItorIo: Proteiruia, anemia 
asociado con uremia. Los eriIrociIos muestran 
anormalidades en la canposic:ión de 
fosfoII 'dos. Concentración anonnaI de trihexosil 
~ngoIipidos sérIcos en; músNo liso. 
endotelio. céluas de soporte de vasos 
sangu/neo8 del riIIón, piel, tracto gastroInIestina 
corazón y ti&tema '*IIioso cenIn!I Y tejido 
reticukIendoteI. 

Acumuactón de IlpidOS causada par dellciencia 
especiftca de la enzima que '::aIahoIiza a Jos 
gIIcosfingdlpldos. BIopeia de piel, de médula 
ósea y estudios miaoscclpicos de sedimentos de 
orina danueslran la presencia de Inciusiones 
lip/dicas birrefringentes. 

F1G 32.-ULCERACION CORNEA!. DESlIO A LA AUSENCIA 
DE LAGRIMAS,ASIMETRIA FACIAl

2 
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Sinonimia: Slndrome Riley-Oay, disautonomia. 

Rlley en 1949, caracteriza: 

1) Indiferencia congénita al dola 

2) Ausencia de la!Pima& 
3) Ausencia de papIas fungifonne lingual 
4) Dificultad para deglutir 

Es aulOSÓlTlico rec:esiw. Casi todo el ~ 
son de ancestros ¡lidios de AsIIkenazi. Es 
frecuente una dIsauIonomla entre judlos 
amerICanoS. 

FKieS. Boca alargada con una indinación 
simétrica facial, pesIaIIas cardas. (F1G. 32) 
Ausencia de kVimas y anestesia comaaI cono 
resultado de una ulceración comeaI, con 
manchas en todIIla euperliáe de la CIlla. 

&truetura BuaI! Puede o noprwentar papilas 
fungiformes y c:ira.nvaIadas en la lengua; (FIG. 
33) asociada con una claminudón seneltiva a lo 
dulce Y amago como consecuencia de la 
disminuciÓII de papilas fungifonnes. 

FIG 33.- AUSEIICIo\ DE PAI'I\.l,S FUHGFORMES' 2 

c;,.,....l8Itst1cu ~1cIN: CrecImiento ftsico, 
mlinÚli y pliCOhlCACl , .. n8dO¡ e&tatura corta. 
Es evidente daepl16s del naCimiento; ya que el 
nino llene dlfia.fIacI para degIUIr y regurgiIar. 
Asintomético, sin coordInaCiÓII motora, 
sudoraCión excesiVa, fiebre efevada, de etIoIogfa 
deaconocida. DIIminuye el reflejo de _, 
frecuente vóm.o, llene una respiración en un 
cor1D periodo que puede resuftar con pécdida del 
conoCimiento, Y un leve grado de retraso cUante 
los primeros lJa a/Ios. Ataxia, lenguaje nasal, y 
disartria. Hipotensión postura/ e hipertensión 
paroldSlica Cifosaliioajs progresiva entre el 8 '1 9 
ano de 1Iida. 8 25% mueren a fines de la 
primera década por infección pUmonar. 
Bronconeumonla 11ICUITI!II1e, debido a la 

probable aspiradón frecuente de alimento. En 
hombres hay un tiempo de sotxevkIa mée de 6 
allos de edad. Incluye una ligera ausencia a la 
prueba de reacción de hiatamina Y una marcada 
reacción con epinefrina y mecflCllll1en1oa 
relacionados. 

DItIm de LabotattJtfo: se recomienda una 
Inyecáón intradérmica de hisIamina para que 
produzca una roncha. Ya que en estos pacientes 
al rascar la piel no produce el enrojeCimiento 
nonnal de respcl8Sla No se ha podido demo&trar 
que enzima esta derectuosa. 8 portador no 
presenta un signo dlnk:o paro se repor1a una 
disminución de ácido vanilmandefico (VMA) que 
en adultos normales y 'rNA, ácido homovaIico. 

DISQUERATOSIS INTRAEPITEUAL 
BENIGNA HEREDrr ARIA 

SlnonlmJa: Slndrome Wllkop-IIOO Sallmann. 

WItkop, Von Sallmann y Palan en 1960, 
c:aractertzan: 

1) Placas de la conjunlMi bulbar 
2) AI.rMnIo ~ grosor en la muoose bucal 

Es autosómico dominante; triracial en Carolina 
del Norte. 

Fac/w. Afección del ojo durante el primer ano 
de vida 8 borde de huesos nasales, temporales 
y pterigoides se hacen gelatinosos. Hiperemia 
en la conjuntiva bulbar. La disqueratosis puede 
involucrar cornea y producir ceguera como 
resultado de una vascularización cornea!. La 
fotofobia es común en los milos. 

EstrucIunt S-I: Placas o membranas en la 
mucosa bucal de consistencia blanda Y pfiegues. 
(FlG 34) Se marlilieatao, al '**"iento pero se 
_Dan cit.I'amB la primera década de fa 1Iida; 
son 1ISÍIIklIIllIIÍ. 

FIG. 34 LEUCOQueRATOSIS EN LA MUCOSA BUCAl. 2 
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ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON IMPLICACIÓN DE MÚLTIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

~_ SJSMmIcIJS: 0esan0I0 llsico Y 
merUI en limiIea nannaIes. Apene de las 
caraclerIaIIcas aftAImiCaa Y de la mucosa bucal; 
otras lIIUC088II no ~ i estar afectadas. 

DillgtKMlko DfIwent:IaI: New ~ 
blanco, eillennedad de o.ier-blan:o, Y lesiones 
bucales de paquioniquia congéI ita. 

0.I0Il ele Laboiarwlo: La hiScIogIa de la 
conjIa1tiva, membranas mucoeaa y bucales 
raveIan V8QJCIIiza(;IOn del eeInItO espinoso, 
acantosill, ~noIIloa eepumoIIOS Y 
dlsqueratosis con un patrón .~ denIro una 
céfula". 

SINOROME HERMANSKI-PUDLAK 

Sinonimia: Albinismo con dNIIe&is hemorrégicos 
Y células reticufOendo-teliales pigmentadas. 

Hermanski y Pudlak 1959, CSlac:telizan: 

1) Albinismo ~ 
2) Hemorragias después del uso de aspirina 
3) Deficientes acumulación de plaquetaria 

4) Aa.mulación de pigmenlaciOn ceroide 
reticuoendotslial Y cékllaI mucosas. 

Es aliOsómico recesivo. 

FIC/ec Cllnicamente se ~ a los abnos 
negativos a l!ro8Inasa. con escaso cabello de 
color blanco. piel de color rosado. nistagnIos Y 
un marcado reflejo rojo. Loa pacientes que 1Iiva1 
en zonas JrOp/caIBI expueatoa al 101 su cabello 
es de color rojo. con numerosos _ y pecas. 
(FIG35) 

E4tructutw Bucal: Espoiltálaal hemOlTagias 
gi~. epit8ld8. después de una exlracc:ión o 
una árugfa btr.at ~ ooe ~~~ 
prolongada. La admilitll8Ct6n de 8IIIIi\II8 pueda 
alll1en1a' 18 diaNais I81gUIn-. AlIlIIp8do de la 
l11UCOIII bucal loa pacienteII muaetran una 
acumulación de pigmento de tipo ceroide. 

C4nc,.t.ffcu ~ ,,"arrollo IltiCo y 
menlal en IImiIIIa l10I1II11188. B anéIIsia del 
pigmento defectuoso pru I Ita un defecto en la 
acIMdad de la liroIIna.a y un aarnuIo de 
pigmento de fanoIamine en loa malanodlDs. Hay 
una aamulación de pigmento de ~ 0III'0ide en 
lea células raIiaJIoendoIIIllIIlI en el sedhanto 
urinario Y mucosa bucal. las plaqu.... tieIWI 
una delidencia de los aJeIIIOB den80s que 

conIienen un 'IIIIor reducido de serotonina. A TP, 
Y loDP qua inteNielwl en la agIegación 
piaqlletaria. 

DiIIgno86co 0ffeAInc:IK Slndrome albinismo 
pos/IlIIo a 1IroainaBa, sIndrome de albinismo 
anaillo muIarte y slndrane con deficiencia de 
agregación plaquBlBria 

DñII ele Uboi..,1a: I\gregometrla 
plaq41ebP1. y mlc:roscopla elaWónica revelan 
una deIic:iencia de plaquetas. cuerpos densoS 
qua es de utilidad fIIII8 el dIagnosIico. 

ro 35,- EQUIMOSIS INFRAOR8fTAL SEGUiDO POR UN 
TRA~ MENOR. 2 

slNDROIIE LESCH-NYHAN 

SInonImia: DefIciencia de HGPRTasa 

lesch Y Nyhan en 1964, caracterizan: 

1) ttpenlIicemia 

2) eor-teIDsis 
3) Retraso lIsico Y mental 
4) AuIomidaáón 

ligada a X, auIOSómico recesivO. 

,..". Loa nII\OS pral .... autOlllUlilaci6n de 
1aIlioB, con mtlIIIpIea dcaltioal en CIIIlI, orejaS y 
cabma debido I lraiMnallsmos e infeccionas. 
(F1G 38) En la cara se preseda coraatetosls. 

&frucOn 8uc:aI: Afeda mas al labio inferior 
debido a la automldaclOn. Disaltrfa al hablar, Y 
~ por la deaIrucI:ión dei labio. 

Canlc:»1'atA:.. sr _len: Retraso fIsico Y 
mental. AmpuIac:itIn de lea falanges debido a 
una automlMilación. FrecuenIaB lraImas en la 
cabeza. Con sensibilidad; ya qua emite sonidos 
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de alarido du'aIU la automuIIIación. 
eor-teIoeis en el cuello Y eAlemidades. 

Espasmo opisttricos. (isfagIa. e hiperreIIejo. 
DlsPegia law Y. espasmos cuadriparés _. 
La mallifOlllla:iOn daI sistema nervioso cenIraI 
parece estar relacionada con la función de la 
ganglla basal que en un estudio postmortem se 
observa una defiáencje de HGPRTasa; ya que 
en indviduos normales asIa sustancia llene una 
gran actNkIad en la gangIJa ba8aL Hematuia Y 
una alfa OOIMM¡ba::ióil de écIdo úrico. 

FIG 38.' DESTRUCCION DEI. LNIiO INFi:RIOR DEBiDO AL 
TEJIDO TRAUMATIZADO. 2 

Detoe de l.aflc¡¡alWlo: ~a de la enzima 
hipoxantineguanin fosforlbO sillransflllasa 
(HGPRT asa) en CI!nIbro. hlgado. 1IbroIlI88Ioa. y 
eriIrociIos. con el inaenJento de la srntesis de 
purina Y una eoceaivII fonnac::i6n Xido úrico. Un 
prac:eso ldénIic:o se usa para determinar al 
portador Y para él diagnosIk:o prenatal. 

FIG 37.-FACIES SEIEJANTE " UNA MASCARA CON 
PARÁLISIS FACIAL IJilATERAL 

2 

SINDROME DE MOEBlUS 

Rara vez e&te tiene consanguinidad entre 
parientes de pacientes afectados. Sin historia 
familiar ~ ejemplOs aislados. Es 
probable que tenga una herencia multifactorial. 
De eIioIogIa deSConO-dda. Moebius indica la 
causa; agénesis nuclear en 1880; y una abofia 
nuclear como causa secundaria por la faBa de 
fomJaciOn de mascuo. caracterizado por. 

1) PaIáIisis facial congénita bilateral 
2) Pérdida del múSCUlO abductor del ojo. 
unHateral o bilateral 
3) Anomallas de las extremidades 
4) Hipoplasia de músculo torácico y braquial 
5} Afección de otros nervios craooales. en 
especial hipoglosos. 

Fac/e$ La cara llene apariencia de máscara 
debido a la parálisis facial bilateral; (FIG 37) 
enfatIzándose cuando rlen o lloran. 
Generalmente la parálisis facial es pan:iaI y no 
involuaa al ten:iO inferior de la cara. Se observa 
~a de los ojos, ptoais de los 
páIpados. epicarto, nist8lJl108 Y miau;t.", .. 

EstI'uc1urII Bucal: Siáorrea y defecIo& del 
lenguaje; debida a una parélisis y malposición 
del labio. En lila relación 1:3 se involucra la 
afección del hipogloso. Presenta üwIa blfida. 
micrugnacia Y parálisis de los mú8culos 
masticatorios. 

Cllracterlstlcas SlstlImicas: Crecimiento ftsico 
en IImftes normales. Retraso mental leve. 
Anomallas esqueletales que incluye pies 
defunnes unHateraI o bilateral, sindadilia, 
adactiIia, poIidac:tilia, bfanquidactilia, Y 
disloc:ación de la cadera congénita. Aparte de la 
m~¡¡iéi fari¡¡¡, ~ oiros grupos 
mUSCUlares como: pectoralas. trapecios, 
cuadriceps, magno, serratos y 
semimembranosos. 

D/aglJCMfIco D/fe¡ McJe/: Se ccnsidera a le 
parálisis facial por traumatismos y trisornÚl21. 
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SINDROME DE NEOPLASIAS 
MUL TIPLES ENDOCRINAS (DS) 

S/nonimill: Slndrome de Cowden o slndrome de 
neoplasias y hamartomas múltiples. 

Es autosómico dominante asociado a la 
mutadón del a-omosoma 10; caracterizado por. 

1)Neuromas 

2)NaopIasias endoainas. 

Faci-= Lesiona papilomaloaos Y Ilquenoides 
(AG 40) en oreja, parte lateral del cuello, nariz, 
perjortJftal, glabeIa Y peribucaI. 

FIG 38.- NEUROIMS PARTEAHTERIOR CE LA LENGUA 1 

Estructura BUCIII: Múltiples neuromas en la 
mucosa de 1 cm. que se localizan en el labio 
inferior, parte anterior de la lengua Y en el ángulo 
de la boca aparenta una lesión de acantosis 
nigrans.(AG 38-39-40) 

FIG 3B.-LESIONES PAPlLOMATOSAS CE LAS COMISURAS 
LABIALES. 

2 

DIagnoefJco Difw.,cW. Enfam&dad de 
Oarier, esdeIosIs tuberOIa. 8C31IoSis nigranS. 

~ SIIIfem/t:# OesanoIIo ftsico y 
menIaI en limites normales. Las lesiones 
aparecen durante la infancia junio con tumores 
renales y de tiroides Los neuromas cuténeos son 
matiples semejante a grados de la enfennedad 
de Carier y esclerosis tuberosa. 8 pecho puede 
presentar fibroadenomatosis, hipertrofia vaginal 
y can:incma en senos. AI\eraciones de tiroides 
como "bocio', adenoma fetal y adenocarcinoma 
foicUar (FIG 41-42). A amplia variedad de 
neoplasias como: pólipos en COlon o diwrtfculos 
o ambos, gangliOI1euromatosis de colon, 
meningioma en al canal del o/do, Y lesiones 
angiomatosas de tejido blando y duro. 

FIG 41.- LESIONES PAPULOIII'TOs..s EN MUCOSA 
LABIAL 2 

FIG 42 PACIENTE CON SINDROIE CE COWDEH 
MOSTRNIIlO ~o CELA TRmES.2 
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NEUROFIBROMATOSIS 

Sinonimia: Enfennedad de wn Recldinghausen. 

van Recklinghausen en 1882. caracteriza; 

1) Neurofibromas múltiples en piel 
2) Pigmentación cutm1ea. 

Es autosómico dominante. 

~ Múltiples neurofibromall en cara. cabeza 
y cuelo 

FIG 44.· MEUROF1t!ROMATOSIS SI PIE!. 1 

Estructura Bucat. Afecta más a la lengua en los 
bordes lalerales.(FlG 43) 

Caracterls1lcu SlslWrJIca-= Retrato mental. 
Múltiples manchas café con leche en la piel 
durante la Infancia. Los neurofibromas pueden 
_ noduIares o difusos; (FlG 44) Y pueden vwiar 
de tM1atIO deSde mm. hasta cm. de forma 
esférica y ..,...... 1.11 traIM1ien1IO quirúrgico 
predispone a maIgnizar la lesión. En un 6% de 
las ~ se maIigIiza. NeuroIbromas óseos 
que afectan de m_ partiaJIar a la mancllbula 
(FlG 45) CifoscoIioIis y presión de la médula 
espinal ., parálisis. Se aee que en las lesiones 
intros.s son por una displesla 1II8IIOd8mica. 

O/a¡¡iM If 11 CW..-.:lal: Upamatoais múltiple 
esclerosis tuberosa; h.coInaloais y slncIroma de 
leopardo. 

o.m. .. l M a atwto: La biopsia cutánea o 
intrabucal de un neurofibromas sirven para dar el 
diagn6stico. 

FIG.4I! PRESENTA OJERAS Y PlEGUES GRUESOS 

DANDO UNA APARIENCIA TOSCA. 1 

FIG 47. r-.... DE LAS FAlANGES EN FOfIMt. DE 

PAU\.LOS DE TMBlR. 
2 
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PAQUIDERIIOPERtOSTOSIS 

Sinonimia: Slndrome Touraine-Soulente-Gol. 

Touraine en 1935, catactlllÍZ8: 

1) Cara tosca, frente arrugada y pariaéll80 

2) Dedos en fama de paIU/os de tambor 

3) Formación de huelo pe¡ÍCIIIICO, en especial 
sobre la terminación cistaI de huesos Isrgoa. 

Es autosómico dominante. 

FIIC/fW. Engrosamiento de la piel sobre la cara, 
frente. pericráneo. La cara prennta ojeras y 
ptieguee gruesos dando una apariencia tosca. 
r_ una apaiencia de enojo. mirada 
preocupada y anvejecimienlo prematuro. 8 
pliegue naeaIabIaI es profundo. En el paia lineo 
aumenta el grosor Y da una superftcie oonugada 
se desaibe cerno "pericraneo de bUIdog" o cutis 
vercitlS glrata. (FIG <16) 

e.tructu,. SuAI: El pliegue nasoIabiaI es 
profundo y exagerado, de 88111 modo se estira 
inclinando la comistn de labio. 

earacter lsdcIs Slatem/cas: Aparece en la 
pubertad y progresa por 10 anos y se estaciona. 
Afecta a varonee y un 15% a mujeres. 

La piel es tumefacta con poros sebáceos. 
tapones de sebo. Pseudo ptosis. causa por 
engrosamiento del páfpado. en un estado severo 
la visión se obstruye. Hipat,idIOllis de pies, 
manos y cara. Las ~ son aro- y curvas. 
La terminación de los dedos de las manos y del 
piee son bulbosas y gtotescae;(FlG <47) es 
producida por una hiperplasia del tejido blando 
con obsIrucc:ión brusCa en la lIIIicuIaci6n 
inteIfafangea distal. 

En estadios tempranos de la enfermedad hay 
cambios 6seos que tienden a _ Hmitadoa en la 
parte distal de /os huesos metacarpos. 
metatarsos y fatanges prolCimales. El periostio ee 
difuso e irregular incrementando su osificación 
en la circunfa"encia del huelo afcIctado. sin 
alt_ su fama; y ~ afectación al 
esquejeto eJa:8PlO el cr.Ineo. Fonnac:ión 
osteofItica del perIostio dentro de los tendones e 
in-aones mernbnwlosas que finalmente 
osifican /os ligamentos Y tendones procix:iendo 
una anquilosis por ejemplo en la articulación de 
la espina dorsal. 

PAQU~KRHACONGÉNrrA 

SI_úrt.: Slndrome Jedanohn-ls"lIlIdowaki. 

El nanbnl "Paqulcniquie congénita". se ar¡IIcada 
en ~ de les uIIes C8I1Id8Iizado por: 

1) PequinIquia congénita 

2) HiperhidrOsis Y queratosis plamo plantar 

3) Queratoeis folicular 
4) l.euc:oqw .... bucal. 

Es autosáuico dominante. 

&trut:Iun But#. l.8ucoqueratoBi buc;aI, (FlG 
<16) la lengua llene una placa blanca a gris de 
paraquaaIIna.(FIG 49) leIiones semejantes a 
las har¡JéIic:as, veslcul8S, y ulceras. Retardo en 
la erupción Infantil. 

Canlctelt-=as Slsllmlcac Las uIIas de 
manos y pies al nacimienIo. SOC1 arwsas y 
dUras. El eepecIo entre la una y matriz-de la uná 
esta O'" ~ por una sustancia amarillenta a 
café con la consistencia de queratina. Por tanto. 
(FIG 50) la uIIa es inVadde hacia arribe, se 
pierde y aece nuevamente; este proc:e¡so es 
frecuente y se incrementa de una manera ~ 
con una inftamación periungulal. HIperhidrosis 
de palmas en wibaste con una Iipohidrisis 
generalizada, queretosis palmar-plantar, y 
enJpCión bulbosa en la superfide pIar1tar del 
dedo del pie y talón. dWIrie el verano. Verrugas 
y pépulas pequellas con un tapón de queratina 
central; que apareca durante la infancia en áreas 
del codo. rodilla, popllteo Y gI\lIeos. (FIG 51) 
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AG. 49 QUERATlNIZACION DE LA MJCOSA BUCAl. 2 

DIagnostIco DIfwMcIaI: La paquionlquia de 
tipo JacI<.Son.LawIer congéni1a es similar al de 
tipo JadassOhn-l~, pero las 
diferenciaS siguientes son reconocidas en el 
slndrome JacksOn lAwter que son: 

1) AuIencia de quaaloeis bucal 
2) ~ delllla6 .. neanata\ con hipopIa1ia 
del esmalte 
3) Presellta qUstes epidennoides cuIáneOs. 

FIG.50 ENGROlWIIENTO y ELEVACION DEL eoRDE 
LIBRE DE LAS ufIAS. 2 

Las malifeslaaolles dlnica8 restantes son 
idénticas. Otras CXlIIIO: lIII\/O asponjoso bIanoo 
de Cannon. dlsqueratosis inlraepilelial benigna 
hereditaria. dlsqueratosis congénita. 

FIG 51. PAPIlLAS FOLiCULARES SOBRE El CODO. 

SINDROME DE PElIrZ-JEGHERS 

Slnonlmw. Pdiposis intestinal 11. 

Hutchinson en 1896. PeuIz en 1921 y Jeghers 
en 1949, caadelizan: 

1) Pigmentación melan6tica muco-cutánea. 
2) PólIpos intestiJ ¡aJes 

Es autosómico dominante. 

FecIetr. Presenta máculas café, vio/aceas, o 
negras en la piel, alrededor bucal, nasal, Y 
orIfido orbital. Las máculas pigmentadas sonde 
unos cuantos mlllmetros de diámetro, varia en el 
nÚlO8IO y grado de pigmentación de acuerdo con 
la edad. 8 padenIe anciano, pierde de nÚlll8lO 
de máculas y el grado de pigmentación.(FIG 52) 

FIG 52.· MACULAS MELAN0TiCAS
3 

EstnM:tunr Bucal: En el labio inferior y la 
mucosa bucal hay máculas pigmentadas; el 
paIada", encIa, rara vez en lengua y piso de 
boc:a. Las iIIIIIIChas melanociticas son de 12 
mm. de di*nlilro en la piel. Las máculas 
ClIIIán.s pigmeRadas con frecuencia palidecen 
en la puberIad, pero la pigmentad6n permanece 
en boca. (FIG 53) 

FIG 53._S ME1ANOTlCAS EN LA MUCOSA 
YUGAL' 
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ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON IMPLICACiÓN DE MÚl TIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

c--.i.;.m;.. ~ üesarroIo fIsiCO Y 
mental en limIIII nonnal88. Plgrnallath501 de las 
extremidades. c:onjt.rdIva. '1 muc:osa IIIIIIL El 
canponente mas importanIe son los pólipos 
intestinales. LM litios involucrados san al 
yeyuno, 1Ieon, iIQstino grueso, recio, estanago, 
duodeno Y apéndice. 

Los pólipos pueden produc:ir inIueoepciOc" 
ocasionando SIIIumIImo con una ~ 
obstruc:cIón klflllinal Y faIIaat. Los pcobIamas 
gastroinIesIII al. ."..... antae de la ..-a 
décacIa de la vide. Algunas pr...mn poIipoI en 
la vejiga. nariz, carvix, '1 bnlnquioa. AImenfa el 
número de ~ de las células de la teca 
ovérica. 

Diagnostleo DIIeIwH:IaI: POIIpos intestinales 1, 
(pólipos en colon), sIndnlme de GanIner Y 
enfermecIad de AddI80n 

DfItoe de ' la g 1Itw/o: Para aelallleca al 
diagnostico son útiles las radiognIIIas del 1radO 
gas1rointeslinal. 

PSEDOXANTOMA ELATlCO 

Sinonimia: Slndrome GrIlbIad-Strandb. 

Es aUlosómiCo recesiva. 

1) Cambios dermatoiógicos 

2) Estrlas ingLina/es 
3) Episodios hemorrágicos recurrentes del tracto 
gastrointestinal 

4} Pulso débil 
5) Falla de viSión. 

Facies: Cambios dennaIoIógicos. Pacientes 
ancianos ~ de la 1Iista. Puede ~ en 
la pubertad o a una edad máS temprana, la piel 
peribucal se hace redundante. acentuado ... al 
piiegue de la piel Y arruga con resultado 
apariencia de "IIowKkIog". 

EsIrrH:tura s-t. Al canbio peribucaI, forma 
nóduJoI¡ 81111deitlOS por acunulo de lbraII 
cofagena se pr-aan en labial, bucal, mucosa 
toMiIar, paladar blando Y duro. 

c.r.ctw#.a. SlsMmIeu: Desam:lIo lIsico 
en limites noril al! B. Se prBae lis en la i1Ia1cia '1 
al inido de la segunda década. EngroaamIento 
de la piel con lIaIIIIUIación de pápUas u.a 
amaiBas conlgn elevación, de CI.ItIIqWer ... 

En el funcIoecopio se observan asirias 
ingIinaIes, complicación al la membrana bIUc:h 
y 88 canIln alrededor del disco 6ptk:o; 
hemorragia raIinaI oon defedos de visión, c:entraI 
COIicnnitI&, Y degeneración maGUI.-. 
CaIcItIcación de ataiae pe¡iféicas c:amo 
coneec:uencIa cItImiluye o se __ al pulso 
en embos brazos y piernas. Iiper1lll\8iórl, angina 
pecIDraI, y angina abdaninal, episadios 
hemCA.~ se presentan en el tracto 
gaatluild r tal, 11IIón, vejiga, úIaro, mucosa 
nasal, articulación, Y aéneo. 

Dlagnoatleo 0It'a 'allCM1: Se debe difarenclar 
con aIIeIadatteS 880Ciadas con es!JIas 
inguin8les, ......,.. senil. 

o-. de LIJbo¡¡úorlo: El defecto bésic:o es la 
CIIIciIIc:acIón de ftbras eIáSIIc:aa. A la biopsia piel 
o de memblWa mucosas ~ c:ak:iIIcación 
de fibras al • litas. Amlenta el nivel de coIAgena 
IIsina e tidlwdlsilla ti_ en importancia 
elevaá6n de QIutamina en el elastina. 

FIG. 54.· EL CUELLO ES EL SITIO CONDE HAY CAMBIOS 
OERW.TOlOGlC(l.,.2 
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ALTERACIONES SISTEMICAS HEREOIT ARIAS CON tMPU,CACIÓN DE MÚLTIPLES EsTRUCTURAS BUCAt..ES. 

Slnanlmlr. New esponjOSO blanco de Caooon, 
enfermedad Cannon. 

Se puede pISaltar al nacimiento o antes de la 
pubertad. Es caracterizado por plecas 
esponjosas blancas o cualquier parte cercana a 
la mucosa buc::aI, con desarrollo wriabIe. 

Es auIosómico dominante, afecIa ambos sexo, y 
raza negra. 

EstructurII Bucal: La mucosa es engroaada, 
corrugada, o plegada y blanda. La queratina 
superfidal llene una tendencia a descamarse 
con el tiempo, residuos ásperos. El mmgen libre 
gingival, siméIrica; en rara instancia, es 
unilalelaJ. la placa blanca es asintomética; por 
lo tanto, es fracuenIe que sea un hallazgo por 
accidente. 

Cal'act./sttcas SlslMlials= 0esamlI0 tlsico Y 
menlal namaI. Se puede ~ un aumenID 
de ---!JOS« nasal, Jaringe, esófago, anaJ Y 
mucosa gingivaI. 

DIIJgnostIco Dlfrnnc/al: Paq¡.io lIIqWI 
congénita, disqueraIosis intraepilefial benigna 
heledIIaria; Y Jeucoedema. 

0._ de ~f% la alteración histoIOgica 
es caracterilada por mamas esponjosas de 
estrato epjIeIiaI. 



ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON AFECTACION EN 
MAXILAR Y MANDIBULAR. 

SINDROME APERT 

SlnonIm": AcrocefaIosindaa tipo 1. 

8aumgartII« en 1 &42. A¡lert \o pI'eS8I1Io en 
1906. es caracterizada como 
craneosinostosis: 

1) Tubirrlbraquíce(alo 

2) Sindactilia de manos y pies. 

Es autosómicO dOminante; afecta con 
edad paterna avanzada. 

FRIes: El tercio medio de la cara aparece 
apIas1ada y subdesarrollada. resultando un 
relativo prognatismo mandibular. Nariz 
peque/la y algo en fonna da pico de loro. 
Hipartelorismo y estrabismo. la óriIita es 
plana. y el ojo suele _ proptósIcO. Forma 
una extensa muesca horizontal justo en la 
parte superior de la frente a través de la 
supraorbita en algunos infantes. (AG. 55 ) 

FIG.!i5.- FRENTE BULBOSA. IIftRTE lORISMO 
OCUlAR. Y FUSION DE LOS OEOOs

2 

&trut:tura a-I: Paladar hendido can 
arco 8111.,.110. en ocasiones con un StI'CO 
en la linea media. Uwla blfida. hipoplásia 

maxilar con relativa prognatismo 
mandibular y condensac:ión de la arcada 
superior. con fonna de V. (FIG 56) 
ApiIIarniento dental. engro&amientn del 
proceso alwoIar. El paladar tiene una 
~ proluSión de la porción media 
del labio superior. 

"' .... 
FIG 56.- APIiIAIIIENro CON UN MARCAOO 

ENGROSAMIENTO DEL PROCESO AlVEOLAR.
2 

Catacterlsticas Sistémicas: Desarro"o 
flsicO en IImnes normales. Los pacientes 
tienen una inteligencia por abaja de lo 
nonnal. Afecta ambos sexos. El cráneo 
es oxiceflllico. ovoide y braquicafálico. 
con una elevación prominente. frente 
prominente. El frontal Y lempClllll sobre 
salen. El ápice del cráneo se localiza 
anterior o cerca del megma. la región 
occipital es plana y en el mismo sitio 
vertical como el cuello. Un número de 
paciantes presenta una aberftJfJ! ",m~Qr 
a la fontanela. con el tiempo continúa en 
ooa aberIunl de la sutura frontal. En 186 
radIografIas. la fusiOn de la sutura 
coronal. Sindaclllia simétrica de ambas 
manos y pies wria en grados de fusión 
pardal de la piel en una progresiva 
sindadIIia Ó6e8 de melacarpo&. 
melabnos. y falanges. Cuando el ten:er 
dedo de la linea media es completamente 
fusionado. es fIacuante en unas que da la 
apilliellCia de la mano como un guante. 
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AL TERAC!QNES SISiÉMICAS HEREDtT ARIAS CON AFECTACION EN MAXILAR Y MANDIBULAR. 

Misceláneas: aplasia o anquilosis ar1ic:ular 
severa. de codo. hOmbro y cadera. anquilosis de 
vértebras. espina bllida, y esbibo con pérdida 
audHiva. 

~co Dlfetwnclal: Se considera el tipo 
de acrocefaIoaindactifia, s/ndrome SaeIher&
Chotzen. y slndrome de Cruzon. 

SINDROME CARPENTER 

Sinonimia: Ac:rocefaIoaIndadiDa, ACPS tipo 1/. 
Ca<penter en 1901. caracteriza: 

1) Aaocefaia 

2) Braquimesofalange y sindactilia de tejidos 
blandos implicando el tercer y cuarto dedo 
3) PoIidadilia preaxial Y sindacll&a del dedo 

4) Cadera valga Y pes varus 
5) Enfermedad del corazón congénita 
6) Retraso mental 

7} HipogalSdismo 
8) Obesided leve 

9) Hernia. 

Es aUlosómico recesivo. 

Fachas: Distopla del canto y se asocia con 
pliegue epicanlal y depresión del puente nasal. 
Cornea mal desarroUada. miaocomea. con 
ligera atrofia óptica. comeal obscura y borrosa 
con márgenes del disco. Implantación baja de 
las orejas y cuello corto. 

Estructura Bucal: Mandlbula hipoplüca y por 
consecuencia es retrognala. El palada' es 
arqueado y elevado. 

C9rt1Cterlstlcas SIstMlIcas: Un bajo riveI de 
inte&gen<:ia. estatura baja. pero su peso se sobre 
promedia. La OIIeSidSd se presenta en el tronco. 
cara y detrás del cueHo. SinosIiosis premaltn de 
sutura aaneal que con frecuencia es asimétrica. 
dando oomo resultado distorsión de la calwlia y 
el cnIneo en fOnna de Ione. Las suturas sagital y 
Isnbaidea se fusionan p!imero. por 00im0 la 
coronal. La rOlllallela anterior presenta 
ocasionaImenfe con el hueso Wonniano. 

Las manoa son COI1aa con dedos ~. 
S/ndac:IfIia de tejido blando que a- entre el 3° Y 
4° dedo. La falange prolCimal delpWgar tiene dos 
osiIicac:ions cerotra\eS redandas; junio con el 
dedo gordo del pie presenta un centro cIstaI 

triangular. Una proyecd6n en forma lenguado 
puede extenderse en roana radial de la epIfiSis 
de la falange proximal del dedo 1ndiGe. Es 
frecuente braquimesofaIange en 1Odo6 los 
drgitoa, agenesis de algunos medios falanges 
del segundo al quinto dedo. 

Deformidad bilatenll de pies y poIidadiIIa 
preaxiaI con dupticac:ión del segundo dedo del 
pie. Los dedos de loa pies PI essntan sindactilia 
de tejido blando. En las radiografIa$, se 
1I'IIIIItan varios melalar&os y una rap/lcación 
del segundo dedo del pe, Y con una menor 
8lClensión el segundo meIalarso. 8 primer 
metatarso es amplio y corto. 

Los dedos de los pies son fOnnadoa por dos 
falanges. Genua valga con despla2smlet 010 
lateral de la roIuIa. MovíIidad de la cadera 
reducida. Enfermedad coogénita del corazón. 
con un deIecIo sepia venbicular, sepia abiaI, 
conductos evidentes arteriosos. estenosis 
pulmonar. y letraIogra de Fallo! 

DlegllOlJllco DIfwancJat. Slndmne Noack, 
slndnlme Laurence-Moon y aaoc:efafosinclad 

FIG ST •• UN LIGERO HIPERTELORISMO FACIAL 2 
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Al TERACrONES SISTÉI\11CAS HEREDITARIAS CON AFECTACrOf>J EN MAXILAR Y MANDIBULAR, 

""I.~ft ..... A •• _ _ v .. n"'ueo...., 

Sinonimia: Oisplasja fibrosa famiiar. 

Jones en 1933 C8IlICIerita: 

1) Lesión fibroósea rnandiIlIDr 
2) Enfermedad farnjiar 

AutoIómlco dominante de expresividad variable. 

Facies: Tumefacción biIaIaral o unilateral. 
asintomático. entre los 18 m_ y " anos de 
edad aparecen los primeros slntomas. Afecta el 
éngulo. rama ascendente. región relromOlar de 
la mandlbula y parte anterior del maxilar. 
Cuando afecta el maxilar hay una elevación del 
piso de la orbita causando que las pupilas se 
eleven y la mirada este drigida hacia aniba que 
provoca una apariencia de querubln. Con 
hi¡lertelorismo ocu/ar.(F1G 57) 

EsCructunI 8uc1ll: B hueso es sustituido por 
tejido fibroso con células gigantes 
multinUdeadas d/sp8rIas, da8pIazanIento de la 
dentlc:ión primaria con auI8IICia de moIare8 en la 
dentIóOn ~. (FIG 59) En las radiografIas. 
U- una apariencia de ~ de jabón". que 
se extiende bilaleraknenle en el éngulo Y rama 
de la mandlbuIa: sin afectar el cónciIo. Cuando 
se afecta elmaJCilar son en las éreaS del antro Y 
tuberolidad.(FIG 58) 

Durante la pubertad la boca lhmente de tanano. 
cuando la tumefaocIán que Iienda a estacionarse 
y es regresiw. En caeos -. hay 
compfiCac/ones de masticación, deglución. 
respiración y lenguaje. 

FIG 58.-FAl.T" DE ERUPCION DEBIDO " LA RETENCIÓN 
lHTRAOSeA. 1 

c;.,actlltaIi:M $lcthl{cll: Ocasional 
afectación de hueso laIgos y lillladenopatla 
ceNicaI. 

lJ/agIIOIrtIco DIfwMcIIII: Tumores 
OdOlitOgéllicOs (am"'<tWOilla), dIIpIasIa 
fibroea. \UmOIeII melaP6SiccII de la boca, cPste 
óseo aneurism;Itico, y 1Lmor central de células 
gigantas de la boca. 

Datr» de u".,..,.,,;o: Los niveles de fosfatasa 
aIcafina pueden estar elevados duJanle el 
desamlIIo de la enfermedad. 

F1G so. MEAS MU\. TllOCULARES SEME.WfTE A UN 
OUISTE EN LA _ ASCENDENTE DE LA IMNOIBUlA. 2 

DISOSTOSlS CRANIOFACIAL 

Slncnlmlr. Slndrome de Crcuzon. 

Crouzon en 1912 caracteriza: 

1) SinostOSis craneal 

2) ExoftaImos bilateral con estrabismo externo 
3) 'Cara de rana' y nariz de 'pico de \oro' 

4) I'rognaIIsrno mandibular JeIativo. 

Es autosómlco dominante de completa 
penetración. Se presenta casos esporédicos con 
una historia famiHar negativa. de este modo 
representa nuevas mutaciones. 

FacIes: Apariencia de cara de rana con 
axoftaImos; que es debido a la profundidad de 
las 6r1liIas. Hipeflelorismo ocular e hipoplasia 
maxitar. Esta última caracterlstIca produce un 
prognatilll1O mandbular JeIativo y el labio 
superior es cono. e c:rm- es braquicefalico 
con prominencias frontales Y el cierre de la 
sutura ~. (FIG 60) 
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AL TERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON AFECTACJON EN MAXILAR Y MANDIBULAR. 

FIG 6O.-EXOFTALMIA. HIPERTELORISMO, y LABIO 
SUPERIOR CORTO. 

2 

&ttvt:tuta But:M. Maxilar hipopIIlsi<:o, la 
bóveda palatina en forma de "V, malodusón y 
hendidura pwdaI del paIadar.(F1G 61) 

c..cl8lfaflaa ~ 0esaJT0I0 118ico en 
limites normales, en las radIografIas, la suturas 
coronal, sagital, y tamb0ide8, con sinOltosis. El 
neMe ópIic:o esta daIIado; y rara vez hay 
nislagnlOS. (FIG 82) 

FIG 61.' PROGHTISMO RELATIIIO MAND8ULAR. 
2 

~ Dllwwlt:lat S/ndnJmes de 
disptasia cleklocraneal, ~¡da ti'a, y 
craniosinosIoIi 

FIG 82.. El. CRANEO ES BRAQUICEFAUCO CON 
PROMINENCIAS FRONTALES Y El CIERRE DE LA 
SUTURA SAGITAl.. 

2 

HlPEROSTOSIS CORTICAL INFANTIL 

SInonImIlr. S/odrome catfey-siNemlan, 
S/ndtome SmiIh. 

ROske en 1930 y más tarde cllniCo y radiográfico 
catfey y Slfvennan en 1945 y &nilh en 1946. 
caracterizan: 

1) Turnelaa:ióII bilateral sobre la mandlbula y 
oIroa hI*'>S 
2) Neoformación ósea 
3) Hlpefirritabifidad 
4) Rebre leve. 

Es autos6miCo dominante con una penetración 
incompleta y axpresívidad variable 

FacIes: Tumefacción bilateral facial en la rama, 
Angulo y cuerpo de la mandlbuta, oon pandez 
sobre el sitio implicado. (AG 63) 

Estructura 8ucat. Afecta principalmente a la 
iiJéi.-tdrtiuia. En ía radiogratIa se observa un 
proc:eeo de hiperostosis expansiva de la 
superficie 00IIicaI que rodea o hace roma la 
apóftsis COIOIIOides mandibular; al Iniciar la 
lesión los ekimentos hiperostóticos se separan 
del hueso ~1Ie por una delgada linea 
1'IJdioI(Jdda. Malodusión sewera. 

Clnctlld_ .. SlallmJc .... 0eearr0I0 lIsico Y 
menIaI en IImiIaI normales. Es LII8 enfarmedad 
ósea pt'OIifaraIiva qua lIClOIIa la lIida. Necta en 
menor medida 8 la c:IavIcuIa huesos largos 
maxilar, costiIaa y escápIJa. Se manifiesta enInl 
el segundo al sexto mes de vida. AlQt.ms casos 
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ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDlTARIAS CON AFECTACION EN MAXl!.AR Y MANDIBULAR. 

"" iier_ reponacios en útero. La anormalidad 
congénita de los _ SIIf1!IIJÚ*S que nWen el 
periosllo de los rn-: se sugiere como 
elloIogla de la forma familiar. Es una 
enfefmedad autdimilanle la CtibieI1a del tejido 
blando aa benigno y edematoso. con aata:ios de 
~ Y remisión. De /IIa1er8 
CCInCIXIIiIIInI o pracedfendo a la tumoración hay 
dolor. fiebre e irritabilidad. 

DIaQnoItico 0Ifer .. ~ Osteomielitis. 
panlIlditis epidémicos. Y lI.mores parotideo$. 

0.. de UbonIfOtto: 8 gammagrama con 
tacneclo" puede facilitar el diagnóstico: ya que a 
menudo es positivo antes de que se detecten en 
la ~aa; se incluyen la velocidad de 
sedImentación erfIrocItica. alta ciOtlcenbación de 
fosfatasa. anemia, Ieucocitosis y en ocasiones. 
trombocitopenla o trombocitosis. 

FlG 83.' TUMEl'ACCION BILATeRAl. SOBRE RAMA DE LA 
MAIIDlBUlA 2 

SINDROME DE MARFAN 

SI_1m",: DoIicostenomegaHa. aracnodactilia. 

Es autosómico dominante. caracteriZado por: 

1) Araalodaclilla. crecimiento desproporcionado 
y otras anomalas esquelelales 
2) 1 uxación det crisIaIíno 
3) Aneurismas aorticcs. 

FIICIes: la cara larga y delgada. miopia. 
escferótica azul Y luxación del aiSIaIino 

&tructunI BUQI: Bóveda palallna estrecha. 
maloc:\usión y dlsartrósis de la A TM. (FIG es¡ 

c.racfel1stlcas SIstiIm~ Son aftoso de 
extremidadaa relativamente largas. manos 
grandes con dedos largos y laxitud articular. Las 
extremidades y los dedos tienen lOngitud en 
desproporción con el tronco; la alteración del 
tórax incluye protrusión o indenladón de las 
costillas: ractitud de la espalda y grados 
variables de escolfosis.(AG 64) Alteraciones 
cardiacas oorno prolapso de la válwla mitral. la 
dilalación de la aorta ascendente. puede 
producir insuficiencia aórtica y cardiaca; la 
disección constante de la aorta puede causar 
aneurismas que producen un alto riesgo de 
muerte. En las alteraciones oculares se incluyen 
luxación del Cristalino, miopla, desprendimiento 
de la retina. 

DIagoostlco DJferencfal: Slndrome de 
Klinefelt8r. laxitud de las articuIacionaa y 
homocistinuria. 

Datos de Labanltorio: 8 diagnóstico se basa en 
las anormalidades caractertsticas de los sistemas 
musaJloequeléticos, ocular y cardlovascular; asl 
como antecedentaa familiares positivos 

FIG 65.-~ DE lOS SBIOS MAXIlARES Y 
PROGNATlSMO MANDllUlAR 2 
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AL TERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARI).$ CON AFECTACrCN EN MAXILAR Y MANPIBUL..\R. 

iíNUROME MELHICK-NEDDLES 

SInonimw. Osteodisplasia. 

Menick Y Neddles en 1966, catacterizan: 

1) Dlsplasia generalizada de huesos 
2) FIEies anormal. 

Es autosánico dominante. 

F.ae.: ExoftaImos, meflllas ampRes, orejas 
largas, mlcrognada y labios transversalmente 
largos. (AG 66) 

• ..-
" ' 

FIG 60.- I!XOFTAlMOS. DEPRESION DEl. PlJENTE NASAl 
y RETRUSION w.HDIBUlAR. 2 

EstnH:tunI SucaJ: Micrognacia, malodusión. 

Caractet1stlcas Sistémlclur. Retraso mental. 
Desarrollo lento. Los adultos son pequeI\o6 y 
ligeros. El cueflo es largo, hombros angos1os y 
brazos cortos. Retraso en el cierre de la 
fonJanela anterior, esclerosis en la base de! 
cráneo. Falta de desarrollo del sano pera'I8S8I. 
La davfcula tiene una cortical irregtjar que 
sobresale. Los cuerpos vertebrales más altos de 
lo normal: este se puede ver mejor en el axis, 
atlas, y cóndilos del ocdpital. La lIIértebnI 
toráCica con una concavkIad anterior con una 
doble punta. B radio Y la tibia tienen forma de 
'S", debido al marcado arco. Ambas 
an&ifu-.arnn.no de areas metal.eaI del 
húmero, peroné, y tibia. La cresta iUaca es ancha 
en el área acelabular. 8 diagnóstico es .a1CieI 
por radíograflas, pero as Upica la cara con 
anormalidades óseas. 

OIafnoa*o ~/: Slndrome Weissman
Nettar. 

Datos de L.booatorlo: La fosfatasa alcalina 
elevada. 

IIUCOPOUSACARID081S VD 

Sinonimia: Deficiencja de S. glucoronidasa. 

SIy en 1973, caracteriza: 

1) Estatura corta 
2) Deronnidad esqueletica progresiva 
3) HepatoespIenomagalla 
4) Retraso mental después del primer ano de 
vida. 
5) Deficiencia da ~ucoronidasa. 

Es autosómico reoesivo. 

Facies: Depresión del puente nasal, 
hipertelorismo, es semejante a las fosas nasales 
del MPS ~H; sin embargo, en MPS VII presenta 
corneas claras. La cabeza es alargada y 
prominencia frontal. En las radiograflas, hay un 
cierre prematuro sagital de la sutura lamboidea. 

Estructura Buca/: Engrosamiento del proceso 
alveolar. 

~ Sistémicas: Después de dos 
anos disminuyen de estatura disminuye y retraso 
mental progresivo. Torácico-lumbar (convexo) y 
deformidad semejante a mamas de paloma 
desda el nacimiento. Al examen radiografico 
revela deformidades en forma de garra en la 
parte torácica baja y vértebra lumbar superior, 
huesos cortos, tubulares, y una aproximación de 
los metacarpianos U-V. Hernia inguinal y 
umbilical, hepalDsplenomegalia, y piel laxa. La 
acunulación ill1J'acélular de ácido de 
mucopoIisacaridos (AMPS) es responsable del 
fenotipo. 

DIagnostIco OlfeNnciat. MPS 1 y MPS VI. 

o.tos de LaIIa atorltr. En el hueSo se 
encuentran granuIocitos periféricos con una 
inclusión inIraceIWIr mefaaornálica. La falla de 
actividad de ~ en fibroblastos y 
células blancas; es patognomónica de MPS VII. 
La <ISminución de la actividad B-gIucoronidasa 
se ~ en heIeRx:igoIos. 
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AL TERACIONES SiSTÉMICAS HEREOrfARIAS CON AFECT ACION EN MAXILAR Y i\lAN018UL~R. 

Pfeiffer en 1964. usua el nombre de 
acrooeCalosindactiia, C81aCteriza: 

1) Claniosinostosis con turribraquicefalia. 
2) Pulgar y el dedo gordo del pie son anchos. 

Es autosánico dominante de variable 
expresillldad. 

Facies: La mitad de la cara es hipopIásica con 
depresión del puente nasal. orbitas profwldas. 
prognatlsmo mandibular relativo. y prominencia 
leve de la superficie orbital. Hipertelorismo y en 
ocasiones eslrabismos. proptosis; y una oblicua 
antimongClloide. La turribraquicefalia craneeI. es 
debido al derre de las suturas (en especial la 
sutura ooronaI)dando las Clnláerfstica 
faciaIes.(FlG 67) 

FIG 67.- HIPERTE1.ORISMO. ANT1MJNGOUSMO 0Bt.~1JO 
DE FISURAS PAl.~ HIPOPlASIA EN FACES. 

&tnH:Iunr BuaI/: HipopIasia maxilar como el 
resultado del paIadw estIecho Y pn¡(undo; 
prognatismo reIatiw y una odusión cIaSe 111, 
úvula bIfida,(f1Ge&) 

Carac,..i¡¡llu S' "nl·~.,. 0esan0I0 mental 
en Ilmles nannaIeI. a cigiIo es ancho con 
varias deromIidades. SIndactiIia afec:Ia a I0Il 
dedos 2-3 Ó 3-4 en manos y pie. 
8raquiomescfalau~8. falanges ausenteJ y 
anormaIee. anc:I108; meIaIarsianos con ep/fisis 
accesorias. Y múltiples centros de osifIcac:ión en 
las falanges. La sillOSIo6is es precedida de 
huesos que lambién pueden observarse en: 
carpa/es. tarsianos, metacarpianos. 
metatarsianos. Wlrteblas cervicales. rado
humeral y radio-W1ar. 

FIG 68.- PROGNATISMO RELATIVO Y UNA OCluSlOM 

ClASE"? 

D.gnostico DlfenJnc'-l: Slndrome de Saethr&
ChOtzen. acrocefaIosindadiJia de tipo Apert. El 
diagnOstico diferencial esta basado en la manera 
hereditaria. de las manifestaciones cllnicas del 
slndrome Pffeilfer con anomalfas de manos y 
pieS. La mayolfa de casos de Apert son 
esporádicos. 

SMITH-lEMU-OPTIZ. 

Smfth Lemli. y Opliz en 1964 caracterizan: 

1) Hipoactividad fetal 

2) Anomalfas urogenitales 
3) Retardo del crecimiento intrauterino 
4) Múltiples anomallas esque/etaIes 

Es autosómico recesivo. 

Fac-': MiaocefaIia. blelaroptosis bilateral. nariz 
corta y fOsas ~ anchas Y micrognada.(FlG 
68) 

Canlctwfdca SW*n1ca: RaIraso metal 
severo. Al nacer 8011 modeoadaonenle pequeIIoS 
e hipotónicos. Estatura COfIa. hombros angostos. 
cuello peque/Io. initabIea. emiten un chiIIdo en 
caso de dolar. vómiID frecuenta Y la inhalación 
causa ramonla secundaria Las anormaIldades 
urogenilales se presentan en hombres 
comp!ludieooo hipospadias, alptorquidismo. Y 
esaoto 1Iendido. SlndadiIia en el segundo Y 
ten:ar dedo. DermatoestrIas de p¡Ynas con 
pliegues sima- a la ele lOS almios Y gran 
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n(~~! ~ ~ :; ;:¡ ~.:. i un piiiIIRJf1 

arq..-lO de libia. CCln menor ftacIlencia epIfiIis 
en punta. paladar hendido, po&dac:IIIa, saao 
lisurado, implantación baja da las orejas, 
estrabismo, pliegue epicanlal, cataratas, 
estenosis piIóIica y anormal EEG y EKG. 

D/agtlO#lco Difenltlcist Slndrome MeckeI y 
trisomia 13. 

-
FlG 89.-RECIEM NACIDO CON PTOSIS DEL PAAPI\OO, 

NARIZ CORTA. Y MlCROGNACIA. 2 

SINDROME WAARDENBURG 

S/nonlmllr. Sordera congérita, c:opeIe blanco, 
distopia del canIo, Y heleroaarnia del iris. 

Waardenburg en 1948, c:aracteI iza: 

1) Sordera congénita sensonneutal 

2) Desplazamiento lateral de cantlli medial y 
lagrimal en el bOrde la la ralz nasal en punta, 
3) Blanco copela o poIiposis 
4) Heterocromia del iris 

~~~dela~medialdeia~ 

Es autosOmico dominante. 

Fac/ec HipopIasia del carUlago 
nasaldeprimiendo las fOsas nasales Y una ligera 
profnIsión de la mandlbula. La poota da "" ~.z 
es redonda y esto da una nariz respingada. La 
distancia /nIerpupIIar llene un inCrana1Io 
anormaf; ca.-,do que la dillblncia del canID de 
como resultado una blefalCxnosis. (f1G 7\) 

Un copete bIanoG se PI as Ita en menos de 
cinco paciellIes; pelO c:unIo pm ella afecte 
de una manera _. CCln menor frec:uancia el 
vi\IIigo, heterouoilil1l del iriS, o irides. 8 iris .. 
de color azul aunque pueden _ parcial o total 
en espec:ial ~ de un ajo azul o uno calé, 
o dos pálidos, ojo azul en un aIro-americano, 

estrabismO. El punto lagrimal inferior es 
despiezado lateralmente. 

FIG 7D.-UIi COPETE BlANCO, IRIS PALlI)A. DISTQPIA DEL 
CANTO. lATERAl. DESPlAZAMIENTO DE CONDUCTO 
LAGRIMAl.. HIPOPIASlA DEL AlA NASAl. 2. 

&trucIunr auc.t Prognatlsmo con prolusión 
del laIlIo inferioc, Y el arco del paladar es 
elevado, con deaplazamieoto lateral del ángulo 
mancibuIar. 

~ SlstémÍClts: Sordera congénita 
sensoneural en el 20%. Esta afección puede ser 
variable en su grado y que puede lener rangos 
de sordera moderada bilateral. Hay pacientes 
que pueden presentar sordera unilateral 
profiJnda. La sordera presenta problemas debido 
a ia ausencia del órgano de COIti. 

0IIIgn0stIc0 ~ Cuando el slndrome 
praserrta del todo las c:aracteI1sticas es 
inoonfundlble; pelO no obStante, aIgwlas 
~ aeoc:iadoe con heteroc:2'OInia indas, 
como el slndrOme Rornberg. se IndlJ!lRIIi!i!!go. 
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ALTERACIONES SISTÉlEAS HEREDITARIAS ASOCIADAS A LA 
HENDIDURA FACIAL 

SlNDROME ASOCIADO A FISURAS 
LABW. Y PALATINA. 

SInonInIIII: Slndrome de van dar Woude. 

Afecta a ambol! _. es autOllÓlllioo 
dominante. caacte¡izado por. 

1) labio y paladar hendido 

2) labio con lisuras paramediales 
congénitas 

Facies: labio hendido o la cicaIrIz: de 
reparación las fisuras paramedtates del 
labio infIIrior. En ocasiones. adhaIIianM 
palpebrales. 

&trIIt:tII.-. BuuJ: Fisura bilateral 
simétrica en el bertleIlOn del labio inferior. 
Esta fisura puede _ més o menos de 3 
mm. 8 hoyuelo puede _ circular o 
puede presentarse como una hendidura 
transwrsaI en los músculos orbirulares. 
Con o sin excreción salival de manera 
espontánea o a la presión. la fisura 
pueda _ un aislado hallazgo (33%) o 
asociado con labio y paladar 

hendido (76%). Cuando se asocian con 
labio y paladar hendido. la hendidura es 
bitateral en el 80% de 106 casos. 
AnquiIogIosia y WuIa blfida.(AG 71) 

ca~ S/sHnIk:as: Desarrollo 
tlsico y mental en limites normales. Rara 
vez. esta es asociada con sindactilia de 
manos. 

~ Dlfwencllll: Todos los 
slndrome& con hendiduras se tienen 
incluido como el OFOI y Slltdrome de 
popllteo p\tIrigaideo. 
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ALTERACIONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON IIPUCACIÓN DE 
MúLTIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

DISPLASIA CLEIDOCRANEAL 

SI-*'Ia: Slnc:trome Scheuthauer~ 
Sainton, disosIosis c:feido.craneal. 

Sheulhauer en 1871 y por Mane y Sainlon 
en 1897.caracterlzan: 

1) Aplasia o hipoplasia de una o ambas 
e/av/alias 

2) Desarrollo eJCagerlIdo del cümelrO 
trans-so del aaneo 
3) Osificación diferida de las fontanetas. 

Es autos6mico dominante. 

Facies. Cara pequeIIa, depresión del punte 
nasal, y la base de la nariz es amplia. 
Afecta a los huesos intrmembranoso y 
endocondrales del cráneo y origina 
disminución sagital de la base craneal, 
agrandamiento tra_1 de la bóveda 
craneal y el retardo del cierre de fontanelas. 
Presión lIidroc:efáIiCa sobre las regiones no 
biparietal, además de la extensión de la 
bóveda craneal. (f\G 72 ) osi1icadas en 
especial 80tJre las fontaneIas, causa 
abombamienlo frontal. 

FIG 73.·PeR~ Y RETRASO EN LA ERUPCION 

0ElITAl. 
2 

Esrrucfunt Sut:at La causa del 
raáIrdo O .eIeiiCión dental se reIaciot'Ia 
con carencia de cemento celular, dientes 
supemumerarIoe. La hipopIasia mextlar 
hace que la mandlbula parezca 
¡xognáIlca. 

(FIG 73) 

FIG n.· LA APROXNllAO DE LOS HOMBROS HACIA 
lA LlNEA 1lEDlA2 

CInc~ SlslWnIr:a: Son de 
estatura corta con cuello amplio y hombros 
angostos. Las claviculas pueden ser 
aplasico o hipoplasico unilateral o bilateral, 
la terminal acromiano. Debido a estos 
detaduosos huesos. en estos !"'Oantl!'! SM 

capaces ele hacer sus hombros al frente del 
pecho. Inclusive dislocación congénita de la 
cadera, subdesarrollo de peivis, coxal vara 
o coxa valga, genu valgum, escoliosis, 
cifosis y costilla cervical. 

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL: 
PIcnodIsostosi., displasia maildlloaaal, y 
cis¡llasia c/eidafadaI. 
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ALTERACIONES S¡SiÉMICAS HEREDITARIAS CON IMPLICACIÓN DE MÚLTIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

Cockayne en 1936. caracteriza: 

1) Enanismo caquéctico 

2) Envejecfmiento prematura 
3) Deficiencia mental 

4) Microcefala 
5) Cak:ificac:ión inlracraneal 

6) Deficiencia neuroI6gico 
7) Anormal pigmento de la retina 
8) Sordera sensorineural 
9) Fotosensi1Mdad. 

Au!osómico recesivo. 

Fet:IN: Can! sanejanle a un pajare. 
acentuada por una l1IWIz parecida a un pico. 
ojos unidos. Y huesos de la mejilla 
praminentes.(FIG 74 ) La vena faciÍII 8011 
fécilmente Idénticas por ausencia subcuIlInea 
sebácea. MIaocefaIia y pabellón awiaJIar 
amplio. 

FIG 74.-APARIENCIA SEMEJANTE A UN PÁJARO. POR 
UNA NARIZ EN PICO. OJOS SUMlOOS, y HUESOS DE 
LA MEJILLA PR~ 2 

Eatructun BuuI: Prognalismo. Y extensiva 
caries dental. Hipoplasia del oondIo Y 
anodoncia congenfta parcial. 

Cantc:tarlstk8s SI8I8micac Su peso al nacer 
está en elllmiIe normal. pero un reInI80 en el 
crecimiento en el segundo ano de vida. 
resultando un enanismo. ReIraso mental 
avanzado. En el CNS presenta mio«afalia. 
mineralización generaliZada en la cartaza. 
ganglia basal. y cerebelo; demielálización 
severa. sustancia blanca en la subca1icaI. 
atIIlCia Cl!l1IbaIosa. coreatetosis; sordera 

senlOrinetnl. y ceguera. Cifosis. 1WlqIiIoais, 
cuerpo largo, _ y pies amplas, inplica 
COIIIraQuras 1Iecivas el tobillo. rocIlIa. codo. Y 
en ocasiOIl88 engrosamiento pe¡ialicular de la 
unión inllllfalallgea de m810S y pies. 
C/ipIoqlicismo en el 50% de los casos. 

FotosensibiIidad en las áreas de la piel 
expuestas a 111 luz solar. áreas en forma de 
lllllriposa en la cara con _ complicación. 
La blodermaIosIs es responsallle de la 
dcaIriza<:Ión Y pigmentación en pacientes 
ancianos. enollalmos. atrofia Optica, Y arteriola 
ocular angosta MáalIas moteadas 
pigmentadas. Puede desarrOBan cataratas 
alrededor de la pubertad. 

OIagno.tico ~ Progelia. s/ndrome 
ROIhrntJnd. Thomson. slndrome de Bloom. y la 
foIodennalDsia. 

o.m. de UOoilltG1a: Hiperinsullnemia e 
hIpañpoproteine mis en algunos pacientes. 

DlSPlASlA FRONTOMET AFISIAL 

Gortin y Cohen en 1969. caracterizado por: 

1) Sordera 
2) Forma supraórbftal pronunciada 

Es aulosómico dominante. 5gada a X. 

t=.c/as; Supraóltita prominente. leve 
asimetrla facial, puente nasal ancllo, ligero 
anlimongolismo oblicuo de fisuras palpebraIes. 
cejas, y un mentón pequello en punta. En las 
radlograflas mueslra una alteración frontal 
prominente. gruesa, ausencia de senos 
frontales. y el margen ortJitaI de forma de 
"Her$hey-Kiss". (FIG 75) 

F1G 78.-AlJSENCIA DE lA DENTlCION PSUII\NENTE y 
DIENTES PRIMARIOS RETBIIOOS. 2 
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811tego11ia1 en la p¡ñI baja de la mandIbuIa Y 
proceso cancIIw. Ausencia de la dentickln 
pennanente y dientes primarios reIenidos.(FIG 
78) 

FIG 15.· _rrA!. PRO_ENTE y 1lENT0N 
PEQUERo. 2 

~~ Oesarroloflsico 
es disminuido y desarrollo mental retardado. 
Los huesos largos incrementada su densidad 
en la región metafiseal. produciendo una 
deformidad tipo lIask EI1enmeyer. Marcada 
proyección del hueso iliaco y coxis. 8 
occipucio tiene una relación anormal a la 
primera vértebra cervical. con el foramen 
magno. 

Sordera conductiva debido al aparente cambio 
del hueso. Pecho aplanado. cuerpo 
generalizado hirsutlsm. arac:nodadiIia. 
clinidadilia de los dedos del pie. anquilosis y 
IIlOIIimlento disminuido del codo. mut\eca. 
rodilla. IObiUo. Y formación queIoIde. 
Melacrcmasia fibroblaslica. 

DÚlgno.tko DlleRncMJ: Enfermedad pyte. 
dlaplasia aaneometafia./. <iS!lfasia 
craniodiafiseal. Y osteopeIrosis. 

SlntInimla: PoIiposis inlestIna/ 111. slndrome 
poIiposis Intestinal osteomalosis. 

Gardner en 1953. caracteriza: 

1) Osteomas múltiples en huesos faciales 
2) Quistes epidérmicos biquinemas 
3) PoIiposis del intestino grueso que malignan 
4) Tumores fibrosos de la piel o mesenterio o 
ambos. Hpamas o üpofibromas o ambas. 

Es autosómico dominante 

F/lCÍ8S: Asimétrica facial cuando los osteomas 
son los suficientes grandes; afectando el 
frontal y maldIar precede la apariencia de 
póUpos Intestinales (AG TT) B osteoma y 
obüIera al seno paranasal. en especial los 
senos esfenoida! y elmoidal. (AG 78) 

Estructrm/ BUC8I: Múltiples osteomas en el 
maxilar y mandlbula; odonIcmas compuestos. 
hipercementosis y erupción dental retardada. 

F1G n.-PRESENTA OSTEOMAS eN LA PARTE 
FRONTAL. 

2 

Cltntdlllllllc:w Sl&temlcaa: Crecimiento 
fllIico Y d TIllo mental 811 limites normales. 
MCIIIipIes P"'PC" inIasIInaIes del colon Y 
recio con IN tendaneia a una degeneIación 
maligna. Los pdlpoala se pras ,ta., lII1t8II de 
la pubertad. QuiaIee epidénnicos. lriquinernas 
y mesenterio que puede estar presente como 
lipomas. Los 1M-. Iargoe pueden estar 
pm s des 811 el SitiO de los osteomas. 
pequello y mlmloo ostemielitico. 
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r:z.:w;,;~v t:;: __ ,.;..;.,;. ?uiiposis intestinal 1, 

11, IV tipO jlMlflil poIipoeis eoIi, Y slndrome 
harnartomas múltiples. 

Dates de LabonltDrio: Las radiograflas 
intestinales de contraste con balio 
comprueban la 8lCistencia de los pólipos. La 
hislologla del osteoma con dos mantes; la 
primera se compone de hueso compacto 
denso con le¡ldo medular 1f1Sj)efSO. La otra 
forma consiste en trabéaJlas laminares de 
hueso esponjosos con gran cantidad de 
espacios medulares fibroIipldicos; con gran 
actividad osteobléstica. 

FlG 78.-CRANEO CON NIJI. TIPlES OSTE0MAS
2 

SINDROME DE HlPERTELORISMO
HIPOSPADIAS 

Slnonimlll: Slndrome 0pIiz, sfndrome BBB. 

Opitz en 1005 caracteriza: 

1) Hipertelorismo 
2) Hipospadias 

Es probable que sea auIosómico dominante. 
limitación en el sexo. Los hombres con este 
slndrorne son severamente afectados con el 
tiempo en las mujeres pueden o no 
manifestar1as. 

t=.c/es: Hipertelorismo con un Ilgero 
mongoloide. Estrabismo y pliegues 
epicantales. La frente es prominente. y en 
severas instancias un peak Widow's. 
Braquicefaüa. créneo asimétrico con una 

marcada sutura melopica. Nevas en la cara. 
(FIG 79) 

FlG 7lI.-MARCADo HIPERTELORISMO Y PUENTE 
NASAL AMPliO. 2 

Estructura Sucat. Malodusión con dientes 
supernumerarios. fusionados. micrognacia. 
labio y paladar hendido. (FlG SO) 

Carat:lW&ticas Sistémicac Retraso mental 
de maderado a Iwe. Desarrollo flsico en 
limites normales. Hipospacias. Crilorquidlsmo. 
hernia inguinal. coartación de la aorta. 
defectos en el seplo alria/. y diastasls recto. 

O/agnostko Olfenanclat: Hipertelolismo e 
hipospadlas aislados como el slndrome 
hipospadias disfagia. 

FlG ao.-ESPACIOS y CUSPIOES EN PUNTEAGUDOS
2 

FIG 82.-MUL TPLES PlGMEllTACIONES EN LA PIEL 2 
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MUCOPOUSACARlDOSIS IV 

Sinonimia: Slndrome Morquio. 

Morquio en 1929 en Uruguay, Brasil e 
Inglaterra, caracterizan: 

1) Muoopollsac¡wjdos y queratan SIMaIo en 
orina 
2) Enanismo por platispondiHa universal 
3) Nubosidad comeaI con anormalidad dental 

4) Deformidad espinal progresiva. 

Autosómlco recesivo. 

FacIes: Leve hiperteIori$tllO oc:uIar Y una 
ligera depresión del puente nasal. La cabeza 
descansa dieáanante en el hombro, debido 
al accIamienlo del cuello. EsGafooet.IIia debido 
al pranalunl demI de la sutura. 

EsIructunI Bucal: Ambas dal\ic:iones 
~n una corona gris y esmalte poroso, 
tenue, y la cúspide no esta bien formada. El 
cóndilo mandibular es plano o c6ncav0. (FlG 
81) 

~.. S1st*na.: DesarroDo 
mental es nonnal. Después del segundo ano 
de vida, el enanismo es evidente. La espina 
cervical presenta alrvatura ma-cada, 
produciendo rnoIIirnienID restringidos del 
cuello. PlaIispondlUa universal, genua valga, 
pies planos, y pecho aplanado, joroba en la 
zona lunlbar. En la radlogratla revela 
plalispon<lDa, COJCis valga, ilis, Y diS¡)i la de la 
cabeza femoral. La coma con una opaddad 
mem~ PéRIda aucItiva al inicio de la 
segunda década. 

D/egnosIIco DlfetencJat: Slndrane AanIkogs, 
Dyggve Uelchior-a-. h:popl J'a de 
caí,r.. 'j ~Oeiio. aconUropiasia. 
peeudoacondroplasia, tisplasia 
espondIIoepIIiaal, dlsplasia 
espondIlometaftseal, enanismo !IsII ofico, 
raqlOsmo, e hipofosfatasla. 

0/JfJ0s de l.eIJo¡¡aflorlo: Alta &*:ladón de 
condIoiIIn 04-SIifaIo, condItin A y e SIifaIo y 
sulfato keraIan en la orina dLnnte la infancia, 
neutrófiIos pe¡ i!"éticos, ayuda en el 
estebIecirniento del diagnostico. 

FKl81.- HII'OI'IASIA DEl. ~TE. 2 

sfNDROME DE GORUN 

Sinonimia: Slndrome Carcinoma múltiple de 
células nevoides. 

Jarisch en 1894 caracleriza: 

1) Múltiples ~ en mand1btja y 
maxilar 

2) CalcIficación de la hoz del cerebro y 
agenesia del cuerpo caloso 

3) Disqueratosis palmoplenlar 
4) Múltiples quistes epidennoides de piel 

5) Anomallas vertebrales y costilla bifida. 

6) Carcinomas múltiples de células nevoide 
basales 

Autosómico dominante. 

FecJw. Hipertelorismo moderado, 
proIubarancias frontales y biparietales, 
prognaIismo moderado. Amplia ra/z nasal. 
Malifeslaeiones cutáneas faciales; 
carc:illcmas nevaides de células basales. (RG 
82) 

C-tatsdc.ls Slstémlcaa: Desa ITOIIo flsico 
~ en Hmites nonnaIes. Moderada 
retraso mental en algunos pacientes. 
Calcificacjón de la hoz cerebral, 
medlJoblastoma, disgenesia o agenesia del 
cuerpo caIIoeas BIfun:ac:ión o 8IdensIón de 
uno o rMs OOItiIIas, IV melacal¡Ja corto, 
COIIIiIIa blfida, quifoscoIosis Carcinoma 
ntMlÍde de células basales en la nariz, 
péfpados, carriIIas, Iranco, brazo Y cuello. 
Múltiples quistes epidermoides 
pequeIIos(miia), ipornas y fibromas. Hoyuelos 
queratóeicoa paImanas. Gtaucoma, ceguera, Y 
coIoboIna del coroideo Y nanrio óptico. Con 
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calcilicados, hipogonaclsmo Y 

-- _..<_,- --
UVCII~ 

quiste 
mesentéricos linféticos. (flG ~ 

DIagnostIco DiferencJII/: Hipertelo rismo, 
dlstopia del canto, y prognatismo mandibular. 
sindrome de Waardenburg, sindrome 
lentigifolme múltiple, dindromas del 
pericraneo, slndrome de nevas epidermicos 
quetatoquiste aislados y 
peudohiperparatiroidismo. 

.,--~, .... --- ~---------FIG.~ISTOlOGlA DEL QUERATOOUISTE. 1 

om. de LAboI.tIDI1o: 8Iop&Ia en las 
~ de la piel Y !pInII.!DquIstes rmlItipIes 
de boca',. las radiog¡ afias ayudan al 
diagnostico 

FIG 85.- MJl TI'lES QUISTES INTRAOSEOs
2 

OSTEOGENESIS IMPERFECTA 

Slnonlm.: S/ndrome de hueso fnlgil. 

Ekman en 1788. Caracteriza: 

1) Fragilidad ósea 
2) EsderóIk:as azules 
3) l.alcitud de ligamentos 
4) Pérdida de pelo 
5) Dentinogenesis imperfecta. 

Cuatro tipos de foonas hereditarias: 

1) TIpo 1: aulosómico dominante 

2) TIpo 11: autosómico rac::esiva 
3) TIpo 111: tanto recesiva como dominante 

4) TIpo IV: autosómico dominante 

Cuatro fonnas dlnicas: 

1) TIpa!: ~ ee!~ a:: ;;: 1~A, 
2) TIpo 11: neonataI es severa en el 20% 
3) TIpo 111: defonnidad modera da en el 

100.4 
4) TipO IV: sin deformidades en 8160% 

Fedea: 8 cr.Inoo es amplio, en diracción 
allter\lpOSlllria; frante ancha Y abullada, 
sobI e .... el temporal Y OCleipucio. Escleróticas 
azules en todos 10& tipos Y es debida por un 
inaernento de mlJCXll)Oliaacar y 
translucidez inaementada debido a la túnica 
fibrosa delgada. (fIG 88) 

39 



• 

AL TERACrONES SISTÉMICAS HEREDITARIAS CON IMPLICACIÓN DE MÚLTIPLES ESTRUCTURAS BUCALES. 

F1G 88.· ESCI.EROTICAS AZUU:S O ClAROS 
2 

&trut:tIn Bucal: DIentes de color azul. café 
O ámbar opalescente: el dafto en dientes 
infantiles es més grave que en los adultos. con 
decoloración variable: puede afectar de una 
manera generalizada o pardal a los dientes: 
propensos al desgaste y fractura del esmale. 
Coronas cor1as. en forma de campena. 
conslricdón cervical. ralees cortas y estrechas 
con oIlIita ación pardal o completa de la ptApa 
Y una afta incidencia de maIocIusiOn. junio con 
la retandO;! de rnoIa"es. 

FIG 87.· MlCROMElIA y ElCTREMIDAO INFERIOR TIENE 

NUMEROSAS FRACTURAS EN UTERO' 

CtlracJwfstIt:a S'slll'mlc:a: Dese rroIo 
mental en IImiIeB 11OI1TIIMS. 8 Cl8ciuipo 
flsico se cifiCIrIta conodendo las runerosas 
f!acl1l1lS sobre todo en la forma colIgélíla 
severa. En las radiograftas del cr.Ineo l1M!Ia 
delgada calvaria y la preseoc:ia de numerosos 
huesos Wormianoa en la región occipital. Los 
hueso& iargos son arqueadoS o lICOI1adaI. 

8 compromiso respiratorio y la Infecáón 
puimona' son sec:undarios a las deformidades 
lonIcicas. Los soplos de la váIwIa miInII. Y 
pércIda de la audición es de origen 
conducIiYo. S8118OIirlcu:aI o mildo. (FJG87) 

D/tItItIMIICI1 Dlftnnc181: Dentina opaIecalle 
hereditaria. <hpIaeia deidocI8neaI. 
picm!iM8loSis, slrD"ome EDls-van CnMid. 
acondlOplasia. y slndrome ENers-Oanas. 

Datos de I..RlntJOrio: Al examen 
radiogréfico en las extremidades se observan 
éreas radlolúcidas qu(stieas. mlllliples 
fracturas. (FJG 88) 

FIG 88.' CAMBIOS PULPARES y OISMINUCION DEL 
TAMAfiO DE LAS RAleES. 2 

PICNODlSOSTOSIS 

Descrita por Maroteaux y Lamy en 1962. Se 
han reportado casos como: displasia 
cleidoaaneal u osIaopeIrosis, earacterizado 
por: 

1) Enanismo 
2} Aumento densidad ósea 

3) Agenesia parcial de las falanges terminales 
de manos y pies. 
4) Anormalidades craneales por la falla del 
cierre de las suturas aaneales y la 
persistencia de fonIanelas 
5) Prominencia ftonIaJ Y occipital 
6) ltporpIa8ia del énguIo de la mandlbula. 

Es aUlOBómico racesivo. 

FecJes: AbultamientO frontal, una nariz en 
punta y mentón peque/\<) e NpopIasia del 
ángulo de la mandlbula. (F1G 1!9) 
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FIG 90.' PECItOAf'INU!oOO2 

Estrut:tIn Bucal: HIpop'asia maxilar parcial 
o total, a~ o hlpaplasia de senos 
paranasa/es y , .. ¡talas. Exfoliación tardla de 
la dentición infanIfI, anodollcia pardal, y 
maIpoaición. HpopIasia del etmalIe. 

FIG 88 .• RETROCESO IWIOtBUlAR 2 

Cantcter/afkaa SIsfem/cu: Desarrollo 
mental en tlmles normales. EsIatunI de 134 a 
152 an., 0Ile0petr0IIis glllerafizada. 8 
inaemenla de densidad óserI es por rn6IIiptes 
fractIns que ~ en la pubertad. 
Ct*IeO dcIIicot8IiIIia, falla de cierre de las 
sutuas paietD-cdpitaI; se obseIvan de una 
manera COililla"H los m- Wanlianoll. la 
terminación de los dados es corta. ClavlCUla 
dlsplá8ica con una aptasia padaI de la 
tennlnación aacaniaI. (AG 91) 

FlGtl .• CRÁNEO DOUCOCEI'~O. FILTA DE CIERRE 

DE LAS SUTUAS PARIETO.cCIPITAl 2 

Diegnostico OIfwenciat. Acroosteolisis, 
osteogénesis imper tecla, displasia 
deidocransl y osteopelrosis. 

SINDROME DE RlEGER 

s..umla: Ofigodoncia y dlsgenasis del iris Y 
c:om. mesodénnica. 

Roaano en 1934 y Rieger en 1935, Vossius en 
1885, la caracterizan: 

1) HpopIasia (anodoncia parciaO 
2) Hpoplasia del estroma del iris. 

Es autosómico dominante en las anomallas 
dentales. 

Fat:Iec Prognatismo relatiw por un labio 
superior pequeI\o, de perfil c6ncavo. La nariz 
es amplia, hipertelorismo. 

EsCructuta Bucal: Hipoplasia maxilar y una 
ausencia parcial o total de los senos, 
¡;iü¡¡f1iiiilimO niaüvo. Ancaoncia pardlll, 
hipoplasia del asmafte, oorona en fonna 
cónica, miaodoncia y malposici6n. (FIG 92) 

41 



• 

ALTERACIONES SISTEMICAS HEREDITARiAS CON lMPUCACIÓN DE MUl -:tPLES ESTRUCTURAS BUCALES, 

FIG 92.- ESTRABISMO. OLIGODONCIA. DIENTES EN 

FORMA DE CONO. 2 

Caracteristicas Sistémicas: Desarrollo flsico 
y mental en IImftes normal. Hipoplasia OOJlar e 
ilis aplanado provocando anormalidades en el 
ángulo ilidiocomeal. Dlscoria o hendidura 
semejantes a pupilas resultando por tracciOO 
de este synechiae. Adquirida, atrofia óptica, 
microcOmea, y opacidad comeal. Pupilas 
ectópica, glaucoma es una frecuente 
complicaciOO, que causa pérdida de función y 
ceguera. 

Diagnostico Dff8l'8llciat. Incoo tinentia 
pingmenti, dispIasia condroectodennal. 

.. 
FlG 9~ PROPTOSlS Del PARPADO Y ESTRABISMO.

2 

FIG 94- UN RELATIVO PROGNATISMO. CON OCLUSJON 

CLASE 111.
2 

SiNDROME SAETHERE-CHOTZEN 

Sinonimia: AaocefaIosindadilia tipo 111, 
sindrome pseud~Crouzon y famüiar 
craneosinoslosis. 

Saethere en 1931, y Chotzen en 1932; 
caracterizan: 

1) Craneosinostosis de grado vialiable 

2) Asimelrfa facial 
3) Implantación baja del cabello 

Es autos6mico dominante 

Facies: Asimetrfa, frente prominente, naliz de 
pico de loro, seplo desviado e implantaci6n 
baja del cabello. Ptosis unilateral y bilateral, 
hipertelorismo leve y estrabismo. Conducto 
laglimaf anormal. (AG 93) 

Estructura Bucal: Maxilar ligeramente 
hipoplásico; produciendo un prognatismo 
relativo. Bóveda pafatina profunda. (FIG 94) 

Caracteristicas Sistémicas: Desa rroIlo tlsieo 
en IImftes normafes. Braquicefálieo con 
craneosinostosis. Cierre prematuro de la 
sutura esfenobasilar, con aumento de la 
presión intracaraneal, asociada a microcefalia, 
retraso mental de varios grados, dificunad 
visual por atrofia del nervio óptico. Sordera 
sensoneural, implantaciOO baja de las orejas 
.Manos pequellas. clinodaclilia del quinto 
dedo. Sindactilia, de 2-3 o 2-3-4 dedos de la 
mano y 2-3 o 4-5 en el pie. En el dedo gordo 
del pie parecido al de los simios. 

Diagnostico Dif_r.~t 
AcrocefaIosindaCliIia, OFD I Y 11, 
Orocraniodigftal Dlsostosis, Dlspla sia 
OOJlodentooseas y Slndrome Crouzon. 
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FIG 95.- H1POPIASIA Da ESMALTE. T AURODONTISMO 
V HUESO ESCLEROTlCO. 2 

SINDROME TRlCODENTOOSEO 

Sinonimia: 
taurodontismo, 
escJeróticos. 

Amelogenesis imperfecta, 
cabellos rizados y huesos 

Robinson en 1966. caracteriza: 

1) T aurodonlismo 

2) Esmalte hipoplastico hipocal cificado 
3) Osteosderosis cortical 
4) Cabello rizado 
5) Unas anas con hendiduras 

Es autosómiCO dominante. 

Facies: Dolicocefálico, frontal prominente y 
boca cuadrada. 

Esfructunl Bucal: T aurodontismo, defectos 
variables del esmaKe como: hipoplasia, 
hipomadlr.K:ión e hipocalcificaci6n. Retraso 
de la erupci6n dental infantil Y como 
consecuencia también de la aduKa. Al examen 
radiográfico la mandlbula muestra un ángulo 
obtuso de la mandlbula y rama corta. (FlG 95) 

y mental en limites normales Osteoclerosis 
cortical. En una radiografla se incrementa la 
densidad ósea más evidente en la base de! 
cráneo. Las caraderlsticas tempranas es el 
desarrollO de una ampl~ud de la cabeza con 
una re!ación estrecha con e! rizado del cabello 
durante la infa1cia. Ullas ClIMIS con 
hendiduras 

Diagnostico Difantnciat Raquitismo 
resistente a vitamina D, slndrome de Menkes 
e! asociado a esmalte hipoplasico-

hipocalcificado; onicolisis e hipodrosis 
funcional 

DISPLASIA CONDROECTODERMlCA 

Sinonimia: Slndrome de E1lis van Creveld. 

E1lis van Creveld en 1940 caracteriza: 

1) PoIidadilia ulnar bilateral. 
2) Enanismo aaomelico por condrodisplasia de 
huesos largos. 
3) Oisplasia ectodélmica hipohidrotica de unas y 
dientes. 
4) Malfonnaciones cardiacas congénitas 

Es aulosómico recesivo. 

Facies: La porción del labio superior muestra 
una muesca en fonna de V. (AG 96) 

. ,-

Estructura Bucal: Fusión de la parte anterior 
de labio superiOl' que van de! margen gingival 
al maxilar y pOI' consiguiente no se fonna un 
ves\!bulo anterior que afecta la apa-iencia 
facial; y la pate de la aesta alveolar inferior 
es semejante a la superior. Los dientes 
centrales infantiles y aduKos en fonna de 
espiga con hipoplasia del esmalte. (AG 97) 
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.,;c' 
]1.1 

FIG rrt.- APlilAMlENTo E HlPOPlASIA DEL ESMALTE. 2 

Caracterlsticas Sistémicas: Retraso mental 
en relación 1:3,enanismo por extremidades 
cortas, huesos cortos tubulares que en la 
diáfisis son anchos. Polidadiüa del lado de la 
ulna. Genus valgum, mamas de paloma y 
curvatura del húmero. Defecto intraseptal, 
corazón trifocular o bilocular. Coiloniquia e 
hipoplasia de las ul'\as de pies Y manos. 
Criptoorquidismo, epispadiaso hipos padlas. 

Disgnostico Dlferancia/: Acondro plasia, 
distrófia torácica asfixiante, slndromes de 
Morquio condrodis tr6ficos, OF[).I Y displasia 
ectodénnica. 

FIG 98.-MUCOEPIDERMOLISIS 9ULOSA. 1 

FIG 99 .• MUCOEPIOERMOLISIS BULOSA EN LAS 

MANOS. 
2 

EPIDERMOUSIS BUlOSA 

Hebra Y GoIdSClleiner en 1800. Se presenta 
en diferentes manifestaciones clfnicas con dos 
tipos y sus diferentes subclasificaciones: (FIG 
98) 

Hereditaria: 

Simple (autos6mica dorninan1e) 

De unión (aulos6mica recesiva) 

Distr6lica (aotos6mica 
dorninantelreseciva) 

Adquirida: 

Facies: Es caraclerlstico la presencia de 
ampollas. En individuos de mayor edad, se 
presenta microstomia e inmovilidad labial. 

Estructura Bucal: Ampollas durante la 
laclancia en el lugar en que se ejerce presión 
durante la afimentación: en cualquier área de 
la cavidad bucal: la lengua es la más afectada. 
Después de la ruptura de las ampollas deja 
zonas cruentas que dejan zonas fibrosas que 
pueden limitar la movilidad de los labios o la 
lengua, en algunos casos la secuela es la 
desaparición de las papilas. Otras 
manifestaciones bucales incluyen equimosis. 
lesiones parecidas a las de leucoplasia y 
erosiones. 

Hipopiasia del esmaJte. Aparece caries debido 
a que es casi imposible un adecuado cepillado 
dental, y pierden la mayorfa de sus dientes 
sino es que todos. B uso de prótesis dentafes 
es también dHlci\ ya que presenta ampollas en 
las zonas de presión. 

Caracteristicas Sistémicas: las ampollas se 
notan en la piel durante o al poco tiempo del 
nacimiento en lugares sometidos bajo presión 
t~.:;s CQrf10 pies, COdOS. dedos. glúteos, 
escápula, OCCipucio y ro<iIIas. En la ruptura de 
las ampollas, quedan zonas cruentas que 
pueden tener infecciones secundarias. 
Cuando las lesiones sanan dejan cicatrices 
queloides que puede producir cicatrización y 
pigmentación o despigmentación en diversos 
grados. Las unas de las manos y pies están 
distr6ficas o ausentes. Se desanolla una 
defonnación de las manos debido a la 
cicalrizaci6n. Se presentan ampollas en ojos 
laringe y esófago. la cicatrización en estas 
zonas tiene un encogimiento de la conjuntiva, 
engrosamiento y estenosis laringeo y disfagia. 
Se encuentran depósitos de IgG en el tejido 
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sUbyacente de la membrana basal. La E.a. del 
tipo de unión es letal; ya que los ninos mueren 
antes del primer mes de vida. (FlG 99) 

Diagnostico Diferencial: Se tienen 
consideradas en infantes, en rúnos, y 
adolescentes; dermatitis herpética juvenil, 
enfermedad viral bulosa, sífilis congénita, y 
portiria congénita; y en aduHos se consideran, 
enfermedades con ampollas como penfigoide, 
pénfigo y eritema múHiple. 

FIG l00.·MUCOEPDERMOLlSIS 
HISTOLOGICAMENTE. 1 

BULOSA. 

Datos de Laboratorio: La biopsia de la 
mucosa o piel afectada demostrando la 
foonación de ampollas y en la E.S. simple se 
nota una zona de separación en la membrana 
basal y en los demás tipos la separación es 
subepijelial. (FIG 100) 

MUCOUPIDOSIS " 

Sinonimia: Enfeonedad célu/ar-1. 

De-Mars y Leroy en 1967. es caraderizan: 

1) Estatura corta 
2) Retraso flsico motor 

3) Facies hurler-like 

4) Agrandamiento gingival 

5) Muerte; pur deíecio dei corazón en etapas 
tempranas. 

Es heterogeneidad genética; autos6mico 
recesivo. 

Facies: SuptaortJitas prominentes y las 
mejillas están cubiertas de finas 
telangentacias. El labio es protuberante y el 
párpado es exagerado. La orbija es pequena y 
presenta exoftalmos. Venas tortuosas se 
notan alrededor de la región temporal y orbital. 
Se puede presentar Wla descarga nasal, pero 
en menor grado que en MPS I-H. 

CHnicamente las corneas aparecen claras. 
(AG 101) 

1.1\\1111 

FIG 101 .• TElANGENTASIAS EN CARA 2 

Estructura Buca/: agrandamiento gingival 
que interviene en la erupción dental. 
Macroglosia que puede ser el resuHado en 
una abertura crónica bucal. El esmaHe es 
hipocalcificado en especial los moJares. (AG 
102) 

FIG 102.-ERUPCION RETARDADA 2 

Características Sistémicas: Estatura corta, 
retraso fisicomotor, hipotonia muscular y 
hernia inguinal. Mlnima hepatomegalia. La 
movilidad articular es reducida. Las dedos de 
las manos, cuello, cavidad torácica son cortas. 
La espina presenta una cifosis en la región 
torácico-lumbar. La parte baja del cuerpo 
aparece hipertrófica, A inmóvl!. En !a cg!3'.~:i:J 
hay disostosis múltiples como en el tipo de 
MPSI-H. 

Diagnostico Diferencial: MPS I-H y Gm 1 
gangliosidos. 

Dara. de Labolatorio: Incremento de 
hidrolasa liposomal. Los fibroblastos contienen 
inclusiones granulares en el citoplasma, 
debido a los lisosomas. No presenta 
acumulación especifica de mucoplisacaridos o 
llpidos existentes. Sin embargo se cree que la 
MUI procede de una inespecificidad de la 
molécula enzimática dentro de los lisosomas. 
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ML!! ;::'~:: ;:!~ \,iiKi ¡¡;~i:(.Ííu.:.iUcsU Ut: ia 
molécula enzimálica dentro de los Nsosomas. 

ESCLEROSIS TUBEROSA 

Sinonimia: Sindrome Boumeville-Pringle. 

Boumeville en 1880 y Pringle en 1890, 
caracterizan: 

1) Epilepsia 

2) Deficiencia mental 

3) Fibroangiomas. 

Es autosómico dominante, de tipo 
neurocutaneo, Los componente de una tríada, 
aparecen en cualquier orden. Aparece durante 
la primera década de la vida; y mueren antes 
de la tercera década de la vida, debido a 
neumonia, caquexia, estatus epilépticos, o 
falla aguda del corazón. 

Facies: Fibroangiomas múltiples en la cara. B 
craneo presenta engrosamiento de la calvaría 
con una tabla externa y exostosis en la cara 
interior del hueso frontal. 

• ~,' ---
-- rr ~ 

JIb • .. q 

FIG ,03.-lESIONES DE MASAS PEQUeJIAs' 

Estructura Bucal: Hiperplasia fibrosa 
gingival, labio, mucosa bucal, dorso de la 
lengua, paladar o úvula. la lengua es larga y 
angosta como una consecuencia del 
engrosamiento del proceso alveolar e 
hiperostosis. Puede presentar un retraso en la 
erupción dental y cambios hipoplásicos del 
esmaHe. 

FIG 102.-ERUPCION RETARDADA 2 

Caracterlsticas Sistémicas: Crecimiento 
flsico en Jimftes normales; sin embargo, puede 
presentarse retraso mental. La corteza 
cerebral y epéndimo de Jos ventrículos con 
una proliferación de elementos gliales y 
células ganglionares además de 
calcificaciones intraaaneales. Se notan zonas 
de radiopacidad en todo el craneo, en especial 
en los parietales. Los pacientes afectados 
pueden presentar el "pequello mal", 
Jacksoniano, o epilepsia el "gran mal" de la 
epilepsia; que inaementa con la edad. los 
individuos afectados presentan células gUaJes, 
células nerviosas, y proliferación de tejido 
vascular de la retina. (AG 103) 

Las lesiones de piel son masas pequellas 
rojizas pJanas y redondas parecidas a una 
semilla compacta por tejido conectivo 
hiperplásico o vascular, sobre la nariz. carrillo, 
surco nasolabial, y mentón que incrementan 
en la pubertad. Tumores fibromatosos 
polipoides en tejido blando, como en la 
espalda o pericraneo y ocasionalmente en el 
lecho unguial (fibroma subungual). En el área 
lumbar pueden aparecer placas planas y 
redondas. la presencia de áreas ovoides 
despigmentadas semejando a una hoja de 
montana son de utilidad para el diagnóstico de 
epilepsia en infantes. 213 partes de los 
pacientes presentan áreas qUísticas en 
falanges y neofonmaciones irregulares del 
per;ostin ~ ~ m€f..acarpa '1 met:~r:;c. Hay 
tumores de tipo mixto en el riMn, que rara vez 
se maJigniza. Rabdomiomas en el corazón y 
defecto quístico ("panal de mieli de los 
pulmones, así como hamartomas hepáticos y 
panaeáticos. 

Diagnostico Diferenciat. En piel: 
tricoepiteliomas múltiples, 
siringoquisteadenomas múltiples, milia 
coloide. Radiológico: síndrome Stürge-Weber, 
slndrome Hippel-Undau, hematoma subdural 
calcificado. Enfermedad de Pagel. 
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IfltiUfeosioSIS, periOStitiS. toxoplasmos;s y 
cisticecosis. 

Datos de Laboiatorio: En la biopsia hay 
fibroangiOmas. estudio neumocefaJográficos. y 
Wood's ligera identificación de áreas ovoides 
de pigmentación en el tronco en infantes con 
epilepsia. 

FIG 104.-HIPERTELORISMO y PliEGUE EPlCAtlTAL 

GRUESO 
2 

SíNDROME DE COFFIN-lOWRY 

Sinonimia: Retraso mental con anomalías 
osteocartilaginosas. 

Coffin en 1966. caracteriza: 

1) Desarrollo flsico y mental retardado 

2) Pecu"ar cara 

3) Anomallas osteocartilaginosas espinales 
dedos y otras 

Es ligado a X. Afecta a hombres y en mujeres 
es relativ.> ~ m~estad6n. 

Facies: Prominencia frontal. hipertelorismo y 
oblicuidad antimon goloide de fisuras 
palpebrales. Engrosamiento del seplo nasal. 
convergente a estrabismo. y pliegue epicantal. 
La aesta supraorbital se engruesan con una 
marcada protuberancia. La implantación de la 
oreja es baja. (AG 104) 

Estructura Bucal La maxila y cigoma son 
hipoplasico. y an consecuencia el labio 
superior por un filtrum amplio es y un labio 
infenor en forma de puchero. La mandlbUa es 

prognática. con un ángulo abierto. paladar y 
arco elevado con apiftarniento dental Y 
maloclusión; oIigodoncia en los incisivos 
mandibulares. y en la superficie dorsal de la 
lengua hay un surco profundo. (f1G lOS) 
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FIG 105.' PROGNÁTICA. CON UN ANGULa ABIERTO. 

PAlADAR Y ARCO ELEVADO 2 

Caracteristicas Sistemicas: Estatura corta. 
Un desplazamiento óseo con la edad. Los 
pacientes presentan una marcha lenta y una 
postura engrosada con curvatura e inclinación 
de la rodi"a. Retraso mental; con un valor IQ 
de 20-25. Los individuos afectados no son 
agresivos. agradables y con una aclitud 
cooperadora. Miaocefalia y engrosamiento de 
la calvaria en hombres La mano es blanda y 
con desviación cubital. 8 dedo presenta una 
forma de cono con una base amplia y el 
extremo estrecho; la parte terminal de las 
falanges son gruesas dando una apariencia de 
palillo de tambor. Centros extraosificación en 
la base de cada metacarpo. pecho aplastado 
limita la extensión del codo. Otra caracterlstica 
es la presencia de una incisión en la parte 
anterior de las vértebras lumbares. cifosis. 
escoliosis. y lordosis. (FlG 106) 

Diagnostico Difeteneiat Gigantismo cerebral 
juvenil y mucopofisacaridosis. 

Datos de Laboratorio: La biopsia de piel 
muestra una reducción en el número de fihr~s 
elásticas en los casos SE!IIef"OS. 
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Dubowitz 1965, caracteriza: 

1) Corta estatura 

2) Microcefalia 

3) Retraso mental 

4) Eccema 

5) Caracteristicas faciales. 

Es un aulos6mico recesivo. 

Facies: Frente prominente con el borde 
supraorbital plano. El puente nasal es elevado, 
nariz peque/\a, punta y ala nasal prominentes. 
Hipertelorismo ocular verdadero y distopia del 
canto, ptosis del párpado, dan la cara con 
apariencia de 'payaso triste". Rasgos 
antimogoliode o mongoloide obIiOJO con fisura 
palpebral, blefarofimosis, y miaognasia La 
cara es afectada por la microcefalia, 
implantación baja de las orejas, eccema, el 
cuero cabelludo y cejas escasas. (FIG 107-108) 

FIG 107· MICROCEFALIA. tlSERCION BAJA Del 

CABELLO, CLARO V ESCASO 2 

Estructura Bucal: Micrognasia, retraso de la 
eruPCión dental. úwla bifi~. pefad9r '/ a!'CQ 
elevado, y hendiduras submucosas. 

Caracterfsticas Sistémicas: Un moderado 
retraso mental. Enanismo por un retraso del 
desarrollo f1sico. Eccema de la piel presente 
en extremidades, durante la infancia. Otras 
anomallas rinarrea crónica, voz aguda, 
hipospadias, criptorqui<ismo, y hoyuelos 
pilonidal. 

Diagnostico Oiferenciat El slndrome de 
Bloom, el síndrome fetal alcoholizado. 

Datos de Laboratorio: Asasociado a anemias 
nonnocr6micas, miCrocitico e Iipoc::r6mica. 

F.o ,OS- HIPERTElORISMO OCULAR DISTOPIA DEL 
CANTO 2 

FIG 109- ELASTICIDAD DE LA PIEL 2 

FIG 106.' CENTROS EXTRAOSIFICACIÓN EN lA BASE 
DE CADA METACARPO 2 
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SíNDROME DE EHLERs-DANLOS 

Sinonimia: 
hipereslaticidad 
hiperelastica. 

Fragilidad cutánea, 
e hiperlaxitud articular, cutis 

Ehlers en 1901 después Danlos en 1908 
caracterizan: 

1) Hiperelasticidad de la piel 

2) Hemorragias en la piel 

3) Hipermovilidad de las articulaciones y 
coexistir graves complicaciones 
cardiovasculares y gastrointestinales. 

4) Pseudotumores cutaneos, se divide en 
ocho tipos con caracteristicas dinicas y 
patogenas. 

TIpo 1; es el más común, severa, aulosómico 
dominante, pero es desconocido. 

TIpo 11; fonna leve, es aulosom6mico 
dominante. 

TIpo 111; forma benigna manifestando 
hipermovi6dad, es aulos6mico dominante. 

TIpo IV; forma equimosis o arterial, es 
autosómico recesivo deficiencia de colágena 
tipo 111. 

TIpo V, esta ligada a X y tiene una deficiencia 
de lisis olCidativa. 

TIpo VI, Es aulosómico recesivo, con una 
insuficiencia de lisis hidrolCilasa. TIpo VII; Es 
autosómico recesivo y con una deficiencia de 
prolagena peptidasa. TIpo VIII; Se caracteriza 
por enfermedad periodontal de progreso 
rápido con pérdida dental en la segunda o 
tercera década de la vida. 

Las aulos6micas recesivas son más graves. 

Facies: La oreja puede proyectarse al exterior 
por varios centlmetros, se estira o con presión 
llsica, reasume su contomo anterior, ~t" 
en tipo IV. el tercio medio de cara es plano, 
puente nasal amplio, hipertetorismo, aspecto 
hundido de los ojos, descamación de la frente 
y mentón (FIG 1Q9.110) 

2 
FIG 11(). ElASTICIDAD DE lAS ARTICUlACIONES 

Estructura Bucat. La mucosa bucal puede 
ser frágil y elástica, pero es deficiente en el 
tejido de las suluras. Maxilar estrecho. la 
encia y el periodonto son susceptibles y es 
una destructiva enfermedad a etapas 
tempranas de edad. Presenta flujo sangulneo 
subsecuente a la extracción dental. La 
dentición son pequei'\Qs, y raices cortas o 
dilaceradas, pulpa es amplia, cálculos en la 
corona que hay cambios pul pares. 8 premolar 
y molar puede presentar cúspides altas y 
fisuras adosales profundas; hipopiasia del 
esmalte, con irregularidad de la unión 
amelodentina, cementodentina y formación 
patológica en dentina. Frecuente sublwcación 
de la A TM como resuRado de laxitud profunda, 
lo que contribuye a la hiperrnovilidad y 
dislocación. la capacidad de alcanzar la punta 
de la nariz con la punta de la lengua. 

Características Sistemicas: Desarrollo 
mental en limites normales. En los tipos del 1-
VI Y VII. son de articulación 
hiperextensivilidad; el tipo IV Y V su única 
manifestación hípermovilidad del digno. 
Dislocación de la articulación. escoliosis y 
cifoscoliosis severos excepto en el tipo IV. Los 
cambios osteoartriticos debido a la dislocación 
recurrente implica el aumento soporte de una 
articulación. Se presentan talipes. 8 estiloideo 
cubital es elongado. Hernias unguiales o 
umbilical=. Pitti aterciopeiaoa. fragilidad 
capilar; equimosis, hemorragias, y grandes 
grietas de mal cicatrizan en forma como "papel 
de cigarro". (AG 111) 
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FIG 111- PUEDEN ALCANZAR LA PUNTA DE LA NARIZ 

CON ..... PUNTA DE ..... LENGUA 2 

Diagnostico DilenJnciaI: Hipennovilidad 
articular famifiar generalizada, sfndrome de 
Marfan y severas tejidos conectivos. 

Datos de Labol'atorio: El grado de movilidad 
articulación puede estar medida por metodo 
EIHs-Bundick y elasticidad de la piel por el 
melodo de Graham y Beighton. 

SíNDROME DE CARA FETAL 

Sinonimia: Sfndrome Robinow. 

Robinow en 1969, caracterizan: 

1) Caracterfsticas de cara 
2) Braquimelia de antebrazo 

3) Hipoplasico genitalia. 

Es autos6mico dominante o recesivo o ambos 

Facies: La cara es semejante a un feto de 
alrededor de 8 semanas, con un neuroaáneo 
amplio, protuberancia frontal, hiperfelorismo 
ocular, el párpado con fonna una S, nariz 
corla con fosa nasales invertidas, en fonna de 
boca de pescado (AG 112) 

FIG112 .• HIPfRTELORISMO OCULAR 2 

Estructura Bucal: Boca triangular con el 
ángulo, mal posición dentaria, después de la 
erupción con apii'iamiento y maloclusión, 
hipertro1ia gingival, y macroglosia. B labio y 
paladar hendido, lengua hendida y labio 
inferior hendido. 

CaractariSlicas Sistemícas: Desarrollo 
mental en lim~es nonnales. Los pacientes 
presentan retraso mental esporádico. Al 
nacimiento es nonnal y durante el periodo 
neonatal y se manifiesta la enfermedad en el 
tercer ano de vida. Los aduHos son de 
estatura corta. Braquimelia en los antebrazos. 
braquidactilia y clinodaclifla del quinto dedo. El 
pene hipoplásico al nacimiento, pero el grado 
de hipoplasia disminuye con la edad. En las 
mujeres afecta al dftoris y labio menor. 

Diagnostico Diferencial: Acondroplasia, 
aaodisostosis, y síndrome Aarskog. Casos 
leIIeS de dispiasia frontonasal. 

FIG 113.- LESION FRAMBESI'ORME DE AMBOS 
LABIOS. DERMAI. FOCAL EN ..... PIEL DE LA CARA Y 

ESTRABISM0
2 
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Sinonimia: Hiperplasia focal dermal 

GoIz en 1962. caracterizada por: 

1) Atrofia y pigmentación de la piel 

2) Depositos de grasa en la piel superticial 
localización de deposltos gruesos en la piel 

3) Papilomas múltiples de membranas 
mucosas o piel peribucal 

4) Sindaclilia. oligodaclilia y adactilia. 

ligado a 'X" dominante. Es letal en el varón. 

Facies: La cara es asimétrica con mentón en 
punta y hendidura del ata de la nariz. Los ojos 
son sumidos. coIoboma del iris y estrabismo. 
Las cejas y pericraneo son esparcidas. La 
apariencia facial es completada por orejas 
asimétricas. piel y labios anonmales. 

Estructura Bucat. Labio y paladar hendido en 
casos severos. Múltiples papilomas 
frambuesifonmes en el labio. Hipodoncia. 
microdoncia. e hipoplasia del esmalte. (F1G 
113) 

Caracterlstieas Sistémicas: Desarrollo fisico 
y mental relrasadode grados variables. como 
es microcefalia, estrlas hipopigmentadas, 
atrofia, telangentacia y papilomas de la piel o 
mucosas bucal, anal y genital, en piel .axila, 
ingle y periumbillcal. Hipotricosis y u/las de 
"hoja de papel delgado". Nódulos blandos y de 
color rojo en la grasa subcutánea de la dermis. 
Sindactilia bilateral de variable grado. 
polidactilla. ausencia o hipoplasia de un dedo 
o hueso de mano. clinodactilia. escoliasis. 
espina bifida e hipoplasia de la davícu\a. 
Hernia umbilical o inguinal. hipenmovilidad 
articular. estrabismos, coIoboma de iris o 
coropides o ambas y miaoftalmia. 

Diagnostico Difwenciaf. POiquiolodenma 
congénita. sindrome de nevas epidenmal e 
incontinentia pigmenti. 

Datos de Laboratorio: La biopsia de la piel 
del área afectada muestra grasa subcutánea 
nonmal por debajo del epitelio 

SíNDROME OROFACIALDIGITAL 

Sinonimia: Sindrome OFD-I, displasia 
linguofacial. 

Papillon-Leage y Psaume en 1954., es 
caraderizan: 

1) Frenillos hiperplásicos múltiples 

2) Lengua fisurada 

3) Distopia canthorum 

4) Hipoplasia del cartílago nasal 

5) Fisura de la linea media del labio superior 

6) Paladar hendido asimétrico 

7) Malformación de vanos dedos 

8) Retraso mental leve. 

ligado a X dominante. limijado a mujeres y 
letal en el hombre. 

Facies: Protuberancia frontal. hipoplasia del 
cartilago alar, y raiz nasal anterior. 
Desplazamiento lateral del canto interno y da 
como resultado hipertelortsmo. El labio 
superior es corto, con pseudofisuras en la 
linea media. Milia en cara y orejas. pero este 
desaparece antes de los tres ailos. El 
pericraneo seco o con alopecia. (F1G 114) 

FIG 114. FISURA lABIAl EN LA LINEA MEDIA DEL LABIO 

SUPERIOR. 2 

Estructura Bucat. Engrosamiento 
hiperplásico del frenillo superior que produce 
obliteración parcial del püegue anterior. El 
frenillo superior se extiende por completo al 
labio hasta el borde del benmellón produciendo 
en la linea media una peque/la fisura. 
Hendiduras laterales del paladar son 
prodUcidas por surcos elevados por el frenillo 
bucal maxilar. En el segmento anterior del 
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1"1;"';'" esia <iividiao y lOS dos procesoS 
posteriores. 8 paladar blando es asiméIrioo y 
fisurado. 8 frenRIo lingual es grueso y 
atraviesa la regicln de los dentes anteriores 
por fibras gruesas, que produce hendiduras 
del proceso alveolar y, se extienden hacia la 
lengua produciendo bj-tri-tetrafimlción (AG 
115-116) 

Un pequeno hanatorna de color blanco en la 
linea meda de la superficie ventral de la 
lengua. EsIa es una masa defonne de tejido 
conectillO fibroso, tejidos de glandufas 
salivales, fibras musculares esIriadas, y 
ocasionalmente cartllago. 1:3 presentan 
anquiloglosia. Malposición del calina maxilar, 
caninos y premolares supernumerarios. 
Aplasia mandibular en los incisivos laterales. 
Mandlbula hipoplásica con una rama corta. El 
ángulo de la base cráneal, nasióll-siRa turca y 
cavidad de la pelvis, son extensas. 

FIG 115.·DMSION OE LA MAXILA EN UNA PORCIÓN 
ANTERIOR INSICIVOS, CANINOS y SEGMENTO 

POSTERIOR' 

Caracteristicas Sistémicas: Desarrollo flsico 
en limites normales, con un retraso mental en 
1/3 o en la mitad de ellos. Se asocian 
malformaciones múltiples de los dedos, tales 
corno dinodadilia, sindactilia, braquidactilia y 
poIidacliia. Pclidactilia del dedo gordo del pie, 
sindactilia, y braquidactilia. Radiografias de 
manas y pies presentan hueso tubular corto, 
engrosado con un grado de osteoporosis. 

Diagnostico Diferencial: OFO-U, sfndrorne 
Mohr-Rimoin, que es autosómico recesivo, y 
slndrorne ERis-van Crevetd. 

FIG 116.- TETRAFURCACIÓN DE LA LENGUA 
2 
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SINDROME OROFACIODIGITAL 11 

Sinonimia: Síndrome Mohr, síndrome OFD 11. 

Mohr en 1941 y Claussen en 1946, 
caraderizan: 

1) Lengua lobulada 

2) polidacti.a del dedo gordo del pie 

Esarno$Ómknrecesívo 

Facies: Fisura en la linea media del labio 
superior, puede o no estar presente. (FIG 117) 

Estructura Bucal: Lengua fisurada, 
anquiloglosia, paladar hendido y úvula brfida, 
frenillos múltiples pero no es tan extenso 
como en el tipo l. Hamartornas de grasa en el 
dorso de la lengua. 

Caracterlsticas Sistémicas: Desarrollo 
mental retrasado, con anormalidades 
neurológicas incluyendo microcefa.a, 
coloborna coroideO, hipotonia muscular, y 
sordera. Anormalidades esqueletales en 
manos y pies. cúbitos bilaterales hexadactilia 
que no se requiere para establecer el 
diagnostico. Susceptibilidad a infecciones 
respiratorias, taquinea, criptoquidismo, y 
hernia inguinal. 

DIagnostico DifeIenciat Variantes de la 
premaxila holoprosencefalo, displasia 
frontonasal, y síndrome OFO-I. 

.... : 
FIG 117.·H€XAOACTILIA DEL LABIO SUPERIOR CON 
PSEUDOFISURA 2 

53 



CONCLUSiÓN. 

La finalidad de este trabajo no es solo mostrar alteraciones asoclads 
~c la mucosa bucal, sino tambien mencionar sus caracterlstlcas faciales 
sistemicas, diferenciar de otros sindromes similares, datos de 
laboratorio y su tipo de herencia. 

Para su mejor comprension, en base a los criterios formados, se 
agruparon a estos sindromes de manera particular como aquellas 
al teraclones con afectaci on dental, que invol ucran tej idos bl andas 
bucales y peribucales, a estructuras oseas tales como mandibula 
y maxilar, asociadas a fisuras palatinas y labiales o aquellas 
que implican estructuras bucales. 

El saber identificar un sindrome puede ser muy satisfactorio ya 
que es Importante para enriquecer la practica clinica y social, 
en algunos casos se tienen una caracterlstlca inconfundible como 
por ejemplo el sindrome de carpenter por sus características faciales. 
aquellos que necesitan de un estudio de laboratorio como ayuda 
para diagnosticar el sindrome que es como por ejemplo Hipofosfatasia, 
PHP, PPHP, o algun sindrome endemico como es el sindrome de Bloom, 
Di sautonomia fami liar o racial que es el caso del nevo esponjoso 
bl anca, con esto podemos entender que al gunos si ndrames no podremos 
encontrarlos en nuestro pais, pero no por ello se deja de mencionarlos 

Algunos de ellos suelen caracterizarse por su estructura bucal. 

y muchos de ellos ni siquiera son conocidos ya que no se presentan 
caracteristlcas faciales que los indentifiquen. 
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GLOSARIO 

ACANTOSIS: Hiperplasia y engrosamiento difuso de la capa de células espinosas de la 
epidennis. 

ACET ABULO: Cavidad grande en fonna de copa de la superlicie externa de los hueso 
coxales en la cual articula la cabeza del fémur. 

ACONDROPlASlA: Trastorno congénito hereditario del crecimiento y la maduración 
condrop/asticos epifisarios, que causa insuficiencia de la osteogénesis endocondral y 
origina una variable peculiar del enanismo con extremidades carlas, tronco nonnal, cara 
pequeña, bóveda craneal nonnal, lordosis y mano estridente. 

ACROCEFAlOSINDACTllIA: Cráneo estenosis caracterizada por acrocefalía asociada 
con sindactilia. También llamado acrocefalosindactilia tipo 1. 

ACROCIANOSIS: Cianosis simétrica de las extremidades con decoloración persistente, 
desigual, puntos azules o rojizos en la píel de dedos, muñecas y tobillos. Sudación y 
enfriamiento de los dedos. 

ACROMiA: Carencia o ausencia de color o pigmentación nonnal. 

ACROMEGALIA: Hiposecreción de la hormona hipofisaria del crecimiento después de la 
madurez; por agrandamiento de extremidades del esqueleto; nariz, maxilar. dedos de 
manos y pies. 

ADACT AlIA: Anomalía del desarrollo caracterizado por la falta de dedos en manos o 
pies. 

AGENESIS: Falta de un órgano, no fonna el primordio de un órgano en el desarrollo 
embrionario. 

ALBINISMO: Falta congénita de pigmentación en piel y ojos, por defecto de la tirosinasa, 
precursora de la melanina. Se acompaña de la fotofobia y astigmatismo. 

ALBUMINURIA: Presencia de albúmina sérica en orina. 

AlOPECIA: Calvicie zonas de la piel que nonnalmente lo poseen. 

AMELOGENESIS IMPERFECTA: Estado hereditario que origina desarrollo defectuoso 
del esmalte del diente, causado por diferenciación inadecuada de los ameIoblastos y que 
se caracteriza por color pardo de los dientes. 

ANEUPLOIDISMO: aneuploide Que tiene más o menos del número diploide nonnal de 
cromosomas. 
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ANEURISMAS: Saco formado por la dilatación de la pared, una artería, una vena o el 
corazón. Los signos principales de aneurisma arterial son formación de un tumor pulsátil 
ya menudo un soplo que se ausculta sobre la tumefacción. A veces hay síntomas por 
compresión de partes adyacentes. 

ANGIOMATOSIS: Estado patológico de los vasos sanguíneos con formación de muchos 
angiomas. 

ANGIQUERA TOMA: Enfenneclad de la piel caracterizada por teJangectasias o 
crecimientos verrugosos, en grupos, con engrosamiento de la epidermis. Los sitios más 
frecuentes son el dorso de las manos, pies y escroto. 

ANQUILOBLEFARON: Adherencia de los bordes ciliares de los párpados entre sí. 

ANQUILOSIS: Inmovilidad y consolidación de una articulación por enfermedad, por 
lesión o procedimiento quirúrgico. 

ANTIMONGOLOIDE: Rasgo opuesto a otro caracteristico del mongolismo. 

APLASIA: Falta de desarrollo de un órgano o un tejido. 

ARACNODACTILlA: Estado patológico de los dedos de manos, pies extremadamente 
delgados y largos. 

ATAXIA: Falta de coordinación muscular. 

ATONíA: Falta de tono o fuerzas normales. 

A TRICCIÓN: Desgaste de los dientes por la masticación. 

ATROFIA: Disminución de las dimensiones de células, tejidos, órganos o partes. 

BATROCEFALIA: Anomalía congénita caracterizada por proyección posterior a manera 
de escalón del cráneo causada por osteogénesis excedida de la sutura lamboidea. 

BLEFA.QOAt,,10S¡S: Esl.-eche;z anormaJ de las aberturas papebraes en dirección 
horizontal, causada por despJazamiento hacia afuera de los cantos internos. 

BRAQUIDACTIUA: Cortedad anormal de los dedos de las manos y pies. 

BRAQUIMET ACARPALlA: Aumento anonnaI de los huesos metacarpianos. 

BREGMA: Punto craneométlico determinado por la inserción de la suturas coronal y 
sagital. 
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BUFT ALMIA: Crecimíento y distensión de las túnicas fibrosas del ojo. 

CALCINOSIS: Estado caracterizado por depósitos de sales cálcicas en diversos tejidos 
del CUE!fJlO. 

CAlCULO: Concrecíón anormal que se presenta en el cUE!fJlO de los animales y que 
suele consistir en sales minerales. 

CAMPTODACTllIA: Flexión permanente e irreductible de uno o más dedos. 

CAQUEXIA: Trastorno constitucional de mala salud en general y malnutrición. 

CATARATA: Opacidad del cristalino. 

CEFALEA: Dolor de cabeza. 

CIANOSIS: CoIOfaCi6n azulada, en especial de la piel, mucosas por concentración 
excesiva de hemoglobina reducida en la sangre. 

CIFOESCOllOSIS: Curvatura de la columna vertebral hacia atrás y aun lado. 

CIFOSIS: Convexidad anonnal aumentada de la curvatura de la columna vertebral 
torácica en una vista lateral. 

CISURA: Cualquier depresión o surco, especialmente un pliegue profundo en la corteza 
cerebral, que abarca todo el grosor de la pared del cerebro. 

CITOGENETICO: Rama de la genética dedicada al estudio de los componentes 
celulares que participan en la herencia, esto es, los cromosomas. 

CLEIDOCRANEAl: Perteneciente o relativo a la clavícula y al cráneo. 

CLlNODACTllIA: Desviación de la curvatura lateral o medial permanente de uno o mas 
dedos 

CLlTORIS, Cuerpo eréctil alargado y pequeño, situado en el ángulo anterior de la vulva, 
homologo del pene del varón. 

COLOBOMA: Falta o defecto de algún tejido ocular que suele resultar de que no cierra 
parte de la hendidura fetal. 

CONVULSIONES: Contracción o serie de contracciones involuntario violenta de los 
músculos voluntarios. 

CORIORETINITIS: Inflamación de coroides y retina. 
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CRANEOSINOSTOSIS: Cierre prematuro de las suturas del cráneo, " • lA IIIJJ':!t.1 
CRANEOSTENOSIS: Defonnidad del cráneo causada por fusión prematura de las 
suturas, por compresión consiguiente del crecimiento, la defonnidad depende de las 
suturas que participan en el pnx:eso. 

CRIPTORQUIDIA: Defecto del desarrollo caracterizado por falta de descenso al escroto 
de uno o ambos testlculos. 

DIATESIS. Los tejidos reaccionan de maneta especial a algunos estimulos extrinsecos y 
hacen que la persona sea más susceptible que lo acostumbrado a determinadas 
enfermedades. 

DISARTRIA: Articulación impesfecta del habla, por trastorno del control muscular, que 
resulta de dailo del sistema nervioso central o periférico. 

DISCORIA: Anormalidad en la forma de la pupila o en las reacciones de ambas pupilas. 

DISFAGIA: Dificultad para deglutir. 

DISNEA: Respiración dificil o laboriosa. 

DISPLASIA: Anomalías de! desarrotlo; fonna, dimension y organización de las células 
adultas. 

DISQUERATOSIS: Queratinizacián anormal, prematura o impeñecta de los 
queratinocitos. 

DISTOPIA: Posición anormal, defectuosa de un órgano, 

DISTROFICO: Cualquier trastorno que depende de nutrición defectuosa o insuficiente, 
especialmente las distrofias musculares. 

DIURESIS: Excreción aumentada de orina. 

D!VERT!CULOS: Basa ü Saf~) circunscrito, de dimensiones variables, que se presenta 
en estado anormal o se forma por hemiación de la mucosa de revestimiento. 

DOLlCOCEFALICO: Individuo que posee la cabeza alargada. 

ECCEMA: Proceso inflamatorio superficial que afecta principalmente a la epidermis, 
enrojecimiento, prurito, páputas, vesículas diminutas, humedad, encostramiento, y 
después por descamación, liquenificación y a menudo pigmentación. 

EDEMA TOSO: Presencia de volumen excesivamente grande de liquido en los espacios 
intercelulares del cuerpo, en e! tejido subcutáneo. 
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EFELlDES: Manchas cutáneas producidas por la acción de los rayos solares; pecas. 

ENFISEMA: Acumulación patológica de aire en los tejidos u órganos; la sobre distensión 
de los pulmones. 

EOSINOFILA: Cualquier estructura, célula o elemento histológico que se tiñe fácilmente 
poreosina. 

EPÉNDIMO: Membrana que tapiza los ventrículos del cerebro y el conducto central de la 
médula espinal. 

EPIT AXIS: Salida de sangre por las fosas nasales; hemorragia por la nariz. 

EQUIMOSIS: Extravasación de la sangre en el interior de los tejidos; mancha mayor que 
una petequia, en la piel o mucosas, forma una placa no elevada, redondeada o irregular 
azul púrpura. 

ERITEMA: Enrojecimiento de la piel producido por congestión de los capilares. 

ESCAFOCEFALIA: El cráneo es anormal, targo y angosto, como resultado del cierre 
prematuro de la fisura sagital, con centros abundantes de osificación en la linea de 
sutura; suelen acompañarse de inflamación, atrofia de las papilas ópticas y de retardo 
mental. 

ESCLERODERMA: Endurecimiento y contracción crónicos de los tejidos conectivos de 
cualquier parte del cuerpo, incluyendo piel, cornz6n, esófago, riñones y pulmones. La piel 
puede estar engrosada, dura, rigida, puede tener placas pigmentadas. 

ESCLEROSIS: Endurecimiento, por inflamación y enfermedades del parénquima 
intersticial; el nombre se emplea para denotar un endurecimiento del S.N. que depende 
de hiperplasia del tejido conectivo, o para designar el endurecimiento de los vasos 
sangulneos. 

ESCOLIOSIS: Apreciable desviación lateral de la linea vertical, normalmente recta, del 
raquis. 

ESFINGOLlPIOOS: Se el1"..ue .. ~~. e;¡ ¡as membranas y en concentraciones 
particulannente elevadas en el cerebro Y tejido conectivo. 

ESTENOSIS: Estrechamiento de un conducto. 

ESTRABISMO: Desviación del ojo, los ejes visuales asumen una posición diferente entre 
si a la requerida por las condiciones fisiológicas 

EXACERBACiÓN: Aumento en la gravedad de una enfermedad o cualquiera de sus 
síntomas. 
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EXOFTALMOS: Protusión anonnaI del globo ocular. 

FACOMATOSIS: Tennino oftalmológico caracterizado por hamartomas diseminados en 
ojos, piel y cerebro. 

FALANGES: Término con el que se designa cualquier hueso de las manos o de los pies. 

FEOCROMOCITOMA: Tumor del tejido cromafIn de la médula adrenal o de los ganglios 
simpáticos. Su sintomatología es una notable hipertensión que refleja el incremento en la 
secreción de adrenalína y noradreIlalina. 

FIBROADENOMA: Adenoma que contiene tejido fibroso. 

FIBROMAS: Tumor formado principalmente por tejido fibroso o conectivo 
completamente desarrollado. 

FONTANELA Espacio sin osificar del cráneo. Del niño; fonticulo. 

FOSFATO: Cualquier salo éster del ácido fosfórico. los fosfatos se distribuyen por todo 
el organismo. 

GLAUCOMA: Grupo de enfennedades oculares caracterizadas por incremento de la 
presión intraocular que produce cambios patológicos en el disco óptico y defectos tlpicos 
en el campo de la visión. 

GRANUlOCITO: Cualquier célula que contenga gránulos, especialmente el leucocito, 
que contiene gránulos neutrófilos, basófilos o eosinófilos en su citoplasma. 

HAMARTOMA: Nódulo semejante a tumor benigno que consiste en crecimiento excesivo 
de células y tejidos maduros que en estado normal se presentan en la parte atacada, 
pero a menudo con predominio de un elemento. 

HEMATOMA: Acumulación localizada de sangre. en un órgano. espacio o tejido, 
dependiente de solución de continuidad en la pared de un vaso sanguíneo. 

HEMATURIA: Presencia de sangre en la ori"" 

HEMORROIDES: Dilatación varicosa de una vena del plexo hemorroidal superior o 
inferior, que resulta de aumento persistente en la presión venosa. 

HEPATOESPLENOMEGAUA: Agrandamiento simultáneo del hígado Y el bazo. 

HERNIA: Protusión de un asa o una parte de un órgano o un tejido a través de un orificio 
anonnal. 
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HETEROCROMIA: Diversidad del color de una parte o partes que normalmente deben 
tener un color. principalmente la diferencia de coloración de ambos iris o de partes de un 
mismo iris. 

HEXADACTIUA: Existencia de seis dedos en el mismo miembro. 

HIDROCEFALIA: Suele caracterizarse por crecimiento de la cabeza. prominencia de la 
frente. atrofia cerebral, desllIejoria mental. convulsiones. puede ser congénita o 
adquirida, y comienzo repentino. lenta o progresiva. 

HIPERCALCEMIA: Exceso de calcio en la sangre; las manifestaciones incluyen fatiga 
fácil. debilidad muscular. depresión. anorexia. náuseas y estreñimiento. 

HIPERHIDROSIS: Sudoración excesiva. 

HIPERPARATIROIDISMO: Actividad supranormal de las glándulas paratiroídes. que 
puede ser primaria y secundaria. Primaria; guarda relacion con neopIasia( principalmente 
adenoma) o hipeiplasia. Origina modificación de la función de células de hueso. tubulos 
renales y mucosa gastrointestinal. Secundaria; Sucede cuando el calcio sérico tiende a 
disminuir. como en la neuropatia crónica. avitaminosis D. 

HIPERQUERATOSICO: Hipertrofia de la capa córnea de la piel. o cualquier enfermedad 
caracterizado por ella. 

HIPERTELORISMO: Aumento excesivo de la distancia entre dos órganos o partes. 
Ocular u orbitario; a menudo conoomitante con disostosis cleidocraneal o cráneo facial. y 
a veces acompañado por demencia mental. 

HIPERTROFIA: Aumento de volumen de un órgano o una parte. 

HIPERURICEMIA: Exceso de ácido úrico en la sangre; es requisito indispensable para la 
aparición de gota Y puede originar neuropatía. 

HIPOFOSFATEMIA: Concentración subnormal patológica de fosfatos en la sangre; las 
manifestaciones incluyen /tem6Iisis. laxitud, debilidad y oonvulsiones. puede ocurrir en 
hiperparatiroidismo. raquitismo. osteomalacia y varias anomaIias tubulares renales. 

HIPOGONAOISMO: Disminución de la actividad funcional de laS gónadas. con retardo 
del crecimiento y el de s 10110 sexual. 

HIPOPLASIA: desarrollo incompleto o subnormal de un órgano o un tejido; tiene 
gravedad menor que la aplasia. 

HIPOSPADIAS: AnomaIfa congénita en el varón. en el cual la uretra desemboca en la 
superficie inferior del pene o el perineo. En la mujer. anomalía congénita en la cual la 
uretra des e miloca en la vagina. 

62 



HIPOTRICOSIS: Presencia de cantidad subnormal de peto. 

HIPOXIA: Disminución en ef suministro de oxígeno a los tejidos, por debajo de las cifras 
fisiológicas, a pesar de la perfusión suficiente de los tejidos por la sangre. 

LEUCOEDEMA: AnonmaIidad de la mucosa bucal, parecida a la leucopIasia incipiente. 
Consiste en incremento def espesoo def epitelio con edema intracelular de la capa 
espinosa o mal def pinto. 

L1NFADENOPATIAS: Enfermedad de los ganglios linfáticos. 

LORDOSIS: Curvatura anormalmente incrementada. 

MASTOIDES: Apófisis del hueso temporal. 

MEDULOBLASTOMA: Tumor cerebeloso compuesto por células neuroepiteliales 
indiferenciadas. es muy radio sensible. 

MELORREOSTOSIS: Fonma de osteoesclerosis o hiperostosis que se extiende de 
manera lineal por uno de los huesos largos de una extremidad. Consiste en hueso nuevo 
pro/iferativo def tipo marfil. 

MENINGIOMA: Tumor duro, de crecimiento lento y por lo general vascularizado, que se 
produce principalmente a lo largo de los vasos meníngeos y def seno longitudinal 
superior, con invasión de duramadre, cráneo, erosión y adelgazamiento de este último. 

MENORRAGIA: Es un sangrado menstrual excesivo, tanto en intensidad como en 
duración de la perdida de sangre. 

MESENTERIO: Pliegue membranoso que fija diversos 6rganos a la pared del cuerpo. 
Específica al pliegue peritoneal que fija al intestino defgado contra la pared dorsal de! 
cuerpo. 

METACARPO: Parte de la mano, entre la muñeca y los dedos, cuyo esqueleto está 
constituido por cinco huesos cilíndricos (metacarpianos) que se extienden desde el carpo 
hasta las falaFl!)P.S 

MET ACRÓMA TICO: Que se tille de manera diferente con ef mismo colorante; de los 
tejidos en los que los diferentes elementos toman colores distintos cuando se les aplica 
cierto colorante. Por extensión, se dice que los colorantes que imparten colores 
diferentes a distintos tejidos. 

MET AFISIAL: Parte más amplia, a nivef de la extremidad def tallo o diáfisis de un hueso 
largo, adyacente al disco epifisario. 
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METATARSO: Parte del pie entre tarso y dedos, cuyo esqueleto está constituido por 
cinco huesos largos (metatarsos o metatarsos) que se extienden desde el tarso hacia las 
falanges. 

MICROCEFAliA: Pequeñez anormal de la cabeza, que suele acomparse de retardo 
mental. 

MICROCITO: Eritrocito anormalmente pequeño. 

MICROGNACIA: Pequeñez excesiva de los maxilares. 

MIELOBLASTO: Célula inmadura que se encuentra en la médula ósea y que no ésta 
normalmente en la sangre periférica; es el precun;or más primitivo de la serie 
granulocftica, que madura para convertirse en promielocito, y por último en leucocito 
granuloso. 

MIOpfA: Alteración de la refraci6n en la que los rayos de luz entran en el ojo paralelos al 
eje óptico y llegan a un foco situado por delante de la retina, porque el globo ocular es 
demasiado largo desde hacia adelante hacia atrás. 

MUTANTE: Organismo que ha suffido una mutación genética. Producido por mutación. 

NEUROCRÁNEO: Porción del cráneo que envuelve al cerebro. 

NEURONAS: Cualquiera de las células conductoras del sistema nervioso central. La 
neurona típica está constituida por un cuerpo celular que contiene núcieo y citoplasma 
circundante (pericarion) varias ramificaciones radiadas cortas (dendritas), y una 
ramificación larga (axón) que termina en ramas como mechones (telodendronas) y que 
pueden tener ramas (colaterales) que se proyectan durante su trayectoria. 

NISTAGMOS: MoIIimiento involuntario rápido del globo ocular, que puede ser horizontal, 
vertical, rotatorio o míxto, es decir de dos variedades. 

NORMOCROMíA: Cotor normal de los glóbulos rojos. 

NUDILLOS: Superficie dorsal de cualquier a .. "Jculació .. faiángica, especialmente de las 
artiCulaciones metacarpofálangicas de los dedos de la mano en flexión. Se emplea en 
cualquier estructura anatómica, como el asa de intestino que sale por una hernia. 

OLlGODACTlLlA: Anomalía del desarrollo caracteriZada por un número de dedos de las 
manos o de Jos pies menor que el ordinario. 

OLlGOOONCIA: Presenta un número menor que el nonnal de dientes, algunos de ellos 
congénitamente ausentes. 

ORCEINA: Sustancia colorante paroa, soluble en alcohol derivada de la orcina. Se usa 
como colorante específico para el tejido elástico. 
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OSIFICACiÓN: Fonnación de hueso o de sustancia ósea, conversión de tejido fibroso o 
de cartílago en hueso o en sustancia ósea. 

OSTEOARTRms: Enfennedad articular degenerativa no inflamatoria que sucede 
principalmente en ancianos, caracterizado por degeneración del cartílago articular, 
hipertrofia del hueso a nivel de los boRles y cambios de la membrana sinovial. Se 
acompaña de dolor y rigidez, partiCUlarmente después actividad prolongada. 

OSTEOFITICO: Excrecencia o crecimientos óseos. 

OSTEOMAlACIA: Trastomo caracterizado por ablandamiento de los huesos (causa de 
trastomos de la mineralización, con acumulación excesiva de osteoide), y además dolor 
hipersensibilidad, debilidad muscular, anoreXia, péRlida de peso, resultante de 
deficiencia de vitamina O y calcio. 

OSTEOMAS: Trastomo compuesto de tejido óseo; tumor puro de estructura del tipo de 
hueso que se desarrolla sobre un hueso (osteoma homoplástico) y a veces sobre otras 
estructuras (osteoma heteroplástico). 

OSTEOPETROSIS: Rara enfermedad heredHaria que se caracteriza por hueso 
anormalmente denso, probablemente a causa de resorción ósea deficiente. 

OSTEOPOROSIS: Rarefacción anormal del hueso que se observa más a menudo en los 
ancianos, según la extensión de la desmineralización ósea, puede acompañarse de 
dolor, particularmente la parte baja de la espalda; de deformidades, como péRlida de 
estatura, fracturas patológicas. 

OXICEFALlA: Trastorno en el que la parte alta de la cabeza termina en punta o es cónica 
a causa de cierre prematuro de las suturas coronal y lamboidea. acrocefalia, hipsicefalia, 
turricefalia, cabeza o cráneo en campanario y cabeza o cráneo en forma de torre. 

PAQUIDERMOPERIOSTOSIS: Trastomo caracterizado por engrosamiento de la piel de 
la cara y del cuero cabelludo, engrosamiento de los huesos de las partes distales de las 
extremidades, dedos de las manos y pies hipocráticos (acropaquia). 

PARALISIS: PéRlid" (1 !!!!eracl6n de 1:: fundó;; moiura en una parte a causa de lesión del 
mecanismo neural o muscular. 

PARESIA: Parálisis ligera o incompleta; (demencia paralitica). 

PATOGNOMONICO: específICO, característico de una enfermedad o condición 
patológica; signos o síntomas por el cual puede establecerse un diagnóstico. 

PERIOSTOSIS: DepósHo anormal de hueso periostio; trastomo manifestado por 
desarrollo del periosteoma. 
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PICNODISOSTOSIS: Complejo sintomático que se hereda como rasgo autosómico 
recesivo y que consiste en enanismo. OSIeopetrosis. agenesia parcial de las partes 
terminales de los dedos de las manos y de los pies. anomalías craneales, abombamiento 
frontal y occipital e hipoplasia del ángulo mandibular. 

PIODERMA: Cualquier enfermedad cutánea purulenta. 

PLASMA: Porción líquida de la sangre en la que se encuentran suspendidos los 
elementos figurados. 

POIQUILODERMIA: Trastomo caracterizado por cambios pigmentadoS y alJóficos de la 
piel. ocasionan su aspecto moteado. 

POUDACTILIA: Anomalía del desarrollo caracterizado por la presencia de dedos 
supemumerarios de manos o pies. 

POUPOSIS: Excrecencia mórbida o neoplasia que hace protusión desde una mucosa. 

POPLITEO: Perteneciente o relativo a la superficie posterior de la rodilla. 

PROGERIA: Envejecimiento prematuro. forma de infantilismo caracterizada por pequeña 
estatura. ausencia de vello facial y pubiano. piel arrugada, cabeUo canoso. con cara, 
aspecto y actitudes de un anciano. 

PROPTOSIS: Desplazamiento hacia adelante. en especial del ojo. 

PROTEINURIA: Presencia de exceso de proteínas séricas en la orina. 

PTOSIS: Prolapso de un órgano o de una parte. Caida del párpado superior por paráliSis 
del tercer nervio o de la inervación simpática. 

QUELOISIS: Estado caracteriZado por grietas y descamación de las superficies muco 
cutáneas de los labios y las comisuras bucales. 

QUERATINA: Es una proteina insoluble. contiene ºrande~ I'-!!!!tidades de ::zufrn en füm',,, 
de cisiina. proOuce además tirosina y leucina bajo composición. 

QUERA TOSIS: Cualquier crecimiento córneo, como una verruga o una callosidad. por lo 
general queratOsis actínica o queratosis seborreica. 

RAQUITISMO: Trastomo causado por deficiencia de vitamina D. especialmente durante 
la lactancia yola infancia. con alteraciones de la osificación normal. 

RINORREA: Eliminación abundante de mucosidad nasal. 

SIALORREA: Exceso de saliva. 
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SINDACTIUA: Anomalía más frecuente de la mano, caracterizada por persistencia de 
membranas entre los dedos adyacentes, de modo que se encuentran unidos en mayor o 
menor grado, se considera en general un trastomo hereditario, puede ocurrir también en 
dedos del pie. 

SINFIS1S: Sitio o línea de unión; nomendatura anatómica para designar el tipo de 
articulación cartilaginOSa en las que las sup8lficies óseas en contacto están finnemente 
unidas por una lámina de fibrocartílagO. 

SINOSTOSIS: Unión entra huesos adyacentes o partes de un solo hueso fonnadas por 
materia ósea, como el cartílago osificado de conexión o el tejido fibroso. 

TARSO: Región de la articulación, localizado entre el pie y la pierna. 

TECAS: Acumulación redondos u ovales de células de nevo, que contienen melanina; se 
encuentran en la unión dennoepidénnica de la piel. 

TELANGIECTASIAS: Lesión vascular fonnada por dilatación de un grupo de vasos 
pequeños, para la fonnación de diversos angiomas. 

TOXOPLASMOSIS: Es una enfermedad protozoaria de hombre causada por toxop/asma 
gondii. Caracterizada por lesiones del sistema nervioso central que pueden producir 
ceguera, defactos cerebrales y muerte. 

TUMEFACCiÓN: Hinchazón, inflamación, edema. 

VARICOSO: Perteneciente o relativo a las varices de su naturaleza; distendido en 
manera no natural y pennaneciente. Las venas varicifonne. 

VERCITIS GIRATA: Afección del cuero cabelludo de la parte superior y posterior que 
forma pliegues. 

VITILlGO: Manchas de desplgmentación que suelen tener un borde hiperpigmentado y a 
menudo aumentan de tamaño con lentitud. 
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