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PROLO:lO. 

El objetivo principul. que ~e llevo a la elaboración--­

de esta tesis sobre el tema de s!ndro:nes ::;ur¿ i6 en base a-­

la necesidad de conocer en una fonna nás det:: llada las com­

plicaciones que pueden presenta~ éstos pacientes al ser so­

metidos a un trata~iento odontol68ico, 

Considero que es muy in-portante par<:i. el Cirujano Den-­

tist:!. conocer y saber diferenciar éstos transtornos para--­

así tratar de evitar al máximo dichas complicaciones y así­

~ismo poder aplicar el trata~iento nás adecuado y de no es­

tar en n~estras ~anos el poder brind~rle el trat~~ieato in­

tegral ~ue satisfega sus necesid~des poda~os enviarlo con-­

el especialista indicado. 

Los síndromes es un tema rnuy extenso, y por lo tanto-­

resulta imposible ab?.rcarlo en toda su magnitud, sinemb::i.re;o 

en el desarrollo de ésta tesis expongo los sindro~es que--­

considero :n8s import3.Iltes para nosotros por las afecciones­

dentarias que presentan. Puesto que me he enfocado a las--­

anomal!as dentales que presentan los pacientes que padecen­

al.guno de éstos síndromes, llendo de lo particular a lo ee­
neral. 

Espero sea de utilidad para .nis compa.i'i.eros, pa.ra fomeg 

tar el interés sobre ~ste tema, pudiendo contribuir a un--­

te;nprano diagn6stico de la enfer:nedad ya 1J_ue como veremos-­

algunos de los síndromes presentan sus principales cara.cte­

~!sticas patol6gicas a nivel bucal y/o dental. 
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INTP.ODUCCION. 

Desde el inicio de nuestra profesi6n se nos ha hecho-­

incapié en la importancin de elaborar una buena historia-­

clínica tornando en consideraci6n que el paciente no es tan­

solo una boca sino un organismo co~pleto y por lo tanto de­

bemos evCJ.luarlo C·J:no tal. En el caso de los síndromes asi-­

co~o en cualquier otra enfermedad es sin duda alguna la ba­

se más i~~ortante para que podamos detectar alguna anomalía 

en el organismo de nuestro paciente y sobre todo a nivel--­

oral y/o dental. Por consiguiente debemos tener siempre pr~ 

sentes 12.s cc:Lracterísticas normales para as:! poder diferen­

ciar las anormales. 

En algunos síndromes las anomalías dentales y/o buca-­

les son determinantes para llegar a un diagn6stico más rápi 

do y por lo tanto de mayor utilidad. Raz6n por la cual deb~ 

mos tener especial cuidado en la diferenciaci6n de las ca-­

rPcter:ístice.s normales de las anormales. 

Los síndromes ex9uestos en ~sta tesis est<ll1 clasifica­

dos de acuerdo a su etiología o a sus características pato-

16gicas más frecuentes, así tenemos: 

I.- Síndromes de anormalidades cromosomales. 

II.-S!ndromes de estatura muy corta. Relativamente pr~ 

porcional. 

III.-S!ndromes de apariencia senil, 

IV.- Síndromes con deficiencia en el crecimiento y an~ 

malía genital. 

V.- Síndromes de temprano crecimiento con deficiencias 

asociadas. 
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VI,- Síndromes de descubrimientos neuro!nusculhres unusuales 

con defectos ·asociados. 

VII.- S!ndro~es cuyo principal transtorno son los defectos­

faciales, 

VIII.- Síndromes cuyos pri~Ci?ales componentes son los de--

fectos fscial-mie~bro. 

IX.- Osteocondroplasias. 

X,- Osteocondro?lasias con Osteopetrosis. 

XI.- Craniosinostosis. 

XII,- Otro tipo de displasia esqueletal. 

'.(! II, - Transto rno s de almac en aj e • 

XIV.- Transtornos del tejido conectivo. 

I:V .- Ha:nartoses. 

IVI.- Síndromes ~iscelcfueos, 

XVII.- Displasia Ectodermal. 

La presente tesis está enfocada de lo parGicul.ar (ano­

malías dentales), a lo general, por lo tanto se altera un-­

poco el orden de la historía clínica, anteponiendQ las ano­

malías dentales y/o bucales para part~ de éstas a las com­

plicaciones generales. 



I .- SINDROMES DE ANORMALifü·.DES GROiilOSOMALES. 
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SIN DROME DE DOWif. 

Esta es la :n~s co:r.ún de las enfer:neda.des de ma.lfor.ne.-­

ci6n en el hombre, su L"1cid8ncia es de I: 660 nacimientos. 

ANORM • .!.LID..\DE.3: 

D~N'HJIOU .- nipoplasia, msU.posici6n dsnt2..ria y un menor--­

grado de caries en co::rparaci6n con la usual. 

GEHE:?;..LE.3 .- Hipotonia con tendencia a mantener la boca ab1, 

erta, y 13. lengua protruida, hiperfle:dbilidad de las­

articul3CiJnes, estatur~ corta, marcha torpe, hay defi 

ciencia :nen tal. 

CRANEOFAC:IAL.- Braquicefalia, débil :nicrocefalia, cr~eo-­

del3~do con retardo en el cierre d~ las fontanelas, p~ 

ladar duro corto, hipo;:ilasia o apla.sia de los senos--­

f~ontales, nariz pe~ueña con tabique nasal bajo. 

OJOS. - Yanchc.s en forma de ?untos en el i ·.:-i:;:, O':_J2.cidades-­

en los cristPlinos (50;;), error refractivo. 

OREJAS.- ?e':l_ue?í-:.s c:m el ángt.tlo superior volteado hacia--;.. 

arriba (?eg2do), al;;unas veces prominente, lobulos au­

riculares -¡iequeC'íos J ausentes. 

MANOS.- ?a.la.'1.ges y ,-n<;tacarpos relativamente cortos, hipo9fl. 

sia de la falange media del 5o. dedo en un 6~.);·;, con--­

clinodact ilia 50;;, un ú...·üco '._1liegue !t.:J.,;. 

?I~3.- Brech~ ancha entre el primero y seeundo dedo. 

PELVI3.- ~i909l~sia. 

CORAZOi'i.- .'-.no::nc..Has en alrededor del 40il, comunment~ atriQ. 

ventricular, y arteria subclavia aberrante, en disillin~ 

ci6n de orden de frecuencia. 
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PIEL.- Pliegues sueltos en la parte superior del cuello,-"­

epidermis seca, hiperquerat~xica (45~). 

CABELLO.- Fino afeminado y ralo. 

GENITAL.- Pene relativamente corto, hipogonadismos en térmi 

nos de fertilidad (IO~). 

ANORMALID.4.DES OCASIONALES,- Estrabismo 33~, Keratoconos 6%, 

cataratas I.3%, baja imµlantaci6n de orejas, fistula-­

traquoesofageal, atresia. duodenal, únicamente once co~ 

tillas, criptorquidismo 27% desde el nacimiento hasta­

los 9 años, I4% después de los I5 años, sinodactilia-­

del 2o. y 3o. dedo del pie, aveces hay transtornos ti­

roideos como hipertiroidismo. 

PRINCIPALES TRANSTORNOS EN ZL NACIMIBN'l'O: 

Hipotonia 80~ 

Hiperflexibilidad de las articulaciones 8~ 

Excesivos pliegues de piel en el cuello. 8~ 

Perfil facial plano. 90% 

Fisuras palpebrales o blicuae 8Q;h 

Aurículas ~malas 6oi¡, 

Displasia de pelvis 7rfl. 
Displasia de la falange media del So.dedo de mano 60~ 

HISTORIA NATURAL: 

La hipotonia del músculo tiende a aumentar con la­

edRd, mientras que el desarrollo del desenvolvimiento men-­

tnl se vuelve lento con la edad. El crecimiento es relativ~ 

mente bajo y durante los primeros 8 años la osificaci6n de­

los centro secundarios frecuentemente tardan en desarrolla~ 

se, no obstante durante la tardía infancia la meduracidn---
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ósea es más normal y la máxima es obtenida f~nalmente alre­

dedor de los I5 afias. El desarrollo sex:u~l a:Jlescente usu­

almente es algo menor que el nonnal. 1r,:: nuj ~!'es pueden---­

menstruar y ser f~rtiles, tienen bajos VülJr. 3 de testoste­

rona, relativainente, la causa mayor par<" la '1:Jrtalidad tem­

prana son los defectos C8rdiacos cong~ni tos ·.í 44.', de ~stos­

mueren en la te:nprana infancia. Las i:ifecciones respiratori 

as bajas pueden pasar a serios problemas, no obst0nte, de-­

la infancia hasta los 40 años la mortalidad an relaci6n con 

la normal no es muy !.recuente. Los proble.nas de bajo grado­

son: rinitis cr6nica, conjuntivitis y enfermedad paro don tal 

ninguno de los cuales son facilmente curables. 

ETIOLOGIA.- Triso~ia total o parcial del cromoso~a 21. La-­

distribucidn cromos6mica defectuosa es la principal r~ 

z6n para el síndrome, es más probable que ocurra en la 

madre de edad avanzada. 

En las mamás de I5/24 años I:I500 

" 11 " " Jti/34 " I:800 

" " " " 35/39 " 1:270 

" " " " 40/44 " I:IOO 

" n " " 45 en adelante I:50. 

Aunque la probabilidad general para la recurrencia del 

síndrome de Dovm. es de I%. 
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D~NTICION.- Generalmente la '1nica anor~alidad que se encu­

entra en ~stos pacientes son los dientes largos. 

GEN"~RAL.- Tendencia hacia la debilidad mental, alrededor-­

del I5/20~ de los pacientes tienen un I.Q. por abajo-­

de 80. Tienden a tener proble~as de conducta, especial 

mente inmadurez, inseguridad y timidez. 

CRECiiH.SNTO.- Generalmente tienen los miembros largos con­

la parte superior del segmento del radio disminuido d~ 

rante la infancia, son relativa~ente altos y delgados. 

Sin la terapia del remplazo de la testosterona tien--­

den a ser obesos en la edad adulta. 

HIPOGONADISMO CON HIPOGBNITALISMO.- Pene y testículos rel,!! 

tivamente pequeños durante la infancia, en la adoles-­

cencia y la edad adulta los testículos son tambi'n pe­

queños, usualmente. tienen una longitud menor de 2.5c~. 

Con rara excepci6n la producci6n de testosterona es--­

inadecuada. El pro:nedio de valores de testosterona. en­

el adulto es menor que la mitad de los valores norma-­

les. Infertilidad es la regla, con hialinizaci6n y fi­

brosis en los tubulos seminíferos. La virilizaci6n es­

parcial e inadecuada. 

ANORMALIDADES OCASIONALES.- En el aspecto genital encontr~ 

mos cri~torquidismo, hi~ospadias. Conducta: homosexua­

lidad, otra: escoliosis durante la infancia y adoles-­

cencia, en los adultos diabetes mellitus (8") y bron~-
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quitis cr6nica, son los más comWies. 

HISTORIA NATURAL.- El retraso mental y los problemas de ---­

conducta frecuentemente son evidentes hasta la edad es­

colar, ¿atos caracteres y los miembros relat.ivamente -­

largos, pene y testiculos pequeños son los que llevan -

al diagn6stico en la infancia. Subsecuentemente la Vi.!:.i 

iización inadecuada y los problemas de conducta son los 

que reafirman el diagn6stico. 

ETIOLOGIA Y DIAGNOSTICO.- Un frotis bucal para el estudio de 

la cromatina X es suficiente, cualquier cromatina X m~ 

culina (positiva), debe tener·un estudio, alrededor de-

20 células, El más frecuente es el XXY, pero de croma!! 

na X positiva masculina, los nacimientos el 22'}& tiene -

mosaico de x:t:!/xY. Tales individuos tienen un mayor nú­

mero de probabilidades para la función testicular. ---­

Otras variantes incluyen T.XYY, mayor es la deficiencia­

y loa problemas de conducta, y 7:XXY todav:!a m!Ís proba-­

ble la deficiencia mental, deficiencia en el crecimie~ 

to y múltiples anomalías incluyendo sinostosis radiolu­

nar en el coco. 

TRATAMIENTC.- El diagnóstico durante la infancia de XXY, --­

Y.XYY o de XXX.Y es extremadamente útil en conocimiento -

de la perspectiva de la terapia del remplazo de la tes­

tosterona en la eda.d de II/!2 años. Esto puede contri-­

buír al desarrollo de la adolescencia y prevenir algu-­

nos de los males del síndrorr.e. ~al puede ser la muerte­

por inRuficiencia de testosterona. 
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SINDROMZ (XXXXY). 

ANEUPLOIDIA. 

ANORMALIDADES: 

Di.!:NTICION.- En ~ste síndrome no son comúnes las anomaiías­

dentarias, no obstante en algunas ocasiones llega~os a 

encontrar hi~odoncia y dientes en forma de clavija--­

(muy puntiagudos). También se llega a encontrar pal.a-­

dar hendido. 

G:'.::NERALES .. -Deficiencia mental, I.Q. 34, hipotonia, laxitud 

de articulaciones. 

CRECIMIEN·ro. - Estos pacientes generalmente tienen bajo pe­

so en el naciniento, estatura corta, retardo en lama.­

duraci6n 6sea. 

CRAl'iEOFACIAL.- Suturas craneofaciales escler6ticas 57%, fi 
suras palpebr~les sesgadas hacia arriba 79%, estrabis­

;110 59%, tabique ne.sal bajo 95%, sinostosis radiolunar-

45%, clinodactilia del 5o. dedo 90%, pies planos 73%. 

GENITAL.- Pene pequeño 80%, testículos pequeños, tubulos-­

seminÍferos hipoplásicos 94%, criptorquidis~o 28%, es­

croto hipoplásico. 

ANORMALIDADES OCASIONALES.- Obesidad, microcefalia, miopía 

pecho plano, defectos cong~ni tos del coraz6n, hernia-­

umbilical, escoliosis, escroto bífido. 

HISTORIA NATURAL.- Los problemas perinatales de adaptaci~n 

son muy frecuentes, el crecimiento lineal. es general.-­

. mente tardado con moderada estatura corta al final.-­

La infertilidad y la. ina.decuada viriliza.ci~n puede ser 

anticipada. Dependiendo de la situaci6n de vida, la t! 
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rapia de la testosterona (reemplazo), puede considerarse-­

entre lo.s II y I2 arios. 

ETIOLOGI.A.- El diagn6stico puede confir.n3rse al realizar-­

un frotis de boca para estudiar la cromatina X, encon­

tra."ldose con tres cromosome.s :C extras. 



I I. - SIN DRO?·!ES 1E E.3 TA TURA CO:l TA. 

RELATIVA.?;tENTE PROPORCIONAL. 
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S INDROME DE IYILL IAMS. 

ANORMALIDADES: 

Dr~lH'ICION.- Unicamente encontr8J'llos en estos pacientes ano­

doncia parcinl. 

CR3CDtlfoHTO.- Débil dfficicncia en el crecimiento prena--­

tal' crecimiento post-n8.t~.1 ::i.lrededor del 75% del nor 

mal, débil ~icrocef2lia. 

F'UiWION.- P:romedio de I.Q. alrededor del 56/~, personclidad 

locuaz, voz ronca, pequeña disfunci6n neurol6gica. 

CARA.-Fisuras pal9ebrales cortas, tabique nasal bajo, fil­

trwn largo, labios gruesos, raz6n por la cu2.l tiende a 

inantener la boca ebierta. 

MIEfüBROS .- Uñas ::iipoplásicas. 

CARDIOVASCULAR.- Estenosis a6rtica supravulvar, estenosis­

de la e.rteria pulmonar. 

ANORMALIDADES OCASIONALES,- Hipoteloriamo ocular, estrabi~ 

ino, hipoplasia malar, clinodactilia del 5o. dedo, pecho 

pl:;¡.no, hernia inguinal y/o umbilical, hipercalcemia. 

ET.IOLOGIA.- Desconocida, todos los caeos han sido espo--­

r~dicos. 
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SINDROME DE DUBOir'ITZ, 

ANORMALIDADES: 

füNTICION.- Encontramos un retardo muy marcado en la erup­

ción dentaria y un ma.yor índice de caries en relaci6n­

con la usual. 

CRZCiiHENTO.- Débil o moderada deficiencia mental con ten­

dencia hacia la hiperEctividad. 

CRAN'.óOFACIAL. - Débil microcef9.lia, cara pequeña, ojos muy­

separados entre si y tabique nasal bajo, apariencia de 

hipertelorismos y micrognasia. 

PIEL Y CABELLO.- Eczema en la piel de la cara, cabello es­

pfrcido, especialmente en las partes lateral.es de las­

cejas. 

MTORr.í.:_LIDADBS OC,\SION.4LES .- Pa1ad2.r sub:nucosico hundido,-­

:iies plenos, hiposp2die.s, criptorquidismos, clinoda.c-­

tilia del 5o. dedo, 

HISTORIA NATURAL.- Eczema notado en 3 de 4 pacientes, a-;~ 

los 4. años se not6 tambi~n caries en dos pacientes y-­

dia.rrea en la temprana infancia y rinorrea y otitis m!!_ 

dia son los problemas más frecuentes. 

ETIOLOGIA.- Se cree que es autosoma recesivo. 

SINDROME DE JOHANSON BLIZZARD. 

ANORMALIDADES: 

DEN'l'ICION. - Encontramos hipoplasia en los dientes deciduos 

y ausencia de dientes permanentes. 
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S INDROM.E DE SECKEL. 

ANORMALIDADES: 

D~ri'rICION.- No son frecuentes las anom~lías dentarias pero 

en ocasiones encontra.-:tos a.n.odo=i.ciu ?';.rci::.l e nipopla-­

sia del es::ialte. 

CRECIMIENTO.- El crecirniento 9renata.l presenta una defici-

encia muy marcada. 

C.N.3.- Deficiencia mental. 

CRArr.::o.- !.:icrocefalia con sinostosis prematura, 

CARA.- Hipoplasia con nariz pro~inente. 

EX:TRZ~UD.:i..DES SCTPi!:RIORE.S .- Clinodactilia del 5o. dedo, au-..;;. 

sencia de algunas e?ífises fala.ngeales. Hipoplasia del 

radio proximal. 

E.<:·rq.:::ruIDADE.3 IIfiERIOR~.:3. - Dislocaci6n de la cadera, hipo--

plasia del ~eron~. 

TORAX.- Solamente I! costillas. 

GENI~AL.- Criptorquidismo • 

• .;.NQR;üALID.;DBS OC.::.SION;..LE3 .- Asimetría facial, estrabismo,­

cabello raJ.o, pies ?lanos, genitales externos hipoplá­

sicos. 

nI.3TO'!UA NATUR;lL, - El tiempo de la gestaci6n puede prolon­

garse la estatura al nacimiento puede ser deficiente-­

sin e:nbargo puede aumentar U.YJ poco con el tiem110, :nod~ 

rada~ente, a pesar de la deficiencia mental moderada-­

o severa el te~prano progreso motor puede estar cerca­

de lo normal, Pueden llegar a la edad adulta. 

ZTIOLOGI~.- Probablemente autosomal recesivo. 
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SINDROMB DE HALLERMANN-STREIPF. 

OCULOM .. :..NDIB'JLOC~FALIA CON HIPO'l'RICOSIS. 

Aí'IORMALIDADES: 

DBNTICIO:~.- En éste síndrome son muy marcadas las anom.a--­

lías dentarias, e~tre éstas está: hipoplasia de los di 
entes, y/o malposici6n dentaria, anodoncia parcial Y-­

dientes neonatales. 

CR!::CI!',Jii!l"rO.- Estatura corta de una manera proporcional. 

qRAN30FACIAL.- Bra~uicefalia con frontal y parietal pro~i­

nentes, cráneo delgado y osificación tard!a de las su­

turas. Hipoplasia del malar, micrognasia con hipopla-­

sia de la r~na y desplaza~iento anterior de la A.T.M., 

microftalmia bilateral, cataratas congénitas totales~ 

o incompletas, nariz delgada pequeña y puntiaguda, con 

hipoplasia del cartílago, ~icrostom.!a, paladar duro a! 
to y estrecho. Atrofia de la piel más prominente de la 

ne.r!z y ~.reas del cuero cabelludo, cabello delgado y-­

opáco, con hipotricosis, especialmente del cuero cabe­

lludo, cejas y pestañas. 

ANORill~LIDA.Dji;.3 OCfa.SIONAL::..3. - t:scafocefalia, microcefalia,-­

silla turca somera, ausencia de los cóndilos mandibul~ 

res, escler6tida azulosa, estrabismo, glaucoma y algu­

nas alteraciones pigmentarias en la retina, sinodacti­

lia, escoliosis, deficiencia mental, hipogenitalismo,­

criptorquidismo en el hombre. 

HISTORIA NATURAL.- Debido a que la mayoría de la literatu­

pertenece al defecto ocular hay da.tos insuficientes--
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por lo que la hi~toria natural se basa en tér.ninos del de 

fecto del crecimiento o :nortalidad en inf·-'-!1.te.s. Durante la 

temprana infancia éstos ?acientes pueden tener problemas-­

en la respiraci6n y en la alimentaci~n. Las infeccionGs--­

respir~tvrias contribuyen a causar la muerte. La peculiar­

fisono:n!a y corta estatura !JUede e:npeorar su 3.d<iptaci6n--­

psico16gic~. El mayor problema es el defecto ocular, el--­

cual usualmente ter:nina en ceguera a pesar de la ci:rtlC!a.­

:r.;:rIOLOGIA. - La hip6tesis más acertada. es que hay una mutr.­

ci6n de gene (do:ninante). 



SINDROME DE ROTIL'liUND-THOMSON. 

(POI~UILOlli;RiúIA CONGENITA) 

lENTICION.- Hay una marcada microdoncie. y ocasionalmente­

anodoncia. 

PIEL.- Eritema irregular progresando hacia angiectasia,-­

pie;mentaci6n irregular y despigmentaci6n, hiperquera­

tosis en palmas y plants.s. 

OJOS.- Cataratas juveniles 52%, ocasionalmente distrofia­

corneal. 

A.NORMALIDADES OCASIONALES: 

ESQUELETO.- Estatura corta, pies y manos cortos, hipopla­

sia o ausencia de los pulgares, osteoporosis y/o áre­

as de quistes o variaci6n hacia esclerosis. 

CARA.- Nariz pequeña. 

UNAS.- Pequeñas y distroficas. 

CABELLO.- Esparcido lralo), encanecimiento prematuro,--­

alopecia ocasionalmente. 

OTRAS.- Deficiencia mental, hipogenital.ismo, hipogonadis-

mo. 

HISTORIA NA'.rüRATJ.- Los ca:nbios en la piel usual.mente se-­

manifieston entre los 3/12 meses de edad, y la progr~ 

si6n hacia l'lipoplasia irregular, terminando en poiqu1:, 

loderinia, es :nuy notoria en el primer afio. Son muy C2, 

múnes las catc::.ra.tas y se hacen evidentes entre los 2-

y 7 a.nos de edad. Las principales afecciones de la Pi 

el como: fotosensibilidad son los principales proble­

mas así como el empeoramiento visual el cual necesita 
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intervenci6n quirúrgica. 

3TIOLOGIA.- Autosoma recesivo, con 70~ de afecciones exi~ 

tentes en el sexo íe~enino. 



III.- SINDROiflES DE APARIENCIA SENIL. 



SINDROii!E DE HUTCHIN30N-GILFORD. 

(PROGERIA). 

ANOIDIALIDADES: 

I8 

DENTICION.- Retardo en la erupci6n de los dientes deci--­

duos y permanentes, apiñona~iento. 

ALOPECIA.- Principia a los I8 meses y va aco·npuñada de la 

degeneraci6n de los fol!culos capilares. 

PIEL DELGADA.- Empieza a la mitad de ln te1:1prcrnH infancia 

HIPOPLASIA DE LAS UNAS.- Pueden ser que~radiz::\s, cUrvea-­

das y amarillentas. 

Pérdida del tejido subcutiíneo (incluyendo p~rdida del 

lobulo de la oreja), empieza en la infa11cia. Las úl-­

timas áreas de atrofia adiposa son: carrillos y el--­

área 9úbica. 

1IBROSIS PERIARTICULAR.- Principia a los I2 o 24 meses de 

edad; tieza.o parcialmente flexibles las articulacio-

nes. 

ESQUEL3TO.- Hi-poplasia, dis-plasia y decen•Jraci6n. Defi-~ 

ciencia en el cre.ci:nie:ito, se hace evidente a los--­

I8 meses, Subsecuentemente el crecimiento es la mitad 

o la tercera parte en relaci6n con el creciniento nol: 

mal. Hipoplasia facial con :nicrognacia, huesos tubul~ 

res y costillas deleados. Caja toráxica chica, cráneo 

delgado con retardo en la maduraci6n ósea, Degenera-­

ci6n eaqueletal evidente en los huesos de clav!cuJ.a~ 

j' falanges distales • 

.: ~'r:PJO?;CL!;R0.3!3.- Empieza a los 5 años y es generalizada 
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Especial:nente evidente en las arteri:.:.::: :!'.>ronc,rir.s,-­

aorta y arterias me:sent•fric.2.s, :n~::: -c •• ·:r:l.:~1.tü pue<l.G--­

~rese::1t2r so¿lo cardiaco, hipert!'o:iá ;,¡;_:r;.~f:':.e:ul::.r d-2, 

recha • 

ALT:.;~.~cro;::s ~.~:¿T . .;.noLICAS.- Elevación ~noder::::.da. del colsst~ 

rol. 

MmR:t:.!U.IDADES OCASIONALES: 

Esclerodenna, pigmentaci6n caf~-a~arillenta irr~ 

gular, cataratas adquiridas o congénitas, débil sor­

dera, ausencia de mamas, lipoprot:!nas elevadas. 

HISTORIA N.-.l'URAL.- Aunque el principio de: las :n:-..nifesta-­

ciones de la enfennedad genernlmente es a los 2 

a~os, puede manifestarse a los I2 meses de edad. El­

promedio del peso al nacer usualmente es de 2. TJ.í.g. ,­

tm paci~nte cuyo cuero c2belludo estaba exento de ~~ 

lo, (calvo), a. 1aa seis sem2n<:;.s le sa.J.:i6 pelo. El <if 
ficit del crecimiento viene después del primer año -

de vida. La tendencia e fatigarse facilmente es el--==~ 

,rincipal factor para que no tenga participaciones-­

en los juegos infantiles. La vida es corta, general­

mente ocurre la muerte por oclusión corone.ria • 

.E·rIOLOGIA.- Desconocida. Estos casos son esporádicos y se 

cree es una nueva mutaci6n. 
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SI ND~OM:¿ D~ WERNER, 

ANORMALIDADES: 
lii 

DBNTICION,- L& óaracterística ~is im?ortante en cuan~o a 

dentici6n se refiere es la pérdida prem::-·tur8 de dien­

tes, 

CR.ECIMIEN'rO.- Estatura pequeña, 6I pulgadas en hombres y-

57. 5 en :nujeres. 

DZ·r8RIO!bC!');f.- Destrucci6n de t.::jido subcutáneo, e:·:tre-­

::iid'3.des delgadas y larg2.s con :nanos y pies :.:iel1u2?!.os,­

cnra :?icuda y !'lariz 2.::;>la.'1a:ia. Tejido fibroso subcut.1-

neo denso con der:nis dcl¿:?d¿; .• Osteoporosi.s, arterios­

clerosis con cs.lcific;:;ci5:'l, hipoplasia ::lUscular con-­

áreas fibrosas. Cabello cano esparcido, calvicie pre­

matura, cataratas, degeneración retinal, hi90gona:iis­

:no, fertilida.d reducida, voz grave, diabetes tipo 

adul ~o 44~. 

ANvR.MALIOADZ.3 OCASIONALES: 

Propensión a tumores malignos IO;~, principal~en­

te sarcom~. Débil hipertiroidis~o, atrofia adrenal,-­

esclerosis valvular, hiperqueratosis de palmas y ple.u 

tas. 

HISTORIA NATURAL: 

Des~u~s de notar la delgadez y el retardo en el cree! 
, ... 

miento durant~ la infancia, éstos individuos haciendo 

un esfuerzo oueden llegar hasta los IO o I8 años. ~l­

cabello cruio se hace evidente alrededor de los 20 

añ0s, las cataratas a loa 25 aparentando una edad de-
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30 a 40 años. 

ETIOLOGIA.- Autosomal. recesivo, algunos autores han nota­

do una disminuci6n en el número de la divisi6n celu-­

lar, limitondo el nllinéro total de divisiones mit6ti-­

cas por células en el fibroblasto. 

SINDRO~E DE COCKAY!fi:. 

ANORMALIDADES: 

IENTICION.- La única referencia al respecto es que enco~ 

tr3IDoS un mayor !ndice de caries. 

CRECIMIENTO.- Hay deficiencia en el crecimiento con p~rd! 

da de la adiposidad en la infancia ta.rd!a 

FUNCION.- Deficiencia mental con marcha insegura, aveces­

temblorosa, delgadez con neuropat!a periferial, sord~ 

ra perceptiva moderada. 

CRANEOFACIA.L.- Pigmentación retinal, atrofia óptica • Cr! 

neo relativa~ente pequeño, p~rdida de la grasa facial 

ojos ~umidos moderadB;Dente, y piel delgada por lo que 

se manifiesta sensi tiv¿ ~·1a: 1uz lfotosensitiva)' de,t 

matitis. 

Eí'rREi.UDADES.- Pria.ldad de pies y manos, limits.ci6n rnode.;;. 

rada de articulaciones. 

TRONCO.- Relativamente corto. 

OTRAS.- Hepatomegalia, albu:ninuria con hialinizaci6n del­

glomerulo, atrofi~ de tubulos y fibrosis intersticial 

renal, ca.lcific8.ci6n crc.neal, silla turca chica, cat.! 

ratas, dedos aeim~tricos. 
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HISTORIA NATURAL: 

En el crecimiento y el desenvolvimiento durante -

la temprana infancia l'.e.y cierta norrnalid<ld. Y no es si­

no hasta los 2/4 años cuando se hace evidente la defi-­

ciencia. La personalidad y la conducta tiendén a ser -­

normales para la edad ~ental. 

ETIOlOGI.A: 

Autosomal recesivo. 



IV.- SINDROllIES DE DEPICIE.NCIA EN EL CRECIMIENTO 

Y AliOlrlALIA GENITAL. 



ANORMALIDADE.3: 

SINDROME D3 R0.3IN'Oi1. 

(CARA FBTAL). 
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DENTICIO:i.- Apiñona.'lliento de dientes y ~rocesos alveola-­

res hiper-plásicos. 

CRi:;CIMll::NTO. - 3statura corta, ;noderada:nente. 

CRAHEOF.::..CV.L.- Ma.crocefalia, fontanela anterior larga, y­

hueso frontal con hipertelorisJ10 ap2.rente, nariz :>e-­

queña volteada hacia arriba, fil tru.n largo y boca pe­

~ueña con ~icrognacia y procesos alveolares hiperplá-

sic os. 

;,;u;~rn:tos.- Antebrazos cortos con braquidactilia. 

E3PIUA.- Hemi~ertebra. 

GENITALE3.- ?ene pequeño al igual que el clítoris y los-­

labios :nayores, criptorquidislllo. 

ANJRi11ALID.;,,.DES OC.-'.SI0HALE3: 

ORAL/FACI. .... L. - :rlacroglosia con el cielo del paladar alto,­

uvula ausente o bifida. 

jUEMBROS.- Pule;:a.res grandes, Pies.- clinodnctilia del 50. 

dedo, dedos hiperextensibles, ~etacarpos cortos, dis­

locaci6n de la cadera. 

9'L'RAS. - Deficiencia en el lenguaje, pecho hundido 1 anoma­

lía. de costilla, hernia ü15uine.1. 
1 

HISTO~IA NA'l'UR;\L. - La hipoplasia de:l pene puede ser la _ _. 

primera r&.z·:Sn para darse cuenta del mal, el funciona­

:niento ~s moder::;.danit:mte noraw.l as:! como la estatura. 

::'rivLO:JL· .. - A.utoso:na.l dominante. Estos casos son esporádi 

(!OS, 



V.- SIND!!O!II.ES n::: T.é:MPRANO CR~CI:riIBN'.CO CON 

. DE.FICIENJIAS A.30CIA.DA3 .--
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SINDROME DE MARSHALL. 

ANORMALIDADES: 

DENl'ICIJI\.- ,tunque no muy frecuente, llega11os a encontrar 

los dientes 3Uperiorcs :nuy p:ro:nincntes (incisivos). 

CR;;:CrMI:S:iTO.- l1.c&ler1nicnto del creci:ciento linElal y --­

merc2.d2 .1u.1dur:::.ción eoqueletal durante la estancia pr~ 

natal, be.jo peso en relación c 0:m la estatura. 

E'UNCIOi\ •• - ;,.paren te deficiencia mental y motriz. 

Cn.:Ul20F.~CL<Ui.- Cr2..neo h.rgo con frente prominente, orbi-­

tas hu.ndid?..s co:i ojos pro.T1i11entes, esclerótida azu1a­

da, nariz pequeña y vol teE .. da hacia arriba, rruna :nan-­

dibular corta. 

1.1IE;11B'.l03.- .Falanges medias y proximales extensas • 

. ;.NORMALIDADES OCA3 I ONALE.3: 

En una de las tres pacientes que manifestaron 

éste síndrome se encontro epiglotis rudimentaria. 

HI3TORIA NATURAL: 

Estos pacientes tienen problema de peso, tenden~. 

cia a hiperextensi&n de manos, proble~as digestivos -

tendientes a progresar a neumonía entre los 3 y 20 m~ 

ses de edad, y la maduraci6n dsea acelerada. 

A'l'IOLOGIA: 

Desconocida, éstos casos son espor~diaos. 



VI.- SINDROME'.3 D]:; DBSUUBRIMIE.NTOS NEUROMUSCULARES 

UifüSUALE3 CON DEFECTOS ASOCIADOS. 



S!NDROlil~ DE MECi{.i,:;L-GRUBE.R. 

(DISENCEPALIA ES?LBNOCI3'UCA). 

ANOR.'itALIDADES: 
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DENTICION.- Aunque no es ~uy frecuente en oc~siones en-­

centramos dientes neonatales. 

CRZCn.tI::::UTO.- Deficiencia va.riable en el crecimiento pre­

n:il.tal, 

c.:~.S.- Encefalosele posterior o dorsc-.1, microcefeJ.ia con 

la frente en declive, hi?oplasi~ cerebral. y cerebelar 

PACIAL.- hlicroftal:nia, palade.r hendido, :nicrognasia, uno-

mal!as del o!do, especialmente indirecta. 

CUELLO.- Corto. 

MIEMBROS.- Polidactilia. 

RIÑ~N.- Hipo?lasia. 

GENITALES.- Criptorquidia, desarrollo incompleto de los-­

genitales externos y/o internos. 

ANOR~L\LIDADE3 OC.!.SiotfJ..LES: 

CEREBRO.- Hidrocef:::..lo, ausencia. de los lo bulos elfo.torios 

desarrollo incom¿leto de la p~rte anterior del cer8-­

bro en las áreci.s bs.s:ü e hipota.lMiica., ausencia de ls. 

pi tui ta.ria. 

CRAN~OFACIAL.- Craniosinostosis, coloboma de iris, hipot~ 

lor~smo o hipertelorismo, hipo9lásico o ausencia del­

fil trnm y/o se-;>tum ns.sal, labio hendido. 

BOCA.- Lengua lobulada, · epiglotis hendida, dientes neon§: 

tales, 
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CUELLO.- Se manifiesta pegado. 

:.:r::;r.~ER.OS. - Re la ti vnmente cortos,, sinofü ctilia, clinodac­

tiliL>., 

C .. :..~DIJ\CO.- Defecto del tabique, conct~~ci6::i de la aorta,_.. 

estenosis :mlmonar. 

PULMON.- Hipopl2sia. 

HIGADO.- Prolifer8ción de fibrosis en el conducto biliar. 

OT~~.- Hipo~lasia adren~l. 

:·iISTO'RIA Nfa.T;jRAL Y TR;,T . .\:.UENTO: 

Zstos pacientes rnr'1 .. :nente sobreviven ;--:i/.s de unos 

d:!i:~s o se;n::,nas, mueren por los defectQs del siste:na-­

nervioso ct.ntral y ren;: les. 

ETIOLOGIA.- Autosomal recesivo con expresi6n no reconoci 

da. en el presunio gene porta..dor. 

SINDROME D~ SJOGREN LARSSON • 

. 1UOR?i1ALIDA.DES: 

lJ.::..i·i-UCIOrI.- Oc;,1sionalmente encontra:nos hi;;·o~lasü de dieg 

tes y del esmalte, tambi~n llegamos a encontrar dien­

tes en forma c6nica. 

s.;¡,c.- l{etardo mental, I.Q. 30/60 o menoe, esp:?.s::ios, m~s 

pronunciados en las extremidades bajas. 

?I~L.- Ictiosis, bellós quebraaizos y ralos. 

JR2CBIIENTO.- Estatura corta. 

ANORldALI DADE:3 OCASIONALES: 

Degeneraci6n pig:nentaria de la retina 30;~, dism! 
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nuci6n de transpiraciones exce9to en ca.r:·L y dorso de­

la mano, hiperteloris~o, displasia con puquedas irre­

gularidades de epífisis. 

HI3TO~IA NATURAL: 

Eri te:na de la piel en la pri:ne:::-a inf:mcia con ci 

catrizaci6n e hi~er1ueratosis en ot~~s dreas excepto­

en cara. El defecto mental incluy~ usu::!.l:aente proble­

~as de len¿;uaje, (monosílabos o nudez). 

ETIOLOGIA.- Autosomal recesivo, 

SINDROf1lb DE PRADí!:R- dLLI. 

Ai/0Rir1ALIDA.DES: 

füil'rICION .- frecuentemente encontra:aos en ~stos pacientes 

un mayor índice de caries en relaci6n con la comúnrne!! 

te no!':!l~l e hipo~lasia del esmalte. 

E3TATURA co::t·.r.:i.. - Gencral:nente se encuentra al nacimiento, 

y en ocasiones se normaliza en la infancia tardía. 

OB;SIDAD,- Se manifiesta más o m~nos a los 6 años. 

CRA.tfBOFACih.L.- Fisuras p::ilpebrales con .:parienci:a. de al--

mendra espi6~d~, di{~atro frontal ancho, estrabismo. 

DEFICIENCIA ~11ErTTAL.- I.Q. 20/80 más comÚ..'1. 40/60, 

HIPOT011IA.- ?•luy severa en ¡a te;nprana infancia. 

PE3 Y 1fü~N03 CORT03.- Retardo en el crecirni<:mto de pies y 

manos, usualmente evidente en la medi;a.na inf<i!lCia, 

P3!TE PE:.¿UE.NO Y CRIPTOR;.iUI DIA. - Frl')cuentemente hipogonadi!?_ 

mo, secundariamente hipogon1J.dotropis:no. 
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ANORi'MLIDi~DE3 OCASIONALES: 

Sscasa y torpe coordin~ci6n motora, microcefalia, 

clinoda.ctilü., sinodü.ctilia., hi-poplasia del cartílago 

nuricular, diabetes mellitus, escoliosis. 

HI .:> 'I'O RIA NA 'i'URAL : 

La madre puede notar la d~bil actividad feti..l y­

el beb~ írecuentem~nte nace en posici6n de nRlgas. La 

hi?otonia es m~s severa en la temprana infancia, cuaa 

do hay problemas de alimentaci6n y de respiraci6n no­

es raro el que se necesite el tubo alimenticio. El--• 

grado de la deficiencia mental puede aparecer en la-­

tardía infancia porque la severa hipotonia puede es-­

torbar la funci6n normal. Con relaci6n a la conducta­

éstos pacientes tienen una c~nducta jovial. La obesi ... · 

dad se pres_enta. a los I2 meses o a los 3 años de edad 

especialmente en abdo~en, nalgas y muslos, la diabe-­

tes se presenta durante la infancia. 

ETIOLOGIA.- Desconocida, con ocasionales instancias de r~ 

currencia, empíricamente el peligro de recurrencia es 

de I-3~1.. PosiblG:nente el síndrome representa la cons! 

cuencia de un único defecto localizado en el área hi­

potalámica y/o desarrollo d~bil del cerebro. 

~IirnRO~lE DE COHEN. 

Aifü.RMALIDADES: Basado en tres casos. 

D~N·.HCION.- La característica más sobresaliente con res-.. 

pecto a la dentici6n es la prominencia de los dien--
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tes superiores (incisivos centrales y laterales). 

CR~CI~I~ri~O.- 0besidad en la nitad de la inf~ncia. 

i.•'UNOIOií.- Persistiendo hi?otonia y debilidau. Deficiencia 

:nental I. :.¿. 30/70. 

C:;.RA.- Tabique nas:ü alto, hipo;ilasia maxilar, filtrun--­

corto, O.oca abierta con incisivos centrc>.les superio-­

res ?roninentes, d~bil micrognacia. 

OJ03.- ~iopía y estrabis~o. 

MEMBROS.- ?ies y :nanos estrechas con ;netacar9os y meta-­

tarsos cortos, articulaciones hi9erflexiblea, 

A;;JR}il.-i.LID.-í.D~.3 0Ci-. .3ION.:...L.í::S: 

Microftalmia, colo ba11ata, sinodactilia moderada. 

HI3f0~1A ílATURrtL: 

La debilidad y la hipotonia persisten en la in~­

fancia así cono la obesidad moderada en el desarrollo 

de la infancia. 

:c;·:rIOLOGIA,- .!Jesconocida. Ocurre tanto en ho:nbre como en-­

.nujeres. 

SINDROME DE LOvü.:. 

tSINDRO!jl.i:; OCULO-CEREBRO-Rl::NAL), 

AiiORMALI DA DES: 

DENTICIO.N .- Ocasion'.3.l:nente se encuentran quistes denta--­

rios. 

GENJ:;RAL. - Hipotonia e hiper:notilidad de las articulacio-­

nes ~on di8munici6n o ausencia de los tendones hondos 

e hi1oplasia muscular con gran infiltración. Hiperac• 
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tividad, deficiencia mental moderada o severa, defi-­

ciencia oost-natal en el crecimiento. 

OJ03.- Cat?.rata cortical con o sin glauco~a. 

Ri::NAL 'í 0.:ihO,- Disfunci6n tubular rens.l li.ni tada de anti­

:nonio y acidosis hiperclorénic:::., fosfate:nia tendiendo 

hacia hipofosfate~ia y aninoaciduria generalizada. Al 
burninuria, osteoporosis severa o moderada, y algunas­

veces raquitis:no, ade!nás hay aciduria orgánica de ca:i:;. 

sa desconocida. 

GONí~DAL.- Criptorquidia. 

A¡füRMl~LIDADE3 0Cti.3ION.~.LES: 

Pecho hundido, craniocinostosis; quistes dent!g~ 

ros, fracturas. 

HidTOJIA NATUR~~: 

Tanto el CI'eci:niento co:no la mineralización del­

hueso puede mejorar por la administraci6n del citrato 

de sodio-~otasio en cantidades adecuadas para corre-­

gir la acidosis. El pron6stico de vida con tal trata­

miento es desconocido. No obstante, el pron6stico por 

el funcions..::i.iento cerebral es escaso. 

LTIJLOGIA.- Cromatina X con varios de los heterocigotos-­

ferneninos, ~2.!lifestandose finas opacidades lenticula­

res por la exa~inaci6n microsc6pica y en oc&siones-­

una franca catarata. 



VII.- SINDROM::!.S EN LOS CUAL.ES L0S D2?~C'L'OS FACii:.13.3 

SON LAS M • .:.YOR:.!:S ANOM;.Lr;..5 '-~U:C. PK:.SEii:r....:;{. 
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LABIO Y PALADAR HENDIDO. 

ANOPJi'!ALIDA.IlBS: 

La falta de fusi6n del labio puede e~peorar como 

consecuencia de la falta de fusi6n del paladar ca!do 

El paladar hendido frecuentemente esté asociado con-­

el paladaT hendido. Otra de las ano~~lías secundarias 

incluye defectos de desarrollo de los dientes en el-­

área del labio hendido y el crecimiento incompleto de 

ala de la n~riz en el lado del defecto. Puede haber-­

d~bil hipertelorismo ocular, la principal raz6n por-­

la cual es indeterminado, entre las terceras anonne.li 

dadea puede inclu!r escasa habla y reportar otitis m~ 

dia como consecuencia del paladar incompleto. 

SINDROME DE VAN DER WODE. 

ANORMALIDADES: 

ORAL.- Labio inferior hendido (80%), hipodoncia, ausencia 

.. de los segundos premolares, labio hendido con o sin-­

paladar hendido más o menos 50%. 

HI3'l'ORIA i:iATURAL: 

3eparaci6n quirúrgica de las fistulas, lo cual-~ 

representa un pequeño acceso a las glándulas saliva-­

les, es recomendable ya que puede haber un descargo-­

de acuosidad mucosa por los cual puede estar obstruí-

da. 

~TIOLOGIA.- Autosomal dominante con alrededor del 80% de­

reincidencia. 



VIII.- SINDROMES CUYAS AUO~LES t1:AYORES SON LOS 

DEPECTOS .FACIALES Y DEL ~,u;.;,:3RO, 
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SINDROM.c; Di!: HIPOGLOSIA-HIPODACTILIA. 

AifüRMALIDADE3: 

oqoFACIAL.- Parestesia ~nndibular, particularmente debajo 

de la regi6n del labio, hipo9lasia del proceso alveo­

lar mandibular con ausencia de dientes. Hipoplasia de 

la lengua con frenillo ventral anormal. 

r.:rEf,rnROS .- Parcial o co.noleta ausencia de los dedos o mi­

embros, im9lica.ndo uno o :nás miembros. 

Ai'lORMALIDADES oc • ..;.SIONALES: 

Paladar hendido, abertura bucal pequeña, anquil~ 

sis glosopalatina, frenillo alveolar aberrante, glán­

dula sublingual hipertr6fica, sindactilia. 

HI3TORIA NATURAL: 

Las tempranas dificultades de alimentaci6n usual 

~ente son moderadas o transitorias. El desarrollo del 

habla es sorprendentemente bueno, Los artificios ort~ 

pédicos para los variados defectos de los miembros -­

son muy eficaces. La inteligencia generalmente es nor 

mal. 

ETIOLOGIA.- Desconocida. Esporádico. 

SINDROME ORAL-PACIAL-DIGITAL. 

TIPO I • 

. ~NORMALIDADES: 

J3NTICION .- Ocasiona.lmente se encuentra en ~stos pacien-­

tes ausencia de los incisivos, hipoplasia del esmalte 
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y dientes supern~~erarios. 

ORAL.- Cinta entre la :ne:nbrana del proc-!:30 a '.Yeolar y la­

bucal, hendedura parcial en medio d·.:L lsoio superior, 

leno-ua y procesos alveolares len el área lateral de-­

los incisivos), por lo que puede haber f ~lta de ellos 

intre premaxila y paladar du.ro con ) sin irregular--­

hendedura com9leta del ?aladar blruido. 

?.:.;;r.:..L.- !-ii?oplasia de los cart:!.lagos del al¿ de la nariz 

de las orejas y parte superior de la cara durante la­

infancia.. 

Cü~~ü CABELLUDO.- Cabello seco, áspero con' re sequedad del 

C'.ter·::i cabelludo. 

::: .. -.t1.::.0.- Incremento en el desarrollo en ei ~ngulo y base­

del cráneo. 

G.:i. 3. - Deficiencia ;nen tal variable en alrededor del 57%­

con p:-o:nedio de coeficiente de inteliger.cia de 70. 

DZOOS .- Acorta:nieato asi."J~trico d.e dedos cor. o sin clino ... 

dactilia. 

R::.li.~.1.- La autopsia :n2nifiesta microquistes. 

AlD:UOí. .... LID.:;DE.3 oc:\SIONúLE.3: 

OR.~.L .- Hipo [Jlasia del es:::.al te, dientes supernumerarios,-­

:ia11arto~a de len,;.-ua, fistula en labio inferi-:>r. 

F.~.:¡_:.L.- Hueso frontal 9:-::i:nin~:nte, hi?oplasia malar y :ni­

crognacia. 

DZ~J.::..- Polidactilia l pies). 

c.:i.S,- Temblor, hidrocefalos, mc.lformación del cráneo en 

CA?~~LO.- Alopecia. 



PIEL.- Piel granular seborre!ca. 

:iL>'.l~O'RIA NATURAL: 

~l tratamiento es dirigido h~cia la correcci6n-­

quirúrgica de los defectos orales, incluyendo denta-­

duras cuando está indicado. 

¿'fiJLOG:IA: 

Gene mutc:i.nte dominante con efecto le tal en el--­

_(y :n~isculino, en relaci6n con la mujer el síndrome ti 
ene una incidencia de 2:I en relaci6n con el hombre.­

Por lo tanto el peligro para el OFD., maternal tenien 

d:> una afección en su .decendencia es I: 3. 

ANORMAL! DJ.DE;:>: 

SINDR01tlE DE ?1iOHR. 

SINDROlri.3 ORAL-111CIAL-DIGI TAL. 

(TIPO II). 

DcH'l'ICION .- Ocasionalmente se encuentra ausencia de inci-

SÍVOSo 

Gi::N.C:RAL. - Corta estatura, en forma inoderada, sordera, a.p.§!: 

rentemente por defecto en el yunque. 

CáRA Y BJC.n..- Tabique nasal bajo con desplaza.:niento late­

ral, extre:nidad nasal ancha, algunas veces bífida he!! 

dedura parcial del labio en la l!nea media, hipertro­

fia en el frenillo, hendedura de lene;ua en la l!nea -

. media, nódulos en la lengua, proceso alveolar brillat 

te, hipoplasia del arco cigomático maxilar y cuerpo 

de la mandí bula. 
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M!EÍ'11BR03 .- ~edu-plicació:i. -parcial d-:1 pri -ner neta tarso, cu 

neifor.ne y cuboide. :.lanos !'elativand1te i.::0rtas con 

clinodactilia del 5o., dei,, ~etafi~1s -~tilante e 

irregula!'. 

ANOR~dALID.\D.í::3 OC.\3IONALE3: 

Ausencia de incisivos ce;::trales, p.:i.ladar hendüiv 

:-ns·ro~r.o.\. u . .:...i.'ü'El.L..L: 

Estos pacientes aparente~ente tien~n. inteligen-­

cia nor:nal y es indicada la ciru,g!a JláJtica ?ara l~s 

hendeduras y las frenul.as. 

E·l1IOLOG I.-1.: 

Autosomal recesivo. 

SINORO~L::; OCULODiNT"JDIGI'r:.ii. 

t.NOIDL\LID~ . .ü~5: 

DiNTICIO~.- Frecuentemente se encuentra hipaplasia del as 

mal te. 

OJOS.- Iücroftal::ios, r:ücroc.Sr!'.lea, finos '.:loros en iris. 

NARIZ.- Delgada, al::i hipo?lás:ca :.:m n8.rina.:; peq_ueñas. 

MAN03 Y PI.é:.3,- Sinodactilia d.:;l L.:i, y 5.:>. ded·::> de la :na."'lv 

3o. y 4::>. d~ los ?ies, hi?::>clasia o a~lasia de la fa­

lange 11.::dia de uno o :nás ::::dos de lo:.> pies. 

CABELLO.- lino, seco y/o eso:=;.:-·;i::.: y crecimiento bajo. 

E.3,.;¿ui::LBTO.- .,,uesos tubulares =.nc:O)s, y .nandíbula con d1foil 

?roceso alveolar. 

r.NOR:,:ALID.~JE.:l O C • .....3 IONALJ:;3: 

lisuras palpebrales ~hicas, gla.~tcoma, a.nouoncia-
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parcial, microdoncia, prematura caída de los dientes, 

labio y paladar hendido, dislocación de la cadera. 

HI3TO:::tIA NA'füR • .'....1: 

Información inadecuada, mentalidad normal. 

Z'l'IOLOGIA: 

Autoso~al doninante con variable expresibilidad, 

varios casos presentan ~utaciones recientes • 

.:iINDROME: DE TAYBI. 

'SINDROM.E OTO-PALATO-DIGITAL). 

ANOfüTALlDADE.:3: 

füUTICION. - Anodoncia parcial, dientes inclu!dos, paladar 

blando hendidQ. 

l~UNCIOU .- Deficiencia mental, en una forma moderada. 

CRECIMIENTO.- Estatura corta. 

OIDO.- Sordera moderada. 

CRANEO.- Prominencia del frontal y del occipital, con en­

grosamiento del hueso frontal y de la base del cráneo 

presentando una excesiva a.ngulaci6n naso-labial, au-­

sencia de las cavidades del, esfenoides, y del fron-­

tal. 

CARA.- Hipoplasia del hueso facial con hiperteloris:no con 

boca y nariz pequeñas, pero lds tabiques supraorbita­

les enteros. 

E.3QUBLETO.- Tronco pequeño, pecho hundido, falta de fusi­

ón del arco neural, crestas ilíacas pequeñas. 
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MI3!.l.BR03.- Exten~i6n limitada del codo, fala i.ge distal -­

corta y ancha (de pulgares), de los ~ies, aninora la­

extensión de los otros dedos con uña~ pe ~ueñas, 3o.,-

4o. y 5o., :netacarp.3 relati va:nente corto;; fusión del­

ganchosos y cuboide, osificación central, accesoria-­

de la base del segundo metatarso. 

ANORMALIDADB3 OCASIONAL~3: 

Cerrada tardía de la fontanela anterior, dislocª 

ci6n de la cadera, flexi6n limitada del cuello, sino­

dactilia de los pies. 

HI3TORH. NATURAL: 

~sar~ollo retardado de la palabra, ~~á­

deficiencia mental. 

BTIOLOGIA: 

Cro:noso:na X semidominante, sob:r~todo en .nujeres. 

~INDROME DE STIC~LER. 

AR ~0-0.PT.A.L~!OP ATIA HEREDITARIA, 

ANORbt;.LIDADES: 

DBNTICION.- ~ilal~osici6n dentaria. 

OROPACIAL.- Cara aplanada con tabique nasal aplanado, hi­

poplasia de la cara :nedia o mandibular, palad~r duro­

y/o blando hendidos, ocasionalmente tambi~n la uvula­

se encuentra bífida, moderada micrognacia, sordera -­

(sensorineural y conductiva). 

OCUL.:.R. - Miopía, antes de los IO años, desprendimiento de­

retina y/o cataratas. 

;m:3CULO-]:;:.>;:u::1s·rAL.- Hipotonia, articulaciones hiperex---
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tensibles, prominencias de las articulaciones de los­

huesos largos, pueden estar presentes al nacer. Seve­

ra artropatía, uuede ocurrir en la infancia. Puede s1 

mular m~s tarde raquitismo juvenil. Subluxaci6n de ca 

dera. 

ANJRfü'.i.LI DADE.3 OCASIONALEJ: 

Escoliosis, deficiencia mental. 

HISTORIA NATURAL: 

La dificultad más severa puede presentarse al -­

llevar acabo el tratamiento quird.rgico • 

.J:;TIOLOGiii..- Autosomal dominante. 

SINDRO~IE DISPLASIA ELECTRO DAC'l'ILIA 

DERMAL. 

ANORtlALIDADES: 

D~NtICION: Anodoncia parcial, microdbncia, mayor caries-­

que la usual. 

CABELLO.- Ralo, opaco, delgado, tiezo. 

OJOS.- Iris azul, fotofobia, atrof!a o defectos en el si~ 

tema de los duetos del lagrimal. 

CARA.- Labio y peJ.adar hendido, hipoplasia maxilar, débil 

hi9oplasia del malar. 

MIEMBROS,- defectos en la porci6n media de manos y pies­

. variando de sinodactilia a ectrodactilia, displasia.­

de uñas. 
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A,iQRM . .:i.LIDADE3 OC.-..SION • .",,LZ8: 

Sordera, aurículas peque.?ías o :n;:Ufor;nadas, anoma 

l!a renal. 

HISTORIA N~fU~AL: 

~stos individuos nor~almente son de inteligencia 

normal y adaptación razonable a la vida, co~ la co--­

rrecc i6n ~ui'f'l.fr5ica de las hendeduras, m·~s la necesi­

dad variable para el mie:nbro, dantadurab y pelucas, -

Al principio y continuundo con la evalu:.ción oftal.:no-' 

lógica y manejo para el sistema de duetos del 12..gri-­

mal es im?erativo. 

~TI0LOGI.o\: 

Autosomal do~ina.nte, hereditario, con expresión­

variable. 



IX•- OSTEOCONDRODISPLASIAS. 



3INDR0'.11E iE ELLI.3-VAN CRlW...:;LD. 

( DISPLA.5I.~ CvNDROECTOD.::;R!.: • .:.L). 

ANOIDELIDr.Dl::.3: 
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D.i:..N'.i'ICIO;~ .- Dientes neo:iatales, anodoncia pr:trcial, micro­

doncia, y/o erupción retardada. 

:~cr~.a.s1no.- Estatura c0rta, "')!'enatal. 

BSQUELE·ro.- :::xtremidade-s cortas, irregulaiii:erité desorooor 
' - ,,,, - 3·,¿:,- .~~-- .. ·,· - .. -

cionadas, polidactil ia de dedos, os~sÍ'oíi~lniente de -­

los dedos de los pie.::, torax: peq1.i'~ao;~,Li1ip'oplasie de -

la parte lateral-superior de l~ ~tioia 1 uñas hipoplá-­

sicas. 

DOC.;., .. Labio su9erior 9eq_ueño, li:ni tado por frenula hacia 

proceso alveolar, defectos en e¡ proceso alvéolar, -­

con fre~ula. accesoria. 

CORDIAL.- :~lrededor de 18:. :nitad de los pacientt:s tienen -

defecto cardíaco. 

ANO:tirlALID~J..DE..:i OCASI0N . .:i.L.:..::: 

Deficiencia mental, escaso pelo o fino, criptor­

quidia. 

HISTORIA N~~URnL: 

Alrededor de los pacientes (mitad) mueren duran­

te la temprana infancia CJ~o cQnsecuencia de loG pro­

blemas ca.rdiorespiratorios, la mayoría de los sobrE>v_i 

vientes tienen una in;;eligencia normal. La estatura-­

eventualmente tiene u:: promedio entre 43 y 60 ?Ulga-­

de.s, ¿;eneralmente tie:-;<;n al;u.'1.a li:ni tación en la fun 
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ci6n de los miembros superiores, lo cual no per&ite-­

que puedan cerrar el pu.io, Los problemas dentales so~ 

usuales. 

!:"/PIOLOGIA: 

Autosona recesivo. 

SINDROME DE RAQUITISMO HIPOFOSFATElrUCO. 

ANOR!i1ALI DADES: 

DL:;Nl'IGIOH,- • .;,unque no son .nuy frecuentes los problemas -­

dentarios, en oc2siones encontre.:nos cá~ara pulpar ex­

tensa, hii;:ioplasia del esmEtl te, infecci6n gingival y -

periapic~l, erupción retardada. 

CR:C:ClMIL.N'rü,- :.~odere.d3. deficiencia en el crecimiento. 

ME'rA30LICO .- Hipo fo sfatemia con ciisJlinuci6n de le reabso.!: 

ci6n tub1.ilz.r ren;;:l de fósforos, cuestionable:nente, -­

disminuci6n do reabsorción de fósforos y calcio del. .., 

tracto gastrointestinal y disminución relacionada con 

la formación del hueso nuevo. Radiográfic~~ente hay -

evidencia de ra~uitismo en respuesta a 1.as grandes 

bajas de cantidades fisiol6gicas de vitamina D. 

B3·~lfr;Lr:;·ro.- Raquitis::io, miembros largos y arqueados, con­

crecLni•2nto bajo, estatura corta, andadura de pato. 

ANORl11ALIDADE'3 OOASIOHALES: 

E.:.L)UZLL;'rO. - Cranio si~ostosis, dolicocefalia, escoliosis-­

seudo-fracturas. Protuberancias huesudas en el sitio­

dc mayor adherencia muscular en el adulto. 
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HIS'rORIA NATURAL: 

El crec"i..niento es nor:nal. En la te•n Jrana inf8l1-­

ci¡¡i. desciende por debajo dtJ los val:>res ·1::>rnales, al­

rededor de los seis -:ieses de edad, :iunqu' ~ra.ndes can 

tidades de vitamina J pueden ::icjorcc" la :tpariencia de 

las radiograf .!as del hueso y l:Lni te de :!. '.1. cantidad de 

defor:naci6n de es fósfo!'o en 1ü su1'ro, u.Jualmeute es­

subnormal y los pacientes continúan su creci:niento a­

paso lento. El poligro de la vi ta.:nina D ·rn Grandes 

cantidades es potencialmentl! nás dañosa :Lue la enfer­

medad mis:na, y por lo tanto tal terapia debe utiliza! 

ce solo cuando el calcio en el suero 9uede ser contrQ 

lado, 2 o 4 se,nanas. El creci:niento norm:ü no debe de 

esperarse co!!lo resp~esta, ¡osible:ne:i.te U."la d6sis .:iod~ 

rada de vitanina D con exceso de fosfato orhl puede~ 

ser más sficaz COillO trata.miento. Diaria'llente el fosf.§!: 

to in6rgc..·lico es producido de I-4 gramos, dividido en 

5 d6sis, :i.!s 10 000 a 50 000 unidades de vitamina D -

por día es efectivo a observarse. Las defor~idades -­

pueden progresar en la vida adulta, ésto incluye exo~ 

tosis en el sitio de ad.herencia muscular, fusión espi 

nal y escoliosis. 

z·rIOLOGIA.- Autosoma dominante. En t~r;ninos de b.i9ofosfa­

temia con :nenor severidad en afecci6n a mujeres. Se-­

cree que h~:r una degradaci6n de la vi trunina D en ésta 

enfer:nedad. 



3INDROME fü~ SEUOO-DEPICIENCIA DE VITAhiINA D. 

(RAQUITIS;,¡o). 

id'lORMALIDADES: 

Dc;N'l'.i\.L.- Hipoplasia del esmalte. 
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GBLli::RAL.- Deficiencia en el crecimiento, hipotonia, mar--

cha lenta. ,.,·, 

, ' <---.;:-::-~ 

B3>).U~L:3'l10.- :\aquitismo, fractut~~L,~ás o :nenos severas, -­

fontanelas grandes. 

r.:.s·r1dlOI1ICO.- ~i9ocalcemia, elevaóion alcalina en el suero 

fosfatemia moderada, hipera:linoaciduria y d~bil acidQ. · 

sis tubular renal. 

HI:3T0RIA N~TU:UL: 

La historia n~tural es altenente co~parable al -

síndrome de raquitisno hipofosfáteillico, hay severa de 

ficiencia de vit~nina Den la primera infancia con r~ 

quitis¡¡10 en el Ó·::>. o 90. mes, hipotonia, deficiencia­

en el creci~iento, evidencias de raquitismo en el es­

queleto, más o ~enos signos de hipocalcemia. ~stos p~ 

cientes no res~onden a una d6sis usual de vitamina .D­

pero erandes cantidades de la vita;nina D puede condu­

conducir a un COJ'l?leto retorno a lo normal, incluyen­

do el creci:niento. La dsis inicial dt.: la vi ta.mina .LJ-

9uede ser de 50 000 - 300 000 u., por d!a y la d6sis­

de ~antenimiento ?Uede variar de 20 000 - 150 000 U.-

. más comúnmente de 30 000 - 40 000 U. por d!a. Este -­

síndrome se diferencia del raquitismo hipofosfat~mico 

por la virtud de que en éste síndrome se presenta m~s 
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temprano el sínto:na de la hipotonia, lu .1ipoc8J.ce!nüi.­

se presenta :nás severanente, la hi;iofos:fatemia>se pr~ 

senta en una forma :nls :noderada, 'J :1.<.iY 1.ná com9leta-­

resti tución clínica;nentt! con una dósis ±·ela.Ú0a:nente­

a1 ta de vi tanina .u. Lo cual no. se logra .<eh; ei.s.índro-

me anterior. 

E'rIOLOGI..;.: 

de autoso:nal do•nimmte en alguné.é.fa:iiif~,;s. l!:stos de.§. 

cubri:niento s sugieren una po sib'J.'.#'z'~ñét}6~Cheterógena 
~-i_':_;::- -;:_~~~~-"'=--=-· 

para éste transtorno clínico. ?;f~í~?eor}iliie!lto ele la-

absorci6n intesti::1cl del calcio f~é !l6tác1o ·•en Uh·•caso 

lo que sugiere U!l ,roble:na metabóÍi~o··cÍ~ {a.~'h¡~!'~xil§: 
ci6n de la v.ita'llina D. 

SINDROMi DE HIPOFOSFATASIA. 

ANQID,1AL!D ... D!:.3: 

D:C..if'rICIO,;.- Defectos en l&. dentina y en el ce:nento, con -

tendencia hacia la 9renutura caíd~ de dientes. 

CR:ECI'ff¡:;i¡·~o. - Variabilidad en una escasa '!lineralizaci6n -

globular dr.l cráneo, una t::.rdía sutura en las fontan~ 

las, tendiente hacia la craniosinostosis e incre:nento 

de una presión intracraneal. 

JTRA-ESQUELi!:TO.- Variados transtornos en el esqueleto, i~ 

cluyend0 hueso hipoplásico fr,eil de variada densidad 
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con irregular fa.l ta de mineral.izaci6n meta:fil!leal, in­

clinaci6n d~ las extremidé•des largas y costillas cor­

tas con raquitismo. Caja toráxica pequeffa, pueden te­

ner una mineralización metafiseal severa. 

HISTORIA NATURAL: 

Estos pacientes generalmente mueren de insufici­

en cia respiratoria durante la temprana infancia, an~ 

mia y/o hiperaclcemia y ne:frocalcinosis. La hipercal­

cemia puede responder a una terapia an~oga de hidro­

cortisona, alrededor del 50% de éstos 'pacientes mue-­

ren en la te~prana infancia. Las anormalidaes 6sea -­

pueden progresar con el tiempo. 

ETIOLOGIA: 

Autosornal recesivo, el homocigoto tiene una sev~ 

ra deficiencia de tejido y una excesiva excresi6n uri 

naria de fosfoetanolamina; el heterocigoto puede tenfr 

un valor bajo de alcalinidad y una poca excresi6n 4e­

fo sf oetanola.mina. 

SINDROidE DE HIPERFOSFATASIA OSTEOECTASIA. 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- Frecuentemente encontramos un mayor índice de 

caries. 

CRECIMIENTO.- Marcada deficiencia en el crecimiento. 

ESQUELETO.- insanchamiento de diafisis, fijacidn de co--­

dos, espesor del cráneo con ~rea prominentes del froa 

tal y mastoides. Osteoporosis con pecho convexo con -
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costillas extendidas hacia afuera, kip~sccLiosis, y -

las cabezas del femoral melland·::i dentor de la pelvi::;. 

METABOLICO.- Elevación de la alcalinidad y ácido fosfato­

y 5/IO tiempos elevados orina leucinoaminc:icidopepti­

dasa y ácido úrico. 

OTRA.- Esclerótida azulada. 

HISTORIA NATURAL: 

Correcta~ente evid~nte durante el primer año. Ha 

biendo macrocráneo progresivo, deficiencia en el cre­

cblientJ y fracturas ocrtsi:rnales. El espesamiento cr~ 

neal puede inducir a una compresi6n del nervio y pro­

ducir sordera. La inteligencia generalmente es normal 

y es jovial con limitada incomodidad. La corrección -

quirúrgica del miembro inclinado aparentemente r.esul ta 

bien. 

ETIOLOGIA.- Presumiblemente autosomal recesivo. 

SINDROME DE HADJU-CHENEY, 

ACRO-OSTi:.JLOSIS, DI::iPLASIA ARTRO-Ili:.NTO-OSEA. 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- Reabsorción del proceso alveolar con temprana 

ca!da de dientes. 

CRECIMIENTO.- Estatura corta aumentada por compresión 

ósea. 

' ----· 

CRANEO.- Ht ... esos afeminados, falta de osificaci6n de sutu-

raa, ausencia de senos frontales, batrocefalia. 



MAs.1DIBULA.- Pequeña con acortamiento de la rama. 

ESPINh.- Vertebra biconcava, kiposcoliosis. 
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'l[EY:EPOS.- Distales cortas de los dedos y uñas con acros­

teolisis, apiñonamiento de los huesos carpales, laxi­

tud de articulaciones. 

HI.3TO~IA NATURAL: 

Raramente se lleva a cabo el diagn6stico durante 

la infancia, aunque el principio de la enfe:nnedad oc~ 

rre precisamente en ésta etapa. Es indicado por los • 
~. 

en las mano, el dolor especialmente frecuente ayuda a 

diagnosticar. Especialmente en las manos., los paciea 

tes generalmente son flacos, y est&l expuestos a su-­

frir fracturas, la compresi6n 6sea puede disminuir la 

estatura y la compresión basilar puede amenazar la Vi 
da. 

ETIOLOGIA.- Autosomal dominante, con casos esporádicos, -

presumiblemente represente una nueva mutaci6n gen~ti-

ca. 

SINDROME DE GORLIN. 

DISPLASIA FRONTO-METAEFISEAL. 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- La única anonnalidad al respecto es la anodoa 

cia. 

CRANEOFACIAL.- Vara tosca, tabique nasal ancho, tabique -

supraorbital prominente, desarrollo incompleto de los 
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senos, pa.ladi::r al to, mandíbula pequeña co . ángulo re­

ducido y barba partida (hendedura en el g•nio). 

MIEMBROS. - Anquilosis parci~ en los de·:. )S, rn iñecas, codo::> 

rodillas y tobillos. il.r:;;.cnodactilia y fal ;a dt! moldeo 

del metacarpo y huesos de las falang':'3 me iia y pro:<i: 

mal, metaf'isis del Nmur y tibin e:.;:trndicl•) en forma :.. 

de "matraz de Erlenmeyer". Pusi6n parcial de los hue- · 

sos ~ arpal y tarsal. 

OTRA.- Soplo cardíaco, sordera, criptorquidia, hirs~~ismo 
HISTORIA N~TU~~L: 

Displasia predominante de dientes 

conecü vo, algunas veces puede p::-ogresar en inhabili­

dad con el tie~po L~cluyendo osteolisi3 de los huesos 

carpal y tarsal. 

ETIOLOGIA.- Desconocida. 

SINDROME DE PYLE. 
DISPLASIA METAEFISE.A.L. 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- Se encuentra un mayor índice de caries ~n re~ 

ci6n con la usualmente normal. 

CRANEOFACIAL.- D~bil hiperplasia supraorbital y espesami~ 

ento del cráneo. 

MIEMBROS.- Marcada semejanza al matraz de Erlenmeyer del­

témur distal y tibia proximal con crtical adelgazada­

y osteoporosis. Sorprendentemente similares loa caro--
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bios en los otros huesos distales largos más las fa-­

langes proximales, extensión limitada del brazo. 

ESQTJ:.::Li~TO.- Espesamiento de costillas y clav!cula. 

ANO? .. MALID.u.DES OCASIONALES: 

M6sculos d~biles, dolor de articulaciones, esco­

liosis y fracturas. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal recesivo. 

f! 



:e- 03 TEOCONDRODISPLAS IAS CON OS TEOPE'l'ROSIS. 
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SINDROME DE MAROTEAUX-LAMY. 

ANORMALIDAIES: 

DENTICION.- Dientes pennanentes irregulares con o sin an~ 

doncia parcial, retardo en la erupci6n y un mayor ín­

dice de caries. 

CRECIMIENTO.- Deficiencia en el crecimiento. 

E3QUELETO.- Osteoclerosis con tendencia hacia fractura --

transversa. 

CRANEOFACIAL.- Prominencia del frontal y el occipital, r~ 

tardo en el cierre de las suturas, oersistencia de la 
- ' fontanela rui.terior, huesos d~biles, falta del seno 

frontal, hipoplasia facial con nariz prominente y es­

trecha hacia arriba. 

CLAVICULA.- Displasia terminando en daño o pérdida del -

acromio {ap6!isis de la parte m~s elevada del omopla­

to). 

DEDOS.- Displasia de las falanges distales especialmente­

del dedo índice, piel arrugada sobre el dorso de las 

falanges distales, uñas planas y acanaladas. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: 

Retraso mental, escoliosis. 

HISTORIA NATlJRAL: 

Alrededor de las dos terceras partes de pacien-­

tes han tenido fracturas, más comunmente en las extr~ 

midades largas, incluyendo metatarsos, mandíbula y -­

clavícula, puede haber daño progresivo en las falan-­

ges distales y parte externa de la clavícula y persi~ 
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ten abiertas las fontanelas, especialmentd la poste-­

rior. El tratamiento dental es espec1alme·1te indicado 

ETIOLOGIA: 

Consanguínea en 7 de 32 familia~, Determinaci6n­

Autosomal recesivo. 

SINDROME DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL. 

ANORMALID;..DES: 

Talvez un posible ejemplo de ~sta displasia gen~ 

ralizada de los tejidos &seos y dentales ha sido de-­

tectada en el hombre de Neanderthal. Las caracter!sti 

cas más obvias de clav!cula y cráneo (defectos), fu~­

por ~sta raz6n por la que se le determin6 con el nom­

bre de peste. 

DENTICION.- Erupci6n tard!a especialmente de los permanen 

tes, los cuales frecuentemente son con aplasia, ra!-­

ces malformadas, quistes de retencidn hipoplasia del­

esmalte, un mayor !ndice de caries en relaci6n con la 

usualmente normal, dientes supernu.~erarios. 

CRECIMIENTO.- Moderada deficiencia. 

CRANEOPACIAL.- Braquicefalia con prominencia de los bue-­

sos frontal parietal y occipital, cerrad tard!a de -­

las fontanelas y mineralizaci6n de las suturas, hipo­

plasia de la cara media con tabique nasal bajo, cielo 

del paladar estrecho. 
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CLAVICULA Y TORAX.- Aplasia parcial o completa de la cla­

vícula asociado con defectos musculares, t6rax peque­

ño con costillas parcialmente oblícuas. 

MANOS.- As!metria de longitud de loe d~dos con longitud -

del segundo metacarpo, falanges medias del 2o. y 5o.­

dedo cortas. Generalmente tambi~n encontramos !alan-­

ges ·distales cortas y adelgazadas con o sin las uñas­

curveadas hacia abajo, e¡:i:!fisis de las falanges c6ni­

cas durante la infancia, epífisis fusionadas al meta~ 

carpo accesorio proximal durante la infancia y retar­

do en la osificaci6n del carpo. 

OTRA.- (ESQUELETO).- Iiiineralizacidn retardada del hueso-­

púbico con débil sínfisis del, púbis, pelvis estrecha, 

parte superior del femoral ancha con cuello corto del 

femoral. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: 

Costilla cervical, omoplato pequeño, osteoclero­

sis, aumento de la fragilidad del hueso, sordera, pa­

ladar hendido. 

HISTORIA NATURAL: 

Auque la estatura frecuentemente es corta, gene­

ralmente es mentalmente normal. Los problemas dental.­

y del o!do deben ser anticipados. El t6rax estrecho -

puede llevar a problemas respiratorios durante la in­

fancia. 

ETIOLOGIA.- Autosoma dominante con una variabilidad d'bil 

en expresión pero usualmente de manif estaci6n pene.-­

trante. 



ANORMALIDADES: 

SINDROME DE STANESCO. 

(DI SOS TOS IS). 
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CRANEOFACIAL Y DENT.'.L.- Braquicefalia, cuell) delgado, -­

acompañado frecuentemente con depresiones de las sut~ 

ras parietales, falta de ne~~atizaci6n e~ los huesos­

frontal y esfenoides, órbitas superficiales con los -

ojos prominentes, ~andibula estrecha y p~queña con ág 

gulo obtuso, apiñona~iento de dientes, algunas veces­

hipoplasia del es~alte. 

HUESOS LARGOS.- Frecuentemente con corticales densas, re­

lativamente cortos, especialmente la parte superior -

de brazo y mano. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: 

Cielo del paladar plano. 

HISTORIA. N.:'..TURA1: 

Estos individuJs tienen una inteligencia normal­

sin problemas en el desarrollo sexual o reproductivo, 

el hueso tiende a hacerse más denso con la edad, muy 

raras veces sufren fracturas. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal dominante. 



XI.- CRA.NIOSINOSTOSIS. 



ANORMALIDADES: 

SINDROME DE CROUZON 

(DISOSTOSIS CRANEOFACIAL). 

D~NTAL.- Ocasional~ente se encuentran los dientes en for­

ma de espiga, hay diastemas, y anodoncia parcial. 

CRA~~OFACIAL.- Proptosis ocular debido a las 6rbitas su-­

perficiales (poco profundas) ,con ·o sin estrabismo di­

vergente, prominencia del frontal, hi9oplasia de la -

maxila con o sin nqriz cur<1eada (semejante a la del 

cotorro), craniosinostosis especialmente coronal, lam, 

boidal y suturas sagitales con cordilleras, pueden hg 

ber cortas dimensiones Antero-poster1or y del lado -­

(extensi6n) del cráneo. 

ANOR!ilALID1·.DES OC,1.:SION .... LES: 

~lacroglosia, desviaci6n del septurn nasal, atra-­

sia del meato auditivo, sordera, fo!'ílla triangular del 

forrunen ocular. 

HISTORIA NATURAL: 

El grado de la craniosinostosis, así como la --.... • 

edad del principio de la enfermedad es variable, 

ETIOLOGIA: 

Autosomal dominante con expresi6n variable, 6rbi 

tas poco hundidas (superficiales), es la característi 

ca más consistente. Alrededor de una cuarta parte de­

los casos que se han presentado han tenido una histo­

ria familiar negativa y presumiblemente representa -­
nueva~ mutaciones. 



XII.- SINDROMES DE DISPLASIAS ESQUELETALES. 
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SINDROM:E DE ALBRIGHT. 

( OSTEODISTRO FIA HEREDITARIA, SEUDOHIPO? A!<A'f CROIDIShlO). 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- Erupción retardada, aplasia y/o hipoplasia -­

del esmalte. 

CRECIMIENTO.- Estatura corta y obesidad moderada. 

FUNCION.- Deficiencia mental, coeficiente de inteligencia 

de 20/99, bajo I.Q., alrededor de óO, ocasionalmente­

normal. 

CARA.- Redonda, tabique nasal bajo. 

hlI~MBROS.- Metacarpos cortos y metatarsos especialmente -

el 4o. y 5o. Epífisis en forma c6nica. 

EXTRACALCIFICACION DEL ESQUELETO.- Areas de ~ineraliza--­

ci6n en tejidos subcutáneos, basal gane;lia. 

CALCIO Y FOSFORO.- Variable hipocalcemia e hiperfosfate~ 

mia. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: 

Osteocondromata, cráneo denso, falanges cortas,­

dis~lasia epifiseal, hipotiroidismo, hipogonadismo ~ 

con o sin disgenesia gonadal. 

HISTORIA NATURAL: 

Hipocalcemia, usualmente se vuelve evidente en -

la infancia, ~ste es el síntoma m~s común. Adrninistr~ 

ci6n de terapia de vitamina D, en dósis de 25 000 a -

IOO 000 u. por día, puede ser necesario no obstante -

la terapia puede suspenderse,. porque con el tiempo 

:rnede ocurrir un mejora:niento de la hipocalcernia. 
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ETIOLOGIA.- Los datos de la familia son indicativos de un 

dnico gene mutante suscitando éste síndrome descubie~ 

to en las mujeres (más frecuentemente). 

SINDRO~ DE WEILL-MARCHESANI. 

(BRAQUIDACTILIA-ESFEROPLASIA). 

ANORllALIDA.DES : 

DENTICION.- Malformaci6n dentaria y malposici6n dentaria. 

CRECIMIZNTO.- Estatura corta. 

CRANEOFACIAL.- Cuello ancho, orbitas hundiuas y pequeñas, 

hipoplasia maxilar moderada con paladar estrecho. 

OJOS.- Lente esf~rico pequeño, miopía con o sin glaucoma, 

c;:eguer11. en un 3~. 

MIEMBROS.- Braquidactilia con metacarpos anchos y falan-­

ges con o sin retardo en la osificacidn de las ep!fi­

sis. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: 

Anomalía cardiaca. 

HISTORIA NATURAL: 

La edad media del reconocimiento de un problema­

ocular en 4ste transtorno es a la edad de 7.5 años.-­

La dilataci6n de la pupila es frecuente. Usualmente -

la inteligencia no es afectada. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal recesivo. 



XIII.- SINDROM3S DE TRANSTORNOS DE ALMACENAJE. 



ANORMALIDADES: 

SINDROME DE HURLER. 

(MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO I). 
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D1NTAL Y BOCA.- Hipertrofia del proceso alveolar y encia­

con malposici6n dentaria, macroglosia. 

CRECIMIENTO.- Desaceleracidn del crecimiento entre los 6-

IB meses, estatura máxima de IIO cm. 

FUNCION.- Retraso mental progresivo. 

CRANEOFACIAL Y OJOS.- Escafocefál.ico-macrocefalia, con -­

prominencia frontal, cara tosca con labios gruesos, -

narinas extensas, tabique nasal bajo y tendencia a -­

hipertelorismo. 

ESQUELETO Y ARTICULACIONES: Ensanchamiento diafiseal de -

huesos y corta deformidad 3 limitacidn.de rendimiento 

en articulaci6n, otras limitaciones de articulacidn -

con más limitacidn de extensidn que de flexi6n, exten 

sidn de costillas, cuello corto. 

CARDIACO.- Soplos, la falta de ellos puede ser debido a -

un espesamiento en las venas coronarias o valvulas -­

cardiacas. 

OTRAS.- Hirsutismo, hepatoesplenomegalia, hernia inguinal 

hernia umbilical, dislocacidn de la cadera, sordera. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: · 

Hidrocefalia, hidrocele. 

HISTORIA NATURAL: 

El crecimiento durante el primer año puede ser -
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normal, con la deterioraci6n subsecuente, los sutiles 

ca~bios en la cara, macrocefalia, hernia, limitada m2 

vilidad de la cadera y las frecuentes infecciones re~ 

piratorias pueden ser evidentes durante la segunda mi 
tad del 5o. año. Usualmente son apacibles, facilmente 

manejables y frecuentemente capaces de querer. Gene-­

ralmente la muerte ocurre durante la segunda infancia 

por las complicaciones respiratorias o cardiacas, la­

sobrevivencia después de los IO años es inusual. 

ETIOLOGIA.- Autosomal recesivo. Los portadores son asínt~ 

máticos, pueden ser reconocidos por la anormal acumu-

lación lisosomal de mucopolisacaridos en los cultivos 

de sus fibroblastos celulares, por lo cual es más so~ 

prendente en el homocigoto. 
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SHIDRO~ D}~ H!..HOTBAl"X-1/1.lr:Y. 

U·uccPot1s1,R1Lo::.1!: T.IFO VI, SEV-;-.ao Y i<CDERADO). 

ANO~;~" LIL.!,l.ES: 

D.'.;NT1C!m1. - Peoueños diasten;as,. Y· retardo en la erupción den 

ta.ria. 

CH~;cr;::1::r-;Tc.- r.eficiencia,. ue~~ik~~te evidente entre los 2 y 

3 a?..os, 

CRAN ~~OFJ..CV.L. - Cera tosca, con nariz erande y labios delge.-­

C.vs, tabique nasal bajo. 

OJOS.- Fina orncic1é:c cornea!., la córnea puede ser delgaae. y­

grande. 

~SQUr.L::To Y A..'tTICULACIONES.- Dl!bil inflexibi1:~ac de articu-

lacionH, r:icte.fÍf:'i1= débilmt:ntt: e.nchP.r: e irregulares, -­

:~regularic~é erififeal especialmente epífiP.is del fe~E. 

ral, esternón prominonte, coFtilla8 ancheE, Pilla turca 

OTRAS.- Hernia umbilical e inguinal, piel delgada y tieza,-­

pequefios cio f.t€n:as óentalef., hepatoesplenomegalin, sor­

dera, [ránulas citoplásmicos en lo~ leucocitos. 

ANORMALIDADES OCASIONALES: 

M'a.croglo~ia y macrocefe.lia. 
. . . : . " 

HISTORIA NATUit.~L: 

;.:acrocefclifl, frl cuentemrn.tE: infec:cione E rerpi:tat,E_ 

rias 21tur:, diarrea, hGnün y limi teción cel cuello, ~e. 

e~ E:ra y cedo, puede ei:;tc.r prt;f'E:.te ourPntc le. infancia.­

Dc!"1")th:s los dos tipos subclínico1:1 divergen. 
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Aquellos con el tipo severo rápidamente deterio­

ran fisica~ente y por tres o seis años tienen graves­

deformidades. La edad del comienzo de la deficiencia 

del crecimiento generalmente es m~s tarde en el tipo­

moderado. La limitaci6n de articulación, hepatoesple­

nomegalia y opacidad de la córnea es menor en el tipo 

severo. Y la deficiencia mental no es notada durante­

la infancia. 

ErIOLOSIA.- ?resurniblemente autoso~al recesivo. 

SINDROML DE HUNTE?.. 

(MUCO?OLISACA.RIDOSIS TIPO II 1 TI?O TARDIO Y TBMPRANO) • 

Comienza alrededor de los 2 y 4 años. 

DENTICIOH.- Ocasionalmente hay retardo en la erupci6n deg 

tal. 

CR.SCI!Ht.~1'.I'O.- Deficiencia alrededor de I y 4 años, estat1! 

ra adulta I.20/I.50 cm. 

FUNCION.- 1'ipo juvenil.- deterioración mental y neurológi 

ca alrededor de 2-5 años hacia. una deficiencia mental 

severa con conducta hiperactiva agresiva y espasmódi­

ca. Tipo tardío.- Deficiencia mental severa. 

CRAN'iOFACIAL.- Tosquedad de caracteres faciales, labios -

gruesos, macrocefalia. 
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ESQUELETO Y ARTICULACIONES.- Finne contractura parcial de 

articulaciones, ensanchamiento de huesos. 

OTRAS.- Hepatoesplenomegalia, hipertricosis, hernia ingui 

nal, descarga de mucosa nasal, sordera progresiva. 

ANOiüiALIDADES OCJ...SIONALES: 

Diarrea, lesiones nodtliares en el cuello, sobre­

el área escapular y en brazos. Pies planos, osteoar-­

tritis de cabeza de f~mur, pigmehtaci6n retinal, ocl~ 

sión coronaria. 

DIF!::R'l::NCIAS IMPORTANTES CON EL SINDROME DE HURLER. 

I.- C6rneas claras. 

2 .- No afecta a las mujeres. 

HISTORIA NATURAL: 

El declinamiento en el crecimiento es entre los-

2 y 6 años, la sordera ·es frecuentemente evidente en­

tre los 2 y 3 a~os, las complicaciones cardiacas gen~ 

ralmente permiten llegar a los 20 años. El más severo 

es el tipo juvenil, éstos pacientes generalmente mue­

ren a los I4 años. 

ETIOLOGIA.- Cromosoma X., con expresi6n en el heterocigoto 

femenino quien puede ser reconocido por el hecho que­

cul ti va fibroblastos, manifestando acumulaci6n cito-­

plasmática de mucopolisacaridos, aunque es menos ex-­

tensivo que aquellos que se encuentran en el homocigQ. 

to masculino. 



• .\NORrtI;..LID>.::I::S: 

SINDROM:S DE MORQUIO. 

(MUC0POLISACARI~CSI~ ~I?C IV) • 
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DENTAL Y BOCA.- Diastema.s, fragilidad en el ef'r:k-:.lte, por --­

lo que tienden a ser de color grisáceo. 

c:-t::::cnr1r;¡~TC .- Sevt:re limitación con cesaci6n en, ~e. segUnde. -

infancia, estatui·a acultc. El2 /1I5 cm. 

Cl\.!.!·¡:-:OFACIAL.- Débil tol::'cuedao de care,cteres faciales con bo 

ca gre..nce y corta anteroversi6n de l<t na'd:i. 

CCt'LAR..- Córnea azulaó.a, evid.,:nt.e entre los 5 y IC años. 

ESOU~L~?O Y A~~rcrLACIO~~s.- r~arcada platispondilia con ~er­

tt:bra variando e ovalada, cor:. proyecci6n a.r.terior, con 

cuello y tronco corto. Corta curv2turcJ (~.:: lof: i:~_:eeoe. -

le.r[oS ce::. tutt:la.ciór. irrP-{'tl:'..élr, metafif;i"' c'!el["2.C r ~: ,--

anorr.:al:'..<'.:ode:: en el fe::;ora:!.., osteoporosis, laxitud de­

articulacion, !!:ás evidente en la muñeca y en la~ arti­

culacic~r:~ pequeñas y restricción en la articulación ~ 

en a.l6Un2s de las articulaciones la.cgn.<~ (;f:IJ<:cciel::1;;!:".tE-

en la cadera. 

CAJI:I:;CC .- Comienzo tr..rdo de regurgui tac iones aórticas. 

o·rRAS.- Hernia inguinal, defici:::r.cia en el o:!do, hepatomega­

lia • 

.?X:C?.SSION URINARIA.- Queretosulfato. 

A'."WR1':P.LILAt:S::5 OC~.SIONALES: 

ff!acrocefalia, deficiencif:I mentel.l. 
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HISTORIA NATURAL: 

La deficiencia en el oído, el esterncSn prominen­

te, frecuentes infecciones respiratorias altas,inclu­

yendo otitis media, "hernia inguinal y deficiencia en­

e! crecimiento son evidentes entre los IS meses y los 

2 años de edad. El severo defecto df- la vertebra pue­

de tener como resultado la muerte antes de los 20 -­

a..~os, aunque la sobrevivencia ha ocurrido. La mentali 

dad usualmente es normal. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal recesivo. 



XIV.- SINDROMES DE TRANSTORNOS DEL TEJIDO CONECTIVO. 



SINDROME DB HOMOCISTINURIA. 

ANORMALIDADES: 

DEN'HCION. - Ocasionalmente se observa mal!losici6n dental. 

GENERAL.- Deficiencia mental en 58% de los casos. 

OJOS.- Sublux8ci6n, del cristalino, usualmente hacia aba­

jo a la edad de IO ar1os, ~iopía. 

E3QU:o:;L1::'fü.- Debilidad esqueletal semejando a estructura -

aracnodactilia con pecho plano, pies ?lanos, osteopo-

ro sis. 

VASCULATU~A.- DeBeneración medial de la aorta y arterias­

elásticas, con hiperplasia y fibrosis anterior. Las -

trombosis arterial y venal son frecuentes. 

PIEL.- La región del malar es nuy frecuente:nente robusta 

y t~nbién hay erupciones eritematosas. 

PELO.- Tiende a ser fino, especiado, seco y de color cla-

ro. 

ANORfdALIDADES OCASIONALES: 

Cataratas, glaucoma, atrof!a óptica, degeneraci~ 

nes císticas o desprendimiento de la retina, ~~iñona­

miento irregular de dientes, cielo del paladar alto,­

hernias y hepatomegalias. 

HISTORIA NATUP..AL: 

El patrón encefalográ.fico ususalmente es nonnal, 

la excesiva nerviosidad puede derivar en una conducta 

esquizofrénica. Defecto neurol6gico, especialmente es 

pasmos. El fen6ineno tromboembólico constituye el peli 

gro m~s fuerte para la muerte en ~stos pacientes. ---
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otro lo constituye la osteoporosis. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal recesivo, disminución d~ 12 actividad­

de las s!ntesis de cistatina. 

SINDROME DE EHLERS-DANLOS. 

AHOfüL.;.LIDADJ::.5: 

DEN'.rICION .... Ocasionalmente se observa microdoncia, posi--

ción irregular y anodoncia parcial. 

CARA.- ~axila estrecha. 

OREJAS ... i-l.ipermovible con tendencia haci8 "orejas gacb.as". 

Clf¿LiO.- Atercio?elado, hiperextensible y frágil con ese~ 

sas llagas que cicatrizan en perga~i~o delg¿da. 

ARTICUL.:.Grvr;::.s .- ~iperextensibilidad con riesgos hacia 

dislocación de la cadera, hombro, coio, cuello o cla­

vícula, pies planos. 

VASOS SAHGUIN'iOS .- Friabilidad • 

• .;.NQR1'!ALIDADES OCASIONALES: 

OJOS Y CARA.- Tabique nasal ancho, pliegues epic~ticos,­

escler6tida azulosa, miop!a, microc6rnea, keratoconos 

glauc·:ima, desprendi.niento de retina. 

E3QUELETO. - Estatur8 corta, cuello largo, estructura. dé­

bil del esqueleto, costillas derramadas b.acia abajo,­

pie en forma de garrote, dedos del pie sobrepuestos. 
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VASOS SANGUINEOS: 

Disecci6n aneurisma, io.tracraneal E-"'lE'...:.risma, he­

.norragia. 

GASTROINTESTINAL.- =:ernia inguinru, her.ni:. diafragmátic2, 

desviación del intestino. 

HISTORIA NATURAL: 

Estos pacientes nacen prematur~nente seguidos de 

las rupturas pre;naturas de las :ne,nbranas, posible.nen­

te ésta sea la pri~era indicaci6n de la relativa fri­

abilidad de los tejidos en éstos individuos. 

La integrid~d de los tejidos es facilmente deso~ 

denada como evidencia por la frae;ilidad del cuell0 y­

vasos sanguíneos. La curaci6n de la herida es retard~ 

da con costra del tejido relativamente inadecuadc.~ y­

he~orragia prolongada, puede ocurrir un trauma como -

consecuencia, a..'2.bos factores :nas la tendencia al des­

garre de las suturas fuera de mitigar contra inneces~ 

rios los procedi~ientos quirúrgicos. Estos pacientes­

deben ser cautos pera evitHr situaciones traum~ticas. 

Hemorragie eastrointestinal o he¡noptisis puede ser un 

problema. La pobre integridad de los vasos puede oca­

sionar la diseccci6n aneurismal y afectar a la mujer­

y estar propensa ~acia la hemorragia después del par­

to. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal dominante, con d~bil variante en expr~ 

si6n. 



SINDROME DE OST30GENESI3 IMPERPECl'A TARDIA. 

(AUTOSOMAL RECESIVO). 

AHORM . .U.ID~.Di:.:3: 
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Di:.N"l'ICIJ:i.- f'recuente:nente se encuentra hipodoncia y die~ 

tes en forma cónica, y un :nayor índice de incidencia­

de caries. 

CRECIMIENTO.- He:nbro corto prenatal, deficiencia en el .,. 

creci:niento. 

CRk~SuFA~IAL,- ~scasez de mineralización del cráneo por -

lo •1ue se encuentra blMdo, con fontanelas largas y -

huesos :nÚl ti~ües af e.ninados, der.nis intensamente 

azi.tlada, nariz 9equeña y te..bique nasal bajo. 

:i:r::;:.~B':103. - Cortos y espeso~, escasez de :nineralizacicSn en 

los huesos largos con fractura~ múltiples y fonnaci6n 

de callos, es9ecialmente en los miembros inferiores. 

OTRA.- Vertebra aplanada, hipotonia, hernia inguinal, hi­

drocef3.lo variable. 

HISTORIA UATURAL: 

Lstos pacientes usualmente son abortados o mue~ 

ren en la tempra..'"la infancia, si sobreviven, pueden d~ 

sarrolla.rse hidrocefal·JS ¿rogresivamente, y hay ca:n-­

bios qu!sticos en los huesos largos. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal recesivo, un. paciente oc~.sion:ü con el 

tipo de osteogenesis imperfecta de autosomal dominan-
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te puede ser severamente afectado al nacimiento, .por­

lo t::ulto la fa;nilia debe ser evaluada antes. Para po­

der diferenciar uno de otro. 

SINDROME D3 OSTEOGENESIS Il!a'ERFEOTA TARDIA. 

( AUTOSOMAL DOMINAllTE) 

Al\'ORt'ilALIDADES : 

DBNTICION.- Hipoplasia de dentina y pulpa con transluci-­

dez de dientes, los cuales tiene une, col·Jraci6n amar,!. 

llenta o azul-grisácea, y nayor propensi6n a la ca•-­

ries en relación con la usual, ~osici6n irregular y -

erupci6n tardía. 

CRECirllH~NTO.- Estatura corta en casos severos, algunas 

veces con miembros cor·tos. 

HUESOS.- Corticales delgadas y trabeculado espaciado,(no-

denso), con fragilidad, principalmente los huesos la~ 

gos, de la pierna en casos severos. Ocasionalmente el 

cráneo es delgado y blando con fontanelas amplias y -

huesos afeminados con convexidad en las regiones tem­

poral y frontal y plano en la base del cuello• bicon­

cavo aplanado de vertebra, huesos faciales de corte-­

pequeño. 

AR'11ICULACIONBS Y LIGAMENTOS.,- Hiperextensible, algunas V!:_ 

ces tiende hacia '.üposcoliosis, pies planos y en ca--
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sos extremos dislocación de la cadera • 

.J~R!riIS '[ PrnL.- La "9iel y la dermis tienden a ser delga-­

das y translúcidas con visualización parcial de la c~ 

roidea (cori6nj, dando a la epider.nis una apariencia­

azuloza. 

OIDO.- 3ordera, usualmente es secundaria a la osteoclero­

sis y rara:nente se presenta hasta que llega a la edad 

adu.l ta. 

O'fRA..- Hernia in3uinal y/o u.nbilical, escaso desarrollo -

de los músculos, aumento de la sangre, tendencia se-­

cundaria hacia la frac;ilidad de los vasos capilares -

y/o it:..'l.ci6n tromboc:!tica anor:nal. 

;liiQR;lALI :;J,..Di;3 OCA.:5 IQ¡faLE~: 

OJO.- 0p~cidad en la córnea, keratoconos, megalocórnea. 

OTRO.- ~inodactilia, anomalía en la valvula :nitral. 

HI.J·ro?.Ii. ~;_.:.ruR.:..L: 

~ay u.'1.a "9equeña variabilidad individual, con --­

:norta.lidad te.n-;:irana entre los niños severa:nente afec­

tados, relatan 9rincipalmente bronconeu:nonia. Después 

de la. infa."1cia la 9erspectiva de sobrevivir es buena, 

y los principales ?roble:nas son la defor.nidad ortopé­

dica y la osteoclerosis. Los huesos lar~os de la pie~ 

na son los ~otos .nás frecuentemente. Las edades cum-­

bres para las fracturas son entre 2 y 3 acios y ro y -

15 a?tos. Después de la dolescencia la posibilidad de­

las fracturas dis:r.inuye. Aunque inactividad, preñez,­

º lactación ?uede aparentemente acrecentar la probabi 

lidad de fractu.ra. El soporte con varillas de metal -



10 

intra~edular, debe ser considerado como posible trat.e. 

~iento de los casos serios de m6ltiples fracturas. Y 

manejo orto~édico 6ptico porque algunos de éstos pa-­

cientes llegan a adaptarse maravillosamente a la vida 

:JOr }0/39 a.óios de edad 35i> de los pacientes tienen -­

sordera y ocurre en 50"~ de los de 60 a..1os. 

ETIOLOGIA: 

~utoso~al do~inante, la mayoría de los casos se­

veros representa.~ una incidencia esporádica concer--­

niente a la f a~ilia, aparentemente una reciente muta­

ción gen~tica. Por lo que los pacientes tienen una p~ 

queña probabilidad de incidencia. No obstante, éstos­

casos esp~rádicos deben ser distinguidos del autoso-­

mel recasivo (tipo severo de osteogénesis imperfecta) 

conet!ni ta. 



IV.- H A M A R T O S E S. 



ANORM.ii.LIDADES: 

ANOMALIA LIUEAL 5EB.ACEA. 

(NEVUS SEBACEA DE JADASSOHli). 
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D:C:NTICION.- No son muy frecuentes los transtornos denta-­

ríos, ocasionalmente se llegan a encontrar los dien-­

tes en forma de cono (c6nica). 

PEL,- Nodos seb~ceos con hiperpigmentaci6n e hiperquera­

tosis, lesiones más común~ente en el área media de la 

cara, desde la frente hasta.dentro del área nasal teu 

diendo a ser la distribuci6n lineal. 

S.N.C.- dsficiencia mental. 

ANORi;íi•.LI1J1lDE3 OCASIONALES: 

OJOS.- ~sotropia, limpodermoide de conjuntiva, c6rnea ~­

azul, colobamata de iris. 

OTRA.- Alopecia, defecto del tabique ventricular, hipopl~ 

sia de dientes, hemartomas renales, nefroblastoma. 

HISTORIA NATURAL: 

Los nodos sebáceos se presentan en el nacimiento 

usualmente, tienen una débil coloración anarillenta o 

anaranjada, aparentemente ésta lesi6n es por deficie!! 

cias y/o excesivos elementos epiderrnales, especialmen . -
te glándulas sebáceas. Con el tie;npo se tórnan verru-

eosas. Debe considerarse el tratamiento quirdrgico, -

ya que hay un I5 o 20% de probabilida de que se ·conv!_ 

erta en tumor. Especialmente epitelioma de c~lulas b.!.!; 

sales. En los casos asociados con des6rdenes del .sis-
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tema nervioso se dificulta más el control. La defic! 

encia mental es moderada y en algunos casos la inteli 

gencia es nonnalr 

ETIOLOGIA: 

Desconocida. 

AHORMALIDADES: 

SINDROME DE BLOCH-SULZBERGER. 

( INCONTIN:C:NCIA PIGM..:::N'l'ARIA). 

DBNTICION.- 30~ de hipodoncia, erupci6n retardada y/o for 

ma c6nica. 

PIEL.- Caracter más consistente, vesiculaci6n, cambios v~ 

rrugosos, atrofia, pigmentación gris-café irregular -

en mancha de forma espiral. Especialmente en el tron­

co y extremidades. 

CABELLO.- 20~ con alooecia, especialmente en la parte po~ 

terior del cuero cabelludo. 

S.N.C.- Alrededor de la tercera parte presenta deficien-­

cia mental, y microcefalia. 

OJ03.- Alrededor del 50~ se encuentra afectado de estra-­

bismo., displasia retinal, keratitis, cataratas, dis­

plasia retrolen~al y/o escler6tida azuloza. 

OSEO.- Alrededor del 20fo presenta sinodactilia, hemiartr~ 

fia, y/o mieillbros cortos. 
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ANORMALIDADES OCASIONALES: 

Distrofia de las uñas, hipoplasia del coraz6n, ~ 

estatura corta, hidrocefalia. 

Hrs·.roRI.M. NATURAL: 

Las lesiones de la piel generalmente se presen-­

tan en la temprana infancia y tiende a progresar ha-­

cia inflamatoria o vesicular, hacia pigmentaci6n y p~ 

ede debilitar en la inf8ncia. El desarrollo de la pig 

mentaci6n irregular puede o no coincidir con los si-­

tios verrugosos de la lesi6n. 

ETIOLOGIA: 

Los estad!os de la familia indican el efecto de­

un único gene mutante, más probablemente una afección 

letal masculina, porque la raz6n de masculina hacia -

femenina es de 2:Ii 

SiliDROME DE GARDNER. 

A.NORMALIDADES: 

D.3N'HCION.- tluistes dent:!geros, dientes supernumerario.s,­

erupci6n retardada. 

INTESTINO.- P6lipos adenomatosos de colon, recto, y oca-­

sionalmente est6mago e intestino delgado. 

PIEL,- Inclusi6n epidermal y/o quistes sebáceos, princi-­

palmente en espa1da, cuero cabelludo y cara, algunas­

veces fibromas. 
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Hu¿sos.- Osteomata d8 cráneo, mandíbula, cara y algunas -

otras lireas ilevando a la deformaci6n del hueso. 

M:o:Ur1ALID_.:.DS3 OCAS ION.\L:E:3: 

Amar t;o:na incluyendo odontoma, l eiornioma, papiliQ. 

-na, tricoepi telio:na, neurofibro:na, carcinoma tiroideo 

y póli~Js de estómago e intestino delgado, escoliosis 

!-!I3110:lIA N.:..ruRAL: 

Usualmente el hamartoma es evidente hasta los 20 

a.1os, por lo tanto existe el peligro en que haya tm -

ca11bio del.ha'!larto:na a maligno. La :nayor:ía de los indi 

viduos afectados desarroll2.n carcinóma del colon en-­

tre los I9 y 50 afios. El riesgo es de suficiente mag­

nitud para pensarse en la CJlecto:n:!a profiláctica en­

la tardía infancia. La fibroillatosis mesentárica y 

adhesiones severas represents.~ problemas ~otenciales­

~ost-operatorios. 

~ '¡IQLOG IA: 

Autosoma.l dominante con alto grado de penetran--

cia. 



SINDROME DE CELULAS BASALES NEVUS. 

(CARCINOMA), 

ANORMALIDADES: 

75 

DZNTAL.- Quistes disquerat6xicos de ~andibula, ocasional­

mente del ~~xilar, dientes defor~es e irregulares. 

FUNCION.- Deficiencia mental moderada con variaci6n, fun­

ción ~eurológica aberrante. 

CRANEOFACIAL.- Prominencia frontoparietal, tabique nasal­

ancho, p~ognatis~o moderado. 

i'·IANOS.- }ietacarpos cortos, especial:nente el 4o. 

TORAX.- G~stille.s bífidE:s, sinostóticas, y/o parcialmente 

ausen~es, escoliosis. 

PIEL.- Célul?.s basales nevus en el cuello, en la parte s~ 

perior de las manos, cara y tronco, propensos a hace~ 

se C2!1Cerosos (carcinoma), poros con puntos disquera­

t6ticos en las palmas y plantas, especialmente en la­

cara. 

OVARIO.- ~esarrollo de fibromata calcificada en el ovario 

AHORMALID;:..DES OCASIONALES: 

Estrabis~o, c~tarata, glauco~a, escoliosis, hi-:­

pertel :iris:no, fusión vertebr2.l carvical y/o toráxice., 

aracnodactilia, hidrocefalos, genitales pequeños, hi­

pogónadismo, criptorquidismo, meduloblastoma, lipomas 

o neur::>fibro:nas de piel, anosmia, quistes limpo:nesen­

téricos por lo que tienden a calcificarse. 
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Eis:oRIA NATURAL: 

Los n6dulos de células basales nevus aparecen 

gradualmente en la infancia, increnenta.ndose en la 

adolescencia. En la cara el nevus puede ser papilo~a­

~'so, y tfato ocurre :nás probablemente alrededor de -­

los párpados, el ca~bio maligno es m~s probable des-­

~ués de la segunda década. Los quistes de la mand!bu­

~a aumentan especialrae~te en la seeunda infancia, y -

?ueden repetirse despu~s del curetaje. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal do~inante, 

SINDROME DE GOLTZ • 

• i\.NORMALIDADE3: 

D~NTICION.- Hipo?lasia de dientes y del esoalte, erupci6n 

retardada y/o malryosici6n dentaria. 

PIEL.- Areas lineales de hipoplasia con pigmentaci6n alt~ 

rada, n6dulos lioomatosos, angiofi bro;natosos, alrede­

dor de labios y ano. 

UNAS.- Zlistrofia, estrechas y/o hipoplásicas. 

EXTREfüiuAD33.- Sinodactilia de los dedos de las manos, 

y/o pies, especialmente del 3o. y 4o. dedo. 

OJO:,j,- Estrabismo y/ 0 :nic!"oftalmos. 
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ANORMALIDADES OCASIONALES: 

istatura corta moderada, retardación mental, an­

ziofibrorna bubar de ojo, al9pecia. parcial' defectos 

cardiacos conr;éni tos, hernie., asimetría esqueletal, -

hipoplasia o a~lasia de la clavícula, polidactilia. 

HI3TORIA NAfURAL: 

Las lesiones de la piel usualmente se presentan­

desde el ::iaciaüento, lfo se conoce una terapi12 efecti­

va, excepto el tr&.t21niento quirúrgico para la sinoda~ 

tilia y el papilo:ne.. (a.no),, 

i.I1IOLOf1 IA: 

3e cree que es una mutación en la mujer. 

gJ;HDilOMl:i Or; lJI3QUERATOSIS CONGENITA. 

A?iORl1lb.LID:'..DB3: 

DENl'ICIOli.- 3e observa un mayor índice de caries, 

GEll~R.'\L,- Aunque la hiperpi~mentación del cuello se hace 

presente desde el naciJ1iento los demás signos se ha­

cen evidentes entre los 5 y I5 años. 

PEI..- Irreeul2r pigmentación reticular tirando a moreno­

gris, con áreas atrófic9s de hiperpigmentacidn. Hi-­

perqueratosis e hiperhidrosis de palmas y plantas, 

MEit1BRANAS MUCOSAS: Leuco [Jlaquia premaligna, puede estar­

presente en labios, boca, ano, uretra y conjuntiva, 
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OJOS.- Bleparitis y ectropi6n, y obstrucci6n nasolagrimal 

con e:x:cesi vo· laeri:ueo. 

UfU1.S,- D1strofia, la cual ;iuede ser pro3resiva hasta lle­

gar a la ausencia total. 

CABELLO,- ·u ende a ser ri:üo y fino. Ocasionalmente se to et 
,..J;'.l.':l. O·:::noso prematura11cnte. 

H:::!.~.:i.'r0L.}I} ! CO, - P a."'lc ito:_)eni::i.. 

HUESOS,- Comunmente la trabeculaci6n es mencionada con P2. 

sible fr2~ilidad (osteo?orosis), 

GONADAL.- Hi~o~lusi~ testicular. 

OTRA.- 3stenosis parcial de es6f860 con· disf8-6ia, defici­

encia ~ent~l, rara~ente, y cirrosis hepática ta~bién­

raramente. 

HI3·rORIA NATURAL: 

~l problema de las afecciones en los tejidos ti~ 

ne tendencia a hacerse más severo con la edad y ¿or -

lo t?.nto más pacientes mueren, antes de la cuarta de­

cada com0 CGnsecuencia dela pa.ncitopenia o de la --­

transformaci6n maligna de las a:f'ecciones de las mu~ 

sas membranosas. 

E'l'IOLOGIA: 

Autosomal recesivo, la detenninaci6n está impli­

cada por un 5~ de incidencia de consanguinidad y -­

ocurrencia da la afecci6n an tres fanilias. 



XVI.- DISPLASlhS ECTODERMALES. 
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SINDROiilE DE DISPLA3IA ECTODERr.tAL HIPOHIDROTICA. 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- Hipodoncia, anodoncia, los dientes anteriores 

presentan for~a c6nica. 

PIEL.- Delgada ~hipoplásica c0n la disminuci6n en el pig­

mento y con tendencia a cambios papulares en la cara­

y arrugas en los párpados. 

CABSLLO.- lino, escaso, seco, hipocr6mico y esparcido. 

GLANDOL.~S SUDORIPOR • .'.\.S.- fiipo?lasia, ausencia de glándulas 

end6crinas. 

GLANDULA3 S3BACEA5.- Hipoplasia con tendencia a la ausen­

cia total. 

l'tlUCOS.AS.- Hipoplasia. con ausencia de glfilldulas mucosas en 

membrana oral y nasal, las gl~dulas mucosas ?ueden -

además estar ausentes de la mucosa brsnqui::ü.. 

CRANEOPACIAL·- Tabique nasal bajo, nariz pequeña, con al.a 

nasal hipaplásica, frente amplia, drbitas prominentes 

labios prominentes, 

ANOID;1ALIDADES OCASIONALES: 

Voz ronca, hipoplasia derivando hacia la ausen-­

cia de glándu12.s mamarias y/o pezones, ausencia de 1! 

grimas, moderada distrofia de Ui.q8s, 

HISTORIA NATURAL: 

La hipertermia es una consecuencia de la transpi 

racidn inadecuada, no es una amenaza seria hacia la -
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vida pero puede ser causa de deficiencia mental, lo 

que es un caracter distintivo de éste padecimiento. -

Sobrevive con un clima frío 'y enfriando el agua cuan­

do esté acalorado, son medidas importantes. La hipo-­

plasia de las membranas mucosas (más d~bil de las na­

rices), puede requerir irrigación frecuente de las n~ 

rices para evitar la rinitis purulenta. La te:nprana -

eva.luaci6n por medio de la roengenoterapia puede rev~ 

lar la extensión del defecto dental, por lo t8.l!lto las 

dentaduras artificiales son necesarias usualmente y­

para el cabello nelucas. 

3TIOLOGIA: 

Cromosoma X.Previos rc?ortes indicaron alrededor 

del 10% de presuntos heterocigotos femeninos, se marii 

fiestan utilizando visualizaci6n directa de los poros 

sudor:! poros. 

SIN'DRUMB D3 DISPLASIA ECTODERú1AL HIPOHIDROTICA 

(AUTOSOMAL RECESIVO). 

ANORMALIDADES: 

DENTICION.- Anodoncia completa. 

GENERAL.- Las características son muy similares al s:!ndro 

me displasia ectodennal (cromosoma X), a diferencia -

que en éste síndrome las mujeres son afectadas más s~ 

veramente, y los pacientes generalmente son de inteli 
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3TIOLOGIA: 

Autosomal recesivo. 

3INDROMB Dl!: RA.PP-HOD1t-:Iii. 

DI3PLi1.3IA ECTOD.:.RMAL HIPOHIJROTICA. 

(AUTO::iOMAL DOi::IN • .:..i~T:c;). 

ANORMALIDADES: 

DZNTICION • .- Hipodoncia, rnicrodoneia, dientes cónicos. 

CRECD!I3~1TO.- Deficiencia. variable. 

8I 

PIEL.- Delgada con hi:;iohidrosis, y cabello fino esparcido 

C;.RA.- Tabique nasal bajo, nariz estrecha, hipoplasia ma-

xilar. 

BOCA •. - Pequeña, variable hendedura del labio, paladar y -

uvula. 

GENI'l'AL.- Ilipospadios. 

HI3TORIA NATURAL: 

Expuesto a hipertermia en la temprana infancia, 

al ta frecuencia. de conjuntivitis purulenta y otitis -

media. 

B TIC LOGIA.; 

Autosoroal dominante. 



SINDROME DE ROBINSON. 

( DISTRO.FIA D1 UNAS Y SORDERA). 

A.NORMALIDADES: 

DBií'l1ICION. - Forma de espiga., anodoncia pa.rcial. 

U~~5.- Hi~oplaeia, distrofia. 

OILO.- Sordera sensorineura.l moderada. 

AN0Rilii·.LID.4DES OCASIONALEJ: 
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Jinoductili, ~olidactilia, algunos de éstos pa-­

cientes tien~n tlevatlos lo~ valores de electrolitos. 

ETIOLOGIA: 

Autosomal dominante. 

SINDROMI~ TRICO/DENTO-OSEO. 

hNORMi~LIDADES: 

DKN·UO!Oli.- líiicrodoncia, diaste:nas, dientes en for:na de -

picos con escasa hipo9lasia del esmalte y taurodonti~ 

1110. 

PELO.- Cabello lanoso al nacimiento. 

OilRA.- Frontal prominente, dolicocefalia, mandíbula cua-­

drada. 

HUESOS - D~bil o :niderado incremento en la densidad del -. 
hueso, más evidentemente por medio de la roengenotera 
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?ia en la parte lateral del cuello (hueso escler6ti­

co). 

uiu.s,- Quebradizas, con despellej::.miento su:;ierficia.l (B..1-

rededor del 5o¡;). 

A.NORMAL! Dt>DBS OCAS ION A.LES: 

Cra.ni~sinostosis parci~l. 

HI~fORIA NAfUR~L: 

~l cabello algunas veces se arrgla con la edad­

los dientes se desgastan y se decoloran, son prooenso 

a abscesos periapicales, y son perdidos 9or la se5un­

da o tercera d~cada los dientes. Bl hueso esclerótico 

se manifiesta co:no t~rmino secundario, y después ter­

~ina por co~pactarse. 

SIN.DRO!.E DE PP.I~UIONIQ\iIA CONG.:::NITA. 

Engrosaaüento anormal de las uñas de los dedos -

de ?ies y :nanos. 

ANORMAL! D.i1.IBS·: 

D.:~NTICION.- :é:ru:?ción d·. dientes al nacimiento (neonatales) 

y ca!da entre los 4 y 6 meses. 

UJÁs • .- Progresivo es~esor de la mit~d anterior, eventual­

~ente pueden ser hipoplásicas o igualmente ausentes. 

PI:í:.L.- Areas de co.n~leta hiperqueratosis de 9almas y plag 

tas, Cdllosidades de ?ies, po~lo que pueden ~~poliar­

se facilmente. ·..:uistes epiderrnales con filos llenos 

de queratina en cara,cuello y partes superiores del -

cuello. 
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JI. 

¡,¡~r11BR.h.H . .:..3 :.mcost.s: Leucoquerato.sis de lengua y boca. 

ANORr1l.·.LID.1-.lli3 oc.::.SION.>i.LES: 

En.grosa~iento corneal, cataratas, engros~niento­

de lH membran.q_ ~irnpá.'1ica., hiperhidrosis, cabello seco 

y ralo, osteomata. 

HIJTORI~ NATORÁL: 

Las co~~licaciones son obvias, usualmente las -­

uñas se e::-.grosm .mis a los I2 meses de edad, algwias­

veces amerita hacer la remosi6n quirúrgica completa -

de las uñas. 

ETIOLOGIA: 

Autoso;nal dominante, con d~bil variabilida~en e~ 

presi6n. El mecanismo b~sico de ésta es désconocido.­

No obstante la vacu.Jlizaci6n del cito9lasrña de las cf 

lulas de la uña pueden ser de significaci6n. 



:CVII.- 3INDRO~tJ:::3 MISC3LA.N~os. 



SINDROME DE RIEGER. 

ANORMALIDADE3: 

D.2:N'U0ION.- Hipodoncia, anodoncia parcial. 

OJOS.- Displasia del iris, inclu;rendo hipoplasia. 

NBUROLOGICO.- Variable distrofia :niot6nica. 

ANORMALID_.:.rus OCASIONALES: 
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OJOS.- Glauco~a, microc6rnea, opacidad corneal, ectop!n, 

aniridia, atrofia 6~tica. 

OTRA.- Deficiencia mental. 

ETIOLOGIA: 

AU'l10SOMAL DOtrlINAN'.rE. 
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+ + -f-·- 'l'aurodontismo • 

• - Cámara pul par larga • 

• - Dientes largos. 



O O N O L U S I O N E S. 
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CONCLUSIONES~ 

En los cuadros anteriores expon50 un pequeño re­

smnen de las anomal!as dentarias que encontra:nos en los -

síndromes expuestos durante el desarrollo de ~sta tesis.­

En los cuales ;>odemos obsenar que l::i. a.'10;-:L:ü!a más persi..§. 

ten1e en dichos s!ndro~es es la Hi9odoucia (incluyendo -­

dientes cónicos), y le sigue en frecuencia la anodoncia -

ya sea parcial o total. Y la anomal!a menos frecuente es­

la ca!da te;nprana de dientes y los quistes dentales. 

'fa.-nbi~n podemos o bserva.r que los síndromes :nás .;.. 

afectados, en lo que anomal!as dentarias se refiere, son: 

la disostosis cleidocraneal, el s:!ndrome de ~llis-Vs.n, el 

síndrome de Goltz, y el síndrome de Haller.nann-Streif, de 

~stos síndromes la disostosis cleidocraneal es la que 

tiene una mayor incidencia. 

Como !)Udi:nos observar, generalmente los s!ndro-­

~es expuestos no son muy severa~ente afectados, por anom~ 

l!as dentarias, sinimbargo co:no lo indiqu~ en el prólogo 

considero que es un tema muy importante, además de que no 

esta-nos exentos de encontra.rnos con algunos de ~fotos pa-­

cientes. Y. en u."l determinado momento podemos ayudar a un­

t:::i?rano dia_zn6stico y por lo tanto a una pronta interven 

ci5n de los especialistas en la materia, as! como noso--­

.t:-os mismos. 
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