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PROLOZO,

El objetivo principal que me llevo a la elaboracidn--—-
de esta tesis sobre el tema de sfndrones sur:; id en base a-—-—
la necesidad de conocer en una forma nds det:llada las com-
plicaciones que pueden presentar éstos pacientes al ser so-
metidos a un trataniento odontoldégzico.

, Considero que es muy inportante parz el Cirujano Den--
tistz conocer y saber diferenciar éstos tranctornos para---
as{ tratar de evitar al mdximo dichas complicaciones y asi-
mismo poder aplicar el tratamiento nds adecuzdo y de no es-
tar en nuestras manos el poder brindarle el tratamieato in-
tegral que satisfeza sus necesidzdes podanos enviarlo con--
el especialista indicado.

Los sf{ndromes es un tema muy extenso, y por lo tanto--
resulta imposible abarcarlo en toda su magnitud, sinembargo
en el desarrollo de ésta tesis expongo los sindromes gue-—--
considero :n#s importantes para nosotros por las afecciones-
denterias que presentan. Puesto que me he enfocado a 18S==-
enomalf{as dentzles gue presentan los pacientes que padecen~
alguno de éstos sfndromes, llendo de lo particular a lo ge-
neral. |

Espero sea de utilidad para mis compederos, para fomen
tar el interés sobre éste tema, pudiendo contribuir a un-—
temprano dizgnéstico de la enfermedad ya gque como veremos-—-
2lgunos de los sfindromes presentan sus principales caracte-

r{sticas patoldgicas a nivel buczl y/o dental.



INTRODUCCION.

Desde el inicio de nuestra profesidn se nos ha hecho--
incapié en la importancin de elaborar una buena historia--
clinica tomando en consideracidn que el pacicnte no es tan-
solo una boca sino un organismo completo y por lo tanto de-
bernos evaluarlo como tal. En el caso de los si{ndromes asi--
como en cualquier otra enfermedad es sin duda alguna la ba-
se mis importante para que podamos detectar alguna anomalfa
en el organismo de nuestro paciente y sobre todo a nivele—-
oral y/o dental. Por consiguiente debemos tener siempre pre
sentes las caracterf{sticas normales para asf poder diferen-
ciar las anormales,

En algunos sindromes las anomalias dentales y/o bucaw-
les son determinantes para llegar a un disgnéstico més rédpi
do y por lo tanto de mayor utilidad. Razdn por la cuzl debe
mos tener especial cuidado en la diferenciacién de las ca=-
rzcter{stices normales de las anormales.

Los sindromes exouestos en ésta tesis estdn clasifica-
dos de =2cuerdo a su etiologfa o a sus caracter{sticas pato-
légicas més frecuentes, as{ tenemos:

I.- Sindromes de anormelidades cromosomsales,

II.-5indromes de estatura muy corta. Relativamente pro

norcional.

III.-Sindromes de apariencia senil,

IV,- Sfndromes con deficiencia en el c¢recimiento y ang

malfa genital.

V.- 3indromes de temprano crecimiento con deficiencias

asociadas,



VI,- 3fndromes de descubrimientos hedibhﬁébdi;fégfﬁﬁ&suéles
con defectos ‘asociados.

VII,- Sindromes cuyo principal transtorno son los delectos-
faciales, | |

VIII,- Sfndromes cuyos principales componentes son los de--
fectos fzcial-miembro, |

IX.- Osteocondroplasias,

X.- Osteocondroslasias con Osteopetrosis.

XI.- Craniosinostosis.

XII,- Otro tipo de displasia esqueletal,

{IlI,- Transtornos de almacenaje.

XIV,- Transtornos del tejido conectivo,

{V.- Hamartoses.

XVI.- 3fndromes misceléneos.

XVII.- Displasia Ectodermal,

La presente tesis estd enfocada de lo particular (ano—
mal{as dentzles}, a lo general, por lo tanto se altera un--—
poco el orden de la historfa clfinica, anteponiendo las ano-
malfas dentzles y/o bucales para partiy de éstas a las com-

plicaciones generales,



T.- SINDROMES DE ANORMALIDADES CROMOSOMALES.



SINDROWME DE DOWi,

Esta es la mds comin de las enfermedades de malforna-—
cién en el hombre, su incidsncia es de I1:660 nacimientqs.‘
ANORMALIDALES ¢ -
DoNTIZION.- Hipoplasia, malposicidn dentariz y un mendr———

grado de caries en comparacidén con la usual, 7 

GENERALE3.- Hipotonia con tendencia a mantener la boca abi

l erta, y la lenguz protruida, hiperflexibilidad de las-
articulaciones, estatur:z corta, marcha torpe, hay defi
ciencia mental.

CRANEOPACIAL, - Braguicefalia, débil microcefalia, créneo—-
delzzdo con retardo en el cierre ds las rontanelas, pa
ladar duro corto, hivonlasia o aplasiz de los senos——-
frontales, nariz pezuefia con tabique nasal bajo.

0J03.~- ¥anchas en forma de suntos en el ivis, onacidades--
en los cristzlinos (50%), error refractivo.

OREJAS,- Pequedss con el éngulo superior volteado hacia-—=
arriba (pez2do), alzunas veces prominente, lobulos au-
riculares pequerios 9 ausentes.

BANOS .~ Falanges y metacarpos relativamente cortos, hipook
sia de lz falange media del So. dedo en un 695, cOli~—-
clinodzctilie 50i%, un ¥nico nliegue 405,

PI&3.~- Brechz ancha entre el primero y segundo dedo.

PELVIZ,~ Hiponlasia,

CORAZON.~ snomalfas en =2lrededor del 40%, comunmente atrig
ventricular, y arteria subclevia aberrante, en disminu

cién de orden de frecuencia,



PIEL.- Pliegues sueltos en la parte superior del cuello,-+<-~
epidermis seca, hiperqueratéxica (45%).

CABELLO.- Fino afeminado y ralo.

GENITAL.- Pene relativamente corto, hipogonadismos en térmi
nos de fertilidad (I100%).

ANORMALIDADES OCASIONALES,~ Estrabismo 33%, Kerétoconos 6%,
cataratas I.3%, baja implantacién de orejaé, fistula~--
traguoesofageal, atresis duodenal, inicamente once cos
tillas, criptorquidismo 27% desde el nacimiento hasta-
los 9 afios, 14% después de los I5 afios, sinodactilia--
del 20. y 3o. dedo del pie, aveces hay transtornos ti-
roideos como hipertiroidismo.

PRINCIPALES TRANSTORNOS EN EL NACIMIENTO:

Hipotonia , 80%
Hiperflexibilided de las articulaciones 80%
Excesivos pliegues de piel en el cuello. 80%
Perfil facial plano. 90%
Fisuras palpebrales oblicuas 80%
Aur{culas andmalas ' 60%
Displasia de pelvis 70%
'Displasia de la falange media del So.dedo de mano 60%

HISTORIA NATURAL:

La hipotonia del misculo tiende a aumentar con la-
edad, mientras que el desarrollo del desenvolvimiento men--
tal se vuelve lento con la edad. El crecimiento es relativa
mente bajo y durante los primeros 8 afios la osificaciédn de-
los centro secundarios frecuentemente tardan en desarrollar

se, no obstante durante la tardfa infancia la meduracién---



ésea es mis normal y la mAxima es obtenida finalmente alre-
dedor dc los IS afios. El desarrollo sexual al>lescente usu-
almente es algo menor que el normal. L&T nuj:res puedefm———
menstruar y ser fértiles, tienen bajos valsr .z de testoste-
rona, relativamente, la causa mayor para la nortalidad tem-
prana son los defectos cardiacos conzénitos ; 44 de éstos-
mueren en la temprana infancia., Las infecciones respiratori
as bajas pueden pasar a serios problemas, no obstoate, de——
la infancia hasta los 40 afios la mortalidad en relacidn con
le normal no es muy frecuente., Los problemas de bajo grado-—
son: rinitis crdénica, conjuntivitis y enfermedad parodontal
ninguno de 1los cuales son facilmente curables.
ETIOLOGIA.- Trisomia total o parcial del cromosoma 21, La--
distribucidn cromosdmica defectuosa es la principal ra
zén para el sfndrome, es mds probable que ocurra en la

madre de edad avanzada.

En las mamés de 15/24 aflos - I:I500

n " L (1] -36/34 n - I: 800
" n (] n 35/ 39 " - I: 270
" " " " 40/44 " - I:IOO

n n " 45 en adelante I:50.

Aunque la probabilidad general para la recurrencia del
sfndrome de Down es de I%.



SINDROME D XKLINZPeLTZR,
(XXY).

ANORMALIDADES @

DINTICION, - Generalmente la nica anormalidad que se encu-
entra en éstos pacientes son los dientes largos,
GENZRAL,~ Tendencia hacia la debilidad mental, alrededorwe
del I5/20% de los pacientes tienen un I.Q. por abajo--
de 80, Tienden a tener problemas de conducta, especial

mente inmadurez, inseguridad y timidez.

CRECLMILNTO.~ Generalmente tienen los miembros largos con-
la parte superior del segmento del radio disminufdo du
rante la infancia, son relativamente altos y delgedos,
Sin la terapia del remplazo de la testosterona tien---
den a ser obesos en la edad adulta.

HIPOGONADISHO CON HIPOGENITALISMO.- Pene y testiculos relga
tivamente pequerios durante la infancia, en la adoles--
cencia y la edad adulta los testiculos son también pe-
quefios, usualmente tienen una longitud menor de 2.5cm.
Con rara excepcidén la prodﬁcci6n de testosterona eg—=-
inadecuada, El promedio de valores de testosterona en-
el adulto es menor.que le mitad de los valores norma--
les, Infertilidad es la regla, con hialinizacién y fie
brosis en los tubulos seminiferos., La virilizacidn es-
parcial e inadecuadsa.

ANORMALIDADES OCASIONALES.- En el-aSpecto genital encontra
mos crivtorquidismo, hivospadias, Conducta: homosexua-
lidad, ot:a: escoliosis durante la infancia y adolef==
cencia, en los adultoe diabetes mellitus (8%) y bron-—-



quitis crénica, son los mds comines.

HISTORIA NATURAL.- El1 retraso mental y los prcblemas de -——-
conducta frecuentemente son evidentes hasta la edad es-
colar, datos éaracteres y los miembros relativamente —-
largos, pene y testiculos pequefios son los que lleven -
al diagndstico en la infancia. Subsecuentemente la viri
lizacidn inadecuada y los problemas de conducta son los
oue reafirman el diagndstico.

ETIOLOGIA Y DIAGNOSTICO.~ Un frotis bucal paras el estudio de
la cromatina X es suficiente, cualquier cromatina X mas
culina (positiva), debe tener un estudio, alrededor de-
20 células, El mds frecuente es el XXY, pero de cromati
na X positiva masculine, los nacimientos el 22% tiene -
mosaico de XXY/XY, Tales individuos tienen un mayor ni-
mero de probabilidades para la funcidn testicular, —-—
Otras variantes incluyen ¥XXYY, mayor es la deficiencia-
¥ los problemas de conducta, y XY todavia mds proba--

ble la deficiencia mental, deficiencia en el crecimienw
to y miltiples mnomalfms incluyendo sinostosis radiolu-
néi en el codo,

TRATAMIENTC.~ L1 éiagndstico durante la infancia de XXY, ---
XYY o de XXXY es extremadamente Util en conocimiento -
de la perspectiva de la terapia del remplazo de la tes—
tosterona en la edad de II/I2 aflos. Esto puede contri--
buir al desarrollo de la adslescencia y prevenir algu--
nos de los males del sinérome. Tal puede ser la muerte=-

por insuficiencia de testosterona,



SINDROMZE (XXXXY).
ANEUPLOIDIA.,

ANORMALIDADES

DENTICION.- En éste sfndrome no son comdnes las anomalfas-
dentarias, no obstante en algugas ocasiones llegamos a
encontrar hivodoncia y dientes en férma de clavija——-
(muy puntiagudos). También se llega a encontrer pala--
dazr hendido.

GZNERALES w~Deficiencia mental, I.Q. 34, hipotonia, laxitud
de articulaciones,

CRECIMIENTO.~ Lstos pacientes generalmente tienen bajo pe-
so en el naciniento, estaturs corta, retardo en la ma-

‘ duracién dsea.

CRANEOFACIAL.~ Suturas creneofaciales esclerdticas 57%, fi
suras palpebrzles sesgadas hacia arriba 79%, estrabis—
no 59%, tabique nesal bajo 95%, sinostosis radiolunar-
45%, clinodactilia del 50. dedo 90%, pies planos 73%.

GENITAL.- Pene pequefio 30%, testiculos pequeﬁos, tubuloS—w-
seminfferos hipoplésicos 94%, criptorquidismo 28%, es=
eroto hipoplésico, ‘

. ANORMALIDADES OCASIONALES,- Obesidad, microcefalia, miopf{a
pecho plano, defectos_congénitos del corazén, hernig--
umbiiical, escoliosis, escroto bifido.

HISTORIA NATURAL.- Los problemas perinatales de adaptacidn
son muy frecuentes, el crecimiento lineal es general--
‘mente tardado con moderada estatura corta al final.--
La infertilidad y la inadecuada virilizacién puede ser

anticipada. Dependiendo de la situacién de vide, la te



IO

rapia de la testosterona (reemplazo), puede considerarse--

entre los II y I2 arios,

ETIOLOGIA,- E1 diagndstico puede confirmafse al realizar--
un frotis de boca para estudiar la cromatina X, encon-

trandose con tres cromosomas X extras,



II.- SINDROMES D= ESTATURA CORTA.
RELATIVAMENTE PROPORCIONAL,
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SINDROME DE WILLIAMS,

ANORMALIDADES::

DENIICION.,~ Unicamente encontramos en estos pacientes ano-
doncia parcial,

CRECIMIENTO,~ Débil deficicncia en el crecimiento prenge—-
tal, crecimiento nost-natzl alrededor del 75% del nor
mal, débil microcefalia.

FUHCION,~ Promedio de I.9. alrededor del 565, personzlidad
locuaz, voz ronca, pequefia disfuncidén neuroldgica.
CARA,-Fisuras palnebrales cortas, tabique nasal bajo, fil-
trum largo, labios gruesos, razén por la cuzl tiende a

mantener la boca cbierta.

MIENBROS,- Uflas aipoplésicas.

CARDIOVASCULAR,- Estenosis aértica supravulvar, estenosis-
de le srteria pulmonar.

ANORMALIDADES OCASIONALES,- Hipotelorismo oculer, estrabig
wo, hipoplasia melar, clinodactilia del 5o.dedo, pecho
plano, hernia inguinsl y/o umbilical, hipercalcemia.

ETIOLOGIA.~- Desconocida, todos los cesos han sido esSpo~=w=-

rédicos.
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SINDROME DE DUBOWITZ,

ANORMALIDADES:

DiNTICION,- Encontrzmos un retardo muy marcado en la erup—
cién dentaria y un meyor {ndice de caries en relacién-
con la usual,

CRECINMIENTO.- DEbil o moderada deficiencia mental con ten-
dencia hacia la hinerectividad.

CRANLOFACIAL,- Débil microcefslia, cara peguefia, 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-
parcido, especialmente en las partes laterales de las-
cejas. ‘

ANORMALIDADES OCASIONALES,.~- Paladar submucosico hundido,--
oies plenos, hipospedies, criptorquidismos, clinodac--
tilia del So, dedo.

HISTORIA NATURAL.- Eczema notado en 3 de 4 pacientes, a-=-
los 4 afios se noté tanbién caries en dos pacientes y--
diarrea en la temprana infancia y rinorrea y otitis me
dia son los problemas més frecuentes.,

ETIOLOGIA.~ Se cree gue es gautosoma recesivo.

SINDROME DE JOHANSON BLIZZARD,

ANORMALIDADES ¢

DENTICION, - Encontramos hipoplasia en los diehtes deciduos

Yy ausencia de dientes permanentes,
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SINDROME DE SECKEL.
ANORMALIDADES:

DBNTICION.-_NO son frecuentes las anomalias dentarias pero
en ocasiones encontramos anodoncia jareizl e aipopla——
sia del ecsmalte,

CRECIMIENTO.,- El crecimiento orenatal presenta una defici-
encia nuy marcada.

C.N.3,- Deficiencia mental.

CRANZ0,- Nicrocefalia con sinostosis prematura,

CARA.- Hipoplasia con nariz nroainente,

EXTRZVIDADES SUPSRIQORES,- Clinodactilia del 50, dedo, au-=
sencia de algunas epf{fises falangeales. Hipoplasia del
radio proxinmeal.

BEXTReWIDADE3 INFZRIORZ3.- Dislocacidn de la cadera, hipo--

" plasia del peroné.

TORAK,- Solamente Il costillas.

GENITAL.- Crintorquidismo.

ANORMALIDADES OCASIONALE3.- Asimetrfa facial, estrabismo,-
cabello ralo, pies o»lanos, genitales externos hipoplé-
sicos.

AISTORIA NATURAL.- EL tiempo de la gestacién puede prolon-
garse la estatura al nacimiento puede ser deficiente--
gin eabargo puede aumentar un poco con el tiemno, mode
radamente, a peszar de la deficiencia mental moderada--—
o severz el teamprano progreso motor puede estar cerca-
de lo normal, Pueden llezar a la edad adulta.

ZTIOLOGIA, - Probablemente autosomal recesiva,
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SINDROM:= DE HALLERMANN-STREIPFP.
OCULOMANDIBULOCEPALIA CON HIPOTRICOSIS.

AHORMALIDADES:

DENTICIONW.~ En éste sindrome son muy marcadas las anoma=--
1{as dentarias, entre €stas est&: hipoplasia de los di
entes, y/o malposicién dentaria, anodoncia parcial y--
dientes neonatales.

CR=2CINIsiTO.~ Estature corta de una manera proporcional.

CRANZOFACIAL.- Braquicefalia con frontal y parietal promi-
nentes, crédneo delgzdo y osificacién tardfa de las su-
turas. Hipoplasiaz del malar, micrognasie con hipopla=-
sia de la rama y desplazamiento anterior de la A.T.M.,
microftalmia bilateral, cataratas congénitas totales——
0 incompletas, nariz delgada pequefia y puntiaguda, con
hipoplasia del cartflago, microstomfa, paladar duro al
to y estrecho. Atrofia de lz piel m&s prominente de la
ner{z y éreas del cuero cabelludo, cabello delgado y--
opéco, con hipotricosis, especialmente del cuero cabe-
lludo, cejas y pestaiias,

ANORMALIDADES OC:SIONALIS.- Escafocefalia, microcefalia,--
silla turca somera, ausencia de los céndilos mandibula
res, escleréftida zzulosa, estrabismo, glaucoma y algu-
nas alteraciones pigmentzarias en la retina, sinodacti-
lia, escoliosis, deficiencia mental, hipogenitalismo,-
criptorguidismo en el hombre.

HISTORIA NATURAL.- Debido a que la mayor{a de la literatu-

pertenece al defecto ocular hay datos insuficientes——-
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por lo que la historia natural se basa en términos del de
fecto del crecimiento o mortalidad en inf-=ntes, Durante la
temprana infancia éstos pacientes pueden tener problemas—-
en la respiracidn y en la alimentacidn., Las infeccioncs---
respiratorias contribuyen a causar la muerte, La peculiar-
fisonomfa y corta estatura puede empeorar su adaptacibén---
psicoldgic=, Z1 mayor problema es el defecto ocular, el---
cual usualmente termina en ceguera a pesar de la cirugfa.-
nTIOLOGIA,- La nipdtesis més acertads es que hay una muta;

cién de gene (dominante).
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SINDROME DE ROTHNUND-THOMSON.
(POIQUILODZRMIA CONGENITA)

CNTICION.~ Hay una marcada microdoncie y ocasionalmente—
anodoncia.

PIEL.~ Eritema irregular progresando hacia angiectasia,--

’ pigmentacidn irregular y despigmentacién, hiperquera-
tosis en palmas y nlantas,

0J03,~ Catzratas juveniles 52%, ocasionulmente distrofia-
corneal.

ANORIALIDADES OCASIONALES:

ESQUELETO., - Estatura corta, pies y manos cortos, hipopla-
sia o ausencia de los pulgares, osteoporosis y/o Are-
as de quistes o variacidn hacia esclerosis.,

CARA,.~ Nariz pequefia.

UNAS,~ Pegueflas y distroficas,

CABELLO.~ Esparcido (razlo), encanecinmiento. prematuro,=w-
alopecia ocasionalmente,

OTRAS.~- Deficiencia mental, hipogenitalismo, hipogonadis-
mo.,

HI3TORIA NATURAL,.- Los cambios en la piel usualmente'se——
manifiestan entre Los 3/12 meses de eded, y la progre
sién hzciz hipoplasia irregular, ferminando en poigqui
lodermia, es muy notoria en el primer afio, Son muy cg
mines las catarutas y se hacen evidentes entre los 2=
y 7 ailos de edad., Las principales afecciones de la pi

el como: fotosensibilidad son los principales proble-

mas asi como el empeoramiento visual el cual necesita
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intervencidn quinirzicea.
cTIOLOGIA.~ Autosoma recesivo, con 70% de afecciones exis

tentes en el sexo femenino,



III.- SINDROMES DE APARIENCIA SENIL,
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SINDROMZ DE HUTCHINSON-GILFORD.,
(PROGERIA). B

ANORMALIDADES :

DENTICION.~ Retardo en la erupcién de los dientes deci~--
duos y permanentes, apifionamiento.

ALOPECIA,- Principia a los I3 meses y va aconpaﬁéda de la
degeneracidn de los folfculos cazpilares,

PIEL DELGADA.- Empieza & la mitad de la temprana infancia

HIPOPLASIA DE LAS UNAS.- Pueden ser quebradizus, curvea--

das y amarillentas.
Pérdida del tejido subcuténeo (incluyendo pérdida del
lobulo de la oreja), empieza en la infancia. Las dl-~
timas &reas de atrofia adiposa son: carrillos y ele--
4rea nibica,

FIBROSIS PERIARTICULAR.- Principia a los I2 o 24 meses de
edad; tieza. o parcialmente flexibles las articulacio-
nes,

ESQUELETO.~ Hipoplasia, displasia y degensracidn, Defi--——=
ciencia en el crecimiento, se hace evidente a los——--
I8 meses, Subsecuentemente el crecimiento es la mitad
o la tercera parte en relacidn con el creciniento nox
mal. Hipoplasia facial con wmicrognacia, huesos tubula
res y costillas delgados. Caja toréxica chica, créneo
delgado con retardo en la maduracidn désea. Degenera--
cidn esqueletal evidente en los huesos de clavicula--
v falanges distales.

#RT-PIOSCLLRO3IS,~ Empieza a los 5 afios y es generaligzada
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Especialmente evidente en las arterizs coronaries,—-

aorta y arterias mesentfrices, afs - ;atbjpueéc-—¥‘.

aresentzr soplo cardiaco, hipertrsfic
recha .

ALTURACIONZS MITABOLICAS,.- Elevacién nodercda del coleste

rol,
ANORYALIDADES OCASIONALES:

Escleroderma, pigmentacién café-amarillenta irre
gular, cataratas adquiridas o congénitas, débil sor-
dera, susencia de mamas, lipoprotinas elevadas. |

HISTORIA N-TURAL.- Aunque el principio de las manifesta~-
ciones de la enfermedad generalmente es & 108 2 =~
alos, puede menifestarse a los I2 meses de edad. El-
promedin del peso el nacer usualmente es de 2 T8Z ey~
un paciente cuyo cuero cebelludo estaba exento de je
1, (czlvo), a las seis semanzs le salié pelo. E1 d€
ficit del crecimiento viene después del primer afo -
de vida. La tendencia = fatigarse facilmente es R
nrincipal factor pars que no tenga participaciones--
en los juegos infantiles. La vida es corta, general-
mente ocurre la muerte por oclusidn coronecria,

ETIOLOGIA,- Desconocida. Estos casos son esporddicos y se

¢ree es una nueva mutacidn,
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SINDROME D2 WERNER,

ANORMALIDADES:

DENTICION.- La c¢aracter{stica m=mds importante en cuaznto a
denticién se refiere es la pérdida premctura de dien-
tes,

CRECIMIENTO.- Estatura pequefla, 61 pulgzdas en hombres y-
57.5 en mujeres,

DETEZRIORACION,.~ Destruccidn de tejido subcutdneo, extre--
nidades delgadzas y largss con manos ¥y pies peaquelios,-
cara nicuda y neriz aplanade. Tejido fibroso subcuté-
neo denso con dermis dclgzdsn. Osteoporosis, arterios-
clerosis con czlcificacidn, hipoplasia muscular con--
4reas fibrosas. Cabello cano esparcido, calvicie pre-
matura, cataratas, degeneracidn retinal, hioogzonzdis-
mo, fertilidad reducida, voz grave, diabetes tino —--
adulto 44%,

ANORMALIDADES OCASIONALES:

Propensién a tumores malignos I(%, principalmen-
te sarcoma, Débil hipertiroidismo, atrofia adrenzl ,--
esclerosis valvular, hiperqueratosis de palmas y plan
tas,

HI3STORIA NaTURAL:

Desnués de notar la delgadez y el retardo en el craci
miento &ﬁrante la infuncia, €stos individuos haciendo
un esfuerzo oueden llegar hasta los I0 o I8 afdos., El-
cabello cano se hace evidente alrededor de los 20 —~-

adng, las cataratas a los 25 a2parentando una edad de-
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30 a 40 afios.

ETIOLOGIA.- Autosomal recesive, algunos autores han nota-
do una disminucién en el ndnero de la divisién celu—e
lar, limitendo el ndncro total de divisiones mitéti--

cas por célulus en el fibroblasto.

SINDROMZ DE COCKAYNS.

ANORMALIDADES ¢

DENTICION.- La dnica referencia al respecto es que encon
tramos un mayor I{ndice de caries.

CRECIMIENTO.- Hay deficiencia en el crecimiento con pérdi
da de la adiposidad en la infancia tardia

FUNCION,- Deficiencia mental con marcha insegura, aveces-
témblorosa, delgadez con neuropat{a periferial, sorde
ra perceptiva moderada.

CRANEOFACIAL,- Pigmentacidn retinal, atrofia Sptica . Cré
neo relativamente pequefio, pérdida de la grasa facial
ojos sumidos moderadamente, y piel delgada por lo que
se manifiesta sensitiva a-1a luz (fotosensitiva), der
matitis,

EXTREMIDADES.- Prialdad de pies y manos, limitzcidn modoéﬂ
rada de articulaciones. - '

TRONCO,- Relativemente corto. R

OTRAS,- Hepatomegalis, azlbuminuria con hialinizacién del—
glomerulo, atrofie de tubulos y fibrosis intersticial

.renal, calcificacién creneal, silla turca chica, cats

ratas, dedos asimétricos,
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HISTORIA NATURAL: S
En el crecimiento y el desenvolvimieﬁto'durante -
la temprana infancia ray cierta normalidad. Y no es si-
no hasta les 2/4 afios cuando se hace evidente la defi--
ciencia, lLa personalidad y la conducta tienden a ser --
normales para la edad mental.
ETIOIOGIA:

Autosomal recesivo,



IV.~ SINDROMES DE DEFPICIENCIA EN EL CRECIMIENTO
Y ANOMALIA GENITAL.,
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SINDROME D2 ROBINOW,
(CARA FETAL).

ANORMALIDADES:

DENTICION,- Apifionamiento de dientes y nrocesos alveola--
res hiperplidsicos.

CRECIMIENTO.~ =statura corta, moderadanente.

CRANEOPACILL.~ Macrocefalia, fontanela anterior largz, y-
hueso frontal con hipertelorisuo spzrente, nariz pe--
quenia volteada hacia arriba, filtrun larzo y boca pe-
quefia con alcrognacia y procesos alveolares hiperplé-
sicos.

MIENBROS.~ Antebrazos cortos con braquidactilia,

E53PINA,~ HemiVertebra.

GENITALE3.- Pene pequeilo al igual que el clitoris y los--
labios mayores, criptorquidisumo.

ANORMALIDADES OQCASIONALES:

ORAL/PACIAL,~ Macroglosia con el cielo del paladar alto,-
uvulza ausznte o bifida.

MIEMBROS,~ Pulgares grandes, Fies.- clinodactiliz del 5o.
dedn, dedos hiperextensibles, metacarpes cortes, dis-
locacidn de lz cadera,

O0TRAS.- Deficiencia en el lenzuaje, pecho hundido, anoma-
1{a de costilla, hernia inzuinal,

HISTORIA WATURAL.- Da hipoplasia del pene puede ser la —-
primera razdn para darse cueata del mal, el funciona-
miento es moderazdamente normel as{ como la estatura.

ATIOLOGI. .~ Autosomal dominante., Estos casos son esporddi

2083,



V.- SINDROMES D: Ta¥PRANO CRECINIENTO CON
- DEFICIENCIAS ASQCIADAS. -~ '
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SINDROME DE MARSHALL.,

ANORMALIDADES 3
DENTICION.- dungue no muy frecuente, lleganos a encontrar
los dientes superiores muy prominentes (incisivos).
CRuUCIMIENTO,.~ Aceleraniento del creciriento lineal y —--
marcads madurzcidn eéquelétal durante la estancia pre
natal, bsjo peso en reladidn con la estatura.
FUNCIOi.~ Aparente deficiencia mental y motriz.
CRANZOFACIAL.- Créneo lergo con frente prominente, orbi--
tzs hundidas con ojos promninentes, escleréftida azula~
da, nariz peguefia y volteads hacia arriba, rana man-—
divular corta.
MIENBRO3.~ Falanges medias y proximales extensas,
ANORMALIDADES OCASIONALES:
En una de las tres pacientes que manifestaron ==
éste sindrome se encontro epizlotis rudimentaria.
HISTORIA NATURAL: |
Lstos pacientes tienen problema de peso, tenden<.
ciz a hiperextensidén de manos, problemas digestivos ~
tendientes a progresar a neumonfa entre los 3 y 20 mg
ses de edad, y la maduracidén 4sea acelerada.
ATIOLOGIA: '
Desconocida, éstos casos son esporddicoes.



VI.- SINDROMES Dt DESCUBRIMIENTOS NEUROMUSCULARES
UNUSUALES CON DEFECTOS ASOCIADOS, '
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SINDROMZ DE MECKsL~GRUBER,
(DISENCEPALIA ESPLENOCISTICA).

ANORMALIDADES ;

DENTICION.~ Aunqus no es muy frecuente en oczsiones en--
contramos dientes neonatales.,

CRECIMIXNTO,- Deficiencia vzriable en el crecimiento pre-
natal,

C.N.S,.,- Zncefalosele posterior o dorszl, microcefrslia con
la frente en declive, hipoplasia cerebral y cerebelar

FACIAL,- NMicroftalmia, paladar hendido, micrognasia, ano-
malfas del ofdo, especizlmente indirecta,

CUZLLO.- Corto,

MIEYBROS.- Polidactilia.

RINON.- Hipoplasia.

GENITALES.~ Criptorquidia, desarrollo incompleto de los--
genitales externos y/o internos.

ANORHWALLIDADES QOCASIONALES:

CEZREBRO.- Hidrocefzlo, augencia de los lobulos olfatorios
desarrollo incomnleto de la parte anterior del cerc—-
bro en las Areas bssal e hipotaldmica, ausencia de la
pituitaria,

CRAN=OP~CIAL.~ Craniosinostosis, coloboma de iris, hipote

' lorismo o hipertelorismo, hipovlédsico o ausencia del-
filtrum y/o septum nzsal, labio hendido.

BOCA.- Lengua lobulada, " spiglotis hendida, dientes neong

tales,
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CUELLO,~ Se manifiesta pegado.

HIBWEROS. - Relativamente cortos,, sinod:zctilia, clinodac—
tilia.

CARDIACO,~ Defecto del tabigue, coactacida de la aorta,--
eatenosis nulmonar,

PULMON,~ Hivponlesia.

HIGADO.- Proliferascidn de fibrosis en el conducto biliar.

QIRi.~ Hivponlasis adrencl,

GISTORIA NATURAL Y TRATAMILNTO:

istos pacientes raramente sobreviven més de uncs

dfzs o semunas, mueren por los defectss del sistenz--
nexrvioso central y ren:les,

ETIOLOGIA,.- Autosomal recesivo con exprezién no reconoci

da en el presunto gene portador.

SINDROME DZ SJOGREN LARSSON.

ANORMALIDADES:

UHTICIOH,- Ocusionzlmente encontramos hisoplasia de dien
tes y del esmalte, también llegamos a esncontrar dien~
tes en forma cénica.

S.1.C.~ Betardo mental, I.Q. 30/60 o menos=, espasmos, més
proanunciedos en las extremidades bajas.

PIZL.- Ictiosis, bellos quebradigos y ralos.

SREICIMIENTO, - Estatura corta.

ANORWALIDADES OCASIONALES:

Degeneracidn pigmentaria de la retina 30%, diemi
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nucidn de transpiraciones exceopto en cari y dorso de-
la mano, hipertelorisno, displasia con puquedas irre-
gularidades de ep{fisis,

HISTORIA NATURAL:

Eritema de la piel en la primera infzncia con ci
catrizacidn e ninerjueratosis en otr:zs dreas excepto-
en cara, Bl defecto mental incluyes usuzlauente proble-~
mas de lenguaje, (monosflabos o mudez).

ETIOLOZIA,~ Autosomal recesivo,
SINDROME DE PRADER- wILLI,

AHORALIDADES s

DZNTICION,~ frecuentemente encontranos zn éstos pacientes
un mayor {ndice de caries en relacién con la comdnmen
te normnl e hinovlasia del esmalte,

ESTATURA CORT4,~ Generzlmente se encuentra al nacimiento,
y en ocasiones se normalizz en la infzncia tard{a.

OB=3IDAD,~ 36 manifiesta més o menos a los 6 afos.

CRANEOFACIAL,- Pisuras palpebrales con azparienciz de al--
mendra esvigzcdz, didmetro frontal sncho, estrabismo.

DEPICIENCIA MENTAL.- I.Q. 20/80 m&s comin 40/60,

HIPOTOHIA,~ Huy severa en la temprana infancia,

PIZ3 Y MaNO3 CORIOS,~ Retardo en el crecimiento de piss y
manos, usualmente evidente en la mediana infancia,

PEZNE PEQUENO Y CRIPTORQUIDIA,- Frecuentemente hivogonadis

mo, secundariamente hipogonadotropismo.
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ANORMALIDiDES OCASIONALES:

Zgcasa y torpe coordinacién motora, microcefalis,
clinodactilia, sinodactilia, hipoplasia del cartflego
suricular, diabetes mellitus, escoliosis.

HISTORIA NATURAL:

La madre puede notar la débil actividad fetal y-
el bebé frecuentemente nace en posicién de nalgas., La
niootonia es més severa en la temnrana infancia, cuan
do hay problemas de alimentacién y de respiraciédn no-
es raro el que se necesite el tubo alimenticio. El--<
grado de la deficiencia mentzl puede aparecer en law—-
tardfa infancia gorque la severa hipotonia puede eS=-

. torbar la funcidn normsl. Con relacidén a la conducta-
éstos pacientes tienen una conducta jovial. La obesi-
dad se presenta a los I2 meses o a los 3 afos de edad
especialmente en abdomen, nzalgas y muslos, la diabe--
tes se presenta durante la infancia.

ETIOLOGIA.- Desconocida, con ocasionales instancias de rg
currehcia, empf{ricamente el peligro de recurrencia es
de I-3%, Posiblensnte 21 sindrome representa la consg
cuencia de un dnico defecto localizado en el 4rea hi-

votaldmica y/o desarrollo débil del cerebro,

SINDROME DE COHEN,

ANORMALIDADES: Basado en tres casos,
DENIICION,- La caracter{stica més sobreseliente con reg—-

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

CRECINIZNID, - Obesidad en la mitad de la infuncis,

FUNCION.- Persistiendo hipotonia y debilidad. Deficiencia
mental I.3. 30/70.

CaRA.- Tabique nasal alto, aiposlasia maxilar, filtrup---
corto, boca abierta con incisivos centrales superio--
res proaminentes, débil amicrognacia. '

0J03.~ ¥iopfza y estrabismo.

MIZMBROS.- Pies y manos estrechas con metacarpos y meta--
tarsos cortos, articulaciones hiperflexibles.

AGORMALIDADZS 0CASIONALES:

licroftalmia, colobanata, sinodactilia moderada.

HISTORIa NATURaL:

La debilidad y la hipotonia persisten en la in--
fancia =2si como la obesidad moderada en el desarrollo
de 12 infancia.

SBTIOLOGIA.~ Desconocida. QOcurre tanto en hombre como en--

nujeres.

SINDROME Dz LOwk,
(SINDROME OCULO-CEREBRO-RENAL).

ANORMALIDADES:

DENTICION,~ Ocasionzlmente se encuentran quistes denta---
rios,

GENbRAL.- Hipotonia e hipermotilidad de las articulacio--
nes con dismunicién o ausencia de los‘tendones'hondos

e nijoplasia muscular con gran infiltracidn. diperac-
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tividad, deficiencia mental moderada o severa, defi-=-
ciencia post-natal en el crecimiento.

0J05,~ Catarata cortical con o sin glaucom&.

RiNAL Y 03L0.- Disfuncidén tubular renzl limitada de anti-
monio y acidosis niperclorénici, fosfatemnia tendiendo
hacia hipofosfatenia y aninoaciduria generalizada, Al
buminuria, osteoporosis severa o moderzdza, y algunas-
veces raquitismo, adends hay aciduria orgénica de cau
sa desconocida,

GONADAL,- Cripntorquidia.

ASORMALIDADES OCASIONALES:

Pecho hundido, craniocinostosis, quistes dentige
ros, fracturas,

HISTOSIA NATUR~G:

Tanto el creciniento como la mineralizacidn del-
hueso puede mejorar por la administracién del citrato
de sodio-potasio en cantidades adecuadas para corre--
gir la acidosis., E1l pronéstico de vida con tel trata-
miento es desconocido. No obstante, el prondstico por
el funcion:zaiento cerebral es escaso.

LTIVLOGIA.~ Cromatinea X con varios de los heterocigotos—-
femeninos, manifestandose finas opacidades lenticula-~
res por la examinacién microscdpica y en oceasiones--

unz franca catarata.



VII,- SINDROXLS EN LOS CUALES LO3 DER=CPOS FACIALES
SON LAS MAYORES ANOMALILS QUE PRESENTAN.
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LABIO Y PALADAR HENDIIDO,

ANORMALIDAIES ;

La falta de fusién del labio puede empeorar como
consecuencia de la falta de fusidén del paladar cafdo
El paladar hendido frecuentemente e=t{ asociado cone=
el paladar hendido. Otra de las anoazlias secundarias
incluye defectos de desarrollo de los dientes en el--
Arez del labio hendido y el crecimiento incompleto de
ala de la neriz en el lado del defecto. Puede haber--
débil hipertelorismo ocular, la principal razén por--
la cual es indeterminado, entre las terceras anormeli
dades puede inclufir escesa habla y reportar otitis me

dia cono consecuencia del paladar incompleto,

- SINDROME DE VAN DER WOLE.

ANORMALIDADES:

ORAL.- Labio inferior hendido (80%), hipodoncia, ausencis
.de loé segundos premolares, labio hendido con o sin--
paladar hendido més o menos 50%.

HISTORIA NATURAL:

Separacidn gquirdrgica de las fistulas, lo cual-=
representa un pequefio acceso a las gléndulas saliva~--
les, es recomendable ya que puede haber un descargo--
de acuosidad mucosa por los cual puede estar obstrul-

“da.
<TIOLOGIA... Autosomal dominante con alrededor del 80% de—

reincidencia.



VIII.- SINDROMES CUYAS ANOMALIAS WaYORES SON LOS
DZFECTOS PACIALES Y DuLl MILkZRO,
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SINDROMi Dz HIPOGLOSIA-HIPODACTILIA,

ANORMALIDADES

OROFACIAL,~ Parestesia mandibular, particularmente debajo
de la regidn del labio, hiponlasia del proceso alveo-
lar mandibular con ausencia de dientes, Hipoplasia de
la lenzua con frenillo ventral anormal.

WIEMBROS,~ Parcial o comoleta ausencia de los dedos o mi=-
embros, implicando uno o uwés miembros.

ANORMALIDADES OQCASIONALES:

Paladar hendido, abertura bucal pequefia, anquilg
sis glosopalatina, frenillo alveolar aberrante, glén-
dula sublingual hipertréfica, sindactilia.

HISTORIA NATURAL:

Las tempranas dificultades de elimentacidn usual
mente son moderadas o transitorias. E1l desarrollo del
habla es sorprendentemente bueno. Los artificios ortg
pédicos para los variados defectos de los miembros --
son muy eficaces. La inteligencia generalmente es nor
mal.

ETIOLOGIA,~- Desconocida. Esporédico.

SINDROME ORAL~FACIAL-DIGITAL.
TIPO I.

ANORMALIDADES:
T=NTICION,~ Ocasionalmente se encuentra en éstos pacien--—

tes ausencia de los incisivos, hipoplasia del esmalte



y dientes supernumerarios.,

ORAL,- Cinta entre la membrana del proc=2s0 atveolarly—la-
bucal, hendedura parcial en medio d=l laoio;Supérior,
lengua y procesos alveolares (en el Area lateral de—-
los incisivos), por lo que puede haber f.lta de ellos
sntre premaxila y paladar durs con > sin irregular---
hendedura completa del naladar blando.

?.0I4L.~- Hipoplasia de los cartflagos del ala de la nariz
de las orejas y parte superior de la cara durante la-
infancia. i

CUZ20 CABELLUDO.- Cabello seco, ésgero'confiéééﬁuédéd'del
cuero cabelludo, o o ’

23.330.-~ Incremento en el desarrollo ehieiiéng&io:y base-
del créneo.

C.ii.3.~ Deficiencia mental variable en alrededor del 57%-
con vronedio de coeficiente de inteligercia de 70,
DZI03 .~ Acortamiento asiaétrico de dedos con o sin clinow

dactilia.,

RiN:L,- La autopsia manifiesta microquistes.

AROIRMALIDADES QCASIOMALES:

ORiL,- Hipoplasia del eszalte, dientes supernunerarios,—-
namartopa de lenzua, fistula en labio inferior,

F:lIil.- Hueso frontal prominente, higoplasia malar y mi-
croznacia. |

DE%25,- Polidactilia (pies).

C.4.3.,~ Temblor, hidrocefalos, melformacidn del créneo en
un 205,

M

SAIZLLO.- Alopecia,



PIEL,~ Piel granular seborreica.
AI5TORIA NATURAL:
ul tratemiento es dirigido hzcia la correccién--
auirdrgica de los defectos orales, incluyendo denta—-
duras cuando esté indicado.
aTIOLOGIA:
tene mutante dominante con efecto letal en el-~--
{Y masculino, en relacidn con la mujer el sindrome ti
ene una incidencia de 2:1 ea relacidn con el hombre.-
Por 1o tanto el peligro para el OFD., maternal tenien

do una afeccidn en su decendencia es I:3.

SINDROME DE NOHR,
SINDROMS QRAL-RACIAL-DIGITAL,
(TIPO II),

ANORMALIDADES ¢

DElPICION, - Ocasionalmente se encuentra ausencia de inci-
sivos.,

GENsRAL.- Corta estatura, en forma moderada, sordera, apa
rentemente por defecto en el yunague,

CaR4 Y BOCa,- Tabique nasal bajo con desplazaniento late-
rzl, extremidad nasal ancha, slgunas veces bifida hen
dedura parcial del labio en la linea media, hipertro-
fia en el frenillo, hendedura de lengua en la l{nea -

. media, nddulos en la lengua, proceso alveolar brillar
te, hipoplasia del arco cigomético maxilar y cuerpo

de la mandibula.
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MIEMBROS,- Reduplicacidn parcizl dzl prizer netatarse, cu

neiforme y cuboide. iWlanos relzstivan=sate cortas con

.

i
i

clinodactilia del 5., deds, m2tafizis utilante e
irregular,

ANORMALIDADES OCAi3IONALES:

Ausencia de incisives ce:trales;Vpaladgfrhéndi&o

ALPURAL:

Py

.
I

HI5T0RIx | R |
Estos pacientes aparentegenté:fiéﬁén;intéligen—«'
cia normal y es indicada la cirugia )lé$fica péra ias_
hendeduras y las frenulas. i
ETIOLOGIA:

Autosomal recesivo.

SIHDROMS OCULODSNTODIGITAL.

ANORMALID~UZS: 7

DiNTICION.- Frecusntemente s= encuentra hipaplasia del as
malte.

0J05.- Wicroftalaos, microcsdranea, finos osoros en iris,

NARIZ.- Delgeda, a2la hipoplézica 2on narinas pejucsiias.

MANO3 Y PIZ3.- 3inodactilia dzl £3. y 50. dedo de la mano
lo. y 45, d= los oies, nizovlasia o zolasiz de la fa-
lange media de uno o més 22453 de loo pies,

CABELLO.- “ino, seco y/o esparciiz y crecimieanto bajo.

B3QUsLET0.- ,uesos tubularesz znckss, y mandfbula con dépi
nrocesd alveolar.

ANORZALIDAUES QCASTONALES:

?isuras palpebrales chicas, glzucoma, anodoncia-
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parcial, microdoncia, prematura cafda de los dientes,
labio y paladar hendido, di;locacidn de la cadera.
HISTORIA NATURAL:
Informacidn inadecuada, aentalidad normal.
=TIOLOGIA:
autosomal dominante con variable expresibilidad,

varios casos presentan mutaciones recientes.

SINDROMZ DE TAYBI.
(SINDROME OTO-PALATO-DIGITAL).

ANORMALIDADES:

DsNTICION,- Anodoncia parcial, dientes inclufdos, palader
blando  hendide.

FUNCION,- Deficiencia mental, en una forma moderada.

CRECIMIENTO,- Estztura corta.

OIDO,~ Sordera moderada.

CRANEO .- Prominencia del frontal y del occipital, con en-
grosamiento del hueso frontal y de lz base del créneo
presentando una excesiva angulecidén naso~labial, au--
sencia de las cavidades del, esfenoides, y del fron--
tal,

CARA.~ Hipoplasia del hueso facial con hipertelorismo con
boca y nariz pequeilas, vpero lds tabiques supraorbita-
les enteros.

23QULLET0. - Tronco pequerio, pecho hundido, fzlta de fusi-

én del arco neural, crestas ilfacas pequefias.
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MIZWBRO3,~ Extensidn limitada del codo, falaize distal --
corta y ancha (de vpulgares), de los »ies, aninora la-
extensidn de los otros dedos con ufias peiuefias, 30.,=-
40, y 50., metacarpo relativamente cortos fusidn del-
ganchosos y cuboide, osificacién ceatral, accesoria--
de la base del segundo ametatarso.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

Cerrada tardfa de la fontanela anterior, disloce
cidn de lz cadera, flexién limitada del cuello, sino=-
dactilia de los pies.

HISTORIA NATURAL:

Besarrollo retardado de la pzlabra, MAAcutid~
deficiencia mental.

LETIOLOGIAS

Cromosoma X semidominante, sokrztodo en mujeres.

3INDROME DE STICKLER,
ARTRO-OPTALMOPATIA HEREDITARIA,

ANORMALIDADES :

DaNTICION,.- Malposicidn dentaria.

OROPACIAL.~ Car=z aplanada con tabique nasal aplanado, hi-
noplasia de la cara media o mandibular, paladar duro-
y/o blando hendidos, ocasionalmente también la uvula-
se encuentrz bf{fida, moderada micrognacia, sordera —--
(sensorineural y conductiva).

0CULAR.~ iliop{a,antes de los IO aflos, desprendimiento de-
retina y/o cataratas,

HUSCHILO~-E3UALETAL .~ Hivotonia, articulaciones hiperex——-
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tensibles, prominencias de las articulaciones de los-
huesos largos, pueden estar presentes al nacer. Seve-
ra artropatf{a, ouede ocurrir en la infancia. Puede si
mular méds tarde raquitismo juvenil. Subluxacidén de ca
dera.
ANORMALIDADES OCASIQNALES:
Escoliosis, deficiencia mental.
HISTORIA NATURAL:
La dificultad més severa puede presentarse al --
llevar acabo el tratamiento quirdrgico.

ETIOLOGIA.~ Autosomal dominante.

SINDROME DISPLASIA ELECTRO DACIILIA
DERMAL,

ANORMALIDADES:

DeNTICION: Anodoncia parcial, microdé¢ncia, mayor caries—-
que la usual.

CABELLO.- Ralo, opaco, delgado, tiezo.

0J0S.- Iris azul, fotofobia, atroffa o defectos en el sig
tema de los ductos del lagrimal.

CARA.- Labio y peladar hendido, hipoplasia maxilar, débil
hipoplasia del malar.

MIEWMBROS,- defectos en la porcién media de manos y pies—-

- variando de sinodactilia a ectrodactilia, displasia~-

de ufias.
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AJORMALIDADES QC-SIONALZS:
 Sordera, auriculas pequedias o nalfornadas, anoma
1{a renzal.
HISTORIA NATURAL:
istos individuos normalmente son de inteligencia
normal y adaptacidén ragonable a la vida, con la Co=——
rreccidn zuirirgica de las hendeduras, mis la necesi-
dad variable para el miembro, dentaduras y pelucas, -
Al orincipio y continuando con la evaluzcidn oftalmo-
14zica y manejo para el sistema de ductos del lagTi--
mal es imperativo.
STIOLOGIA;
Autosomal dominante, hereditario, con expresidn-

variable.



IX.- OSTZOCONDRODISPLASIAS.
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SINDROME BE ELLIS<VAN cREML b
(DISPLASI4 CONDROECTODSRuAL),

ANORMALIDADES: Gt
DLNTICION,~ Dientes neonatales, anodoncia'pafqial; micro—

doncia, y/o erupcidn retardada.

CRACINILZHTO,.~ Bstatura corta,»renatal. .

E3QUELETO.~ Zxtremidades cortas, irregulariente desprogor

cionadas, polidactilia de dsdos, o almente de --

los dedos de los piez, torax pequed poolesia de -

la parte lateral-supesrior de vuﬁésfhipoplé-—'
sicas., ._ L |

30C4,» Labio superior pecuefio, limitado—por frenula hacia
proceso alveolar, defectos en e}l proceso alveolar, --
con freaula accesoriz,

CORDIAL,~ slrededor de 1z mitad de los pacilentes tienen -
defecto cardfaco. |

ANOAMALIDADES QCASIONALZS:

Deficiencia mentzl, escaso pelo o fino, criptor-
quidia.

HISTORIA NALURAL:

Alrededor de los pacientes (mitad)} mueren duran-
te la temprana infancia cono cansecuencia de los pro-
blemas cardiorespiratorios, lz mayorfa de los sobrevi
vientes tienen una inwsligencia normal. La estatura--
eventualmente tiene uz promedio entre 43 y 60 sulga--

des, generalmente tienen alguna limitacidn en la fun



41

cién de los miembros superiores, lo cuzl no peraite--
que puedan cerrar =l pwio. Los problemzs dentales son
usuales. B R

~TIOLOGIA:

Autosoma recesivo.

SINDROME DE RAQUITISMO HIPOFOSPATEIRICO.

ANORMALIDADES:;

OuNTICION.~ Aungue no son muy frecuentes los problemas —-
dentarios, en oczsiones encontremos cémarz pulpar ex-
tensa, hivoplasiz del esmalte, infeccidn gingivel y -
periapiczl, erupcidn retardada.

CRECIMILNYO,~ Moderzda deficiencia en el crecimiento.

MiTAZOLICO, - Hipofosfatemia con disminucién de le reabsor
cién tubular renzl de fésforos, cuestionablemente, —-
disminucidn de reabsorcidén de fésforos y czlcio del =
tracto gostrointestinal y disminucidén relacionzda con
la formacién del hueso nuevo. Radiogréficcmente hay -
evidencia de raguitismo en respuesta 2 las grandes --
bajas de cantidades fisioldgicas de vitamina D.

8253U58LuT0.- Raquitismo, miembros largos y arqueados, con-
crecimiento bajo, estatura corta, andadura de pato.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

B3UBLLTLO, - Craniosinostosis, dolicocefzlia, escoliosis-—-

- seudo-fracturas, Protuberancias huesudas en el sitio-~

de mayor adherencia muscular en el adulto.
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HISTORIA NATURAL:

EL creciniento es normal. En la ten:rana infan--
cia desciende por debajo de los valirres 1ormales, al-
rededor de los seis meges de edad, aunqu: grandes can
tidades de vitamina 2 pueden aejorz» la zpariencia de
las radiograffas del hueso y lf{aite de 12 cantidad de
defornacidén de es fésforo 2n el suero, usualmente es-
subnormal y los pacientes contindan su crecimniento a-
paso lento, El peligro de la vitamina D 21 grandes --
cantidades es potencialmente nés dadosa jue la enfer-
medad misma, y por 1o tanto tal terapia debe utilizar
ce 30lo cuando el calcio en el suero puede ser contro
lado, 2 o 4 semanas, Z1 crecimiento normal no debe de
esperarse como respuesta, vosiblemente una dézis node
rada de vitamina D con exceso de fosfato oral puede=~
gser més =ficzz como tratamiento. Diariamente el fosfa
to indrgznico es producido de I-4 gramos, dividido en
5 &bsis, nés I0 000 = 50 000 unidades de vitamina D -
por dfa es efectivo a observarse. Las deforaidades --
pueden progresar en la vide adulta, ésto incluye exos
tosis en el sitio de =zdherencia muscular, fusidn espi
nal y escoliosgis,

ZTIOLOGIA.~ Autosoma dominante. En términos de ainofosfa-
temia con menor severidad en afeccidn a mujeres. Se--
cree que hzy una degradacidn de la vitamina D en ésta

enferaedad,
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SINDROME Di SEUDO-DEFICIENCIA DE VITAMINA D.
 (RAQUITISHO).

ANORMALIDADES ;
DeifPAL,- Hivoplasia del esmalte,

GLINZRAL.~ Deficiencia en el crecimi tOQVhipotonia, mar--—

cha lenta, :
E3QUALET0,~ Raquitismo, fractur menos severas, --

fontanelas grandes,

KETABOLICO, - aipocalcemia,felév iah'alcalina en el suero
fosfatemnia moderada, hiﬁ}ﬁém;ﬁoaciduria y débil acidp’
sis tubular renel. i

HI3TORIA NATURAL:

La historia nztural es altenente comparable al -
sfndrome de razquitismo hipofosfétemico, hay severz de
ficiencia de vitamnina D en la orimera infancia con ra
quitismo en el 6o, o %o. mes, hipotonia, deficiencia-
en el creciniento, evidencias de raquitismo en el es-
queleto, més o menos signos dée hipocalcemia. sstos pa
cientes no responden a una ddsis usual de vitamine D-
vero grandes cantidades de la vitamina D puede condu-
conducir a un completo retorns a lo normal, incluyen-
do el crecimniento., La ddsis inicial de la vitamina b-
puede ser de 50 000 - 300 000 U.,, nor dfa y la désis-
de mantenimiento puede variar de 20 000 - 150 000 U,-
.més cominmente de 30 000 - 40 000 U, por dfa., Este —-
sf{ndrome se diferencia del raquitismo nipofosfatémico

por la virtud de que en éste sindrome se presenta més
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temprano el sintoma de la hiootonia, la 11pocalcen1

sentz en una forma més moderada, y nuy

restitucidn clinicamnente con una,uﬁsisw

me anterior.
& TIOLOGIA:

Autozomal rece51v0300n

de autosomzal donlqante en albuna
cubrinientos sugieren una pos;bl

para éste transtorno cliniéb;jﬁl

lo que sugiere ua problemz metabdlic

cidn de la witanina D,

3,

SINDROMZ DE HIPOFOSFATASIA,

ANQRMALIDADES

DuNTICIO..~ Defectos en la dentina y en el cemento, con —
tendencia hacia lz nremnzturz cafd:z de dientes,

CRECINMILND,- Variabilidad en unz escasa mineralizacidn -
globular del créneo, una tzrdfa sutura en las fontang
las, tendiente hacia la craniosinostosis e incremento
de una presidn intracraneal.

OTRA~B3QUELETO.~ Variadoz transtornos en el ésqueleto, in

cluyends hueso hipoplédsico frégil de variada densidad
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con irregular falta de mineralizacién metafiseal, in-
clinacién de las extremidzdes largas y costillas cor-
tas con raguitismo. Caja toréxica pequefla, pueden te-
ner una mineralizacidn metafiseal severa.

HISTORIA NATURAL:

Estos pacientes generalmente mueren de insufici-
en cia respiratoria durante la temprana infancia, ane
mia y/o hiperaclcemia y nefrocalcinosis., La hipercal-
cemia puede responder a una terapia anfloga de hidro-
cortisona, alrededor del 50% de éstos pacientes mue--
ren en la temprana infancia, Las anormalidaes §sea --
pueden progresar con el tiempo.

ETIOLOGIA:

Autosomal recesivo, el homocigoto tiene una seve
ra deficiencia de tejido y una excesiva excresidn uri
naria de fosfoetanolamina, el heterocigoto puede tena
un valor bajo de alcalinidad y una poca excresidn de-

fosfoetanolanina.

SINDROME DE HIPERFOSPATASIA OSTEQOECTASIA.

ANORMALIDADES:
DENTICION,- Frecuentemente encontramos un mayor {ndice de
caries.
CRECIMIENTO.- Marcada deficiencia en el crecimiento.
ESQUELETO.- Bnsanchamiento de diafisis, fijacién de co=-~-
dos, espesor del créneo con 4rea promimentes del fron

tal y mastoides. Osteoporosis con pecho convexo con -



costillas extendidas hacig afuera, kiposccliosis, y —
| las cabezas del femoral mellands dentor de la pelvis,
METABOLICO,- Elevacidén d4e la alcalinidad 7 4cido fosfato-
¥ 5/10 tiempos elevados orima leucinoamincacidopepti-~
dasa y 4cido drico.
OTRA.~ Esclerdtida azulada.
HISTORIA NATURAL:

Correctamente evidante durante el primer ano. Ha
biendo macrocrdneo progresivo, deficiencia en el cre-
ciaienty y fracturas ocasionales. El espesamiento cra
neal puede inducir a una compresién del nervio y pro-
ducir sordera. La inteligencia generalmente es normal
y es jovial con limitada incomodidad. La correccidn -

quirirgica del miembro inclinado aparentemsnte resulta
bien,
ETIOLOGIA,- Presumiblemente autosomal recesivo,

SINDROME DE HADJU-CHENEY,
ACRO-0ST20L0SIS, DISPLASIA ARTRO-DiNTO-0SEA.

ANORMALIDADES:

DENTICION.~ Reabsorcidn del proceso alveolar con temprana
cafda de dientes.

CRECIMIENTO.- Estatura corta aumentada por compresidn f—-
dsea,

CRANEO,~ Huesos afeminados, falta de osificacién de sutu-

ras, ausencia de senos frontales, batrocefalia.
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MANDIBULA.- Pequefia con acortamiento de la rama.

ESPINL,~ Vertebra biconcava, kiposcoliosis.,

MIZVEPGS,.- Distzles cortas de los dedos y ufias con acros-
teolisis, apifionamiento de los huesos carpales, laxi-
tud de articulaciones.

HI3STORIA NATURAL:

Rarzmente se lleva a cabo el diagnéstico durante
lz infancia, aungue el principio de la enfermedad ocu
rre precisemente en éste etepa. Es indicedo por los =
en las mano, el dolor especialmente frecuente ayuda’;
diagnosticar, Especialmente en las meanos., los pacien
tes generalmente son flacos, y estén expuestos a su=--
frir fracturas, la compresién dsea puede disminuir la
estatura y la compresidén basilar puede amenazar la vi
da.

ETIOLOGIA.- Autosomal dominante, con casos esporéddicos, -

presumiblemente represente una nueva mutacién genéti-

ca.

SINDROME DE GORLIN,
DISPLASIA FRONTO-METAEFISEAL,

ANORMALIDADES:

DENTICION.- La d¥nica anormalidad al respecto es la anodon
cia.

CRANEOFACIAL.- Cara tosca, tabique nasal ancho, tabique —

gupraorbital prominente, desarrollo incompleto de los
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senos, paladar alto, mandfbula pequeda co: dngulo re-

ducido y barba partida (hendedura en el g'nio),
MIEMBROS.~ Anquilosis parcial en los ded>s, mxﬁecas,codds

rodillas y tobillos. Arzcnodactilia y fal :a de moldeo;

del metacarpo y huesos de las falanges melia y p”ocl-

mal, metafisis del fémur y tibia ecchdldw en: f‘rma - e
de "matraz de Erlenmeyer". Pusién parclal de lo .
sos carpal y tarsal, 7
0TRA.- Soplo cardfaco, sordera,Vbripforquid;é,:h;rgutgsr
HISTORI: NATURAL: | St L
Displasia predominante de.diedfeé—hg;§§;y;;ej;d§'
conectivo, algunas veces puede orogresar an inhabili-
dad con el tiempo incluyendo osteolisisz de los huesos
carpel y tarszal. |
ETIOLOGIA.- Desconocida.

SINDROME DE PYLE,
DISPLASIA METAEFISEAL,

ANORMALIDADES:

DENTICION.- Se encuentra un mayor {ndice de caries en rel
eién con la usualmente normal.

CRANEQFACIAL.,- Débil hiperplasia supraorbital y espesami-
ento del créneo.

MIEMBROS.- Marcada semejanza al matraz de Erlenmeyer del-
fémur distal y tibia prozimal con crtical adelgazada-

Y osteoporosis. Sorprendentemente similares los cam--
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bios en los otros huesos distales largos més las fa--
langes proximales, extensién limitada del brazo.
E3QUELLTO.~ Espesamiento de costillas y clavicula,
ANQRMALIDADES OCASIONALES:
Misculos débiles, dolor de articulaciones, esco-—
liosis y fracturas. .
ETIOLOGIA:

Autosomal recesivo.
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SINDROME DE MAROTEAUX-LAMY,

ANORMALIDAIES:

DENTICION,- Dientes permanentes irregulares con o sin ang
doncia parcial, retardo en la erupcién y un mayor {n-
dice de caries.

CRECIMIENTO,- Deficiencia en el crecimiento.

ESQUELETO.- Osteoclerosis con tendencia hacia fractura -
transversa,

CRANEOFACIAL,~- Prominencia del frontal y el occipital, re
tardo en el cierre de las suturas, persistencig\de la
fontanela anterior, huesos débiles, falta del seno --
frontal, hipovlasia facial con nariz prominente y es-
trecha hzcia arriba.

CLAVICULA.~- Displasia terminando en dafio o pérdida del -
acromio (apéfisis de la parte més elevada del omopla-
to).

DEDOS,- Displasiz de las falanges distales especialmente-
del dedo {ndice, piel arrugada sobre el dorso de las
falanges distales, ufias planas y acanaladas.

ANORMALIDADES OCASIONALES: -

Retraso mental, escoliosis.

HISTORIA NATURAL:

Alrededor de las dos terceras partes de pacieNe-

tes han tenido fracturas, mds comunmente en las extre

" midades largas, incluyendo metatarsos, mand{bula y --
claviculz, puede haber dafio progresivo en las falan--

ges distales y parte externa de la clavicula y persis
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ten aviertas las fontanelas, especialmente¢ la poste--

rior. El trafamiento dental es especialme-ite indicado
ETIOLOGIA:

Consanguinea en 7 de 32 familias, Determinacidn-

Autosomal recesivo.

SINDROME DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL,

ANORMALIDADES:

Talvez un posible ejemplo de ésta displasia gene
ralizada de los tejidos §seos y dentales ha sido de--
tectada en el hombre de Neanderthal. Las caracteristi

. cas m4s obvias de clavicula y créneo (defectos), fuée
por &stz razén por la que se le determind con el nom-
bre de peste,

DENTICION.- Erupcién tardfa especialmente de los permanen
tes, los cuales frecuentemente son con aplasia, raf--
ces malformadas, quistes de retencién hipoplasia del-
esmalte, un mayor {ndice de caries en relacidén con la
usualmente normal, dientes supernumerarios.,

CRECIMIENTO.~ #oderada deficiencia,

CRANEOFACIAL,.- Braquicefalia con prominencia de los hue--
so3 frontal parietal y occipital, cerrad tard{a de --
las fontanelas y mineralizacidén 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-
vicula asociado con defectos muscularés, térax peque-
Ao con costillas parcialmente obl{cuas,

MANOS.- Asfmetria de longitud de los degdos con longitud -
del segundo metacarpo, falanges medias del 20, y 50.-
dedo cortas., Generalmente también eﬁcontramos falan--
ges -distales cortas y adelgazadas con o sin las uiias-
curveadas hacia abajo, epifisis de las falanges céni-
cas durante la infancia, epf{fisis fusionadas a2l meta-
carpo accesorio proximal durante la infancia y retar-
do en la osificacién del carpo.

OTRA,- (ESQUELETO).- lMineralizacién retardada del hueso--
pdbico con débil sfnfisis del,pibis, pelvis estrecha,
parte superior del femoral ancha con cuello corto del
femoral.

ANORMALIDADES QCASIONALES: _

Costilla cervical, omoplato pequefio, osteoclero-
sis, aumento de la fragilidad del hueso, sordera, pa-
ladar hendido, | |

HISTORIA NATURAL:

Auque la estatura frécuentemente es corta, gene-
ralmente es mentalmente normal, Los problemas dental-
y del ofdo deben ser anticipados. El1 térax estrecho -
puede llevar a problemas respiratorios durante la in-
fancia.

ETIOLOGIA.- Autosoma dominante con una variabilidad débil

en expresién pero usualmente de manifestacién peneee-

trante.
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SINDROME DE STANESCO.
(DISOSTOSIS),

ANORMALIDAIES:

CRANEOPACIAL Y DENTAL.- Braguicefalia, cuell> delgado, =--
acompzariado frecuentemente con depresiones de las sutu
ras parietales, falta de neumatizacidn en los huesos-
frontzl y esfenoides, {4rbitas superficizles con los -
ojos prominentes, mand{bula estrecha y pzquefia con 4n
gulo obtuso, apifionamiento de dientes, algunas veces-
hivoplasia del esmalte, ‘

HUESOS LARGQOS,~ PFrecuentemente con corticales densas, re-
lativamente cortos, especialmente la parte superior =
de brazo y mano.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

Cielo del paladar planc.

HISTORIA NATURAL:

Estos indivicduos tienen una inteligencia normal-
3in problemas en el desarrollo sexual o reproductivo,

el hueso tiende a2 nhacerse mé&s denso con la edad, muy
raras veces sufren fracturas.
ETIOLOGIA:

Autosomal dominante.



XI,- CRANIOSINOSTOSIS,



SINDROME DE CROUZON
(DISOSTOSIS CRANEQPACIAL).

ANORMALIDADES :

DENTAL.- Ocasionalmente se encuentran los dientes en for-
ma de espiga, hay diastemas, y anodoncia parcial,
CRAN:OFACIAL.~ Proptosis ocular debido a las 4drbitas su--

perficiales (poco profundas),con o sin estrabismo di-
vergente, prominencia del frontal, hiQOplasia de la =
maxila con o sin nariy curveada (semejante a la del -
cotorro), craniosinostosis especialmente coronal, lam
boidal y suturas sagitales con cordilleras, pueden ha
ber cortas dimensiones Antero-posterior y del lado ==
(extensidn) d=1 crdneo.
ANORMALIDDES QCASIONALES:

mMacrozlosia, dssviacidn del septum nasal, atra--
sia del meato auditivo, sordera, forma triangulaf del
fordmen ocular,

HISTORIA NATURAL:

El grado de la craniosinostosis, as{ como la =<«

edad del principio de la enfermedad es variable.
ETIOLOGIA:

Autosomal dominante con expresién variable, 4érbi
tas poco hundidas (superficiales), es la caracteristi
c¢a mds consistente., Alrededor de una cuarta parte de-
los cz230s8 que se han presentado han tenido una histo=-

ria familiar negativa y presumiblemente representa --
nmievas mutaciones,
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SINDROME DE ALBRIGHT.
(OSTEQDISTROPIA HEREDITARIA, SEUDOHIPOPARAT(ROIDISMO).

ANORMALIDADES:

DENTICION.- Erupcién retardada, aplasia y/o hipoplasia --
del esmalte.

CRECIMIENTO.~ Estatura corta y obesidad moderada.

FUNCION.- Deficiencia mental, coeficiente de inteligenciz
de 20/99, bajo I.Q., alrededor de o0, ocasionalmente-
normal.

CARA.- Redonda, tabique nasal bajo.

MIEMBROS.,- Metacarpos cortos y metatarsos especialmente -
el 40. ¥y So. Epifisis en forma cénica.

EXTRACALCIFICACION DEL ESQUELETO.,- Areas de rineralizae--
cidn en tejidos subcutdneos, basal ganglia.,

CALCIO Y FOSFORO.- Variable hipocalcemia e hiperfosfate==-
mia.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

Osteocondromata, crdneo denso, falanges cortas,-
displasia epifiseal, hipotiroidismo, hipogonadismo =-
con o sin disgenesia gonadal.

HISTORIA NATURAL:

' Hipocalcemia, usualmente se vuelve evidente en -
la infancia, éste es el s{ntoma mds comin. Administra
cidén de terapia de vitamina D, en désis de 25 000 a -
I00 000 U, por dfa, puede ser necesario no obstante -
la terapia puede suspenderse,.porque con el tiempo --

nuede ocurrir un mejoramiento de la hipocalcemia,
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ETIOLOGIA.- Los datos de la familia son indicativos de un
dnico gene mutante suscitando &ste sindrome descubier

to en las mujeres (mds frecuentemente).

SINDROMX DE WEILL-MARCHESANI,
( BRAQUIDACTILIA-ESFEROPLASIA).

ANORMALIDADES:

DENTICION.- Malformacidn dentaria y malposicidén dentaria.

CRECIMIZNTO.~ Estatura corta.

CRANEQFACIAL,~- Cuello ancho, orbitas hundidas y pequeiias,
hipoplasia maxilar moderada con paladar estrecho.
0J0S.- Lente esférico pequefio, miop{a con o sin glaucomz,

ceguere en un 30%,

MIEMBROS.~ Braquidactilia con metacarpos anchos y falan-—-
ges con o sin retardo en la osificacidh de las epifi-
sis.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

Anomal{a cardiaca.

HISTORIA NATURAL:

La edad media del reconocimiento de un problema-
ocular en éste transtorno es a la edad de 7.5 afioS.==~
La dilatacién de la pupila es frecuente. Usualmente -
la inteligencia no es afectada.

ETIOLOGIA:

Autosomal recesivo.



LIII.~- SINDROM=S DE TRANSTORNOS DE ALMACENAJE.



57

SINDROME DE HURLER.
(MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO I).

ANORMALIDADES: ‘

DENTAL Y BOCA.- Hipertrofia del proceso alveolar y encia-
con malposicién dentaria, macroglosia. '

CRECIMIENTO,~ Desaceleracién del crecimiento entre los 6-
I8 meses, estatura médxima de IIO cm.

FUNCION.- Retraso mental progresivo. ‘

CRANEOFACIAL Y 0J0S.- Escafocefilico-macrocefalia, con —-
prominencia frontal, cara tosca con labios gruesos, -
narinas extensas, tabigue nasal bajo y tendencia a -=-
hipertelorismo.

ESQUELETO Y ARTICULACIONES: Ensanchamiento diafiseal de =
huesos y corta deformidad y limitacidn de rendimiento
en articulacién, otras limitaciones de articulacién -
con m4s limitacién de extensidn que de flexidn, 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, dislocacidén de la cadera, sordera.

ANORMALIDADES OCASIONALES: -

Hidrocefalia, hidrocele.

HISTORIA NATURAL:

El crecimiento durante el primer afio puede ser -
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normal, con la deterioracidn subsecuente, los sutiles
cambios en la cara, macrocefalia, hernia, limitada mg
vilidad de la cadera y las frecuentes infecciones reg
piratorias pueden ser evidentes durante la segunda mi
tad del 50. aflo. Usualmente son apacibles, facilmente
manejables y frecuentemente capaces de guerer, Gene--
relmente la muerte ocurre durante la segunda infancia
por las complicaciones respiratorias o cardiacas, la-
sobrevivencia después de los I0 afios es inusual.
ETIOLOGIA.- Autosomal recesivo. Los portadores son asinto
midticos, pueden ser reconocidos por la anormal acumu-
lacidn lisosomal de mucopolisacaridos en los cultivos
de sus fibroblastos celulares, por lo cual es mds sor

prendente en el homocigoto.
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SINDRCOM= DL MLKOTFAUX-LAIY.
(¥UCCPOLISARIDOSIS TIFO VI, SEVTRQ Y ¥WCLERADO).

ANOKI LTLALES et
DiINTICTON. - Peoueflos diastemes, y retardo en la erupcidn den

taris,

CR¥CIVINNTG .- Eeficienciaj:ﬁsﬁélbgnte‘eviaénte entre los 2 y

3 afios., o |

CHANFQFACIAL,- Cers tosca, cSn}ﬁariz~grande y labios delge——
c¢¢s, tabique nasal 5540.

0J0S.~ Fina opacidezé corneal, la cdrnea puede ser delgmdée y-
grance,

ESQUeLETO Y ARTICULACIONES,- Débil infiexibilicfad de erticu-~
lzciones, metaffsies ¢€bilmente anchee e irregulares, --
irregularided erifireal especielmente epifiris del femo
rzl, esterndn promincnte, costillasvénches, £ills turce
alergede,

OTRAS.~ Hernia umbilical e inguinal, piel deigada y tieza,--
pecquefios digeteras dentales, hepetoesplenomegalia, sor-
dera, grénulos citopldsmicos en los leucocitos.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

T Macroglosia y mecrocefelie,
HISTORIZ NATUR:L:
' ) '>L£croc€f81ia, frecventemente infeccicres reepirato
rias altas, diarrea, hernia y limitecidn del cuello, ce
cera y ccdo, puede estar presernte Gurente le 1nfanc1a.

cenuls los dos tipos subclinicos divergen.
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Aquellos con el tipo severo répidamente deterio-
ran fisicamente y por tres o seis afios tienen graves-
deformidades. La edad del comienzo de la deficiencia
del crecimiento generalmente es més tarde en el tipo-
moderado. La limitacidn de articulacidén, hepatoesple-
nomegalia y opacidad de la cdrnsa es menor en el tipo
severo. I la deficiencia mental no es notada durante-
la infancia.

LTIOLOGIA.~ Presumiblemente autosomnal recesivo.

SINDROME DE HUNTER.
(MUCOPOLISACARIDOSIS TIPQ II, TIPO TARDIO Y T:MPRANO).

ANORMALIDADES:
comienza alrededor de los 2 y 4 afios.

DENTICIOil.- Ocasionalmente hay retardo en la erupcién den
tal.

CRECINILNTO,- Deficiencia alrededor de I y 4 afios, estatu
ra adulta 1.20/1.50 cm.

FUNCION.- Tipgo juvenil.- deterioracién mental y neurolégi
ca alrededor de 2-5 aflos hacia una deficiencia mental
severa con conducta hiperactiva agresiva y espasmédi-
ca. Tipo tard{v,- Deficiencia mental severa.

CRANEOFACIAL.~ Tosquedad de caracteres faciales, labios -

gruesos, macrocefalia.
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ESQUELETO Y ARTICULACIONES.-~ Pirme contractura parcial de
articulaciones, ensanhchamiento de huesos.

OTRAS.- Hepatoesplenomegaliz, hfpertricosis, hernia ingui
nal, descargz de mucosa naszl, sordera progresiva.

ANORMALIDADES OCLSIONALES:

Diarrea, lesiones nodulares en el cuello, sobre-
el 4rea escapular y en brazos. Pies planos, osteoar--
tritis de cabeza de fémur, pigmentacidén retinal, oclu
sidén coronaria,

DIF=ZRENCIAS INPORTANTES CON EL SINDROME DiE HURLER,

I.~ Cérneas clarsas,

2.- No afecta a las mujeres.

HISTORIA NATURAL:

El declinamiento en el crecimiento es entre los-

" 2 y 6 afios, la sordera es frecuentemente evidente en-
tre los 2 y 3 afios, las complicaciones cardiacas geng
ralmente permiten llegar a los 20 afios. El més severo
es el tipo juvenil, éstos pacientes generalmente mue-
ren a los I4 afios.

ETIOLOGIA.- Cromosoma X, con expresién en el heterocigoto
femenino quien puede ser reconocido por el hecho que-
cultiva fibroblastos, manifestando acumulacién cito--
plasmética de mucopolisacaridos, aungue €S menos ex—--
tensivo que aquellos que se encuentran en el homocigo

to masculino.
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SINDROME DE MORQUIO.
(MUCOPOLISACARIDCSIS TIPC IV),

ANORMALIDADES ,
DENTAL Y BOCA.- Diastemas, fragilidad en el es 1nlte, or _—

lo que tienden a ser do color grisdceo.

CRICILINNTC .~ Severs limitacidn con cesacién en'le segunda -
infencia, estatura adults 82/1I5 cm,
CR:NEQFACIAL.- Débil toscuedad de cnrpcteree'fa01ale;kdon;gg-'

ca grancde y corta anteroversidn de 14 narlz

CCULAR,- Cdrnea azulada, evidzante erfre lcq 5 y IO aﬂos. e

ESQU=L.ST0 Y AxTICULACICH=S,- larcada plat 1°non6131a con ver—
tedbra variando & ovalada, con proyeccidn anterior, con
cuellc y tronce corto. Cortaz curvatura ¢z leg huesos =~
largos con tubulacidr irrepuvlar, metafisis delgadrs,—-
anormalidedes en o)l femorsl, osteoporosis,“laxitud de~-
articulacion, mas evidente en la mufeca y en las arti-
culacicres peauefiasz y restriceidn en la articulacidn =

en algunes cde las articulaciones largns espscielnmsnte-

en la cadera, ‘

CARLIACC.- Comienzo tarcdfo de regurguitaciones adrticas,

OTRAS.~ Hernia inguinal, deficizncia en el ofdo, hepatomega-
lia., |

TZCRESION URINARIA.- Cueretosuliato.

ANCRMALIDALES QCASIONALES:

Macrocefalia, deficiencia mental.
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HISTORIA NATURAL:

La deficiencia en el ofdo, el esterndn prcminen-
te, frecuentes infecciones respiratorias altas,inclu-
yendo otitis media,-hernia inguinal y deficiencia en-
el crecimiento son evidentes entre los I8 meses y los
2 afios de edad, E1 severo defecto de la vertebra pue=-

de tener como resultado la muerte antes de 10S 20 ==
afios, aunque la sobrevivencia ha ocurrido., La mentali
dad usualmente es normal.

ETIOLOGIA:

Autosomal recesivo.



{IV.- SINDROMES D& _’_I’R_ANST_ORNQS_ 'DEL TEJIDO CONECTIVO. -



SINDROME DE HOMOCISTINURIA,

ANORMALIDADES :

DENTICION,- Ocasionalmente se observa malvosicién dental.

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

0J03,~ Subluxacibn, del cristzlino, usualmente hacia aba-
jo a la edad de IO aros, miopiea.

ESQUELETO.- Debilidad esqueletal semejando a estructura -
aracnodactilia con pecho plano, pies jplanos, osteopo-
rosis.

VASCULATUR4.- Degeneracién medial de la aorta y arterias-
eldsticas, con niperplasia y fibrosis anterior. Las -
trombosis arterisl y venal son {recuentes,

PIZL,- La regidén del maler es muy frecuentenente robusta
y también hay erupciones eritematosas.

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

ANORMALIDADES OCASIONALES: )

Cataratas, glaucoma, atroffa éptica, degeneracig
nes cisticas o desprendimiento de la retina, épiﬁona—
miento irregular de dientes, cielo del paladar alto,-
hernias y hepatomegalias.

HISTORIA NATURAL:

El patrdn encefalogréfico ususalmente eé normal,
la excesiva nerviosidad puede derivar en una conducta
esquizofrénica. Defecto neurolégico, especialmente esg
pasmos, El fendmeno tromboembdlico constituye el peli

gro més fuerte para la muerte en éstos pacientes, ——-



65

otro lo constituye la osteoporosis.
ETIOLOGIA:
iutosomal recesivo, disminucidén de lz actividad-

de las sintesis de cistatina.

SINDROME DE EHLERS--DANLOS.

ANORMALIDADES:

DENTICION.» Ocasionalmente se observa microdoncia, posi--
cién irregular y anodoncia parcial. ' RS

CARA.- Yaxila estrecha.

OREJASe dipermovible con tendencia hacis "orejas gachas",

CULLLO.~ Aterciopelado, hiperextensible y frégil con esca
sas llagas que cicztirizan en perganino delgado,

ARTICULACICLAS,,~ Ziperextensibilidad con riesgos hacia --
dislocacidn de la cadera, hombro, codo, cuello o cla-
vicula, pies planos.

VASOS SANGUINEOS.~ Friabilidad.

ANORMALIDADES OCASIONALES:

0JOS Y CaRa,~ Tabique nasal ancho, pliegues epicénticos,=-
esclerdtida azulosa, miopfa, microcédrnea, keratoconos
glaucoma, desprendiniento de retina.

ZIQUELETO,.- Estatura corta, cuello largo, estructurs dé-
bil del esqueleto, costillas derramadas hacia abajo,=~

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

Diseccién aneurisma, iptracrzneal aneurisma, he-
aorragia.

GASTROINTESTINAL,- Zernia inzuinal, nernic diafregmétice,
desviacidn del intestino,
HISTORIA NATURAL:

Estos pacientes nacen prematuramente seguidos de
las rupturas orematuras de las menbranas, posiblenen-
te ésta sea la primera indicacidn de la relativa fri-
abilidad de los tejidos en éstos individuos,

La integridad de los tejidos es facilmente desor
denada como evidencia por la fragilidad del cuello y-
vasos sanguineos. La curacién de la herida es retzrda
da con costra del tejido relativamente inadecuads, y-
hemorragia prolongada, puede ocurrir un trauwna como -
consecuencia, azbos factores mas la tendencia al des-
garre de las suturas fuera de mitigar contra innecesg
rios los procedimientos quirdrgicos. Estos'pacientes-
deben ser cautos pera evitaur situaciones traumdticas,
Hemorragiz gastrointestinal o henoptisis puede ser un
problema., la pobre integridad de los vasos puede oca-
sionar la disecccidn aneurismal y afectar a la o jer-
y estar propensz haciea la hemorragia después del par-
to.

ZTIOLOGIAS

asutosomal dominante, con débil variante en expre

sién.
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SINDROME DE OSTEOGENESIS IMPERPECTA TARDIA.
( AUTOSOMAL RECESIVO).

ANORMALIDADES

DeNTICION,.~ rrecuentemente se encuentra hipodoncia y dien
tes en forma cénica, y un mayor {ndice &eﬁinCidenQia-
de caries,

CRECIMIENTO.~ Yiembro corto prenatal, deficiencia en el -
creciniento.

CRANEQPACIAL,.~ iscasez de aineralizacidén del créneo por -
1o que se encuentra blando, con fontanelas largas y -
huesos miltivles afeninados, dernis intensamente —--—-
azulada, nariz nequeda y tabique nasal bajo,

MIEZMBR03.~ Cortos y espesos, escasez de minerazlizacidn en
los huesos largas con fracturas mfltiples y formacién
de callos, especialmente en los miembros inferiores.

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

HISTORIA NATURAL:

Zstos pacientes usualmente son sbortados o mue-——
ren en la tempranz infancia, si sobreviven, pueden de
sarrollarse hidrocefalss nrogresivamente, y hay can—-
bios quisticos en los huesos largos.

ETIOLOGIA:

dutosomal recesivo, un. paciente ocasionzl con el

tipo de osteogenesis imperfecta de autosomal dominan-
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te puede ser severamente afectado al nacimiento, por-
lo tanto la familia debe ser evaluada antes, Para po-

der diferenciar uno de otro.

SINDROME Ds OSTEOGENESIS IKPERFECTA TARDIA.
(AUTOSOMAL DOMINANIE)

ANORMALIDADES :
DENTICION.- Hipoplasia de dentina y pulpa con transluci--

dez de dientes, los cuales tiene une coloracién ameri
llenta o azul-grisfcea, y nayor propensidn a la ChAw==-
ries en relacidn con la usual, posicién irregular y -

erupcidn tardia,

CRECIMILNTO,- Zstatura corta en casos severos, algunas <

veces con miembros cortos.

2

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

denso), con fragilidad, principalmente los huesos lar
gos, de la pierna en casps severos, Océsionalmente el
crdneo 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 cuelloj bicon-
cavo aplanado de vertebra, huesos faciales de corte—-

pequefio.

ARTICULACIONES Y LIGAMENTOS.- Hiperextensible, algunas ve

ces tiende hacia xiposcoliosis, pies planos y en Ca—=-
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g08 extremos dislocacidn de la cadera,

JERMIS Y PIEL.- La vpiel y la dermis tienden a ser delga——
das y transldcidas con visualizacidn parcizl de la co
roidea (corién), dando a la epidermis una apariencia-
azuleza, |

OIDO.- 3ordera, usuzlmente es secundaria a la osteoclero-
sis y raramente se presenta hasta que llega a la edad
adul ta.

OTRA.~- Hernia inzuinal y/o unbilical, escaso desarrollo -
de los musculos, aumento de la sangre, tendencia se--
cundaria hzaciz la fragilidad de los vasos capilares -
y/0 Tuncidén tromboc{tica anormal,

ATORUMALIDADES QCASIOUALES:

0J0.- Opacidad en la cdrnea, keratoconos, megalocdrmea.

OTRO, -~ Jinodactilia, anomalfa en la valvula aitral.

HISTORIA SATUR:L:

Zay una pequefia variabilidad individual, con ~--—
mortzlidad temprana entre los nifios severzmente afec-
tados, relatan principalmente bronconewnonfa. Después
de 1la infexcie la verspectiva de sobrevivir es buena,
¥ loz principales nroblemas son la deformidad ortopé-
dica y la osteoclerosis., Los huesos largos de la pier
na son los rotos més frecuentemente., Las edades cum=--
bres para las fracturas son entre 2 y 3 aios y I0 y -
15 afios., uvespués de la dolescencia la posibilidad de-
las fracturas disninuye. Aunque inactividad, preriez,=-
0o lactzcidn nuede aparentemente acrecentar la probabi

lidad de fractura. £l soporte c¢on varillas de metal -
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intramedular, debe ser considerado como posible tratza
niento de los casos serios de miltiples fracturas. Y
manejo ortooédico 4ptico pofque aigunos de éstos pa-—
cientes llegen a adeptarse maravillosamente a la vida
20T 30/33 afios de edad 35% de los pacientes tienen —-

sordera y ocurre en 50% de los de 60 ajos.

ETIOLOGIA:

sutosomal dominante, la mayorfa de los casos se-
veros representan una incidencia esporidica concer—-—-
niente a la familia, aparentemente una reciente muta-
cién genética, Por lo que los pacientes tienen una pe
quefla probabilidad de incidencia., No obstante, &stos-
casos esporédicos deben ser distinguidos del autoso--
mel recesivo (tipo severo de osteogénesis imperfecta)

congénita.
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ANOMALIA LINEAL SEBACEA.
(NEVUS SEBACEA DE JADASSOHN).

ANORMALIDADES ;

DENTICION.- No son muy frecuentes los tfanstornos denta--
rios, ocasionalmente se llegan a encontrar los dien--
tes en forma de cono (cdnica),

PIEL,~ Nodos sebdceos con hiperpigmentacidn e hiperquera-
tosls, lesiones més cominnente en el Area media de la
cara, desde la frente hasta.dentro del 4rea nasal ten
diendo a ser la distribucidn lineal.

5.N.C.~ d=ficiencia mental.

ANORWMALIUADES OCASIONALES:

0J05,~ Zsotropia, limpodermoide de conjuntiva, cérnea ——-
azul, colobamata de iris.

OTRA.~ Alopecia, defecto del tabique ventricular, hipopla
sia de dientes, hemartomas renales, nefroblastoma.

HISTORIA NATURAL: .

Los nodos sebiceos se presentan en el nacimiento
usualmente, tienen una dé€bil coloracién amarillenta o
anaranjada, aparentemente ésta lesién es por deficien
cias y/o excesivos elementos epidermales, especialmen
te gl&ndulas sebAceas. Con el tiempo se tornan verru-
gosas. Debe considerarse el tratamiento quirdrgico, -
ya que hay un I5 o 20% de probabilida de que se convi
erta en tunor. Especialmente epitelioma de células ba

9ales, En los casos asociados con desdrdenes del .Bise
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tema nervioso se dificulta méds el control. La defici
encia mental es moderada y en algunos casos la inteli

gencia es normal.

ETTOLOGIA:

Desconocida,

SINDROME DE BLOCH~SULZBERGER.
(INCONTINSNCIA PIGHSNTARIA),

ANORMALIDADES ;

DENTICION,- 30% de hipodoncia, erupcidn retardada y/o for
me. cénica,

PIEL.- Caracter més consistente, vesiculacién, cambios ve
rrugosos, atrofia, vigmentacidn gris-café irregular -
en mancha de forma espiral., Especialmente en el tron-
co y extremidades,

CABELLO.- 20% con alonpecia, especialmente en la parte pos
terior del cuero cabelludo.

S5.N.C.- Alrededor de la tercera parte presenta deficien--
cia mental, y microcefalia,

0J03.- Alrededor del 50% se encuentra afectado de estra—-
bismo., displasia retinal, keratitis, cataratas, dis-
plasia retrolental y/o esclerdtida azuloza.

05EQ,- Alrededor del 204% presenta sinodactilia, hemiartrg

fia, y/o miembros cortos.
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ANORMALIDADES QCASIONALES:

Distrofia de las ufias, hipoplasia del corazén, -

estatura corts, hidrocefalia.
HISTORIA NATURAL:

Las lesiones de la piel generalmente se presefl--—
tan en la temprana infancia y tiende a progresar ha--
cia inflamatoria o vesicular, hacia pigmentacidén y pu
ede debilitar en la infancia. £l desarrollo de la pig
mentacidn irregular puede o no coincidir con los si;—
tios verrugosos de la lesidén.

ETIOLOGIA:

Los estadfos de la familie indican el efecto de-
un Gnico gene mutante, més probablemente una afeccidn
letal masculinz, porque la razdén de masculins hacia =-

femenina es de 2:1.

SINDROME DE GARDNER.

ANORMALIDADES

DANTICION.~ Quistes dentfgeros, dientes supernumerarias,-
erupcidn retardada.

INTESTINO,.~ Pélipos adenomatosos de colon, recto, y oca--
sionalmente estdmago e intestino delgado.

PIEL.~- Inclusién epidermal y/o quistes seblceos, prinéi--
palmente en espalda, cuero cabelludo y cara, algunes-

veces fibromas.
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HUS303,~ Osteomata de crdneo, mand{bula, cara y algunas -
otras 4reas llevando a la deformacién del hueso.
NORMALIDADIS OCASIONALES: "

Amartoma incluyendo odontoma, leiomioma, papilio
na, tricoepitelioma, neurofibroma, carcinoma tiroideo
¥ n8livos de estémago e intestino delgado, escoliosis

YISTORIA NATURAL: |

Usualmente el hamartoma es evidente hasta los 20
alos, por lo tanto existe el peligro en que haya uan -
canbio delhamartoma a maligno. La mayorfia de los indi
viduos afectados desarrollan carcinoms del colon en--
tre los I3 y 50 aflos, E1l riesgo es de suficiente maz~
nitud para pensarse en la colectonia profiléctica en-
la tard{a infanci=, La fibromatosis mesentérica y ---
adhesiones severas representzn problemas potenciales-
post-operatorios.

ZTIOLOGIA:
Autosomel dominante con alto grado de penetran--

cia,
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SINDROME DE CELULAS BASALES NEVUS.
(CARCINOMA).

ANORMALIDADES:

DENTAL.-~ Quistes disqueratédxicos de mand{bula, ocasional-
ments del mexilar, dientes deformes e irregulares.,

PUNCION.- Deficiencia mental moderada con variacién, fun-
cidn neuroldgica aberrante.

CRANZOFACIAL,~ Prominencia frontoparietal, tabique nasal-
ancho, prognatismo moderado.

MANOS.- Yetacarpos cortos, especialmente el 4o.

TORAX.~ Costillaes bifidzs, sinostdtices, y/o parcialmente
ausenves, escoliosis.

PIEL.- Célul=s basales nevus en el cuello, en la parte su
perior de las manos, cara y tronco, propensos & hacer
se cancerosos (carcinoma), poros con puntos disqueré—
téticos en las palmas y plantas, especialmente en la-
cara.

OVARIO, - Desarrollo de fibromata calecificada en el ovario

ANORMALID=DES QCiSIONALES:

Estrebismo, cutarata, glaucoma, escoliosis, hi-
pertelorismo, fusién vertebrsl cervical y/o toréxice,
aracnodactilia, hidrocefalos, genitales pequefios, hi-
pogonadismo, crintorquidismo, meduloblastoma, lipomas
o neursfibromas de piel, anosmia, quistesvlimpomesen-

téricos por 1o que tienden a calcificarse,
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RISTORIA NATURAL:

Los nédulos de células basales nevus aparecen --
gradualmente en la infancia, increnentandose en la --
adolescencia. Bn la cara el nevus puede ser papiloma-
=3280, ¥ ésto ocurre nds probablemente alrededor de —-
los pérpados, el canbio maligno es méds probable des-—-
~ués de la segunda década. Los quistes de la mandibu-
Za aumentan especialamsnte en la segunda infancia, y -
zueden repetirse después del curetaje.

ETIOLOGIA:

Autosomazl dominante.,

SINDROME DE GOLTZ.

ANORMALIDADES:

DINTICION.- Hipoplasia de dientes y del esmalte, erupcién
retardada y/o malnosicidn dentaria.

PIEL,- Areas lineales de hipoplasia con pigmentacidn alte
rzdza, nddulos liosomatosos, angiofibronatosos, alrede-
dor de labios y ano.

UNAS.- Jistrofia, estrechas y,/o hipopnlédsicas,

EXTRENIDADES .~ Sinodactilia de los dedos de las manos, --
y/0 pies, especialmente del 3o0. y 40. dedo.

0J08,- Egtrabismo y/o microftalmos.
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ANORMALIDADES OCASIONALES:

Estatura corta moderada, retardacién mental, an-
Ziofibroma bubar de ojo, alopecia parcial, defectos -
cardizcos congénitos, hernia, asimetria esqueletal, -

hiponlasia o aplasia de la clavicula, polidactilia.
HISTORIA NATURAL:

Las lesiones de la piel usualmente se presentan-
desde el nacimiento. No se conoce una terapia efecti-
va, excepto el tratemniento guirirgico para la sinodag
tilia y el papilome. (ano),.

STIOLOGIA:

Se cree que es una mutzcidén en la mujer.

SINTROME DE DISQUERATOSIS CONGENITA.

ANORMALIDADES:

DENTICION,- 3e observa un mayor Indice de caries,

GENSRAL.- Aunque la hiperpigmentacién del cuello se hace
nresente desde el nacimiento los demés signos se ha-
cen evidentes entre los 5 y 15 afios.

PIZL,~ Irregular pigmentacidn reticular tirande a moreno-
gris, con 4&reas atrdficas de hiperpigmentacidn., Hiw-
perqueratosis e hipernidrosis de palmas y plantes.

MEMBRANAS MUCOSAS: Leucornlaquia premaligna, puede estar-

cresente en labios, bhoca, ano, uretra y conjuntiva,
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0J0S.- Bleparitis y ectropidn, y obstruccidn nasolagrimal
con excesivo’ lagrianeg.

UiiAS.~ Distrofia, la cual puede ser progresiva hasta lle-
gar a la ausencia total.

CABELLO.- Tiende z ser ralo y fino. Ocasionalmente se tor

-2 0201050 prematuramente.

HZWMATOLOZICO. -~ Pancitonenia,

HUESOS,- Comunmente la trabeculacidén es mencionada con po
sible fragilidad (osteonorosis). |

GONADAL.~ Hipoplasic testicular.

OTRA.~ Zstenosis parcial de eséfago convdisfagia, dé£ici-,
encia mental, raramente, y cirrosis hepAtica también-
raramente.

HISTORIA NATURAL:

i1 problema de las afecciones en los tejidos tig
ne tendencia a hacerse més severo con la edad y por -
lo tanto mAs pacientes mueren, antes de la cuarta de-
cada comc censecuencia dela pancitopenia o de la ——=
transformacién maligna de las afecciones de las mugo
sas membranosas.,

ZTIOLOGIA:

Autosomal recesivo, la determinacién estéd impli-
cada por un 50% de incidencia de consanguinidad y -—

ocurrencia dc la afeccidn =sn tres familias.



KVI,- DISPLASIAS ECTODERMALES,
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SINDROME DE DISPLASIA ECTODERMAL HIPOHIDROTICA.

ANORMALIDADES:

DENTICION.- Hipodoncia, anodoncia, los dientes anteriares
presentan forma cénica.

PIEL.,- Delgada ehipovlésica con la disminucidn en el pig-
mento y con tendencia a cambios papulares en la cara-
y arrugas en los pé&rpados.

CABSLLO,- Fino, escaso, seco, hipocrdmico y esparcido.

GLANDULAS SUDORIPORAS,- Hipoplasia, ausencia de gldndulas
endécrinas.

GLANDULAS SEBACEAS,~ Hipoplasia con tendencia a la ausen-
cia total.

MUCQOSAS,~- Hipoplasia con ausencia de glédndulas mucosas en
membrezna oral y nasal, las gléndulzs mucosas pueden -
adends estar ausentes de lz mucosa branquial.

CRANEOPACIAL'~ Tabique nasal bajo, nariz pequefia, con ala
nasal hipoplédsica, frente amplia, 4rbitas prominentes
labios prominentes,

ANORMALIDADES OCASIONALES:

Voz ronca, hipoplasia derivando hacia la ausen--
cia de gléndulzs mamarias y/o pezones, ausencia de 1%
grimas, moderada distrofin de ufias.

HISTORIA NATURAL:

La hipertermis es una consecuencia de la transpi

racién inadecuada, no es une emenaza 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 frfo 'y enfriando el agua cuan-
do esté acalorado, son medidas importantes, La hipo—-
plasia de las membranas mucosas (m&s débil de las na-
rices), puede requerir irrigacidén frecuente de las na
rices para evitar la rinitis purulenta, La tenprana -
evaluacidn nor medio de la roengenoterapia puede reve
lar la extensién del defecto dental, por lo tamto las
dentaduras artificiales son necesarias usualmente y-
para el cabello pelucas,
ZTI0LOGIA:

Cromosoma X.Previos reportes indicaron alrededor
del IO% de presuntos heterocigotos femeninos, se mani
Tiestan utilizando visualizacién directae de los poros

sudor{poros.,

SINDRONE D5 DISPLASIA ECTODERMAL HIPOHIDROTICA
(AUTOSOVMAL RECESIVO).

ANORMALIDADES ¢

DENTICION,~ Anodoncia completa.

GENERAL.- Las caracter{sticas son mnuy similares al sfndrg
me displasia ectodermal (cromosoma X), a diferencia -
que en éste sindrome las mujeres son afectadas més se

veramente, y los pacientes generzlmente son de inteli
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gencia normal.
ZTIQLOGIA:

Autosomal recesivo.

SINDROMZ DX RAPP-HODIKIN,
DISPLa3IA BCTODzRMAL HIPOHIDROTICA,
(AUTOSOMAL DOMINANTE), :

ANORMALIDADES: ’ :

DZNTICION.~ Hipodoncia, microdoneia, dientss cénicos.

CRECINMIZNTO.~- Deficiencia variable,

PIZL,~ Delgada con hiponidrosis, y cabello fino esparcido

CiRA,- Tabique nasal bajo, nariz estrecha, hipoplasia ma-
xilar,

BOCA.~ Pequefia, variable hendedura del labio, paladar y =
uvula,

GENITiL,.~ {ipospadios,

HISTORIA NATURAL:

Expuesto a hipertermia en la temprans infancia,
alta frecuencia de conjuntivitis purulenta y otitis -
media.

ETICLOGIA;

Autosomal dominante.
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SINDROME DE ROBINSON,
(DISTROFIA Db UNAS Y SORIERA).

ANORMALIDADES:
DENTICION.~- Forme de espiga, anodoncia psrcial.
Uis3,- Hinopleaeia, distrofia.
0Ii0.- Sordera sensorineural moderadsa.
ANORMALIDADES QCASIONALES:
$inodactili, nolidactilia, algunos d¢ éstos pa=--
cientes tienen elevados los valores de electrolitos.
ETIOLOGIAS

Autosomal dominante,

SINDROME TRICO/DENTO~0SEO.

ANORMALIDADES:

DENTICION.- Microdoncia, diastemas, dientes en forma de -
picos con escasa hipoplasia del esmalte y taurodontis
@O,

PELO,~ Cabello lanoso al nacimiento.

CiRA.- Prontzal prominente, dolicocefalia, mandfbula cuge-
drada.

HUES0S ,~ DEbil o midderado incremento en la densidad del -

hueso, mds evidentemente por medio de la roengenotera
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sia en la parte lateral del cuello (hueso esclerdti-
co).
UNAS,- Quebradizas, con despellejamiento superficial (31
rededor del 508).
ANORMALI DaDES OCASIONALES:
Cranissinoztosis parcial.
HISTORIA NaTURaL:
Bl cabello zlgunas veces se arrgla con la edad-
los dientes se desgastan y se decoloran, Son progenso
a abscesos periapicales, y son perdidos nor la sezun-
da o tercera déczda los dientes. Bl hueso esclerdtico
se manifiesta como término secundario, y después ter=

mina por compactarse.
SINDROMZE DE PAIQUIONIWUIA CONG=NITA.

Engrosamiento aznormal de las ufias de los dedos =

de pnies y .panos,

ANORMALIDADES:

DENTICION,~ Zrupcidn d- dientes al nacimiento (neonatales)
y calda entre los 4 y 6 meses,

UnNAS .~ Progresivo esnesor de la mitad anterior, eveantual-
mente pueden ser hipoplésicas o igualmente ausentes,

PlauL.~ 4reas de comnleta hiperqueratosis de palmas y plan
tasg, cazllosidades de nies, porlo que pueden ampollar-
se facilmente. wuistes epidermales con filos llenos -
de queratina en cara,cuello y partes superiores del -

cuello.
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5
MEMBRAINAS MUCOSAS: Leucoqueratosis de lengua y boca.

© ANORMALIDsDZS OCASIONALES:

Lngrosamiento corneal, cataratas, engrosamiento=-
de la membrana $impdnica, hiperhidrosis, cabello seco
¥y ralo, osteomata.

HISTORIA NATURAL:

Las complicaciones son obvias, usualmente las ==
ufias se exzroszn ads a los I2 meses de edad, algunas-
veces amerita hacer la remosidén quirdrgica completa -
de las ufas,

ETIOLOGIA:

Autosoaal dominante, con débil variabilidaden ex
presidén. E1 mecanismo bAsico de ésta es desconocido.-
No obstante la vacudlizacién del citoplasma de las cé

lulas de la ulia pueden ser de significacién.



{VII,~ SINDROMiS MISCELAR=0S. -
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SINDROME DE RIEGER.

ANORMALIDADES :

DENTICION.- Hipodoncia, anodoncia parcial.

0J0S.- Displasia del iris, incluyendo hipoplasia.
NEUROLOGICO.- Variable distrofia mioténica. ’

ANORMALIDADES QCASIONALES:
0J03.- Glaucoma, microcdrnea, opacided corneal, ectopla,
aniridia, atrofia évtica. o
OTRA.~ Deficiencis mental.
ETIOLOGIA:
AUTOSOMAL DOMINANTE,
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Dientes supernumerarios.
Taurodontismo.
Cémara pulpar larga.

Dientes largos.
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CONCLUSIONZS

En los cuadros anteriores expongo un pequefio Tee
simen de las anomalfas dentarias que encontranos en 108 -~
s{ndromes expuestos durante el desarrollo de ésta tesis,-
En los cuales podemos observar que la anonalfa mds persig
tente en dichos sindromes es la Hipodoncia (incluyendo -~
dientes cdnicos), y le sigue en frecueancia la anodoncia =
ya sea parcial o total, Y la anomalfa menos frecuente es~
la cafda teaprana de dientes y los quistes dentales,

Panbién podemos observar que los sfindromes m4s <
afectados, en lo que anomalfas dentarias se refiere, son:
la disostosis cleidocraneal, el sfindrome de 21lis-Van, el
sindrome de %oltz, ¥y el sindrome de Hallermann~3treif, de
éstos sindromes la disostosis cleidocraneal es la que ——
tiene una mayor incidencia,

Como'pudimos observar, generalmente 1los s{ndro=-
nes expuestos no son muy severamente afectados, por anomg

1f28 dentarias, sinembargo como lo indiqué en el prdélogo

i
i
[}

i considero que es un tema muy importante, ademds de que no
=stanos exentos de encontrarnos con algunos de éstes pa--
cientes. T en un determinado mééento podemos ayudar a une
t:zprano disgndstico y por lo tanto a una pronta interven
cidn de los especialistas en la materia, as{ como noso~--

. £os mismos.
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INDICE,
Asnodoncia (Aplasia).
frecuente en:
Albrignt Osteodistrofia Hereditaria 3.-- - ~- 55
Autosomal Recesivo Hivohidrotice Displasia S,=——=—me—me-— 80
Disostoris Cleidocraneal 3,-———-—mm—mmemeomme e 51
Displacia Zlectrodactilia Zetodermsl S, 28
Ellis-Van Creveld 3.- - - 40
Gorlin Displasia Hetafiseal S. - - a7
Hallermann Streiff 35, ——meea- - - I4
Johanson Blizzard S, (parcial )e==————meemmeemecm e cmeee 12
flaroteaux-Llony S, ~—memme el —————————— 50
Oto-Palzto-Nigital S, (pareizl), - - 36
Rieger S, (parcial),=—=eememccce e e 85
Robinson S,~-- - — ————————- 82
Van Der Viode S, — 21
"1lliams S; (parcicl ), —~mcmcmm—c e e e e II
Displesia Hipohidrotica Ectodermel S. 79
Ocasionalmente en:
Crouzon 3, (parcial).———-—- _— —_—— 54
Enlers Danlos 3, (parcial), - - 65
Mohr S, (parcial }e—ememcme e e e ——— 34
Rothpund-Thomson Se—-——- e ————————————— 16
Seckel 3, mmmmmmme e - I3
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Hipodoncia (incluyendo dientes cdnicos ). - -

Frecuente en;

Autosomal Recesivo Displasia Hipohidrdtica 5.===s—a==e=w 80

Labio y paladar Hendido,———=m=—w-—- ————— - 31

Dovil Sy mm e e ——— ER I 4

Displasia Elcctrodactilia Zetodermal 3.---—m———emmaaca- 3

zZllis-Van Creveld S,—--- 40
Holte 3o L SRR U Y 76
Hellernann-streiff 3,--- -  14
Incontincneia Pignentaria 3, :J72
Johansson-Blizzard 5.----- 7{12
raroteaux Lany 3,=- —_————— "50
Osteogenesis Imperfecta 3f{ndromes,-———=- 7,8
Rapy HodgKin 3¢ —————mmmmm e 8I
Rieger 3{ndrome,———————mmmmmmemmeeeae ———— ———————— 85
Robinzon 3. (241n100S)mwemmmmannaao - ~ 82
Disostosis 3tanesco 5.--—-- - -- -- 53
Trico=-Dento-0seo 3, ———— - —_— -~ 82
Van Der vode B3, ==mm—m———- ——— - —— -— 31
Heill-VMarchesani 3, —=—-=memm——eaaa - 56
filliams S,==mec—em—e————— -_—— - -- II

czsionzlmente en:

Ehlers=Danlos 5., e=mm——m——ae——ae———- - 65
Newvus Sebaccos h;qeales Seem —_— - - 71
Rotanund-Thomson 3, ——=——=—m - --16
Segltel S, ~mceeme—~ e e o e e e m e ] 3
Sjfzren-larsson Se=—- —— ——— e n 26

fneuploidia S.-- — - -~ 9
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tHiponlasia del Esmzlte.

frecuente en:

ABTIZRE 3 4mmmm oo e e e 59
Disostozis Cleidocreneal S, i,,A : ) !
91tz 3ymm—m——mmmm e ' il o 76
Ziporosfatesia 3.~ —— 44
Yorawi 3, ——mmmmm e - 62

Ccwlodentndigital S, -

—ililli- 3, cemae— :

r
eficiencia de vitaminz D 3.

Stanesco Dizostosis 3.~

Hipofosfatemia Requitismo.

Ocasional en;y

Orzl~Pacizl-Digitel 3,———- 32,4
3355rcn—Larsson.——-~‘;dé 28
Yories,

Frecuentc en:

dardner 5,-—-- - - - - 73
Disoctosis Cleidocronezl 3.~ - R Y §
Cacltaymae Sim—mmm= R — - ——— 21
DHOWLEE S e e e e e I2
Sizqueratosis Congénita S.——mmmemmmem e _— 77
niperfosfatasiz-Ostecectasia 35,~- -— 45
dipoglosia Hipodactilis 3,-- —— - - 32

Orzl-Pecinl~-Digital S3incdromes ————————em 32,4
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Osteogenesis Imperfecta Sindromes,

Prader Willi 5,-—-—e-—n —————————
Prle Simmmemnmen————

Malposicidén Dentaria.

Precuente en:

Jardner Sie—cccoma——

darsteaus Lwmiy 3.--

Morguio S.=—cewmem——-—

Hutchinson 3, ccemcmmc e e

Robinew 3, —memmmm i e L e e 23
Trico~Dento-0seo 3, ~mem——— e _:1 ‘ifff i _ 8>
Heill-Yarcheoni T, ——oomomocm— o o———— ESESS R s 56

Oczsional en:

Srouzon S. ——————————— Bommmm—me 54
Thlers-Donlod 5, ——mmm——m——— SO —— 1

Homocistinuria, mme—~am—-— - ——— e 4
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Maroteaux Lamy S e e

stickley S,—=

Bruncidn retardadda.

Precuente eng

Albrignt 5. -

Disostosis Cleidocraneal S,

Dubowitz 3. -

¥llis-V2n Creveld 3.

Gardner S,
Goltz 3.

Incontinencia Pigmentaria S.

Osteogenesis Imperfectz Sf{ndrupes -—-

Butchinson 5, -

Raquitismo Hipofosfatémico,

Dientes Neonatales.

Precuentes en:

Hallermam-Streiff 3,

Quistes Dentarios.
Frecuente en: RN s .
Gerdner S,-—————-- e e T Y (X

Otras Anomalias;

Cohen S, ( incisivos centrales superiores prominentes.- og

Gardner S. {(dientes supernumerarios).-- 73

Trico-Dento-0seo S. (taurodontisno),—————————w- e - 82
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