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1. INTRODUCCION

Actualmente se sabe que los trastornos genéticos suelen ser de una etiologia
multifactorial; pero los avances cientificos sobre todo en genética, han
contribuido para esclarecer las alteraciones genotipicas y su posible
expresividad en los individuos afectados.

El Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar Hendido
(EEC), es de incidencia poco frecuente que altera las estructuras que
provienen del ectodermo; como lo es cabello, ufias, piel, sistema lagrimal y

extremidades; las cuales dependeran de la penetrancia del sindrome.

Odontolégicamente, en el paciente se afecta el tercio medio de la cara, por
labio y/o paladar hendido, colapso maxilar, alteraciones de estructura y

namero en 6rganos dentarios.

En este trabajo se realiza una revision bibliografica y el reporte de un caso
clinico de una paciente con EEC. En el cual se denota la importancia de la

participacion odontoldgica en la prevencion de la salud bucal de la paciente.
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2. MARCO HISTORICO.

Las malformaciones congénitas se conocen desde los albores de la
humanidad, tal como lo muestran los grabados y figurillas testigos de
pasadas civilizaciones, encontradas en diversas partes del mundo. Algunos

consideran que las fisuras labio-palatinas datan del afio 2000 a. C.*

El nacimiento de un nifio malformado siempre ha causado consternacion,
pero la explicacibn que de este fendbmeno ha variado en las diferentes
épocas, de acuerdo con los conceptos magico-religioso o filosoéficos
prevalentes. Asi, en algunas culturas un nifio malformado era considerado
un ser impuro, que no debia vivir y entonces era destruido; mientras que en
otras, por el contrario, era deificado y adorado. En algunas religiones se
considera como fruto del pecado y por tanto como castigo divino; mientras
que en otras era presagio de futuros acontecimientos, por desavenencias

entre los dioses o por guerras cosmicas. (Fig. 2.1)

Fig. 2.1. A. Diosa Lakhmi Diosa de la prosperidad en la cultura Indd. B. Nifia que
presenta cuatro extremidades mas; 2 extremidades superiores y 2 inferiores.?
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A la fecha se conocen mas de 100 tipos de displasias ectodérmicas que han
sido descritas por Newton Freire-Maia y Marta Pinheiro en el libro
Ectodermal Dysplasias: A clinical and genetic study (1984).%

Los primeros reportes de manifestaciones relacionadas al sindrome de
Ectrodactilia-displasia-ectodérmica los realizaron Eckoldt y Martens en 1804
(Penchaszadeh); aunque Cockayne describe por primera vez a dos
generaciones familiares con labio paladar hendido, ectrodactilia de manos,
pies y dacriocistitis; desde ese momento se planted que deberia de ser mas
gue una coincidencia que todos los miembros de una familia tuvieran estas
alteraciones.* Posteriormente Clodios describe tres casos con hendidura uni
o bilateral completa de paladar primario o secundario, asociados con manos
y pies de langosta (ectrodactilia) y con mal funcionamiento del sistema

lagrimal.®

Pero no es hasta 1970, que Ruidiger y colaboradores denominan el
Sindrome de Ectrodactilia Displasia Ectodérmica (EEC); al encontrar las
caracteristicas de ectrodactilia en ambas manos y un pie, queratitis grave

labio/paladar hendido.®

Después de Rudiguer, han sido diversos autores los que han descrito
distintas manifestaciones clinicas relacionadas con el sindrome, las
caracteristicas mas observadas han sido ectrodactlia, labio y paladar
hendido, atrofia del conducto lagrimal, infecciones recurrentes de los ojos,
infecciones de tracto respiratorio superior y el sistema urogenital; aunque en
estas Ultimas llegaron a la conclusién de que las infecciones recurrentes

estan relacionadas exclusivamente a las anomalias anatémicas.”*!
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Los avances mas significativos se realizaron en la década de los 90’ cuando
las investigaciones para aclarar la etiologia de este sindrome se derivaron de
la genética; y es asi que Hasegawa y colaboradores (1991) notificaron casos
del sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar Hendido
(EEC), en un abuelo, padre e hija, asociados con una translocacion reciproca
entre los cromosomas 7 y 9. Los estudios de bandeo cromosémico de alta
resolucibn mostraron que los puntos de interrupcion THR de esta

translocacion son en 7q11.21 y 9p12; 9q12 o 7p11.2.%2

Fukushima en 1993, realiz6 fluorescencia de hibridacion in situ en
preparaciones de cromosomas de esta familia, determinando asi los puntos

de ruptura de la translocacion.®

Los primeros diagndsticos intrauterinos se realizaron en 1993, estableciendo
caracteristicas de labio hendido bilateral, ectrodactilia y deformidades de
manos Yy pies, consistentes sobre el diagnostico del sindrome de
Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar Hendido (EEC) en un feto
de 14 semanas de desarrollo. El feto fue abortado y el diagnostico fue

confirmado.®

10
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3. EMBRIOLOGIA HUMANA.

3.1 Embriologia de cara.

Al momento de producirse la ovulacion las fimbrias de la tuba uterina, rodean
al 6vulo propulsandolo hacia la cavidad uterina. Al ser fecundado, en este
ovulo se producirdn una serie de mitosis y dara resultado a células
denominadas blastomeras. Al tercer dia se encuentran 16 blastomeras que
daran origen a la morula hasta la formacion del blastocisto. Al desaparecer
la membrana pellucida del blastocisto dara paso al proceso de implantacion
qgue ocurrird en el sexto dia. En el dia séptimo u octavo, el blastocisto se
adhiere a la mucosa uterina por integrinas; en las paredes anterior o

posterior de la cavidad uterina.** **

La etapa prenatal, comprende desde la fecundacion del évulo hasta el

nacimiento del producto y tiene dos etapas:

e Periodo embrionario

e Periodo fetal

El periodo embrionario o de organogénesis inicia desde la tercera hasta la
octava semana de vida intrauterina; durante este periodo se desarrolla el
proceso de gastrulacion en el cual se forman las tres hojas germinativas
(ectodermo, mesodermo y endodermo) que daran origen a tejidos y 6rganos

especificos. =

Durante la cuarta semana de vida intrauterina, el embridbn se encuentra
formado por un disco plano, que se pliega ventralmente es su extremidad
anterior al mismo tiempo que el encéfalo se expande y aumenta de tamafio.

Esta accion empuja al corazén caudoventralmente con respecto al encéfalo.

11
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Entre estas dos estructuras se desarrolla una fosa que se convierte en la

cavidad bucal o estomodeo. (Fig. 3.1y 3.2)"

Encéfalo Membrana

\ bucofarmgea

Faringe

+ Notocorda

\‘.

Corazon —

Fig. 3.1. La cabeza del embrién se pliega ventralmente debido a su crecimiento y
expansion, empujando al corazén caudoventralemente con respecto al encéfalo; entre estas
dos estructuras se desarrolla la fosa oral.™®

P
Aorta dorsal 7

Fig.3.2. Desarrollo facial en la cuarta semana de gestacion. La fosa oral esta rodeada por
los primordios faciales (procesos frontonasales, maxilares y el arco mandibular). Los arcos
faringeos se definen por hendiduras existentes en cada arco, el corazén se desarrolla en el
térax, dentro de la cavidad pericardica.™

Del primer arco faringeo o mandibular preceden los tejidos maxilares que
forman las mejillas. Aproximadamente entre la cuarta y séptima semana de
gestacidon, caudalmente a este arco aparecen otros cuatro arcos o barras

faringeas. Estos arcos paralelos son importantes para el desarrollo de la cara

12
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y el cuello, conteniendo musculos, nervios, elementos esqueléticos y vasos
sanguineos; estos Ultimos que circulan a través de cada arco faringeo desde
el corazén hasta el encéfalo son importantes para el desarrollo craneo facial.
(Fig. 3.3y 3.4)2®%

prosencéfalo
Proceso frontonasal

Fosa oral . Proceso maxilar

Proceso maxilar

0 W Primera hendidura
N >

&l % | faringea
Cavidad |~ Arco hioideo
pericardica ) Te(cer arco
faringeo

Porcion anterior
intestino primitivo

Membrana
bucofaringea
en degeneraciorf

Hendiduras <

faringeas K g5,

Fig.3.4. Vision sagital de los arcos faringeos con su correspondiente hendidura entre cada
arco. Los arcos aorticos van a través de los arcos faringeos, desde el corazon hasta la
13
cara.

13
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El primero, segundo y quinto de estos vasos desaparecen rapidamente y el
tercero asume el papel de suministro de nutrientes a los tejidos del primer y
segundo arco faringeo. El vaso del tercer arco faringeo también cambia el
suministro de sangre a la cara, de las arterias carétidas internas a las
externas. En cada uno de estos arcos faringeos se originan muasculos: los
musculos de los arcos mandibulares se convierten en los musculos
masticadores; los musculos del segundo arco se convierten en los musculos
de la expresion facial; los masculos del tercero y cuarto arcos se convierten
en los musculos constrictores de la faringe. Los nervios craneales penetran
en cada una de estas masas musculares a medida que se originan. El quinto
nervio penetra en el arco mandibular para inervar los musculos de la
masticacion. El séptimo inerva la masa muscular del segundo arco faringeo y

otros nervios craneales inervan los musculos del cuello.*®

La cara humana se desarrolla de la cuarta a la séptima semana de gestacion
y se realiza el cierre de los procesos palatinos durante la octava semana.
Estas dos estructuras estan intimamente relacionadas en cuanto al tiempo

de su desarrollo, pudiendo presentar malformaciones relacionadas.*®

El primer arco braquial dara origen a la prominencia maxilar y a la
prominencia mandibular. La primera de ellas dar& origen a la regién maxilar y

la segunda a toda la mandibula.™®

Hacia la quinta semana de vida intrauterina, ya se pueden distinguir en la
cara cinco prominencias: la frontonasal, dos prominencias maxilares y dos
mandibulares. Todas ellas rodean la boca primitiva denominada estomodeo,

originada de la siguiente manera:

» La prominencia frontonasal formara el techo de la boca.

14

——
| —



ag
Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar ﬁﬁ
Hendido (EEC) UNAM

1904

» Las prominencias maxilares formaran las paredes laterales.

> Finalmente las mandibulares estableceran el piso de esta cavidad.*®

La cara se desarrolla a partir de los tejidos alrededor de la fosa oral; la frente
se desarrolla del proceso frontal que se sitda por encima de la fosa oral; mas
tarde de esta area de desarrollara la nariz por lo cual su nombre cambiara de

area frontal a area frontonasal. (Figs. 3.5y 3.6)*

Fig.3.5. Cara humana durante la cuarta semana
de gestacion. Alrededor de la fosa oral se
encuentran los procesos frontal, maxilar y arco
mandibular; estos procesos y el primer arco
constituyen la cara humana.*®

\ Jorazon
\" " Corazor

Fig.3.6. Cara humana durante la quinta semana
prenatal. Aparecen y se desarrollan las fositas
— Fosa  nasales. El proceso frontal se convierte en
frontonasal."®

LA
4 'JJI' vl

J/ “)ﬁ\

|,

Corazon
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Por debajo de la fosa oral se encuentra el arco mandibular, del cual se
origina la mandibula y se articula con el hueso temporal. Lateral a la fosa oral
se situan los procesos maxilares derecho e izquierdo que se originan del
arco mandibular. Inferior al arco mandibular se encuentra el segundo arco
faringeo hioideo, en el cual sus musculos se encuentran expandiéndose
hacia la cara y contribuyendo a su formacion. El arco hioideo también forma

parte del oido medio y externo.***°

Durante la quinta semana de gestacion, las placodas nasales bilaterales
aparecen en el borde superior del labio. Se desarrollan las narinas a medida
que los tejidos circundantes a estas placodas van creciendo, provocando
dos hendiduras que se abren en la fosa oral. A medida que contindan
creciendo se profundizan al area internasal, reproduciendo la anchura de la
cara. La prominencia frontal disminuye y la cara se hace mas ancha. Los ojos
se hacen méas prominentes a los lados de la cabeza y el arco mandibular

pierde su estrechamiento en la linea media.*®

Al inicio de la sexta semana de gestacion las partes laterales de la cara se
expanden, provocando el crecimiento lateral del encéfalo. Los ojos y los
procesos maxilares se colocan en la parte anterior. La hendidura de la boca
se amplia hasta el punto donde se fusionan los tejidos maxilar y mandibular.
Los procesos nasales estan limitados a la linea media del labio superior,
resaltando una cara mas humanoide. El labio superior ahora esta compuesto
por el proceso nasal medial y dos segmentos maxilares laterales. El borde
del labio esta formado por los dos procesos maxilares correspondiendo el
tercio medial al proceso nasal medial (Fig. 3.7). Una falta de contacto o
fusion de los procesos maxilares y nasal medial provoca una hendidura labial
uni o bilateral. Normalmente, las cubiertas epiteliales de los procesos maxilar

y nasal medial contactan y crean una zona de fusibn denominada aleta

16
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nasal. Esta aleta nasal epitelial se ve rapidamente invadida por un
crecimiento de tejido conectivo, que une las dos partes. Si esta invasion no
tiene lugar, el labio puede quedar separado (Fig. 3.8).*

'x H Proceso
i . nasal

i lateral
‘
/
AR Proceso

nasal
mesl Fig. 3.7. Cara humana a la sexta semana de
Proceso geStaCién.13

maxilar

Corazon

Proceso nasal
lateral

Proceso nasal <™ D
medm/

Fig. 3. 8 Desarrollo del suelo de la fosita

Proceso / ; nasal

maxilar

6 semanas 6 ; semanas

Hacia la séptima semana de gestacion la cara tiene un aspecto mas humano.
Los ojos se aproximan hacia la parte anterior de la cara, la nariz ocupa
menor proporcidn que en la cuarta semana. El crecimiento lateral del

encéfalo provoca la expansién facial, haciendo que los ojos se sitlen

17
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anteriormente. Se ha afadido lateralmente a la cara una narina. Los 0jos y
narinas se encuentran en el mismo plano horizontal, lo cual cambiard cuando
el puente nasal se desarrolle y alargue. El labio superior se ha fusionado y se
ha formado un filtro localizado medialmente. Al producirse distintos cambios
faciales la boca se ha delimitado. Las prominencias auriculares se han

fusionado y han crecido para los pabellones auriculares. Las crestas

alrededor de los ojos rpidamente desarrollan los parpados. El riesgo de
13-15

hendidura labial ha pasado. (Fig. 3.9)

Fig. 3.9. Cara humana durante la séptima semana. Han aparecido los procesos nasal
medial y maxilar. Los ojos estan mas cerca del frente de la cara; se encuentran en el mismo
plano horizontal al de la nariz. Se han desarrollado las orejas.13

El paladar es el tejido que separa a las cavidades nasal de la bucal. Es una
estructura delgada sustentada por hueso que le proporciona rigidez; se
forma de la parte medial anterior en forma de cufia llamada paladar primario
y constituye el suelo de las fositas nasales; y dos procesos palatinos, que se

desarrollan lateralmente a partir de los tejidos maxilares y crecen hacia la

18
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linea media. Los cuales se veran involucrados en delimitar la cavidad bucal

desde la cavidad nasal posterior hasta la nasofaringe. (Fig. 3.10).***°

Proceso palatino
medial (futuro
premaxilar)

Proceso
palatino
lateral del
A maxilar

Fig. 3.10. Desarrollo del paladar. A. Se desarrollan los procesos palatinos medial y
laterales aumentan de tamafio. B. Los procesos palatinos laterales se desplazan
medialmente hacia la linea media y se fusionan con el proceso palatino medial.*®

A medida que estos crecen en direccion media y realizan contacto con la
lengua, la cual crece durante la séptima semana de gestacién hacia el
interior de la cavidad nasal, los procesos palatinos crecen hacia abajo a cada
lado de la lengua (Fig. 3.11). Provocando que los procesos palatinos se
deslicen por encima de la lengua. A este proceso se le conoce como
elevacion de los procesos palatinos y se cree que se produce en una forma

muy réapida.’®

Procesos
palatinos
Lengua -

Paladar
primario

Fig. 3.11. Posicion de los procesos palatinos, anteriormente, laterales a la lengua, y
posteriormente, superiores a la Iengua.13
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Tan pronto alcanzan su posicion horizontal, la lengua se ensancha y empuja
a los procesos palatinos hacia arriba contribuyendo a su modelacién (Fig.
3.12) presentando un crecimiento final repentino hasta contactar en la linea
media, proceso que se denomina cierre o fusion de los procesos palatinos
(Fig. 3.13) el primer contacto se lleva a cabo posterior al proceso palatino

medial B®1°

El paso final se realiza con la desaparicion de la barrera epitelial de la linea
media entre los procesos derecho e izquierdo, generado por apoptosis de las
células epiteliales sustituyéndolo por tejido conectivo; completando asi la
fusion del paladar. La fusion total de los procesos dura semanas, mientras el
paladar crece en longitud.™

La separacion completa de las cavidades bucal y nasal se lleva a cabo por
completo con la fusion de procesos palatinos y el tabique nasal por delante
de la nasofaringe. Tanto las cavidades nasal como bucal desembocan en la

faringe.r**°

La formacion de la parte inferior de la cara requiere la sucesion de varios
procesos simultdneamente. Todos ellos dependientes del primer arco
braquial, y cualquier alteracion en la migracion de las células desde la cresta
neural y la detencion en la proliferacion mesenquimatica determinara
anormalidades en la formacién de la misma. Sin embargo, explicar la causa
directa que determina la aparicién de este trastorno, no esta bien definida,
con excepcion de la genética no se ha podido demostrar que la edad, la
procedencia, el sexo del feto, la condicidon socioecondmica de los padres, ni

los habitos tabaquicos de la madre tengan influencia en su aparicién.™ *°
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Sin embargo es bien sabido que el consumo de tabaco en el embarazo
puede producir disminucion del peso y la longitud del recién nacido. También
se ha observado que fumar durante la gestacion, aumenta el riesgo de

abortos y de mortalidad neonatal.*’

Otro efecto reportado sobre la exposicion in utero al humo del cigarro es que,
los fetos expuestos a éste tienen menor volumen pulmonar al nacimiento, asi
como incremento del volumen del intersticio en el parénquima pulmonar. El
feto al tener que adaptarse a una limitacion de desarrollo sufre cambios en
su estructura y metabolismo; asi como falta de maduracion de algunos
organos y sistemas. Estas alteraciones pueden ocasionar que en etapa

tardia de la vida pueda desarrollar enfermedades degenerativas.*’

/ Procesos
p palatinos
Lengua

_ Paladar
primario

Fig. 3.12. Elevacion de los procesos palatinos por encima de la lengua, inicio de la octava
semana de gestacion.™
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Fig. 3.13. Cierre de los procesos palatinos. A. El proceso palatino horizontal crece para
contactar la linea media. B. Contacto inicial por detras del segmento palatino medial. C y D.
Los tejidos se fusionan anterior y posteriormente desde el punto de contacto inicial."®

Estas anormalidades se pueden diferenciar segun el grado de afectacion del
labio y del paladar, extendiéndose entre los dientes incisivos laterales y

caninos.}* 1°

Pueden ser de varios tipos: fisura labial, fisura palatina y fisura labio-palatina;
y cualquiera de ellas uni o bilateral (Figs. 3.14 - 3.19). La fisura labiopalatina
oblicua es determinada por la falta de fusion de la prominencia maxilar con el
segmento intermaxilar. La fisura labial medial o central es causada por la
fusion incompleta de las dos prominencias nasales mediales en la linea
media, siendo muy rara su frecuencia. Por ultimo y menos frecuentemente
puede producirse la falta de fusion entre la prominencia maxilar con la
tumefaccion nasal lateral, con exposicion del conducto lagrimonasal,

llamada hendidura facial oblicua.
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Fig. 3.14. Ejemplos de hendiduras labiales y palatinas. A. Hendidura labial Gnica. B.
Hendidura palatina Gnica. C. Hendidura labial y palatina unilateral completa. D. Hendidura
labial y palatina bilateral completa.18

Fig. 3.15. Aspecto clinico de una
hendidura labial unilateral. Esta
hendidura facial esté localizada en la
linea de fusién de los procesos nasal
medial y maxilar.*®

Fig. 3.16. Aspecto clinico de una hendidura
labial unilateral completa. En este caso, los
procesos maxilar y nasal medial no se han

fusionado y se han separado durante el
18

crecimiento.

N

i23



..........

Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar ;
Hendido (EEC)

Fig. 3.17. Aspecto clinico de una hendidura labial bilateral completa. El proceso labial
medial no se ha fusionado a cada lado con los procesos maxilares en el desarrollo.
Provocando una extrusién anterior del proceso labial medial.*®

Fig. 3.18. Hendidura labial y palatina unilateral completa. Vision ventral de una hendidura
del paladar desarrollada lateralmente al proceso palatino medial; posteriormente se localiza
en la linea media entre los dos procesos palatinos. Esta hendidura se produce a lo largo de
las lineas de fusion de los procesos palatinos. El tejido nasal también esta malformado.*®

Fig. 3.19. Hendidura labial y palatina bilateral completa. Esta hendidura se extiende lateral
al proceso palatino medial; posteriormente se localiza en la linea media.’®
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3.2 Desarrollo embriol6gico de extremidades.

La formacion de las extremidades comienza con la activacion de un grupo de
células mesenquimatosas en el mesodermo lateral. Los esbozos de las
extremidades aparecen de una banda gruesa del ectodermo, hacia la cuarta

semana de gestacion. Como elevaciones en la pared corporal ventrolateral.
(Fig. 3.20).%°

Region del DA .
mesencéfalo 3 )
~ ¥
Zona de la
placoda del |

15,2530y 40
_ arcos faringeos

. Fig. 3.20. Vista lateral de un embrién en la
rominenciz
heewe cuarta semana de gestacion aproximadamente.

cristalino T

Zona de r,:a i izquierda
“emn | os eshozos de las extremidades superiores
Prominencia . .
aparecen como prominencias en la pared

ventricular
izquierda del corazén

Esiozode  corporal ventrolateral. Los de las extremidades
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extermidad inferior en forma de aleta.*®
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Los esbozos de las extremidades superiores son visibles entre el dia
veintiseis o veintisiete de vida intrauterina y de las extremidades inferiores
uno o dos dias después de éstas (Fig. 3.21). Cada esbozo de extremidad
consiste en una masa de mesénquima, procedente de la capa somatica del
mesodermo lateral; cubierta por ectodermo. Los esbozos de las
extremidades se alargan por la proliferacion del mesénquima; apareciendo
en una posicion desproporcionadamente baja del tronco del embrion, por el

desarrollo temprano de la mitad superior del embrién.*

Existen diferencias entre la formacion de la mano y el pie debido a su forma
y funcion, las primeras etapas de formacién son iguales en ambas

extremidades.'*

Los esbozos de las extremidades superiores aparecen frente a los
segmentos cervicales inferiores, mientras que los esbozos de las
extremidades inferiores aparecen frente a los segmentos lumbares y sacros

superiores. (Fig. 3.21).*

En el extremo de cada esbozo de la extremidad, el ectodermo presenta un
engrosamiento para formar una cresta ectodérmica apical; que es inducida
por el mesénquima subyacente, que inicia el crecimiento y desarrollo de las
extremidades en direccion proximal distal. Los factores de crecimiento
fibroblastico y genes T-box (tbx-4 y tbx5) son esenciales para este proceso;
diversos estudios de laboratorio han demostrado que el &cido retinoico

enddgeno participa también en el desarrollo de la extremidad.*

Hacia el final de la semana seis de vida intrauterina, el tejido

mesenquimatoso de las laminas para la mano se condensa para formar los
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radios digitales, 1o mismo sucede en la semana siete en las laminas del pie

para formar los radios digitales y dedos.**

En el extremo de cada radio digital, una porcion de cresta ectodérmica apical
induce el desarrollo del mesénquima en los rudimentos mesenquimatosos de
los huesos (falanges) de los dedos. Los intervalos entre los radios digitales
estan ocupados por mesénquima laxo; poco después desaparecen las
regiones del mesénquima interpuesto, formado por escotaduras entre los
radios digitales. Conforme la desaparicién del tejido, se de la formacion de
los dedos separandose hacia el final de la octava semana. La apoptosis es la
responsable de la separacién de tejido de las regiones interdigitales y
probablemente estd mediada por proteinas morfo genéticas 6seas, que son
moléculas de sefalizacion del factor transformador del crecimiento beta.
Alteraciones en estos acontecimientos celulares y moleculares provocan

sindactilia o fusién de los dedos de la mano o el pie.**

Mientras las extremidades se alargan, se forman modelos mesenquimatosos
de los huesos mediante agregaciones celulares. Los centros de codificaciéon
aparecen en la quinta semana y al final de la sexta semana todo el esqueleto
de la extremidad es cartilaginoso.**

La osteogenia de los huesos largos comienza en la séptima semana a partir
de los centros de osificacion primarios en el centro de los modelos
cartilaginosos de éstos. La osificacién de los huesos carpianos comienza

durante el primer afio después de nacer. (Fig. 3.22)*
Desde la regiéon dermomiotoma de los somitas migran células precursoras

miogenas hacia los esbozos de las extremidades que mas adelante se

diferenciaran en mioblastos. Mientras se forman los huesos largos los
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mioblastos se agrupan y forman una masa muscular grande en cada esbozo
de la extremidad; separandose en componentes dorsal (extensor) y ventral
(flexor). ElI mesénquima presente en el esbozo de la extremidad da lugar
también a ligamentos y vasos sanguineos. Los miotomas cervicales y
lumbosacros contribuyen a los masculos de la cintura escapular y pelviana,

respectivamente.**

Rudimentos
mesenquimales
de los huesos
del antebrazo

/ \'\\\
Ectodermo

A Cresta
ectodérmica
apical (CEA)
Ra
Hueso carpiano Carpo /V«\
- /1A T
‘ Humero ‘ 2 ‘

Radio

D - "'..,,,:-.'-' Cubito

Cubito

. Eclodermo l:l Cartilago D Mesénquima condensado

Fig. 3.22. Cortes longitudinales esquematicos de la extremidad superior de embriones

humanos que muestran el desarrollo de los huesos cartilaginosos. A. A los 28 dias. B. A los
44 dias. C. A los 48 dias. D. A los 56 dias.*®

Al principio de la séptima semana las extremidades se extienden en direccion

ventral. Al principio la cara flexora de la extremidad es ventral y la extensora

28
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es dorsal. Las extremidades superiores e inferiores en formacién rotan en

direcciones opuestas y en grados distintos.*®

Las extremidades superiores rotan hacia afuera 90° sobre sus ejes
longitudinales, de modo que los futuros codos apuntan en direccidén dorsal y
los muasculos extensores estan en la cara lateral y posterior de la

extremidad.*®

Las extremidades inferiores rotan hacia dentro casi 90°, de modo que las
futuras rodillas apuntan en direccion ventral y los musculos extensores

quedan en la cara anterior de la extremidad inferior.*®

Desde el punto de vista del desarrollo, el radio y la tibia son huesos
homologos, igual que el cubito y el peroné, del mismo modo que el pulgar y
el dedo gordo del pie. Las articulaciones sinoviales aparecen al principio del
periodo fetal coincidiendo con la diferenciacion funcional de los musculos de

las extremidades y de su inervacion.™

Las anomalias de las extremidades son frecuentes y en general pueden
corregirse mediante cirugia. Aunque estas anomalias no suelen tener
complicaciones graves, pueden servir como indicadores de anomalias graves

de defectos congénitos.™®

El periodo critico de desarrollo de las extremidades va desde el dia

veinticuatro hasta el dia treinta y seis.**°

Hay dos tipos principales de anomalias en la extremidad:

e Amelia 0 ausencia de la extremidad.

e Meromelia o ausencia de una parte de la extremidad.

29

——
| —



\':@T’Tf'f@
% = Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar " ;.U::\Lﬁ
T2, VAET Hendido (EEC) Fﬁw“

£
pum >

1904

Las deformidades de la mano y pie hendido (mano o pie de langosta) se
caracterizan por la ausencia de uno o mas dedos centrales debido a un fallo
en el desarrollo de uno o mas radios digitales. La mano o el pie quedan

divididos en dos partes que se oponen entre si como pinzas de langosta.'*

La sindactilia es la anomalia més frecuente de la mano o el pie. Es mas
frecuente en el pie que en la mano. La sindactilia cutanea se debe a un fallo
de involucion de las membranas ente dos o mas dedos. La sindactilia 6sea
(fusidn de los dedos o sinostosis) aparece cuando no se forman las
hendiduras entre los radios digitales, provocando asi que los dedos no se
puedan separar. La sindactilia es mas frecuente entre el tercer y cuarto dedo
de la mano y entre el segundo y tercero del pie. Tiene una herencia

dominante simple o recesiva simple.**

3.3 Desarrollo embriolégico del sistema tegumentario

La piel o tegumento, consta de dos capas: la epidermis y la dermis. La
epidermis esta constituida principalmente por el ectodermo de la superficie
del embrién, aunque también es colonizada por melanocitos, provenientes
de la cresta neural y por las células de Langerhans, que son células de
Merkel. El ectodermo que recubre el embrién consta de una capa unicelular

inicialmente.**

Inmediatamente después de la neurulaciéon, en la cuarta semana, el
ectodermo superficial prolifera para construir una nueva capa externa de
epitelio escamoso simple, denominada peridermo. La capa que subyace a la
de las células en proliferacion recibe ahora el nombre de capa basal. Las
células del peridermo se descaman progresivamente al liquido amniético. En
condiciones normales el peridermo ha completado su descamacion en la

semana veintiuno de gestacion, pero en algunos fetos persiste hasta el
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momento del nacimiento, envolviendo al neonato, retirado por el médico al
nacimiento o se desprende espontdneamente en las primeras semanas de

vida. Estos nifios se denominan bebés colodién.*

En la onceava semana de gestacion, la proliferacion de la capa basal da
lugar a una capa intermedia nueva, situada internamente por debajo del
peridermo. Siendo ésta la precursora de las capas externas de la epidermis
madura, mientras que la capa basal, denominada ahora capa o estrato
germinativo, sera la capa de células madre que continuara reponiendo la

epidermis a lo largo de la vida.*

A principios del quinto mes, se produce la descamacion del peridermo, la
capa intermedia es remplazada por tres capas definitivas de queratinocitos:
el estrato espinoso (interno), el estrato granuloso (intermedio) y el estrato
corneo o capa coérnea (externo). Este proceso se da por apoptosis,
iniciandose en el extremo craneal del feto y progresando en direccion caudal.
Las células madre del estrato corneo son las Unicas células de la epidermis
gue se dividen. Contienen una red dispersa de filamentos de queratina y
estan conectadas entres si mediante uniones de membrana denominadas

desmosomas.** (Fig. 3.23)
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A
. ~ - Ectodermo
W superficial
T Mesodermo
B
Peridermo
DR (e
- Y
\\
~Mesénquima
C _-Peridermo
P

__~Capa intermedia

_— Cresta epidérmica

_Fibras colagenas
Ty elasticas en
desarrolio

Estrato corneo

. ™ Estrato espinoso
N\
Capas papilar y reticular
de la dermis
Fig. 3.23. llustraciones de las etapas
sucesivas del desarrollo de la piel. A.
Cuarta semana. B. Séptima semana. C.
Semana once, las células del peridermo
presentan queratinizacion y descamacion
continuas. D. Recién nacido. Notese los
melanocitos en la capa basal de Ila
epidermis y el modo en que se extienden
sus proyecciones entre las células
epidérmicas para suministrar la melanina.*

Estrato germinativo

——
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De la piel se originan una serie de
estructuras especializadas, entre las
gue se encuentra el pelo, las uias y
una serie de glandulas epidérmicas.
Los foliculos pilosos se originan
como una especie de varillas que
crecen hacia abajo, a través del
estrato germinativo en el interior de

la dermis.*

Pelo

Los pelos aparecen a modo de
proliferaciones epidérmicas macizas
que se introducen en la dermis
subyacente. En el extremo terminal,
los brotes pilosos se invaginan.

Estas invaginaciones, papilas
pilosas, son ocupadas rapidamente
por el mesodermo, en el cual se
y

nerviosas.

desarrollan vasos las

terminaciones Poco
después, las células del centro de los
brotes pilosos se tornan fusiformes y
gueratinizadas y constituyen el tallo
del pelo, mientras que las células

periféricas toman una forma cubica y

dan origen a la vaina pilosa
epitelial.*

]
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El mesénquima adyacente forma la vaina radicular dérmica. Por lo general,
un pequefio musculo liso, llamado musculo erector del pelo suele estar unido
a esta vaina. La proliferacion ininterrumpida de las células epiteliales de la
base del tallo lleva al pelo hacia arriba y en el final del tercer mes aparecen
los primeros pelos en la superficie de la regiéon de las cejas y el labio
superior. Estos pelos, que constituyen el lanugo, se desprenden al
aproximarse al momento del nacimiento y son reeplazados después por
pelos méas gruesos que se originan en los foliculos pilosos neoformados.*®
(Fig. 3.24)

La pared epitelial del foliculo piloso suele presentar un pequefio brote que se
introduce en el mesodermo circundante. Las células de estos brotes forman
las glandulas sebaceas. Las células de las glandulas degeneran y dan origen
a una sustancia oleosa que es la secrecion hacia el foliculo piloso, desde el

cual llega a la piel.”

Epidermis

R 4

4 Esbozo
( / del pelo
A Vaina

radicular
dérmica

Glandula
sebacea

Fibras de
musculo
liso

Tallo del pelo

Vaina
pilosa
epitelial
Papila
pilosa
Vaso
sanguineo C

Fig. 3.24. Desarrollo de un pelo y una glandula sebacea. A. A los 4 meses. B. A los 6

meses. C. En el recién nacido™
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Glandulas

Los diferentes tipos de glandulas epidérmicas surgen como diverticulos de la

epidermis. Los cuatro tipos principales de glandulas epidérmicas son:

e Glandulas sebaceas: secretan sebo graso que lubrica piel y pelo.
e Glandulas apdcrinas: secretan sustancias odoriferas.
¢ Glandulas sudoriparas.

e Glandulas mamarias.'*

La mayoria de las glandulas sebaceas aparecen como esbozos a los lados
de las vainas de las raices epiteliales de los foliculos pilosos. Los esbozos
glandulares crecen en el tejido conjuntivo colindante y se ramifican para
formar los rudimentos de algunos alveolos y sus conductos asociados. La
células centrales de los alveolos se descomponen, formando una secrecion
grasa, sebo, vertida al foliculo que pasa a la superficie de la piel, donde se
mezcla con células peridérmicas descamadas para formar un unto

sebaceo.®

Las glandulas sudoriparas écrinas estan localizadas en la piel de casi todo el
cuerpo. Aparecen como excrecencias inferiores epidérmicas (esbozos
celulares). Conforme se expanden los esbozos, sus extremos se enrollan
para formar el rudimento de la porcidén secretora de la glandula. La insercion
epitelial de la glandula en desarrollo en la epidermis forma el rudimento del
conducto sudoriparo. Las células centrales de los conductos primitivos
degeneran y se forma un tubo hueco. Las células periféricas de la porciéon
secretora de la glandula se diferencian en células mioepiteliales y secretoras.
Se cree que las células mioepiteliales son las células musculares lisas
especializadas que ayudan a expulsar el sudor de las glandulas. Las

glandulas sudoriparas comienzan a funcionar poco después de nacer.'®
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La distribucion de la glandulas sudoriparas apdcrinas grandes en el ser
humano se limitan a la region axilar, pubica, perineal y aréola mamaria.
Derivan de excrecencias inferiores del estrato germinativo de la epidermis
que dan lugar a foliculos pilosos. Como consecuencia, los conductos de
estas glandulas se abren, no en la superficie de la piel como las glandulas
sudoriparas écrinas, sino en la porcion superior del foliculo piloso, superficial
a la salida de las glandulas sebaceas. Comienzan la secrecién hasta la

pubertad.®

Unas

El desarrollo de las ufias de las manos y pies comienza en los extremos de
los dedos en la décima semana aproximadamente. Precediendo las ufias de
las manos a la de los pies. Los rudimentos de las ufias aparecen como zonas
engrosadas o campos ungueales de la epidermis en el extremo de cada
dedo. Los campos ungueales estan rodeados en las regiones lateral y
proximal por pliegues de epidermis, los pliegues ungueales. Las células del
pliegue ungueal proximal crecen sobre el campo ungueal y se queratinizan
para formar la lamina ungueal. Al principio la ufia en desarrollo esta cubierta
por una banda estrecha de epidermis, el eponiquio (cuticula), degenerando
hasta dejar la ufia expuesta, excepto en la base donde persiste como

cuticula.**

Las ufias deformadas son un trastorno ocasional y puede manifestarse de
trastorno cutaneo generalizado o de una enfermedad sistémica, existiendo
diversas enfermedades o trastornos congénitos con defectos ungueales.
(Fig. 3.25).**
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\ Fig. 3.25. Etapas sucesivas en el desarrollo de la ufia.

oL A. La primera sefal de la ufia es un engrosamiento de la

A\ epidermis, el campo ungueal, en el extremo del dedo. B.

| Al desarrollarse la lamina ungueal crece con lentitud

A 4 hacia el extremo del dedo. C. La ufia alcanza el extremo
33w . del dedo hacia la semana treinta y dos.**

Pliegue ungueal lateral

Pliegue ungueal proximal Eponiquio

/ ~
y’ Campo ungueal
§ /J‘

B 2 vt Hiponiquio
\\ A
\
Lamina ungueal

Matriz (lecho) ungueal Lamina ungueal

Dientes
En circunstancias normales se forman dos grupos de dientes:

1. Denticién primaria o dientes temporales.
2. Denticién secundaria o dientes permanente.*®

Los dientes se forman a partir del ectodermo oral, mesénquima y células de

la cresta neural.*®

El esmalte deriva del ectodermo de la cavidad oral, mientras que el resto de
los tejidos preceden del mesénquima y células de la cresta neural. La forma
de la cara cambia conforme el maxilar superior y la mandibula crecen para

adaptarse a los dientes en desarrollo.*?
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La odontogenia es una propiedad del epitelio oral. Es un proceso continuo
que implica la introduccién reciproca entre el mesénquima de la cresta neural

y el epitelio oral subyacente.*

Alrededor de la sexta semana de desarrollo, la capa basal de revestimiento
epitelial de la cavidad bucal origina una estructura en forma de “C”; la lamina
dental, a lo largo de los maxilares superior e inferior. Esta lamina origina
varios gérmenes o esbozos dentales. En numero de 10 por cada maxilar, que
forman los primordios de los componentes ectodérmicos de los dientes. Poco
después, la superficie profunda de los brotes se invaginan y se llega a
periodo de caperuza del desarrollo dental. Esta caperuza consiste en una
capa externa, del epitelio dental externo, una capa intermedia, el epitelio
dental interno y un nucleo central de tejido laxo, el reticulo estrellado. El
mesénquima originado en la cresta neural y situado en la indentacion, forma

la papila dental.*

A medida que la caperuza dental crece y la indentacion se profundiza, el
diente adopta un aspecto de campana, (periodo de campana), donde las
células mesenquimatosas de la papila adyacente a la capa dental interna se
diferencian en odontoblastos, que mas adelante producen dentina. Las

crestas restantes de la papila dental forman la pulpa.®

Las células epiteliales del epitelio dental interno se diferencian en
ameloblastos. Estas células producen largos prismas de esmalte que se
depositan sobre la dentina. El esmalte se deposita primero en el apice del
diente y desde alli se extiende gradualmente hacia el cuello, se torna mas
espeso, los ameloblastos retroceden hacia el reticulo estrellado, donde
experimentan regresion y dejan temporalmente una membrana delgada,

(cuticula dental), sobre la superficie del esmalte.®
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La formacion de la raiz del diente comienza cuando las capas epiteliales
dentales penetran en el mesénquima subyacente y forman la vaina reticular
epitelial. Las células de la papila dental depositan una capa de dentina que

se continda con la de la corona.*®

Las células mesenquimatosas situadas por fuera del diente y en contacto con
la dentina de la raiz se diferencian en cementoblastos. Estas células dan
lugar al cemento radicular. Por fuera de la capa del cemento, el mesénquima
origina el ligamento periodontal, que mantiene firmemente en posicion al

diente.”®

La erupcion de los dientes temporales se produce ente los 6 y los 24 meses
después del nacimiento. Los esbozos de los dientes permanentes, situados
en la cara lingual de los dientes temporales, se forman durante el tercer mes
de vida intrauterina. Estos esbozos permanecen latentes hasta alrededor del
sexto mes de vida posnatal. A medida que se va desarrollando el diente
permanente, la raiz del diente deciduo es reabsorbida por los osteoclastos;
produciendo la exfoliacién del diente deciduo.® (Fig. 3.26)
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Fig. 3.26. Formacion del diente en estadios sucesivos del desarrollo. A. Germen a las 8
semanas de vida intrauterina. B. Estado de caperuza a las 10 semanas de vida intrauterina.
C. Estado de campana a los 3 meses de vida intrauterina. D. A los 6 meses de vida

intrauterina.®
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4. DISPLASIA ECTODERMICA.

4.1. Definicion.

Es un grupo de trastornos hereditarios que se derivan de problemas en el
desarrollo temprano de la capa ectodérmica del embrion, afectando a dos o

mas 6rganos derivados de éste.*®?°

Es una condicion hereditaria caracterizada por el desarrollo anormal de la
piel y estructuras asociadas (cabello, ufas, dientes y glandulas
sudoriparas).*119-2

La National Fundation for Ectodermal Dysplasias; considera a las Displasias
Ectodérmicas (DE) como una alteracion en la cual existen anormalidades de

dos 0 mas estructuras ectodérmicas y es causada por factores genéticos.?’

4.2. Clasificacion.

Hasta el momento existen varias clasificaciones sobre los sindromes de
displasias ectodérmicas, la mas aceptada es la realizada por Newton Freire y
Marta Pinheiro (1984); la cual describe 117 variedades de displasias
ectodérmicas. Diez aflos después esta clasificacion fue actualizada y se
reconoce la existencia de 150 sindromes de displasias ectodérmicas; los
cuales fueron clasificados en 11 subgrupos, dependiendo de la estructura
ectodérmica afectada, para nombrar a cada subgrupo se asignaron nameros

del 1 al 4 a cada estructura ectodérmica afectada de la siguiente forma:

Pelo (tricodisplasia).
Dientes (odontodisplasia).

Uinas (onicodisplasia).

A

Funcion sudoriparas (hipohidrosis).
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Los subgrupos identificados son:

» Subgrupo 1-2-3-4
% Sindrome de Christ-Simens-Touraine.
% Displasia Ectodérmica Hipohidrética Autosémica Recesiva.
% Sindrome de Rosselli-Gulieneti.
% Sindrome de Rapp-Hodgkin.

% Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica.

» Subgrupo 1-2-3
% Sindrome de Clouston.
% Sindrome Tricodento-Oseo.
¢ Sindrome Tricorinofalangeal.
% Sindrome de Ellis-Van.
% Sindrome de Lenz-Passarge.

% Sindrome de Ufia y Diente.

» Subgrupo 1-2-4

» No se reconoce sindrome en particular.

» Subgrupo 1-3-4
*»+ Sindrome de Freire-Maia.

» Subgrupo 2-3-4

¢ Hipoplasia del esmalte —hipohidrosis-onicolisis.

» Subgrupo 1-2

% Sindrome de Gorlin.
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+« Sindrome 6culodentodigital.

% Sindrome oral-facial-digital (tipol).

Subgrupo 1-3
+« Hipergueratosis palmo plantar y alopecia.

% Onicotricodisplasia con neutropenia.

Subgrupo 1-4

+ Displasia ectodérmica congénita de la cara.

Subgrupo 2-3

% Sindrome de Displasia de ufias y sordera

Subgrupo 2-4
% Displasia ectodérmica de Marshall con defectos oculares vy

auditivos

Subgrupo 3-4

No se reconoce sindrome en particular.?®

42

——
| —



ag

Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar B i
Hendido (EEC) F

UNAM
1904

5. SINDROME DE ECTRODACTILIA-DISPLASIA-
ECTODERMICA-LABIO PALADAR HENDIDO (EEC)

5.1. Definicion

El sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica es una anomalia multiple
congénita; caracterizada por displasia ectodérmica, presencia de labio
paladar hendido y anormalidades en el conducto lagrimal. El sindrome se
hereda de forma autos6mico dominante con penetracion incompleta y con

expresividad variable.”**#1:29:30

Freire-Maia y Pinheiro consideran que por lo menos se deben presentar dos

componentes ectodérmicos anormales.®
5.2. Etiologia.

Las anomalias, malformaciones o defectos congénitos son sinébnimos que se
utilizan para describir las anormalidades estructurales, de la conducta,
funcionales y metabdlicas que ya se encuentran al nacimiento. Estas se
producen durante la formacion de las estructuras, por ejemplo, durante la
organogénesis. Ocasionando la falta completa o parcial de una estructura o

alteraciones de su morfologia normal.’®

Las displasias ectodérmicas son causadas por alteraciones en los genes.
Los genes alterados pueden ser heredados de uno de los padres, o los
genes normales pueden ser alterados (mutar) en el momento de la formacién

de 6vulos o espermatozoides o después de la fecundacién.?*

Si tan sélo uno de los padres es portador de la mutacion, el nifio tiene una

probabilidad del 50% de padecer EEC. Si ambos padres portan el gen hay
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cien por ciento de probabilidades de que el nifio tendra EEC, y por lo general,

estos nifios tienen formas mas graves del sindrome.*#

Defectos en las extremidades pueden ser causados por factores genéticos,
anomalias cromosdémicas, teratdgenos, constriccibn mecanica de las
extremidades del feto durante el crecimiento o combinaciones de estos

factores 4,5,7-11,16,20,26,29-31

La patogénesis de este defecto no estaba completamente clara, se creia
que se debia a una translocacion entre los cromosomas 7 y 9, siendo los
puntos criticos a nivel de 7q11.2-g21, segun el reporte de Qumsihey (1992)
el cual se heredaba de forma dominante explicando el alto porcentaje de
casos esporadicos en familias, declaradas como neomutaciones hasta

entonces.’821:2930

El gen TP63 se identificd por primera vez en 1998 y se localizé a 3927 por
florescencia de hibridacion in situ. Un gen supresor de tumores homoélogo al
gen TP53y Tp73, 78212930

El gen TP63 expresa abundantemente la proliferacion de células basales del

epitelio.*?

Las mutaciones patdgenas en la transcripcion TP63 han sido identificados
como las bases moleculares del Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-
Ectodérmica-Labio Paladar Hendido (EEC) y hasta la fecha se han

observado nueve mutaciones.’®%!
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5.3. Manifestaciones Clinicas

Piel

Hay menor problematica en la mayoria de los casos. Las caracteristicas mas
severas son piel seca, tez palida con aspecto de albinismo; por lo cual
aumenta la tendencia a presentar lesiones precancerosas.*®’ 11192

(Figs.5.3.1)

A

Fig. 5.3.1. A. Descamacion de cuero cabelludo, lesiones eccematosas periorificiales,
alopecia, madarosis y labio hendido. B. eccema retroauricular.*

Uinas

Se encuentra distrofia ungueal, son de crecimiento lento, surcado
transversalmente y sin hueso, y muestran diversos grados de
concavidad.**>"1192% (Figs. 5.3.2)

Fig. 5.3.2. Distrofia ungeal.*®
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Hendido (EEC)

Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar

Pelo

escaso Yy

pubertad,

Fig. 5.3.3.

blanca y delgada, cabello, cejas y pestafias escasas.’

Conducto lagrimal.

Presenta obstruccién del conducto lagrimal,
suele ser bilateral, epifora, disfuncion de
reduccion de la produccion de lagrimas

cicatrizacion de la cérnea. *°71119%

Problemas auditivos.

Es frecuente la otitis recurrente, la hipoacusia

Hendiduras orofaciales.

Esta estructura se ve afectada en el
color, pues tiende a ser de color claro o

sin pigmento, de textura fina y seco;

de crecimiento lento. Se ha

observado una tendencia gradual de
aumento de pigmentacion del pelo con la

edad. Y en los hombres después de la

una disminucién de vello

corporal. #>7111928 (Fig 5 3 3)

Paciente con EEC. Notese piel

en la mayoria de los casos,
las glandulas de Meibomio,

y deficiencias visuales por

o déficit de audicion. #>7-11:19-26

Esta caracteristica es una de las mas representativas del sindrome; suele

encontrarse en todos los pacientes aunque varia su expresividad, desde sélo
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presentar labio hendido, labio paladar hendido unilateral, bilateral o paladar
hendido submucoso. #>7*11926 (Figs. 3.15 — 3.19)

Dientes

La denticion primaria suele estar completa, aunque no siempre
morfolégicamente normal. Las anomalias que mas se observan y que
afectan a los oOrganos dentarios son: microdoncia, oligodoncia, dientes
conicos, caries dental generalizada, hipoplasia del esmalte. Y en los casos
donde se han podido tomar radiografias dentales taurodontismo.*> /11192
(Fig. 5.3.4.)

Fig. 5.3.4. Boca de un paciente, donde se aprecia el severo colapso maxilar, ausencia
dentaria y presencia de dientes dismorficos.*

Aparato genitourinario
Existe hipospadia glandular, reflujo uretral e infecciones recurrentes del

tracto urinario, +>7-11:19-26

Estado psicoldgico
Los pacientes con este sindrome en la edad adulta, generalmente acuden a
consulta para hacer frente a su condicidbn. Se presentan seguros de si

mismos, ya que han desarrollado buenas habilidades de comunicacion
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interpersonal. Los adultos afectados expresan insatisfaccion con su imagen
corporal, desean la aceptacion del puablico, recuerdan afios de la
adolescencia especialmente infeliz y la conducta persistente de esconder las

manos.®

5.4. Diagnaostico

Este sindrome se caracteriza por la presencia de la triada Ectrodactilia-
Displasia-Ectodérmica y Hendidura de labio y paladar. Esta asociacion
muchas veces es confundida con otro tipo de identidades, quedando
erroneamente diagnosticado el paciente; por lo cual se deben de plantear

varios diagndsticos diferenciales.?

5.4.1. Diagnostico prenatal

El perinatologo dispone de varios métodos para evaluar el crecimiento y el
desarrollo del feto en el Utero, como la ecografia, el andlisis de suero
materno, la amniocentesis, la biopsia de la vellosidad coridnica. La
combinacion de estas técnicas permite detectar anomalias genéticas, el
crecimiento global del feto y complicaciones del embarazo, como anomalias
uterinas o placentarias. La aplicacion de terapias in Gtero han introducido el

concepto de que el feto es ahora un paciente.*
Ecografia bidimensional.
La ecografia bidimensional en tiempo real es una de las técnicas de

diagnéstico mas popularizadas en los Ultimos afios, se realiza rutinariamente

en las mujeres embarazadas y puede detectar en forma precisa la posicion
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del feto, calcular la edad gestacional, posicion de la placenta, género del feto

y multiples malformaciones fetales.?*3

Los parametros importantes que revela la ecografia son: caracteristicas de la
edad y del crecimiento fetal; presencia o ausencia de anomalias congénitas;
estado del medio uterino, como la cantidad de liquido amnidtico; posicion de
la placenta; flujo sanguineo umbilical, asi como la presencia de embarazos

multiples.*®

La edad y el crecimiento fetal se calculan mediante la longitud vértex-nalga
durante la quinta a décima semana de gestacion. Posteriormente se utiliza
una combinacién de mediciones, como el diametro biparetal (DBP) del

craneo y la circunferencia abdominal.™

Las malformaciones congénitas que pueden ser detectadas ecograficamente
con los defectos del tubo neural, anencefalia y espina bifida; defecto de la
pared abdominal como onfalocele; gastrosquisis, defectos cardiacos y

faciales como labio y/o paladar hendido.*

Las hendiduras labio palatinas fueron unas de las primeras malformaciones
descritas por ecografia, se realiza su diagnéstico alrededor de la vigésima
semana, usando equipos de alta resolucion y de imagen en tiempo real. (Fig
5.4.1y5.4.2).%

Ecografia Tridimensional
En 1989 salié al mercado el primer equipo de ecografia capaz de producir

imagenes en tercera dimension. La ecografia tridimensional permite, dibujar

una imagen con todas las proyecciones posibles, aumenta las posibilidades
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en el diagnostico del labio y paladar hendido. Ademas, permite una mejor

visualizacion del labio superior, y facilita también la observacion de la encia y
el paladar.®

MTERNTDAR STA. M1

Fig. 5.4.1. Labio normal visto con ecografia bidimensional.**

Fig. 5.4.2. Hendidura labial unilateral izquierda.”®
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La sindactilia y ectrodacitilia puede ser visible en la ecografia en el segundo
trimestre del embarazo. Esta Ultima es un malformacion congénita rara de los
miembros, caracterizada por la presencia de una hendidura media profunda
de manos y/o pies, debido a la falta de los rayos mediales. El espectro de la
misma puede ir desde agenesia de un digito, a mano o pie hendidos. La
ectrodactilia se considera genéticamente heterogénea y puede ser de
etiologia esporadica o asociada a otros sindromes genéticos y no

genéticos. 3>

La evaluacion de la cara fetal y por ende del paladar y el labio requiere que el
feto esté bajo la presencia de buena cantidad de liquido amnidético, su
escasez puede hacer que sea muy dificil la visualizacién de las estructuras
faciales. Al realizar vistas secuenciales sobre el maxilar debe valorarse el
contorno y la continuidad ademas de la alineacion de la encia y los gérmenes
dentarios. La presencia de cualquier interrupcion en el arco maxilar, sera
sugestiva de labio y paladar hendido unilateral y si ademas coexiste la
presencia de una prominencia a nivel maxilar se deberd sospechar de
hendidura labiopalatina bilateral.*® (Fig 5.4.3 y 5.4.4)
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Fig. 5.4.3. Cara y labio normal visto con ecografia tridimensional.
Fuente: archivos personales Dr. Leo Avendafio

Fig. 5.4.4. Imagen de ecografia tridimensional en donde se observa una hendidura
labiopalatina unilateral. Fuente: Callen P.
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Amniocentesis.

En la amniocentesis, se inserta una aguja por via transabdominal dentro de
la cavidad amnibtica, (previamente identificada con ecografia) y se extraen
entre veinte y treinta mililitros de liquido amnidtico. Este procedimiento no
debe realizarse antes de la catorceava semana de gestacion por la cantidad
de liquido amniotico requerida. El riesgo de pérdida fetal es del 1%. Ademas
se pueden recoger células fetales suspendidas en el liquido amniotico para
estudiar los cariotipos en metafase y realizar otros analisis genéticos. Una
vez que se consiguen los cromosomas, es posible identificar las alteraciones

mayores como traslocaciones, rupturas, trisomias y monosomias.®
Muestra de vellosidades coridnicas.

Se toma insertando una aguja por via transabdominal o transvaginal dentro
de la masa placentaria y aspirando entre cinco y treinta miligramos de tejido
vellositario. Las células pueden ser analizadas inmediatamente, pero la
precision de los resultados es problemética por la elevada frecuencia de
errores cromosoémicos en la placenta normal. Aunque el riesgo de pérdida
fetal por este procedimiento es de una a dos veces mayor que el de la

amniocentesis.™
Amplificacién de ADN por la reaccion en cadena de la polimerasa.

La reaccion en cadena de la polimerasa, por lo general denominada sélo
PCR por sus siglas en inglés (Polymerase Chain Reaction) es un
procedimiento nuevo extremadamente eficaz que permite amplificar una
secuencia seleccionada de ADN de un genoma, un millon de veces o mas.
La prueba de PCR puede usarse para clonar una secuencia determinada de
ADN in vitro- sin tener que usar células vivas durante el proceso de

clonacion. Sin embargo, el procedimiento s6lo puede aplicarse cuando se

53

——
| —



ag

Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar i "'\!“:\i'i
Hendido (EEC) F UNAM

1904

conoce la secuencia de nucledtidos de al menos un segmento corto de ADN
a cada lado de la region de interés. La técnica de PCR implica utilizar
oligonucledtidos sintéticos complementarios de las secuencias conocidas,
que se extienden por la region de interés para cebar la amplificacion
enzimatica de este segmento de ADN en el tubo de ensayo. El procedimiento
incluye tres pasos, cada uno de los cuales se repite muchas veces para

producir ciclos de amplificacién.®”®

Paso 1: EI ADN gendmico que contiene la secuencia que va a ser

amplificada se desnaturaliza por calor.

Paso 2: El ADN desnaturalizado se hibrida con un exceso de los

oligonucledtidos cebadores sintéticos.

Paso 3: Se usa la ADN polimerasa para duplicar el segmento de ADN entre

los sitios complementarios de los oligonucleétidos cebadores. (Fig 5.4.5) 3"
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Fig. 5.4.5. Para lograr la duplicacién de un tramo de ADN, cada ciclo de la técnica PCR
incluye tres etapas: a) Desnaturalizaciéon, durante la cual se separan las dos hebras
constituyentes del ADN; b) Apareamiento de los "iniciadores" o primers del tramo a replicar;
¢) Extensidn de las cadenas de primers gracias a la accion de una enzima ADN polimerasa.

La repet|C|on de los ciclos permite multiplicar geométricamente los tramos de ADN
elegldos
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Existen tres formas de analizar los fragmentos de ADN amplificados mediante la técnica
PCR.*"® (Fig. 5.4.6)

El cebador proporciona el 3’-OH libre que se requiere para la extension
covalente; el ADN gendmico desnaturalizado proporciona la funcion de
molde que se requiere. Luego, los productos del primer ciclo de duplicacion
se desnaturalizan, se hibridan con los oligonucledtidos cebadores y se
duplican nuevamente con la ADN polimerasa. Este ciclo se repite muchas
veces hasta que se logra el nivel deseado de amplificacion. Una doble hélice
de ADN genera dos dobles hélices después de un ciclo de duplicacion, 4
después de 2 ciclos, 8 después de 3 ciclos, 16 después de 4 ciclos, 1024

después de 10 ciclos, y asi sucesivamente.>"%

En un principio la prueba se realizaba con el fragmento Klenow de la ADN
polimerasa | de E.coli como duplicasa. Como esta enzima es inactivada por
el calor durante el paso de desnaturalizacion, se tenia que agregar una
nueva enzima en el paso 3 de cada ciclo. La amplificacion de ADN mediante
PCR mejoré notablemente con el descubrimiento de una ADN polimerasa
estable al calor en la bacteria termdfila Thermus aquaticus. Esta polimerasa,
denominada Taq polimerasa (por el nombre del género y la especie de
bacteria de la cual se aisld), permanece activa durante el paso de
desnaturalizacién en cada ciclo de amplificacion. De este modo, puede
afadirse un exceso de Tag polimerasa y oligonucle6tidos cebadores en el
ciclo de inicio de PCR, los ciclos pueden llevarse a cabo mediante

alteraciones ciclicas de temperatura.®”*

La tecnologia PCR proporciona atajos en muchas aplicaciones de clonacion
y secuenciacion. Estos procedimientos permiten a los cientificos obtener
datos definitivos de la estructura de genes y secuencias de ADN cuando sélo

estan disponibles cantidades muy pequefias.®’®
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Fig. 5.4.6. A: Visualizacion directa. Las muestras colocadas sobre un gel y sometidas a la
accion de un campo eléctrico (electroforesis) migran de una manera caracteristica que se
puede visualizar por tincion (coloreado) del ADN. (Carriles 1-8: productos de distintas PCRs;
carriil M: marcadores de ADN de tamafio conocido.) B: Southern blot. EI ADN es
desnaturalizado (separacion de sus hebras constituyentes) y transferido a una membrana de
nitrocelulosa o nylon para luego incubar la hibridacion (unién) con una sonda radiactiva. Esta
quedara fijada donde se encuentre el tramo de ADN de interés y su presencia se revelard a
través de una autorradiografia (placa fotografica sensible a la emisién radiactiva de la
sonda). C: Dot blot. Método analogo al anterior, pero practicado sobre una siembra en forma
de manchas de los fragmentos de ADN a analizar previamente desnaturalizados.™*

Una importante aplicacion es el diagnostico de enfermedades hereditarias,

especialmente en el periodo prenatal, cuando se dispone de cantidades muy

pequefias de ADN fetal. Una segunda aplicacion importante tiene lugar en

casos legales que implican la identidad de individuos.®"®

57

——
| —



ag

Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar B i
Hendido (EEC) F

UNAM
1904

Con la prueba de PCR, pueden obtenerse secuencias de ADN a partir de
cantidades muy pequefias de ADN aislado de muestras de sangre,

espermatozoides o cabellos.?"3®

Mediante esta prueba se han descubierto nueve alteraciones en el gen TP63
que se encuentra relacionado con el sindrome de Ectrodactilia-Displasia-
Ectodérmica-Labio Paladar Hendido (EEC). Ocho de estas mutaciones son
sin sentido agrupados en el ndcleo; y cinco de las nueve mutaciones han

surgido de novo.”®

5.4.2. Diagnostico al nacimiento

Este sindrome se caracteriza por la triada ectrodactilia, displasia ectodérmica
y labio paladar hendido, misma que le asigna el nombre a esta alteracion. La
variabilidad fenotipica y la penetrancia determinan el diagnéstico del paciente
al momento de nacer; pero este puede ser errbneamente diagnosticado si las

condiciones fenotipicas no son expresadas en su totalidad.*>" 11926

Por tal motivo, el diagnéstico debe confirmarse por medio de la prueba de
PCR, para descartar el sindrome o que alguno de los padres sea portador de
la mutacion genética. En este proceso el ADN sera tomado de sangre
periférica de la persona afectada y de los padres, y se sometera a la prueba
de PCR.™

5.4.3. Diagnostico diferencial

Los sindromes de displasias ectodérmicas, comprenden una coleccién de
distintos padecimientos en los cuales se involucra el desarrollo anormal del
ectodermo embrionario. En base a la variaciéon de las distintas entidades que

comparten caracteristicas similares al EEC y sobre todo al compromiso de
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las mutaciones en el gen TP63 que produce diversos grados de hendiduras
orofaciales y malformacion de las extremidades. Se puede establecer los

siguientes sindromes como diagnésticos diferenciales para el EEC:?394

+ Sindrome AEC / Hay-Wells/Anquilobléfaron, displasia-ectodérmica
labio paladar hendido
+ Sindrome de ADULT

5.4.3.1. Sindrome AEC / Hay-Wells / Anquilobléfaron, displasia-

ectodérmica labio paladar hendido.

La primera descripcion de este sindrome fue realizada por Hay y Wells en
1976, publicaron siete pacientes correspondientes a cuatro familias que
presentaban un nuevo patron de defectos. El nombre AEC viene del
acrénimo inglés formado por Ankyloblepharon, Ectodermal defects, Cleft
lip/palate (Anquilobléfaron, Displasia Ectodérmica y Labio y Paladar
Hendido).***! (Fig. 5.4.7.)

El sindrome muestra un patron de herencia autosomico dominante.

Recientemente se ha considerado que la alteracion genética se encuentra en

la mutacién del gen p63.3%*4
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Fig. 5.4.7. Paciente con sindrome de AEC(Ankyloblepharon, Ectodermal Dysplasia oral
CLeft/ Hay-Wells). Presencia de labio paladar hendido bilateral.*®

El anquiblefaron filiforme adnatum no es un simple error en la apertura de los
parpados. Las bandas de fusion de los parpados, histologicamente estan
compuestas de una corteza central de tejido conectivo vascular,
completamente rodeada de epitelio. También es posible observar fibras
musculares. Estas bandas pueden representar una proliferacion anormal de
tejido mesenquimatoso en ciertos puntos de las orillas del parpado o una
39-41

deficiencia en el ectodermo que permite la union mesodérmica.
(Fig.5.4.8)
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Fig. 5.4.8. Presencia de Anquilobléfaron.®

Las anomalias asociadas con este sindrome, con excepcion del paladar
hendido, se originan en la octava o novena semana de vida fetal y pueden
explicarse como anormalidades en el desarrollo ectodérmico o interaccion

defectuosa entre ectodermo y mesodermo.3%42

Las manifestaciones clinicas mas frecuentes son:

% Faciales y bucodentales: Fisura palatina, labio hendido, hipoplasia

maxilar y cigomatica, hipodoncia y displasia del esmalte.3%42

% Cutaneas: Hiperpigmentacién difusa, queratosis (cualquier
enfermedad con aumento del desarrollo del engrosamiento del
epitelio de la capa cérnea de la piel) palmar y plantar, hipo o
anhidrosis (trastorno caracterizado por una sudoracién insuficiente),

distrofia, hipoplasia de ufias y pelo escaso.3%*?
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% Malformaciones de extremidades: presencia de defectos en la
alineacion, fundamentalmente, sindactilia (adherencia congénita o

accidental de dos o mas dedos entre si).3%42

< Oculares: anquilobléfaron, blefaritis y fotofobia.>**

% Ocasionalmente pueden presentar estenosis del canal auditivo
externo, deformidad de las orejas, puente nasal ancho, tejido mamario
ectopico, hiperpigmentacibn en miembros superiores, atresia de
coanas, (granuloma de cuerdas vocales, hipospadias Yy
malformaciones cardiacas tales como: comunicacion interventricular y
ductus arterioso persistente (persistencia anormal después del
nacimiento del conducto desde la arteria pulmonar a la aorta presente

en el feto).>9*

5.4.3.2. Sindrome de ADULT.

El sindrome ADULT (acro-dermato-ungueal-lagrimal-dental) Es una rara
displasia ectodérmica asociada con malformaciones de extremidades y
causada por mutaciones heterocigotas en el gen p63. El sindrome de ADULT
tiene superposicion clinica con otros sindromes relacionados con la mutacion
del gen TP63, tales como el EEC; se caracteriza por ectrodactilia, exceso de
pecas y lunares, onicodisplasia, obstruccion de los conductos lagrimales,
hipodoncia y/o pérdida temprana de la denticibn permanente. Su transmision
es de tipo autosémica dominante. ***%4%3(Fig. 5.4.9).
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Fig. 5.4.9. Las extremidades y el fenotipo ectodérmico en pacientes con sindrome de
ADULT. a y b. Sindactilia en las extremidades. ¢ y d. Sindactilia de pie y mano de una
paciente italiana. e y f. Manos gravemente afectados y no afectados los pies de pacientes
daneses. g. Pecas excesiva en pacientes daneses. h. Hipodoncia y la pérdida de los dientes
permanentes en un paciente danés. i. Pezones hipoplasicos en el paciente danés.*’

El sindrome de ADULT tiene su propia y Unica mutacion dada por residuos
de aminoécidos, sélo dos residuos de aminoécidos son conocidos en las
mutaciones de los pacientes con este sindrome: asparagina 6, que se
encuentra en el segundo puesto de dominio de transactivaciéon y arginina

298, que se localiza en el dominio de unién al ADN. 39404243
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6.5 Tratamiento.

Al referirse a un sindrome, éste tiende a ser tratado multidisciplinariamente,
agrupando a un conjunto de especialistas que manejaran de la manera mas
6ptima el tratamiento y pronéstico del paciente.>84°

Inicia desde la deteccién del sindrome, ya sea en el Gtero durante las
consultas prenatales; al ir capacitando a los padres de las condiciones
fisicas que presentara el bebé y las dificultades a las que se enfrentaran; o al
nacimiento entablando comunicacion con los especialistas involucrados
concientizando a los padres del tratamiento a seguir con el infante. El
tratamiento no es limitado a las correcciones quirdrgicas; ademas participan
cirujanos plasticos, otorrinolaringélogos, médicos pediatras, ortodoncistas,
cirujanos maxilofaciales, odontopediatras, terapistas de lenguaje, psicologos,
trabajadoras sociales. Integrdndose una consulta interdisciplinaria que
ofrecera una mejor atencién, 6ptima y completa, a los pacientes afectados

con estas anomalias congénitas.*®

Debido a la complejidad de la deformidad que tienen los pacientes con
hendiduras maxilofaciales se requiere un enfoque de rehabilitacién
multidisciplinario. En la mayoria de los casos el tratamiento se prolonga
hasta los 18 afios, desde el nacimiento hasta la operacion estética final, en
otros pacientes dura para toda la vida como sucede cuando se instalan
obturadores palatinos.>*

Resulta de suma importancia normar la atencion a pacientes afectados con
hendiduras labio palatinas, de este modo se optimiza su atencion. La primera
consulta se realiza al momento del nacimiento, en ésta se elaborard la
historia clinica del paciente en la cual se determinara el sindrome con el cual
estd afectado; realizando notas detalladas de las malformaciones vy

clasificacion de las mismas, se solicitaran consultas con:
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Cirugia pediétrica.

Cirugia pléastica.

Cirugia maxilofacial y ortopedia maxilar.
Kenesiologia.

Odontopediatria.

Ortodoncia.

Genética.

Otorrinolaringologia.

Salud mental.

Comunicacion humana para estimulo temprano.

YV V.V V V V V V V VYV V

Fonoaudiologia.

Este trastorno no soélo trae consecuencias estéticas, afecta también
diferentes funciones del nifio, como la alimentacion, audicién, la respiracion

nasal y la fonacién.!*84°

A continuacion se detallan las funciones generales del grupo de

especialistas que integran el grupo interdisciplinario:

Anestesiologia:

a) Valoracion preanestésica: Determina los riesgos anestésicos de
acuerdo al expediente clinico y al estado actual del paciente.

b) Practicar las técnicas de anestesia general en las correcciones
quirargicas de prognatismo, protusiones maxilares y/o retrusiones
maxilares y mandibulares, evaluando la via de intubacion
endotraqueal de acuerdo a las necesidades propias de la cirugia.

c) Vigilar y controlar el ciclo de anestesia, durante el trans vy
postoperatorio inmediato, hasta la recuperacion total del paciente.
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d) Valorar y controlar los accidentes y complicaciones que surjan

durante las maniobras de intubacién y extubacién del paciente.*®

Genética. Investigacion y orientacion genética mediante la evaluacion

clinica, donde se investigara:

a) Numero de embarazos y evolucion.

b) Partos.

c) Evolucién del paciente desde el nacimiento.
d) Exploracion fisica.

e) Arbol genealdgico.

Cirugia reconstructiva o plastica:

a) Evaluar y corregir las alteraciones congénitas para la movilizacion
integral de la region craneofacial, en coordinacion con el servicio de
cirugia maxilofacial, neurocirugia y ortopedia. Para lograr la
correccion del paciente, desde el punto de vista neurolégico, estético

y funcional.*®

Lenguaje. Se estudiara el lenguaje del paciente con respecto a:

a) Articulacion.

b) Nivel linguistico.

c) Comprension y expresion del lenguaje.

d) Grabacién pre y postoperatoria de la cirugia.

e) Los pacientes preescolares y lactantes deben ser examinados por el
departamento de lenguaje, con el fin de dar indicaciones a los padres
con respecto al mejor desarrollo del lenguaje y prevenir malos habitos

orofaciales.
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Estomatologia preventiva. Valoracion de condiciones bucodentales de:

a)
b)
c)

d)

f)

Examen de tejidos blandos orales.

Extracciones indicadas y ausencias dentarias.

Obturaciones presentes e indicadas para tratamiento de eliminacion
de caries.

Examen radiolégico de tipo periapical, oclusal y panoramico para
detectar lesiones cariosas, periodontales e inclusiones dentales en
maxilar y mandibula.

Examen de modelos dentales.

Cefalometrias laterales y frontales con analisis esquelético dental y de
tejidos blandos (Steiner, Down, Ricketss Sassouni).'®

Otorrinolaringologia: La valoracién consistira en:

a)
b)

c)

Salud

Historia clinica especifica.

Exploracion anatomica funcional de la nariz, septum nasal, cornetes,
adenoides, amigdalas y faringe.

Valorar y practicar tragueotomias de urgencias o electiva en los casos
de lesiones por anquilosis temporomandibular, micrognatias u otro

tipo de alteracién maxilofacial que involucre la via aérea adecuada.'®

mental. Se realiza el estudio psicolégico de:

Percepcion.

Esquema corporal.

TActil, auditivo.

Orientacion de tiempo espacio.
Atencion, memoria.

Gestalt.
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g) Coordinacién (ojo, mano, pie izquierdo y derecho).

h) Inteligencia verbal y no verbal.

i) Evolucion social y personalidad.

i) Aprendizaje.

k) Elaboracion y aplicacion del plan de rehabilitacion cuando el caso lo

requiera.’®

En la tabla 6.5.1 se observa la cronologia en meses y afios de la adecuada

intervencién de cada especialidad.

6.5.1 Tratamiento odontoldgico.

Dentro de este grupo integral, el odontopediatra, el ortodoncista y
odontblogo de practica general son parte fundamental en todas las etapas
del desarrollo del paciente, como integrante o lider de un equipo, que vela
por ofrecer al paciente un servicio de alta calidad.

Podemos dividir la atencion odontolégica en pacientes con labio paladar
hendido en cuatro fases:

1. Fase I: Nacimiento a los 18 meses.

2. Fase II: Denticion temporal.
3. Fase llI: Denticion mixta.
4

Fase IV: Denticién permanente.*
Fase |: Nacimiento a los 18 meses.
El manejo del paciente se inicia con la atencion inmediata a las necesidades
del recién nacido; en estos nifios se observan trastornos de alimentacion

adecuada, por lo que la labor es ensefiar a la madre como alimentar a su

bebé y realizar una higiene adecuada en la hendidura.*®
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Tabla 6.5.1. Cronologia en meses y afios de la adecuada intervencion de cada especialidad.

EDAD MESES ANOS
Especialidad 1|2|3|4|5|6|7|8|9|10|11]|1 |2 |3|4|5|6 |7 |8|9|10[11]|12]|13|14]15
Cirugia Plastica A B C D|E F G |H
Genética X X

Ortopedia Pre Op X

Ortodoncia X XXX XX X|X|X|X|X X | X [ X |X
Odontopediatria X X X|X|X|X X X
Psicologia X X X X | X X
Fonoaudiologia X X X XX | X|X|X|X|X X X X
Otorrinolaringologia X X XX | X|X|X|X X X
Anestesiologia X X X | X X X

Cirugia Maxilifacial X X | X

A. Evaluacidn y derivacion. B. Operacion labio, nariz y encia. C. cierre de paladar. D. retoque nariz y labio. E. Faringoplastia. F. Injerto dseo.
G. Rinoseptoplastia. H. Avance maxilar. X. edad adecuada para la intervencion de cada especialidad.*
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El tratamiento ortopédico en esta edad temprana continla siendo
controversial al igual que el uso de placas obturadoras. (Fig. 6.1) En la
literatura se encuentran numerosos reportes de utilizacion de ortopedia

prequirirgica en estas edades.*®

Fig. 6.1. Modelo del
paciente y obturador palatino
para que pueda

alimentarse.*’

El tratamiento de los nifios con fisura de labio y paladar ha pasado por muy
diversas etapas a lo largo del ultimo siglo. Algunos equipos asumen que
cualquier procedimiento quirdrgico sobre el paladar puede interferir en el
crecimiento y desarrollo del mismo por lo que prefieren retrasar su cierre
hasta la edad escolar utilizando obturadores palatinos durante el tiempo de
espera (Hotz- Gnoinski, Weil); otros dan prioridad al desarrollo del lenguaje y
optan por cerrar el paladar antes del afio de vida (Dorf y Curtin) y un tercer
grupo adopta una postura intermedia y sugieren que el tiempo de la cirugia

ha de venir determinado por el tipo y gravedad de la fisura (Berkowitz).*®

Desde 1950, McNeil sugirio el uso de aparatos ortodonticos en el tratamiento
inicial prequirdrgico de nifios con labio y paladar hendido con el objetivo de

guiar los segmentos separados a una correcta configuracion del arco.
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Actualmente, se considera que éstos métodos ofecen menos ventajas a
largo plazo de lo que se pensaba. De igual modo, se han utilizado injertos
0seos en estas edades; actualmente quedando contraindicados; ya que,
tienden a interferir con el crecimiento posterior. Aunque los que defienden
esta técnica aseguran que al utilizarlos previenen el colapso de la zona
anterior y permiten la erupcién adecuada de todos los dientes; sin embargo,
los resultados muestran que son mas los efectos adversos que su

ventajas.*®

Esta primera fase se constituye en el primer acercamiento del grupo con el
paciente y su familia, se debe procurar despejar todos los temores y brindar

confianza y asesoria en todas las dudas de los padres.*®°

Fase II: Denticién temporal.

Tiene como objetivo fundamental establecer y mantener una adecuada salud
bucal, se debe manejar una meticulosa higiene diaria en el papel de los
padres en este campo. Se realizaran visitas cada tres o cuatro meses que
permitan al odontopediatra u odontélogo de practica general interceptar los
signos de dafio; este régimen preventivo se mantiene durante todas las
fases de manejo del paciente y debe ser objetivo comin de todos los
integrantes del grupo. El esquema de prevencion debera de ser individual en
cada paciente, segun su susceptibilidad y dafio de las estructuras

dentarias.*®

Se debe de tener en cuenta que es frecuente la presencia de alteraciones en
la estructura del esmalte como hipoplasias e hipocalcifaciones; la presencia
de dientes supernumerarios que deberan ser extraidos pues estos

ocasionan apifiamientos o interferencias con la erupciéon dental normal
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aungque a veces se puede considerar la posibilidad de no extraerlos para

conservar el hueso alveolar.*>711:19-26:46

Los problemas de oclusion que presentan los nifios con hendiduras palatinas
en la edad de denticion temporal no se debe a la propia hendidura, sino a los
efectos de las técnicas quirdrgicas, que aunque han mejorado, afectan el

crecimiento craneofacial.*®

La cirugia para el cierre del labio, deja inevitablemente alguna constriccion
en la parte anterior del arco superior y el cierre del paladar provoca algun
grado de constriccion lateral. Por lo tanto, estos pacientes tienden a una
mordida cruzada anterior y posterior, cosa que no sucede en los no tratados.
Sin embargo estos tratamientos deben ser realizados por razones
funcionales y por el desarrollo del lenguaje, de tal modo que el tratamiento
de ortodoncia en estos pacientes es una parte necesaria de la rehabilitacion

integral.*®

El ortodoncista debera valorar y realizara examenes peridédicos que permitan

identificar anormalidades y tratarlas de manera oportuna.“®

Fase Ill: Denticion mixta.

Durante esta fase los principales problemas son la erupcion ectépica de los
incisivos permanentes centrales y laterales, las mordidas cruzadas de los
segmentos posteriores y anteriores, discrepancias anteroposteriores,
anomalias dentales y discrepancias verticales.*® (Fig. 6.2)
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Fig. 6.2. Transmigracién de un incisivo lateral superior.*

Para corregir las mordidas cruzadas posteriores se realiza una expansion;
hay que tener en cuenta que no existe sutura palatina media y que la cicatriz
después de la palatorrafia puede agravar el colapso del arco. Ademas se
debe considerar que en la denticibn permanente, se necesitard una
reexpancion ya que el crecimiento continda. Para corregir los incisivos mal
alineados se puede utilizar aparatologia fija con brackets. Para tratamiento
de discrepancias anteroposteriores el tratamiento de eleccion es la mascara
facial; la cual dirige la fuerza extraoral hacia abajo y adelante en el area
canina. El tratamiento se inicia segun las necesidades del paciente pero es

recomendable en la denticién decidua o mixta temprana.“®

Fase IV: Denticion permanente.

El tratamiento ortodontico se dirige a la correccion de dientes mal alineados,

correcciones de discrepancias sagitales, horizontales y verticales.*®
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Algunos pacientes solo necesitaran tratamiento ortodontico correctivo; otros,
ortodoncia prequirdrgica, mas cirugia y otros, ortodoncia mas rehabilitacion.
Esto dependera de la gravedad de la expresividad del sindrome afectando
el labio y el paladar.*®

En algunos pacientes, el crecimiento continuo de la mandibula, tras finalizar
el tratamiento ortodontico, da lugar a recidivas de mordidas cruzadas
anteriores y posteriores, posiblemente debido al menor crecimiento del
maxilar superior anteroposterior o0 vertical. Por lo tanto que la cirugia

ortognatica puede ser la Gltima fase en el tratamiento.*°
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7. CASO CLINICO

Ficha de identificacion (F. L.):
Nombre: C. O. O.

Edad: 8 afios 10 meses.
Escolaridad: Primaria.

Madre: L. O. M.

Edad: 28 afios.

Interrogatorio: Indirecto.

Padecimiento actual (P. A.):

Paciente femenina de 8 afios de edad que acudio a la clinica dental ubicada
en la escuela Martin Luis Guzman, en la delegacion Coyoacén; para revision.
En donde se realiza un programa de servicio social denominado Sector 31,
perteneciente a la Facultad de Odontologia de la Universidad Nacional

Auténoma de México.

Antecedentes Heredo Familiares (A. H. F.):
Madre: Interrogados y negados.
Padre: Interrogados y negados.

Hermanos: 2

Antecedentes Personales No Patolégicos (A. P. N. P.)

Habita en casa propia cuenta con todos los servicios de urbanizacién intra y
extradomiciliarios, tres habitaciones, cohabita con dos adultos, dos nifios y
un perro. Alimentacion caracterizada: No alimentada por seno materno, tres
meses con sonda orogastrica, posteriormente con férmula, ablactacién a los

8 meses de edad e integrada a la dieta hasta los dos afos. Higiene; lavado
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75

'



% % Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar i ""\‘J“:\\"'ﬁ
b N Hendido (EEC) F UNAM

de manos antes y después de ir al bafio y de comer. Uso de auxiliares

auditivos bilaterales, lentes obscuros y lagrimas artificiales.

Antecedentes Patoldgicos Personales (A. P. P.):

Antecedentes prenatales:

Producto de la gesta uno, madre de 18 afios cursando un embarazo de 38
semanas con amenaza de aborto al quinto mes de la gestacion sin
complicacion, con inadecuado control prenatal, tres consultas. Administracion
de fumarato ferroso y multivitaminicos a partir del segundo mes de
embarazo. Control ecosonografico durante el tercer y sexto mes de

gestacion sin mostrar alteraciones morfolégicas.

Antecedentes natales:

Parto eutocico de 38 semanas de gestacion, en hospital. Se obtuvo producto
femenino que peso al nacer 1.600 kilogramos. Se observo la presencia de
hendiduras orofaciales y alteraciones del sistema tegumentario; asi como
sindactilia y ectrodactilia en extremidades. Es internada durante los primeros

tres meses de vida, por el bajo peso al nacer.

Antecedentes postnatales:

El tratamiento inicia con la instalacion de obturadores palatinos para
alimentacion a base de férmula, asi como interconsultas con ortodoncia,
cirugia plastica y genética. Se decide su alta cuando la paciente tiene los 3

kilogramos como peso minimo y contindia con sus consultas previas.
A los seis meses es intervenida quirdrgicamente para el cierre de la

hendidura palatina. Al afio de vida se realiza la segunda intervencion para

corregir la fisura labial.
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Presenta infecciones oftalmicas recurrentes bilaterales multitratadas y
posteriormente se diagnostica estenosis del conducto lagrimal bilateral. Al
afio dos meses se realiza correccion del conducto lagrimal derecho, sin

mejoria.
A los tres afos es intervenida en extremidades superiores por la presencia
de malformaciones caracterizada por ectrodactilia y sindactilia. Llevandose

tres eventos quirdrgicos durante un afio.

A los cuatro afios se realiza la tercera intervencion en paladar y seis meses

después una cuarta con correccién de labio.

A los cinco afos es intervenida por la presencia de anquilobléfaron.

A los seis afos seis meses es realizada la tercera intervencion en paladar y

un afo después la correccion de labio.

A los ocho afios se realiza la cuarta intervencién para el cierre de la

hendidura palatina.

La paciente desde su nacimiento ha estado a cargo del servicio de terapia de

lenguaje.
A los dos afios seis meses de edad es diagnosticada por cariotipo de ADN

con el Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar
Hendido (EEC).
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A la edad de cuatro afios es diagnosticada por dermatologia con hipohidrosis
de glandulas sudoriparas; el tratamiento convencional no funciona y
actualmente se controla con hidratacion de piel cada ocho horas con crema

convencional.

A los seis afos de edad se diagnostica hipoacusia bilateral con predominio
izquierdo, secundario a hipoplasia de la cadena de huesecillos; la cual fue
tratada con auxiliares auditivos. Es remitida al servicio de Paidosiquiatria, el
cual diagnostica retraso mental leve. A partir de esta fecha y durante los

siguientes tres afios recibio terapia Psicoldgica.

Antes de los cuatro afios de edad, el servicio de odontologia decide la
colocacién de coronas acero cromo en molares deciduos; segun la madre
menciona que estas fueron colocadas aun cuando los érganos dentarios se
encontraban completamente sanos. A ésta misma edad se indican
extracciones de centrales inferiores deciduos, aun cuando existia agenesia
de permanentes. Sustitucién de obturador palatino por placa con tornillo de
expansion.

Esquema de vacunacion completo hasta octubre de 2011.

Interrogatorio Por Aparatos y Sistemas.

Sistema tegumentario: hipohidrosis de glandulas sudoriparas, caracterizada

por tez palida de aspecto reseco.

Sistema oftalmologico: fotofobia, estenosis del conducto lagrimal bilateral.

Sistema auditivo: hipoacusia bilateral con predominio izquierdo.
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Sistema musculoesquelético: ectrodactilia y sindactilia bilateral de
extremidades superiores; y sindactilia en pie derecho.

Exploracion fisica:

e Peso: 46.350 kilogramos.

e Talla: 1.46 metros.

e Frecuencia cardiaca: 68 x min.

e Frecuencia respiratoria: 18 x min.

e Temperatura: 36.5° C

Paciente femenino de edad menor a la cronoldgica, orientada, tranquila y

cooperadora, marcha normal, con palidez de tegumentos.

Craneo normoceéfalo sin presencia de hundimientos o exostosis.

Dismorfismo facial, hipertelorismo, con presencia de alopecia de la cola de
ambas cejas. Implantacion de orejas bajas. Ensanchamiento de la base de
la nariz.

Boca: presencia de cicatriz en labio superior izquierdo con direccion oblicua.

Perfil convexo; a la comparacion por tercios faciales se observa depresion

del tercio medio facial, pseudo prognatismo. (Foto 7.1y 7.2)

Cuello: Cilindrico, largo, con movimientos normales, ausencia de cadenas

ganglionares.
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Torax: Normal.

Abdomen: Normal.

Foto. 7.1. A. Vista de Foto. 7.1. B. Vista Foto. 7.1. C. vista de
perfil izquierdo. Fuente frontal. Fuente perfil derecho. Fuente
propia. propia. propia.

Foto. 7.2. Acercamiento de los ojos de la paciente. Nétese cicatriz en ojo derecho por
cirugia fallida a la edad de un afio. Ademas de presencia de lagafias. Fuente propia.
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Extremidades:

Superiores: Presencia de sindactilia del segundo y tercer dedo asi

como multiples cicatrices en la region dorso anterior (Foto 7.3).

Radiograficamente: En mano derecha se observa segundo
metacarpiano rudimentario con ausencia de falanges de segundo y

tercer dedo.

En mano izquierda se observa hipoplasia de segundo metacarpiano,
con ausencia de las falanges de segundo y tercer dedo, asi como
arqueamiento del tercer metacarpiano. Fusion de la falange proximal
del cuarto dedo al parecer con falange proximal del tercero. Placa AP

y oblicua de mano comparativa (Foto 7.4y 7.5).

Foto. 7.3. Sindactilia bilateral en manos.
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Foto 7.4.
Radiografia AP

comparativa de mano.

Foto 7.5.
Radiografia  oblicua
comparativa de mano.
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Inferiores: Sindactilia de tercer y cuarto dedo de pie derecho, falange
distal del segundo dedo de pie izquierdo dismorfico con ligero

aumento de tamafo longitudinal (Foto 7.6).

Radiograficamente: Pie izquierdo normal en forma y tamafio a
excepcion de la falange distal del segundo dedo que se observa

dismorfico.

Pie derecho presenta usencia del segundo metatarso asi como las
falanges del segundo y tercer dedo. Presencia de curvatura en primer
metatarso con direccion interna. Placa AP y oblicua de pie

comparativa (Foto 7.7 y 7.8).

Foto.7.6. Sindactilia
pie derecho e
hipoplasia de falange
distal del segundo
dedo izquierdo.
Fuente propia.
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Foto 7.7. Radiografia AP comparativa de pie.

Foto. 7.8. Radiografia oblicua comparativa de pie.
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Exploracion bucodental:

Se observa presencia de hendidura palatina anterior con tratamiento previo a
cirugias correctivas de labio paladar hendido y en la zona de centrales
anteriores superiores por mismo tratamiento. Presencia de placa
dentobacteriana, encias ligeramente edematizadas, sin presencia de
sangrado e higiene regular. Colapso maxilar. Forma de arcos dentarios
superior en forma triangular e inferior cuadrangular. Presencia de centrales
superiores y laterales inferiores amoérficos, caninos inferiores temporales
conicos. Molares superiores e inferiores temporales y primeros molares

permanentes, restaurados con coronas de acero cromo. (Foto.7.9)

Foto.7.9. Fotografias intraorales. A. Fotografia oclusal superior. B. Fotografia lateral
derecha. C. Fotografia frontal a boca cerrada. D. Fotografia lateral derecha. E. Fotografia
oclusal inferior. Fuente propia.
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Ortopantomografia.

Foto. 7. 10. Radiografia panordmica de paciente con EEC.

En la ortopantomografia se observa, apofisis pterigoides y cavidad glenoidea
normal. Densidad y hueso trabecular sin alteraciones. Senos paranasales
disminuidos y neumatizados. En comparacion radiografica con edad
cronoldgica se observa retraso en la cronologia dental. Presencia de dientes
deciduos (caninos y molares superiores e inferiores). Restauraciones de
coronas acero cromo en todos los molares presentes al igual que el canino
superior derecho. Agenesia de centrales inferiores permanentes y lateral
superior derecho permanente. Presencia de centrales y lateral izquierdo
superior permanentes dismoérficos. Gérmenes dentarios en formacién y

posicion correcta a excepcion del germen dentario 22. (Foto. 7.10)
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Impresion diagnostica:

Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar Hendido.
Estenosis de conducto lagrimal bilateral.

Hipoacusia bilateral de predominio izquierdo.

Retraso mental leve.

Hipohidrosis de glandulas sudoriparas.

Sindactilia bilateral de manos.

N o o bk~ w0 DD PR

Sindactilia de pie derecho.

Impresién diagndéstica dental:
1. Colapso de maxilar.
2. Dientes dismoérficos y conicos.
3. Agenesias dentales.

Plan de tratamiento dental: Odontologia preventiva.

Durante el periodo escolar agosto de 2010 a julio de 2011 se realizaron
controles de placa dentobacteriana, odontosexis en caras linguales de
organos dentarios inferiores; asi como la colocacién de coronas de acero
cromo en érganos dentarios 5.3, 6.4, 7.4 y 8.4, pues estos ya habian sido

restaurados previamente;

Motivacién del cuidado de su salud bucal, por medio de platicas e
interacciones participativas de la técnica de cepillado adecuada a su estado
fisico, pues al estar afectada en las manos por sindactilia, la funcién de pinza
0 sujeccion de objetos es una actividad compleja; las actividades se

realizaron en conjunto con la madre.

A octubre de 2011, la paciente esta llevando un tratamiento multidisciplinario

en el hospital general “Dr. Manuel Gea Gonzalez”.
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Se sugiere una evaluacion ortopédica y ortodontica para ofrecer una

alternativa en el tratamiento y mejorar su estado bucodental.

88

——
| —



% % Sindrome de Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar i ""\‘J“:\\"'ﬁ
b N Hendido (EEC) F UNAM

8. CONCLUSIONES

El abordaje clinico de un paciente afectado por un sindrome tendra que ser
multidisciplinario; la interaccién y comunicacion de este equipo dard como
resultado un tratamiento eficaz; obteniendo un mejor prondstico y

favoreciendo su rehabilitacion.

La importancia odontoldgica para la atencién de pacientes con Sindrome de
Ectrodactilia-Displasia-Ectodérmica-Labio Paladar Hendido (EEC) reside en
el cuidado preventivo de la salud bucodental; desde la higiene en los
pacientes pediatricos con hendiduras palatinas hasta pacientes adultos que
sean portadores de obturadores palatinos.

En este caso en particular, la expresividad y la penetrancia del sindrome fue
total, pues las afecciones del sistema tegumentario, del conducto lagrimal, la
hipoacusia y las de la propia triada del sindrome se expresaron

severamente.

El retraso mental leve en la paciente es lo que hace referir la penetrancia
severa del sindrome; pues la mayoria de los autores no refieren esta

condicién para este sindrome y s6lo algunos advierten de ésta.

El prondstico dependera de la participacibn de la paciente con los
especialistas y el Optimo tratamiento que éstos puedan ofrecer para
restablecer su salud a nivel sistémico, estético y funcional; pues estos
pacientes tienen una esperanza de vida igual que un individuo

aparentemente sano.
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Alopecia: calvicie. Caida de pelo hasta su pérdida completa.

Amelia: falta congénita de una o mas extremidades.

Anencefalia: falta congénita, total o muy extendida, de los hemisferios
cerebrales, la neurohipodfisis y el diencéfalo, asi como la béveda craneal, y a
veces también de la base del occipital.

Apical: situado en el vértice de un 6rgano.

Apdcrina: Del griego, apo-crino, yo excluyo). Se dice de la glandula cuyo
producto de secrecidn es expulsado con una parte de la célula en la que ha
sido acumulado. Es una situacién intermedia entre la holocrina y la
merocrina.

Apoptosis: desprendimiento permanente de células de un tejido con la
subsiguiente fagocitosis o degradacion.

Atrofia: disminucion adquirida del tamafio de un o6rgano o tejido a
consecuencia de una nutricion deficitaria; por trastornos del anabolismo y
catabolismo celulares.

Blastocisto: estructura correspondiente a la fase de blastula que procede de
la moérula y tiene una cavidad interna llena de liquido; la pared externa esta
formada por células del trofoblasto y tiene un polo animal.

Blastomero: cada una de las células resultantes de la segmentacion del
Ovulo fecundado.

Caudal: relativo o en direccion hacia la cola (como denominacién direccional
en el tronco y cuello): inferior.

Congeénito: todo aquello que esta presente antes del nacimiento, en general
anomalias o enfermedades, aun cuando no sean reconocibles en el neonato
y su manifestacion clinica tenga lugar durante la vida posnatal, incluso en la
2% 6 3% infancia y aln en la edad adulta. Puede ser de tipo hereditario

(cromosomopatias) o adquirido (téxicos, infecciones).
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Dacriocistitis: inflamacion, inespecifica o especifica (en la tuberculosis
eventualmente como complejo primario) del saco lagrimal.

Desmosoma: macula adherente; engrosamiento de la membrana celular,
identificable al microscopio electrénico, que se presenta con tonofilamentos a
lo largo de las hendiduras intercelulares de los epitelios.

Disoniquia: onicodisplasia. Anomalia hereditaria de las ufas.

Displasia: anomalia en el desarrollo morfolégico de un érgano o tejido. El
término designa también células o tejidos anémalos de caracter premaligno.
Distrofia: serie de trastornos y modificaciones de todo el organismo o de
tejidos o partes aisladas del cuerpo a consecuencia de una perturbacion en
ese lugar de la vascularizacion, inervacion o ambas, que seguido va de
lesiones parciales en las células.

Ecrina: del griego ek, fuera y krino, yo secreto). Se dice de la glandula
merdécrina  (concepto relacionado) cuyo canal excretor desemboca
directamente en la superficie de la piel. Ejemplo: las pequefias glandulas
sudoriparas diseminadas sobre toda la piel.

Ectodermo: hoja germinal externa del embridon de los mamiferos y del ser
humano de la que proceden los esbozos del sistema nervioso y de los
organos de los sentidos (placa, surco y tubo neurales; placodas 6ticas, de las
que se originan los componentes del oido, placodas del cristalino,
evaginacion epiblastica dentro del caliz del ojo), asi como la piel y sus
anexos y mediante invaginacion en determinadas zonas.

Ectrodactilia: malformacion congénita del esqueleto de la mano en forma de
acortamiento o desaparicion (oligodactilia) de dedos. Por lo general, no es
hereditario, aunque es ocasiones se hereda con caracter autosémico
dominante.

Endodermo: hoja germinal interna del embrioblasto, a partir de cuyo epiltelio
monoestratificado surgen los epitelios del tubo digestivo, excepto la cavidad

bucal y el ano.
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Epifora: lagrimeo debido al aumento de formacion de liquido lagrimal, como
ocurre en caso de irritacion de la conjuntiva, la cérnea y el trigémino.
Afeccion de otras partes del ojo de los senos paranasales y por trastorno en
la circulacion de liquido debido a la oclusion de las vias lagrimales, en
especial de los canaliculos.

Eponiquio: borde cérneo estrecho de la base de la ufia.

Etiologia: ciencia que estudia en sentido amplio las propias causas de las
enfermedades, como factores internos o externos que producen la
enfermedad.

Falange: partes 6seas no palmares de los dedos de la mano del pie. Se
dividen en proximal, media y distal (excepto el pulgar que soélo tiene dos).
Fimbrias: franjas del oviducto, situadas en su extremo abdominal, alrededor
del infundibulo y que posee, en el extremo ovérico de la trompa de tuba
uterina, un surco para el transporte hacia abajo del évulo liberado al
deprenderse el foliculo.

Foliculo: formacion vesicular recubierta de epitelio.

Gastrosquisis: fisura o hendidura congénita de la porcién anterior de la
pared abdominal, en situacion mediana, debida a una aplasia de la pared
abdominal.

Gastrulacion: paso de la embriogénesis posterior a la blastulacion, mediante
inversion y division del embrién. Se forma la gastrula, en la cual existen 2
capas germinales inicialmente (ectodermo y endodermo), y aparece con
posterioridad una capa media (mesodermo).

Hibridacién: técnica de biologia molecular para la comparacion de
secuencias de nucleotidos y la definicion del contenido de informacion.
Hipoplasia: desarrollo insuficiente de un érgano o de un tejido, disminucion
en el numero de células.

Hipospadias: fisura uretral inferior: malformacion congénita de la uretra, en

la cara inferior del pene o en el férnix vaginal anterior, frecuentemente
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combinada con hipoplasia del clitoris y acompafiada de incontinencia
urinaria, con aplasia simultanea de la luz uretral a partir del orificio
patolégico.

Lanugo: vello corporal aterciopelado, muy fino, que esta presente en los
fetos como parte normal de su desarrollo durante el embarazo.

Melanocito: célula de origen neuroectodérmico que se localiza en la capa
basal de la piel, anexos cutaneos y mucosas, que producen un pigmento
insoluble denominado melanina.

Meromelia: defecto connatal de las extermidades.

Mesénquima: tejido conjuntivo embrionario que se origina en su mayor parte
del mesodermo.

Mesodermo: hoja media o 3* hoja embrionaria.

Microdoncia: hipotrofia anormal de los dientes. Disminucion en el tamafio
normal.

Mioblasto: célula alargada y mononucleada que forma parte del miétomo
embrionario, se convierten en la fibra muscular polinucleada por divisiones
amitosicas.

Mérula: complejo celular con superficie irregular surgida de la célula ovular
fecundada totalmente ranurada de los organismos pluricelulares.

Néurula: embrion después de la formacion de la placa neural, entre otros
esbozos organicos, en el estadio de desarrollo siguiente a la gastrulacién.
(néurulacion).

Neutropenia: disminucién de los granulocitos neutréfilos a <1.500 por ul de
sangre.

Oligodoncia: numero de dientes disminuido.

Onfalocele: hernia umbilical fisioldgica, en sentido estricto la forma mayor;
también hendidura abdominal.

Onicodisplasia: disoniquia.
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Onicalisis: operacion cosistente en la separacion de una ufia enferma de la
mano o pie, respetando su matriz.

Organogénesis: formacién de los 6rganos.

Osificacion: formacion del hueso que se produce desde el pericondrio del
modelo cartilaginoso preformado.

Osteogénesis: formacion y maduracion del tejido 6seo.

Otitis: inflamacion del oido, que puede ser externa, media o interna.
Patogénesis: formacion y evolucion de una enfermedad, en contraposicion
con su origen o etiologia.

Proliferacion: multiplicacién celular; predominio del porcentaje, aumento del
namero de células sobre el de pérdida.

Proximal: situado mas cerca del centro del tronco.

Queratina: escleroproteina altamente polimerizada de la capa cérnea de la
epidermis, cabello y ufias.

Queratitits: término genérico para designar las enfermedades inflamatorias
de la cOrnea, que cursan con inyeccion ciliar, edema, infiltrado perilimbico o
central (superficial o profundo) que alcanza la Gvea y el iris, asi como el
cuerpo ciliar (queratitis superficial o profunda) con ulceracién,
neovascularizacion, precipitados, hipopién, miosis, hiperemia del iris, dolor
local, lagrimeo, fotofobia, blefarospasmo y trastornos visuales.

Sindactilia: fusion congénita de dedos en manos o pies; frecuentemente se
trata de una union membranosa, pero también puede ser fibrosa u 6sea.
Sinostosis: fusién de dos huesos adyacentes; fisiolégicamente se forma una
sutura Osea, que puede ser patoldgica cuando es prematura. Suele tratarse
de una malformacion hereditaria.

Soma: (griego) cuerpo.

Somaético: corporal, que forma parte o afecta al cuerpo (soma).
Taurodontismo: dientes de toro. Deriva de la similitud de los dientes con la

con la de los animales ungulados o rumiantes. Se debe a una invaginacién
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tardia de la vaina epitelial radicular de Hertwing, las cuales no logran
envaginarse al nivel horizontal adecuado. Radiograficamente se observa una
camara pulpar grande con respecto a su corona.

Teratogénico: que genera malfomaciones.

Ungueal: Perteneciente o relativo a la uiia.

Unto: material graso, blanquecino que puede cubrir el cuerpo, que es
producido por las glandulas sebaceas desde las 20-24 semanas de
gestacion y con el que el bebé puede nacer.

Ventral: relativo al vientre o a la parte anterior del cuerpo o de los 6rganos;

situado u orientado hacia el vientre.
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