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INTRODUCCION

I.1. JUSTIFICACION

En Espafia nacen cada afio alrededor de 600 nifios mongdlicos. Las
perspectivas de supervivencia en ellos son cada vez mayores, Estos nifios van a
aparecer antes o después por nuestras consultas, Ellos merecen la méxima calidad
de salud y el estomatdlogo precisa estar dispuesto para tratarle adecuadamente co-
nociendo perfectamente sus caracterfsticas clfnicas, psicoldgicas y funcionales.

Por todo esto, nos hemos planieado realizar nuestra tesis. El objetivo
de 1a misma es acercarnos, como profesionales clfnicos que somos, al conocimien-
{o de estos individuos y a la aplicacién de las medidas terapéuticas que conoce-
mos, sobre todo desde el punto de vista estomatolégico. A partir de que en 1983,
tuvimos la suerte y posibilidad, gracias al recordado profesor Sudrez Nifiez, de
contactar por primera vez con estos nifios, siempre nos ha movido el interés por es-
ta patologfa y el ansia de ir completando nuestros estudios.

En la cdtedra del profesor Lucas Tomds se ticne una amplia experien-
cia sobre el sfndrome de Down, mi paso por ella me ha permitido utilizarla y reali-
zar esta tesis como complemento de otras anteriores.

Asf pues, nuestro estudio es un an4lisis global de los pacientes afectos
de este sindrome. Vamos a realizar un andlisis Clinico, Periodontal, Carioldgico,
Radiogréfico y Citoldgico de la cavidad bucal y del macizo maxilofacial.

Vamos a comprobar las alteraciones anatémicas y funcionales de es-
tos sujetos asf como las posibles relaciones entre s, si las hubiera, y las implica-
ciones e interferencias en el crecimiento facial y en la posibilidad de llegar a obte-
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INTRODUCCION

ner una normo-oclusién que evite patologfas (caries, enfermedad periodontal, etc.)
y disfunciones (alteraciones del lenguaje, masticacion, etc.)

Unos grupos control utilizados en la Cédtedra nos van a servir como
referencia comparativa con nuestros datos obtenidos.

Analizada la realidad global y conociendo su prevalencia, podremos
estar en condiclones de proponer unas normas terapéuticas, tanto preventivas como
curativas, que puedan ser utilizadas en la estomatologfa diaria.

1.2, CONCEPTO E INCIDENCIA

Conocemos como mongolismo, sindrome de Ia trisomfa 21 o sindro-
me de Down, a la entidad morbosa que fue descrita por Langdon Down en 1866
basdndose en los datos clfnicos que presentaban estos pacientes, especiaimente por
su cara mongoloide,

El interés cientf{fico que despierta el tema del mongolismo proviene
probablemente de mucho antes de esta fecha. Sin embargo es en 1846 cuando apa-
rece la primera referencia escrita conocida sobre un grupo especifico de individuos
con retraso mental (idiocia), claramente identificables del resto por sus rasgos fa-
ciales, El autor de esta primera referencia es Séguin, quien denomina “furfurace-
ous idiocy” a la enfermedad comiin que afecta a este tipo de individuos.

No parecen existir més referencias escritas de esta enfermedad hasta
veinte afios m4s tarde, En 1886, un médico inglés de apellido compuesio, John
Langdon H, Down, redescribe, ahora m4s ampliamente, el sindrome clinico que
llevard 1a segunda parte de su apellido: el stndrome de Down (SD}, y que ¢l deno-
miné "mongolian idiocy”. Desde entonces el estudio de esta patologla se ha ido
ampliando en progresion geomeéirica.

Hoy podemos decir que el SD, es uno de los defectos congénitos so-
bre los que mds se sabe, aunque, como ocurre con la mayorfa de ellos, todavia no
disponemos de métodos directos que permitan evitarlo. El conocimiento del defec-
to celular basico (trisomfa del cromosoma 21) y de su estrecha relacién con la edad
materna han hecho posible estructurar métodos de prevencion indirectos que en
muchos paises desarrollados estdn permitiendo evitar més de un tercio de los casos
de SD. Sin embargo, después de casi 150 afios, atn no se ha dado un paso definiti-
VO que nos permita abrigar esperanzas de desentrafiar 1a propia esencia del SD,

14



INTRODUCCION

Los motivos que propician el exhaustivo estudio de que ha sido, sigue
siendo y serd objeto el SD, se pueden resumir en la importancia individual, fami-
liar, social y econémica que comporta: constituye 1a primera causa congénita (de las
de etiologfa conocida) de retraso mental, asf como la anomalfa autosémica viable
mds frecuente en el hombre. Se trata, pues, de un grave problema de salud piblica,

Se calcula que cada afio nacen en el mundo 150.000 nifios con sindro-
me de Down (Ballesta Martinez, 1989). Esta frecuencia ya fue recogida por Penro-
se en 1949 de 1 caso por cada 700 nuevos nacidos vivos. Recogemos la incidencia
de esta anomalfa en fa Tabla 1, y va desde 1 a 3 casos por cada 1000 nuevos naci-
mientos (una media de todos los autores recogidos de 1,7 por 1000).

FRECUENCIA AUTOR Y ANO

1/700 nacidos vivos Penrose 1942, Polami 1962
1/688 nacidos vives Collman y Stoller 1962
1/294 nacidos vivos Benda 1969
10% deficientes mentales Johnson y Speed 1976
/333 nacidos vivos Lynch 1977
17667 nacidos vivos Menkes 1979
1/833 nacidos vivos Koulischer 1980
1/667 nacidos vivos Nielsen 1982
1/650 nacidos vivos Lucas Tomas 1988
17996 nacidos vivos Boo 1989
17909 nacidos vivos Baird 1989
17690 nacidos vivos Giannoni 1989
1/667 nacidos vivos Salvador y Martinez Frias, 1989
150.000 casos cada afic Ballesta Murinez 1989

Media: 1 / 674,5 nacidos vivos
Tabla 1, Incidencia del Sindrome de Down

En Espafia las estadfsticas coinciden con el resto, se producen alrede-
dor de 630 nuevos casos cada afio (15 de cada 10.000 recién nacidos vivos), como
1o demuestran los datos recogidos por Salvador, J. y Martfnez-Frfas, M.L. ¢n su li-
bro “Estudio epidemiolégico del Sindrome de Down en Espafia” (1989), En esta
publicacién se recogen datos desde Mayo del 76 hasta Diciembre del 86, Se exa-
minaron un total de 607.978 recién nacidos vivos (RNV); el ndmero de casos {por
caso se entiende todo recién nacido que presente algin defecto congénito detecta-
ble durante los tres primeros dfas de vida) alcanza la cifra de 12.350 RNV (2%),
entre los cuales 917 han sido diagnosticados de sfndrome de Down (1,5 por mil
RNV),

15
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. Grdfica sobre b incidencia anual del sindrome de Down en Egpofia,

Presentan datos también de 15 Comunidades Autdnomas, No existen
diferencias llamativas entre todas ellas aunque la incidencia por mil RNV oscila
entre 0,36 en Baleares y 2,25 en Murcia (Gréfica 1, Tabla 2). La incidencia anual
no muestra oscilaciones ni tendencias estadisticamente significativas como se pue-
de veren la Tabla 3,

El sindrome de Down ha sido la primera cromosomopatfa descrita y
la mis estudiada. Cuando hace 32 afios Lejeune en 1959 describid la presencia de
un CromOsoma en exceso én las personas con sindrome de Down, se inicid el cono-
cimiento del mecanismo genético del cuadro clindco que ya habia sido sospechado
anteriommente por diferentes autores como Penrose en 1939, entre otros,

El aspecio conocido mds importante sobre la biologfa del SD es que
su defecto bdsico a nivel celular consiste en una trisomfa de todo o parte del cro-
mosoma 21, el més pequenio de los que contiene la dotacidn autosdmica hamana.

Los grandes avances en las técnicas citogenéticas han logrado un ans-
lisis cada vez mis detallado del cromosoma y de sus anomalfas, y han favorecido
€l conocimiento de los diferentes tipos de alleraciones que pueden conducir a este
sindrome. Esto, unido a los progresos en genética molecular, estd permitiendo en la
actualidad una progresiva aproximacidn al conocimiento de la patogenia del cua-
dmo y a la consecucitn de los objetivos primondiales que deben afrontarse ante el

16



estudio de cualguier enfermedad: lograr no sdlo el diagndstico sino también el tra-
tamiento vy la profilaxis.

Vamos a comentar 2 continuacion las caracleristicas citogenéticas de
la enfermedad, es decir las diferentes alieraciones cromosdmicas que pueden con-

ducir al cuadro, y cuyo conocimiento es una premisa indispensable para cualquier
otro estudio sobre el sindrome de Down,

1.3. EL CROMOSOMA 21

En 1959 Lejeune, Gautier y Turpin publican que los nifios con SD
tienen 47 cromosomas, identificando la trisomia del cromosoma 21 como el defec-
to celular hdsico de este sindrome.

El cromosoma 21 representa el 1,5% de genoma humano y sus 48 mi-
llones de pares de bases pueden codificar alrededor de 1.500 genes de los 100,000
calculados para todo ¢l genoma (Tippet y Kaplan, 1985; Patterson, 1987),
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Crndfica 1, Incidencia de 5D por autonomias,
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El centrdmero determina 2
parics en ¢l cromosoma, una superior de-
nominada brazos corlos (p). con unas
porciones accesorias, denominadas satéli-
tes, unidas a ellas por una zona hetero-
cromética poco visible, y otra inferior de-
nominada brazos largos (q) (Ballesta
Maninez, 1989),

Las diferentes técnicas de
tincidn permiten distinguir en los brazos
largos una serie de zonas mds 0 menos
tefiidas, denominadas bandas que se nu-
meran partiendo del centrdmero. Una de
ellas, la mds ancha y oscura, sirve para
dividir los brazos largos en dos regiones:
ql ¥ g2, en las cuales, mediante técnicas
de alta resolucidn es posible distinguir
subbandas como muestra ¢l esquema de
la Figura 1. En la regitén ql hay una ban-
da gl en la que se diferencian dos sub-
bandas 1a g11.1 y 1a q11.2. En la regidn
g2 hay dos bandas, la g21 y la q22, apre-
clindose en cada una de ellas 5 subban-
das. En el brazo corto, hay una regidn pl con tres bandas p11, p12 y p13, la prime-
ra de las cuales se divide en dos subbandas, pl1.1 y p11.2.

Los diferentes métodos de confeccidn del mapa génico humano, han
permitido hasta el momento asignar a este cromosoma unos 17 genes (Tippet y Ka-
plan, 1985) cuyos loci (lugar que ocupan eén el cromosoma) s¢ relacionan con las
distintas bandas, si bien no todos han sido asignados de modo definitivo, En la Ta-
hila 4 se reunen algunos de ellos.

El estudio de estos genes y de sus productos en pacientes con trisomfa
21, permiten demostrar para alguno de ellos el efecto de la dosis génica (el indivi-
duo trisémico tene tres alelos por cada gen), o que justifica el aumento de Super-
dxido-dismutasa (SOD), isoenzima hepdtica de la Fosfofructoquinasa (PFKL),
Cistationin-beta-sintetasa (CBS), la expresion aumentada de los receptores y antf-
genos de membrana como el interferdn (IFN alfa y beta) y ¢l LFA-1 y la elevacidn
de la actividad de la Fosforibosilglicinamida sintetasa (PRGS) en Jos fibroblastos,
entre otros.




INTRODUCCION

AUTONOMIAS N? DE CASOS N2 RNV POR MIL
Andalucia 130 84,991 1,53
Asturias i4 6. 478 2,16
Aragon - " -
Daleares 1 Z.781 0,36
Canarias 16 9.367 1,71
Catabria - - -
Castilla-La Mancha 155 95. 067 1,62
Castilla-Leon 108 75,759 143
Cataluiia 92 60.294 1,53
Expremadura 24 18, 143 132
Calicin 84 65,225 129
LaRiojn 19 16.461 1,15
Madrid 52 32,424 161
Murcia 39 i7.318 225
Navarra 53 29, 566 1,79
Pais Vasco 107 73. 143 146
Valencia 23 13.354 0,98

TOTAL 917 610. 911 1,51

Tabia 2. Incidencia del SD por antonomias {Salvador y Mariinez Frias, 1989)

Relacionando los hallazgos clfnicos y cilogenéticos de estos pacien-
tes, sus caracteristicas metabélicas e inmunitarias, sus enfermedades, etc., se estd
produciendo una avalancha de conocimientos sobre los mecanismos que conducen
al retraso mental, a la demencia precoz, al incremento de los procesos neopl4sicos
(en especial leucosis), siendo de esperar que abran nuevos horizontes en el pronds-
tico de esta enfermedad. Precisamenie estos estudios han permitido asignar a una
zona de los brazos largos del cromosoma, la regién 21q22, 1a responsabilidad de
las principales caracter{sticas del sfndrome de Down cuando este fragmento estd
triplicado.

Las alteraciones que este cromosoma puede presentar son numéricas
y estructurales, y deben conducir a la trisomfa de la zona o regién critica y sus bra-
zos largos para que de dicha alteracion se derive el sfndrome de Down,

El mecanismo citoldgico mds frecuente por el que se produce una tri-
somia del par 21 es, 1a no-disyuncién o no segregacién de los cromosomas durante
la Mciosis materna o patema (Ibafiez y cols., Marzo 1990).

Esta anpmalfa es més frecuente que ocurra durante la Meiosis I (inde-
pendientemente de la edad matema) que en 1a Meiosis 11, Esto induce a pensar que

19
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el mecanismo de produccién de la aneuploidfa, en 1a especie humana, es el mismo
a pesar de que desde el punto de vista poblacional, parecen existir dos tipos de po-
blaciones; una dependiente de la edad materna y otra independiente.

El factor o factores que inciden en la segregacién anormal de los cro-
mosomas durante la formacién de los gametos son desconocidos. Sdlo se ha esta-
blecido en los casos por trisomfa 21 primaria, una posible relacién entre un aumen-
to de la incidencia con la edad parental avanzada, principalmenie con la edad ma-
terna, Circunstancia observada tanto en nacidos vivos, como en serie de abortos

espontdneos,

ANOS N¢ DE CASOS N RNV POR MIL
1976 30 15,171 1,98
1977 45 27.426 1.64
1978 62 35,533 1,74
1979 103 68. 786 151
1980 85 60.289 141
1981 a9 58. 684 1,52
1982 109 69. 080 1,58
1933 99 77.939 127
1984 10t 72.642 139
1985 106 67, 643 157
1986 88 57.78 1,52

TOTAL 917 610. 911 1,51

Tabla 3. Incidencia anual del $D (Salvadeor y Marifnez Frias, 1989)

Las hipétesis propuestas en este sentido intentan correlacionar la no
disyuncién con el envejecimiento materno o con el envejecimiento del gameto.

Sin embargo, un porcentaje importante de pacientes afectos de sindro-
me de Down se producen en edades maternas por debajo de 35 afios. Las teorfas
propuestas van desde la posible existencia de un control genético de 1a no disyun-
cién, presencia de mosaicismo oculto en padres fenotfpicamenic normales, divi-
sién prematura del centrémero, gran cantidad de factores ambientales (Ibafiez y
cols., Marzo 1990).

20
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En la Tabla 5 se resumen las principales férmulas y su significado, San-

chez Cascos (1973) establece las sigientes variantes citogenéticas en el mongolismo:

B Trisomfa primaria (95 % de 1so casos): existen 3 cromosomas 21

N Traslocacién D - G: existen 46 cromosomas a primera vista, pero
uno de ellos es en realidad doble, producto de la traslocacién entre
un Dy el extra 21 responsable del mongolismo,

M Traslocacién G - G: existen 46 cromosomas contdndose solamente
3G y uno, parecido a un F, resultado de la traslocacion G - G,

1 Isocromosoma 21: muy dificil de diferenciar del anterior.
I Mosaicismo: entre una ifnea celular normal y otra trisémica.

El stndrome de Down se extiende por todo el mundo y constituye la

causa de retraso mental m4s frecuente en los paises industrializados.

REGION PROTEINA CODIFICADA
@ 21q21-q22.1 Cistationina-beta-sintetasa
@ 21921 yTER Proteina antiviral

Receptor a del interferon (IFNAR)
Receptor b del interferon (TFNBR)

@ 21922 Fosfofructoquinasa hepatica (PFLK)
(su déficit produce anemia hemolitica)

@ 21q922.1 Fosforibosil-amino-imidazol sintetasa (PAIS)
{relacionado con la sintesis de las purinas)

@ 21q22.1 Fosforibosil-glicinamida sintetasa (PR GS)

@ 2lq22.1 Superdxido-dismutasa

@ 21q22.1-422.3 Oncogén ETS-2

@ 214223 Secuencia estrogeno-inducible del cincer de mama

@ CR21 Regulador de ia 5-hidroxitiptamina oxigenasa (HTOR)
(relacionado con la enfermedad de Alzheimer)

@ 22q22.3 Cadenn de cristafino (CRYAL)

@ 2lq21 Péptido amiloide (AMBP)

@ 219223 Colageno tipas V'y VI (COL6AL, COLEA2)

Tabla 4. Algunos loci génicos del cromosoma 21
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La inteligencia en los pacientes con sindrome de Down es variable y
sigue una curva en forma de campana, con un promedio de 40 a 50 de CI en 1os ni-
fios criados en el hogar, y un margen global de 20 a 70. La tasa de desarrollo inte-
lectual declina con la edad; esto tal vez refleja 1a posibilidad de que el sistema ner-
vioso central degenera en relacién con el envejecimiento prematuro, 0 una posible
deiencién de las posibilidades psicolégicas y sociales,

El déficit mental parece tener relacidn con el trastorno del crecimiento
y el retraso de maduracion del cerebro y, posteriormente, con la demencia presenil,
Por todo esto resulta tan interesante determinar qué factores metabélicos y endo-
crinolégicos pueden ser responsables del retraso de crecimiento y la demencia pre-
senil en el sindrome de Down,

El retraso de crecimiento estd presente en pacientes con sfndrome de
Down de todas l1as edades. En los fetos con trisomfa 21 tiene lugar un crecimiento
simétrico casi normal pero entre 10s 6 meses y 3 afios de edad, 1a velocidad de cre-
cimiento de los nifios con stndrome de Down se reduce notablemente. En las nifias
con sindrome de Down la menarquia se presenta més tarde y tanto nifios como ni-
fias presentan un retraso en la maduracion del esqueleto y una disociacién entre la
edad Gsea y la elongacién de los huesos durante periodos considerables, Se desco-
noce cual es el mecanismo subyacente al retraso de crecimiento en los nifios con
sindrome de Down, Se ha visto que sus niveles de hormonas en el suero son nor-

males.
NOMBRE CARIOTIPO
@ 1 Trisomia completa
1) Trisomia regular o primaria 47,+21
2) Trisomia de intercambioc, 47, + (dos cromosomas con trasfocacion)

7 @ I 'Trisomia parcial
1l con 47 cromosomas
1) Secundaria 47, + isocromosoma 21
2) Terciaria 47, + (un cromosoma con traslocacion)
3) Deleccion devn 21 enexceso 47, +21g- 47, +r(21)
I1b: von 46 cromosomas
1) Traslocacion Robertsoniana
2) Duplicacion de brazos largos
5 3) Isocromosoma de brazos fargos
~i @ III Mosaicos

Tabla 5. Clasisficacion citogenética del sindrome de Down
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[.4, FACTORES RELACIONADOS CON
EL SINDROME DE DOWN

Antes de pasar a describir estos factores, debemos decir que el dnico
sobre el que no parecen existir dudas es la edad materna (EM). Del resto inica-
mente existen sospechas, 1a mayorfa de las veces leves.

Podrfamos dividir estos factores en genéticos y ambientales, teniendo
en cuenta que, dada la naturaleza del tema que nos ocupa (el SD es una anomalia
genética), los factores ambientales han de tener su lugar de accin a nivel del ge-
noma. Sin embargo hay un tercer tipo de variables que no podemos clasiflcar en
ninguno de estos dos grandes grupos, ya que se trata de caracterfsticas individuales
y no conocemos que tipo de factor o factores estdn expresando su asociacién con
¢l SD a través de ellas (la edad materna es una de éstas), En la Tabla 6 hemos reco-
gido todos estos factores/variables.

1. FACTORES GENETICOS

Dentro de los factores genéticos que se han implicado en la produc-
cién del SD, los hay actuando a nivel génico y a nivel cromosémico,

A, A NIVEL GENICO

A.l. Gen de no disyuncién

Numerosos autores han invocado una cierta predisposicién genética
(;alteracién de un gen que favorecerfa la no disyuncién?) para explicar las situa-
ciones de repeticién de SD y otras cromosomopatfas por trisomfa libre en una mis-
ma hermandad, La naturaleza de esta predisposicién permanece desconocida en la
actualidad. De hecho, se ofrece una cifra de ricsgo de SD de un 1-2% para aquellas
parcjas que ya han tenido un hijo con SD (Daniel y cols., 1982 ; Tamaren y cols.,
1983). Esta cifra proviene simplememte del célculo empfrico del nimero de fami-
lias con una repeticién de trisomfa libre (dos casos de SD) del total de familias con
al menos un caso de trisomfa libre,

Asimismo, algunos autores han obtenido un riesgo aumentado para
parientes de segundo y tercer grado de individuos con SD (Tamaren y cols.,
1983).En el estudio de Salvador y Martfnez-Frlas (1989) nos hablan de una clara
asociacién positiva entre 1a preocurrencia y el SD: los nifios con SD tienen mds
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posibilidades de haber tenido un hermano anterior con SD (y, por lo tanto, de tener
uno después) que los controles sanos, 8,06% frente al 2,10%.

En 1980 Alfi y cols. especulan con la existencia de un gen autosémi-
co muy poco frecuente, que en estado de homocigosis causarfa una no disyuncién
mitética del par 21 en el cigoto. Esta posibilidad no se vio confirmada posterior-
mente en los estudios de Golden (1981) ni en los de Yokoyama y cols, (1981).

A .2, Heterocigosis de alfa-1-antitripsina

Algunos autores como Aarskog y Fagerhol (1970), Kueppers y cols,
(1975) y McPhee y cols. (1980), han encontrado una frecuencia incrementada de
genolipos heterocigdticos para la alfa-1-antitripsina, una enzima antiproteasa, en
individuos con anomalfas cromosdémicas, y en particular en individuos con SD.

A.3. Consanguinidad

Una antigua teorfa de Penrose (1961) sostienc que las parejas consan-
guineas presentan un alto riesgo para 1a no disyuncién, dando a entender que la ho-
mocigosidad (para un cierto locus, para varios, o de forma conjunta) predispone a
la trisomfa. Esta teorfa ha sido contestada por Stene (1978), quien argumenta que
el efecto registrado por Penrose entre los hijos de mujeres casadas con sus tfos ma-
ternos puede ser més facilmente explicado como el resultado del efecto de 1a edad
paterna avanzada. Sin embargo, como veremos mds adelante, este efecto de la
edad paterna invocado por Stene no estd, ni mucho menos, totalmente demostrado,

En 1981 Yokoyama y cols, reportan una relacion directa entre consan-
guinidad y no disyuncién mitética, mientras que registran una relacién inversa con
la no digyuncién meidtica.

En 1985 Devoto y cols. no encuentran ninguna relacién entre el SD y
1a consanguinidad entre los padres ¢n un amplio estudio realizado en Italia,

Salvador y Marifnez-Frias (1989) tampoco encueniran gue la consan-
guinidad sca més frecuente entre los padres de 108 nifios con SD,

B. A NIVEL CROMOSOMICO

B.1. Retraso en la separacién de los centrémeros

Se ha sugerido que un deslase (retraso) en la separacion de los centré-
meros puede producir aneuploidfa del cromosoma 21 en aquellos casos en los que
el error se sitta en la segunda divisién meiética materna o en cualguiera de las dos
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A MIVEL LEMIL L

B L. Geakco
B Gen de no disyuncica (T)
B Heterocigoas de (f anlilnpsns
B Coesanguindad

B I Cromosomico
B Renrreglamiencs esaructurales (ruslocaciones, iversicnes £c)
B Asociaciones smelitaes
B Variantes de la regita ded organizador sucleciar
W Divisitn prematura del cenlrtment
W Retrmso en la separacion de Jo8 Cemromeros
B Reduccitn del nimers de guiasmas

B Boj frecuenis coulal B Anpvulsones ornles

B Rudincitea ionimsdis B lsdluctores de la ovalacion
B Diabetes (elamifena)

B Hepaitis ® Espermicidis

B Gripe B Polocionantes ambienliles
® Herpes simple 11 no identificadeos

B Micoplasma B Aloobal

W Exfermedades liroidess B Fleoridacitn del agua

B Descenso de estrogenos B Awmeno del pH genitad
B Aumenio de andeigess B Tabaco (relacon negativa)

W Edad materns B EBded paterna
B Crden de gesiacitn B 5o

Tabla 8. Variables | factores asociadeos al stadrome de Down
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divisiones meiéticas paternas (Vig, 1983). En estec mismo artfculo también se su-
giere que la secuencia de separacién de los cenirémeros estd regulada por genes
espectficos.

B.2. Reduccién del niimero de quiasmas

En 1974 Hultén sugirié que un descenso en el mimero de quiasmas a
medida que avanza la edad materna podrfa ser un factor que predispusiese a la no
separacién de los cromosomas honiélogos.

B.3. Variantes de la region del organizador nucleolar

Otro factor de riesgo para SD sugerido a nivel cromosdmico es la
existencia de una regién del organizador nucleolar doble. Esta regidén que contiene
las constricciones secundarias de los cromosomas acrocéntricos (donde se haya la
mayor parfe del ADN ribosémico) podrfa causar no disyuncién de alguno de los
cromosomas implicados (enire ellos el 21) en caso de presentar algin tipo de ano-
malfa o variantc en su estructura normal (Jackson-Cook y cols.)(1985).

B.4, Asociaciones satelitates

Otro factor de rlesgo para SD, posiblemente relacionado con el ante-
rior, son las asociaciones satelitares entre la pareja de cromosoma 21, que podrfan
dificultar su separacidn, originando as{1a aneuploidia (Jacobs y Mayer, 1981).

B.5. Rearreglamientos estructurales

Kaiser en 1984 ha encontrado una elevada proporcién de inversiones
pericéntricas de la regi6n heterocromdtica del cromosoma 9 en progenitores de ni-
fios con SD.

2, FACTORES AMBIENTALES

Entre los factores ambientales que se han relacionado con el SD, los
hay que se asocian positivamente, es decir que se asocian con un incremento de la
frecuencia de SD. Estos son 1os més numerosos, pero también existen gjemplos de
asociaciones negativas, es decir, factores que se asocian con un descenso de 1a fre-
cuencia de SD,

Hay que tener en cuenta que, dado que la mayorfa de los estudios so-
bre factores ambientales y su posible relacién con el SD se realizan en poblaciones
de individuos ya nacidos, una asociacion positiva puede ser interpretada de dos
formas: este factor puede, en efeclo, producir o propiciar el error que por tltimo
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lleve a la aparicién de un nifio con SD; o puede permitir que un embrién o un feto
portador de la trisomfa, que en ausencia del factor serfa abortado espontdneamente,
llegue a nacer. Asimismo, una asociacién negativa puede ser interpretada de dos
formas: este factor puede evitar el error, o bien, puede hacer abortar un embrion
gue en su ausencia llegarfa a nacer.

Este tipo de interpretacién alternativa es asimismo aplicable al tercer
grupo de variables o caracterfsticas individuales que comentaremoes més adelante.

A. ASOCIACIONES POSITIVAS

A.l. Enfermedades maternas

El grapo mds numeroso entre los factores ambientales que se han re-
lacionado positivamente al SD lo constituyen las enfermedades maternas, Las pri-
meras enfermedades que se sugirieron asociadas al SD (actualmente se han descar-
tado) fueron la tuberculosis, que ya aparece en el artfculo original de Langdon
Down en 1866 y posteriormente en el de Shuttleworth en 1909, En este ultimo tra-
bajo también s¢ sugiere una posible asociacién con la sffilis. De cualquier forma,
el mecanismo de accién que estos autores sugieren para estas enfermedades se ba-
sa en un efecto uterino, que no tiene nada que ver con los mecanismos implicados
para el resto de factores citados en este apartado, todos ellos sacados a la luz tras €l
descubrimiento de que la patologfa que subyace en la produccion de SD se haya en
las céiulas germinales,

De entre las enfermedades maternas que hoy se acepta pudieran estar
relacionadas con SD, las m4s frecuentemente asociadas han sido las enfermedades
producidas por infecciones viricas. Asf en 1963 y 1965 Collmann y Stoller relacio-
naron ciertas fluctuaciones temporales de la frecuencia de SP en Ausiralia con epi-
demias de hepatitis,

En 1966 Nichols propuso que cualquier tipo de infeccién virica podria
ser un factor de riesgo para SD. Un afo después, Evans (1967) sugiri6 que los vi-
rus podrfan actuar produciendo una persistencia del nucleole duranfe la meiosis.
En 1983 Sheehan y Hillary publican un grupo de casos de SD cuyo wnico factor en
comun era un episodio de gripe en las madres. Recientemente, Annerén y cols
(1986) han encontrado una elevada frecuencia de anticuerpos anti-herpes simple ti-
po 2 (HSV-2) en las madres de nifios con SD en relacién a madres de nifios sanos.

En 1966 Allison y Paton reportan la asociacién de SD con infeccion
materna por micoplasma (Micoplasma hominis tipo I). La liberacién de peréxido
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de hidrégeno causada por la infeccién en érganos genitales podrf{a causar alteracio-
nes cromosdémicas, asf como endorreduplicaciones.

En 1971 Fialkow y cols. reportan la asociacién de SD con enfermeda-
des tiroideas maternas. Estos autores sugieren que el mecanismo de accién podria
basarse en la accién de los anticuerpos tircideos (autoinmunidad) Nufiez (1981) ha
propuesto que la hormona tiroidea estimula la polimerizacién de la tubulina para
formar los microtibulos (componentes esenciales del huso acromético, entre otras
cosas). Una alteracién de la hormona o de su concentracién podrfa afectar al meca-
nismo de separacién cromosdmica efectuado por el huso microtubular,

En 1970 Milunski reporta una elevada proporcién de casos de intole-
rancia a la glucosa entre los padres de nifios con SD. En 1972 Nielsen sugiere que Ia
diabetes mellitus podrfa incrementar la frecuencia de no disyuncién cromosémica,

En 1989 Salvador y Martfnez-Frfas incluyen dos variables, por un la-
do las enfermedades crénicas de 1a madre en conjunto y por otro, todas las enfer-
medades agudas que padecié la madre durante ¢l embarazo del propdsito. En prin-
cipio ambas parecen estar relacionadas con la ocurrencia del SD, Sin embargo,
cuando lo controlan por EM desaparece la asociacion con las enfermedades y se
refuerza la asociacion con las enfermedades agudas.

La implicacién biolégica de la relacin de estos dos tipos de enferme-
dades con el SD es muy distinta, ya que una asociacién con enfermedades cronicas
puede tener entidad causal, mientras que la asociacién con enfermedades agudas
durante la gestacién diffcilmente puede tenerla al ser el SD una patologfa de origen
pre ¢ inmediatamente postcigético.

A.2. Baja frecuencia coital

En 1968 German sugiere que el descenso en la frecuencia de coitos a
medida que avanza la edad materna, y ¢l incremento de la probabilidad de que se
produzca un retraso en la fertilizacidn del 6vulo que ésto provoca, podrfa ser el
factor desencadenante del SD, En 1969 Matsunaga y Maruyama publican un traba-
jo en el que se aceptan ¢l descenso en la frecuencia de coitos como posible factor
de riesgo para SD, pero demuesiran (mediante un modelo matemdtico) que no ex-
plica totalmente la relacién con la edad materna (deben existir otros faciores rela-
cionados con la edad materna y asociados al SD). Coinciden con esta opinién otros
autores (Moscati y Becak, 1978; Mulcahy, 1978).

A.3. Fluoridacion del agua

En 1956 y 1963 Rapaport regisira un inc¢renento en la {recuencia de
SD en lugares en los que se le habfa afiadido fldor al agua. Esta tinica referencia a
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este factor ha sido rebatido posteriormente por varios autores (Needleman y cols.,
1974, Erickson y cols., 1976; Frickson, 1980).

A4, Aumento de pH genital

En 1973 Ford sugiere que un incremento del pH en el folfculo podria
predisponer a la mujer a la aneuploidfa. Este incremento del pH puede estar produ-
cido por un descenso ¢n la concentracion de estrgenos, descensos que s¢ produ-
cen de forma natural en mujeres muy jévenes y en mujeres muy afiosas (grupos el
primero probable y el segundo de claro riego incrementado para SD).

A.5. Aumento de andrégenos

Diversos autores han aportado un incremento de 1a androginia en ma-
dres j6évenes de nifios con SD (Cowie, 1961; Rundle y cols, 1961). El envejeci-
miento en la mujer est4 asociado con un descenso en la produccién de estrégenos.
Esto provoca un incremento natural del efecto relativo de los andrégenos.

A.6, Anovulatorios orales

En 1970 McQuarrie y cols y en 1979 Lejeune y Prieur sugieren una
relacién entre ¢l SD y la ingesta de anovulatorios orales por 1a madre, McQuarrie y
cols. proponen que los anovulatorios actian produciendo un incremento de la ten-
dencia a formar asociaciones satelitares del par de cromosomas 21,

En 1982 Read suglere que 1a actividad contraceptiva de 1os anovulato-
rios asociada al incremento de actividad androgénica, achia aumentando el cocien-
te andrégenos/estrogenos en la mujer joven, En la mujer aflosa este aumento se
produce de forma natural. Por lo tanto, Read propone que ci factor critico que pre-
dispone a la anomalfa cromosémica es este aumento del cociente andrégenos/es-
trégenos que se produce en la mujer afiosa y en la mujer joven que usa anovulato-
rios en momentos muy cercanos al momenio de la fertilizacidn,

Otros autores (Carr, 1970; Ericson y cols., 1983) no encuentran rela-
cién entre el uso de anovulatorios y ¢l SD.

A.7. Inductores de la ovulacién (clomifeno)

En 1972 Oakley y Flynt reportan una asociacién de SD con inducto-
res de la ovulacién en madres con problemas de fertilidad. Recientemente
Wramsby y cols. (1987) han reportado un incremento en 1a ancuploidfa en oocitos
de mujeres con problemas de fertilidad, obtenidos de folfculos que habfan sido es-
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timulados con un inductor especffico de la ovulacién (clomifeno). Este compuesto
posee una gran actividad antiestrogénica, por lo que su mecanismo de accién po-
drfa ser similar al sugerido para los anovulatorios orales.

A.8. Espermicidas

En 1981 Jick y cols, sugieren una relacién entre el uso de espermici-
das y el SD.

A.9. Radiacion ionizante

La primera referencia a esta relacidn proviene del afio 1922 (Mavor).
Posteriormente s¢ han publicado otros trabajos que mosiraban esta relacién, entre
los que podemos citar los de Uchida y Curtis en 1961 y Sigler y cols. en 1965.

A.10. Polucionantes ambientales no identificados

Ante acdmulos temporales y/o espaciales de casos de SD, diversos
autores hipotetizan con la posibilidad de que estén producidos por agentes mutagé-
nicos (polucionantes amblentales) no identificados. La gradual incorporacién de la
mujer al trabajo estarfa incrementando la exposicion a estos agentes, Uno de los
trabajos que m4s insisten sobre este punto es el de Matsunaga y Fujita en 1977,

B. ASOCIACIONES NEGATIVAS

B.1. Tabaco

El dnico factor relacionado de forma negativa al SD hasta la fecha es
el consumo materno de tabaco (Kline y cols,,1983; Hook y Cross, 1988), Todos los
autores estdn de acuerdo en que lo més probable es que esta asociacién negativa se
registre como consccuencia de que el tabaco facilita la eliminacidn de embriones
con SD (debido a su efecto sobre el desarrollo intrauterino), ¥ no por un verdadero
efecto protecior del tabaco para el SD.

3. VARIABLES O CARACTERISTICAS INDIVIDUALES

3.1. Edad materna

La edad materna (EM) cs la vnica de las variables sobre 1a que 1o
existen dudas sobre su asociacién con el SD. Esta ha sido reconocida y cuantifica-
da por innumerables autores, y no existen referencias posteriores a 1939 que nie-
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guen su existencia. Su importancia en el estudio del SD, asf como su consistencia
temporal y espacial, justifican 1a proliferacion de artlculos al respecto,

Podemos resumir esta relacién de un modo cualitativo diciendo que el
riesgo que tiene una mujer de tener un hijo con SD aumenta a medida que avanza
su edad. Esto es asf a partir de una “edad umbral” que se sitia en algin lugar del
intervalo entre los 30 y los 35 afios. Para mujeres menores de 30 afios no ha podido
demostrarse esa relacién de proporcionalidad directa riesgo / edad, mientras que en
algunas poblaciones han podido observarse relaciones inversas para mujeres muy
j6venes (menores de 20 afios), es decir un incremento del riesgo a medida que des-
ciende la EM, Por ¢jemplo, en la Columbia Briténica (Trimble y Baird, 1978), en
EEUU (Erickson, 1978), o en Espafia (Salvador y Martinez-Frias, 1982),

A pesar de lo evidente que ahora nos parece esta relacién, no fue has-
ta el afio 1933, casi 90 afios despuds de la primera referencia al sfndrome, cuando
Penrose y Jenkins, independientemente, la demostraron,

Antes de esa fecha, no obstante, habian existtdo (fmidas referencias a
esta relacién, que no encontraron un mayor eco debido, por un lado al propio des-
conocimiento estadfstico de los autores y, por otro, al poco interés epidemioldgico
que despertaban los temas relacionados con enfermedades congénitas en general.
Asf, ya en 1895, Shullleworth sugicre una relacién entre el SD (entonces todavia
idiocia mongélica) y 1a EM, Este mismo autor vuelve a sugerir que existe una rela-
cién entre el SD y la EM avanzada catorce afios después, en 1909,

En 1956 Oster efectia el primer estudio epidemiolégico extenso y con
metodologfa apropiada, demostrando una vez mds la relacién del SD con 1a EM, y
ofreciendo las primeras cifras de riesgo especffico para los distintos grupos quin-
quenales de EM, En 1962 Collmann y Stoller realizan un extenso estudio en Aus-
tralia en el que también ofrecen cifras de incidencia para los distintos grupos de
EM. Estas cifras del trabajo de Collmann y Stoller han venido siendo utilizadas (y
1o son todavfa en la actualidad) por infinidad de autores como cifras de referencia.

En 1967 Penrose realiza el primer estudio estadfstico de los efectos
que sobre la incidencia del SD tendrfan los cambios en la distribucién de la EM de
una poblacién,

En 1977 Hook y Chambers ofrecen las primeras cifras de riesgo para
cada afio de EM obtenidas de una poblacién suficientemente extensa,

En 1981 Giraud y cols. reportan por primera vez que 1a EM tiene in-
fluencia tanto en los casos de origen materno como en los de origen paterno, sugi-
riendo la posibilidad de que la relacién SD-EM se establezca mediante un descen-
so en la capacidad de las madres afiosas de abortar espontdneamente fetos con SD.
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A partir de su descripcion en 1933, 1a relacién SD-EM estard presente
en todo estudio serio que se efectde sobre las causas del SD tanto para constatarla
como para incluirla en Ia hip6tesis biolégica que se pretenda comprobar. De hecho,
muchos artfculos importantes en la larga lista de los dedicados a acercarse a las
causas ultimas que producen un nific con SD, se ceniran exclusivamente en tratar
de identificar la raz6n de esta fuerte y consistente relacién.

En el estudio de Salvador y Martfnez-Frias (1989) también se refleja
la relacién directa de aumento de edad materna ¢ incidencia de SD como se puede
ver en la Gréfica 2 y en la Tabla 7.

Sean cuales sean los factores que propician la relacién SD-EM e inde-
pendientemente del mecanismo bioldgico que la explique, su solidez la convierte
en un medio ideal para alcanzar objetivos de prevencién primaria. Se puede y se
debe informar a una mujer del riesgo de tener un hijo con SD dependiendo de su
edad; asf por ejemplo una mujer de 45 afios tiene un riesgo del 3,1% de tener un
hijo con SD, o 1o que es lo mismo, tiene 52 veces més riesgo de tener un hijo con
SD que una mujer que tenga entre 20 y 24 afios. Esta informacioén puede ser utili-
zada asimismo a nivel poblacional desarrollando campafias de informacion.

Estas campafias, implantadas hace bastantes afios en 1a mayorfa de los
pafses desarrollados han permitido evitar una importante proporcion de ¢asos. Po-
demos concretarlo diciendo que la informacién a la poblacién del aumenio de ries-
g0 que para SD presenta una madre a partir de los 35 afios ha provocado una modi-
ficacién de los hébitos reproductivos en el sentido de disminuir el porcentaje de
madres afiosas de alrededor de un 10% a un 5% o menos, Esto ha provocado un
importante descenso (entre un 20 y un 30%) de los casos de SD. La relacién enire
la inversién realizada en la campaiia de informacién y el beneficio obtenido es en
este caso una de las mds ventajosas que se producen en salud piblica.

3.2, Edad paterna

La edad paterna (EP) y el nimero de gestaciones de 1a madre son las
dos variables mds mtimamente ligadas a la EM, Debido a la estrecha relacién exis-
tente entre la EM y el SD, es muy dificil separar los hipotéticos efectos de estas
dos variables en la aparicién del SD del producido por la propia EM,

En el estudio de la relacién entre la EP y el SD se distinguen clara-
menie dos etapas: antes y después del descubrimiento (citolégico) de Bott y cols
en 1975 de que una elevada proporcién de casos se debfan a errores en la gamelo-
génesis paterna (espermatogénesis).
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Antes de esa fecha, la EP se habia descartado casi totalmente como
variable asociada el SD. En 1933 por Penrose y por Jenkins. En 1962 por Beolchi-
ni y cols. En 1963 por Stark y por Greenberg. En 1965 por Milham y Gittelsohn y
por Sigler y cols. En 1966 por Tonomura y cols. Sin embargo, Mantel y Stark en
1967 sefialan que, debido a que los andlisis estadisticos utilizados hasta esa fecha
no habfan sido los mis adecuados para aislar el posible efecto de la EP, la cuestidn
de su hipotético efecto en la produccidn del SD no estaba wdavia resuelia. Ese
mismo afio Matsunaga reporta una ligera asociacion del SD con 1a EP avanzada,
que sin embargo, no es estadisticamente significativa. En 1969 Lilienfeld opina en
su libro que no puede descartarse un efecto de la EP, pero que, si existe, es muy
peguctio.

Tras el hallazgo de Bolt y cols. (1975), refrendado desde entonces en
mudltiples estudios, se recupera el casi olvidado tema de la EP en su relacidn con el
SD.

Utilizando métodos estadisticos mas sofisticados, algunos autores han
reportado efecto de la EP, aungue siempre bastante leve. El problema es que ahora
no exisic un acuerdo general sobre qué método es ¢l mis adecuado, Diversos auto-
res han rechazado algunas veces los resuliados de olms.
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En 1977 Stene y cols, registran un incremento de la frecuencia de SD
a medida que avanza la EP, que es estadfsticamente significativo para edades por
encima de los 54 afios (independientemente de la EM), Ese mismo afio Stene y
Stene (1977) publican un método estadfstico especffico para detectar un efecto mo-
derado de 1a EP cuando existe efecto de 1a EM. Lo aplican sobre una poblacién da-
nesa y registran el mismo resultado que habfan obtenido con anterioridad: un in-
cremento del riesgo de SD cuando 1a EP es de 55 afios o superior.

En 1978 Erickson no registra efecto alguno de la EP al analizar una
muestra de 4000 casos de SD en EEUU, Su estudio es criticado por Stene y Stene
(1978) debido al método utilizado y a la, segin ellos, poca calidad en la seleccion
de la muestra de casos. Ese mismo afio, Matsunaga y cols. (1978) registran tam-
bién un riesgo incrementado para SD en padres de 55 aflos 0 m4s en Japén, En
1980 Regal y cols, utilizando métodos distintos a 1os aplicados hasta esa fecha, no
encuentran ningudn efecto de 1a EP en una poblacién recogida en New York,

En 1981 Stene y cols, analizan los datos obtenidos de diagndsticos
prenatales de SD en la Repiblica Federal Alemana y regisiran un incremento del
riesgo a medida que avanza la EP, incremento que se hace bastante fuerie a parlir
de los 40 afios. También deducen que este incremento del riesgo es mds pronuncia-
do para padres casados con mujeres afiosas que para los casados con mujeres jove-
nes. Por lo tanto, concluyen que deben tenerse en cuenia las edades de ambos con-
yuges como indicacién de un diagndstico prenatal. En este mismo afio, Hook y
cols, (1981) analizan una poblacién de la Columbia Britdnica (Canadd) en dos pe-
riodos distintos.

En el primer perfodo (1952-1963) no registran efecio de 1a EP, pero sl
en el segundo (1964-1976), Los autores comentan que una de las posibles causas
que puede explicar esta discrepancia es que el efecto de la EP sea muy leve y desa-
parezca si la muestra de casos de SD presenta sesgo de deteccion (como podrfa
ocurrir en el primer periodo). En 1982 Hook y Cross no encueniran efecto en una
muestra de casos diagnosticados prenatalmente en New York. Tampoco encuentiran
datos significativos Roecker y Huether en 1983 ni Hook y Regal en el 84 aunque
seleccionen aquellos casos en los que se habfan demostrado previamenie su origen
paterno. Salvador y Marifnez-Frfas (1989) tampoco pudieron demostrar una rela-
cién directa,

Podemos concluir diciendo que la situacién no ha mejorado de mane-
ra sustancial después de 1975,
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EDAD M2 DE CASOS RECIEM MACIDOA IMCIDEMCLA POR MIL
MATEEMA DE 5. [HFAWMN YIVIOS RNV
| amas) DETECTADOS ESTIMA DS E5TIMALDS
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23-29 140 210, P4 Qv
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TOTAL Ll BT, 974 1,5

Tabia 7. Distritucidn de L incidencia de 5D por grapos quinguenales de edad moterna

33, Namero de gestaciones de la madre

La primera referencia escrita a una posible relacidn entre el 5D y el
nimero de gestaciones (NG) se registra en el aflo 1876: Milchell comenta en su
trabajo que sus casos muestran una tendencia a ocupar un onden de gestacion alio,
Hasta que la estrecha relacidn de la EM con el SD no fue demostrada, diversos au-
wres insistieron en esta tendencia (Shuttleworth, 1886 y 1909, Jones, 1890 Lang-
don Down, 18%2; Smith, 1896), que, por otro lado, no deja de ser cierta, aungue no
implique necesariamenie una relacidn directa entre SD y NG.

Después de los trabajos de Penrose (1933) y Jenkins (1933) sobre la
relacidn entre el SD y 1a EM, la mayorfa de los autores trataron de controlar la EM
cuando intentaban medir la hipotética relacidn del NG con el SD. Yaen 1934 yen
sendos trabajos, el propio Penrose reporta que no existe efecto del NG. En 1936
Murphy registra un incremento del riesgo de SD para el dltimo hermano en fami-
lias con cinco hijos o mds, pero sorprendentemente no tiene en cuenta la EM, por
lo que sus resultados no pueden ser tenidos en cuenta,

En 1943 Benda y cols. reportan un aumento del riesgo al final de una
historia reproductiva intensa y en el primer embarazo, ambas siluaciones enmanca-
das por los autores en un contexio de descenso de la fertilidad. En 1955 Smith y
Record registran un incremento del desgo en el primer embarazo. En 1962 Beol-
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chini y cols, no registran efecto alguno. En 1966 Stark y Mantel tampoco registran
ningiin efecto, pero ese mismo afio Tonomura y cols, repiten el resultado de Smith
y Record (mayor riesgo en la primera gestacion),

En 1969 Lilienfeld opina en su libro que estos dos estudios que mues-
tran una refacién entre el SD y la primera gestacién, podrfan presentar algin sesgo
porque estdn realizados con casos de SD recogidos en instituciones para nifios re-
trasados en las que los padres pueden tender a ingresar mds frecuentemente a sus
primogénitos afectados. Este auior comenta que si existe un efecto del NG, éste es
muy pequefio,

En 1972 Hay y Barbano registran un descenso del riesgo para SD (asf
como para otros defectos congénitos como hipospadias, atresia de es6fago y onfa-
locele) a medida que aumenta el NG. En 1973 Harlap reporta un descenso del ries-
go en paridad 1, pero al comparar sus cifras con las de otros estudios, sugiere que
mds que un descenso del riesgo en la primera paridad, sus resultados pueden inter-
pretarse como un incremento del riesgo en paridades superiores a 1, Hay que indi-
car que la paridad no es una variable totalmente asimilable al NG en su posible re-
lacién con el SD, ya que no tiene en cuenta los aborios sufridos por la madre que
pueden estar relacionados con 61,

En 1978 Kajanoja y Widholm reportan una frecuencia ¢levada de SD
en primiparas y secundfparas. Este mismo afio, Erickson reporta un descenso del
riesgo a medida que aumenta el NG. En 1982 y de nuevo en 1983 Jongbloet sefiala
la primiparidad y la multiparidad muy alta como factores de riesgo para el SD. Sal-
vador y Martfez-Fr{as (1989) estudian el NG pero en relacién con laEM y la EP.

3.4. Sexo

En el afio 1951 Hug recoge en un artfculo los resultados de 10 traba-
jos anteriores y llama la atencién sobre un exceso de varones frente a hembras en
log individuos que padecfan el SD. En ese mismo art{culo hipotetiza que posible-
mente el exceso de varones se establezca en la concepceién (proporcion de sexos
primaria) y no como consecuencia de una mortalidad selectiva decantada hacia fe-
tos o individuos hembras con SD.

Este exceso de varones ha sido descrito posteriormente por numero-
sos autores (Bernheim y cols., 1979; Sutherland y cols., 1979; Iselius y Lindsten,
1986), aunque existe alguna referencia que no registra este exceso (Collmann y
Stoller, 1962), La mayoria de autores estdn de acuerdo con 1a hipétesis de una pro-
porcién de sexos primaria decantada hacia varones. Se basan en la observacién de
que también se mide exceso de varones en abortos espontdneos (Iselius y Lindsten,
1986), as{ como en que Unicamente se produce en SD con trisomfa libre y no en
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los producidos por traslocacion (efecto diffcilmente explicable como debido a una
mortalidad selectiva m4s intensa en hembras).

Se han descrito fluctuaciones de la proporcion de sexos dependientes
de 1a EM. Asf Bernheim y cols. (1979) e Iselius y Lindsten (1986) indican que el
gxceso de varones con SD se acentiia a medida que aumenta la EM, mientras que
Hug (1951), reporta el efecto contrario, es decir, que el exceso de varones va desa-
pareciendo a medida que aumenta la edad matemna, Bernheim y cols, (1979) des-
criben un mimero mayor de varones inicamenie en el grupo de madres de edades
intermedias (entre 25 y 39 afios de edad).

Algunos autores han comunicado variaciones en la proporcién de se-
x08 en el SD asociados a fluctuaciones de su incidencia. Sutherland y cols, (1979)
reportan su intensificacién del exceso de varones en el perfodo (1975-1977) en el
que se registra un descenso en la incidencia para madres jévenes (menores de 25
afios). Iselius y Lindsten (1986) regisiran un incremento de la incidencia de SD en
madres jévencs, que se produce sobre todo en funcién de varones afectados,

Los escasos estudios que se han realizado sobre este tema de la pro-
porcién de sexos diferenciales en el SD (eniendo en cuenta ¢l origen meidtico de
los casos, ofrecen resultados bastante uniformes, Hassold y cols. (1984) comuni-
can que el exceso de varones se produce exclusivamente en aquellos casos prove-
nientes de errores producidos en la primera divisidn meiética paterna. Por su parte
Mikkelsen (1982) indica que se registran més varones que hembras cuando el error
se sitila en la segunda divisién meiética matemna o en la primera paterna, mieniras
gue se producen mds hembras cuando el error ocurre en [a primera matema y enla
segunda paterna.

Basdndose en la teorfa de German (1968), que dice que la segunda di-
visién meidtica materna y la primera division mitética del cigoto pueden verse
afectadas por un retraso en la fertilizacién, y en las observaciones de Harlap
(1979), quien reporta un incremento en ¢l exceso de varones a medida que aumen-
ta el distanciamien(o entre coitos.

El hecho de registrar m4s varones que hembras tanto en 10s grupos de
SD con trisomfa libre como en mosaicismo, pero no en los producidos por traslo-
caciones, apoya esta teorfa, Segin ésto, el exceso de varones se producirfa en los
casos ocasionados por errores originados en la segunda division meidtica matemna,
hip6tesis apoyada por los datos empfricos que publicé Mikkelsen en ¢l afio 1982 y
que hemos comentado en el pdrrafo anterior.

Por su parte Hassold y cols. (1984) basdndose en su observacién de
que el exceso de varones se produce fundamentalmante en los casos provenientes
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de errores producidos en la primera divisién meidtica paterna (observacién apoya-
da asimismo por la de Mikkelsen en 1982), hipotetizan que el exceso de varones
podria ser debido a un evento meiéiico paterno, También reportan que el origen
paterno del SD parece ser mds comun en padres jovenes. Ante el incremento de
SD a expensas de hijos varones de madres jévenes que registran, comentan que &s-
te podrfa estar causado por un factor que afectase la meiosis en hombres jévenes
(generalmente casados con madres jévenes).

Aymé (1986) reporta exceso de varones con SD cuando el error se si-
tia en la segunda divisién meidtica, tanto materna como paterna.

Salvador y Martfnez-Frias (1989) recogen en su estudio en Esparia en-
tre Mayo del 76 y Diciembre del 86, que de 917 individuos nacidos vivos con SD,
479 son varones (52,2%) y 438 son hembras (47,8%).

En un estudio que realizamos en el aflo 1983 (Blanco Carridn), habia
una proporcién similar de varones y hembras (55% y 45% respectivamente). Hay
que tener en cuenta que estos datos son los recogidos en ceniros especiales, y co-
rresponden al nimero de casos diagnosticados como SD que ¢n ellos habfa y no al
niimero total de individuos nacidos vivos en un tiempo y lugar determinado con SD.

I.5. TEORIAS SOBRE LA PRODUCCION
DEL SINDROME DE DOWN

La Tubla 8 recoge las mds importanies de las teorfas infegradoras so-
bre 1a produccién de SD. '

Hasta 1933, afio en el que Penrose y Jenkins visualizan por primera
vez un cromosoma extra en el cariotipo de los individuos con SD y demuestran la
relacién entre el sindrome y la EM, algunos autores como Shuttleworth (1909) sos-
tenfan que el origen del SD era postcigdtico, es decir, gestacional, y se situaba en
1o que denominaron “desgaste uterino”.Este autor sugerié que “los mong6licos son
productos de desgaste, es decir, dependientes de condiciones que afectan adversa-
mente los poderes reproductivos maternos, siendo la edad materna avanzada y una
elevada frecuencia de embarazos los factores causales mds importantes™.

En 1927 Stekloven incide en esta teorfa indicando que parece existir
una relacién entre el nacimiento de un individuo con SD y un largo periodo ante-
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rior de subfertilidad. En 1933, el propio Jenkins, aunque ya no se refiere al desgas-
te uterino como causa del SD, opina que el mongolismo €s progresivamente mas
frecuente a medida que la fertilidad disminuye al avanzar la EM. También conside-
ra que la historia reproductiva de las madres de los mongélicos indica que es un
grupo menos fecundo que las madres de los nifios sanos y, como Stekloven, sugie-
re que el nacimiento de un nifio mongdlico cstd més frecuentemente precedido por
un largo perfodo de tiempo (un perfodo de fecundidad disminuida) que el naci-
miento de un nifio sano, incluso cuando se conirola 1a EM.

Debemos resaltar que ya en ¢l affo 1909, en los comentarios que se
publicaban junto a los trabajos, el propio Langdon Down comenta en el articulo de
Shattleworth que ha podido observar una cierta tendencia de los mongdlicos a na-
cer tras un desusado intervalo de infertilidad en la familia, Parece claro, por lo tan-
t0, que la primera teorfa que se desarroll6 sobre el origen del SD, implicaba facto-
res maternos relacionados con la fertilidad (0 que se mostraban a través de ella) ac-
tuando a nivel uterino durante la gestacién. Esta dltima parte de la teorfa, sin em-
bargo, no era compartida por todos los autores y fue definitivamente rechazada
cuando comenzaron a aparecer las primeras evidencias, en estudios sobre gemelos,
de que quizds el error inicial era precigético,

SUBFERTILIDAD

(Langdon-Down, 1909; Stekloven, 1927; Jenkins, 1933)

SOBREMADURACION OVULAR:

@ Preovulatoria
@ Postovolatoria

OVOPATIA PREOVULATORIA ESTACIONAL

(Jongbloet, 1980)

DESPLAZAMIENTO CROMOSOMICO

(Ford, 1982)

Tabla 8. Teorlas de la produccién del sindrome de Down
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Asf pues, a la vez que se iban imponiendo las evidencias de que el
origen del SD se halla en algtin error producido en la formacidn de las células ger-
minales, en 1a existencia de un cromosoma extra, y s¢ constataba la relacién con la
EM avanzada, iban surgiendo nuevas teorfas sobre el origen del SD. La més acep-
tada incluso en la actualidad, y que hasta hace muy poco tiempo se tenfa por un
dogma, es la teorfa de que [a disomfa gamética se produce por un simple fenémeno
de no disyuncién cromosémica (en alguna de las divisiones meidticas).

Este fenémeno estarfa provocado por una sobremaduracién del évulo
(probable en mujeres de edades avanzadas), que pierde asf su capacidad de efec-
tuar una disyuncién correcta de sus pares cromosémicos (Mikamo, 1968), Hay que
reconocer que esta teorfa reune las caracter(sticas de una buena teorfa: es simple y
explica todas las evidencias parciales que se conocfan sobre el SD. Penrose (1965)
y posteriormente Penrose y Smith (1966) sugieren que la relacién con la EM po-
drfa explicarse por 1a acumulacion progresiva a medida que avanza la EM de “ac-
cidentes” ambientales (fisicos o qufmicos), que, sobrepasando un umbral que ellos
sitdan en el nimero 17, comienzan a producir una degeneracién del mecanismo de
separacién cromosémica del huso acromético, '

Esta teorfa de Ia sobremaduracién ovular preovulatoria tiene su com-
plemenio en la teorfa, inicialmente esbozada por German en 1968 y posteriormente
utilizada por otros muchos autores para intentar explicar sus propios hallazgos, de
la sobremaduracién ovular postovulaioria, que se producirfa por un retraso en la
fertilizacidn, Este retraso estarfa propiciado por un descenso en la frecuencia de
coitos.

Quedan asf incluidos en la hipdiesis de la sobremaduracién ovular los
dos perfodos en 1os que el proceso meidlico femenino (ovogénesis) se detiene: el
que comprende desde antes de terminar la primera divisién (adin en la etapa em-
brionaria del individuo) hasta la ovulacién, y el que abarca desde 1a ovulacién has-
ta 1a fecundacién, momento en el que se finaliza 1a segunda divisi6én meiética de la
mujer,

En la década de los 80 estdn surgiendo nuevas teorfas que contradi-
cen, al menos en parte, 1a teorfa de 1a no disyuncidn por sobremaduracién ovular.

Teniendo en cuenta que 1a mayorfa de estudios sobre SD se realizan
utilizando poblaciones de individuos vivos, es posible que la clara relacién con la
EM se establezca en algin momento durante la gestacion y no precisamente en el
momento del error inicial.

Es posible, por ejemplo, que a medida que una mujer va sumando
afios va perdiendo una hipotética capacidad de reconocer y abortar espontdnea-
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mente fetos trisémicos. Esto reproducirfa la relacién SD-EM, Esta teor(a aparece
publicada por primera vez en 1967 por Matsunaga y después en 1975 por Stein y
cols. y en 1982 por Aymé y Lippman-Hand, aunque este dltimo trabajo ha sido ob-
jeto de fuertes criticas (Warburton y cols., 1983).

A favor de esta teorfa se citan algunos hechos, como por gjemplo, que
se encuentra una EM avanzada tanto en el grupo de casos de SD producidos por
errores meidticos maternos, como en los debidos a errores meidticos paternos
(Mattei y cols. 1980), En 1986 Aymé ha reportado que el efecto de la EM sobre los
casos de SD de origen paterno sélo se presenta en aquellos en 10s que el error se si-
tda en Ia primera divisién meidtica,

Esta teoria de la pérdida de efectividad del mecanismo matemo de se-
leccién natural contra fetos con trisomfa 21 a medida que aumenta la edad mater-
na, es una alternativa vdlida a la teorfa de la sobremaduracion ovular, pero no cues-
tiona la teorfa sobre el mecanismo celular que origina la trisomfa, es decir la no
disyuncién cromosémica. No obstante es realmente dificil refutar este fendnieno
de la no disyuncidn tal y como es considerado en Ia actualidad por muchos autores,

Si encontramos un individuo (descendiente de padres normales) con
una trisomfa en sus células, es seguro que en algin momento entre la formacién de
los gametos y las primeras divisiones del cigoto, un par de cromosomas homdlo-
gos (o de cromdtides) que tenfan que emigrar uno a cada polo no lo hizo asf, Si a
este fenémeno, que no sabemos cuando ni como se ha producido, pero que tene-
mos evidencia de que lo ha hecho, lo denominamos “no disyuncion”, 1a teorfa se
convierte en hecho irrefutable que no precisa de m4s pruebas citolégicas para ser
demostrado. Sin embargo, 1a teorfa de la no disyuncién presupone que existe un
error en el huso microtubular que provoca un fallo en el propio fenémeno ffsico
del arrastre de 10s cromosomas a los polos de 1a célula, y que este error provoca di-
rectamente 1a formacién de un embrién trisémico, Esta parte de la teorfa ha sido
rebatida en los trabajos de Ford y cols, (Ford y Lester, 1982; Ford y Roberts, 1983;
Ford y Russell, 1985).

La teorfa de la no disyuncién predice que el resultado de un fallo en 1a
divisién de un cromosoma en mitosis serd una célula hija trisémica y otra monoso-
mica. Sin embargo, estos autores argumentan que algunos estudios sobre ancuploi-
dfa en cultivos de linfocitos humanos no apeyan la proporcién esperada de mono-
somfas: trisomfas 1:1, por lo que dicen que la teorfa es insuficiente para explicar
todos los resultados. Siempre observan un exceso de hipodiploidia en relacion a hi-
perdiploidia.

Ford y Roberts propusieron en 1983 que un *“desplazamiento cromo-
sémico” serfa un estado temprano en el proceso de error en la divisién cromosémi-
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ca (Tabla 9). Este desplazamiento es un fenémeno observado en el que algunos
cromosomas son encontrados en el hueco del huso microtubular (separados por
tanto de él). La hipdtesis que relaciona el desplazamiento con la ancuploidfa pro-
pone que los cromosomas desplazados, que no son recuperados por el aparato mi-
tético, pueden ser eliminados o bien segregados al azar.

Si son eliminados, dard lugar a dos células hijas monosdémicas por ca-
da error, y el proceso alternativo de segregacion al azar (que serfa equivalente a lo
que se denomina no disyuncién), dard Iugar a una célula hija monosémica y otra
trisémica por cada error, La relacién con la edad materna no se establece a nivel de
un cambio en l1a frecuencia de la aneuploidfa, que es constante para todas las EM,
sino a nivel de la relacién pérdida/exceso cromosémico, que disminuye a medida
que aumenta [a EM. Ford y Russell (1985) proponen que 1os cromosomas despla-
zados son eliminados frecuentemente (elevdndose 1a proporcién de hipodiploidfa)
en mujeres jévenes, mientras que tienden a ser recuperados y sufrir segregacion al
azar (descendiendo la proporcién de hipodiploidfa) en mujeres afiosas, quizés debi-
do a una alteracién en la polimerizacion del huso provocada por la edad.

Esta atractiva teorfa de Ford y cols, (1982, 1983, 1985) ha sido utili-
zada por Stein y cols. en 1986 para incluirla en una teorfa més globalizante sobre
el origen y eliminacién de las trisomfas que explica la asociacion de la trisomfa 21
con la EM, En este artfculo, los autores insisten en su teorfa inicial sobre un meca-
nismo materno de eliminacién de fetos trisémicos, pero esta vez sittian esie meca-
nismo en la fase de prereconocimiento del embarazo, en lugar de en la fase de pos-
treconocimiento, como habfan sugerido con anterioridad (Stein y cols.,1975).

Apoyéndose en la teorfa del desplazamiento cromosémico de Ford y
cols,, proponen que el momenlo més probable en el que se produce el mecanismo
matermno de climinacién o “criba”, es la primera divisién mitética del cigoto. Si la
fertilizacién resulta en un cigoto trisémico se pueden producir dos resultados: (a)
después de que los cromosomas se alinean en el huso para efectuar la primera divi-
sién mitética, los cromosomas supernumerarios serfn desplazados y no recupera-
dos, origindndose as{ una embriogénesis normal de un organismo euploide; 6 (b)
los cromogomas supernumerarios se colocan en el huse y resulta un embrién triso-
mico, Este dltimo resultado serfa mds frecuente en mujeres afiosas.

Por tltimo, existe atin otra teorfa general sobre el origen y la biologfa
de las trisomfas y del SD en particular. Es 1a teorfa sobre la ovopatia por sobrema-
duracién preovulatoria estacional de Jongbloet. Esta teorfa reune aspectos de algu-
nas de las teorfas expuestas hasta ahora y bésicamente, propone que existen perfo-
dos en el ciclo fériil de la mujer en los que el évulo tiene mayor probabilidad de
presentar un desbalance cromosdmico (o cualquier otro tipo de defecto) por pro-
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LHIFLCHINE HIPODHPLOIES HIPCHHPLEN LRE HIFERCHFLOIIDE

Tabla 9. Models de la relacidn evire ¢l desplazamiento cromosdmice v ke aneuploidia (Ford, 1982)

blemas relacionados con los ciclos hormonales, lo que el denomina “patologla de
la concepcidn”,

Estos problemas se presentan espontineamente como consecuencia de
las fluctuaciones temporales en la “optimicidad de fecundacidn™ del dvulo propias
del ciclo, o bien por alteraciones de estas condiciones provocadas por factores ex-
temos (Jongbloet 1982 y 1983). Establece que la no disyuncidn en primera divi-
sidin meidtica materna estd incrementada en los perfodos de transicidn de las etapas
de ovulacidn, y opina que la causa bisica puede ser la misma para mujeres jdvenes
¥ afiosas,

La inestabilidad del eje hipotilamo-pititaria-ovario debida a factores
estacionales, serd mids pronunciada durante los estados de transicidn de la vida re-
productiva, es decir, durante la adolescencia y premenopausia, inmediatamente

después de usar la plldora, de un aboro espontdneo, de un pano, de un periodo
subfertilidad transitorio, etc. También serd asi en mujeres con problemas endocr-
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nolégicos (hiper o hipotiroideas, diabéticas) y en mujeres genética o constitucio-
nalmente predispuestas (Jongbloet y Vrieze, 1985).

Es probable que todas las teorfas que sobre la produccion de SD se
han esbozado aquf, no sean excluyentes. Es posible que cada una de ellas aborde
un aspecto especifico de la biologfia del SD, es decir que no sean més que partes de
un rompecabezas que sigue sin completarse en 1a actualidad.

1.6. HALLAZGOS CLINICOS

E1 desarrollo de estos pacientes estd alterado; casi todos los indivi-
duos con SD no complicado ambulan hacia los 3 6 4 afios de edad y més del 90%
desarrollan un lenguaje simple hacia los 5 afios (Fundacidn Catalana per a la sin-
drome de Down, 1988).

El proceso de envejecimiento es mds rdpido. La neuropatologfa del
SD en edades medias se compara con la enfermedad de Alzheimer y ocurre de for-
ma similar, por ejemplo la forma y distribucién de las placas seniles y las marafias
neurofibrilares, 1a atrofia de los sistemas neuronales, etc., son cualifativamente los
mismos cambios a la misma edad. En términos patolégicos, pacientes con SD en
edades medias tendrfan verdaderamente enfermedad de Alzheimer (Delabar y
cols., 1986; Mann, 1988).

Por otra parte las cataratas y la arterioesclerosis son complicaciones
frecuentes en las primeras épocas de 1a vida adulta. Se cree que una posible causa
de este fenémeno de envejecimiento sca el metabolismo rdpido. Por ejemplo 1a vi-
da de los leucocitos polimorfonucleares est4 acortada. Esto queda ilustrado por 1a
disminucidn de 16bulos de cada célula (Blanco Carridn, 1983),

Los pacientes con SD, generalmente se diagnostican al nacer y es més
facil reconocerlos al avanzar la edad. No hay un sfntoma o combinacién de sfnto-
mas diagndsticos,

A continuacién se indican los rasgos clinicos mds interesantes:

1.6.1. ANTECEDENTES PERINATOLOGICOS. BIOLOGIA PRENATAL

Establecer 1a biologfa prenatal del SD presenta dificultades que se van
acentuando a medida que retrocedemos en el desarrollo, Son ya numerosos los es-
tudios realizados sobre poblaciones de abortos espontdneos tardfos (producidos en-
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tre 1a 17° y la 28° semana), estudios que se ven ademds favorecidos por la exien-
sién de la préictica de la amniocentesis,

Menos frecuentes son los estudios realizados sobre abortos espontéine-
os tempranos clinicamente reconocibles (producidos entre 1a 6° y 16° semana), Di-
ffciles, y por tanto cscasos, son los estudios sobre abortos de 1a etapa de prerecono-
cimiento de la gestacion (entre la concepcién y la 5% semana), Deniro de esta elapa,
son préicticamente inexistentes los estudios sobre abottos de Ia etapa de preimplan-
tacién (la primera scmana).

La interpretacion de los resultados de estos estudios se ve dificultada
algunas veces debido a una pobre definicién del perfodo de gestacidn en el que se
obtienen los productos del aborto. Asf en algunos de los articulos que tratan esie
tema no queda claro, cuando hablan de gestaciones, si estdn incluyendo o no abor-
tos producidos en la ctapa de prereconocimiento, 0 incluso, en la etapa de precono-
cimiento (Salvador y Martfnez Frfas, 1989).

En cuanto a los estudios de gametos, hasta hace muy pocos afios re-
sultaban impensables. En la actualidad se estdn perfeccionando técnicas que per-
miten analizar gametos masculinos, y se estdn comenzando a obiener muesiras de
gametos femeninos para ser estudiados.

L.a dificultad en la obtencién de un nimero suficiente de productos de
aborto 0 gametos hace pricticamente inviable, en muchos casos, el andlisis de las
anomalfas cromosdémicas individualizadas, Asf, sobre todo desde la etapa de prere-
conocimiento de la gestacién hacia atrds, los estudios tratan de todas las trisomfas
juntas, o todas las aneuploidias, o incluso, todas las anomalfas cromosémicas, ya
afecten al mimero como a la estructura de los cromosomas, Sacar conclusiones so-
bre 1a biologfa prenatal de una cromosomopatfa especffica, como es la trisomfa 21,
hasdndose en el comportamiento de un conjunto de anomalfas cromosémicas dife-
rentes, puede dar lugar a importantes errores de interpretacion (Salvador y Marti-
nez Frfas, 1989).

Basdndose en un modelo tedrico, Robert y Lowe (1975) estiman que
hasta un 78% de todas las concepciones no llegan a término. Otros autores sitian
esta cifra entre un 25% (Houghton y Tomkins, 1982) y un 60% (Wramsby y cols.,
1987), si bien es dudoso que las estimaciones por debajo del 50% estén incluyendo
pérdidas de blastocitos atin no implantados, productos éstos que no s6lo pasan de-
sapercibidos para la mayorfa de las mujeres, sino que no producen niveles aprecia-
bles de gonadotropina coriénica que puedan ser medidos,

Se ha estimado entre un 15 y un 20% la proporcién de embriones
abortados entre la implantacién y el reconocimiento de la gestacién (Warburton,
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1987). Entre un 10 y un 15% de las gestaciones terminan en un aborto clinicamen-
te reconocible (etapa de postreconocimiento: entre alrededor de la 62 y 1a 282 se-
mana de gestacion) (Warburton y Fraser, 1964) y aproximadamente un 2% de las
gestaciones terminan en muertes después de la 282 semana de gestacién (Claire-
aux, 1975). Si aceptamos el modelo de Robert y Lowe, podemos estimar que mds
de 1a mitad de las concepciones se abortan espontdneamente en la etapa de prere-
conocimiento de la gestacién (antes de 1a 6° semana),

Esta elevada tasa de eliminacién acthia como control de calidad, ya
que sabemos que una gran mayoria de estos productos abortados en épocas muy
tempranas tienen una anomalia cromosémica, si bien existen discrepancias impor-
tantes en cuanto a la estimacién de Ia proporcién de cromosomopatfas.

Los estudios sobre abortos reconocidos son méds numerosos y preci-
$0s. En 1981 Boué y cols. publican una amplia revisién de estos estudios ofrecien-
do las siguientes cifras: el 15% de las gestaciones reconocidas terminan en un
aborto espontdneo, el 90% de los cuales lo hacen en 1a fase de postreconocimiento
temprana (entre 1a 62 y 1a 16? semana), mientras que el 10% restante 1o hacen en la
fase de postreconocimiento tardia (entre 1a 172 y 1a 28° semana).

Acudiendo a los resultados aportados por los datos sobre amniocente-
sis, se ha estimado que entre un 10 y un 20% de estos tiltimos productos de aborto
presentan una anomalfa cromosémica, Por otra parte, la mayotfa de los estudios ci-
togenéticos demuestran que alrededor del 60% de los abortos de la fase de postre-
conocimiento temprano presentan una anomalfa cromosémica. De éstas, entre el
50 y el 60% son trisomfas aulosémicas, de las cuales ¢l 9% son trisomfas 21, Esto
nos lleva a estimar que un 3% de los abortos clinicamente reconocidos presentan
una trisomfa 21, es decir un 0,5% de 1as concepeiones reconocidas.

El estudio de las alteraciones cromosémicas de los gametos humanos
estd en la actualidad ofreciendo los primeros resultados mds o menos fiables, En
cuanto a la proporcién de espermatozoides con alteraciones cromosémicas, las ci-
fras obtenidas hasta la fecha oscilan casi siempre en un nimero inferior al 10%. Se
han ofrecido porcentajes entre el 1% (Jacobs, 1971) y el 10% (Martin y Radema-
ker, 1987), También existe una gran variabilidad en las cifras estimadas de aneu-
ploidfa (nulisomfa, disomfa) en espermatozoides, que oscilan entre ¢l 1,6% (Bran-
diff y cols., 1984) y el 7,7% (Guichaoua y cols., 1986).

Por oiro lado no parece existir seleccidn en contra de espermatozoides
cromosdmicamente desbalanceados en el momento de la fertilizaclén (Guichaoua
y cols., 1986). En cuanto a los évulos, exisien ain menos datos sobre sus anomalf-
as, Parece que la proporcidn de los cromosémicamente desbalanceados es superior
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a la de los espermatozoides. La cifra de aneuploidfa se sitda alrededor del 25%
(Wramsby y cols., 1987; Warburton, 1988) si bien hay que tener en cuenta que los
oocitos estudiados fueron extrafdos de mujeres con problemas de fertilidad, trata-
das ademds con clomifeno, pudiendo estar ambos factores en relacién con la pro-
duccién de anomalfas cromosémicas como vimos anteriormenie, La implantacion
de cada cromosoma en las cifras mencionadas de ancuploidfa global estimada se
desconoce.

Todos los inicios hacen suponer que todos los cromosomas estarfan
implicados aproximadamente por igual en los desbalances de los espermatozoides,
pero no asf en los de los Gvulos, en los que los cromosomas pequefios (como el 21)
aportarfan muchos més casos de desbalance que los cromosomas grandes (Warbur-
ton, 1988).

A pesar de ser con mucho la trisomfa de mayor supervivencia, se ha
estimado que entre un 65% (Creasy y Crolla, 1974) y un 80% (Boué y cols., 1981)
de todas las gestaciones con trisomfa 21 son abortadas espontdneamente en algin
momento de la gestacién. La prevalencia de SD en abortos espontdneos ocurridos
durante el primer trimestre de 1a gestacion es hasta 10 veces superior que la preva-
lencia en recién nacidos (Mikkelsen, 1982). En abortos de 16 semanas es hasta un
tercio m4s elevada (Ferguson-Smith, 1979),

Esta gran proporcion de casos de SD abortados podrfan confundir los
resultados de los estudios que efectuemos referentes a las relaciones entre los casos
de SD en recién nacidos y alguna de las variables que analicenios, No obstante este
efecto de confusién (sesgo) s6lo podria producirse cuando la probabilidad de que
se aborle un embridn o un feto con SD no fuese similar en todos los estratos de la
variable que estemos realizando,

En este sentido uno de los aspectos més interesantes de Ia biologla
prenatal de SD es su relacién con Ia EM. Esta variable es de enorme importancia
en casi cualquier aspecto de esta patologfa como vimos anteriormente dentro de
los factores relacionados con este sindrome. Vamos a esbozar a continuacién la re-
lacién SD/EM durante la etapa prenatal.

Uno de los grupos que mds intensamente han estudiado este tema es
el de la Universidad de Columbia en New York. En el afio 1975 Stein y cols. pro-
ponen un mecanismo de reconocimiento y eliminacion de trisomfas (seleccién) de-
pendiendo de 1a EM. Asi a medida que avanzase 1a EM ese mecanismo irfa per-
diendo eficacia, lo que explicaria la relacién entre SD y EM. Sitdan la accién de
este hipotético mecanismo sobre embriones durante la fase de postreconocimiento
de la gestacién (a partir de 1a segunda [alta).
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Si aceptamos csta hip6tesis, en algtiin momento de 1a gestacion se per-
derfa la relacion entre EM y embriones con SD, Alentados por esta atractiva hipg-
tesis, Aymé y Lippman-Hand publican en 1982 un articulo en el que demuestiran
que, efectivamente, la relacion entre abortos espontdneos reconocidos y EM se in-
vierte a partir de los 30 afios de edad, es decir, registran un descense en la inciden-
cia de aborlos con trisomfa a medida que anumenta la EM, Este trabajo, que apoya-
ba claramente 1a teorfa de Stein y cols. fue, sin embargo, rechazado por estos mus-
mos autores y otros (Warburton y cols, 1983), debido a que inclufa productos de
aborto tanto con frisomfa 21 como con trisomfas del X (XXY y XXX), y parece
que la relacion de estas tltimas con la EM es distinta a la existente con las trisomf-
as autosémicas.

Poco tiempo después Hook en 1983 publica un artfculo en el que se
comenta que si existe el hipotético efecto de relajacién de la seleccién contra em-
briones con SD a medida que avanza la EM, o es muy ligero o debe actuar en
abortos de la etapa de prereconocimiento de la gestacién, En 1984 otra vez el gru-
po de 1a Universidad de Columbia junto con otros investigadores, establecen que la
relacién enire SD y EM cstd presenic en abortos reconocidos (Hassold y cols.,
1984), rebatiendo con sus resultados los obtenidos un afio antes por Aymé y Lipp-
man-Hand. Por tltimo, en 1986 Stein y cols, establecen un modelo en €l que hipo-
tetizan que el mecanismo de seleccién actda durante la etapa de prereconocimiento
y no en la de postreconocimicnio de 1a gestacion,

Como vemos con gran frecuencia nos enconiramos amenazas de abor-
to en algin trimestre 0 antecedentes de haber padecido algin aborto anterior. Asf
Ibafiez y cols (Julio 1990) nos hablan de un 12% de casos de abortos y de casi un
25% de amenazas de aborto en el embarazo del nifio con SD.

Los partos son prematuros con gran frecuencia fanto en trisomfa 21
primaria como en otros tipos de trisomia (Ibafiez y cols., Marzo 1990),

El parto evoluciona de manera distécica en gran mimero de ocasiones
no existiendo diferencia entre los tipos de trisomfa pero sf en relacién con el resto
de poblacién general (Ibafiez y cols, Julio 1990).

Otras complicaciones que pueden aparecer durante ¢l parto por orden
de frecuencia son: anoxia, hipotonfa, ictericia fisiolgica, hemorragia post-parto,
hidramnios, vuelta de cordén, incompatibilidad Rh 0 ABO y ruptura prematura de
bolsa (Ibafiez y cols., Julio 1990).

En relacidn al peso en el momento de nacer, existe un valor medio algo
mds bajo que en la poblacién general, pero de todas formas, estd mds en relacicn
con factores ambientales que con la propia afectacion citolégica de 1a frisomfa,
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Cuando habidbamos de los factores relacionados con el sindrome de
Down, comentamos en relacidn al sexo, que suele existir un exceso de varones,
aunque poco llamativo,

S{ existe cierto predominio racial. Se ha comprobado una incidencia
m4s baja de SD en individuos asidticos (Rogers, 1986).

1.6.2.- CARACTERISTICAS POSTNATALES

A.-Fenotipo

Los rasgos fenotfpicos que caracterizan a los pacientes con SD, son
m4s acusados, como ya vimos, cn la trisomfa primaria y menos en oiras alteracio-
nes cilogenélicas,

Los signos y sintomas mds caracterfsticos se refieren a retraso menial,
hipotonfa y trastornos en diferentes dreas, siendo en el macizo crdneo-maéxilo-fa-
cial donde aparecen de forma més frecuente (Lucas Tom4s, 1988). En las Tablas
10 y 11 se recogen los distintos sintomas y hallazgos bioqufmicos que podemos
encontrar en el SD.

Uno de los factores mds estudiados ha sido determinar los signos cli-
nicos mé4s significativos para diagnosticar un recién nacido de SD. El primero qui-
z4s sea la palidez en el momento de nacer que indica que el nifio no es “normal”,
pero posiblemente la abundancia de piel en el cuello, como el perfil facial plano, el
puente nasal aplanado, Ia forma y tamafio craneal, y la presencia de una tercera
fontanela o grandes fontanelas abiertas son los mds caracteristicos, siendo los dos
primeros (abundancia de piel en ¢l cuello y el perfil plano de la cara) los signos
cardinales del mongolismo en el nacimiento (Hall, 1964).

B.- Patologia asociada

En el capftulo de malformaciones y/o anomalfas congénitas asociadas
al mongolismo, el primer lugar lo ocupan las maiformaciones cardfacas (principal-
mente fallos en la tabicacién ), les siguen en frecuencia las malformaciones diges-
tivas y en tercer lugar las anomalfas oculares (Tabla 12) (Ibafiez y cols., Julio
1990). En ocasiones, coexisten diferentes malformaciones, sin encontrar ninggn ti-
po de relacién entre estas asociaciones,
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Tabla /0. Frecuencia de Ios distintos sélomas en el sindrome de Down

Las enfermedades de etiologia genética asociada con el SD son esca-
sas (Tabla 13) y no presentan diferencias con la incidencia que se encuentra en la
poblacidn general.

En cuanio 2 la paiologfa adquirida, las enfermedades de etiologfa in-
fecciosa son las de aparicidn més frecuente, y dentro de ellas las infecciones respi-
ratorias de repeticidn. Asf Ibafiez y cols (Julio 1990) lo encontraron en un 3,9% de
su estudio, El segundo lugar 1o ocupan los trastormos endocring metabdlicos, sien-
do la obesidad una caracteristica frecuentie en estos pacientes (Tabla 14).
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@ Deficit de IgM

@ Aumento de IgG

® Didsminucion de los linfocitos T civculantes

@ Defecto madurativo de fos linfocitos T

@ Disminucién de la respuesia a mitogenos con la edad

@ Aumenio de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa (G6PD)

& Aumento de fosfatasas alcalinas

©® Aumento de galacloquinasa, fosfobexoruinasa, lacticodehidrogenasa
y fosfolructoquinasa erilrocitaria

@ Aumento de galactosa-uridin-transferasa, fosfatasa dcida,
S-nucleotidusa. y fructoaldolasa leucocitaria

@ Disminucion de dopamina bera hidroxilasa

® Aumento de rrausaminasa glutamico oxalacética

@ Aumento de superoxido dismutasa L (30D 1)

@ Aumento de fosforibosilglicinamida sintetasa (PRGS)

® Aumento de fosfoftuctoguinasa hepética (PFKL)

Tabla 11. Hallazgos bioquiniicos en el sindrome de Down

C.- Expectativas de vida y mortalidad

Una de las caracterfsticas de estos pacientes es el proceso de envejeci-
miento m4s rdpido en relacion al resto de la poblacién, Ya comentamos la relacion
de SD con la enfermedad de Alzheimer (Delabar y cols., 1986; Mann, 1988), As(
mismo, lesiones que suelen aparecer en edades avanzadas como arterioesclerosis,
cataratas, aquf aparecen en edades mucho mds tempranas, Es frecuente encontrar
una enfermedad periodontal avanzada en individuos menores de 30 afios. La posi-
ble causa de esta precocidad patoldgica es quizds el tener un metabolismo mds rd-
pido de lo normal (Sinex, 1986).

Las expectativas de vida son mds cortas que en la poblacién general,
asf Baird y Sadovnick en 1989 calcularon que cstaba en los 68 afios, el 50% vivian
hasta los 50 afios y el 13,5% hasta los 68 afios. Atn asl, se ha alargado el tiempo
de vida, en 1949 se calculaba que un individuo con SD vivia de media 9 afios; en
1963 1a media habfa crecido hasta 16,2 afios (Collimann y Stoller, 1963).

Se deduce que Ia muerte ocurre antes en estos pacienies y tienen ma-
yor riesgo a cualquier edad, pero sobre todo en el primer afio de vida y mds ain
entre ¢l primer y noveno afios. Por orden de [recuencia, las fres causas de muerte
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mds frecuentes son anomalfas congénitas, alteraciones del sistema circulatorio y
patologia respiratoria (Baird y Sadovnick, 1988); y ocurre por igual en varones y
hembras (Ibafiez y cols,, Julio 1990).

El pairén dermatoglifico del SD ha sido objeto de numerosos estudios
¢ investigaciones. Aunque no podemos decir que exista un dato dermatoglffico pa-
tognomonico de esta u otra anomalfa, la frecuencia de algunas en ciertas colectivi-
dades sugiere el valor de estos andlisis, habiéndose comprobado su tendencia here-
ditaria (Lucas Tom4s, 1976).

Sanchez Cascos y cols. (1973) realizaron un estudio de las figuras
dactilares, nimero dactilar total (ndt) y dngulo “atd” en las huellas de 150 mongé-
licos y 100 de sus madres, comparando 1os resultados con un grupo control, Tanio
en varones como en hembras se observé un aumento de bucles ulnares y disminu-
cién del resto de 1as figuras. Considerando los dedos por separado, el aumento de
ulnares fue més frecuente en los dedos 19, 29, 3%, y 4% de lamano derecha y 1%, 22 y
32 de 1a izquierda, en los varones con SD. En las mujeres, la mayor frecuencia de
ulnares la presentan los dedos 19 2% y 32 de 1a mano derecha y 22 de la izquierda,
mieniras que el dedo 5° de 1a derecha y los 4% y 52 de 1a izquierda presentan menor
frecuencia que la poblacién general, Los valores para el ndt tanto de {risémicos co-
mo de sus madres fueron superponibles a los de los controles, mientras que el 4n-
gulo atd de trisémicos y de sus madres presenté unos valores medios que diferfan
de los de 1a poblacién general.

1.6.3, MANIFESTACIONES ESTOMATOLOGICAS
Es a este nivel, donde m4s caracteristicas son las alteraciones del SD,

De todas ellas, las mds frecuentes son una lengua agrandada 0 macro-
glosia, alteraciones dentarias en calidad y cantidad, una disminucién en el nimero
de caries, una enfenmedad periodontal precoz y avanzada y unas alteraciones oclu-
sales como resultado de 1a patologfa de los dientes, de las bases dseas que los so-
portan y del sistema neuromuscular, A continuacién comentaremos todas estas
anomalfas.

1.6.3.1.- MUCOSA ORAL

A.- Lengua

De todas las alteraciones estomatolégicas que aparecen en el SD, las
mds conocidas son las que afectan a la lengua, donde es muy frecuente ver un au-
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mento del tamafio o macroglosia. Todos los autores consultados hacen referencia a
esta caracter{stica (Oster, 1953; Cohen y cols., 1961, 1965, 1971; Gorlin y Gold-
man, 1973; Tannenbaum, 1975; Naval Gfas, 1983; Alonso Tosso, 1984; Naval Gf-
as y cols., 1985; Yarom y cols,, 1986; Vogel y cols., 1986; Marciano y cols,, 1986;
Lucas Tomds, 1988; Giannoni y cols., 1989; Jones y Mason, 1990; entre otros) y
va desde un 11% (Cohen y Winer, 1965) hasta un 96% (Alonso Tosso, 1984). En
esta casufstica incluimos datos recogidos en nuestra tesina (Blanco Carrién, 1983)
encontrando la macroglosia en m4s del 88% de los casos.

Cardiopatia congénita S/B
CACV.

CLV.

Nistagmus

Esteabismo

Sindactilia

Tetralogia de Fallot

Luxacion congénita de cadera
Miopia magna

Persistencia conducto arterioso
Chatarata congénita
Criptorquidia

[Fisura wraqueoesofagica
Hipospadias

Polidaciilia

Estenosis de arteria pulmonar
Arresia de intestino delgado
Atresia anal

Enfermedad e Hirschprung
fisura palatina

Pancreas anvlar

Apéndice preauricular
Estenosis mitral congénita
CLA.

Atresia de es6fago y duodeno
Hepatomegalia congénita
Estenosis congénita de valvala aorta
Ostium secundum
Traspostcion de grandes vasos
Listenosis hipertrofica de pilore
Microftalmia

Endoftalmin

Owas

2O QT EOH DN GTOLSEOBDEELHOSEeOOEDEERS

Tabla 12. Malformaciones y anomalias congénitas del SD por orden de frecuencia
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Se discute si este aumento del tamafio es verdadero, como relata Ya-
rom en 1986, quien dice que existe una hipertrofia de las fibras musculares lingua-
les, especialmente las de tipo 2 y frecuentemente en formacién de agrupamiento
con posibles alteraciones de las uniones neuromusculares; o bien se trata de un au-
mento relativo, es decir, el tamafio de la lengua no es tan grande, y lo que sf predo-
mina es una disminucién del tamafio de 1a cavidad oral o del espacio orofaringeo
que hace que protruya hacia afuera de la boca (Benda y Nash, 1960; Cohen y Co-
hen, 1971; Vogel y cols., 1986; Giannoni y cols., 1989),

Vogel y cols, (1986) van més alld, diciendo que la macroglosia del
SD siempre es una forma relativa ya que hay un aumento aparente pero no existen
datos histolgicos que confirmen el agrandamiento. Otros autores (Padgham vy
cols. 1990) hablan de una macroglosia secundaria a otros procesos como ¢l caso
que publican de agrandamiento lingual con protrusion asociada a linfangicctasia.

De todas formas, 1a macroglosia, ya sea verdadera o refativa o secun-
daria 0 muchas veces de ctiologfa mixta, se puede decir que es un cardcter conmuin
en ¢l SD y va a dificultar 1a fonacién y deglucion, y a veces es tan marcada que
produce un aspecto tipico y caracterfstico de este sindrome al tener el paciente su
lengua por fuera del reborde de las arcadas dentarias, impidiendo asf, no sélo un
normal cierre de la cavidad bucal (apertura bucal en reposo) sino también ciertas
alteraciones de mordida abierta o prognatismo mandibular como consecuencia de
la interposicidn y empuje hacia afuera de la lengua entre las arcadas dentarias su-
perior ¢ inferior en desarrollo,

Sindrome de Ehlers-Dantos
Artrogriposis

Retinitis pigmentaria

Enfermedad de von Recklinghausen
Sindrome de Dubin-Johnsen
Mucopolisacaridosis
Queratodermia

Sindrome de Larsen

Enfermedad celiaca

e & 8 @ © & @ & 2 &

Laringomalacin

Tabla 13. Enfermedades genéticas en el stndrome de Down
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Infeccion respiratoria de repeticion
Obesidad

Malabsorcion

Diabetes

Cardiomegalia

Sindrome de membrana hialina
Alteraciones metabolicas del calcio
Epilepsia

Imcopatibilidad Rh o ABO
Alopecia

Bocio

Policitemia neonatal

Hipetiroidismo
Hipogonadismo
Leucemia

Anemia hemolitica
Trombocitopenia
Enfermedad de Alzheimer

Neumonia alveolar

Atelecatasia
Poliomielitis
Meningitis

Otitis

Sordera de conduccidn
Invaginacion intestinal

e © 5 & 5 & £ ¢ & 2 O & & & 2 & & & & & O 6 © & & @

Hepatopatia

Tabia 14. Enfermedades adquiridas en el SD por orden de frecuencia

En la actualidad y segin estudios recientes, se demuestra que median-
te un (ratamicnto quirdrgico se podrian solucionar estos problemas derivados del
tamafio lingual (Naval Gias, 1983; Rozner, 1983; Alonso Tosso, 1984; Naval Gfas
y cols., 1985). Mediante esta técnica terapéutica (glosectomfa parcial) se consigue
mejorar el aspecto estético y funcional (Margar-Bacal y cols., 1987; Klaiman y
cols., 1988; Siddiqui y Pensler, 1990), o incluso haciéndolo de forma profildctica a
los 11-12 afios se podrfa prevenir en o posible un prognatismo mandibular (Gos-
man y Vineland, 1951).
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Segun los resultados obtenidos, 1a glosectomfa parcial mediante exci-
sion en cufla no ejerce efectos significativos en la inteligibilidad acistica del habla
en nifios con SD, lo que demuestra que posiblemente 1a macroglosia no tiene una
gran influencia en los problemas del lenguaje de estos nifios (Margar-Bacal y cols.,
1987; Klaiman y cols., 1988). Oiros autores en cambio opinan lo contrario (Lem-
perle y Radu, 1980; Rozner, 1983).

Otra alteracion caracterfstica en ¢l SD ¢s encontrarnos una lengua fi-
surada, plegada o escrotal, Asf se nos describe desde los primeros estudios (Oster,
1953; Levinson y cols,, 1955; Cohen y cols., 1961, 1965, 1971; Gorlin y Goldman,
1973; Tannenbaum, 1975; Rozner, 1983; Naval Gias, 1983; Alonso Tosso, 1984,
Naval Gfas y cols., 1985; Bagdn Sebastidn y Vera Sempere, 1989) y su frecuencia
va desde un 37% recogida por Cohen y Cohen (1971) hasta un 92% por Alonso
Tosso {1984), en comparacién con la poblacion general donde aparece entre un 5%
a un 7%. En nuestro estudio de 1983, recogimos una incidencia del 55% (Blanco
Carridn, 1983),

Algunos autores opinan de cstas fisuras que su frecuencia aumenta
con la edad, mientras otros, como Oster (1953), afirma que se mantiene constante
desde el nacimiento.

En la lengua también aparccen con cicrta [recuencia anomalfas a nivel
de las papilas linguales, generalmente de hiperirofia (especialmente las circunvala-
das) desde los primeros afios de vida (Oster, 1953; Cohen, 1971; Naval Gfas y
cols., 1985). Para Oster la hipertrofia de las papilas circunvaladas estd asociada
con cierta frecuencia con la lengua fisurada,

Para Cohen (1971} tanto esta hipertrofia como la fisuracion se deben
a un exceso de succidn lingual. Por otra parte tampoco es raro encontrar dreas de
ausencia de papilas, sobre (odo filiformes (Miichel, 1971), Nosotros también he-
mos recogido datos de depapilacién lingual (Blanco Carrién, 1983} en una muestra
de 51 pacientes con SD, apareciendo en el 16% de todos ellos.

B.- Labios

Otro dato caracterfstico en €l SD son las lesiones que aparecen en los
labios. Si bien parecen normales al nacer, con el paso del tiempo se {ornan gruesos
y blanquecinos, fisurdndose frecuenicmente, con descamacion y formacicn de cos-
tras y rdgades (Oster, 1953; Bulterworth y cols,, 1960, Cohen y cols., 1961, 1965,
1971; Blanco Carrién, 1983, Naval y cols., 1985; Jones y Mason, 1990). Los h4bi-
tos de interposicién lingual y aperlura bucal en reposo favorecen en este sentido
los procesos infecciosos de estas estructuras,
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Segiin Butterworth y cols, (1960), aparece hiperqueratosis, fibrosis,
granulacién (en casos severos) e hiperplasia epitelial con infilirado inflamatorio
subyacente en 122 de los 178 mongdlicos examinados por €1, siendo mds frecuente
en varones, Quizds se explica esto 1ltimo por el mayor cuidado e higiene de los la-
bios por parte de las féminas. La causa de esta descamacion, fisuracién y forma-
cién de costras es segtin Buiterworth y cols., debido a 1a accién traumética combi-
nada con infecciones crénicas subyacentes. Asf mismo reconocen que el motivo de
la hiperqueratosis no ha sido determinado.

C.- Paladar

El hecho de variaciones morfolégicas en 1a boveda palatina puede es-
tar condicionado en estos pacientes por dos razones fundamentales: una de causa
conggénita, proviniente del fenémeno de induccién que la alteracién cromosémica
puede hacer sobre las estructuras craneofaciales (no olvidemos las alteraciones de
forma y tamafio craneal que pueden presentar los sujetos afectos de sindromes ge-
néticos), o bien puede ser el resultado de alteraciones adquiridas fundamentalmen-
te por dificultades respiratorias como consecuencia de procesos adenoideos muy
frecuentes en estos sujetos, 0 bien por la accién traumdtica que el aire inspirado
puede realizar sobre la béveda palatina en desarrollo durante los primeros afios de
la vida,

En la simple observacién clinica, el paladar de muchos mongdlicos
aparece como ojival, por ello algunos autores asf lo definen en la literatura (Oster,
1953; Levinson y cols., 1955; Cohen y cols., 1961, 1965, 1971; Tannenbaum,
1975; Naval Gfas, 1983; Blanco Carrién, 1983; Alonso Tosso, 1984; Naval Gfas y
cols., 1985). Sin embargo la aplicacién de técnicas métricas como mediciones en
modelos de escayola (Shapiro y cols., 1967; Cohen y Cohen, 1971; Westerman y
cols., 1975) o en cstudios telerradiogrificos (Austin y cols., 1968, Naval Gfas,
1983; Alonso Tosso, 1984) demuestran que todas las dimensiones palatinas estdn
disminuidas de forma absoluta y relativa,

Por ello algunos autores (Cohen y Cohen, 1971; Smith, 1978; Na-
val Gfas, 1983; Alonso Tosso, 1984) opinan que existe un excesivo desarrollo
mucoso ¢ incluso 6seo, de los procesos alveolares palatinos posiblemente conse-
cuentes a una disfuncién oral: respiracién bucal con apertura oral en reposo y
macroglosia. '

Uvula bifida ya sea séla o acompariada de labio leporino y/o hendidu-
ra palatina se ha observado ocasionalmente en el SD (Levinson y cols,, 1955; Mc-
Millan y Kashgarian, 1961; Cohen y Cohen, 1971).
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D.- Amigdalas y adenoides

El hecho de que estos pacientes estén afectados por procesos infeccio-
sos crénicos de un aparato linfoideo determina que las amfgdalas palatinas pudie-
ran ser consideradas como hipertréficas, A esto se suma la existencia de un factor
mecanico traumdtico como es una respiracidn bucal y una apertura bucal en repo-
so. Con todo esto, en pacientes con SD no es raro encontrar una hipertrofia de este
tejido linfoideo. Asf lo describen Oster (1953), Scully (1976), Rozner (1983), Na-
val Gias (1983), Blanco Carrién (1983), Alonso Tosso (1984), etc., y su frecuencia
llega hasta un 65%-70%,

E.- Saliva y glindulas salivales

Winer y cols. (1965, 1970, 1972, 1975) han publicado extensos estu-
dios de saliva de pacientes con SD. Se demostré un aumento significativo del pH,
sodio, calcio y bicarbonato en saliva de pardtida en un trabajo sobre 28 casos. Los
niveles parotfdeos de potasio, cloro y f6sforo no eran significativos en relacién a
un grupo control con retraso mental pero sin SD. El flujo de saliva parotidea dis-
minuye en el SD (Winer, 1970).

También hicieron estudios al respecto, pero segin la alteracién cro-
mosémica que presentaban estos pacientes; asf en una trisomfa G con mosaicismo,
aparecfan valores bajos de cloro y sodio y altos de calcio y bicarbonato. No se en-
contraban diferencias apreciables en casos de SD con traslocacion. De todas for-
mas se necesitan investigaciones mds profundas para poder verificar estos resulia-
dos (Cohen y Cohen, 1971).

Es conocido que el incremento de anhidrasa carbénica es responsable
del aumento de concentracién de ion carbonato observado en la saliva parotfdea.
En la base de este aumento y el concomitante incremento del pH, Winer y cols,
(1965, 1972), sugirieron que esta mayor capacidad “buffer” de la saliva podria scr
un factor responsable en la baja incidencia de caries dental en estos nifios,

A nivel submandibular, encontraron ¢ue los niveles de los electrolitos
eran normales en relacidn a un grupo conirol, y estaba disminuido el flujo de saliva
{(Winer, 1972). También se fijaron en las protefnas (otales, creatinina y 4cido drico
de saliva de parétida. Sélo es significativo un aumento en la concentracién de dci-
do trico. Elevados valores de 4cido drico también se han visto en ¢l suero de ¢stos
pacientes (Dantor y Nyhan, 1966; Winer, 1970, 1972).

Los andlisis enzim4ticos en 1a saliva de pardtida revelaron una alta ac-
tividad de esterasa no especffica en los individuos con SD, Al mismo tiempo la ac-
tividad de 4cido fosfatasa y amilasa no era muy diferente a la que aparece en ofros
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deficientes mentales sin SD (Winer, 1970,1975). Seguin Cohen y Cohen (1971) es-
tos resultados enzimdticos se deben investigar més a fondo ya que la esterasa no
especifica tiene un papel importante en el metabolismo de los 4cidos grasos de ca-
dena corta, de varios procesos acetiladores y en ¢l metabolismo aerébico y anaeré-
bico de carbohidratos,

1.6.3.2.- DIENTES Y CARIES

Cuando exploramos la boca de estos pacientes, enseguida nos llaman
la atencion lag alteraciones dentarias. Estas pueden ser en relacién a la erupci6n, al
nimero de dientes, a 1a morfologfa, alteraciones estructurales, y en relacién con la
caries dental,

A.- Erupcion dentaria

En el SD se observa un reiraso de la erupcion dentaria en ambas den-
ticiones, decfdua y permanente (Oster, 1953; Levinson y cols., 1955; Cohen y
cols., 1961, 1965, 1971; Gorlin y Goldman, 1973; Scully, 1976; Nardoux, 1977,
Blanco Carrién, 1983; Jones y Mason, 1990), Las fechas de erupcién dentaria en el
SD varfan mucho més que en la poblacién general (Roche y Barkla, 1964, 1967);
es raro que aparezcan dientes antes de 9 meses de vida, el primer diente erupciona
frecuentemente entre los 12 y 20 meses y la denticién decfdua se completa a partir
del 4°-5% afio.

También es comin una secuencia irregular de erupcion, los molares
decfduos algunas veces aparecen antes que los incisivos (Levinson y cols,, 1955;
Roche y Barkla, 1967). La erupcién de la serie permanente es también anormal,

B.- Alteracién en el niimero de dientes

Es frecuente encontrar anodoncias y/o agenesias en la denticién per-
manente y se ha demostrado que ocurre al menos 4 ¢ 5 veces mas frecuentemente
que en la poblacién gencral (Oster, 1953, Levinson y cols., 1955; Cohen y cols.,
1965, 1971; Roche y Barkla, 1967; Jensen y cols., 1973; Scully, 1976; Nardoux,
1977; Blanco Carri6n, 1983; Naval, 1983; Townsend, 1986; Jones y Mason, 1990).

Roche y Barkla (1964, 1967) nos dicen que entre el 23% y el 47% de
pacientes con SD tienen una o mds piezas permanenies congénitamente ausentes
en contraste con los datos de poblacién general que estd entre el 5% y el 6%. Los
dientes que faltan de forma especifica tienden a ser los mismos que en la poblacién
normal, asf 1o hacen con m4s frecuencia el incisivo lateral superior (19% [rente al
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1,2% de poblacién general), el segundo premolar superior (12,8% frente al 0,0%),
tercer molar superior (48% frente al 0,8%), segundo premolar inferior (13,2% fren-
te al 1,6%}) y el tercer molar inferior (46,3% frente al 2,7%) (Jensen y cols., 1973).

La hipodoncia también se observa en la denticion decidua de pacien-
tes con SD. Roche y Barkla (1964, 1967) nos dicen que pricticamente sélo afecta
al incisivo lateral y ocurre entre el 12% y el 17% de los pacientes. En contraste, en
1a poblacién general, la agenesia de dientes decfduos ocurre aproximadamente en
el 1% de los casos.

Hemos encontrado escasos trabajos de cjemplos de hipodoncia extre-
ma o anhodoncia completa de dientes decfduos y/o permanentes (Oster, 1953; Mc-
Gillivray, 1966).

También hay pocas publicaciones que hagan referencia a un nimero
excesivo de dientes, como en el caso de supernumerarios (Fukada y cols., 1968).

Nardoux en su trabajo de 1977 hizo un estudio comparativo entre age-
nesias, retardo en la erupcién y dientes incluidos. Encontré agenesias en el 82% de
los casos, siendo los cordales inferiores, 1os superiores, los segundos premolares
superiores ¢ inferiores (por estc orden) los que lo hacfan con més frecuencia. De
los 34 casos, 27 eran adultos y de ellos 22 tenfan ausencia congénita de por lo me-
nos uno de los cuatro cordales, Habla retraso de erupcidn en 6 casos (17%) e inclu-
siones en 7 (20%) siendo los caninos y los segundos premolares tanto superiorcs
como inferiores 1os que lo hacfan con més frecuencia.

C.- Alteraciones morfoldgicas

Cl.- Alteraciones del tamafio

Los pacientes con SD tienen en general dienies m4s pequefios que el
resto de la poblacién (Oster, 1953, Spitzer y Robinson, 1955, Cohen y cols., 1965,
1971, Jensen y cols., 1973; Scully, 1976; Blanco Carrién, 1983; Jones y Mason,
1990) v afecta a los dos tipos de denticién decfdua y permanente. La incidencia de
microdoncia en el SD es de un 35%-55% (Levinson y cols., 1955). Se han visto
dientes atréficos con coronas y rafces pequefias (Spitzer, 1963). Sin embargoe Co-
hen vy Winer en 1965 demostraron que 1la microdoncia ocurrfa més frecuentemente
de 1o que se habfa dicho hasta entonces, presentando todos los dientes de forma in-
dividual mds alteraciones en el tamario que en el resto de 1a poblacién,

El didmetro mesiodistal estd reducido en todos los dientes permanen-
tes, excepto en los primeros molares maxilares y en los incisivos centrales mandi-
bulares. Esto se confirmd mds tarde por los estudios de Geciauskas y Cohen en
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1970, También vieron que el dimorfismo sexual respecto al didgmetro mesiodistal
era mayor en una poblacién con SD que en 1a poblacidn general. El mayor dimor-
fismo se noté con respecto al canino mandibular. El incisivo central inferior tiene
m4s dimorfismo que el lateral mandibular y el primer premolar inferior mas que el
segundo premolar, Las mujeres exhibfan mayor variabilidad en el tamafio de los
dientes entre 16 y 28 afios.

Garn y cols, en 1970, encontraron un incremento en el didmetro buco-
lingual de los dientes permanentes en pacientes con SD. En ambos sexos pudieron
ver que la asimetrfa del tamafio de la corona es casi dos veces superior al de la po-
blacién general,

Jensen y cols. (1973) vieron que los didmetros mesiodistal y bucolin-
gual de todos los dientes decfduos y permanentes eran menores que los del grupo
control, Esta diferencia era menos marcada para los dientes de leche. En cuanto a
las diferencias por sexos, en la primera denticién no era significativa; en los per-
manenies, 10s dos didmetros eran mayores en los varones que en las hembras, sien-
do en todos llamativa excepto en los incisivos laterales y primeros premolares. Las
diferencias méds pronunciadas se encontraron en los caninos y primeros molares
mandibulares, y las menos en los primeros premolares.

C2.- Alteraciones en la forma de la corona dentaria

Desde siempre se han enconirado variaciones en las coronas de los
dientes de los pacientes con SD (Oster, 1953; Cohen y cols., 1963, 1970, 1971,
Kraus y cols,, 1967, 1968; Roche y Barkla, 1967; Jensen y cols,, 1973; Blanco Ca-
rrién, 1983; Townsend, 1986,; Jones y Mason, 1990),

La fusién de dientes deciduos se observé en algunos casos de SD (Co-
hen y Winer, 1965; Roche y Barkla, 1967). En todos los casos 1a fusi6n afectaba a
un incisivo lateral inferior con el canino mandibular, 0 menos frecuentemente a un
incisivo central mandibular con un lateral, Cohien y Winer (1965) nos hablan de
una frecuencia de 1,2% de dientes fusionados en poblacién con SD; 1a fusidn en la
poblaci6én general ocurre con mucha menor incidencia.

El incisivo lateral inferior permanente presenta irregularidades entre
el 15% y el 46% (Oster, 1953; Cohen y cols,, 1965,1970,1971; Kraus y cols.,
1967, 1968).

Kraus y cols. (1967, 1968) en un estudio de 89 pacientes con SD entre
6 y 21 afios, vieron que las alteraciones de forma de los dienies estdn presentes en
el 74% de 1os casos. Casi el 50% tienen tres o més alteraciones dentarias. Esta fre-
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cuencia era menor en un grupo de deficientes mentales no SD y mucho menor en
poblacién general,

Cohen y cols, en su trabajo de 1970 sobre la denticién permanente en
SD, vieron que el 30% de los pacientes tenfan irregularidades morfolégicas de las
coronas dentarias. Los dientes mds frecuentemente afectados eran los primeros
premolares inferiores (72%), a continuacién los segundos molares superiores
(61%) y luego los segundos premolares inferiores (59%), La alteracién que més
vieron era la de formacién como de “‘garra” en los premolares inferiores (con so-
brecrecimiento distal o medial y presencia de 16bulo distal} seguida de incisivos en
forma de pala en los dientes superiores,

Townsend en 1986 utilizé 18 variantes de moifologfa ¢n una explora-
cién de 147 pacientes con SD en comparacién con 47 con retraso mental no SD y
250 de poblacién general como grupo control, Para los casos de SD, el 90% mos-
tré al menos una variante en 1a corona y ¢l 47% mostro tres 0 mas. Para los casos
de deficientes pero sin SD, el 749% mostré al menos una variante y el 13% tres o
mds, Para el grupo control, el 24% mostré al menos una variacién y solamente el
10% tres o més.

Las variantes mds comunes de las coronas de los pacientes con SD
correspondieron a las superficies labiales de 1os dientes anteriores y a los bordes
incisales; alteraciones de las cidspides inclinadas de los caninos; falta o reduccién
distolingual de las cispides de los molares maxilares y desplazamiento distal de
las cispides de los molares mandibulares. Muchas de las variaciones parecfan re-
flejar reduccién o retardo durante el desarrollo de la fase proliferativa de la odon-
togénesis en el SD,

D~ Alteraciones estructurales

Spitzer y Robinson (1955) recogieron los primeros datos de hipocalci-
ficacién del esmalte en ¢l SD, detectadas radiogrdficamente, Cohen y Winer
(1965) confirmaron estos resultados, encontrando manchas (“‘spots™) blanquecinas
que indicaban hipocalcificacién del esmalle, y lo observaron en el 18% de los pa-
cientes. Otros autores nos hablan de hipocalcificacién o hipoplasia del esmalte en
sus artfculos: Johnson y cols,, 1965; Coben y Cohen, 1971; Jensen y cols., 1973,
Scully, 1976; Blanco Carrién, 1983; Jones y Mason, 1990,

En secciones de dientes en desarrollo de individuos sanos, se ven las
Ifneas de crecimiento de Retzius y aparecen como bandas marrones que represen-
tan ritmos de calcificacidn, Estas bandas se hacen m4s prominentes y mas oscuras
cuando 1a aposicién del esmalte se produce coincidiendo con desérdenes metaboli-
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cos. También se puede ver el esmalte que se forma antes y después de nacer por
una linea neonatal prominente la cual se produce por los cambios bruscos ambien-
tales que ocurren en el recién nacido.

En el SD todas estas lineas y bandas son mucho mds llamativas tanto
en el esmalte prenatal como en el postnatal y se observan en mds del 75% de los
casos. En comparacién, se ven con menos {recuencia en retrasados mentales no SD
y en grupos de poblacién general. Con todo esto se puede deducir que en el SD
ocurren una serie de alteraciones del desarrollo (metabdlicas) tanto en la vida fetal
como después de nacer (Johnson y cols., 1965},

Podemos incluir en este apartado de alteraciones estructurales, la pre-
sencia de taurodontismo en los dientes de pacientes con SD, Jaspers (1981) estudid
esta anomalia en 34 pacientes por medio de radiograffas intra y extraorales, Fueron
consideradas taurodénticas todas las denticiones que presentaban uno o més mola-
res con esta alteracién morfolégica, y aparecié en 19 casos (55%), 14 fueron clasi-
ficados como hipotauroddnticos, 4 como meso y 1 hipertaurodontico, Concluyd de
este estudio que el taurodontismo ocurre con mdés frecuencia en el SD que en la po-
blacidn general. Esto podrfa deberse a un disbalance cuantitativo de los genes, que
altera la homeostasis del desarrollo.

Bell y-cols., (1989) presentan esta alteracién dentaria en 12 de 33 ca-
sos (36,4%) de individuos con SD, Sugieren que csta alta prevalencia se asocia con
un retraso en el crecimiento y desarrollo dentario (alteraciones en Ia erupcién y
forma), y es ¢l resultado de la disminucién de 1a actividad mittica de las células
en el crecimiento de los gérmenes dentarios.

E.- Caries denral

La mayorfa de los autores coinciden en alirmar que las caries denta-
rias son poco frecuentes en los nifios afectos de SD, Cuando comparan grupos de
poblacién afecta de dicho sindrome con otros sindromes ¢ con poblacién normal,
tanto los fndices de caries mds bajos como el mayor porcentaje de pacientes libres
de caries 1o hallaron ¢n el grupo afecto de SD,

Benda y Nash (1960) mencionan la ausencia de caries en nifios con
mongolismo. Johnson y cols. (1960) opinan ¢ue la baja [recuencia de caries cs ca-
racterfstica de la trisomfa 21, Brown y Cunningham (1961) observan en sus inves-
tigaciones que el 53% de nifios menores de 15 afios de una poblacién afecta del
sindrome estaban libres de cdries.

Winer y Cohen (1962) hacen estudios comparativos entre mongélicos
y otros deficientes mentales y observan ausencia de caries en el 58% en los prime-
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108 y 8610 un 10% en los segundos. Gullikson (1973) encuentra un 46% de indivi-
duos libres de caries en una poblacién mongélica comparado con $6lo un 27% en
deficientes mentales no mongélicos.

Steinberg y Zimmerman (1978) observaron menor prevalencia de ca-
ries en trisémicos que en otros deficientes mentales. Vigild (1986) examind un
grupo de poblacién afecta de SD y encontr§ un 60% de nifios libres de caries de
edades entre 6 y 12 afios y un 29% de edades entre 13 y 19 afios. Comparten esta
misma opinién autores como Creighton y Well (1966), McLaurin y cols. (1985) y
Bamet y cols, {(1986).

Por ¢l contrario, no llegan a las mismas conclusiones en sus investiga-
ciones autores como McMillan (1961), Kroll y cols. (1970} y Swallow (1972),
quienes afirman que la prevalencia de caries es similar entre pacientes afectos de
SD, otros deficientes mentales y poblacién nomal,

Parece que la causa de la baja prevalencia de caries observada en la
poblacién afecta de SD es el retraso en la erupcion dentaria caracterfstica de estos
pacientes, lo que harfa que los dientes estuvieran mucho menos tiempo expuestos
al riesgo de aparicion de caries (Creighton y Well, 1966, Cutress, 1971; Vigild,
1986; Gonzdlez Rodriguez, 1990).

También se habla de la influencia de las alteraciones en la morfologfa
dentaria y ausencia congénita de dientes (agenesia= mds separacion entre dientes)
en Cutress, 1971; Vigild, 1986 y Bamnet y cols., 1986. Winer (1972) opina que la
capacidad tamponante de la saliva en cstos pacientes contribuiria a la menor inci-
dencia de caries dental en ellos.

Rapaport (1963) nos dice que en un drea de agua con bajo contenido
en fldor encontré caries dental en 41,5% de los pacientes con SD y un 82,9% en el
grupo control. En un 4rea donde el agua tenfa un alto contenido en fivior observé
caries dental en un 21,6% de los pacientes con SD y en un 43,6% en el grupo con-
trol. Con 1o que se deduce que ¢l fldor disminuye atin m4s la baja incidencia de ca-
ries en estos pacientes afectos de SD.

1.6.3.3.- ENFERMEDAD PERIODONTAL

La enfermedad periodontal se define como un trastorno degenerativo
o0 destructivo que envuclve a los tejidos que soponan' el diente,

Al hacer la revision de la literatura hallamos que la gran mayorfa de
los autores estdn de acuerdo en afirmar que la enfermedad periodontal es muy co-
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mun en pacientes afectos de SD, incluso a edades tempranas y de forma muy
agresiva,

Benda y Nash (1960) observaron que el 90% de los nifios con SD tie-
nen alguna evidencia de enfermedad periodontal. Examinaron pacientes menores
de 35 afios y encontraron la enfermedad incluso en nifios menores de 7 afios.
Brown y Cunnigham (1961) estudiaron pacientes de edades entre 1y 39 afios y en-
contraron afectacién gingival en el 90% de los casos, Observaron que la severidad
de la afectacién aumentaba con la edad y que exisifan periodontitis avanzadas en
un 39%.

Cohen y cols (1961) observaron enfermedad periodontal avanzada en
una poblacién joven de pacientes trisémicos, incluso en denticién temporal. En-
contraron que el 96 % de los pacientes tenfan pérdida de hueso alveolar, sobre todo
en la regidn anteroinferior.

Johnson y cols (1960) estudiaron la enfermedad pericdontal en 70 pa-
cientes con SD de edades entre 9 y 30 afios y encontraron muy alta prevalencia de
la enfermedad. Establecen que el proceso es rdpido con la edad y envuelve sucesi-
vamente incisivos inferiores, incisivos superiores, primeros molares, permanentes
superiores e inferiores, molares temporales y finalmente premolares,

Kisling y Krebs (1963) encuentran pericdontitis avanzada y forma-
cién de placa en nifios pequefios. Swallow (1964) encuentra que dentro del mismo
ambiente los nifios Lrisémicos tienen mayor prevalencia de enfermedad periodontal
que otros deficientes mentales, Ambos observan presencia de gingivitis ulcerone-
crosante, incluso a temprana ecdad, Miller (1965) en un estudio realizado a 48 mon-
golicos, observé que la presencia de gingivitis era tres veces superfor a 1a de 1a po-
blacién general,

Kroll y cols (1970}, de 148 mongdlicos que examinaron, observaron
que el 65% presentaban afectacién gingival. Keyes y cols, (1971) examinaron 135
trisémicos y observaron que a edades menores de 7 afios, un 67% preseniaban in-
flamacién gingival moderada y a partir de los 20 afios todos presentaban proble-
mas periodontales avanzados. Notaron mayor incidencia de la afectacién en la par-
te anteroinferior.

Gullikson (1973) encuentra un 60% de nifios con gingivitis en una po-
blacién afecta del sfndrome, comparada con un 31% de otros deficientes mentales
no SD. Ormer (1976) opina que la enfermedad es muy frecuente y severa en el SD,
En su grupo de estudio hallé una prevalencia del 89%.

Miller y Ship (1977) realizaron estudios longitudinales para oblener
informacién en cuanto a la relacién enfermedad periodontal-edad en pacientes
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afectos de trisomia 21. Siguieron 1a enfermedad en pacientes de 11 a 28 afios du-
rante un afo. Observaron que el 55% tenfa gingivitis y el 45% periodontitis. Con-
cluyeron que, por el progreso de la enfermedad, la denticién intacta se pierde nueve
afios después del inicio y que la actividad es m4s alta en los grupos més jévenes,

Saxen y cols (1977) hicieron un estudio longitudinal durante 5 afios
en pacientes afectos de SD, comprobando la pérdida 6sea radiogrdficamente, En el
primer afio de examen, la cantidad de afectados era del 25,4% y cinco afios des-
pués del 47%. La prevalencia de pérdida 6sea de S mm. 0 mds durante el perfodo
de 5 afios fue del 69-75%. Sin embargo observaron ¢ue la pérdida de hueso ocurrfa
raramente en jévenes con SD. Vieron que la enfermedad era m4s severa en 10s in-
cisivos inferiores y en los molares superiores.

Scully (1976) encontré que en pacientes mongodlicos, 1a paradontitis
es comun especialmente en la region anteroinferior, donde encuentra periodontitis
marginales crénicas en mis del 90% de los casos. También observd gingivitis ulce-
ronecrotizante aguda en un tercio de ellos. Opina este autor, que es muy {recuenie
la pérdida prematura de los dientes, especialmente los incisivos inferiores,

Brown (1976) demostré 1a existencia de enfermedad periodontal
avanzada en una poblacién joven de afectados de SD, hizo un estudio longitudinal
de dos afios, y concluyé que el gran aumento de {ndice periodonial se agravaba a
consecuencia de gingivitls ulceronecrosantes,

McLaurin y cols (1985) opinan que dentro de los disminuidos psfqui-
¢os, el grupo con SD (iene el doble de enfermedad periodontal que el resto. Bamnet
y cols, (1986) hicieron un estudio comparativo entre poblacidn afecta de SD y
otros deficientes mentales. Observaron marcadas diferencias en la prevalencia y
severidad de periodontitis, Encontraron pérdida de hueso alveolar en el 60% de pa-
cientes con SD. La pérdida 6sea la observaron por primera vez a Ja edad de 16
afios, y en ¢l 92% de nifios mayores de 16 afios habfa pérdida de hueso alveolar.

Bratos Morillo {1986) en sus estudios scbre minusvdlidos, encuentra
una relacién directa significativa enire nifios con SD y enfermedad periodontal se-
vera, GGarcfa Ballesta y cols (1986) examinaron 70 nifics con SD de edades com-
prendidas entre 8 y 16 afios, Observaron que de la totalidad de la muestra sélo 5
nifios (7,1%) no presentaban alteracién gingival alguna, coincidiendo que eran los
de menor edad; observaron la presencia de enfermedad periodontal en el 37 % a
los 8 afios, en el 16,6% a los 9 afios, en el 10% a los 10 afios y a partir de los 11
afios, el 100% de la muesira estaban afectados. En cuanto a la gravedad de la gin-
givitis, encuentran que el 49,9% presentaban una gingivitis severa. Observan que
la gravedad de la gingivitis aumenta progresivamente con la edad.
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Reuland-Bosma y Dijk (1987) realizaron estudios cruzados y longitu-
dinales que indicaron que la prevalencia de enfermedad periodontal en pacientes
con SD menores de 30 afios es extremadamente elevada. El ataque de la enferme-
dad aparece incluso en denticién temporal, 1a progresion es rdpida y afecta sobre
todo a la regién dentaria anteroinferior con pérdida de hueso y a los molares supe-
riores. Reuland-Bosma y cols, (1987) demostraron que en condiciones experimen-
tales de gingivitis por supresién de higlene, los nifios con trisomfa 21 mostraron
mayor inflamacion de encfa que los nifios normales,

Modeer y cols en su estudio de 1990 encontraron que ¢l 28% tenia
una o m4s bolsas iguales 0 mayores de 5 mm,; el 39% pérdida de hueso alveolar y
la lesién es mayor y mds precoz en los incisivos inferiores, en 80 pacientes con SD
entre 10y 19 afios.

Un hallazgo clfnico caracterfstico es que en el SD no se relaciona el
grado de higiene oral que tienen estos pacientes con el estado gingival que presen-
tan, como ocurre en la poblacién general (Gonzdlez Rodriguez, 1990). Asf autores
como Johnson y Young (1960), Kisling y Krebs (1963), Swallow (1964) y Barkin
y cols (1980) demuestran que los nifios afectos de SD tienen mayor higiene oral
que otros deficientes mentales, y sin embargo en ellos una buena higiene no pre-
viene la enfermedad.

McLaurin y cols (1985) no encuentran diferencia en la higiene oral
entre pacientes con SD y otros deficientes mentales. Sin embargo observaron que
1a higiene oral en ¢llos no es proporcional a la severidad de Ia enfermedad perio-
dontal que presentan,

La causa de la alta prevalencia y severidad de la enfermedad perio-
dontal atin no est4 clara,

Para algunos autores como Swallow (1864), Brown (1978) y Ugazio
(1978), la causa serfa una dieta inadecuada, junto a factores locales como maloclu-
sién severa, hdbitos de bruxismo, empuje lingual, apifiamiento dentario, macroglo-
sia y morfologfa dentaria,

Otros como Cohen y cols (1961) 1o atribuyen a una mala higiene jun-
to a factores locales antes mencionados. Posteriormente Cohen y Cohen (1971),
consideran que estos factores locales por sf s6los no pueden considerarse como la
causa primaria de la enfermedad periodonial, y para ellos debe existir algin otro
factor que haga a los pacientes con SD mds susceptibles a padecer la enfermedad
que al resto de la poblacién.
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Garcfa Ballesta y cols (1986) opinan que se debe a las caracter(sticas
fisico-psfquicas junto a la falta de cuidados dentales, mala higiene oral y alimenta-
cién inadecuada por la alteracién de la funcién masticatoria,

Para Meskin y cols (1986) la incidencia del trastorno periodontal estd
relacionada con la presencia de bacteroides melaninogénicos, directamente impli-
cados en la etiologfa de la enfermedad gingival y periodontal, que estdn presentes
de forma casi constante en individuos afectos de este sindrome,

McLaurin y cols (1985) consideran que la causa es la inmunodeficien-
cia y los desordenes congénitos que presentan estos pacientes, Para Gonzdlez Ro-
driguez (1990) 1a causa puede ser la conjuncién de los factores anteriormente men-
cionados, pues los factores locales por sf sélos no pueden explicar los cambios pe-
riodontales tan severos que ocurren en la poblacidén con SD,

Para Reuland-Bosma y Dijk (1986) habrfa que tener en cuenta diver-
sos factores: morfologfa capilar anormal, desérdenes del tejido conjuntivo y aspec-
tos anatémicos de 10s dientes. Para ellos, también puede jugar un papel importante
una alteracién en la respuesta inmunolégica; alteraciones en la funcién de los
PMN y en la funcién de los monocitos se han visto en personas con SD, El funcio-
namiento de los linfocitos T disminuye después de los primeros 10 afios de vida,
El nimero de linfociios T es bajo y se observan formas inmaduras, Este efecto tar-
dfo ocurre especialmente en instituciones donde el sistema inmunoldégico estd bajo
stress, La respuesta inmune alterada junto con cantidades altas de depdsito de cdl-
culo podrian explicar la diferencia en la severidad de enfermedad periodontal entre
nifios con SD institucionalizados y otros que viven en casa,

Reuland-Bosma y cols (1986) afiaden que existe una morfologla abe-
rrante de la encfa en estos nifios debido a su desorden genético,

Para Giammoni y cols {1989) existen una serie de factores locales im-
plicados en la génesis de la enfermedad como falta de higiene, macroglosia y el
cfecto mecdnico de Ia lengua, maloclusidn, incompetencia labial y anomalfas de 1a
forma dentaria. También consideran que existe un tejido conjuntivo alterado en
cierta forma con anomalfas morfolégicas de los vasos sangufneos, Las arteriolas
periféricas y los capilares son estrechos y delgados, 1o que produce una hipoxia
(anoxia) del periodonto con alteraciones en el tejido conjuntivo. Por oira parte, tie-
nen en cuenta la forma anatdmica de las rafces de los dientes, basdndose en los fra-
bajos de Brawn y Cunnigham (1961), que vieron que las rafces de los pacientes
con SD son mds cortas que en el resto de 1a poblacién, 1o que supondrfa una menor
drea de ataque periodontal,

Por tltimo, también consideran muy importante la alteracién del me-
canismo de defensa inmunitario humoral y celular que exisie en estos pacientes.
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Los PMN se encuentran en un nimero similar al del resto de la poblacién, pero sf
presentan alteraciones cualitativas y se ven formas més jévenes; los linfocitos T
aparecen disminuidos en ndmero y calidad después de los 10 primeros afios. Por
todo esto, existe una respuesta inadecuada de defensa ante cualquier tipo de noxa y
afecta a todos los tejidos incluido el periodontal.

Existen trabajos como el de Shaw y Saxby (1986) donde se compara
la enfermedad periodontal del SD con otras formas, como en el caso de una perio-
dontitis juvenil. En ambos casos existe una destruccién del periodonto con simili-
tudes en la distribucién alveolar, rango de edad y disminucién de la respuesta del
huesped de diferente severidad. Comparan y conirastan la destruccién periodontal
y mecanismos inmunoldgicos en las dos condiciones. Ambos se caracterizan por
alteracion de las inmunoglobulinas séricas, disminucién de las células mediadoras
selectivas y disminucién en la quimiotaxis de leucocitos polimorfonucleares y neu-
tréfilos. También existe disminucién de la quimiotaxis de monocitos en ambos ca-
808, pero es menos clara en la periodontitis juvenil,

1.6.3.4.- ALTERACIONES CRANEOFACIALES Y OCLUSALES

Los primeros estudios craneoméiricos y de morfologfa crancofacial
que se realizaron en el mongolismo se basaron en mediciones directas del crinec o
en observaciones subjelivas del examen clinico o radiolégico, que fueron luego
desplazadas por los andlisis métricos o cuantitativos.

Clift en 1922 llevé a cabo una investigacion en 55 pacientes con SD.
Clasificé sus hallazgos radiolégicos en dos apartados. (1) Referente al desarrollo
esquelético general, observd que el crdnco de 1os mongdlicos era pequefio, en mu-
chos casos microcefdlico, y los huesos craneales eran uniformemente delgados.
Las lfneas de sulura estaban frecuentemente separadas y en sus Ifmites existfan a
menudo 4reas de rarificacion Irregulares, Las partes acras, especialmente nariz y
maxilar superior estaban poco desarrolladas. Estos hallazgos cran caracterfsticos
de un retraso general en el crecimiento éseo, La tnica condicidén significativa era
el desarrollo desproporcionadamente deficiente del complejo nasomaxilar,

(2) Referente a la silla turca, esta aparecfa uniformemente pequefia,
pero su tamafio era de escasa importancia diagndstica en ausencia de una erosién
definida. Ademds, el tamafio y forma de la silla turca estaban influenciados por el
tamafio y forma del crineo, y particularmenie, de 1a base craneal,

En el estudio, Clift no pudo hallar ningin cambio consistente en la si- '
lla turca en casos de mongolismo que pudiese ser considerado como definitiva-
mente patoldgico.
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Concluyé que en su opini6n, no existfa ningin signo radiolégico ca-
racterfstico del mongolismo, siendo el retraso del desarrollo esquelético el dnico
rasgo significativo. Este rasgo, excepto en su localizacidn selectiva nasomaxilar, es
comtin a una serie de enfermedades de origen endocrino o causas desconocidas,

Spitzer y Robinson (1955) realizaron un estudio radiogréfico sobre el
mongolismo, Escasos cambios dentarios y ain més escasos cambios éseos fueron
detectados en el grupo de deficientes mentales no mongdlicos, En el grupo de los
pacientes con SD, el maxilar y la mandfbula aparecfan subdesarrollados paralela-
mente al retraso general del crecimiento. El 4ngulo mandibular era obtuse, 1a rama
ascendente corta, y la parte horizontal o cuerpo de la mandfbula presentaba un dé-
ficit de altura,

La edad 6sea, medida por la osificacién carpal, corresponderfa a la
edad cronoldgica. Aparecfan alteraciones dentarias en la erupcién, desarrollo y ni-
mero,

Ausencia de seno frontal en el 93% de los casos y s6lo en un 15% del
grupo control, En la poblacién normal segiin Welin y cols. {1952), esta ausencia
s6lo aparece en un 4-5% de los individuos. No es probable que la prevalencia de
un seno frontal ausente en los mongélicos sea debida a implicaciones de azar. El
estudio detallado no deja dudas de que esta anomalfa implica una detencién del de-
sarrollo craneal. Por 1o tanto un seno frontal ausente debe ser considerado como un
signo radioldgico de este sfndrome,

Spitzer y Quilliam (1958) realizaron un estudio comparativo entre
mongolicos y otros deficientes mentales, En los mongélicos encontraron ausencia
de seno frontal, alteracién en el crecimiento del esqueleto facial y retraso en el cie-
rre de 1a sutura metdpica, También observaron micrognatia maxilar y mandibular.
En ¢l maxilar la alteracion del crecimiento se evidenciaba por una falta del creci-
miento de 1a cresta alveolar hacia abajo y adelante, a partir del margen orbitario in-
ferior,

Triebsch (1958) estudiando el SD respecto a la edad dsea, informé
que habfa una marcada reduccion de 1a base anterior del crdneo. Ademds de bra-
quicefalia, observé en el crecimiento mediofacial mds alteracion en altura que en
anchura. Estableci6 que la posicién anormal de 1a lengua entre las arcadas superior
¢ inferior permitfa a la mandfbula deslizarse hacia delante. También observé que
existfa un marcado espacio libre oclusal en posicién de descanso.

Spitzer y cols. (1961) investigando las anormalidades del mongolismo
observaron crdneo braquicefélico en el 50% de los casos, el plano cribiforine anor-
malmente bajo, y el dngulo formado por el hueso esfenoides excesivo. Paladar oji-

70




INTRODUCCION

val con acortamiento del septo nasal, que indicaba la considerable disminucitn del
espacio nasal. Los crédneos presentaban estrechamiento del tejido dseo, canales ve-
nosos miltiples, y en un tercio de los casos habfa persistencia de la sutura metdpi-
ca, Las fontanclas estaban cerradas en casi todos 1os casos.La tercera parte de los
pacientes tenfan subluxacién atlanto-occipital,

A nivel del esqueleto facial encontraron una hipoplasia mediofacial
que englobaba el maxilar y los huesos nasales. A causa de esta hipoplasia el maxi-
lar aparecfa retrafdo bajo una frente relativamente protrufda,.En la mandfbula am-
bas ramas, horizontal y ascendenie, tendfan a ser delgadas, y el dngulo gonfaco era
a menudo obluso.

Scully (1976) realizé una descripcién de las alteraciones craneofacia-
les y orales del SD. Segiin este autor, el deficiente desarrollo del créneo se mani-
festaba clfnicamente por un patrén caracterfstico de las fontanelas. La fontanela
anterior se cerraba tardfamente (como también informaron Seward y cols, en
1961), la posterior permanecfa a menudo abicrta, y el 50% de los pacientes tenfan
una fontanela sagital adicional, La sutura metépica podfa persistir.

Cohen y Winer (1965) realizaron un estudio para observar la frecuen-
cia y distribucién de las caracleristicas dentarias y faciales en mongoélicos institu-
cionalizados, Obtuvieron los siguientes resultados: 77% de 1os casos con aplana-
miento del puenic nasal, 54,2% presentaban anomalfas en la formacién del ofdo
externo, epicanto ¢n el 80% y estrabismo en el 54%. Segun las relaciones oclusales
presentaban 44,7% de Clase [, 3,2% de Clase II, 31,7% de Clase III, mordida cru-
zada 15,4% y mordida abierta 4,8%. También encontraron alteraciones en la len-
gua, caries y enfermedad periodontal.

En 1961 Seward, Roche y Sunderland estudiaron la silueta crancal de
pacientes con SD mediante cefalometrfas, Trazaron una perpendicular al plano de
Francfort a través de Basion., El punto medio de esta perpendicular fue llamado
“c”. Dibujaron radios desde este punto at margen externo del crdneo, El primer ra-
dio fue trazado paralelo al plano horizontal de Francfort y las siguientes medidas
fueron tomadas a lo largo de radios y dngulos de 30° sobre el precedente.

La mdxima longitud crancal fue registrada paralela al plano horizontal
de Francfort, y la mdxima altura en dngulos derechos a este mismo plano.

En las conclusiones de este estudio, nos dicen que encueniran una
convexidad anormal en la frente de las mujeres mongdlicas, y que l1a distancia C-
Nasion es m4s coria en ¢l grupo de los nifios trisémicos. En todos los grupos estu-
diados con SD, la altura y longitud crancal estaban significativamente por debajo
de los valores normales,
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Gosman y Vineland (1951) hicieron un estudio sobre el desarrollo fa-
cial en el SD, Observaron una falta de desarrollo general de naturaleza bastante se-
vera y que afectaba més a unas dimensiones que a otras. La longitud de 1a cabeza
mostraba la mayor deficiencia, particularmente en la regidén occipital; fa profundi-
dad de la cara se hallaba moderadamente por debajo de la media; la altura facial
total era considerablemente inferior a lo normal; la longitud del cuerpo de la man-
dfbula era menor de 1o normal; la altura de la rama mandibular estaba comparati-
vamente subdesarrollada; a pesar de estas dos wltimas medidas, ¢l menién estaba
adelantado por 1a inclinacién hacia delante de 1a mandfbula,

También segiin ellos, los cambios faciales en el mongolismo después
de la edad de 16-18 afios estdn limitados a cambios en la mandibula, es decir un
prognatismo mandibular progresivo. Esto ya fue observado por Benda y Nash
(1960) quien afirmd: “La linea externa de 1a mandfbula es a veces confusa a causa
de una profrusién, y el prognatismo ocurre debi¢ndese a una traccién muscular del
aparato masticatorio. Para ser m4s ¢specificos sobre 1a causa de cste prognatismo,
debemos pensar en la situacion en ¢l mongolismo, de una lengua comparativamen-
{e grande en una cavidad oral pequefia”,

Como va comentamos, la prevencién de este prognatismo es posible
con cirugla (glosectomfa parcial) a la edad de 11-12 afios (Gosman y Vineland,
1951 entre otros) (ver 1a parte correspondiente a macroglosia).

Desde las primeras descripciones del SD, se han incluido alteraciones
de tamafio y forma del paladar, Asf Oster en 1953 ya describe al paladar ojival co-
mo una caracterfstica comuin de estos sujetos,

Shapiro y cols (1967) con estos antecedentes llevaron a cabo un estu-
dio méirico del paladar de 153 mong6licos. Realizaron medidas intraorales por
medio de un instrumento disefiado especialmente para este propdsito, La altura pa-
latina no era significativamente mayor en SD que en el grupo conirol vy sf estaban
disminuidas la anchura y longitud dei paladar.

Estos autores determinaron que lag anormalidades observadas no eran
debidas a factores especificos del maxilar o del paladar, siné a los defectos del de-
sarrollo dseo general, No exist{a razén alguna para excluir al paladar del retraso de
desarrollo, generalmente aceptado, que afectaba al complejo craneofacial en el SD,
Con todo esto demostraron que mas que arco ojival en el SD, habrfa que hablar de
paladar corto y estrecho.

Westerman, Johnson y Cohen (1975) estudiaron también las dimen-
siones del paladar, Emplearon para ello modelos de escayola de 40 pacientes con
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SD y 40 individuos normales. Estudiaron la anchura, longitud y altura palatina,
Encontraron paladares pequeiios en casi todos los pacientes.

Pero aiin queda el problema de determinar 1a influencia ambiental
exacta y hereditaria sobre el tamafio y silueta del paladar,

Los paladares anormalmente pequefios hallados en personas con SD
podrfan obviamente influenciar otros hallazgos observados en estos individuos, in-
cluyendo la alta incidencia de prognatismo, mordida abierta, sobremordida reduci-
da, mordida cruzada y evidencia de hébito de interposicién lingual.

Los hallazgos clinicos y la evidencia de la presente investigacion so-
portan la teorfa de que los efectos hallados en individuos con SD son representati-
vos de un déficit de desarrollo en la época temprana embrionaria.

Shapiro y cols (1967) establecieron que Ia estatura corta, braquicefa-
lia, hipoplasia de hucsos mediofaciales, anomalfas pélvicas y otros numerosos de-
fectos de desarrolio hacen demasiado evidente que las anormalidades palatinas ob-
servadas en pacienles con SD no se debfan a factores especificos del maxilar o pa-
ladar sino que eran el resultado de los efectos sobre el desarrolio en general,

Cohen y cols, (1970) hicieron un estudio sobre las alteraciones oclu-
sales en 50 pacientes con SD miediante el andlisis de modelos. Encontraron 23 ca-
508 (46%) de Clase I de Angle con las siguientes irregularidades: mordida cruzada
posterior uni y bilaleral, mordida cruzada anterior, mordida abierta anterior, mordi-
da borde a borde de incisivos, sobremordidas, aumento de resalte y protrusion bi-
maxilar.,

Hallaron 16 casos (32%) de Clase II, con doce Clase II divisién 1 y
cuatro Clase IT divisién 2, y 11 casos de Clase I (22%).

El dato mds llamativo de este estudio es la alta incidencia de Clase III
y de mordidas cruzadas posteriores uni y bilaterales, Consideran que el principal
factor que ha contribuido en estas alteraciones es la disminucién generalizada en
anchura y longitud del paladar, Para cllos el tamafio de la lengua tendrfa menos im-
portancia ya que s6lo 1a encuentran agrandada en 2 casos, Concluyen diciendo que
las disarmonfas oclusales son patognomonicas del SD ya que no encontraron ni un
$6lo caso con una relacién oclusal armonica.

Frostad y cols, en el afio 1971 hacen una exploracién del complgjo
craneofacial en la trisomfa 21. Encuentran adelgazamiento del hueso cortical, hue-
llas digitiformes mds marcadas, la prominencia frontal estd més acentuada en SD y
mds atin en mujeres (esta diferencia se hace mayor a medida que aumenta la edad),
ausencia de senos frontales en el 90% de casos, 1a regién fronto-naso-maxilar es
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més pequefia en el SD que en el grupo control. Esta hipoplasia del tercio superior
de la cara produce cambios en la evolucién del crecimiento, que estd alterada en
estos pacientes, es decir, el fenotipo es diferente a Ia edad de 4-5 afios, 1a cara de
los adultos con frisomfa 21 no tiene las mismas caracterfsticas clfnicas que se en-
cuentran cuando son més jévenes,

Burwood y cols. (1973) estudian el c¢rdnco en el mongolismo. En-
cuentran una capacidad craneal disminuida con diferentes formas y el d4ngulo de la
base (Ba-S-Na) es siempre mayor en el SD independientemente de 1a capacidad y
forma del crdneo.

Fink y cols, (1975) realizaron un estudio sobre medidas cuantitativas
de la cara en el SD. La dividieron en tres paries, el endocrénco, porcién medio fa-
cial y la mandfbula, Determinaron los siguientes resultados:

R cl endocrdneo es més pequefio en ¢l SD y las diferencias son simi-
lares para todas las edades.

R el espacio mediofacial es més pequefio en todas las edades, pero la
diferencia se incrementa con la edad,

B cl drea mandibular es mds pequefia en todas las edades y la dife-
rencia se incrementa con la edad.

B el drea mediofacial es ain m4s pequefia en el grupo de mong6li-
cos que el 4rea mandibular,

B hay una deficiencia significativa en el SD comparado con el grupo
control para las siguientes relaciones; 4rea mediofacial / drea en-
docraneal, drea mandibular / drea endocraneal y 4rea mediofacial /
4rea mandibular. '

En 1983 Naval Gfas prescnta un andlisis telerradiografico del desarro-
llo craneofacial en pacientes mongdlicos. Las conclusiones a las que llega son:

N Las caracterfsticas de la base craneal son espectficas de este estu-
dio; especialmente el 4ngulo esfenoidal o selar (Ba-S-Na) que se
encuentra ampliado, 10 cual a su vez modifica las relaciones con
otras estructuras faciales cuando son analizadas con la base crane-
al como referencia, También se ha comprobado que la parte més
anterior de la misma (S-Na), es m4s corta absoluta y relativamente
al compararla con otras estructuras, y posiblemente crece en me-
nor proporcién con la edad que el maxilar y 1la mandfbula en cuan-
to a la longitud, Es muy caracterfstica la ausencia del seno frontal,
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N El dngulo esfenoidal, 1a longitud del segmento S-Na y 1a ausencia
de seno frontal pueden ser de valor diagnéstico y de utilidad en in-
vestigaciones antropoldgicas y medicolegales, Estos datos perma-
necieron inallerables fraccionando las muestras por edad y sexo.

N La zona centro facial y el maxilar en concreto, estdn més afecta-
das (en el sentido de poco desarrolladas) que otras estructuras cra-
neofaciales en los mongdlicos tanto en longitud como en altura,
Hay una anterorrotacién maxilar y oclusal.

R La mandfbula es desproporcionadamente mds pequefia en los
mongdlicos que en la poblacién normal, pero su relacién postural
es mds protruyente especialmente en su inclinacién dentoalveolar
compensdndose con un cierto hipercondilismo, Esta relacién au-
menta con la edad con las implicaciones preventivo-terapéuticas
que ello conlleva.

I Respecto al d4ngulo gonfaco, en nuestro caso, las diferencias no
han sido muy marcadas, pero sirvieron para postular el hipercon-
dilismo, También con la edad hemos apreciado el paso a horizon-
tal de una tendencia vertical de crecimiento en el conjunto facial
de los mongdlicos.

N E!l perfil de tejidos blandos muestra como los pacientes con SD
presentan un resalte exagerado de sus labios, en relacién a las pro-
minencias nasal y mentoniana, cuando se comparan con ia pobla-
ci¢n general, especialmente del Iabio inferior,

B Alleraciones de la oclusion con especial incidencia de mordidas
abiertas, mesioclusiones, bruxismo y hébito bucal de reposo con
aumento de 1a divisién vertical.

Por otra paric, en 1984 Alonso Tosso presenta su trabajo de andlisis
cefalométrico comparativo del SD utilizando la técnica de Delaire, En €1 llega a las
siguientes conclusiones:

1 El andlisis de 1a base craneal demuestra que el 4rea craneofacial de
los mongdlicos es significalivamenle menor que en el grupo con-
trol, con una diferencia de 1,34%. Por lo tanto es mayor la tenden-
cia de los mongdlicos a presentar un pairén esquelético Clase III,

B La medicion del d4ngulo esfenoidal demuesira que es significativa-
mente mayor en mongélicos que en el grupo control, con una dife-
rencia de 4,172, aumentando su valor con la edad en ambos sexos,
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B La altura craneal de los mongdlicos es significativamente menor
que la de los sujetos control.

B No existen diferencias significativas en la proporcién de las 4reas
maxilar y mandibular al compararlas en SD y grupo control. El
drea mandibular experlmenta con la edad un crecimiento similar
en ambos grupos de estudio.

B La proporcién de los segmentos facial superior y facial inferior
(Na-SNA y SNA-Me) respecto a Ia altura facial total (Na-Me) no
presenta diferencias significativas en ambos grupos.

B En el andlisis del perfil facial §seo se observa una mayor frecuen-
cia de prognatismo en el grupo de mong6licos, con una diferencia
del 47% respecto al grupo control,

B El andlisis dentario cuantitativo demuestra que presentan una ma-
yor tendencia a la vestibuloversién del incisivo central superior,

1 En el andlisis dentario cualitativo presentan con mayor frecuencia
anteroposicion o desplazamiento anterior del incisivo central infe-
rior respecio a la lfnea facial.

En el afio 1985 Alonso, Naval y cols, publican estos resultados de la
base del crdneo, demosirando un acortamiento del segmento anterior de 1a misma
(zona crdnco-facial) y un aumento del 4ngulo selar (Ba-S-Na, C3-C4),

Se han utilizado méiodos radiograficos para diagnosticar recién naci-
dos como SD, basdndose en la presencia de grandes fontanelas o fontanelas abier-
tas, Asf Benda (1960) dice que una gran fonfanela es un buen signo de mongolis-
mo en ¢l nacimiento, Otrog autores han mencionado que las fontanclas en el SD
cierran mds tarde que en la poblacién general {Oster, 1953), Para Hall (1964) en
cambio, el encontrar una gran fontanela en los recién nacidos parece no tener valor
diagndstico,

Por otra parte, se describe 1a presencia de una tercera fontanela (enire
la fontanela anierior y posterior) con més frecuencia en el SD (Chemke y Robin-
son, 1969),

Tishler y Martel (1965) describieron por primera vez la dislocacion
atlantoaxial en ¢l SD, Desde entonces se considera una asociacion comun con este
sindrome, as{ Martel y Tishler (1966) lo encuentran en 14 de 70 nifios, Semine y
cols en el 18% de casos, Miller y cols. (1986) cn el 20%, 14,6 % en el estudio de
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Pueschel y Scola (1987), Van Dyke y Gahagan (1988) en el 9% y para Macaya y
Roig (1990) 1a frecuencia estd entre el 9 y el 31%,

Esta lesion se ve en nifios y mis frecuentemente en varones, En adul-
tos no aparece subluxacion pero sf cambios degenerativos de la columna cervical
con formacién de salientes éseos, estrechamiento del foramen, estrechamiento del
disco intervertebral y formaci6n osteoffiica (Van Dyke y Gagahan, 1988),

Cuando se habla de luxacién atloaxoidea, se refiere a una inestabili-
dad de la articulacién, y la mayor parle de las veces se (rata de una forma asinto-
matica, L.os casos sintomdticos acontecen en el 1,2 a 2,5 % de los pacientes, a ex-
pensas principalmente de aquellos de sexo femenino. En algunos casos existe ade-
mds una disgenesia odontoidea, malformacién que puede encontrarse en un 6-17%
de los individuos con SD y en ¢l 60% de aquellos con inestabilidad atloaxoidea
(Macaya y Roig, 1990),

La tetraparesia lenlamente progresiva, que en general se detecta en
forma de trastorno de la marcha, y la incontinencia urinaria son los signos iniciales
mds frecuenies, aunque la presencia de nistagmus © la debilidad de 1a musculatura
facial también deben aleriar sobre esta complicacién. El diagnéstico a menudo se
ve dificultado por el inicio insidioso de la clfnica de compresién medular y por la
incapacidad de algunos pacientes para expresar sus sfntomas, lo cual puede retrasar
peligrosamente el inicio del tratamiento (Macaya y Roig, 1990),

El diagndstico de 1a Incstabilidad se basa en (a) un elevado fndice de
sospecha, (b) la presencia de signos neurolégicos sugeslivos y {c) signos radioldgi-
cos caracterfsticos. La mielogralfa y la TAC medular con contraste pueden infor-
mar sobre la posibilidad de afectacién medular, pero ambos son métodos invasi-
vos. En la actualidad la resonancia magnética de la columna cervical, en especial
de los casos en que se sospecha engrosamiento, atrofia o compresion medular, es el
método diagnéstico mds indicado (Macaya y Roig, 1990,

La lesién articular a nivel atlanto-occipital se ve raramente en pacien-
tes vivos generalmente producida por un trauma, En ¢l SD hay descritos algunos
casos (Hungerford y cols., 1981) pero son mucho menos Trecuentes que la inesta-
bilidad atloaxoidea.

La inestabilidad de las articulaciones atlo-occipital y atloaxoidea en
los pacientes alectos de trisomfa 21 se debe a la laxitud ligamentosa congénita e
hipotonfa asociadas a esle sindrome coincidiendo generalmente con (raumatismos
a este nivel(Martel y Tishler, 1966; Hungerford y cols, 1981, Macaya y Roig,
1990).
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Tanto en nifios como adultos con SD la columna cervical es un drea
potencialmente con problemas significativos. En todos 108 casos con cualquier pro-
blema de dolor cervical o hallazgos clinicos sugestivos de alteracién neurolégica,
se deberfa iniciar un estudio profundo de la columna cervical, De todas formas ex-
ploraciones a nivel cervical y base de créneo estdn indicados en nifios mayores de
5 afios con SD y deber(a ser considerado también en todos los adultos,

Otra de las anomalfas que se ven con frecuencia en el SD es el bruxis-
mo, la atriccidn o desgaste patolégico de los tejidos duros del diente, provocados
por constantes presiones por contraccién y rechinamiento. El bruxismo es un acto
inconsciente y puede afectar por igual a nifios y adultos,

En un estudio sobre 21 nifios entre 6 y 7 aflos, ¢l 70% presentaban en
mayor 0 menor grado, lesiones por bruxismo (Alarf Ballart, 1989). Estd demostra-
do que el bruxismo es mucho mds frecuente en nifios con lesiones cerebrales, y el
niimero de casos sumenta a medida que el retraso mental es mayor (Lindqvist y
Hetijbel, 1974).

En la etiologfa del bruxismo se incluyen causas locales como traumas
oclusales, restauraciones inapropiadas ¢ interferencias oclusales que dificultan los
desplazamientos mandfbulares; y causas gencrales como trastornos psicolégicos,
trastornos del suefio, tensién, estrés, miedo, lesiones cerebrales, sindromes neuro-
16gicos, meningitis tuberculosa, pardlisis espdstica cerebral (produce bruxismo re-
flejo continuo), hipocalcemias, trastornos gastroiniestinales, etc.

En el sindrome de Down, la causa de esta anomalfa se debe a la lesién
muscular que existe (hipotonfa, espasticidad} y por otra parte a ciertas conductas
esteriotipadas que se ven en estos nifios especialmente cuando ellos carecen de
cualquier otra ocupacion,

En la Tabla 15 podemos encontrar todas estas lesiones de una forma
esquemdtica.

Reseflada someramente la etiologfa, sintomatologfa y clinica de la tri-
somfa 21, vamos a plantear ¢l tema de nuesira Tesis en el sentido de realizar un es-
tudio de aquellas alteraciones estomatoldgicas que detectamos en los pacientes
afectos de este sindrome que hemos tenido ocasidn de estudiar personalmente,
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Diepapilasitn Lingual
Hiperpilassa pagilar

Laliices: Fisurncitn
Agrandados
Queilitis aagular
Imcampetencia Labdal

Amigdalas: Hiperiralia amigdatar
Paladar: Arco ojival (paladar pegwedio)
vls. salivales Aliersconss metabhlhicas

Alterncion del nim en (agesesie)
Akerucion en la srupeiém
Anomalias merfalbgices
Alteraciones del tamdadio
Alveraciones esuucturales
Aleraciones de posicion

Mencr incidencin de caries

Enfermedad periodonial precoz y Avanzats

i Drissrmonias cclusales (Gl [TT)
CHCLLUSIOM Pasologia oclusal (brexismo)
Crimes pequeio (hraguicefalin)
Alverscitn de 1a base del crineo

# angulo mas shierto

& scortwmienlo secior cranealcal
Diisminecion del tamado de las bases 0ses (hepoplmsia maxilr)
Chasee 111 esguebiaics (prognatismo masdibular)
Pairin de crecientn horizontal (braguifacial )
Mardidas sieras
Ausencs de senos
Persistencia de suturas y fontanelas
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MATERIAL Y METODO

Il. 1. MATERIAL HUMANO

Hemos utilizado 97 sujetos con Sindrome de Down, todos ellos ins-
tituctonalizados y diagnosticados de dicho sindrome desde el nacimiento,

De estos 97, 51 corresponden a la zona de Santiago de Compostela,
31 de los cuales son del Centro de Subnormales de La Barcia y 20 del Centro de
ASPAS. Del total, 28 pertenecfan al sexo masculino y 23 al femenino, con edades
comprendidas entre 8 y 34 afios y una media de 16,8 afios.

Otro grupo es el formado por 31 pertenecientes a la zona de Orense,
9 ingresados en el colegio de Velle, 9 en el de Barrocanes, 9 en ¢l de Celanova y 4
en el de El Pino, De ellos, 22 eran varones y 9 hembras, con edades comprendidas
entre 6 y 27 afios y una media de
13 afios.

Por dltimo, 15 son de
Madrid del Instituto Nacional de
Pedagogfa Terapéutica, 10 varo-
nes y S hembras, entre 5 y 19 afios
y una media de 13,5 afios.

N® TOTAL DE PACIENTES: 97

60 VARONES
37 HEMBRAS

51 DE SANTIAGO
31 DE ORENSE
15 DE MALRID

El total corresponde a
97 pacientes con SD, 60 varones
y 37 hembras, con edades com-
prendidas entre 5 y 34 afios y una
media de 15,35 afios. Cuadro 1. Material humano
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Utilizamos para comparar nuestros datos, grupos control ya estableci-
dos. En la cétedra del profesor Lucas Tomds hay una buena experiencia en el SD
que la hemos aprovechado para corroborar los resultados obtenidos. Asf los traba-
jos de Naval Gfas y Alonso Tosso que constituyen un grupe control de 133 pa-
cientes.

Naval Gfas (1983) hizo un estudio telerradiografico del desarrollo
craneofacial en pacientes mongdlicos de 33 individuos, 18 varones y 15 hembras,
entre 5 y 19 afios con una media de edad de 12,72. Compar6 sus resultados con
una poblacion de 47 deficientes mentales de etiologfa desconocida, 22 varones y
23 hembras, entre 8 y 19 afios y una media de 13,34, Ambos grupos proceden de
una institucién puiblica madrilefia (Instituto Nacional de Pedagogfa Terapéutica)
dependiente del Instituto Nacional de Educacion Especial,

Alonso Tosso (1984) en su estudio de “Morfologfa y estructura crane-
ofacial en el Sindrome de Down: andlisis cefalométrico comparativo™ utilizé 100
nifios y jévenes mongdlicos institucionalizados pertenecientes al centro Fundacién
de Ensefianza Especial de Pozuelo de Alarcén (Madrid), De ellos 64 cran varones
y 36 hembras con edades comprendidas enire 8 y 30 afios. Los comparé con un
grupo control de 50 nifios y jovenes escogidos al azar entre la poblacién normal
espafiola, considerando esta eleccion como la més significativa, Todos ellos sanos
y no presentaban enfermedades congénitas ni ningdn tipo de malformaciones cs-
queléticas o craneofaciales; de los 50, 20 eran varones y 30 hembras, entre 9 y 30
afios de edad.

En nuestro estudio, los datos los recogemos en los colegios donde es-
t4n institucionalizados, lo que siempre conlleva, a pesar del consentimiento y cola-
boracién de profesores y responsables de estos nifios, una carga de dificultad de
medios (material y tiempo). Solamente se desplazaron para realizar exploraciones
radiograficas,

Para ¢l método, en primer lugar nos fijdbamos en los antecedentes
personales y familiares que obtenfamos de sus historiales clinicos y psicopedagd-
gicos, a continuacién realizdbamos una exploracion clfnica de partes blandas intra
y extraoral, luego alendfamos a los dientes, caries y 1gjidos periodontales. Recogla-
mos muestras citolégicas de diferentes partes de la mucosa y realizamos modelos
de escayola con registros de mordida. I.es hicimos radiograffas (laterales y orio-
pantomograflas) con los trazados cefaloméiricos correspondienies. Obtuvimos
im4genes fotogréficas de todo ello.

A continuacién iremos explicando el material y méiodo utilizado para
cada exploracién,
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1l, 2, ANTECEDENTES PERSONALES Y FAMILIARES

Recogimos este tipo de datos cuando nos los concedieron. Lo hemos
conseguido s6lo en los 31 de Orense, donde pudimos estudiar los informes psico-
pedagdgicos de los nifios que habfa en los colegios. Estaban realizados por los pe-
diatras, médicos de cabecera, psicélogos y profesores de educacion especial de los
centros,

N2 DE PACIENTES: 31

INFORMES PSICOPEDAGOGICOS:  edad madre
® hermanos
medio social
CI
aniecedentes clinicos
tratamientos
antecedentes pinecolgicos

Cuadro 2. Antecedentes personales y familiares

Atendfamos a datos familiares como ndmero de hermanos, profesion
o actividad de los padres, medio socio-cultural en el que se movfan, etc. Antece-
dentes clinicos de 1a familia como oiros casos de SD o alguna otra enfermedad
congénita 0 malformativa o algiin otro caso de deficiencia mental, Historia gineco-
l6gica de la madre, otros embarazos y como se desarrollaron, amenazas o padeci-
miento de abortos anteriores, etc.

Un dato de relativa importancia son las caracter(sticas perinatolégicas
del probandus, como la edad del padre y 1la madre en el momento de nagcer, evolu-
cién del embarazo, amenazas de aborto, tiempo de duracién (prematuridad), carac-
terfsticas del parto y complicaciones que aparecen en el mismo, peso en el momen-
to de nacer, elc.

Nos fijdbamos en la historia clfnica del individuo, fenotipo, patologfa
asociada, uso o no habiiual de fdrmacos, alergias, hdbitos (alcohol, tabaco, otros), etc.

Por tltimo reflejdbamos el desarrollo intelectual y social, adquisicidn
de conductas madurativas, autonomfa personal (necesidades fisiolégicas, aseo,
vestido, alimentacién), autonomfa social, escolaridad, organizacién preceptiva, vo-
cabulario y nivel intelectual.
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1.3, EXPLORACION CLINICA

Realizamos 1a exploracién clfnica en 82 de nuestros pacientes, en el
grupo de 51 de la zona de Santiago y en el de 31 de Orense.

En todos ellos comenzamos por una exploracién extraoral, fijaindonos
en los labios, su forma, su tamafio, si tenfan 0 no grietas u otra patologfa asf como
en las comisuras.

Al abrir la boca de nuestros pacientes observdbamos una lengua, con
frecuencia agrandada, con fisuras y a veces depapilada. Si tenfan cualquier tipo de
lesion la recogfamos en nuestros informes,

Atendfamos al paladar, su forma y tamafio, presentdndose muchas
veces como ojival, y 1o segufamos hacia la porcién més posterior del paladar blan-
do donde nos encontrdbamos con cierta frecuencia unas amigdalas hipertréficas, y
en alguna ocasion tivula bffida,

La inspeccion conlinuaba por toda 1a mucosa oral, apreciando su tex-
tura, color y lesiones,

Aparte de la inspeccién ocular, hacfamos palpacién manual de odos los
tejidos orales y determinando el tono muscular como normal, hipo o hiperiénico,

El material que utilizamos para esta exploracién clfnica consistfa en
un par de espejos dentales, pinzas, sondas y gasas. Obtenfamos fotos de todo esto.

N2 DE PACIENTES: 82

MATERIAL METODO

Espejos dentales Exploracion clinica de: labios

Pinzas fengua

Sondas paladar

Ciasas amigdalas
tona muscular
otros

Cuadro 3. Exploracién clinica
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IL.4. EXPLORACION DENTARIA

Recogimos datos sobre los dientes en el grupo de 31 pacientes de
Orense. El material que utilizamos fue el de exploracion (espejos dentales, pinzas,
separadores) ¥ una sonda dental para diagnosticar la presencia de caries, Todas es-
tas exploraciones las haciamos en una sala de los colegios, con dos sillas y con luz
natural, a veces ayudados por un foco de luz antificial.

Lo primero que hacfamos era el contaje de los dientes, su niimero y
determinar cuales eran deciduos y cuales permanenies. Segin la edad del paciente
calificibamos la existencia de retraso o no en la erupcidn. Apuntibamos los gque
faltaban pues podrian tratarse de agenesias que luego s¢ confirmarfan mediante ra-
diografias.

A continuacidn nos fijibamos en las posibles patologlas que presenta-
ban estos dientes. Alleraciones en la posicidn, a veces formando apifiamientos
con los consiguientes problemas locales como acimulos de placa bacteriana y/o
gingivitis. Alteraciones morfolégicas, del tamafio (macro 0 microdoncias), en la
forma de la corona dentaria, posibles fusiones. Alleraciones estructurales, hipo-
calcificaciones del esmalte, hipoplasias, exageracidn de las lineas de crecimiento.

En ocasiones nos encontribamos con facetas de desgaste o atriccidn
producidas por un bruxismo, gue se ve con mis frecuencia en estos individuos.

MY DE PACIEMTES: 31

Itq-q.FEHI.I‘.L

Espejos dentales Exploracion dentara olrmeETd | emeiia]
erapeon
(= L

QLIS

Cuadro 4, Exploracidn denlaria
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Lo dltimo que hacfamos era determinar la presencia o no de caries y
su mimero. Se hacfa de forma clinica, visual y con la sonda, Hemos utilizado el in-
dice C.A.O. (mimero de dientes con caries + n? de dientes ausentes + n® de dientes
obturados) para cada paciente y un fndice C.A.O. de la poblacién estudiada,

Ii. 5. ANALISIS PERIODONTAL

Hemos realizado el andlisis del periodonto en el grupo de los 31 de
Orense.

Uno de los objetivos de nuestra Tesis es hacer un an4lisis periodontal
en el SD, m4s adn, determinar el estado periodontal de estos pacientes pero sola-
mente desde un punto de vista descriptivo.

Consideramos que ¢l principal elemento en la periodontitis es la pér-
dida de insercién, por lo que para evaluar el grado de la enfermedad, nos hemos
fijado no s6lo en el indice de placa, Indice gingival y profundidad de sondaje sino
también en la pérdida de insercién,

Por tanto consideramos oportuno el empleo de un fndice compuesto
que valora al mismo tiempo la gingivitis y la pericdontitis (pérdida de insercion)
tomando como punto fijo el lfmite amelocementario. Este no es otro que cl indice
de enfermedad periodontal de Ramfjord (PDI),

Para valorar el grado de higiene oral hemos utilizado el indice de pla-
ca basado en el empleo de susiancias reveladoras. Utilizamos pastillas de Plac-
Control de Laboratorios Kin S.A, Le ddbamos a cada nific un comprimido para di-
solverlo en la boca, enjuagdndose con la saliva producida; al cabo de un minuto es-
cupfan el resto de colorante no fijado y se aclaraba con agua. Las superficies den-
tales tefiidas de rojo indicaban la presencia de placa.

B La escala de valores para este {ndice es el siguiente:

0= Ausencia de placa dental.

1= Placa dental en interproximal o0 ¢n el margen gingival cubrien-
do menos de un tercio de la mitad gingival de 1a cara veslibular o
lingual.

2= Placa dental que cubre mds de un tercio, pero menos de dos,
de la mitad gingival de la cara vestibular o lingual.
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MN* DE PACIENTES: 31

AAE TCFLALD

LT AT
MATERLAL PO de Ramfiord]

I-.-.r-_-in-. deriiales [nelice de ploca
Pinxms Lnelice guagival
Londas perodomLales [l dhe prrindontatis

SUsls. peveElncloess die |"".-|:':| Ml lidmd

Cuadro 5. Exploracitn periodontal

3= Placa dental que cubre dos tercios o mis de la mitad gingival
de la superficie vestibular y lingual del diente.

El indice de Ramfjord determina la presencia ¢ intensidad de la enfer-
medad periodontal, mediante la combinacidn de la evaluacidn de la gingivitis y de
peridontitis,

La evaluacidn de la gingivitis se determina si hay sangrado o no y por

la cantidad de la inflamacidn que existe al explorar las superficies gingivales que
rodean a cada diente,

B Los valores aplicados al indice de gingivitis son los sigulentes:
0= Ausencia de signos de inflamacidn.

1= Alteraciones gingivales inflamatorias de leves a moderadas
que no rodean el diente.

2= Gingivitis leve a moderada que rodea el dienic.

3= Gingivitis avanzada que se caracteriza por intenso enrojeci-
miento, lendencia a sangrar y ulceraciones.
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El fndice de periodontitis detemina cl nivel de adherencia epitelial

utilizando la sonda periodonial. La referencia es el limite amelocementario.

B Los valores aplicados al indice de periodontitis son los siguientes:

4= Cuando la adherencia estd hacia apical de 1a unién ameloce-
mentaria, pero no mis de 3 mms,

5= Cuando 1a adherencia estd hacia apical de 1a unién ameloce-
mentaria mds de 3 mms.

6= Cuando la adherencia estd hacia apical de la unién ameloce-
mentaria més de 6 mms,

Sélo se computan seis dientes: 16, 21, 24, 36, 41 y 44, Para ello son-

damos cada uno de eslos dientes en seis puntos, mesial, medial y distal en vestibu-
lar y palatino o lingual, utilizando una sonda graduada cn incrementos de 3 mm,
Todas las mediciones son redondeadas al milfmetro méds préximo.

Se ha comprobado que los seis dientes utilizados para efectuar el fndi-

ce son indicadores fiables de las diferentes paries de la boca.

El puntaje det PDI por individuo, se obtiene sumando 10s puntajes de

cada diente y dividiendo entre ¢l ntimero de dientes examinados,

Uno de los signos caracterfsticos de la pérdida de soporte periodontal,

es la movilidad patolégica de los dientes. Valoramos dicha movilidad segtn el mé-
todo de Miller, Consiste en medir 1a movilldad de un diente en una escala de 0 a 3
mieniras el diente es sostenido entre dos insirumenios.
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B Los valores son los siguientes:

0= No hay movilidad.
1= Movilidad menor de Imm en sentido horizontal,
2= Movilidad mayor de Imm en sentido horizontal,

3= Movilidad mayor de Imm y también en sentido horizontal.

El material utilizado para este andlisis consta de:
I instrumental de exploracion (espejos, pinzas y sondas dentales)
R sondas periodontales milimetradas (de 3 en 3 mms)

B pastillas reveladoras de placa,
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IL6. ESTUDIO CITOLOGICO

nmﬁm:n:mﬂiume]grmnd:{hmu-&m recogimos
muestras del epitelio oral en 27 casos,

El material utilizado constaba de instrumental de exploracidn (espe-
jos, pinzas y sondas dentales), espdtulas de cemento dental, portas esmerilados en
un extremo, lipiz de punta diamantada para inscribir, liquido de fijacidn (alcohol-
&ter al 30%) y materiales de tincidn (Lécnica de Pundel modificada),

MN* DE PACIENTES: 27

MAETCYRC D
MAaTERLAL

:...Ir eprs clenlabes Espstho dil GUngrama pan oo

Porias
susts. para [ijar
i leahol-der S0%
b T R Y B
i Pumslel snodelicadaj)

CHservacian macroecopicd

Cuadra &, Citologla oral

El méindo se basa en la técnica de citograma panordmico de la cavi
dad oral desarrollado en la citedra del profesor Lucas Tomds (Legazpi, 1981).

El epitelio oral es un epitelio plano estratificado, es decir, se disponc
en capas perfectamente limitadas con diferenies caracieristicas celulares.
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Estas capas son, por orden de profundidad a superficie:

(1) capa basal o germinativa, separada del corion por Ia 14mina basal,
formada por una o varias capas de células poliédricas (2-3), gran-
des micleos (proporcién citoplasma/micleo 20/11) situados en la
porcién mds basal de la célula, Presentan hemidesmosomas hacia
ldmina basal y desmosomas de unién intercelulares, En el interior
de la célula aparecen tonofilamentos y gran actividad de sintesis de
protefnas. Aparecen mitosis,

(2) capa parabasal o espinosa, con células con prolongaciones interce-
lulares en forma de espina que son desmosomas y haces de tonofi-
lamentos. Es 1a capa m4s activa en la sfntesis proteica, El nicleo es
mas pequefio (proporcién citoplasma/ndcleo 30/10),

(3) capa intermedia o granulosa, con células m4s planas y anchas, ma-
yor tamafio, Presentan grdnulos de queratohialina baséfila, Menor
sintesis de protefnas. El micleo es menor (proporcién citoplas-
ma/niicleo 40/9)

(4) capa superficial, donde distinguimos una interna y otra mds ex-
terna, En la interna aparecen células grandes con un niicleo peque-
flo alargado o bien picn6tico (micleo menor de 5 micras, general-
mente acidéfilo), La proporcién citoplasma/nicleo en esta zona va
de 50/8 a 50/5. Y otra externa donde sélo existen células sin orga-
nelas ni nicleo (30/0). Son escamas de queratina que se tifien de
rojo.

Existe un proceso de maduracién normal del epitelio oral. En la capa
basal se forman células que emigran hacia los estratos més superficiales hasta que
s¢ “descaman”, Por cada célula que se “‘descama” se forma una en la capa basal,
Esta maduracién necesita un tiempo, y existen circunstancias que la pueden alierar,
no completdndose 0 aumentandola.

Nosotros expresamos el grado de maduracién del epitelio por el indi-
ce cariopicndtico, que viene definido por dos fndices, el fudice aciddfilo, 6 % de
células aciddofilas (tefiidas de rojo), y el fndice picnético, 6 % de células con un ng-
cleo picndtico (nticleo menor de 5 micras).

El epitelio oral no es igual en todas las zonas de la boca, hay zonas
mds 0 menos queratinizadas, con diferente maduracion, es decir, diferente indice
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cariopicnético, diferentes fndices acidéfilo y picnético. La capa mds superficial de
esas zonas estd formada por diferentes células, unas veces son escamas y otras son
células baséfilas con niicleos alargados. Cuando tomamos una citologia, hacemos
el contaje de células tefiidas de rojo (% de céls. aciddfilas) y el ndmero de células
que tienen un nicleo menor de 5 micras (% de céls, con micleo picnético)

Por todo esto, definimos el citograma panordmico de la cavidad oral,
Se divide 1a boca en 8 partes de donde se toran muestras citolégicas. Estédn esta-
blecidos los valores normales de fndices acidéfilos y picnéticos de las diferentes
zonas (Legazpi, 1981). Estas zonas con sus fndices son:

Paladar duro: Indice acidéfilo (IA)= 100%
Indice picnético (IP)= 95%

Paladar blando: 1A= 10%

1P=0%
Dorso de 1a lengua: IA= 80-85%

IP= 5-10%

Base de lengua: 1A=0,5%

IP= (%
Encia adherida: 1A= 100%

IP= 90%

Mucosa yugal (Zona de oclusién): 1A= 25-30%
IP=10%
(En la mujer estos fndices varfan segin el estado hormonal)

Fondo de vestfbulo: JA=0,1%
1P= 0%
Zona de Klein (zona mucocutdnea del labio inferior): 1A= 50-100%
1P= 40-90%

Todos estos datos son valores representalivos, nunca exactos.

Deben ser tomadas 1as muestras en zonas alejadas unas de otras,

En todos los casos son altos los dos fndices o los dos bajos, excepto el
dorso de la Iengua donde existe una paraqueratosis fisiolégica (queratinizacion con
niicleos) ya que 1a mucosa de la lengua no tiene queratina y sf 1a tiene el recubri-
miento epitelial de las papilas gustativas (filiformes).

En la toma del fondo de vestfbulo utilizamos el superior.
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En la mucosa yugal (zona de oclusién) la toma se realiza en sentido
pdstero-anterior y no vertical ya que se tomarfan de zonas diferentes (fondos vesti-
bulares).

El indice cariopicndtico de la mucosa yugal es el que mds se va a ver
influenciado por los cambios hormonales de la mujer. La citologia en esta zona y
en la vagina reproduce datos parcjos segiin el dfa del ciclo menstrual en que se to-
men. También varfa con tratamientos hormonales (anticonceptivos) o en la meno-
pausia. En general, al aumentar la cantidad de estrdgenos aumenta el fndice acidd-
filo y si disminuye, también este indice baja. En ¢l vardn los datos son constantes.

La zona de Klein (porcién mucocutdnea del labio inferior) es muy va-
riable ya que hay muchas rugosidades, y en ¢l fondo de éstas se pueden tomar cé-
lulas de capas mis profundas.

Nosotros lomamos mucstras de estas 8 zonas, Lo hacemos con una es-
pdtula de cemento dental, con un suave roce, no haciendo presidn, ya que lo que
nos interesa son las oflulas mds superficiales de cada parie. A continuacidn se ex-
tiende en &l porta y se deja secar uno-dos minuios.

Como son 8 las zonas a estudiar, utilizamos 4 portas con una superfi-
cie esmenilada para inscribir, haciendo la extensidn en cada extremo del porta, uno
priximo a la zona esmerilada y otro alejado. Cada porta va identificado con ningu-
na, una, dos o tres cruces. Por 1o tanto tenemos & zonas donde hacer la exiensidn,

Figura 3. Portas wiilizados en el citograma panardmico.

94



MATERIAL Y METODO

Las tomas se hacen siempre en riguroso orden; paladar duro (se ex-
tiende en extremo alejado a zona esmerilada del porta sin ninguna cruz), paladar
blando (extremo proximo del porta sin cruz), dorso de 1a lengua (extremo alejado,
porta con una cruz), base de la lengua (extremo préximo, porta con una cruz), en-
cfa adherida (extremo alejado, porta con dos cruces), mucosa yugal o zona de oclu-
sién (extremo préximo, porta con dos cruces), fondo de vestfbulo (extremo aleja-
do, porta con tres cruces) y zona de Klein (extremo préximo, porta con tres cruces)

(Figura 3),

Los portas con las tomas extendidas y secadas, se fijan, utilizando una
solucién de alcohol-éter al 50%. En esta solucién pueden permanecer el tiempo
que sea necesario.

Una vez en el laboratorio, se tifie, utilizando 1a técnica de Pundel mo-
dificada (Tabla 16) que es a base de eosina-hematoxilina.

Las preparaciones ya estdn listas para su observacién, Nos fijamos en
las células, sus caracterfsticas, forma, tamafio, coloracién, relacién nicleo-citoplas-
ma, posibles atipias, Indice cariopicndtico, presencia de células inflamatorias y de
flora (bacteriana y micética).

ALCOHOL DE 70 (10 veces)

# AGUA DESTILADA (10 vecys)

B HEMATOXILINA DE HARRIS (3 mins)

B LAVAR CON AGUA CORRIENTE O DESTHLADA

B ALCOHOL AMONIACAL (37ce - 3cc) (color azul) (30 segs)
B LAVAR CON AGUA DESTILADA

ALCOHOL DE 70* (10 veces)

B ALCOHOL DE 90* (10 veces)

B ORANGEG (3 mins)

B ALCOHOL DE 90¢ (10 veces)
@ E. A 31 (4 mins)

@ ALCOHOL DE 96° (10 veces)
ALCOHOL DE 100? (10 veces)
XiLOL (10 veces)

Tabla 16. Técnica de tincidn de Pundel modificada

95



MATERIAL Y METODO

IL7. ESTUDIO DE MODELOS

Hemos obtenido 17 modelos en escayola (del grupo de los 31 de
Orense) de 1a boca de nuestros pacientes con SD, Tras previa impresion de algina-
to con cubetas de pldstico superior ¢ inferior, los vaciamos en escayola blanca y 108
transformamos en modelos de presentacion.

En ellos se estudian 1os dientes, ndmero, alieraciones de tamafio, for-
ma, posicién y oclusién, También nos fijamos en la existencia de facetas de desgas-
te debido a bruxismo. Determinamos las posibles disarmonfas oclusales que se
pueden apreciar en 1los modelos. Por Gltimo hacemos mediciones del paladar.

N? DE PACIENTES: 17

MATERIAL METODO
Espejos dentales Extudio de dientes

Cubetas Estudio oclusal

Impresion de alginato Métdida del tamsadio del paladar
Repistros de cera

Vaciado en escayola

Cuadro 7. Estudio de modelos

Para las medidas de la béveda palatina se establecen ires puntos
(determinados anteriormente por Shapiro y cols,, 1967 y por Westerman y cols,,
1975, en sus estudios del paladar en el SD) (Figura 4):

B Puntos A y B: puntos gingivales m4s palatinos de los primeros
molares superiores permanentes, 0 en su caso, de los segundos
molares deciduos 0 permanentes,

B Punto C: en la papila palalina interdentaria entre los dos incisivos
cenirales,

Las medidas se establecen de la signiente manera;

B Ancho: distancia entre Ay B.
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Figura 4. Purdos utilizados para medicidn del paladar,

B Largo: distancia enire C y limite de paladar duro (en el modelo la
linea que une inmediatamente por distal las dos berosidades ma-
xilares)

B Alio: distancia perpendicularmente desde A-B hasta paladar,

Como en nuestros grupos control no tenemos antecedentes de haber
redlizado estas medidas, hemos realizado esta exploracién comparando los datos
con 17 modelos de misma edad y sexo de individuos sanos, sin malformaciones
crancofaciales, elegidos al azar en el Servicio de Onodoncia de 1a Facultad de
Odoniologfa de Santiago de Composicla,

11.8. ESTUDIO CEFALOMETRICO

Ohuuvimos radiograffas laterales de crineo de 41 individuos con 5D,
26 de los cuales eran del grupo de Orense y 15 de Madrid.

Hemos utilizado la técnica de la telerradiografia lateral ampliada,
de odo el crineo y cara,

Las radiografias fueron realizadas en el Servicio Central de Radiolo-
gia de la Facultad de Odontologfa de 1a Universidad Complutense de Madrid y en
el Servicio de Radiologfa del Hospital Provincial, también llamado ahora Comple-
jo Sanitario Cristal-Fiflor,
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Las caracteristicas de la técnica y las condiciones para este estudio
fueron las siguientes:;

B Aparato Siemens Orthoceph,
Distancia foco-objeto 152 ¢m, objeto placa 18 cm,
Foco 0,6 x 0,6 mm, filtraje 2 mm Al,
Formato de pelicula 24 x 30 ¢m,

Corriente radiografica de 15 mAmp.

|

|

|

N Pantallas reforzadoras de alta velocidad.

|

B Tiempo de exposicién entre 0,4 y 0,2 segs,
|

Tubo SR 90 / 15 Fv.

Tanto el Kilovoltaje como ¢l tiempo de exposicién se han variado se-
gin la edad y sexo.

El haz central de los Rx coincide con el eje transmeatal del paciente
(Po), esto es, con las olivas auriculares del cefalostato, El vdstago anterior se cen-
tra, sin hacer presion, sobre el Nasion blando, El plano de Frankfurt del paciente
ha de ser paralelo al suelo, mirando éste al infinito y perpendicular a la placa. Los
dientes han de estar en méxima intercuspidacién (“mordiendo con las muelas™) y
los labios relajados (segin el sellado labial), El paciente no se ha de mover ni tra-
gar saliva durante el disparo.

Se desecharon o repitieron aquellas radiograffas de baja calidad o dis-
torsionadas por una incorrecta colocacion del paciente durante 1a exposicién a los
Rx. Entre estas destacan, por su frecuencia, las obtenidas en posiciones mandibula-
res diferentes a mdxima intercuspidacion y 1as dobles imdgenes en estructuras 6se-
as simétricas producidas por movimientos de cabeceo o balanceo durante el disparo.

Una vez obtenidas las radiograffas, realizamos el trazado de estructu-
ras duras y blandas, Ulilizamos los andlisis cefalométricos de Delaire, Ricketts,
Steiner y Jarabak ya que consideramos que con estos cuatro abarcamos dc una
manera muy completa las posibles relaciones crdneo-mdxilo-faciales (Steiner,
1959; Rickelts, 1961, 1981; Delaire, 1978)

Uno de los objetivos de l1a presente Tesis es 1a de analizar cefalométri-
camente el complejo craneo-facial de los pacientes afectos con SD. Trataremos de
inferir las interrelaciones entre los dientes, las bases dseas maxilares y la base del
crdneo, con ¢l fin de cuantificar las dreas de displasia determinantes de 1a anomalfa
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N2 DE PACIENTES: 41

1 MATERIAL METOBO
i Telerradiografis laterad wnplinda  Analisis cefalométrico: puntos |
: planos v lineas cefalométriveas
variables (43)

Reluciones craneo-maxilo-mandibulares
Crecimiento facial

Reluciones dentaring

Senos frontales

Perfif blundo

Cuadro 8. Estndio cefaloméirico

presente y, en base a ello, predecir el patrén y direccidn de crecimiento. Somos
conscientes de que para un andlisis més detallado y objetivo del crecimiento crd-
neo-facial de estos enfermos, serfa necesarlo comparar telerradiograffas estandari-
zadas tomadas ¢n diferentes perfodos del desarrollo.

A continuacién definimos los puntos cefalométricos que hemos uti-
lizado:

B 1, “M™: situado en la unién de las suturas frontonasal y nasomaxi-
lar. Pucde hallarse siguiendo el recorrido de la sutura frontonasal
que desciende anteroposteriormente desde el punto Nasion hasta
su unién con la sutura nasomaxilar (que nace en una direccion an-
teroposterior, entre el hueso nasal y el proceso ascendente del
hueso maxilar), En la radiograffa el punto M se sitda siempre jus-
to en frente de la opacidad ésea formada por la parte més alta del
proceso maxilar ascendente (Figura 5).

1 2. “CT™ o punto temporocondilar, Est4 situado en el lfmite poste-
roinferior radiografico de la linca periférica de 1a eminencia arti-
cular. No debe confundirse con el vértice del tubérculo cigomati-
0 anterior, que se halla ligeramente hacia delante y por debajo de
la Ifnea periférica de la eminencia articular. En la radiograffa el
punto CT est4 situado en la unién de las ramas de la lambda for-
mada por el Ifmite posterior de 1a eminencia articular (pared ante-
rior de 1a fosa glenoidea), 1a superficie inferior de la eminencia
articular y el fmite posterior del tubérculo cigomdtico anterior.
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¥ Naslon
/ utura Fronto-Nasal

Relieve anterior del Canal Lacrimal

Figura 5. Punto "M",

En otras palabras, puede hallarse en el punto de inversién de las
curvas formadas por el Ifmite anterior de la fosa glenoidea y el 1f-
mite posterior del tubérculo cigomdtico anterior. Ademds en 1a te-
lerradiograffa, tomada con el paciente en oclusién céntrica, el
punto CT estd normalmente situado frente al centro del céndilo
mandibular (Figura 6).

B 3.“Clp™: dpex de la apéfisis clinoides posterior, Est4 situado en el
dpex de este proceso, detrds de la silla turca, y es generalmente
f4cil de localizar. No obstante el proceso clinoides es a veces diff-
cil de localizar, por presentar caracteres de anormalidad (excesiva

Fosa Glenoidea

Cenlro del condilo Mandibular Eminencia Artlcular

Tubérculo Clgomatico Anterior

Situacion de CT en relacion con la fosa Glenoidea, Eminencia Articular,
y Tubérculo Cigomatico Anterior

Figura 6, Punto "CT".
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osificacién, déficit de altura), Para evitar errores en el trazado,
podemos decir que normalmente el dpex clinoides anterior es di-
rectamente opuesto al posterior. Si ambos fuesen nommales, pode-
mos tomar como referencia el labio anterior de la escotadura crea-
da por el quiasma 6ptico, que se halla normalmente al mismo ni-
vel que los 4pex anterior y posterior (Figura 7)

» Proceso Clinoides Anterior

Praceso Clincides Posterior

Lahio Anterior :
de la Hendidura Esfenoida

Figura 7. Punto "Clp"

Estos tres puntos son poco usados en cefalometrfa, Fueron descri-
tos por Delaire (1978) y son fundamentales para el estudio de 1a
base del crineo como veremos posteriormente.

B 4. Nasion (N, Na): punto m4s anterior de la sutura frontonasal y
representa el 1fmite anterior de Ja base del créneo,

B 5. Scla o Sella (S): corresponde al centro geométrico de la silla
turca.

N 6. Basion (Ba): es el punto més anterior ¢ inferior de la 14mina ba-
silar del hueso occipital, es decir del foramen magnum.

B 7. Porion (Po, P): punto més superior del conducto auditivo exter-
no. El cefalostato ayuda a localizarlo al proyectarse en la telerra-
diograffa los dos anillos metélicos correspondientes a las olivas
que, introducidas en los conductos auditivos externos, posicionan
el crinco.

B 8. Orbitario (O, Or): punto m4s inferior del reborde externo de la
cavidad orbitaria.
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B 9, Espina nasal anterior (Ena, Ans): punto m4s anterior del hueso

maxilar en su porcién superior. Es 1a referencia anterior del plano
palatino.

10. Espina nasal posterior (Enp, Pns): es el punto m4s posterior del
hueso maxilar y por tanto el 1fmite posterior del plano palatino.

11, “A™ es el punto m4ds profundo de la concavidad anterior del
maxilar.

12, “B™: es el punto m4s profundo de la concavidad anterior de la
mandibula,

13, Pogonion (Pg, P). es el m4s anterior o prominente del ment6én
Gseo, que hemos adquirido de la craneometrfa pues se localiza por
simple inspeccién en norma lateralis,

14, Gnation (Gn): es el punio mds anterior e inferior de 1a mandi-
bula en el plano sagital.

15. Menton (Me): punto mds inferior de la sinfisis mandibular.

16. Suprapogonion (Pm): es el punto del mentén 6seo que se lo-
caliza en el borde anterior de 1a sinfisis por encima del Pogonion,
cuando la convexidad sc hace concavidad,

17, Gonion (Go, G): es ¢l punto més posterior del cuerpo mandi-
bular al unirse con la rama, es decir, el dngulo gonfaco que for-
man ambas estructuras en su vértice,

18, Antegonial (Ag): es el punto mds posterior de la escotadura
antegonial, es decir, donde la convexidad del dngulo gonfaco se
hace concavidad.

19, Centroide (Xi): se considera el centro geométrico de la rama
mandibular. Para su localizacion

(A) Tomando como referencia el plano horizontal de
Frankfort, se localiza ¢l punto m4s inferior de 1a escotadura coro-
noidea y se traza una lfnea paralela al citado plano.

(B) En el borde anterior de la rama ascendente localiza-
mos el punto mds posterior y trazamos una lfnea paralela a la ver-
tical pterigoidea (es la perpendicular al plano de Frankfort pasan-
do por el punto Pt),

(C) Con los mencionados puntos de médxima concavidad
situamos 1os antagonistas en el borde inferior del cuerpo mandi-
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bular y el borde posterior de la rama, ambos a 1a misma altura que
los descritos. Asf trazamos las otras dos lfneas perpendiculares a
las anteriores.

(D) En el rectdngulo que hemos obtenido trazamos sus
diagonales y el punto de interseccion de ambas es el mencionado
punto.

B 20. Articular (Ar); es la interseccién entre el contomo posterior de
los céndilos mandibulares y €l 1fmite inferior de la base craneal.

B 21. Pterigoideo (Pt): es el punto mds inferior del agujero redondo
mayor que se localiza en la porcién més posterior y superior de la
fosa pterigomaxilar.

N 22, “CC": se localiza en la interscccidn del eje facial (desde el
punto Pterigoideo al Gnation, que describiremos ¢on las lineas y
planos) con el plano de la base del crdneo que forman los puntos
Basion y Nasion,

B 23, “CF™ se localiza en la interseccién del plano de Frankfort y la
vertical pterigoidea que describiremos a continuacion,

Todos esios punios (desde el 4 al 23) se encuentran representados en
la Figura 8.

Figura 8. Puntos utifizados en nuestro método (del 4 al 25).
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Los planos y Iineas cefalométricas que hemos usado son:

B 1. “Cl1”: linea de la base craneofacial. Une los punios My CT y

se extiende posteriormente hasta encontrar la linea Oi, su perpen-
dicular y tangente al 1{fmite extemno del hueso occipital, Debe to-
car al céndilo mandibular, La interseccién de dicha lfnea con el
borde posterior del céndilo es el punto Cp.

La linea C1 deberfa pasar en inmediata vecindad al lfmite supe-
rior de la fisura pterigomaxilar y al centro del céndilo mandibular.
Por otra parte, el lfmite posterior del cdndilo mandibular (Cp) de-
berfa situarse exactamente en ¢l punto medio de la linea C1. De
esta forma, el 50% de la linea C1 corresponderfa a 1a distancia
Oi-Cp (drea crancoespinal) y el otro 50% restante a la distancia
Cp-M (4rea crancofacial) (Delaire, 1978).

2, “C2™ 1a altura craneal, Se traza perpendicularmente a C1 por
su punto medio, que aunque no ocurre siempre, corresponderfa
idealmente al punto Cp.

Si el punto Cp se halla por delante del punto medio, esto indica
un acortamiento del drea craneofacial, y a menudo tiende a un pa-
trén esquelético Clase III de Angle, Contrariamente, si el punto
Cp se halla por detrds del punto medio, esto indica una elonga-
cién del drea craneofacial, con tendencia a un patrén esquelético
Clase IT de Angle (Delaire, 1978).

La Ilfnea C2 intersecta la béveda craneal a nivel del punto Sc
(summit ¢ vértice craneal),

3, *“C3™ lfnea superior de la base craneal. Se traza desde M a Clp
y se extiende posteriormente hasta intersectar 1a superficie exter-
na del hueso occipital a nivel de Op, que se halla normalmente en
la extremidad posterior de 1a hendidura occipital (Delaire, 1978).

4, “C4™: la inclinacién basilar, Formada por la conexién del punio
Clp a una tangente al lfmite posterosuperior del 4pice del proceso
odontoides, Normalmente C4 es tangencial al dorso de la silla tur-
ca, a la superficie cerebral de la base del hueso oceipital y Basion,
y muy préxima a la superficie posterior del céndilo mandibular
formando a menudo una tangente a éste, siempre que 1a radiogra-
ffa halla sido realizada en oclusion céntrica (Delaire, 1978).
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Plano Cribilorme

\
Cuerpo del Esfenoices

1= Area Craneoespinal
2= Area Craneofacial

Figura 9. Lineas C1, C2, C3 y C4 de Delaire.

Estas cuatro lineas craneales (Figura 9) forman parte del andlisis
arquitectural disefiado por Delaire (1978) ademaés de otras § Ifne-
as crancofaciales y el andlisis dentario (Figura 10), Nosotros sélo
vamos a usar 1as lineas craneales,

N 5. Plano de Frankfort (FH): es el plano que une los puntos Porion
y Orbitario, Se considera un plano de referencia pues los puntos
que lo determinan se encuentran en cavidades 6seas de drganos
sensoriales y por lo tanto muy estables o poco variables con 108
cambios de crecimiento, Se utiliza como referencia de numerosas
estrucluras faciales como son los maxilares en sentido vertical y
horizontal,

R 6. Plano baso-craneal (Ba-Na): formado por los puntos Basion y
Nasion. Se le considera como el plano que divide el créneo de la
cara y se utiliza exclusivamente como plano de referencia, pero
no de orientacién. Sirve para valorar el desplazamicnto espacial
de la mandfbula. Lo utilizamos para ver el biotipo facial del indi-
viduo, su tendencia de crecimiento mandibular, ademds para eva-
luar algunas de las variables del método cefalométrico ue utili-
zamos como son la deflexidén craneal y 1a longitud craneal anterior.
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B 7. Plano S-Na: entre silla turca y Nasion. Quizds sea la referencia

craneal m4s importante sobre la que efectuar las mediciones fa-
ciales.

8. Eje facial (Pt-Gn): entre los punios Pterigoideo y Gnation. Se
considera muy estable por no variar con el crecimiento facial. Es
el indicador de la tendencia de crecimiento mandibular y de la
proporcionalidad entre 1a altura con 1a anchura de 1a cara. Por ello
se utiliza como plano de referencia para determinar el biotipo fa-
cial y la tendencia de crecimiento de la mandfbula.

Ademds de 1a importancia que tiene dicho eje de crecimiento en
cuanto a plano de referencia, también la tiene como plano de su-
perposicién para evaluar los cambios que sufre Ia mandfbula con
el crecimiento.

Este plano fue usado por Downs (1952) en su método de andlisis
con la salvedad de que lo trazaba desde el punto Sella en lugar del
Pterigoideo, que fue como comenzd utilizdndolo Ricketts y que
ha modificado posteriormente por considerar dicho punto como el
més evidente del comporiamiento real del crecimiento facial (Ric-
ketts, 1981).

9. Vertical pterigoidea (VPt): es una perpendicular al plano de
Frankfort ue pasa por el punto més posterior de la fosa pterigo-
maxilar (Pt).Cuando esta linea vertical atraviesa el plano de
Frankfort nos da el punto CF que hemos descrito antes, La verti-
cal descrita al delimitar dicho punto es considerada como la sepa-
racion virual de la fosa craneal anterior de la media,

Es un plano de referencia que sirve para evaluar la posicién del
primer molar superior y de la articulacién temporomandibular,

10. Plano facial (Na-Pg):formado por la unién de los puntos cefa-
lométricos Nasion y Pogonion. Se utiliza para determinar las va-
riaciones en el plano horizontal de ambos maxilares, ademds de
servimos para evaluar el grado de convexidad facial.

El plano facial nos informa con gran claridad de la localizacién
anteroposterior de la sfnfisis mandibular con respecio a estructu-
ras profundas, por 1o que podemos saber la posicidn adelantada o
retrasada de 1a mandfbula y como consecuencia el tipo de perfil
Gseo.
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Figura 10. Andlisis completo de Delaire.

B 11, Plano mandibular; tiene diferentes concepciones segun los au-
tores, Para Rickelts se forma entre los puntos Gonion y Menton,
Para Steiner se traza desde Gonion a Gnation, Nosotros siempre
que lo utilicemos especificaremos los puntos que lo forman.

Es un plano de referencia al que se le han encontrado algunos in-
convenientes en su utilizacién como es el grado de variacién tan
amplio que tiene en los individuos considerados como normales y
el remodelamiento que sufre el borde inferior det cuerpo mandi-
bular con el crecimiento,

A pesar de los mencionados inconvenientes que se le atribuyen se
utiliza como plano de referencia para saber la altura posterior de
la cara, aunque disponemos de otros valores cefalométricos que
nos informan de dicha caracterfstica, ademds de orientarnos en el
biotipo facial pues segtn su inclinacién existe un mayor 0 menor
desarrollo de 1a rama ascendente de la mandibula,

B 12. Plano palatino: es el que se forma al unir los puntos Espina
nasal anterior y posterior. Sirve para la orientacién espacial del
maxilar y durante el crecimiento s¢ mantiene paralelo al plano de
Frankfort,
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Lo utilizamos como plano de referencia para analizar la inclina-
cién del maxilar y también como plano de superposicidn para va-
lorar los cambios que ocurren en las piezas dentarias de la arcada
superior, Por ello se le considera un plano de superposicién par-
cial ya que sirve para analizar cambios regionales o locales.

13. Plano dentario (A-Pg): es el que une los puntos cefalométri-
cos descritos anteriormente como A y el Pogonion. Este plano
también sc utiliza desde el punto A hasta B, pero Ricketis rechaza
este dltimo punto por considerarlo muy variable tanto con la erup-
cién como por el crecimiento y el tratamiento, por lo que conside-
ra mds estable el punto Pogonion,

Es un plano de referencia que utilizamos para evaluar las posicio-
nes ¢ inclinaciones de los incisivos inferiores y superiores, infor-
méndonos de su posicién anteroposterior asf como de su inclina-
ci6n respecto a sus bases 6seas.

14, Plano oclusal (Ocl): es el formado por los puntos de méxima
intercuspidacion de los primeros molares, premolares y caninos.

Sirve como plano de referencia para analizar las posiciones verti-
cales de los incisivos y como consecuencia el nivel estético de los
mismos. Pero su imporiancia la adquiere al valorar los cambios
de inclinacién de dicho plano respecto al de Frankfort, viéndose
afectado por las alteraciones en la posicién vertical de la arcada
dentaria.

15, Eje del cuerpo mandibular (Xi-Pm): se forma por 1a uni6n de
los puntos Suprapogonion y el centroide mandibular, Dicha Ifnea
se considera el eje del cuerpo mandibular y en su porcién posterior
coincide con et plano oclusal, con cl que estd muy relacionado.

Su utilizacién como plano de referencia para saber el grado de al-
teracién vertical de la mandfbula, el tamafio del cuerpo mandibu-
lar e incluso la relacidén vertical entre ambos maxilares, hace que
se le considere y utilice en clfnica como un plano de referencia,

También es un plano de superposicién regional, como apuntdba-
mos en ¢l plano palatino para analizar los cambios de la arcada
superior. Aquf el plano del cuerpo mandibular nos sirve para eva-
luar los cambios de 1a arcada dentaria inferior
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N 16. Ejes axiales de los incisivos: son aquellos que van desde el
borde incisal hasta el punto apical del incisivo, tanto superior co-
mo inferior.

Aunque no podemos considerarlos como planos de orientacién de
los incisivos, su utilizacién es generalmente como unos planos de
referencia para localizar espacialmente las estructuras dentarias,
tanto en su posicion como inclinacién, aunque para ello necesita-
maos otros planos que nos sirvan para relacionarlas entre sf como
ya hemos descrito anteriormente con el plano dentario,

Con los ejes axiales de los incisivos analizamos la relacién que
tienen entre sf el superior ¢on el inferior, adem4s de analizar la in-
clinacién que forman cada uno de ellos con el plano dentario, que
es el de referencia para dichas estructuras,

Todas estas lineas y planos (desde el 5 al 16 inclusive) podemos
observarlos en la Figura 11.

B 17. Plano estético{de Rickelts): se traza desde la punta de la nariz
(En) hasta el punto més anterior del mentén blando (Dt). Sirve

Figura 11, Lineas y planos ntilizados en nuesiro método.
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Figura 12. Plano estético de Rickeils,
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principalmente para determinar la estética del perfil blando, valo-
rando la protrusién del labio inferlor (Figura 12).

Variables que hemos utilizado en nuesira Tesis:

1. Angulo Ba-S-N: entre los puntos Basion, Sela y Nasion. Determi-
na el grado de apertura de 1a base del crdneo.

2. Angulo C3-C4: medida utilizada por Delaire para valorar el 4ngu-
Io de la base del crdneo o esfenoidal. Las variaciones,
tanto de este dngulo como del anterior, van a influir en la
posicién y desarrollo de las estructuras craneofaciales.

3.Angulo Ar-S-N: nos da una idea de la amplitud del dngulo de la
base craneal y de la posicién mandibular respecto a la
misma. Se mide entre 1os puntos Articular, Sela y Nasion
con vértice en Sela.

4, Distancia Oi-Cp (drea crancoespinal), expresada en % respecto a
Cl (M-0i),

5. Distancia Cp-M (drea craneofacial), expresada en % respecto a
C1. Tanto esta distancia como la anterior deberfan ser el
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50% de 1a medida total de Cl1, y el punto medio corres-
ponder a Cp. Si Cp se halla por detrds del punto medio,
indica elongacién del 4rea crancofacial, con tendencia a
un patrén esquelético Clase II de Angle. Si por el contra-
rio Cp se encuentra por delante del punto medio, con
clongacién del 4rea craneoespinal, que a menudo tiende a
un patrén esquelético Clase Il de Angle.

6. Distancia Ba-N: nos mide la longitud total en mm de la base del
créneo.

7. Distancia S-N: expresada en mm, determina Ia longitud del sector
anterior de la base del crdneo.

8. Distancia Ba-S: en mm, nos mide Ia porcién posterior de la base
del créneo.

9. Cociente entre S-N y Ba-S,

10. Base craneal anterior: de Ricketts, que se mide en mm desde el
punto CC hasta Nasion.

11. Relacién CC-N y Ba-N: rclacién entre la base craneal anterior de
Ricketts (CC-N) y la longitud completa de la base del
crdneo (Ba-N)

Todos estos valores nos determinan el tamafio de la base
del créneo y la proporcién del 4rea anterior de la misma
y de 1a posterior. En general, un alargamiento de la por-
cién anterior nos informa de una tendencia esquelética
de Clase II de origen maxilar. Un acortamiento del drea
anterior de la base del crdneo indicarfa una retrusién ma-
xilar, es decir, una tendencia a Clase III esquelética,

12. Deflexién craneal de Ricketts: determina la evolucién de la cur-
vatura o angulacién de 1a base del crdneo y se analiza
con el 4ngulo posterior que forma el plano de Frankfort
(FH) y el plano baso-craneal (Ba-N). Asf analizamos la
repercusion que tiene la base crancal con el crecimiento
de la cara, pues cuando la citada medida es muy clevada
indica una tendencia a la localizacién anterior de la man-
dibula (prognatismo). St el 4ngulo es muy agudo, més
cerrado, hablamos de una localizacién posterior de la
mandfbula o retrognatia.
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Fignra 13, Cefalometria de Rickells.

13. Angulo C1-C3: o dngulo de 1a base anterior del crineo, Como el

anterior, una apertura de este 4ngulo favorece un progna-
lismo mandibular y viceversa,

14. Altura craneal (C2): expresada en porcentaje (%) respecto a la 1f-

nca Cl1 (Imea de la base craneal). C2 deberfa correspon-
der al 80% (£5%) de Cl. Si el porcentaje es superior in-
dicarfa un crdneo alargado en altura (dolicocéfalo). Si es
infertor nos indicarfa un créneo alargado en longitud 4n-
tero-posterior (braquicéfalo).

15. SNA: dngulo formado entre la base anterior del crdneo (S-N) y el
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maxilar expresado por el punto A, Determina 1a posicién
dntero-posterior del maxilar en relacién a la base craneal,
situacién adelantada cuando el dngulo es mayor o protru-
sién maxilar y retrusién en el caso de que el dngulo sea
inferior,

La localizacién del maxilar puede indicarnos el proble-
ma esquelético de 1a alteracién dentaria en algunos casos
e incluso la afectacién por los hédbitos deformantes infan-
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tiles como succidén de dedo, succion labial, etc., que pue-
den hacer mds evidente la malposicién.

16, SNB: dngulo formado entre S-N y la mandibula expresada por el
punto B. Determina Ia posicién 4ntero-posterior de la
misma en relacién a la base del crdneo prognatismo o re-
trognatismo mandibular segin dicho dngulo sea mayor o
menor,

17. ANB: es la diferencia entre los dos anteriores. Mide la relacion
m4xilo-mandibular entre sf por el 4ngulo que forman los
puntos A y B con vértice en N. Si estd aumentado indica-
rfa Clase IT esquelética (el maxilar estd més adelantado
en relacion a la mandfbula} y si estd disminuido, pudien-
do ser negativo, una Clase III esquelética (la mandfbula
estd m4s adelantada en relacién al maxilar),

18.Profundidad maxilar: utilizada por Ricketts, también determina
la localizacién del maxilar en el plano horizontal. Se mi-
de un 4ngulo enire ¢l plano de Frankfort (FH) y la lfnea
que une los puntos N y A (4ngulo pdstero-inferior). Es
similar al 4ngulo SNA, sélo que en este caso utiliza co-
mo plano de referencia ¢l FH,

19. Profundidad facial: determina la posicién &ntero-posterior de 1a
mandibula, y se obtiene con una medida angular que for-
man los planos factal (N-Pg) y ¢l plano de referencia que
¢s el de Frankfort (FH), Similar a SNB,

20.. Convexidad facial; es una medida lineal desde el punto A al pla-
no facial (NPg), y relaciona ambos maxilares en el plano
anteroposterior,

La valoracién de dicho factor cefalométrico nos sirve pa-
ra determinar 1a clase de Angle esquelética, asf cuando
dicha distancia es menor o incluso ¢l punio A se encuen-
tra por detrds de dicho plano de referencia decimos que
hay una relacién esquelética de clase III y en el caso con-
trario, en el que el maxilar se encuentra muy por delante
de dicho plano lo interpretamos como un perfil muy con-
vexo de origen esqueléiico y en particular debido al ma-
xilar superior muy adelantado o el inferior muy retrasado
con respecto a aquel (relacion esquelética Clase II).
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21. Altura maxilar: analiza la localizacién del maxilar en ¢l plano
vertical respecto a ofras estructuras profundas. Se obtie-
ne con los puntos N, CF y A, centrando ¢l dngulo en CF,

Con dicha medida se relaciona el maxilar con 1a base cra-
neal anterior. De esta forma determinamos los dngulos
muy agudos como patrones de mordida abierta maxilar,
mientras que los valores més altos de dicho 4ngulo nos
informan de una supraoclusién esquelética de origen ma-
xilar,

También nos da una idea del tamafio en sentido vertical
de Ias estructuras supramaxilares, drea naso-orbitaria,

22, Angulo SN-Plano palatino: indica ¢l crecimiento vertical del
drea naso-orbitaria en relacién a la base anterior del créd-
neo (8-N) y la localizacién en altura del maxilar,

Se valora el grado de inclinacién del paladar, consideran-
do los dngulos muy bajos o préximos a 0 como tendencia
a la sobremordida maxilar y en ¢l caso contrario, de valo-
res altos, determinan una mordida abierta de origen ma-
xilar, con lo que se complementa con 1a anterior,

23, Angulo SN-Plano oclusal; similar a la medida anterior, pero en
este caso se mide el dngule desde la base del crango (SN)
con el plano de las superficies oclusales de molares y
premolares.

24, Longitud del paladar: determina la distancia 4niero-posterior del
maxilar superior medida desde la Espina nasal anterior
(Ena) hasta 1a Espina nasal posterior (Enp).

25. Relacién SN/Ena-Enp: halla el cociente entre 1a base anterior del
crdneo con la longitud del maxilar o palatina. Utillzamos
esta relacion porque es mds fiable determinar el tamafio
del maxilar relaciondndolo con otra estructura que con la
simple medida mélrica, que puede llevar a engafios por
posibles alteraciones al obtener la radiografia,

26. Longitud del cuerpo de la mandibula; determina ¢l tamafio
mandibular medido desde el punto Gn hasta Go,

27. Angulo goniaco: medido entre Ar, Go y Gn con vértice en Go.
Determina la amplitud del 4ngulo mandibular.
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Figura 14. Cefalomeirta de Steiner,

28, Longitud de la rama ascendente mandibular: o altura mandibu-
lar, medida en mm desde el punto Go hasta el punto Ar.

29, Relacién Go-Gn/Go-Ar: cociente entre 1a longitud del cuerpo
mandibular y la altura de 1a rama ascendente,

30. Relacién SN/Go-Gn: cociente entre la base del crdneo anterior y
la longitud del cuerpo mandibular.

31. Relacién Ena-Enp/longitud del cuerpo mandibular: cociente
entre la longitud maxilar y mandibular.

32. Eje facial: analiza la mandfbula para valorar su tendencia vertical
de crecimiento, es decir 1a altura facial. La medicidn an-
gular se realiza sobre los planos baso-craneal (Ba-N) y el
eje facial (Pt-Gn), en cuya interseccién medimos el dngu-
lo p6stero-inferior.

Se considera esta variable como la clave direccional del
crecimiento mandibular y como consecuencia sirve para
determinar el biotipo facial, Asf se considera que valores
altos o 4ngulos obtusos determinan un patrén de creci-
miento horizontal o de caracterfsticas braquifaciales,
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mientras que los dngulos agudos corresponden a patrones
verticales o dolicofaciales,

33, Altura facial inferior: orienta los maxilares en ¢l plano vertical,
Se realiza con los puntos Espina nasal anterior (Ena),
Centroide mandibular (Xi) y el Suprapogonion (Pm}, mi-
diendo el 4ngulo que se forma en el punto Xi.

Para valorar la tendencia a 1a mordida abierta esquelética
0 a la sobremordida tenemos este factor cefalométrico,
que para Rickeits es muy importante ya que dice que los
maxilares crecen en direccién y tamafio a partir de dicho
dngulo que €l denomind “dngulo gnoma’ del crecimiento,

Con csta variable s¢ analiza ¢l componente esquelético
del tercio inferior facial y 1a repercusién de dichas es-
tructuras en el resultado final del crecimiento facial,

34, Arco mandibular: 1a medida angular para analizar la relacion de

Ia rama con el cuerpo mandibular, se localiza con los ejes
del céndilo (desde el punto CD hasta el punto Xi) y del
cuerpo (desde el punto Pm al punto Xi) en el dngulo pds-
tero-superior que se forma en la interseccién de ambos
ejes.
Con dicha valoracién podemos analizar la tendencia de
crecimiento mandibular segiin su morfologfa, asf, cuando
el dngulo que se forma es muy agudo, ¢l patrén es verti-
cal con tendencia a 1a mordida abierta mandibular ya que
existirfa una rotacién posterior de la mand(bula en su cre-
cimiento, Mientras que en los casos con un valor menos
agudo, ¢s decir, valores m4s aumentados, nos indican un
crecimiento del patrén horizontal por una rotacién anie-
rior de la mandfbula con tendencia a la supraoclusion ¢s-
quelética de origen mandibular,

35. Angulo SN-GoGn: mide también la tendencia de crecimiento
mandibular (horizontal o vertical) y fa sobremordida o
mordida abierta segiin sea el dngulo m4s cerrado o m4s
abierto. '

36. Cono facial: ¢l registro facial (N-Pg) y mandibular (Ag-Me) de-
terminan un 4ngulo péstero-superior que determina la al-
tura posterior de ia cara. Asf cuando el dngulo formado
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es muy agudo se interpreta como una tendencia al creci-
miento vertical o patrén dolicofacial, mientras que si estd
préximo a ser recto dicho dngulo se considera un patrén
de crecimiento horizontal o braquifacial.

37. Relacién molar: mide la distancia en el plano horizontal entre los
primeros molares superior ¢ inferior, es decir, determina
la clase dentaria de Angle, La cispide mesjovestibular
del primer molar superior debe ocluir con el surco mesio-
bucal del primer molar inferior.Si el molar superior estd
més adelantado habrd clase IT de Angle, si el que estd
m4s adelantado es el molar inferior, habrd una clase 111,

38. Posicion del molar superior: viene determinada por la distancia
entre la cara distal del primer molar superior, en su punto
mas distal, hasta la vertical pterigoidea,

La interpretacién de dicha variable es para poder definir
la clase Angle dentaria determinando el molar que la pro-
duce, pues igual es el molar superior que estd muy ade-
lantado con respecto a dicho plano de referencia, en cuyo

26

140

44

122

Figura 15, Cefalometria de Jaraback.
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118

caso serfa una clase Il de origen molar superior y en el
caso contrario, de disminucién de dicha distancia, se
considerarfa de origen molar inferior.

39. Posicién del incisivo superior; se determina midiendo 1a distan-
cia que hay desde el borde incisal del incisivo al plano de
referencia anterior. Hemos utilizado como plano de refe-
rencia el plano dentario de Ricketts (A-Pg) y también el
de Steiner (N-A). Nos indica retrusién o protrusién del
incisivo superior segin la distancia seca menor (o por de-
tras del plano) o mayor,

40, Inclinacién del incisivo superior: se halla por medio del 4nguio
entre ¢l eje axial del diente y el plano de Frankfort (FH)
(dngulo péstero-inferior). También 1o hemos medido en
relacién al plano N-A, Determina vestibuloversién o lin-
guoversién segtin ¢l 4ngulo sea mayor 0 menor.

41, Posicién del incisivo inferior: distancia entre el borde incisal del
diente y el plano de referencia anterior, A-Pg y N-B. In-
dica protrusién o retrusién del incisivo inferior segin la
distancia sea mayor o menor (0 por detrds del plano).

42, Inclinacién del incisivo inferior: 4ngulo entre el eje axial de di-
cho diente y el plano A-Pg o bien con el plano N-B. De-
termina vestibuloversién o linguoversion del diente se-
gin el 4ngulo sea mayor 0 menor,

También lo hemos medido en relacién a un plano hori-
zontal, es decir, el 4ngulo entre el eje axial del diente y el
plano Go-Gn, Esta medida nos valora las posibilidades
terapéuticas que tiene la inclinacién de dicho diente.

43. Resalte: es la distancia 4ntero-posterior enire el borde incisal de
los incisivos superior ¢ inferior.

44, Sobremordida; es 1a distancia vertical entre 1os bordes incisales
de los dos incisivos superior e inferior.

45. Angulo interincisivo: se mide el 4ngulo entre los ejes axiales de
los incisivos superior e inferior. Sirve para interpretar la
relacién que exisic entre ambos incisivos pues cuanto
més se aproxime a los 180° nos indica que se encuentran
verticales o rectos, lo que puede ser causa de una sobre-
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mordida dentaria. En el caso contrario, de que el 4ngulo
fuera més pequefio, nos indicarfa que se encuentran incli-
nados hacia vestibular, 1o que se interpreta como una bi-
protrusidn de origen dentario.

El estudio crdneo-facial de nuestra Tesis lo hemos realizado utilizan-
do las variables anteriormente expuestas de la siguiente manera:

I, RELACIONES CRANEALES

R A, Angulo de 1a base del craneo: hemos utilizado las variables 1, 2
y 3.

I B. Longitud de la base del crdnco: hemos utilizado las variables
4! 5) 6! 7, 8, 9, 10y 11.

R C. Deflexién craneal: hemos utilizado las variables 12 y 13,

B D. Forma craneal: hemos utilizado la variable 14,

il. RELACIONES CRANEO-MAXILO-MANDIBULARES

I A. Clase esquelética: hemos utilizado las variables: 15, 16, 17,
18,19,20y31.

B B. Tamafio maxilar: hemos utilizado las variables: 21, 22, 23, 24
y 25.

B C Tamaro mandibular; hemos utilizado las variables: 3, 26, 27,
28,29,30y31.

I1l. CRECIMIENTO FACIAL;
Hemos utilizado las variables 32, 33, 34, 35 y 36.

IV. RELACIONES DENTARIAS:
Hemos utilizado las variables 37 a 45.
Con las telerradiograffas laterales de crdneo, valoramos también la
existencia o no de senos frontales, Atendemos a la morfologfa del perfil blando,

determinando si hay protrusién o retrusién del labio inferior, midiendo la distancia
del punto m4s anterior del labio inferior (LL) al plano estético de Ricketts (En-Dt).
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Tenemos ortopantomografias de 15 casos (del grupo de Madrid) don-
de nos fijamos en otras alteraciones, sobre todo a nivel dentari¢, agenesias, tauro-
dontismo, estadfo de erupcién, etc., y pérdida de hueso por lesién periodontal.

Il. 9. ESTUDIO ESTADISTICO

Recogimos todos los datos de los 97 pacientes en una base de datos y
les aplicamos una funcion cstad(stica,

Establecemos todas 1as variables a estudiar, un total de 81, y en todas
ellas hallamos 1la media, desviacién estandard, error estandard, varianza, coeficien-
te de varianza, cantidad de datos, ¢l médximo, ¢l mfnimo, rango, y la suma de todos
eHos. Esto se realiza en toda la poblacién, en menores y mayores de 13 afios (con-
sideramos esta edad clave en los cambios de desarrollo y crecimiento del indivi-
duo) y en hembras y varones mayores y menotes de 13 afios.

Luego intentamos establecer una relacién entre todos ellos, es decir
una explicacién estadfstica a la variacién de unos datos por la influencia de otros;
hasta que punto se pueden considerar determinantes o suficientemente importantes
los cambios que ocurren en una variable cualquiera para modificar 1os resultados
en otra u otras variables,

Para ello estudiamos los cambios que se dan en las diversas variables
cuando se modifica el factor a estudiar y lo hacemos en varcnes, hembras, menores
de 13 afios y mayores.

X7: Conv, faclpl y maoroglosla » 13 afios

Mean: Std. Dev.: §td. Error: Vajsianes: Coel. Var.: Counl:

]-3.122 4,185 |1.385 |17.26-1 l-133.DB IO I
Minlmum; Maximum; Ranga: Sum: Som of Sqr.. # Miasing:

-8 2.7 i0,v [-29.1 i225.55 |73

Ejemplo de cuadro estadistico,
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lll. 1. EDAD Y SEXO

Hemmutﬂh:dupludunﬂi:unmmﬂpldﬁmmvm
(62,88%) v 36 hembras (37,12%). Las edades estdn comprendidas entre 5 y 34
afios, y una media de 15,35 afios. La edad media de los varones es de 15,95 afios
v la de las hembras de 14,33,

Los hemos dividido en menores y mayores de 13 afios por considerar
esta edad clave para determinar los cambios morfoldgicos que se producen durante
el desarrollo crineo-mdxilo-facial. Asf, son iguales o menores de 13 afios 44 indivi-
duos (45,36%), de los cuales 27 (61,36%) eran varonzs y 17 (39,64%) eran hembras,

Gréfica 3, Medias de edad
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SEXD
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A%
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0% 4 .nl:r-clﬂli
0% 4 .h‘llmhl'-ll-

0% 4 -'u-'\-:nii = 13 Ehi

% 4 B bermbvas = 13 afee
20% .'-m = 13 afioe

ne B bimbiaa = 13 aR

warenad hambras varonss < hambrss vwohss = hemiran
13 afcd = 13 sl 13 shos = 13 sfos

Girdifica 4. Distribucidn por sevos

Mayores de 13 afios son 53 (54,64%), 34 varones (64,15%) y 19
hembras (35,85%).La distribucitn por gropos de edad v sexo estin en las Grifi-
cas 3,4 y 5 yenla Tabla 17.

Como se ve en la Grifica 6, ¢l 80% de los pacientes (78 casos) son
menores de 21 afos y mas del 50% estin incluidos dentro de la segunda década.

En cuanto a la edad hemos hallado la media, desviacidn standard y la
varianza en el grupo total de pacientes, en menores ¥ mayores de 13 afios y en
hembras y varones menores y mayores de 13 afios. Lo podemos ver en las Tablas
18,19, 20,21, 22,23, 24, 25 y 26.

HEMBRAS VAROMNES TOTAL o

n-5 L] 1 | 1,0%
6 - 10 ] i4 n ral)
11 - I 12 17 30 3052
16 - 20 1 14 24 2474
21-25 3 T 1o 10,30
26 -30 i 6 7 721
3 -55 Li] F ] F ] 2 Db
Tabla IT. Grupos de edad por quinguenios
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Lk ) 11- 156 2 M-I XN NM-35

Grifica 5. Distribucidn por grupos de sdad

e e e
ﬁ‘-:l ﬂfﬁ H%_rf%“:nml P:F |

Egr Sediss sdsil Sombres 1 13

a0k Ty A jia 1,081 T

L] 1 [ ST FTRE a I

Tablas 18 a 2. Resultados de edad de la poblacidn total
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Egt ledinn eded mujerss « 19
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L] Ei 13 al a2z TH
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Tablas 18 @ 26 (conninuacidn). Resultados de edad de Lo poblacidn ot

Grdfica 6. Grupos de edad
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lll. 2. ANTECEDENTES PERSONALES Y FAMILIARES

Hemos obtenido datos de 1a edad de la madre, némero de hermanos,
medio social, coeficiente de inteligencia (CI), antecedentes clinicos, tratamicntos,
antecedentes ginecoldgicos de la madre y perinatoldgicos.

Sdlo hemos conseguido estos datos de 1os 31 casos de Orense donde
pudimos acceder a los informes psicopedagdgicos de los nifios. Del total esmudia-
do, 21 son varones (70,96%) y 9 hembras (29,03%), comprendidos entre 6 y 27
afios y una media de edad de 13,87 afios, En los varones la media de edad es de
14,81 y en las hembras es de 11,55,

Menores de 13 afios son 17 (54,83%) con una media de edad de 9,41
anos, 6 nifias (35,29%) con una edad media de 8,16 anos y 11 nifios (64,70%) con
10,09 afios de media

Mayores de 13 afios son 14 (45,16%) con una media de edad de
19,28, 3 hembras (21,42%) con 18,33 afios de edad media y 11 nifios (78,57%) con
una media de edad de 19,54 afios (Tablas 27, 28, 29, 30, 31, 32, 33, 34 y 35; Grifi-
cas 7y 8). ; .

Grdfica 7. Disgtribucidn por sexos del grupo de 31
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Grifica 8, Dinribucion por edadey def prope de 31

13,8F LR H 1,088 55, FED T3 bl

ill Iﬂ' Iil |ITH il-l-“ III' |

Tablas T a 35, Resultados de edad del grapoe de 31
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Xg: Medlas odad mujorss « 13

RESULTADOS

Mean: Std. Dev.: Std._Error; Variancs: Coel. Var.: Counl:

8,167 [2,220 o1 [4.967 27288 s |

Minimum: Maximum; Range: Sum: Sum of Sqr.: _# Missing:

s 12 6 49 425 [25 |
X7: Medlas odad hombrea < 13

Msan; Sid. Dav.: Std. _Error: Varlance: Cosf. Var: _ Gount:

10,081 11.64 485 |2,591 |!6,256 |11 J

Minlmum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sgr.: _ # Misslng:

7 12 5 I11| |‘!147 |20
Xg: Mediaa edad mujeres > 13

Mean: Std. Dev.: Sid,_Error:  Varlance: Goal. Var.: Count:

|_18_,333 3,058 |1,?84 [s,aaa |16,GB4 13 '

Minimum; Maxlmum: Range: Sum: Sum of Sqr; ¥ Masing:

18 21 5 [s5 1027 |28 |
Xg: Madlas edad hombres = 13

Mean: Sid, Dev.: Std. Ereor: Vatiance: Coaf. Ver.: Count:

10,545 |4.677 |1,41 |21,873 I23.928 |11 |

Minimum; Maximum; Range: Sum: Sum of Sqr.. ¥ Misslng:

14 27 13 215 I4421 |2D |

Tablas 27 a 35 (continuacidn). Resultados de edad del grupo de 31

11, 2.1, EDAD DE LA MADRE

La edad materna es el factor etiolégico que se asocia con mds fre-

cuencia al sindrome de Down,

La edad media de 1la madre de los pacientes estudiados con SD era de
39,61 y estaba comprendida entre 30 y 46 arlos (Tabla 36; Gréfica 9).
l

Xg: Column 2
Mean: 51d, Dev.: 5td._Eror: Varianca: Coef, Var.: Gount:
38,613 I4,047 I.727 |18,378 10,216 |31 |
Minimum: Maxlmum: Range: Sum: Sum of Sgr.: & Missing:
kg 46 16 |1223 49138 IBE

Tabla 36. Edad madre

S6lo en 3 casos la edad de la madre era inferior a 35 afios (9,67%) y
en 14 ocasiones ésta cra superior a 40 (45,16%).

Como se ve en estos datos, se trata en la mayorfa de casos de madres
afosas y en estas circunstancias la posibilidad de que el recién nacido sea mongé-
lico es mucho mayor por lo que se puede considerar un factor de alto riesgo.

No hemos podido recoger 1a edad paterna ni la informacién genética
de ambos progenitores.

129



RESULTADOS

Grifica 9. Edad de la madre

1. 2.2, NUMERO DE HERMAMNOS

Hemos estudiado el ndmero de hermanos que tienen nuestros pacien-
ies ¥ ¢l onden de nacimiento, asf en la mayorfa se trata de familias con varios hi-
J08, 8 veces muy numMerosas.

La media del ndmero de hermanos estd en 3,67, estando comprendida
entre 1 y 9. En 10 casos (32,25%) nos encontramos con 5 6 més hermanos, en 12
(38,70%) con 2 6 menos y de ellos en 3 (9,67%), eran hijos dnicos.

De todos los pacientes estudiados, sdlo en 5 ocasiones (16,12%) no
s¢ trataba del hijo mds pequefio, es decir, tenfan hermanos més jdvenss y con
fenotipo de normalidad. !

No hemos encontrado ningin caso de dos o més hermanos con SD
dentro de una misma familia (Tablas 37 y 38, Grdfica 10).

Ej: W harmanca

]..hnir_ r:-:- L-:u‘- ]i.FH- Ju:‘m in |

Tablar 37 y 18, N¥ de hermanos § puesio que ocupd
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Girdfica 10, N® de hermanos ¥ puesio gue ocapa

i, 2.3. MEDIO SOCIAL

Hemos querido determinar con esta variable el hdbitat donde se de-
senvuelven las familias de nuestros pacientes, valorando diversas caracteristicas
resumidas en el rmino medio social que incluye lugar y tipo de vivienda, nivel
econdmico, profesidn y actividades de los padres y nivel cultural y educacional de
la familia.

Pam cllo damos valores numéricos a diferentes niveles de medio so-
cial, asf | representaria nivel bajo, 2 medio-bajo, 3 medio, 4 medio-alio y 5 nivel
social alio,

Los resultados obtenidos estdn reflejados en 1a Tabla 39 y en la Grdfi-
ca 11, donde se deduce que son familias que por lo general viven en un medio rural

f0 - 1%
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con profesiones y actividades correspondientes a dicha zona (labradores) o en las
afueras de poblaciones urbanas con economfas a veces muy limitadas. Podrfamos
resumir que corresponderfan a familias con un medio social medio-bajo.

Xq1: Modlo scclal

Mean: Sid. Dev.: Std, Error; _ Varlance: Coel. Var.: Count:

[;,_0-32 I,TOB |.127 |,499 [34.757 I31 |
Minlmum; Maxlmum: Range: Sum: Sum of Sqr.: # Missing;

1 4 3 IGG |143 IBB |

Tabla 39. Medio social

111, 2.4, COEFICIENTE DE INTELIGENCIA

El coeficiente de inteligencia (CI) en el SD estd disminuido en rela-
cién al resto de la poblacién. Una de las caracteristicas méds importantes en este
sfndrome es la subnormalidad mental, aunque vemos que el nivel del intelecto de
estos pacientes estd alcanzando cotas cada vez més altas, llegando a desarrollar ac-
tividades propias de individuos con un CI mucho més alto, Esto se consigue con
una educacién y trato carifioso desde nifios integrdndolos en muchas ocasiones con
el resto de la poblacién,

Xq: Gl lolsl
Mean; Std. Dev.: 5td. Error; Variance: Cosl, Var: Count:
|40,806 8,768 1,874 |?8.828 21,48 I-’:H I

Minlmum: Max|muin: Range: Sum; Sum of 8qr.: # Missing:
| 25 |65 40 I 1263 §3e25 |GE ‘

Tabla 40, Resuliados del CT
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Grdfica 12, Media de CI
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‘ El resultado de nuestra exploracién refleja un CI medio de 40,80, es-
tando el minimo en 25 y el médximo en 65 (Tabla 40, Gréfica 12), Hemos enconira-
do dos casos de CI de 65, bastante mayor que el resto y coincide con pacientes de
edad avanzada (22 y 27 afios) donde existe mucho tiempo de escolarizacién (més
de 15 afios), En todos aquellos casos donde hay antecedentes de afectividad fami-
liar el CI es més alto y se refleja en que saben o aprenden a leer o a escribir antes.
Por el contrario familias con problemas de relacién (separacién, abandono del ho-
gar de alguno de los c6nyuges) presentan nifios con un CI més bajo,

En los pacientes que hemos estudiado, el CI aumenta, como es 1égico,
con la edad, 42,5 en mayores de 13 afios y 39,41 en menores de esta edad,

Por sexos, es mds alto en los hombres (41,36) que en las mujeres
(39,44), pero hay que decir en relacién a este dato, que 1a media de edad de las
mujeres también es m4s baja (11,55 afios), frente a una media de 14,81 de edad de
los hombres.

Los resultados por edad y sexo se pueden apreciar en la Tablas 41, 42,
43 y 44 y en 1a Gréfica 13,

Xg: €l mujeres

Mean: 5td. Dev.: 5id. Error: Variance: Cosf. Var.: Count:

38,444 |8,34B ]2.115 IN.RTE I16.E!9 |9 l
Minlmum; Maxlmum: Range: Sum: Sum of Sqr..  # Missing:

|30 ]45 15 |355 I14325 IBB |

X3: ¢l hombres

Masn: Sid. Dev.: Sid. Error: Varlanes; Coel. Var.: Caunt:
[41,564 [0,680 [2,050 fea,20 23,351 [22 i
Minimum; Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr.: 2 Missing:

25 85 40 [910 39600 |75

Xa: €l < 13 afios
Meaan: Sid. Dav.: S, Error; Yariance; Coof, Var: Count:

39,412 |7,26 [1.782 [se7s7 [is,0 [17 |

Minimum: Maximum; Range: Sum; Sum of Sqr.: ¥ Miesing:
|25 50 25 IETD |27250 Iau '

Xg: €l » 13 afios
Mean: S1d. Dev.: Std, Erear: Variance: GCoel. Var.: Count:

42,6 |10,331 |2.761 |106,731 |24.308 I14 |
Minimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr.. _# Missing:
30 IBS a5 |595 I25875 IES |

Tablas 41 a 44. Resultados del CI por edad y sexo
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Grdfica 13, Medias de Cl por edad y sexo

lIl. 2.5. ANTECEDENTES CLINICOS

La patologfa que hemos encontrado en nuestros pacientes coincide
con la literatura consultada.

Las malformaciones y anomalias congénitas mds frecucnics son a
nivel ocular (estrabismo en 5 ocasiones (16,12%). miopia en 5 casos (16,12%)), y
cardiacas (cardiopatia congénita sin especificar en 3 casos (9.67%)). Uno de nues-
ros pacientes no desarmolld testes ni pene. Otro caso presentaba una policitemia
congénita.

La patologia adquirida que con méds frecuencia nos encontramos es
la respiratoria (10 casos que representan un 32,25%) con catarros frecuentes,
bronconeumonias y dificultades respiratorias. Otras infecciones presentes son 2 in-
dividuos con sarampidn y también dos casos con principios de meningitis.

Dentro de los sintomas extraorales, aparece retraso mental en el
100% de los casos, hipotonia en ¢l 64,51%, y manos vy dedos cortos en el 45,16%
como los méds llamativos. Un dato significativo es 1a existencia de signos de enve-
jecimiento precoz como Canas, cataratas por degenemcidn, armugas, eic., que apans-
cen asf descritos en 5 casos (16,12%).

Hemos visto que con relativa frecuencia se somete a estos nifios a tra-
tamientos, a veces muy prolongados. Los mis usados son vitaminas, medicamen-
i0s contra catarros, antitusigenos y tranquilizantes ya que no &5 ran encontrar con-
ductas agresivas, reflejo quizds del trato recibido.
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ll. 2.6. ANTECEDENTES GINECOLOGICOS

Unos datos de sumo intenés son los correspondientes a la historia gi-
necoldgica, es decir, antecedentes perinatolégicos del individuo v a la historia gi-
necoldgica de otros embarazos y partos.

Asl nos encontramos con abortos anteriores o bien amenazas de
aborto del recién nacido con SD, embarazos complicados (albuminuria en los l-
timos meses), partos dificiles (utilizacidn de ventosa, presentacidn poddlica, cor-
ddn umbilical enrollado y signos de axfisia). En tres casos se trata de partos domi-
ciliarios sin atencidn facultativa.

Sin embargo, otras veces (19,35%) la historia ginecolégica es absolu-
tamenie normal con partos espontdneos y a témino.

Iil. 3. EXPLORACION CLINICA

Hemos realizado una exploracion clinica de la mucosa oral en 82 pa-
cientes con SD. De ellos, 31 pertenecen al grupo de Orense y 51 al grupo de San-
tiago. Del total, 51 son varones (62,19 %) y 31 hembras (37,80 %). Las edades es-
tin comprendidas entre 6 v 34 afios v una media de edad total de 15,707 afos. En
los varones la media de edad es de 16,51 y en las hembras es de 14,387,

Menores de 13 afios son 37 (45,12 %), 23 hombres (62,16 %) vy 14
mujeres (37,83 %). La media de edad de los menores de 13 afios es de 10,135,
siendo én los nifios 10,391 v en las nifias 9,714,




RESULTADOS

Mayores de 13 afios son 45 (54,87%), 28 varones (62,22 %) y 17
hembras (37,77 %). L.a media de edad de los mayores €s de 20,289 afios, en los
hombres es de 21,536 y en las mujeres de 18,235 (Tablas 45, 46, 47, 48, 49, 50, 51,
52 y 53; Gréficas 14 y 15).

En todos ellos atendfamos a labios, comisuras, lengua, paladar, amig-
dalas y tono muscular,

X1: Medlas odad tolal

Mean: Std, Dev.; Std._Error: Varianca: Coof. Var.: Count:
|1_5,707 5,487 716 |42.QBS 41,302 |92 I
Minimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr: # Missing:
6 34 28 |12BB 23640 IO
X2: Medlas edad mujerss « 13
Mean: Sid, Day.: Std. Enor: Vajiance: Goel. Var.: Gount:
9,714 12.268 |,606 |5,143 |23.345 IH I
Minimum; Maxi mum: Range: Sum: Sum of Sqr. & Missing:
6 13 7 138 1388 |60 |
Xa: Medias eded hombres < 13
Mean: 81d. Dev.: Sid. Emor; Yasiance; Goof. Var.: Gount:
I—10,381 l1,725 |,33 |2,976 18,602 |23 |
Mini i m: Maximum; Range: Sum: Sum of Sqr. 8 Misslng;
7 13 8 1239 2349 |59
X4: Moding odad mujeres » 13
Mean: Std. Dev.: Std. Error: Varlance: Coef, Var.: Count:
18,235 3,03 l,osa |15,-M1 l21.549 |17
Minlmum: Maximum: Range: Sum: Sum of 8qr; # Misslng:
14 29 15 |310 |5900 165
X5: Modias odad hombres » 13
Meaan: Std, Dav.! 51d. Error: Variance! Cosl. Var.: Couni:
I;.sas 15.501 |1,04 |30.258 |25.542 |28 1
Minimum; Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr.: ¥ Missing:
14 34 20 Iaoa |13503 |54
Xg: Medias odad < 13 afios
Mean: 51d, Dav.: s, Ejror; Vailance: Cool. Var.: Count:
10,135 1,046 |,32 l3,787 |19.2 |a7 |
Minimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sar: & Missing:
-] 13 7 I375 |3937 Iéi I
X7: Medias edad » 13 mfios
Mean: Sid. Dev,; 8id. Erior: Vailancs: Coel, Var.: Count;
20,280 5177 T2 IE&.BDi |25,51B 45 |
Minkmum: MaxImum: Range: Sum: Sum of Bar.: & Missing:
14 34 20 ’813 19703 37
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Tabias 43 a 53 {continuacidn). Resultados de edad del grupo de 82

Grdfica I5. Distribucidn por edades dei grapo de 82

HL 3.1, LABIOS

Los resultados que hemos obtenido de la exploracidn de los labios
aparecen recogidos en la Tabla 54 y Gréfica 16.

Podriamos considerar sdlo a 21 pacientes (25,6% ) como de labios
normales. La alicracidn mds frecuente s encontramos unos labios con grietas
apareciendo en 57 del wtal de 82 pacientes (69,51%). Se trata de fisuras o grietas
generalmente bien visibles, muchas veces sangranies o con ligero recubrimiento
costriceo ¢ incluso con presentacion de grietas ya cicatrizadas que en el momento
de exploracidn al traccionar los labios podian reactivar su formacidn produciéndo-
s¢ una ligera hemorragia. La localizacidn de las grietas es mayor en el labio infe-
rior y en & a nivel de la parte central,



RESULTADOS

Aumentan con la edad (75,55% frente a 62,16% cn mayores y meno-
res de 13 afios respectivamente) y son mds frecuentes en varones que en hembras,
aunque con poca diferencia, asf, el 70,58% de pacientes varones presentan grietas
o fisuras labiales y las mujeres el 67,74%.

Consideramos que 10 de nuestros pacientes (12,19%) tienen unos la-
bios agrandados, entendiendo con esta denominacién aquellos que por su volu-
men y forma eran claramente diferenciables del resto de los que presentaban otros
pacientes. Este aumento de tamafio lo vemos sobre todo en varones (9 de los 10
casos) con un 17,64% y menos en las mujeres (1 caso) con un 3,22%. No se apre-
cian cambios con la edad.,

En 22 ocasiones (26,82%) aparece una queilitis angular o comisural
siempre bilateral y muchas veces como continuacién de las grictas labiales, Otras
veces se siftian en ambos mérgenes de la boca y no estd afectado el resto del labio.
La clfnica es similar a las grietas labiales con grietas o fisuras costrosas 0 hemorré-
gicas que se reactivan con los movimientos de apertura y cierre bucal. Es una zona

VARONES HEMBRAS TOTAL %o

' normales 12 (23,52%) 9 (29,03%) 21 256
- agrietados 36 (70,58%) 21 (67,74%) 57 69,51
* . agrandados 9 (17,64%) 1 (322%) 10 12,19
o queilitis angulae 18 (35,29%) 4 (£2,90%) 22 26,82
VARONES < 13 HEMBRAS <13 TOTAL < 13 Yo
' normates 6 6 12 3243
agrietados 16 7 23 62,16
_ agrandadas 4 1 5 13,51
. queilitis angular 5 1 6 15,78
VARONES > 13 HEMBRAS > 13 TOTAL »13 Yh
T normales 6 3 9 20
o agrietados 20 14 4 7555
Lot agrandados 5 0 5 11,11
5 queilitis angutar 13 3 16 3555

Tabla 54. Patologla de los labios
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Grdfica 16. Patologia de labios
con continua humedad agravindose el problema con la hipotonfa muscular y aper-
tura bucal en reposo con alteracidn de la dimensidn vertical, facilitando el creci-
miento y desarrollo de gérmenes bacterianos y micdticos.

La queilitis angular 1a podemos observar con més frecuencia en los

varones (35.29%) que ¢n las mujeres (12,90%). También se acentda con la edad,
35.55% en mayores de 13 afos y 16,21% en menores de 13 afios,

Estas lesiones pueden aparecer asociadas unas con ofras, sobre todo
es frecuenie 1a asociacidn de grietas en los labios y queilitis comisural,

Como comentibamos antes, loda esta patologfa labial aumenta con la
edad y es més frecuente en varones por el menor cuidado que tienen de sus labios
y ¢l uso de cosméticos por parte de las mujeres que los protegen contra las incle-
mencias ambientales,

1. 3.2, LENGUA

La patologla que encontramos en nuestros pacientes la hemos dividi-

do en lengua grande o macmoglosia, lengua fisurada, depapilacidn e hiperirofia de
las papilas circunvaladas, y ha sido asi por orden de frecuencia,

E= zin lugar a dudas, la macroglosia la alteracidn méds lamativa, ya
que la hemos visto aparecer en el 73,17% de los pacientes estudiados. Su inciden-
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cia aumenta con Ia edad ( 59,45% en menores de 13 afios y 84,44% en mayores de
13 afios) y es m4s frecuente entre las hembras (77,41%) que entre los varones
(70,58%).

No hemos tenido en cuenta si este aumento es absoluto o relativo, es
decir si se trata de una lengua grande o bien tiene un tamafio normal dentro de una
cavidad oral pequefia. Nos fijdbamos en las proporciones linguales y si ésta apare-
cfa por fuera de las arcadas dentarias en reposo o incluso por fuera de los lfmites
de 1a boca la considerdbamos como grande.

La segunda alteracion morfolégica que vemos es una lengua
fisurada, plegada o escrotal apareciendo en el 65,85% de los casos. Ligeramente
mds frecuente en varones que en hembras (66,66% frente a un 64,51%) y aumenta
con la edad, 59,45% en menores de 13 afios y 71,11% en mayores de 13 afios. Las
variaciones de profundidad de los surcos, asf como la mayor o menor cantidad de
los mismos es variable en cada sujeto, no habiendo hecho un estudio cualitativo de
los mismos.

Por depapilacién lingual entendemos zonas de la lengua donde por
cualquier causa no existen papilas, generalmente filiformes. Hemos encontrado
dreas de depapilacion en 16 casos (19,51%), siendo los varones los mas afectados
con 12 casos (23,52%). En las hembras 1o encontramos en 4 casos (12,90%). Tam-
bién aumenta con 1a edad, 16,21% de menores de 13 afios y 22,22% en mayores de
13 afios.

La iltima patologfa lingual a 1a que hemos atendido corresponde a hi-
pertrofia de papilas circunvaladas. Corresponde a un aumento de tamafio de las
mismas, sobresaliendo tanto en sentido dntero-posterior como verticalmente de la
superficie dorsal de la lengua. Sélo 1o hemos visto en dos pacienies varones
(2,43%) de 12 y 16 ailos.

Como reflejan nuestros resultados, 1a patologfa lingual es muy fre-
cuente en los pacientes estudiados con SD, sélo 9 casos (10,97%) 5 varoncs
(9,80%) y 4 hembras (12,90%) no tenfan ninguna alteracién en la lengua.

Estos resultados los podemos observar en la Tabla 55 y en la Gréfica 17.

Todas estas anomalfas de la Jengua pueden darse asociadas unas con
olras, asf, es frecuente encontrar macroglosia y lengua fisurada en un mismo pa-
ciente, En 42 de nuestros casos (51,25%) ocurrfa de esta manera, 25 varones
(49,01%) y 17 hembras (54,83%). En mayores de 13 aflos es m4s alta la incidencia
(27 casos, 60%) que en menores de 13 affos (15 casos, 40,54%) (Gréficas 18 y 19
y Tablas 56 y 57).
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_ VARONES HEMBRAS TOTAL
- normal 5 (9.80%) 4 (12,90%) -]
. macroglosia 36 (70,58%) M4 (1741%) 60
 lengua fisursds 34 (66 66%) 20 (64.51%) 54
. depapilacitn 12 (23.51%) 4 (12.90%) 16
. hi
i p.mdrmm 2 (3.92%) o 2
-- YARDINES < 13 HEMBRAS < 13 . Tf.'l_ThL = I] _
- noemal 4 4 .
. macroglosia 13 9 22
lengua fiswrada 14 B 22
ilmci 2
i}

Tabla 55, Patologia de la lengua
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Gréfica I7. Resuliados de lengua
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Grifica 19, Resuitados de coincidencia de macroplosia y fissracidn lingwal, por edad y sexo
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Il 3.3. PALADAR
En la exploracién clinica del paladar nos fijamos en su morfologia,

determinando 1os casos de arco ojival.

RESULTADOS

De los 82 pacienies explorados hemos encontrado un paladar ojival en

64 ocasiones (78,04 %) y silo en 18 pacientes (21,95%) era de aspecto normal, Es-
ta anomalfa es mds frecuente en las mujeres exploradas (87,09%) que en los varo-
nes (72,54%), aumentando su incidencia también con la edad, un 80% en mayores
de 13 afios frente a un 75,67% en menores de dicha edad (Tabla 58, Grifica 20).

VARDNES HEMBRAS TOTAL il o
nermal 14 (27 A5%) 4 {12,90%) 18 2185
arco ojivel 37 (72.54%) 27 (&7 .09%) 64 78,04

VARDMNES <13 HEMERAS <13 TOTAL < 13 s
aormal 4 9 412
arco ofival 10 28 7367

YARUDMNES =13 HEMBEAS =13 TOTAL = 13 S
normal 0 9 20
arco opval 17 36 B0

Tabla 55. Patologia del paladar
T
&
‘bl
B h=mivas
= = 13 nilos j_
13 shos I B varones
i ]
W totml

20
10 4
i

AD

Grdfica 20, Remliados del paladar
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ll. 3.4. AMIGDALAS

El hecho de que estos pacientes estén afectados por procesos infec-
ciosos crénicos del aparato linfoideo determina que las amigdalas palatinas pudie-
ran ser consideradas en 52 casos (63,41%) como hipertréficas, en 22 casos como
normales (26,82%) y en 8 (9,75%) ausentes debido a una previa amigdalectomfa
quirirgica.

ES TOTAL
normales 17 (33,33%) 5 (16,12%) 22
hipertréficas 29 (56,86%) 23 (74,19%) 52 634l §
amigdalectomia 5 (9,80%) 3 (9.67%) 8 9,75 |

it VARONES <13 HEMBRAS <13 TOTAL <13 Y ‘
o pormates 6 1 7 1891 i

| hipenroficas t4 i3 27 7297 |4
amigdalectomia 3 0 3 a1 ¢

VARQONES > 13 HEMBRAS > 13 TOTAL > 13 Yo

normales 11 33
hipertroficas 15
amigdalectomia

Tabla 59, Patologta de amigdalas

La hipertrofia de estos 6rganos es més frecuente en las mujeres
(74,19%) que en los varones (56,86%). La exéresis quirdrgica tiene valores simila-
res para ambos sexos (9,80% en hombres y 9,67% en mujeres),

Por otra parte la hipertrofia amigdalar va disminuyendo con la edad,
72,97% en menores de 13 afios y 55,55% en mayores de esta edad. Como es 16gi-
¢0, la amigdalectomfa tiene mayor incidencia con la edad.

Todos estos resultados aparecen reflejados en la Tabla 59 y en la
Gréfica 21.

Podemos reflejar en este punto, 1a presencia en muchos de nuestros pa-
cienles con SD, de amfgdalas hiperiréficas coincidiendo con un paladar ojival, Esta
asociacién aparece en 46 casos que corresponden a un 56,09%. La relacién con la
edad y el sexo la podemos ver en las Tablas 60 y 61 y en las Gréficas 22 y 23.
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O rotal

varcnes heambras
=13 =13 =13 =13

.F'I'_'I+.ﬁ.

.F"I.',IiH

P. ojival+Hipertrofia  P. ojivaleamipdalectomia total
varones 19 (3725%) 4 (7.84%) 23 (45.09%)
hembeas 20 (64,51%) L3 (96T 7 [‘H.lﬂ}i‘.i-.::'
cllados 21 (5675%) U 3 aa0m) 24 (6486%)
> 13 whas n Hl.ﬂl}'i-_:
%-‘ : =4
» N
P. ojival+Hipertrofia P, ojival+amigdalectomia total &
vercnes < 13 11 (4782%) 3 (1304%) 14 (S036%)
hembras < 13 10 (7142%) 0 10 (T1A2%)
varones > 13 B (2857T%) | (357%) 9 (32,14%)
3 {17,64%) 13 (M6 4T%)

hembras > 13 10 (58.82%)

Tablas 60 y 61 Asociacidn de paladar ofival y pailogia amigdalar
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I, 3.5. TONO MUSCULAR

Uno
de los rasgos fe-
notfpicos m4s ca-
racterfsticos de
pacientes con SD
¢s tener una hi-
potonia muscu-
lar, Desde el
punto de vista
estomatolégico
s¢ va a reflejar
sobre todo en los
labios que se en-

TLRIHO MURLULAR

H

RESULTADOS

Grdfica 24. Resultados de tono muscular

cuentran fldcidos con la posicién de reposo de 1a boca abierta, caracterfstica ésta
que se acentia con una macroglosia.

En este trabajo lo hemos estudiado en 31 pacientes correspondientes
al grupo de Orense, 22 varones y 9 hembras. Menores de 13 afios son 17 (11 varo-
nes y 6 hembras) y 14 son mayores de dicha edad (11 de sexo masculino y 3 del

femenino),

Encontramos hipotonfa muscular en 20 casos (64,51%), mds frecuente
en hombres (72,72%) que en mujeres (44,44%) y aumenta con la edad, 71,42% en
mayores de 13 afios y 58,82% en menores (Tabla 62, Grdfica 24).

VARONMNES HEMBRAS TOTAL %

normal 6 (27.27%) 5 (5555%) 11 3548
hipoténico 16 (72,72%) 4 (4444%) 20 64,51
VARONES < 13 HEMBRAS <13 TOTAL <13 g

norméal 3 4 7 41,17
hipoténico 2 10 58,82
VARONES > 13 HEMBRAS >13  TOTAL »13 %

normal 3 1 4 28,57
hipotonica 8 2 10 7142

Tabla 62. Tono muscular
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lL. 3.6. OTROS HALLAZGOS

Recorriendo la mucosa oral de todas las bocas exploradas hemos visto
lesiones de la misma cormespondiendo 1a mayor parte de ellas a dlceras aftosas so-
litarias o miltiples en diferentes localizaciones y de diverso tamafio. Asf aparecen
en 17 casos (20,73%), 10 varones y 7 hembras, lesiones de esie tipo. Otras veces
se trata de infecciones viricas. como la presencia de herpes labial recurrente en 2
individuos varones.

Grdfica 25, Lmﬁwmm
Sfrecuerter en ¢l sndrome de Down

Debemos
hacer constar ¢l hallaz-
g0 de una dvula bifida
en un nifo de 13 afos

de la zona de Santiago.

Como re-
sumen de nuestra ex-
ploracidn clinica pode-
mos destacar que la
anomalia mds fre-
cuente ha sido un pa-
ladar ojival {78,0:4%)
¥ a continuacion por

orden de frecuencia, macroglosia (73,17%), labies agrietados (69,51%), len-
gua escrodal (6585% ), hipotonia muscular (64,51%), hipertrofia amigdalar
(63,41 % ), paladar ojival coincidiendo con amigdalas hipertrificas (56,09%) y

asociacién de macroglosia y lengua fisurada (51,25%).

Ly Ousiiia O i iy Latiau
BEANEONE  anguier sl LR L RIes

Grdfica 2. Lesiones de tefidor blandos mds frecmentes on el S en log warones
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5i a los casos de hipertrofia amigdalar sumframos 108 casos de amig-
dalectomfa, lendriamos una incidencia del 73,16% que serfa la tercera lesidn con
mayor incidencia.

Por sexos, en los hombres nos encontramos con mucha mis frecuen-
cia con unos labios agrandados (17,64% frente & un 3,22%). A continuacion le si-
gue la queilitis angular (35,29% frente a un 12,90%). Depapilacidn lingual ¢ hipo-
tonfa muscular, por este orden, son méds frecuentes en los vanones que en las muje-
res. Labios agrietados y lengua fisurada tienen un valor similar para ambos sexos
pero ligeramente superior en los hombres,

[T

Hiperivalia  amigcislar Arge  apal Wucr cglomin

Grdfica 27. Lesiones de tejidos blandos mds frecuentes en el 5D en las mujeres
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b Arco ojival

P Macroglosia

b Patologia amigdalar

b Labios agrietados

» Lengua fisurada

® Hipotonia muscular

? Hipertrofia amigdalar

b P. ojival + H. amigdalar

b Macroglosia + L. fisurada

» Queilitis angular

b Depapilacion lingval

b Labios agrandados

b Amigdalectomin
- b Hipertrofia P. civcunvaladas

Tabla 63. Patologia de tefidos blandos en el SD por orden de freciencia

78,04%

73.17%
73,16%
6951%
65,85%
64.51%
6341%
56,09%

- §51.25%

2682%
1951%
12,19%
9,75%

243%

En el sexo fe-
menino predomina sobre
todo la hipertrofia de
amigdalas (74,19% frente
a un 56,86%). Un arco oji-
val palatino y macroglosia
también tienen mayor inci-
dencia en las mujeres pero
con menor diferencia que
en 14 anterior.

En el grupo
de menores de 13 afios 1a
lesi6n mds caracteristica es
tener unas amfgdalas hi-
pertrofiadas (72,97% fren-
te a un 5,55% en el grupo
de los mayores). También
¢s més frecuente encon-

tramos con unos labios agrandados aunque con menor diferencia (13,51% frente a

un 11,11%?.

En los mayores de 13 aflos 1a anomalfa que mayor incidencia tiene es
la queilitis angular (35,55%). En el grupo de menores ésta es mucho mas infre-
cuente (15,78%). Otras lesiones representativas de este grupo de edad son por or-
den de frecuencia; macroglosia, depapilacién lingual, labios agrietados, hipotonfa

VARONES
Labios agrandados 5478
Cueilitis angular 2,735
Depapilacion lingual 1823
Hipotonia muscular 1,636
Labios agrietados 1,041
Lengua fisurada 1,033

HEMBRAS
Hipertrofia amigdabu 1,304

Avco ajival 1201
Macroglosia 1,096

Tablas 64, 65, 66 y 67, Patologla de tefidos blandos mds
Jrecuenie en el SD por edad y sexo expresado en cocientes.
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MAYORES 13 ANOS

Queilivis anguiar 27252
Macroglosia 1421
Depapilacion 1371
Hipotonia 1212

1.abios agrietaclos 1215
Lengua fisurada 1,196
Arco ojival 1,057

Hipertrofia amigdalar 1,313
Labies agrandados 1216
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Crrdfica 29, Lesiones de fejidos blandos mds frecuenies en 2l 5D on log mayores de 13 afos

muscular y lengua fisurada. El paladar ojival afecta casi por igual a ambos grapos
de edad, pero e ligeramente superior en los mayores.

Los resultados del resumen de la exploracidn aparecen recogidos en
las Grificas 25, 26, 27, 28 y 29 y en las Tablas 63, 64, 65, 66 y 67.

Il 4. EXPLORACION DENTARIA

Pira 1a exploracion de los dienies hemos utilizado 31 pacientes co-
rrespondientes al grupo de Orense. Del total estudiado, 22 son varones (70,96%) y
2 hembras (29,03%), comprendidos entre 6 ¥ 27 afios ¥ una media de edad de
13,87 afios. En log varones la media de edad es de 14,81 y en las hembras es de
11,55.

Menores de 13 afos son 17 (54,83%) con una media de edad de 9,41
afios, 6 nifias (35,29%) con una edad media de 8,16 afios ¥ 11 niflos (64,704%) con
10,09 afios de media.

Mayores de 13 afos son 14 (45,16%) con una media de edad de 19,28,
3 hembras (21,42%) con 18,33 afios de edad media y 11 nifios (78,57%) con una me-
dia de edad de 19,54 afos (Tablas 27, 28, 29, 30, 31, 32, 33, 3 y 35; Gréificas T v 8)

Los pardmetros que hemos estudiado son: mimero de dientes (deci-
duos ¥ permanentes), erupcidn, agenesias, caries (indice CAQ) ¥ anomalias.

151



RESULTADOS

1l 4.1 NUMERO DE DIENTES (AGENESIAS)

Hemos contado todos los dientes de nuestros pacientes, siendo el total
de 765 con una media de 24,68 dientes por persona. La cantidad menor encontrada
es de 18 y la mayor de 29,

Tenemos 2 casos con menos de 20 dientes, una nifla de 6 afios con 18
(todos dientes deciduos, faltindole los dos incisivos laterales inferiores y no se ha-
bian extraido) y otro, un nifio de 11 afios con 19 dientes, 14 permanentes (16, 12,
11,21, 22,26, 36, 33,32, 31, 41, 42, 43 y 46) y 5 de leche (53, 63, 65, 75 y 85).

Un ndmero mayor de 28 dientes lo hemos encontrado en una paciente
de 21 afios con 29 dientes, 28 permanentes (de central a segundo molar en cada he-
miarcada) y 1 deciduo, el incisivo lateral superior izquierdo colocado por vestibu-
lar del lateral permanente correspondiente,

Como es logico, ¢l ndmero total de dientes aumenta con la edad, asi,
en menores de 13 afios la media es de 22,76 dientes por paciente que aumenta has-
ta una media de 27 en los mayores de 13,

Por sexos, la media del mimero de dientes es superior en los hombres
(25,136) que en las mujeres (23,556); pero también hay que tener en cuenta que la
edad media de las mujeres de nuestra poblacidn es menor (11,51) que la de los
hombres (14,81).

Los resultados del ndmero total de dientes aparccen reflejados en las
Tablas 68, 69, 70, 71, 72, 73, 74, 75 ¥ 76 y en las Gréficas 30, 31, 32 y 33,

Grdfica 30. Ndmero de dienies



RESULTADDS

Gerdffca 31, Mimere de dientes por edad v sexo
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Tablaxs 68 o 76. N* de dievites en 8D por edad v sexe




RESULTADOS

Ny: W8 e dissien wsijeres o 10 aban

.4 (R 1] 1,08 LE ] 110,874 L3

148 o L ikl 2803 L

Ly W da denies mujerss + 10 slas

e i S~

R A (O S TR TN

Ng! B d dbsaies hombrss = 13 slsas

Tablas (8 a 76 {contimuacisn). N de dienfes en 50 por edad ¥ sevo

Girdfica 72, Nimero de alentes por sexo
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Grdfica 33, Nimero de dievtes por edad

También hemos estudiado el ndmero segin ¢l tipo de denticidn, per-
manenie y decidoa.

La media del mimero de dienies permanentes es de 18,45 por pacien-
Ie: por supuesio aumenta con la edad (25429 de media en mayores de 13 aflos v
12,706 en menores) y ¢s mds alta en los hombres con 20,045 que en las mujeres
que tienen 14,556 dientes permanentes de media. De wodas formas este no es un
dato muy valorable ya que mujeres estudiadas stlo son 9 y 6 de ellas son menores
de 13 afios. por lo que la edad media de las mismas es menor. (Tablas 77, 78, 79,
BO, 81, B2, B3, 84 y 8BS, Grificas 34, 35, 36 y 37).

Eq: W dismiss parwanssie

1B 48E 4,7 1, 78, TiE aF, i

Mz WE diswies permasenies o 10 sheE

e T e TR T e

Tablas 77 a &5, N¥ de diemies permanenes por edad ¥ sxo
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Xa: Mt dientes permenenles > 13 afioe

Mean; Std, Dav.: Std. Errer: Yariance: Coel. Var: Counl:
25,420 [3.524 |.942 12,418 I13,858 I14 I
Minimum: Maximum: Rangs: Sum: Sum of Sqr.: _#_Missing;
17 28 1" as6 9214 IBG !
X4: Nt dientes permanentes mujeres
Mean: Sid. Dav.: Std, Errer: Yarlance: Cosl, Var,: Counl:
14,558 |11.403 13.801 I130,028 |78.341 I‘B ]
Mipimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sgr.: _# Missing:
4] 28 24 |131 12947’ |83 |
Xg: N® diontes pormanenies hombres
Mean: Sid. Dev.: Std. Error: Variance: Cosl. Var.: Counl:
20,045 7,041 1,501 |49.589 |35.123 |22 |
Minlmum: Maximum: Rangs: Sum; Sum ol Sgr: 4 Missing:
4 a8 24 I441 |9881 I75
Xg: Nt dlentes permanentes muleres < 13
Mean: Std, Dev,! S1d. Errorn: Varianeo: Qoel. Var: Counl:
8,333 I.EH 3,353 |57.46? IDB.556 |6 I
Minlmum: Max|mum: Range; Sum: Sum of Sqr.: & Missing:
[o {20 20 50 754 a1
Xy: Nt dlenles permanentes mujeres » 13
Mean Std. Dev.: 5id. Error: _ Varance; Coel. Var:  Counl:
27 I1,732 |1 IS 5,415 |3 ]
Minimum; Maximum: Flange; Sum: Sum of Sqr.: ¥ Missing:
I-2-5_ 28 3 [:1-1- 2183 94
Xg: Ne dienles permanenies hombres < 13
Maan; Std, Dov.: Std. Error: Varlance: GCosf. Var.: Count:
|-1-5T001 15,957 1,796 I35.49i !30,477 |11 |
Minimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr:  # Missing:
4 23 10 I‘nGE IZBSO |86 |
Xg: Nt dienles permanentes hombres = 13
Mean; Sid, Dev.: Sid. Errer: Varlonce: Coel. Var.: Count:
25 |3.821 I1.152 |14.B 115,284 |l'l I
Minimum: Maximum: Hange: Sum: Sum of Sqr.: 4 Misslng:
i7 28 18! |2'r'5 i7021 ISG

Tablas 77 a 85 (continnacidn}. N® de dientes permanentes por edad y sexo
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Hemos encontrado menor cantidad de dientes deciduos en nuestros
pacientes. Recordemos que la media de edad de la poblacidn estudiada es de 13,87
afos. Por iérmino medio nuestros pacientes presentan 6,22 dienies deciduos. A di-
ferencia del grupo anterior, la cantidad de este tipo de dientes, disminuye al au-
mentar la edad como cabia esperarse. Asf la media en menores de 13 afios es de
10,05 dientes decfduos y en los mayores es de 1,57, Por sexos, es mayor el ndmen

H* da disnies psErmansnies

o

I | | i i
1 1 T

e - = rpes = 13
i j = = hambres < 13

’F"""q;f

=

5 sa2
3=

= hwamres > 13

Gradfice 15, Ndmero de dientes permanendes por edad y sexo
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Cirdfica 36, Ndmera de dientes permanentes por s
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RESLILTADOS

Gréfica 38. Nimero de dientes deciduns

en las mujeres { 9 de media ) que en los hombres (5,09) (Recordemos que la edad
media de las mujeres es més baja que la de los hombres) (Tablas 86, 87, 88, 89, 90,
91,92, 93 v M v Grificas 38, 39, 40 v 41).

Para poder calificar una agenesia como tal, a pane de una exploracidn
clinica, hay que confirmario radiogrificamente (que no sean incluidos) ¥ con ante-
cedentes de no haber sidos extrafdos (ausencias). Nosotros pudimos comprobar
esta alieracidn en 4 casos (12.90%), tres varones ¥ una hembra, Existfan otros casos
pero no se pudo demostrar que los dientes que faltaban, ni estaban incluidos nd ha-
bian sido extraidos con anterioridad.

Tablas 88 a . NY de dienies decidwos por edad § sexo
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Xa: N* de dientes degiduos » 13 afios

Mean: Std. Dey.: Sid. Eworn: Variance: Cool, Var; Gount:

1,571 |2,593 |.893 6,725 |165.029 |14 t

Minlmum: Maximum: Range: Jum: Sum _of Sqr.: # Missing:

o 8 8 22 122 IBQ |

X4: Nt de dlentes declduos mujeres

Mesan; Std, Dey.: Sid, Eror: _ Vaerlance: Coel. Var.  Count:

[B-_ IT.QG? l2,846 IGG IB,192 IQ | .

Minlmum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr: % Missing: -

[ !20 20 181 1233 IBB |

Xp: Nt de dientes deciduos hombres

Mann: 5id, Dev,; Sid, Error; Yarlance; Goal, Var.: Count:

|5.091 Is.se |1.21a |aa.a7a |111.761 |22 l

Minlmum: Maxlmum; Range: Sum: Sum of 8qr.: & Missing:

o 20 24 |112 |1250 |75 |
Xg! N® dientes deciduos mujeres < 13 mfios

Moan: Std. Dov.: Sid. _Error; Variangs: Coef. Var.: Count:

13,167 Is.1?a 2,522 Iaa.w? |45.921 |6 I

Minlmum: Maximum: Range: Bum; Sum of Sqr.: _# Missing:

3 20 17 |79 I1231 a1
X7: N® dientes deciduos mujeres > 13 afios

Mean: Std. Dav.: Sid. Enor: Variance: Cosl._Var.: Count:

I,s_sr [,577 I,aaa l,aas lss,soa Ia |

Minimum: Maximum: Range;, Sum: Sum ol Sqr.: 8 Missing:

0 1 1 |2 2 {4 |
Xg: N* dlenles deciduos hombres « 13 afics

Mean; Std, Dev: Sid._Error; Variance: Cosl, Var.: Gount:

8,364 IB,OOS 1,81 |35.055 IT‘I,NS |11 l

Minimurm: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr.; 4 Missing:

Q 20 20 |92 |1130 88
Xg: Nt dientes declduse hombres » 13 afos

Mean: $id, Dev.; Sid. Erron: Varlancs: Coel. Var.: Count:

1,818 2,882 I,872 |3,364 |159.06 I'l1 J

Minlmum; Maximum; Range: Sum: Sum of Sqr.: # Missing:

¢] ] |9 20 |120 as |

Tablas 86 a 94 (continuacién). N* de dientes declduos por edad y sexo
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= mupres « 13

= homires < 13

— mujeres =13

f = hombres = 13

Girdfica 19, Nimero de dientes deciduos por edad v sexo

N de disnies declducs por sexo
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2 345678 3101112731418 1817 1818202122

Grrdfice 40, Ndmero de disrres decbiaos por sexe
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N* de dienies deciduos por edad
” A
- I\ 1\
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Grdfiea 41. Nimero de dientes deciduos por edad

En nuestros pacientes las agenesias mds frecuentes son las que afectan
4 los incisivos laterales superiores y a los segundos premolares superiores e infe-
riores. Hemos visto 2 casos de agenesias de incisivos laterales superiores, 1 caso
que afectaba a los cuatro segundos premolares, y 1 caso con afectacién exclusiva-
menie de los segundos premolares inferiores (Tabla 95).

Podemos afirmar que en nuestros pacientes hay un niimero me-
nor de dientes tanto deciduos como permanentes. También las agenesias son
miis frecuentes.

o casos (12, 90% ) ¥ 1 wardn
¥ 3 bembras

AGEMESIAS

W2 csas (12, 21
F1lcaso (L5, 25, 35 45
F 1 caso (35, 45)

Tabla 85, Ageneriar en ol 5D



RESULTADOS

Il 4.2. ERUPCION

Lae

rupcidn en nuestros pacientes podemos decir que estd retrasada.

Asf 1o pudimos determinar en 22 casos (70,96%), sdlo en 5 (16,12%) la considera-
mos como nomal y en 4 casos (12,90%) no se pudo determinar por ser individuos
mayores de 23 afios con todos sus dientes permanentes ¥ no haber restos de dientes
deciduos (Tabla 95 bis, Gréifica 42).

Por
sexos, estd lige-
ramente mids re-
trasada en las
mujeres
(77,77%) que
en los hombres
(68,18%), pero
hay que tener
en cuenta que
los 4 casos en
los que no se
pudo determi-
nar la crupcidn
eran todos vano-

m
m
2 5]
20|
:
30
5]
m

B

B

Grffiea 41, Representacida grdfica de la érupeidn

nes. Por esta misma razdn hay mayor retraso en los menores de 13 afos (7T6.46%)
que en los mayores (64,28%).

Encontramos dientes deciduos en personas de mds de 15 aflos en 6
ocasiones, 2 mujeres y 4 hombres, y su ndmero varfa de 1 a 5, siendo el caso mis

llamativo el de
un joven de 17
afios con 5 dien-
tes de leche (Ta-
hla 95 bis).

Po-
demos afirmar
que existe retra-
so en la erup-
cidn de los dien-
les de nuesiros

pacienies.

MUJERES HOMBRES TOTAL %

retardadn 7 15 (68, 18% i L
normal gm E & } 5 E:u

MLUJERES HOMBRES TOTAL "
retardarda 5 B . T T
sormal 1 3 4 1R

MUJERES HOMBRES TOTAL %
retardade 2 7 9 s
normal i i} 1 714

Tablia 95 bis, Reswltados de evupcidn dentaria
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RESLILTADIOS

Il 4.3. CARIES

Podemos afirnar que los pacienies con SD estudiados por nosotros
tienen menos caries que el resto de la poblacidn, De los 30 casos que hemos ex-
plorado (1 nifia no se pado explorar), en 7 (23,33%) no se encontraron caries, 5
varones ¥ 2 hembras; dos caries 0 menos aparecian en 8 sujetos (26,66%), 6 de se-
x0 masculing y 2 femening.

De los pacientes que tenfan carles, 9 (30%) sdlo tenian pequefias le-
siones de fisuras de molares y/o premolares (B de sexo masculino y uno femeni-
no). El resto, 14 individuos (46,66%), presentaban mds de dos localizaciones y/o
afectaban a mayor cantidad de diente. La media de dientes cariados en toda la po-
blacidn es de 3,467,

Nuestros estudios reflejan que el indice de caries aumenta con la
edad, asi, en menores de 13 aflos la media es de 2,625 dientes afectados y en ma-
yores es de 4,429, Por sexos, afecta mds a mujeres, 5.5 de media, que a hombres,
2,727. Por tanto, el grupo menos afectado es el de varones menores de 13 afios
(media de 2,091) y el mds, ¢l de mujeres mayores de 13 afios (media de 8,333)
(Tablas 96, 97, 98, 99, 100, 101, 102, 103 y 104, Grificas 43, 44, 45, 46 vy 47).

CIENTES CARIADOS
o cories T AR
L i‘ 2 o meenics caries: B (26, 66%)

i =
| A/\'\A
)

1234688 FAgMNAA RS RENMNEREREZREDERATO

Girdfica 43, Ndsiero de caries
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Xq1: N® do cerles total
Msan: Sid._Dav.: S1d. _Error; Varjancs: Cosl. Var.: Count:
IS_ABT 18.319 I.GOS |11.016 195.742 |30 _I
Minlmum; Maxlmum: Range: sum; Sum of Sqr.: # Missing:
¢ 11 11 [104 [aso Iar |
X2: Nv de oatles < 13 afios
Maan: Sid._Dev.: Std, Errar Variance! GCool. Var.: GCount:
2,625 |3.364 I.Bﬁ I11,317 l128.153 |1B |
Minimum: Maxlmum:_ jangs; Sum: Bum of Bqr.:  _# Missing:
a i1 11 42 [280 IB1—_ﬂ_|
X3: Nt do oariea » 13 afics
Mean: 5td,_Dev.: gid._Error Variance: Cosf, Var.: Count:
,7429 Ia,ms .83 {9,648 |7o.14 [14 |
Minlmum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sgr.: _# Missing:
o 11 1 ]62 |400 Iaa
Xa: N® deo caries muferes
Mean Std,_Dev.; Sid. Error: Varlance: Coef, Var.: Count:
5,5 4,308 1,524 |18.57’1 78,354 IB I
Minlmum: Maoximum: Range: —Sum: Sum of Sqr.:  # Missing:
4 11 11 IM |372 !89
Xs: Nt do carles hombres
Mean: Sid. Dev.: Std._Emort Vatiance: Coel. Yar.! Counl:
2,727 IQ.B 2 850 |6,874 08,137 |22 I
Minlmum Maximum: Range: Sum: Sum ol Sqr.: ¥ Missing:
0 8 8 60 08 |75 |
Xg: N9 do carles mujerss < 13 eufios
Mean! Std. Dav.: Std. Error; Vardance: Cosf, Var.: Gount:
3,8 |4,4aa 1,985 I19.1 |11a.eoz |s |
Minimum: Maximum: Hange: Sum: Sum of Sqr.: # Missing:
0 |11 11 10 |151 |nz
X7: Nt de carlos mujores > 13 ahos
Mean Std. Dev.: Sid, Eror: Vailance: Coal, Yar.: Count:
8,333 2,617 |1,453 [6,333 130.199 |3 |
Minlmum: Maximum; Range: Sum: Sum of Sqr.: # Missing:
[} |11 5 I25 |221 le |

‘Tablas 96 a 104. N® de caries por edad y sexo
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Ey! W s sares hombrem « 10 shea

Eg: W ds corism hombree « 13 shes

T

CEMTES

irdffea 44, Ndmera de carles por edad v sexo

MHENTES CARIADOS POR EDAD

1 & 3 #« B & 7 8 ¥ 16 17 12 13 14 15 1%
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RESULTADOS

L

12 345 87 8 8 1017112931415 0817 7819202133

Girdfica #6. Niimero de caries por sexo

Credifica 47, Mediar de caries



RESULTADOS

También determinamos !a afectacién de dientes permanentes y decf-
duos asf como cuales eran los dientes que con ms frecuencia se lesionaban,

Como vimos anteriormente, ¢l nimero de dientes permanentes es ma-
yor que el de decfduos, También la edad media de la poblacién es ligeramente su-
perior a 13 afios (13,871). Por todo esto es normal que sea mayor la media de ca-
ries en log permanentes que en 1os de leche.

La media de caries de los dientes permanentes es de 2,467; afecta mas
a mujeres (3,75 de media) que a hombres (2) y por supuesto es mds alta en 10s ma-
yores de 13 afios (3,786) que en los menores (1,312), Tablas 105 a 113, Gréficas
48, 49, 50, 51 y 52.

¥X1: N do caries parmananies
Mean: Sid, Daev.; Std. Erron Variance: Coeol. Var.: Count;

2,467 2,788 I.SOB I7.775 ]113,04 [30 |

Minlmum; Maximum: Range: Surn: Sum ol §qr.t  # Missing:
|'(—1 " 1 I74 |408 IB?

Xz2: N do oaries parmanentes < 13 afios
Mean: Std. Dav.; Std. Error: Varianee; Coef. Var.: Count:
1,312 l1.957 489 ]3,829 |149,0B1 |1G |
Minimum! Maximum: Range: Sum: Bum of Sqr.:  # Missing:
L] 7 7 ]21 |85 ai
Xa: N2 de carles permanentes » i3 aflos
Maan: Std. Dev.: 8td. Error: __ Variance: Coel, Var;  GCoun:
[3._%36 |3.065 |.82 IQ,“Q IB1,039 [i4 |
" Minimum: Maximum: Range; Sum: Sum of Sqr.:  # Missing:

] 1" 11 ]5_3 1323 |63

X4: N® do owrles permenontes mujores

Mean: Std, Dev.: 8id. - Errer: Variance: Cosl. Var.: Count:

l;s |a.919 Ii.aae |15.357 {104.502 Ia |
Minimum: Maximum;: Rangs: Sum: Sum ol Sqr.: # Missing:

Q 11 11, |30 |220 ag

x5! N de carles pormanenles hombres

Mean: Sid. Dev.: Std. Ewor; Varance: Goof, Var.: Count:

2 [2,182 [.4e5 [4,782 [108,100 |22 |
Minimum: Maximum; Range: Sum: Sum of Sqr:  # Missing:

] 7 7 44 |183 I?S

Tablas 105 a 113, N® de caries permanentes por edad y sexo
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Eg; B carles perman. waleres @ 13 shes

Eg: BR pwtied parredssn. bombess o 10 skaw

v Jrow Jon —Joosreoer

Grédfica 48, Ndmero de caries en dienles permanerles
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Girdfica 50, Nimero de carles en disales permanenles por edad
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= mujaras

= hamibies

= madla

Crrdfica 51. Niimero de caries en dientes permanerales for sexo

Grdfica 53, Medias de caries de dientes permanentes
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I.a media de caries de 1os dientes de leche es de 1; afecta mds a muje-
res (1,75) que a hombres (0,727) y por supuesto mds a menores de 13 afios (1,312)
que a mayores (0,643). Tablas 114 a 122; Gréficas 53, 54, 55, 56 y 56 bis.

Se han afectado por caries un total de 104 dientes, 1o que supone un
13,59% del total de 765. Permanenies con caries son 74 (12,93% de todos los dien-
tes permanentes). Decfduos lesionados son 30 (15,54% de todos los dientes de le-
che). Siguiendo esta relacién dientes presentes - dientes cariados, el grupo més
afectado es el de las mujeres, sobre todo las mayores de 13 afios con un 30,12%

Xi: N9 do carles deciducs
Mean: Sid, Pey.: Sid._Euror: Varianea: Coaf. Var.: Count

1 |1.965 |,359 |3.862 |196,521 ISO |

Minimum; Maximum: Ronge: Sum: Sum of Sqr.:  # Missing:
0 IB 8 30 IHE l67 |

¥g: N° de oaries declduos < 13 afes
Mean: Sid. Dev.: Std. _Errer: Varlance: Coal, Var.: Counl:

1,312 |2,414 ,604 15,829 I183,952 I‘IS |

Mintmum: Maximum: Fangs: Sum: Sum of Sqr.. ¥ Missing:
|0 8 -] 121 |115 IN

Xa: Nt de carles decldues » 12 afios
Mean: Sid. Dev.: Std, _Errer: Varlance: Coal. Var.: Count:

[Ea 1,277 l.a-n |1.632 |1oa.714 {14 ‘

Minimum: Maximum: Range: Sum; Sum of Sqr.. ¥ _Missing:
|0 4 4 ID 27 IBS |

X4: N9 de cnrfes decfduos muferes

Mean: Std. Dov.: Sid.Eror; Variancs; Gosl. Var.: Caunt:

1,78 3,058 Ii.ﬂBE 19,357 |174,797 IB 4]
Minlmum: Maxlmum; lange: Sum: Bum of Sqr: # Missing:

o 8 8 14 [90 IBQ ]

Xg: N de carles declduos hombres

Maan: Sid. Dev.: Std._Error: Varlance: Coal, Var: Gount:
|,72?‘ 1,388 206 I1,922 |i90.629 |22 |

Minimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sgr.: # Missing:
[o 4 4 e [s [75 |

Tablas 114 a 122, N® de caries decldnos por edad y sexo
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Ej: W carisn deciiusd majersd « 13 shas

8.8 3,718 1,841 1,8 T4RETH L]

: WP operies decHuce moErs - iR akoa

R T o s S
H_rLH_rm.ﬁu-__i

Eg: W* gited desbdvad hombiea o 10 alad

rar 1,420 AZE T 15, I8 iu- |
a 4 & 1] 1 -

Tablas 114 a 112 (cortinuaciin). N* de carfes declduos por edad ¥ sexe

Grdflea 53, Nimero de caries en dignies decidues
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Grdfica 54. Nimero de caries en dientes deciduos por edad y sexo

Crrdfica 53, Ndmero de caries en dientes decldwos por edad



FESUN TAIDOS

Grdfica 58, Mimero de caries en dientex decidwos por sexo

Grdfica 56 bis. Mediar de caries en dientes deciduos
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RESULTAIDMCKS

(hay que tener
en cuenta que
también es el
Erupo menos
numergso con
3 pacientes), y
el menos afec-
tado es el de
Yarnones me-
nores de 13
afiog con un

. o 8,91% (Tabla
Tiabia 123. Relacidn de dienes presentes-dienies cariados (%) 123, Gréficas

57 y 58).

En relacidn a que dientes se han lesionado con més frecuencia, hemos
contado el ndmero de veces en que han sido afectados por cares. El primer lugar
lo ocupan los primeros molares permanentes (31 ocasiones) con 15, 14, 11y 11 ve-
ces respectivamente el 36, 46, 16 y 26; los siguientes son los segundos molares de
leche (17 veces) con 5, 5, 4 y 3, respectivamente el 65, 75, 55 y 85; el tercer lugar
lo ocupan los primeros molares deciduos (10 ocasiones) con 4, 2, 2 y 2 veces res-
pectivamente el 84, 54, 64 y 74. A continuacidn vendrian el resto de dientes pero
con mucha menor incldencia.

RELACION DIENTES PRESENTES - DIENTES CARWADOS (%)

o
o
[ ]
EX
5 |
ED
15 |
1o |
2]
0]

Grdfica 57, Relacidn dienles presentes- caries
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Grdfica 38, Relacisn dientes presentes-caries por edad y sexo

Ha habido dientes que no se han afectado por cares. Son el 13, 24,
32, 33, 3 y 43 de los permanenies y el 52, 51, 62, 73, 72, 71, 81, 82 y 83 de los

deciduos. (Tabla 124).

También hemos estudiado los dientes que faltan por haber sido exiral-
dos, es decir, ausentes, y los obturados. Los resultados reflejan un total de 7 dien-
tes ausentes en cinco diferentes pacientes, 1 hembra de 19 afios y 4 varones de 12,

n® veres afectados |

11

n® veoes atectados 7

1%

n® veces afectados

i veces afectados

5 g e i

1| 1 s 4 56 7
2 1| 3 45 6 7
B 1 15 2

[ 2% ]
)

tln.|ahl::|¢

S
L]

Tabla 124. N* de veces que los dientes permanentes y
deciduns endn afectados por caries
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e it e e e
P 7 dientes en 5 pacientes
P 1 hembra (19) ¥ 4 varones (12, 15, 16 ¥ 27)
P Ivecesel 36,3 veces el 46 v | 6l 47

F 5 dentes en 2 pacientes
P I varones (22 ¥ 1T)
P 2 vecesel 46, 1 wez el 16,26 ¥ 36

Table [ 25, Dierdes auserdes ¥ olturados

15, 16 y 27 anos. Los dientes que més se extrajeron fueron el 36 tres veces, el 46
tres veces ¥ en una ocasicn el 47.

Desgraciadamente hemos encontrado pocos casos de dientes obiura-
dos, sdlo en dos pacientes con un iofal de 5 dientes. Se trataba de 2 varones de 22
¥ 27 afios y siempre se trataba de primeros molares, 2 veces el 46 y una el 16, 26 y
36 (Tabla 125).

Determinamos el ndice C &0, (n® de dientes cariados + n? de dientes
ausentes + n* de dientes obturados) de la poblacién estudiada que es de 3,86; es
mis alto en las mujeres (5,75) que en los hombres (3,18) y aumenta con la edad,
2,68 en menores de 13 afios y 5,21 en ¢l grupo de mayores (Tabla 126, Gréificas 39
y 60).

Si analizamos el indice C.A.O. en cada pacicnte, vemos que éste es
bajo en la mayor parte de ellos. En 14 casos (46,66%) cra igual o menor a 2, y en
el 50% de &stos (7) era de 0. En el extremo opuesto, encontramos dos pacienies
con 11, una de 10, uno de 8 v
dos de 7. Curiosamente estos

total . tres casos de 11 y 10 se trata
mujenes de pacientes de sexo femeni-
Iswiribires ] no, lo que explicaria la dife-
< 13 allos : rencia de indices C.A.Q. por
. I3 afics <~ sexos a favor de la mujer.

hombres < 13 S Por tanto nos
mujeres < 13 ENCONLramos con pacientes
hombres > 13 que fienen una menor pre-
mujeres « 13 valencia de caries y con un
indice CA() més bajo que

Tabla 126, Indices CAD. el resto de Ia poblacién.
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INDICE C.A.O

Grdfica 59, Indice CAD

INDICE C.A.O.

5
e
7
6
E
4
B
2
d
o)

{erdfica 60, Imdice CAC por edad y sexo
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lil. 4.4, OTRAS ALTERACIONES

Las mds fregﬁentes son en relacién a 1la mala colocacidn de los dien-
tes, Encontramos apifiamientos, versiones vestibulares y linguales, giros, desplaza-
mientos mesiodistales, etc., alteraciones que van a producir disarmonfas oclusales,
asf, en 7 ocasiones (22,58%) pudimos apreciar cierto grado de patologia en la
ATM que se acentuaba con la edad. Tres de ellos eran menores de 13 afios y ya s¢
ofan ruidos de apertura y cierre mandibular (chasquidos). Este problema, se ve in-
crementado por el bruxismo tan frecuente en estos casos.

También pudimos apreciar la existencia de alteraciones del tamafio
de los dientes, tanto de aumento (macrodoncia) como, y sobre todo, de disminu-
cién (microdoncia) muchas veces desgastados por bruxismo.

Por otra parle hemos encontrado alteraciones estructurales como la
presencia de hipocalcificaciones de esmalte en dos pacientes de sexo femenino de
8 y 19 afios con lesiones en los dos incisivos centrales superiores.

Varios de nuestros pacientes presentaban tauredontismo cuando es-
tudiamos sus radiografias.

ll. 5. EXPLORACION PERIODONTAL

Hemos reatizado un anlisis periodontal en 31 de nuestros pacientes
correspondientes al grupo de Orense. Del total estudiado, 22 son varones (70,96%) y
9 hembras (29,03%), comprendidos entre 6 y 27 afios y una media de edad de 13,87
afios. En los varones 1a media de edad es de 14,81 y en las hembras es de 11,55,

! Menores de 13 afios son 17 (54,83%) con una media de edad de 9,41
afios, 6 nifias (35,29%) con una edad media de 8,16 afios y 11 nifios (64,70%) con
10,09 afios de media,

Mayores de 13 afios son 14 (45,16%) con una media de edad de
19,28, 3 hembras (21,42%) con 18,33 afios de edad media y 11 varones (78,57%)
con una media de edad de 19,54 afios (Tablas 27, 28, 29, 30, 31, 32, 33, 34 y 35;
Griéficas 7 y 8)

El andlisis periodontal 1o basamos en determinar un fndice de placa
(mediante sustancias reveladoras de placa) y un fndice de enfermedad periodontal
(indice de Ramfjord).
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el EHaEBHEBHA

Grdfica 61 Indice de placa

El indice de placa lo expresamos mediante valores de 0 a 3 segin la
cantidad de placa bacteriana y superficie de diente afectada. No encontramos nin-
gin caso con fndice de placa 0, es decir ausencia de placa; en 16 ocasiones el indi-
ce es de 1 (12 menores de 13 afios, 6 nifios y 6 nifias y 4 mayores de 13 aflos, to-
dos ellos varones): placa bacteriana de grado 2 en 14 pacientes (5 nifios menores
de 13 afos y mayores de 13 eran 6 varones v 3 hembras); gran cantidad de placa
bacteriana que afectaba a la casi intalidad del diente (grado 3) lo encontramos en
un caso (1 vandn de 17 afios).

El indice de placa medio de woda la poblacidn estudiada es de 1,48. Es
mayor en los varones (1,59) que en las hembras (1,22) y aumenta con la edad, 1,23
en menores de 13 afos v 1,78 en mayores de esta edad,

7 |
18]
18]
i
12
1 ]
[Th
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h
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0 ]

Girdfica 62, Indice de placa por edad y sexo
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Los resultados aparecen reflejados en las Tablas 127 a 135 y en las
Griéficas 61, 62 y 63.

El principal signo de enfermedad periodontal es 1a pérdida de inser-
cién. En nuestro trabajo y siguiendo el fndice de Ramfjord determinamos el dafio
periodontal con tres variables, fndice de sangrado o fndice gingival, indice de pe-
riodontitis y existencia o no de movilidad dentaria,

La media del Indice gingival (s¢ obtienc valorando 1a presencia o no
de sangrado gingival espontdneo o provocado con la sonda periodontal al explo-
rar el surco gingivodentario, determinando diferentes grados de inflamacion gin-
gival que se evalian de 0 a 3 segun la importancia de dicha inflamacién) de la
poblacién global explorada es de 1,645. Es mds alto en varones (1,909) que en
mujeres (1) y aumenta con Ia edad, en menores de 13 afios es de 1,294 y en ma-

yores es 2,071,
X{: Indice de place
Mean; Std, Dev.: §id. Error: Variance: Coel. Var.: Count:
[1.424 | 28 412 [ 204 {42,161 a4 |

Minkmtsm: Maximum; Aange: Sum; Sum of Sqr: ¥ Missing:
|0 Ia 3 |46 180 IBG |

Xo: Indice de plaoa mujeres « 13
Megan: Std. Dev.: Std. Errer: Yariange: Coal, Var.: Gount;

|,833 I,4Dﬂ |,187 |,167 Ida.ﬂﬂ IS ]
PInimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr..  # Misslng:
] l‘l ] |5 5 |91

X3: (ndice de placa hombres < 13

Mean: Std, Dev.: Std._Etror: Variancs: Cowl, Var.: Count:

1,455 [,522 ].157 I,ETG ]35.904 |11 |
Minlmum: Maximum: Range: Sum: . Sum of Sqr.:  # Missing:

1 2 1 [1s {26 e

X4 Indice de placa mujeres » 13
Mean: Std. Dey.: 8td. Error: Varlance; Goof, Var.; Counl;

|-2_ ]o |0 IO ’0 |3 |

Minlmum: Maximum: Range: Suin: Sum of 8qr.; ¥ Missing:
[2 2 0 5 12 [o4

Tablas 127 a 135, Indice de placa por edad y sexo
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Con grado de inflamacién de encfas 0 encontramos 5 casos, 2 nifios
menores de 13 aflos, 2 nifias menores de 13 afios y un varén mayor de 13. Con gra-
do 1, nueve pacientes, menores de 13 afios 3 nifios y 4 nifias y mayores de 13 dos
varones, Con grado 2 encontramos 9 casos, menores de 13 tres nifios y mayores de
13 afios 3 varones y 3 hembras, Con grado 3 calificamos a 8 pacientes todos varo-
nes, 3 menores de 13 afios y § mayores. Los signos de inflamacién pueden apare-
cer en cualquier zona de las arcadas, pero es en los incisivos inferiores donde son
mds llamativos (Tablas 136 a 144 y Gréficas 64, 65 y 66).

Xy: Indice de encfa

Menn: Std. Dav.: 8id. Error; Varlance: Coal. Var: Gount:
1,645 1,05 188 |l,103 163.845 ]a1 ]

Minlmum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr: ¥ Misalng:
0 3 3 fs1 [117 [e6

Xz2: Indice de encis mujeres « 13

Menn: Std. Dev.: Std. Error: Varianse: Coal, Var.: Count:

8 |,54e |.224 ],a I109,54s Is I
Minimum: Maximum: Range: Surm: Sum of Sqr: # Missing:

o 1 1 |3 ]3 -3l

X3: Indlce de encin hombres < 13
Mean: Std, Dav.; Std. _Error: Variance: Coal, Var.: Counl:

1,737 I1,104 |.333 11,218 [63,899 I11 |
Minimum: Maxlmum: Aange: Sum: Sum of 8qr: _# Missing:
0 ]3 IS |‘ID [45 IBG

X4 Indlge de encle mujores > i3

Mean: Sid. Dav.: Sid._Error: Varlanee: GCosl. Var.: Count:
2 lo lo lo lo s |
Minlmum: Maximum: Fange: Sum: Sum of Sqr..  # Miassing:

2 2 0 I_G I12 194

Xg: Indies de encia hombres » 13

Mean: 5td. Dov.: 8id, Error: Variance: Cosf, Var.: Counl:
[2,091 I,BM [,285 |,891 I45.142 III |

Minimum: Maximum: Range: Sum: Sum of Sqr.: _# Misalng:
|1 |3 2 |ea |S? [BE

Tablas 136 a 144, Indice gingival por edad y sexo
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Tablas 136 a 144 {continuaciin). Indice gingival por edad y sexo
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Grdfica 5. Indice gingival por edad y sexo




RESULTADOS

Hemos medido las bolsas periodontales cuando existian, considerando
todas ellas patoldgicas a partir de 3 mms de profundidad. En 8 casos éstas eran de
4 mms y un caso de 5 mms. A esto hay que afiadirle una recesidn de 2mm por lo
que la pérdida de insercidn serfa de 6 y 7 mm respectivamente y un valor 6 dentro
del indice de Ramfjord. Los 8 pacientes eran todos varones y s¢ repartian en (res
menores de 13 afios y cinco mayores. Las zonas més afectadas son la anterior infe-
rior ¥ a nivel de premolares inferiores, pero donde més profundas son las bolsas, es
en ¢l frente anterior inferior, en los incisivos inferiores (Tabla 145).

F Bcasos, Tded mm
| de Smm

BOLSAS

PERIQDOMTALES b Yerimis = 13 il

b 5 varones > 13 afios

Tabla 45, Bolsas periodontales en ¢l S0

Cuando 1a lesién periodontal es mds inlensa y la pérdida de insercidn
més grave, se produce la movilidad del diente. En nuestros pacientes sélo lo pudi-
mos comprobar en una caso. Se trata de un vardn de 17 afos, Gnico caso de bolsas
de més de 5 mms, que presenta movilidad (grado 2) en los incisivos centrales infe-
riores (Tabla 146},

MOVILIDAD ¥ un warda de 17 aflos (grado 1)

Tabla 146, Movilidad dentaria en el 50

Como resumen del andlisis periodontal, podemos afirmar que se trata
de pacientes con lesiones periodontales precoces ¢ intensas, con signos de infla-
macidn (gingivitis) ¥ pérdida de insercidn (bolsas periodontales ¥ movilidad);
afecta mds a varones; se manifiesta precozmente aumentando su intensidad con la
edad; aparece en toda la encia, tanto maxilar como mandibular, estando los signos
més llamativos en la zoma anterior inferior (incisivos inferiores). Por todo ello po-
demos calificarla como una forma de periodontitis asociada a enfermedad sistémi-
ca de comienzo temprand (por la edad de nuestros pacienies),
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