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Dental treatment of a patient with Cornelia de Lange syndrome.
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RESUMEN

El sindrome de Cornelia de Lange (SCdL) es un trastorno genético
poco frecuente y se atribuye principalmente a mutaciones en los ge-
nes NIPBL, SMC3y SMC1A. Sus principales caracteristicas clinicas
son multiples anomalias congénitas, dimorfismo facial, hirsutismo,
hipertricosis, retraso psicomotor, discapacidad intelectual, restriccion
del crecimiento prenatal y postnatal, anomalias de manos y pies, asi
como malformaciones congénitas que afectan a distintos 6rganos. En
pacientes con SCdL es necesario hacer hincapié en la higiene oral de-
bido a la discapacidad intelectual que puede presentarse y asegurarse
de que se realiza una adecuada valoracion y saneamiento dental de
forma periddica con el fin de prevenir enfermedades bucodentales. El
objetivo de este reporte de caso es describir el manejo odontologico de
un paciente de 10 afios con SCdL y revisar las caracteristicas clinicas
y hallazgos radiologicos presentes en la cavidad oral.

Palabras clave: Cornelia de Lange, tratamiento odontolégico, mani-
festaciones orales clinicas.

INTRODUCCION

| sindrome de Cornelia de Lange (SCdL) es una
anomalia genética y existe una prevalencia a nivel
mundial entre 1:62,000 y 1:45,000 nacidos vivos. Se
expresa con retraso en el crecimiento y desarrollo,
anomalias en extremidades, mdltiples malformaciones
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ABSTRACT

Cornelia de Lange syndrome (CdLS) is a rare genetic disorder
and is principally attributed to mutations in the NIPBL, SMC3
and SMC1A genes. The main clinical characteristics are multiple
congenital anomalies, facial dimorphism, hirsutism, hypertrichosis,
psychomotor retardation, intellectual disability, prenatal and postnatal
growth restriction, hand and foot anomalies, as well as congenital
malformations affecting different organs. In patients with CDLS, it is
necessary to focus on oral hygiene due to the intellectual disability
that may be present and to ensure that adequate dental valuation
and hygiene is routinely performed in order to prevent oral diseases.
The aim of this case report is to describe the dental management of a
10-year-old patient with CDLS and review the clinical characteristics
and radiological findings that are present in the oral cavity.

Keywords: Cornelia de Lange, dental treatment, clinical oral
manifestations.

congénitas que afectan a distintos 6rganos y sistemas
del cuerpo humano."? El sindrome de Cornelia de Lange
lleva este nombre por la pediatra holandesa Dra. Corne-
lia de Lange, quien en 1933 describi6 las caracteristicas
fisicas en dos nifos, y el Dr. W. Brachmann detall¢6 las
anomalias en los miembros superiores e inferiores en
otro paciente.*
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En la mayoria de los casos el SCdL es causado por una
mutacion genética en el gen NIPBL; sin embargo, pueden
presentarse mutaciones en los genes SMC1A, SMC3,
RAD21y HDACS, estos genes codifican proteinas regula-
doras o estructurales del complejo de cohesinas, al existir
una alteracién en este complejo genera que no funcione
correctamente y ocasiona alteraciones en el desarrollo del
ser humano, por lo que también es considerado como
una cohesinopatia.” En 50% de los casos la etiologfa del
SCdL es por una mutacién del gen NIPBL, localizado en
el brazo corto del cromosoma 5 (5p13-14).°

El diagnéstico del SCdL se realiza con el reconoci-
miento de los rasgos fenotipicos faciales caracteristicos,
alteraciones en el neurodesarrollo y anormalidades en
extremidades, también puede detectarse durante el
periodo prenatal en una ecografia en donde el principal
hallazgo es el retraso del crecimiento intrauterino y con
un analisis cromosémico que muestre una variante en
cualquiera de los genes asociados con el SCdL.”

El tratamiento del SCdL debe de ser multidiscipli-
nario debido a los diferentes sistemas que afecta en el
organismo y su tratamiento se basa en los sintomas de
cada paciente. El diagnéstico diferencial incluye el sin-
drome de Fryns, trastorno del espectro alcohdlico fetal,
sindrome de Coffin-Siris, sindrome de Roberts, por lo
tanto, se recomienda realizar una prueba genética para
realizar un diagnéstico definitivo. Debido a que el SCdL
afecta diferentes sistemas del organismo es necesario que
un equipo médico multidisciplinario preste la atenciéon
necesaria en los pacientes.®?

Las caracteristicas clinicas mas comunes del SCdL se
describen en la Tabla 7.>° Las malformaciones en extre-
midades son frecuentes, dependiendo de la gravedad
del SCdL podemos encontrar acortamiento, ausencia de
los segmentos medio y proximal, implantacién proximal
de pulgares, falta de formacién de uno o més dedos o
fusion de ellos entre si, agenesia o hipoplasia del cibito
y pliegue palmar tnico.'? Existe poca literatura cientifica
que describa las manifestaciones clinicas asociadas con
la salud bucal y su tratamiento; sin embargo, se ha repor-
tado retraso en la erupcién de los dientes permanentes,
micrognatia, alteraciones en tamano, agenesia, apifa-
miento, maloclusiones, dientes supernumerarios, caries,
enfermedad periodontal, bruxismo y erosién dental.''/'2

El objetivo de este reporte de caso es describir las
caracteristicas clinicas orales y fisicas de un paciente
femenino de 10 anos y 11 meses de edad, diagnostica-
do con SCdL, asi como el manejo odontopediatrico del
paciente y las consideraciones que se requieren para un
tratamiento odontolégico.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenino de 10 afos, acude con sus padres a
la Clinica del Postgrado en Estomatologfa Pediatrica de la
Facultad de Estomatologia de la Universidad Auténoma
de San Luis Potosi. Su madre refiere que el motivo de
consulta es porque «los dientes de su hija estan chuecos.
En sus antecedentes perinatales es producto de la tercera
gesta normoevolutiva, embarazo a 36 semanas, peso al
nacer de 2.200 kg, talla 48 cm, sin hipoxia neonatal. La
paciente fue diagnosticada con SCdL a los tres meses de
su nacimiento, no se reportan otros trastornos genéticos
en la familia y no se refieren antecedentes heredofami-
liares de importancia.

La anamnesis médica revel6 presencia de soplo car-
diaco funcional e hipoplasia del pulmén derecho, retraso

Tabla 1: Manifestaciones mas frecuentes en personas

afectadas con el sindrome de Cornelia de Lange.

Posicion de las orejas mas baja que lo normal

Defectos en el corazon

Dientes pequefios y diastemas

Anormalidades del esqueleto incluyendo extremidades

Baja estatura

Retraso del desarrollo intelectual

Cejas gruesas y arqueadas, se juntan en la linea media (sinofridia)
Malformaciones cardiacas, renales, esqueléticas y genitales
Retraso en el desarrollo

Problemas de comportamiento similares a pacientes con autismo
Convulsiones

Alteraciones gastrointestinales

Bajo peso al nacer

Problemas gastrointestinales

Pestafias largas

Anomalias en las estructuras de las extremidades superiores
Linea de insercion del pelo baja

Exceso de vello corporal (hipertricosis)

Micrognatia, malposicion dentaria, agenesias, paladar profundo
y paladar fisurado

Problemas visuales (blefaritis, xeroftalmia, ptosis palpebral y
miopia pronunciada)

Trastornos de conducta (ansiedad, timidez, trastorno obsesivo-
compulsivo, conducta autolesiva, trastornos psiquiatricos)
Cabeza pequefia (microcefalia)

Pérdida de la audicion

Defectos del corazon

Nariz respingada
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Figura 1:

A) Palmas de las manos donde se observa
pliegue palmar Ginico. B) Manos con
clinodactilia del quinto dedo.

Figura 2: A) Cara redonda, sinofridia, nariz pequefia, labio superior fino, filfrum largo y liso. B) Tercio medio aumentado. C) Ligera asimetria
facial. D) Implantacion baja de las orejas, perfil convexo y retrognatismo mandibular.

del crecimiento, retraso global del desarrollo y problemas
del lenguaje, hirsutismo generalizado, sinofridia, pestainas
largas y rizadas, nariz pequefa, labio superior fino, filtrum
largo y liso, implantacion baja de las orejas, retraso del
crecimiento y desarrollo, micromelia, clinodactilia del
dedo meiique y pliegue palmar tnico (Figura 7).

El estado actual del paciente es estable, anterior-
mente ya habia sido atendida odontolégicamente y su
experiencia fue negativa. De acuerdo con la Academia
Americana de Anestesiologia'? se clasificé como ASA I
(paciente con enfermedad sistémica leve o compensa-
da). En la exploracién clinica extraoral se observé cara
redonda, tercio medio aumentado, ligera asimetria facial,
perfil convexo y retrognatismo mandibular (Figura 2). La
paciente tiene una conducta no cooperadora y se clasifica
en una escala de Frankl 2, por lo que la exploracién oral
inicial se realiz6 fuera del sillén dental. Las caracteristicas
clinicas intraorales observadas fueron: boca simétrica
con mal posicién dentaria por falta de espacio, retraso
en la erupcién dentaria, microdoncia, micrognatia, linea
media desviada, presencia de denticién mixta, arcadas
de forma cuadrada, mucosas hidratadas, clase | molar
derecha e izquierda y apifamiento dental (Figura 3). Se

solicitd radiografia lateral de craneo y el andlisis vertebral
indic6 un estadio CS3, los bordes inferiores de C2 y C3
mostraron concavidades y C4 superficies planas (Figura
4A). En la radiografia panoramica se observo agenesia de
6rgano dentario 42 (Figura 4B).

Se realiz6 un plan de tratamiento basado en la
desensibilizacién como técnica principal de manejo de
conducta para lograr la confianza de la paciente vy, de
esta manera, las citas posteriores fueran un poco mas
aceptables. Se explicé a los padres, en presencia de la
paciente, la técnica de cepillado de Stillman modificada
con apoyo parental, y se sugiri6 utilizar pasta dental con
fldor (1.450 ppm) y enjuague bucal fluorado (240 ppm).

Con el manejo de conducta empleada (desensibili-
zacion, decir-mostrar-hacer y refuerzo positivo) se logré
comenzar con el tratamiento dental en el sillén dental.
Se realiz6 una profilaxis dental y aplicacion tépica de
barniz de fldor (Colgate® Duraphat®, 22.600 ppm). En
las citas posteriores la cooperacién de la paciente se
categorizé en una escala Frankl 3 y se realizaron trata-
mientos preventivos aplicando selladores de fosetas y
fisuras en 6rganos dentarios 16, 26, 36 y 46 (Clinpro™
Sealant, 3M ESPE).
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Posterior a la fase preventiva se propuso comenzar con
la fase de ortopedia maxilar para mejorar la discrepancia
de los maxilares, se tomaron modelos de estudio, fotogra-
fias intraorales y extraorales para realizar un diagnéstico.
En la primera fase del tratamiento ortodéntico/ortopédi-
co se colocé un botén de Nance en el maxilar superior
y un arco lingual en el maxilar inferior para mantener
espacio y evitar mesializacién de érganos dentarios, ya
que radiograficamente se observaron varios dientes con
proxima exfoliacion, ademds de estimular el posiciona-

miento adecuado de la lengua al deglutir. Se dieron las
indicaciones de higiene bucal a los padres y a la paciente
para valorar su cooperacién con el uso de aparatologfa
fija (Figura 5). En la segunda fase (cinco meses después)
se realiz6 el cambio del botén de Nance por un tornillo
de expansién tipo Hass debido a la falta de espacio en
la arcada superior y por retrusion de érgano dentario 22
(Figura 6), se dieron indicaciones de activacion del apa-
rato, una vuelta por semana (0.25 mm) y se continué con
citas mensuales para control del tratamiento.

Figura 3: A) Vista lateral derecha presenta relacion
molar clase | de Angle y clase canina no valorable.
B) En vista frontal se observo denticion mixta,
apifiamiento dental y linea media superior desviada
alaizquierda. C) Vista lateral izquierda presenta
relacion molar clase I de Angle y clase I canina.
D) Arcada superior en forma cuadrada, paladar
profundo y apifiamiento dental. E) Arcada oclusal
inferior en forma cuadrada y apifiamiento dental.

Figura 4:

A) Radiografia lateral de craneo, se observo
retrognatismo mandibular. B) Radiografia panoramica
donde se observo denticion mixta y retraso en la
erupcion, agenesia de o6rgano dentario 42 y presencia
de gérmenes dentarios de terceros molares.

Figura5:

A) Boton de Nance con bandas en primeros molares
permanentes y apoyo acrilico en el paladar.

B) Arco lingual con bandas en primeros molares
permanentes y loops a nivel de molares temporales
que se utilizaron como mantenedores de espacio

y para evitar mesializacion de organos dentarios.
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Figura 6:

A) Tornillo de expansion bilateral tipo Hass
con bandas en primeros molares permanentes
para expansion maxilar. B) Arco lingual
como mantenedor de espacio con loops
anivel de molares temporales y bandas

en primeros molares permanentes.

Figura 7: A) Seguimiento a 10 meses después de la colocacion del tornillo de expansion tipo Hass, se observaron arcadas dentales mas armoni-
cas. B) Disminucion de la discrepancia maxilar. C) Clase I molar derecha e izquierda y guia canina no valorable.

Después de 10 meses de tratamiento y buena coope-
racién de la paciente, tuvo una higiene bucal adecuada,
en las arcadas dentales se observd una mejor confor-
macion con un aliviamiento temporal del apifamiento
dental, relacién molar clase | de Angle derecha e izquierda
y relacién canina indeterminable por la ausencia de cani-
nos temporales (Figura 7). Se continué con el uso de los
aparatos por dos o tres meses mas y se propuso realizar
una revaloracién del caso para continuar el tratamiento.

DISCUSION

El SCdL es un trastorno genético hereditario con trans-
misién dominante poco frecuente. Debido a la alta
susceptibilidad de enfermedades bucodentales en ninos
con SCdL por el retraso en el desarrollo neuronal, es im-
perativa la aplicacién de medidas preventivas, utilizando
fluoruros, selladores de fosetas y fisuras para disminuir el
riesgo de caries.”® Debido a las diferentes alteraciones
de crecimiento en los maxilares y a los habitos parafun-
cionales que pueden presentarse, es necesario realizar
una intervencion temprana con el uso de la ortopedia
maxilar y proporcionar un crecimiento armonioso en
ambas arcadas.”'?

El manejo odontolégico y la prevencion de los
problemas bucodentales permite manejar y moldear
el comportamiento del paciente, para brindar una

atencion odontoldgica de calidad, interviene un equi-
po multidisciplinario con trabajo interdisciplinario
entre los distintos especialistas que dan seguimiento
y vigilancia a la salud integral de los pacientes con el
SCdL.%1? El retraso de la erupcion es uno de los signos
mds comunes en el SCdL, enfatizar en la importancia
de la cronologia de erupcién puede estar relacionado
con el retraso en el crecimiento, por lo que puede
presentarse en diferentes edades.®

Inicialmente en este reporte de caso se trabajé en mol-
dear la conducta con técnicas basicas de comportamiento
de conducta (desensibilizacién, decir-mostrar-hacer y
refuerzo positivo), gracias a ello se logré que la paciente
pasara de ser una categoria Frankl 2 a Frankl 3, es un
comportamiento levemente positivo, colabora y sigue
las indicaciones, esta temeroso pero mantiene la calma,
por lo que se realizaron los procedimientos preventivos
y posteriormente se propuso el uso de ortopedia maxilar
para disminuir discrepancia maxilar.’

Para lograr un tratamiento integral y de calidad se
deben incluir diversas especialidades médicas segin la
complejidad de cada paciente, el papel del odontopedia-
tra es realizar intervenciones preventivas (higiene dental,
aplicacion de flior y asesoramiento dietético) o interven-
ciones mas complejas cuando el paciente asf lo requiera,
es por ello que el diagnéstico y tratamiento se deben de
realizar de manera individualizada y temprana.'”
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Los odontopediatras deben desempenar un papel
fundamental en la prevenciéon debido a que estos pa-
cientes suelen presentar un alto riesgo a caries y hacer
énfasis en las enfermedades bucodentales que pueden
llegar a desarrollar. Para ello es necesario contar con los
conocimientos adecuados para que, al momento de la
atencién odontolégica, el diagnéstico y tratamiento se
realicen de acuerdo con las necesidades de cada uno
de ellos, la discapacidad intelectual que pueden llegar
a presentar, el retraso en el crecimiento y desarrollo, asi
como los problemas de lenguaje que dificultan la relacién
médico-paciente.

Es importante considerar que la atencién odontolégi-
ca en el sillén dental puede llegar a ser dificil, es crucial
realizar citas de desensibilizacion mediante técnicas de
manejo de conducta como primera opcion para lograr la
rehabilitacion bucal necesaria, esto puede limitar el uso de
sedacién y anestesia general y s6lo usarlo para los casos
mds extremos en los que exista nula cooperaciéon por
parte del paciente o en casos en los que existan posibles
riesgos para la salud.

CONCLUSIONES

Debido a las miltiples necesidades clinicas de los pacien-
tes con SCdL es necesario el uso oportuno de la odonto-
logia preventiva para mantener la salud oral y prevenir las
enfermedades bucodentales. Las alteraciones funcionales
y estructurales que ocasiona el SCdL repercuten y generan
diversas manifestaciones clinicas en la cavidad oral com-
prometiendo las funciones del sistema estomatognatico y
facilitando la aparicién de otras enfermedades bucales.
Por lo tanto, no debe de ser ignorada la atencién odon-
tolégica oportuna en pacientes con trastornos genéticos
relacionados a su salud oral por diversas anomalias de
forma, nlimero y posicion dental.
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