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Comentario al trabajo titulado: “Efectos de la reseccion
del arco cigomatico de la rata”

En laembriogénesis normal esbien conacido el desarrollo
secuencia de todos los procesos involucrados que culminan
con laintegracion de un individuo normal. La frecuencia de
cambios o problemas en este proceso secuencial es muy alta;
éstos se manifiestan como alteraciones en e momento del
nacimiento®-2),

En la terminologia moderna se consideran alteraciones
congénitas todos aquellos defectos estructurales presentes
en el nacimiento. Actualmente, las malformaciones congé-
nitas pueden considerarse como externas o internas, simples
0 multiples, mayores o menores, hereditarias o no heredita-
rias’®, pero desde que Smith en 1979 propuso un nuevo
sistema de nomenclaturay clasificacion paralos problemas
de la morfogénesis, se consideran tres grandes categorias:
a) malformacion, b) deformacion y ¢) disrupcién.

Esta nomenclatura implica la correcta utilizacion de los
conceptos malformacion y deformacién, los cuales no son si-
nénimos y por o tanto no deben utilizarse indistintamente,
como sucede hasta la fecha.

El término “malformacién” se refiere a la presencia de
una alteracion intrinseca (propia) del tejido afectado, como
sucede en la craneosinostosis, la poli o sindactilia, etc.

El término “deformacién” debe usarse cuando la altera-
Cion es secundaria a una causa extrinseca (externa) al tejido
afectado. Algunos ejemplos son los anillos de constriccion,
las bandas amniéticas, entre otros.

Por su parte, “disrupcién” se usa cuando existe ausencia
o falta de continuidad de uno o varios tejidos, independien-
temente de su causa. Ejempl os clasicos de disrupcion son el
labio y paladar hendidos o €l Treacher Collins.

Cuando un defecto simple y localizado provoca altera-
ciones morfolégicas en una sola metdmera se denomina
“complejo”, por lo que puede haber complejos malformati-
vos como el Poland que afecta térax, axila, miembro supe-
riory lamanoipsolateral. También existen complejosdefor-
mativosy disruptivos®.
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Una malformacion puede ocasionar una deformacioén
secundaria, una disrupcién o ambas. Un ejemplo de esta
secuencia es €l sindrome de Pierre Robin, cuya malfor-
macién primariaes la hipoplasia mandibular, que ocasio-
na una deformacién conocida como glosoptosis, y ésta a
su vez es responsable de una disrupcion como el paladar
hendido; estas alteracionesintegran latriada completadel
Pierre Robin(6),

Otro gjemplo es la enfermedad de Crouzon, en laque la
malformacién primaria es una craneosinostosis que produ-
ce deformaciones secundarias representadas por exorbitis-
mo, hiperteleorbitismo y pseudoprognatismo, que son ge-
nerados por crecimiento compensatorio tanto de la masa
encefdlica como de los huesos craneales, en un mecanismo
muy similar al presentado en la discusion y andlisis de los
hallazgos relatados por el ponente.

Es muy importante resaltar que esta secuencia también
puede suceder alainversa, como en el Treacher Collins que
ahora presenta el Dr. Fuente del Campo, donde existe una
disrupcion que causa una malformacion secundaria con una
deformacion subsecuente.

En el trabajo del Dr. Fuente del Campo encontramos
que después de una accion intervencionista de tipo disrup-
tivo —la reseccion experimental del arco cigomaético— se
desencadena en cascada una serie de deformacionesy mal-
formaciones similares alas que clinicamente se presentan
en el Treacher Collins, por 1o que los hallazgos presenta-
dos no deben sorprender y, tedricamente, eran predecibles.

Este hecho no le quita valor al trabajo realizado sino por
el contrario: demuestra que cuando |os procesos evolutivos
normales se alteran reproducen modelos repetibles que po-
demos conocer, clasificar y entender mejor, paraasi buscar
su solucién. Independientemente de la correcta metodolo-
gia empleada, ése es el verdadero valor del trabagjo ahora
presentado.

Paraavanzar mas en este intrincado campo de los errores
delamorfogénesis, debemos profundizar en la embriopato-
genia. En lamayoria de las malformaciones congénitas ain
desconocemos el origen, ya que representan interacciones
sutiles entre la herencia y el medio ambiente que ocurren
durante el inaccesible desarrollo fetal.

Lamorfogénesis, al igual que todas las reacciones que se
[levan a cabo en los seres vivos, esta determinada genética-
mente. La diferenciacion seinicia como un proceso progra-
mado en formatemporal y secuencial pero esta sujeta a po-
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sibles errores, especialmente en las etapas tempranas, que
pueden originar malformaciones simples o complejos poli-
mal formativos conocidos genéricamente como “ errores con-
génitos de la morfogénesis’.

L as causas de las malformaciones congénitas son multi-
plesy variadasy se pueden agrupar en dos grandes grupos:
genéticas y ambientales.

Las de indole genética tienen tres categorias. herencia
monogénica, que de acuerdo a las leyes de Mendel puede
transmitirse en forma dominante, recesiva, ligada al cro-
mosoma X o ligada a Y. La herencia monogénica domi-
nante es producida por el cambio o mutacién de un gen
dominante 0 un gen mutante que puede afectar un area
mayor o que produce ef ectos secundarios en areas vecinas,
como sucede en el Treacher Collins, que es la patologia
referida en este trabgjo.

El segundo grupo es el de herencia poligénicao multifac-
torial, y €l tercero y Ultimo son las “aberraciones cromoso-
micas’ de las que hoy no haremos mencién por estar fuera
del tema.

En conclusion, el Treacher Collins es unadisrupcion que
causaunadeformacion y unamalformacion secundaria. Tiene
un patrén hereditario monogéni co dominante, consecutivo a
cambio 0 mutacién de un gen; esta relacionado con varia-
bles de expresividad y penetrancia que reproducen un pa-
tron especifico manifestado con diferente intensidad de al-
teraciones fenotipicas. Finalmente, no olvidemos que puede
tener predisposicion familiar por su transmision dominante.

Paraterminar, deseo expresar que —ami entender—el va-
lor del trabajo ahora presentado consiste en reproducir las
alteraciones de un error congénito de lamorfogénesis cono-
cido como Treacher Collins. Haber reproducido —por una
accién intervencionista, en este caso sobre el cigoma- las
caracteristicas fenotipicas clésicas del sindrome, nos permite
confirmar los efectos en cascada que tiene una alteracion
monogénica dominante, al afectar secundariamente alasdi-
ferentes estructuras relacionadas en forma secuencial con
un error de la morfogénesis temprana.

Felicito calurosamente al Dr. Fuente del Campoy a su
equipo por haber logrado su objetivo en esta investigacion
al comprobar su hipétesis, y por demostrarnos que trabajos
de estenivel y trascendencia son factibles en nuestro medio.
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