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Correccion de mordida cruzada unilateral en un paciente con pseudoacondroplasia.

Reporte de un caso
Correction of unilateral crossbite in a patient with pseudoacondroplasia. A case report
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resumen

La pseudoacondroplasia (PSACH) es una enfermedad genética por alteracién del factor de crecimiento. Se caracteriza por un déficit de crecimiento
grave y malformaciones, tales como piernas arqueadas e hiperlordosis. Se estima una prevalencia de alrededor de 1/60.000. La enfermedad se
descubre de forma general durante el segundo afio de vida, con la aparicién de retraso en el crecimiento y dificultades en la marcha. La estatura baja se
hace mds evidente con la edad y las manos y los pies son cortos y anchos. La laxitud articular es una manifestacién general, pero afecta de forma
principal a las manos. El déficit en el crecimiento epifisario provoca artrosis temprana. La deformacién de las extremidades estd causada por las
lesiones metafisarias. La transmisién es autosémica dominante, pero la mayoria de los casos aislados se deben a mutaciones de novo. Las mutaciones
puntuales o las delecciones en el gen COMP (19p13.1), que codifica para la proteina oligomérica de la matriz del cartilago, son responsables de esta
enfermedad. El diagnéstico es radiolégico y se basa en la observacién de las anomalias epifisarias y metafisarias durante el segundo afo de vida. El
principal diagnéstico diferencial es la acondroplasia (a = sin; chondro = cartilago; plasia = crecimiento o desarrollo), es que significa, sin crecimiento
normal del cartilago, pero las anomalias craneofaciales que presenta esta enfermedad estén ausentes en los pacientes con pseudoacondroplasiay las
manifestaciones radiolégicas difieren significativamente. El diagnéstico diferencial también incluye las diferentes formas de displasia epifisaria
multiple. El consejo genético se debe proponery el riesgo de recurrencia es del 50%. El diagnéstico prenatal se propone si la mutacién responsable de la
enfermedad ha sido identificada en alguno de los padres. El tratamiento se basa en fisioterapia, manejo de la deformacién de la columna vertebral y
cirugia ortopédica correctiva. Se deben evitar las actividades fisicas intensas. La deformacién de las extremidades debe ser corregida quirGrgicamente
al final del periodo de crecimiento.

abstract

Pseudoachondroplasia is a genetic disease characterized by a growth factor alteration, is a disorder of bone growth; is characterized by severe growth
deficiency and deformations such as bow legs and hyperlordosis. Prevalence is estimated at around 1/60,000. The disorder is usually discovered during
the second year of life with the onset of slow growth and walking difficulties. The short stature becomes more prominent with age and the hands and feet
appear short and wide. Joint laxity is a general clinical feature, but predominantly affects the hands. Defective epiphyseal growth causes early arthrosis.
The limb deformation is caused by metaphyseal lesions. Genetic transmission is autosomal dominant, but most isolated cases are due to de novo
mutations. The disorder is caused by small mutations or deletions in the COMP gene (19p13.1) coding for the cartilage oligomeric matrix protein.
Diagnosis is made on the basis of epiphyseal and metaphyseal anomalies detected on radiographs during the second year of life. The principle
differential diagnosis is achondroplasia, the meaning of the word (a=without; chondro=cartilage and plasia=development), literally means "without
cartilage formation," but the craniofacial anomalies present in this disorder are absent in patients with pseudoachondroplasia and radiographic findings
differ significantly. Forms of multiple epiphyseal dysplasia may also be included in the differential diagnosis. Genetic counseling may be proposed and
the recurrence risk is 50%. Prenatal diagnosis is feasible if the mutation has been detected in an affected parent. Treatment is based on physiotherapy,
management of the spinal deformation and corrective orthopedic surgery. Intensive physical activity should be avoided.

Introduccién

La acondroplasia'? es considerada una enfermedad gené-
tica, se ha reportado un paciente de cada 25.000 nifos
nacidos vivos. Es un trastorno en el desarrollo fisico 6seo
ya que acondroplasia proviene del griego; a=sin; chon-
dro=cartilago; plasia=crecimiento o desarrollo es decir,
sin crecimiento normal del cartilago. Se ha considerado

83l

una de las displasia éseas asociada a enanismo en
pediatria, fue descrita hasta 1878, por el médico francés
Jules J Parrot y en 1900 Pierre Marie complemento la
descripciéon. La acondroplasia representa el 15% del con-
junto de displasias esqueléticas conocidas normalmente.
En esta displasia sucede un proceso anémalo durante el
crecimiento, especialmente en los huesos mds largos. Las
células cartilaginosas de las placas de crecimiento de estos
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huesos se convierten en tejido 6seo de forma demasiado
lenta, lo que da lugar a huesos cortos y como consecuencia
baja estatura; en contraposiciéon de los huesos formados a
partir de osificaciones membranosas.

Algunas displasias como la pseudoacondroplasia (PSA-
CH) son muy raras y se presentan en 1 de cada 30 000
individuos, afectando de igual manera a hombres y muje-
res. Se ha considerado como factor etiolégico de esta
enfermedad, una alteracién en el cromosoma nomero 4 **
*¢2! (Figura 1) donde se ha localizado una mutacién en el
gen que codifica para el receptor 3 del factor de creci-
miento de los fibroblastos este gen se conoce como
(FGFR3)"*'°, Existen dos mutaciones que afectan a este
gen: G1138A y G1138C, donde dos pares de bases
complementarias del DNA se intercambian. Desde el
punto de vista de herencia de esta enfermedad, se ha
reportado como autosémica dominante’ (AD) lo que
significa que existe un 50% de riesgo en cada embarazo y
con que se herede el gen mutado de uno de los padres, la
enfermedad se presenta, aunque el 80% de los afectados
de acondroplasia no tienen antecedentes familiares de la
enfermedad y se considera como una alteracién nueva o
de novo™"™.
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Figura 1.

El cromosoma 4 tiene mds de 186 millones de pares de
bases (el material que compone el ADN y representa
entre el 6y el 6,5 porciento del total del ADN en la célula).
El cromosoma 4 contiene entre 700 y 1.100 genes.
Obtenido de "http://es.wikipedia.org/wiki/Acondroplasia".
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La alteracién se encuentra en un gen del cromosoma
19 y del cromosoma 4”, (Figura 1) que contiene instruc-
ciones para hacer una proteina esencial para el desarrollo
normal del cartilago y de su conversién a hueso asi como
del desarrollo de fibroblastos. Sus caracteristicas clinicas
son notorias hasta los dos o tres afios de edad y consisten
en estatura corta, rasgos faciales y cabeza de tamafo
normal, diferencia en las extremidades y acortamiento
rizomerica de sus miembros, laxitud articular en los codos,
tobillos y rodillas. Hay problemas de columna vertebral
como cifosis, lordosis y escoliosis. La talla adulta de las
personas es de 80 a 130 centimetros.

Las manifestaciones estomatolégicas que presentan
los pacientes con pseudoacondroplasia son mal oclusién
tipo lll, debido a un inherente acortamiento de la base de
créneo, disminucién en altura vertical del maxilar superior,
mordida cruzada y apifiamiento dental.'

El piso y la boveda craneana estan adaptados a la
postura corporal erecta y al desarrollo de los hemisferios
cerebrales, el crecimiento de la base del craneo tienen una
relacién directa con la ubicacién en la parte media de la
cara y la mandibula. Los factores genéticos tienen una
gran influencia en la determinacién del tamafo y la
maduracién del individuo.

Las mordidas cruzadas posteriores en estos pacientes
se presentan por alteraciones en la oclusién en sentido
transversal debido a fuerzas compresivas en el momento
de la succidn o por presiones generadas por los carrillos,
afectando a uno o mds érganos dentarios. Las mordidas
cruzadas posteriores una vez desarrolladas no se corrigen
por si solas requieren ser tratadas de manera oportunay se
clasifican en esqueléticas, dentales y funcionales.”'®"

El tratamiento ortodéntico en estos pacientes se susten-
ta no solo en el conocimiento de las técnicas ortodénticas,
sinotambién en el desarrollo dentario, en los conceptos de
crecimiento fisico, desarrollo fisiolégico y psicosocial. El
uso de aparatos ortodénticos en estos pacientes depende
del tipo de maloclusién y de la colaboracién del paciente
enel uso diario.”

Materiales y metodos

Se presenta en este estudio un paciente masculino (Figura
2. Ver siguiente pdgina) de diez afios de edad con
diagnéstico de PSACH y obesidad, que presenta pie plano,
herida corneal no penetrante, talla baja, caries dental y
mordida cruzada unilateral derecha. Ingresa al servicio de
genética por diagnéstico de pseudoacondroplasia. Es
enviado a la consulta de Ortodoncia. A la inspeccién clini-
ca facial, presenta un patrén braquifacial, con asimetria
facial, hiperactividad mentoniana, perfil recto. En la ins-
peccién intraoral se observan placa dentobacteriana,
mordida cruzada unilateral derecha, clase molar |y clase
canina lll izquierda, clase molar y canina | derecha arcada
superior en forma de pardbola e inferior en forma de U
con procesos cariosos en varias arcadas (Figura 3. Ver
siguiente pdgina). Se solicitan estudios de radiodiag-

832



Oral. Afo 13 No. 40. Marzo, 2012.

Caso clinico

Ochoa, C.FS., De Dios, C.A., Aparicio, R.J.M., Cabrera, S.S., Herndndez, T.N.

néstico para iniciar el tratamiento ortodéntico (radiografia
carpal, panordmica, lateral de crdneo, andlisis cefalomé-
trico de Rickets, modelos de estudio y fotografias extra e
intraorales). Se determina diagnéstico ortodéntico como
mordida cruzada unilateral derecha.

Figuras 2: A,B,C.

Paciente masculino de 10 afios de edad con diagnéstico de PSACH y obesidad
con Perfil total: perfil ortognatico., Perfil labial: concavo. Profundidad de
cuello: ligeramente aumentada. Forma de cara: redonda. Tipo de
cara: braquifacial, asimetria facial: desviacién de: Tabique nasal-izquierda.
Mentén derecha Comisura labial derecha mds arriba que la
izquierda y fercios faciales: superior disminuido.

Figuras 3: A,B,C.
Relacion molar ambos lados: clase 1.
Relacién Canina: clase | derecha y Il izquierda. Curva de
Spee: plana. Mordida cruzada posterior izquierda.

Discusion

En este estudio de describen las alteraciones que se pre-
sentan en el complejo créneo-dento-facial asi como el
tratamiento estomatolégico en pacientes con pseudoacon-
droplasia. Los pacientes con este tipo de displasia esque-
lética por lo regular presentan alteraciones en el complejo
créneo-dento-facial, debido a esto se pueden observar
maloclusiones, por lo que es importante conocer la causa y
el tfratamiento adecuado para lograr una buena oclusién
dental y mejorar su estética.

Tanto la pseudoacoindroplasia como la acondroplasia
son trastornos 6seos genéticos (hereditarios)'”. En la ac-
tualidad se ha localizado el gen transmisor en el cromo-
soma 4.P 16.3 (brazo corto del cromosoma 4*****' (Figura
1). Se considera el tipo mas frecuente de enanismo, en la
cual los brazos y las piernas del nifio son cortas en
proporcién a la longitud corporal. Ademds, el didmetro
craneal se observa de un tamafio mayor mientras el tronco
es de tamafo normal. La estatura promedio de los adultos
hombres con acondroplasia es de 1,32 m. La estatura
promedio de las mujeres adultas con acondroplasia es de
1,25 m. Las personas con acondroplasia muestran una
interrupcién del desarrollo del cartilago en las epifisis de
los huesos, haciéndose mds notable en los huesos largos
humero y fémur, que son los que presentan un crecimiento
mds rdpido. De esta forma cursan con talla baja como se
menciond, con acortamiento de las extremidades y agran-
damiento del crdneo, mientras que el tronco conserva su
tamafo normal*'®,

En relacién al tratamiento ortodéntico se indico una
expansién lenta unidireccional (Placa Hawley con tornillo
unidireccional) (Figura 4), con el propésito de realizar una
inclinacién corono-vestibular del segmento posterior dere-
cho con una compresién del periodonto y de los tejidos
blandos del paladar origindndose a la primera semana un
desplazamiento en masa del segmento posterior, la placa
se activé 2/4 de vuelta diaria durante 15 dias, obteniendo
una oclusién estable en sentido transversal. El fratamiento
con la placa Hawley con tornillo unidireccional para
correcciéon de mordida cruzada posterior derecha se
realizo en forma oportuna y con una excelente evolucién
ortodontica en estomatologia.
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Figura 4: A,B,C.
Tratamiento. Se utilizo
Placa Hawley con tornillo
unidireccional. Y se realizo
correccion de mordida
cruzada posterior derecha.
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Los pacientes con pseudoacondroplasia deben de ser
evaluados de manera multidisciplinaria con el objetivo de
determinar las necesidades reales de tratamiento, las téc-
nicas ortodénticas deben de adaptarse a las necesidades y
limitaciones de estos pacientes, mejorando su funcién, es-
téticay su calidad de vida.
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