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Descripcion de laimagen

Nifla de 5 afios de edad fue llevada a la
consulta odontoldgica por retraso en la
erupcion de los dientes temporales. Sin
antecedentes personales patoldgicos de interés.
En la exploracion fisica presentaba frente
amplia, cara alargada, hipertelorismo, puente
nasal ancho, cierre bilabial competente, sonrisa
gingival; presencia de denticién decidua, torax
en forma de cono, antebrazos cortos y posicion
hacialalinea media de los hombros. Con peso y
talla debajo de percentil 3. Su cariotipo fue
normal. En la radiografia panoramica de
cavidad oral se observo denticiéon temporal y
multiples dientes retenidos. En la radiografia de
craneo se detectd hipoplasia maxilar, senos
hipoplasicos, calcificacion retardada y un gran
defecto 6seo en la linea media que se extendia
enlaregion frontal y parietal, motivo por el cual
se practica una tomografia computada 3D que
confirma el defecto 6seo mencionado en
topografia de la fontanela anterior y con una
extension anteroposterior de 11 cms (Figura A
y B), ademas se aprecié una apertura en la
sutura sagital (Figura Cy D). Ante la sospecha
diagnostica del sindrome de Pierre Marie
Sainton, se realizé la determinacién de
mutacion en el gen CBFA1/RUNX2, la cual
resulto positiva. La paciente fue tratada con un
grupo de profesionales en diversas
especialidades, involucrando odonto6logos para
la exéresis de los dientes supernumerarios,
evaluacion de las alteraciones craneofaciales
por parte de cirujanos maxilofaciales y apoyo
con terapistas del lenguaje y psicologos.

Este sindrome fue descrito por primera vez
en 1766 por Morand; en 1897 fue catalogada
como una disostosis cleidocraneal por Pierre
Marie y Sainton. Es un sindrome autosémico
dominante, raro, con alta penetrancia y
expresion variable, sin propension de sexo o
raza, caracterizado por la presencia de suturas
craneales abiertas, retraso en el cierre de
fontanelas, hipoplasia o aplasia clavicular y
anormalidades dentarias complejas. Su origen
esta conectado a mutaciones en el gen
CBFA/RUNX2, un factor de transcripcion que
activa la diferenciacion osteoblastica, ubicado
en el brazo corto del cromosoma 6.1 El
diagnostico diferencial se debe de realizar con
el sindrome de Yunis-Varon, picnodisostosis,
displasia mandibuloacral y el sindrome de
Floating Harbor.2 Esta enfermedad se debe
sospechar cuando existe la asociacion entre
alteraciones en el cierre de los huesos y
fontanelas, hipoplasia o aplasia de las
claviculas y antecedentes familiares de la
enfermedad. El pronostico de estos pacientes
en términos generales es bueno, ya que la
expectativa de vida es normal y suelen
presentar un déficit cognitivo leve o no
presentarlo.3

El tratamiento de este tipo de pacientes debe
llevarse a cabo por un equipo
multidisciplinario, pues se requiere de la
intervencién de varios especialistas
estomatologicos y médicos para realizar un
plan de tratamiento completo que incluya la
exéresis de los dientes supernumerarios o con
retencion ectopica, el realineamiento oclusal
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cuando este indicado, la rehabilitacion
protésica en caso de colocacion de implantes; la
evaluacion de las deformidades esqueléticas
por parte del cirujano maxilofacial o el
ortopedista con la orientacion psicologica y
fisioterapéutica necesaria.
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