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RESUMEN

El sindrome de Christ-Siemens-Touraine o Displasia Ectodérmica Hipohidrética,
constituye la forma mas frecuente de las llamadas displasias ectodérmicas: sindromes
de caracter congénito, en los que se ven afectados uno o varios componentes
derivados del ectodermo y que no presentan un curso progresivo. La displasia
ectodérmica hipohidrdtica se trata de un sindrome heredado familiar, transmitido
como un rasgo recesivo ligado a X, que afecta en el 90% de los casos a los varones.
La forma méas comdnmente encontrada de displasia ectodérmica es el tipo
hipohidrético, caracterizada por la triada hipohidrosis, hipotricosis e hipodoncia. Una
fascie caracterizada por abombamiento frontal, con depresion de tercio medio,
hundimiento de puente nasal y proguelia por la ausencia de dientes son otros
hallazgos. Se encuentran manifestaciones visuales, otorrinolaringoldgicas,
desordenes alérgicos, infecciones respiratorias y distrofia de las ufias de leve a
moderada. Aqui la importancia de la odontologia en este tipo de pacientes ya que
ellos necesitan un tratamiento adecuado y definitivo su cavidad oral. El disefio que
se utilizo en esta investigacion fue cientifico, descriptivo, de deduccion e induccién.
En relacion con los resultados obtenidos, el 91,18% de los profesionales
Odontdlogos no conocen acerca del protocolo de atencion Odontoldgica en Pacientes
con Displasia Ectodérmica Hipohidrética. Esto demuestra la importancia de conocer
acerca de esta patologia. Por lo que se concluye que la mayoria de los odont6logos
encuestados no conocen acerca de la Displasia Ectodermica Hipohidrotica por falta
de informacion por lo que se recomienda capacitar a los profesionales de salud
acerca de esta patologia ya que es de gran importancia a nivel odontolédgico ya que

asi se podria ayudar a estos pacientes a sentirse bien estéticamente y funcionalmente.
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ABSTRACT

Syndrome Christ-Siemens-Touraine or Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia, is the most
common form of ectodermal dysplasias calls: congenital character syndromes in which
affected one or more components derived from the ectoderm and do not have a
progressive course. Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia is a hereditary familiar
syndrome, transmitted as an X-linked recessive trait, which affects 90% of cases in men.
The most commonly encountered form of Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia type is
characterized by the triad of hypohidrosis, hypotrichosis and hypodontia. A facies
characterized by frontal bossing, depressed midface, sunken nasal bridge and proquelia
by the absence of teeth are other findings. They are visual manifestations, allergic
disorders, and respiratory infections and nail dystrophy mild to moderate. The design
that was used in this research was scientific, descriptive, deduction and induction.
Regarding the results, 91.18% of Dental professionals do not know about dental care
protocol in patients with Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia, this shows the importance
of knowing about this disease because these patients need a proper treatment and
definitive in their oral cavity. It is concluded that most of the dentists surveyed do not
know about Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia lack of information and training, the
reason we recommended to train health professionals about this condition as it is very
important to dental level as this could help patients feel well, aesthetically and

functionally.
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INTRODUCCION

El proyecto trata sobre Displasia ectodérmica hipohidrotica la cual forma parte de un
amplio grupo de enfermedades o sindromes que tienen en comun una alteracion de la

organizacion celular en al menos dos tejidos derivados de la capa embrionaria ectodérmica.

(Médico Genetista, Jefe Laboratorio. Seccién de Genética Clinica, Hospital Clinico Universidad de Chile).

El ectodermo es uno de los tres componentes embrionarios primordiales, que alrededor
de la tercera semana de desarrollo, experimenta una subdivision en el neuroectodermo, que
darad origen al sistema nervioso, mientras que el ectodermo restante recubrird toda la

superficie embrionaria, y formara la epidermis, sus anexos y el esmalte dental. (médico

Genetista, Jefe Laboratorio. Seccion de Genética Clinica, Hospital Clinico Universidad de Chile).

Se estima una frecuencia de displasia ectodérmica de 1 por 10.000 a 1 por 100.000
nacidos vivos, ademas se han descrito mas de 170 subtipos clinicos diferentes. Las
estructuras mas comprometidas en la displasia ectodérmica son las ufias, los foliculos
pilosos, las glandulas sudoriparas ecrinas y los dientes, aunque pueden existir
manifestaciones como retardo mental, inmunodeficiencia y fisuras orolabiales. Tal
variabilidad clinica ha llevado a proponer una nueva clasificacién incorporando los

conocimientos aportados por la genética molecular. (Rev Chil Pediatr 2005).

En términos generales, hay dos formas principales, clinica e histol6gicamente
diferentes, la forma hidrética o sindrome de Clouston y la hipo o anhidr6tica o sindrome de
Christ Siemens Touraine, segun el grado de sudoracién que presenta el paciente. Felsher
sugirié el termino de hipohidrotica ya que la piel raras veces es completamente anhidrdtica.
Por medio de este trabajo investigativo se podrd dar un protocolo adecuado para la
atencion odontoldgica de pacientes con Displasia Ectodérmica Hipohidrética en el
tratamiento se pueden realizar dentaduras parciales o completas para reemplazar los
dientes ausentes. Aunqgue el éxito de estas dentaduras depende de la cooperacion, ellas son
usadas con éxito en nifios tan jovenes como de dos afios de edad, especialmente si el nifio
estd bien motivado por padres y otros familiares. Durante los periodos de crecimiento
rapido del nifio, estas dentaduras deben ser reemplazadas periddicamente. El reemplazo

puede ser costoso, pero las ventajas psicoldgicas y fisicas de tener dientes pesan mas que el

1



costo de reemplazar las dentaduras. La ortodoncia y los puentes (dentaduras fijas) son
utiles cuando los dientes se encuentran muy espaciados o malformados. Se encuentran
disponibles muchos procedimientos de reconstruccion si la capa de esmalte esta
defectuosa. Se pueden utilizar con éxito los implantes dentales (ganchos metalicos que se
fijan en los huesos mandibulares y son utilizados como soporte para coronas y dentaduras)
en las personas con Displasia Ectodérmica. Cualquiera que sea el tratamiento, se debe
hacer un esfuerzo para salvar tantos dientes naturales como sea posible, y se debe iniciar
un programa de prevencién de caries dentales (chequeos regulares, limpiezas, rayos X, y

tratamientos con flUor). (Barlett GC et al: The function of the skin in anhidrotic ectodermal displasia).

Lo que se desea conseguir es que estos pacientes se puedan sentir bien tanto interna

como externamente.



CAPITULO |

1. PROBLEMATIZACION.

1.1 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

Para entender las Displasias Ectodérmicas es importante revisar las caracteristicas del
ectodermo, que es la capa superficial de los tres componentes primordiales del embrion. El
ectodermo, alrededor de la tercera semana de desarrollo, experimenta una subdivision en
neuroectodermo (que da origen al sistema nervioso) y el ectodermo restante, que recubrira
toda la superficie del embrion y formara la epidermis (capa superficial de la piel), sus
anejos (pelo, ufias, glandulas sudoriparas) y el esmalte dental. EI ectodermo también es
responsable de la formacion de las glandulas mamarias, glandulas salivares y sebaceas.
Asi, las alteraciones en el desarrollo del ectodermo pueden dar lugar a la detencién en la
maduracion de alguno de estos derivados ectodérmicos, sobre todo en el tercer y cuarto
mes de gestacién, y con ello, generar la afectacion de diversas estructuras y tejidos de

origen ectodérmico, es decir, el cabello, piel, ufias, dientes y diversas glandulas. (Bayes M,

Hartung AJ, Ezer S, Pispa J, Thesleff I, Srivastava AK, Kere J. The anhidrotic ectodermal displasia).

1.2 FORMULACION DEL PROBLEMA.

¢Como la displasia ectodérmica hipohidrotica interviene en el protocolo de atencion
odontoldgica en la provincia de Chimborazo en el periodo octubre del 2013 a marzo del
20147



1.3 OBJETIVOS

1.3.1 OBJETIVO GENERAL

e Establecer un protocolo de atencion odontoldgica para las personas con Displasia
Ectodérmica Hipohidrética para que estos pacientes puedan sentirse bien

estéticamente y funcionalmente.

1.3.2 OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Determinar los signos caracteristicos de la Displasia Ectodérmica Hipohidrética
para poner en conocimiento a todos los profesionales Odontélogos y asi ellos

podréan dar un adecuado diagndstico y tratamiento.

e Enunciar las caracteristicas de la Displasia Ectodérmica Hipohidrética a los padres

para que sus hijos sean estimulados a nivel social y personal.

e Impartir el protocolo odontoldgico adecuado para pacientes con Displasia

Ectodérmica Hipohidrética

1.4 JUSTIFICACION

La realizacion de este trabajo es porgue se ha visto que existe esta enfermedad y que el
personal de salud desconoce de la misma, por lo que no aportan con éptimos tratamientos
para estos pacientes. Tomando en cuenta que nosotros como odontdlogos podemos

ayudarles para que estos pacientes se puedan desarrollar a nivel social y personal.

El término displasia ectodérmica engloba mas de 200 enfermedades genéticas diferentes
que tienen en comun la afectacion de al menos dos derivados ectodérmicos tales como el
cabello, las ufias, los dientes o las glandulas sudoriparas. En ocasiones, pueden asociar

otras anomalias en distintos Organos y tejidos. (Asociacién Espafiola de Afectados de Displasia

Ectodérmica).



Se prestara especial atencion al tratamiento dental que se pretende sea individualizado y
adaptado de manera progresiva al crecimiento del individuo.

Este tema tiene mucha relevancia a nivel odontoldgico ya que por la anodoncia que
posee esta enfermedad los pacientes necesitan de tratamientos odontoldgicos estéticos y
funcionales, Con este proyecto obtendremos sufrientes conocimientos sobre esta

enfermedad los cuales serdn tomados en cuenta en la préctica profesional.



CAPITULO Il

2. MARCO TEORICO

2.1 POSICIONAMIENTO PERSONAL

Las formas hipohidréticas son reconocidas desde hace bastante tiempo. Una fue descrita
por primera vez por Thurman en 1848, luego en 1875 el naturalista inglés Charles Darwin,
durante un viaje a la India, resefid una familia en que s6lo varones estaban afectados,
donde las mujeres eran sanas y transmitian la enfermedad a sus hijos, concordante con una
herencia recesiva ligada al cromosoma X. Posteriormente, se han reconocido casos
familiares con herencia autosémica dominante o recesiva. Clinicamente, sin embargo estas

formas son indistinguibles. (Rev. chil. pediatr. v.76 n.2 Santiago abr. 2005).

La displasia ectodérmica hipohidrética o sindrome de Christ-Siemens-Touraine es la
forma mas frecuente de las llamadas displasias ectodérmicas: sindromes de caracter
congeénito, en los que se ven afectados uno o varios componentes derivados del ectodermo
y que no presentan un curso progresivo. En 1994 se clasificaron las displasias ectodérmicas
en 154 sindromes y 11 subgrupos segun la afectacion clinica, estimandose su frecuencia en

alrededor de 7 por cada 100.000 recién nacidos. (Segurado Rodriguez MA, Ortiz de Frutos FJ, Comejo

Navarro P, Rodriguez Peralto JL, Sanchez del Pozo J, Guerra Tapia A, et al. Displasia ectodérmica hipohidrética).

Los primeros 2 casos de Displasia Ectodérmica Hipohidrética fueron descritos por
Thurnam en 1848, y su transmision genética se produce de forma recesiva ligada al
cromosoma X, portando el gen responsable las mujeres y padeciendo la enfermedad los
hombres, aunque las madres portadoras padecen en un alto porcentaje algin rasgo
caracteristico de la enfermedad. ElI gen responsable de la Displasia Ectodérmica
Hipohidratica se situa en el locus q12-q13 del cromosoma X, constando de 12 exones,
siendo ocho de ellos encargados de codificar una proteina transmembrana (EDA-A)
involucrada en el desarrollo ectodérmico, cuyas mutaciones originan la patologia que

caracteriza dicha enfermedad.

Los pacientes con Displasia Ectodérmica Hipohidrotica presentan disminucion o

ausencia de las glandulas sudoriparas, alteraciones en la epidermis y en sus anejos, tanto en
6



el pelo como en las ufias. Se caracterizan por presentar piel suave y fina, hipotricosis
generalizada (que afectan también a cejas y pestafias), hipohidrosis que con lleva una
intolerancia al calor que puede ser causa de fiebre de origen desconocido e incluso
hiperpirexia, anomalias dentarias tanto en nimero como en tamafio y una facies que se
caracteriza por rasgos como nariz en silla de montar, arcos supraciliares prominentes,
orejas puntiagudas de baja implantacion, profusién del labio inferior y pigmentacion
periorbitaria. Otros rasgos que se han observado en la Displasia Ectodérmica Hipohidrotica
han sido la presencia de ufias distréficas, alteracion en las glandulas mamarias, rinorrea
cronica, asma, afonia, eccema, talla baja, retraso mental, otitis, infecciones respiratorias,

panuveitis bilateral y aplasia tibial. (Freire-Maia-Pinheiro. Ectodermal displasias).

El diagndstico de la Displasia Ectodérmica Hipohidrética se basa fundamentalmente en
la sintomatologia y en el estudio genético, siendo la clave la disminucion o falta de
sudoracion cuando la temperatura corporal se eleva. También se puede realizar el
diagnostico prenatal de forma invasiva (biopsia de piel fetal o estudio genético de
vellosidades coridnicas) o no invasiva, mediante ultrasonografia tridimensional
identificando las caracteristicas faciales a partir de la semana 30 de gestacion. Durante las
primeras semanas de vida es complicado reconocer la presencia de Displasia Ectodérmica
Hipohidrética en el recién nacido, y es importante pensar en ella en los casos de aparicién
de fiebre de origen desconocido o hiperpirexia como diagndstico diferencial frente a la
sepsis neonatal, con los beneficios que esto con lleva en cuanto a la realizacion de medidas

diagndsticas y terapéuticas. (Segurado Rodriguez MA, Ortiz de Frutos FJ, Cornejo Navarro P, Rodriguez

Peralto JL, Sénchez del Pozo J, Guerra Tapia A, et al. Displasia ectodérmica hipohidrdtica).

El tratamiento de la Displasia Ectodérmica Hipohidrotica se basa en medidas
sintomaticas que mantengan la hidratacion de piel y mucosas, con cuidados de la piel con
productos hidratantes y uso de corticoides topicos en casos de lesiones irritativas o
dermatitis atépica. El tratamiento de las alteraciones dentales debe ser individualizado
dependiendo de la gravedad del caso, de acuerdo con la edad y desarrollo dental del
individuo, con realizacion de un seguimiento continuo. Por ultimo, cabe destacar la
posibilidad de usar el factor de crecimiento epidérmico en los primeros 2 meses de vida

como medida de activacion y desarrollo de las glandulas sudoriparas (E Guillén Navarro, M.2 J

Ballesta Martinez, V Ldpez Gonzalez Unidad de Genética Médica. Servicio de Pediatria.).



La Displasia Ectodérmica Hipohidrética altera la apariencia fisica normal de los
pacientes que la padecen, lo cual con lleva a un deterioro del desarrollo psicologico y
social. Entre las anomalias que se presentan en todas las formas de segregacion de la
Displasia Ectodérmica Hipohidrotica, existen tres caracteristicas cardinales: anomalias

dentales usualmente hipodoncias, ademas hipohidrosis e hipotricosis.

La displasia autosémica dominante, cuando se presenta con deficiencia de conexina 30
se produce distrofia en ufias, caracteristica que no se observa en los pacientes con la
Displasia Ectodérmica Hidrdtica clasica, a continuacién se describen los signos

caracteristicos de Displasia Ectodérmica Hipohidrética. (Mortier K, Wackens G. Ectodermal Dysplasia
(generic term). Orphanet Encyclopedia 2004).

a. Alteraciones del cabello: Hipotricosis en cuero cabelludo, cejas, pestafias, region pabica
y axilar; el cabello es de color claro, corto y quebradizo con posible pérdida o alteracion

estructural del tallo del pelo que causa una deformacion denominada tricorrexis fisurada.

b. Anomalias dentales de numero, forma y tamafio: Pueden presentarse tanto en la
denticion primaria como permanente. Entre las manifestaciones dentarias mas comunes se
encuentran los dientes conicos o en clavija y la microdoncia pasando por la hipodoncia u
oligodoncia, hasta casos mas severos con anodoncia, lo cual desencadena un desarrollo

deficiente del hueso alveolar, dando apariencia facial de un paciente adulto edéntulo.

c. Hipohidrosis/anhidrosis: Compromiso mayor de las glandulas de tipo ecrino, seguidas
por las apocrinas y las sebaceas, lo cual genera hiperpirexia con una marcada intolerancia
al calor, y convulsiones esporadicas. Otras consecuencias de la disminucion o ausencia de
glandulas son la laringitis cronica, las infecciones pulmonares recurrentes, xeroftalmia, piel
seca y dificultad para la masticacion y la deglucion por disminucion de la cantidad de

saliva fluida.

Sumado a las caracteristicas cardinales, los pacientes con Displasia Ectodérmica
Hipohidrotica pueden presentar rasgos faciales dismorficos tipicos como: frente abultada,
orejas puntiagudas de baja implantacion, nariz en silla de montar, labios gruesos y

evertidos. (Mortier K, Wackens G. Ectodermal Dysplasia (generic term). Orphanet Encyclopedia 2004).



2.2 FUNDAMENTACION TEORICA

Se define DE cuando existen dos o mas defectos de las estructuras o derivados
ectodérmicos. Las estructuras mas comprometidas son las ufias, los foliculos pilosos, las
glandulas sudoriparas ecrinas y los dientes, aunque pueden existir ocasionalmente otras
manifestaciones como inmunodeficiencias, fisuras oro-labiales o retraso psicomotor. La
diferenciacion de los distintos tipos de Displasia Ectodérmica se basa en la presencia o
ausencia de sudoracion funcional, la combinacion de las estructuras afectadas y el modo de

herencia.

Las manifestaciones clinicas en las Displasias Ectodérmicas van a depender de la

afectacion de los distintos derivados ectodérmicos: (Bayes M, Hartung AJ, Ezer S, Pispa J, Thesleff I,

Srivastava AK, Kere J. The anhidrotic ectodermal displasia).

Se realiz6 una revision bibliografica en Cuba de los aspectos genéticos de las displasias
ectodérmicas a la luz de los nuevos tiempos .Este tipo se observa con una incidencia de

7:10000 nacimientos. (Freire-Maia-Pinheiro. Ectodermal displasias).

En Yucatdn México por una estudiante de la UNAM que Displasia Ectodérmica
Hipohidrotica tiene una incidencia en el mundo de un caso por cada 100 mil nacimientos
vivos, pero en Yucatan, la prevalencia es de uno por cada 500 habitantes, dijo Adolfo René

Méndez Cruz, de la misma entidad universitaria. (Boletin UNAM-DGCS-625 22 de octubre de 2011).

A poco méas de 100 kilometros de la ciudad de Mérida, Yucatan, se ubica AKil, un
poblado que no llega a 10 mil habitantes. En el 2006, Nayellin Reyes Chicuéllar, pasante
de la carrera de Medicina en lztacala, detectd a estos enfermos, porque con frecuencia

asistian a que los atendieran por problemas respiratorios o fiebre.

Observo alteraciones en el cabello y deformaciones en las pocas piezas dentales. Al
evaluar la historia familiar, se llegé al diagndstico de la displasia ectodérmica

hipohidrdtica. (Boletin UNAM-DGCS-625Ciudad Universitaria.11:00 hrs. 22 de octubre de 2011).

La incidencia de pacientes con Displasia Ectodérmica Hipohidrética en el mundo es de
un caso por cada 100 mil nacimientos vivos, pero en Akil se han detectado al menos 20

personas con la enfermedad, lo que indica un caso por cada 500 habitantes, muy alto.



Se estima que en Chile la frecuencia de esta enfermedad es de 1/100.000 recién nacidos
vivos y su modo de herencia recesivo ligado al cromosoma X, de forma que el gen

responsable lo portan las mujeres y lo manifiestan los varones.

Generalmente el pronostico de la enfermedad es bueno a no ser que se asocien sintomas
de afectacion sistémica. La mortalidad se debe principalmente a la aparicion de infecciones

respiratorias que afectan aproximadamente al 30 % de los pacientes. (Rev. chil.
pediatr. v.76 n.2 Santiago abr. 2005).

Con el desarrollo actual de la medicina a nivel mundial son muchos los adelantos en
diferentes ramas de la ciencia, la genética es una especialidad con gran despegue en las
ultimas décadas, cada avance en materia de genética nos ayuda a descubrir las causas de
diferentes afecciones hasta hoy poco conocidas al tiempo que nos prepara para su control y

prevencion. (Rev. chil. pediatr. v.76 n.2 Santiago abr. 2005).

2.2.1 DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA

Se considera la Displasia Ectodérmica hipohidrética como una alteracion en la cual
existen anormalidades de dos o mas estructuras ectodérmicas, y que son causadas por

factores genéticos

2.2,1.1 ;QUE ES UNA ESTRUCTURA ECTODERMICA?

Antes del desarrollo del bebé es muy comuin ver, una capa de células cubriendo la
superficie del cuerpo. Esta capa superficial de células se denomina ectodermo, y de aqui se
forma la piel, el cabello, ufias, dientes, células nerviosas, glandulas sudoriparas, partes del

0jo y oido, y partes de algunos otros érganos.

Luego, cada una de las partes del cuerpo enumeradas, son llamadas estructuras
ectodérmicas. Hay muchas alteraciones que afectan solamente una de estas estructuras y no
son exactamente llamadas Displasia Ectodérmica. Sin embargo, cualquier combinacion de
defectos que afecten mas de una de estas estructuras, podrian denominarse Displasia
Ectodérmica; la lista de estas combinaciones es larga. Por ejemplo, a una persona le

pueden faltar dientes y tener ufias defectuosas, mientras que a otra, le pueden faltar dientes,
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presenta incapacidad para sudar, y tener cabello escaso. Méas aln, otra puede tener cabello
escaso y pérdida de la audicion. Cada combinacién de defectos representa otra clase de
Displasia Ectodérmica y posee un nombre especifico. Por lo que se describe los signos

caracteristicos en la Displasia Ectodérmica Hipohidrotica (Barlett, formas de displasia ectodérmica)

2.2.1.1.1 PIEL Y ANEJOS CUTANEOS

Al nacimiento la piel puede encontrarse roja y con descamacién y en la infancia puede
presentar una erupcion del pafial persistente. En la displasia ectodérmica hipohidrética la
facies es tipica desde los primeros meses de vida y se caracteriza por presentar cejas,
pestafias y cabellos escasos, finos y de color claro. En general, la piel es delicada, se
encuentra adelgazada y lisa. Se pueden apreciar los vasos sanguineos en la superficie. Es
seca, por la falta o poco desarrollo de las glandulas sudoriparas y sebaceas (grasas),
escamosa Y se irrita con facilidad, especialmente en invierno. El eczema afecta a la gran
mayoria de pacientes y a veces es dificil de controlar, causando graves consecuencias
dermatoldgicas. También puede presentar piel gruesa, hiperqueratdsica, en las palmas de
las manos y plantas de los pies y arrugas finas lineales alrededor de los 0jos. Se puede
apreciar areas de poca pigmentacion y otras hiperpigmentadas, sobre todo a nivel
periocular y peribucal, asi como en codos, palmas de las manos o plantas de los pies.

(Unidad de Genética Médica. Servicio Pediatria. Hospital Universitario V. Arrixaca Facultad de Medicina. Universidad

de Murcia, Espafia)

La sudoracion, en general, varia de un lugar del cuerpo a otro en relacién con la
densidad de las glandulas sudoriparas, y esta influida por una diversidad de factores, entre
ellos la edad, la ingesta de agua, la temperatura, la aclimatacion o el estado emocional.
Entre las funciones del sudor destacan: la termorregulacién, propiedades antisépticas y
antifangicas, atribuidas a su pH acido y a la presencia de inmunoglobulinas, y aumento del
coeficiente de friccion de la superficie cutanea. Al hipotalamo (centro termorregulador)
llega informacion de las variaciones en la temperatura ambiental externa o de la
temperatura basal interna, por la fiebre o al ejercicio fisico, y éste posteriormente envia
ordenes a las glandulas sudoriparas ecrinas, mediante fibras nerviosas y se estimula la

secrecion del sudor
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Ya en los lactantes con Displasia Ectodérmica puede observarse la falta de sudoracion,
pero no es raro que pase desapercibida durante afios. Aunque la piel no suele ser
completamente anhidrotica, la alteracion de las glandulas sudoriparas limita la capacidad
de regular la temperatura corporal con el sudor, por lo que presentan intolerancia al calor,
en especial en situaciones de climas célidos, con altas temperaturas ambientales, actividad
excesiva 0 sobrecalentamiento (cuando se usa demasiada ropa), que les condiciona sus

actividades cotidianas.

La complicaciobn mas seria que pueden presentar los pacientes con Displasia
Ectodérmica es por la falta de sudoracion que puede provocar, ante situaciones especificas
como ejercicio fisico, fiebre elevada 0 medio ambiente muy caluroso, un cuadro grave de
hipertermia, con secuelas irreversibles en el organismo y especialmente en el cerebro. Las
personas con Displasia Ectodérmica pueden ser sensibles a la luz solar, pero pueden tolerar

las actividades al aire libre siempre y cuando lleven precaucion con las altas temperaturas.

(Unidad de Genética Médica. Servicio Pediatria. Hospital Universitario V. Arrixaca Facultad de Medicina. Universidad

de Murcia, Espafia)

FIGURA 1. PIEL Y ANEJOS CUTANEOS

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca
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2.2.1.1.2 DIENTES

Pueden manifestar grados variables de afectacion, con disminucién en el nimero de
dientes (hipodoncia) e incluso ausencia total de denticion temporal y permanente
(anodoncia), involucrando ambas denticiones. La agenesia afecta principalmente a los
segundos premolares, a los incisivos laterales superiores y a los incisivos centrales y
laterales inferiores. A menudo puede encontrarse un amplio diastema entre los incisivos
centrales superiores. A consecuencia de la ausencia de dientes, el crecimiento de los
huesos maxilares no es normal en los individuos que padecen Displasia Ectodérmica, la
agenesia dental y las consiguientes insuficiencias masticatorias determinan la atrofia de los
procesos alveolares. La atrofia de los procesos alveolares lleva reduccion de su dimension

vertical y esto puede promover una protuberancia de los labios.

Los escasos dientes pueden presentar alteracion de la cronologia de su erupcion y
anomalias de tipo estructural tales como coronas conicas o puntiagudas, curvas, hipoplasia
del esmalte (capa externa del diente descolorida), menor resistencia del esmalte a la caries

y pérdida del esmalte. La oclusion dentaria puede ser pobre.

Los procesos alveolares estan reabsorbidos. Debido a la disminucion del nimero y de la
actividad de las glandulas lacrimales, nasales, salivales y sudoriparas hay sequedad de piel

Y mMucosas.

La saliva es escasa, causando problemas al degustar, masticar y tragar los alimentos. las
secreciones mucosas de la nariz son excesivamente espesas, formandose costras. Las
mujeres portadoras de Displasia Ectodérmica Hipohidrotica pueden tener los dientes

anteriores méas pequefios de lo habitual. (Unidad de Genética Médica. Servicio Pediatria. Hospital

Universitario V. Arrixaca Facultad de Medicina. Universidad de Murcia, Espafia).
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FIGURA 2. DIENTES

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca

2.2.1.1.3 CABELLO

El cabello puede estar ausente, ser escaso, fino, con poca pigmentacion y de textura
anormal. También puede ser fragil, dirigido en todas las direcciones y dificil de peinary es
seco por la ausencia o falta de desarrollo de las glandulas grasas. Suele tener un
crecimiento lento, aunque en algunas personas esto mejora tras la pubertad, y se suele caer

prematuramente.

Algunas anomalias del cabello ya se aprecian al nacimiento, mientras que otras lo hacen
afios después. El pelo de otras partes del cuerpo como el de las cejas, pestafias, puede estar

ausente o ser escaso, pero la barba o el vello pabico crece normalmente.
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FIGURA 3. CABELLO

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca

2.2.1.1.4 UNAS

Las ufias son laminas cdérneas y no son Unicamente una estructura estatica,
queratinizada e indurada que recubre la parte distal de los dedos, sino que debe ser
considerada como una unidad funcional, dinamica, relacionada con el resto del cuerpo y
con el medio ambiente que la rodea. Las funciones principales de las ufias son: prension de

pequefios y finos objetos y la de proteccion de la sensibilidad del pulpejo de los dedos.

Las ufias pueden estar poco desarrolladas, ser gruesas o delgadas y fréagiles,
descoloridas o quebradizas con estrias. Presentan un crecimiento lento, cayéndose

periddicamente y desarrollando manchas lineales o lunares.

En algunas Displasias Ectodérmicas, el problema de ufias supone una incapacidad para
desempefiar una vida laboral y social normal, ya que las ufias de estos pacientes son tan

fragiles y quebradizas que se desprenden y caen constantemente. (Unidad de Genética Médica.

Servicio Pediatria. Hospital Universitario V. Arrixaca Facultad de Medicina. Universidad de Murcia, Espafia).
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FIGURA 4. UNAS

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca

2.2.1.1.5 0IDO, NARIZ, GARGANTA

La baja produccion generalizada de fluidos en el cuerpo con lleva varios problemas a
estos niveles. Las secreciones mucosas de la nariz son excesivamente espesas, formando
costras. Son comunes las infecciones nasales y normalmente estan acompafiadas por un
olor fétido. La saliva es escasa, causando problemas al masticar, degustar y tragar los
alimentos. Es comun una voz ronca y aspera. Puede haber cera incrustada en los oidos,
ocasionando tapones recurrentes. La pérdida de la audicion puede ocurrir como reaccion

secundaria a la acumulacion de cera o a la degeneracion del nervio.

2.2.1.1.6 OTRAS PARTES DEL CUERPO

A nivel anatémico facial se puede encontrar hipoplasia del tercio medio, prominencia

frontal y de las arcadas supraorbitarias, puente nasal plano o deprimido y labios gruesos.

Las lagrimas son escasas, causando irritacion en los ojos, conjuntivitis, y sensibilidad a
la luz solar. Puede haber cérneas nubosas o cataratas. Se describen disfunciones en las
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glandulas mucosas del tracto respiratorio siendo comunes las infecciones respiratorias y

una mayor susceptibilidad al asma.

Las glandulas mamarias pueden ser hipoplésicas o estar ausentes (agenesia total) y en

ocasiones presentar varios pezones (politelia) (Unidad de Genética Médica. Servicio Pediatria. Hospital

Universitario V. Arrixaca Facultad de Medicina. Universidad de Murcia, Espafia)

2.2.1.1.7 ASESORAMIENTO GENETICO

El cuerpo esta compuesto por billones de células. Cada célula posee dentro de si una
pequefia estructura denominada nucleo. Dentro del nucleo se encuentran los cromosomas,
los cuales son pequefios hilos- como fibras de material hereditario. Por otra parte, los

cromosomas, estan compuestos por genes.

Las Displasias Ectodérmicas son causadas por genes defectuosos. Los genes
defectuosos pueden ser heredados o genes normales que llegan a ser defectuosos

(mutacion) en el momento de la concepcién.

La Displasia Ectodérmica Hipohidrotica puede seguir tres patrones de herencia distinta:
autosdmica dominante, autosémica recesiva y recesiva ligada a X. En la forma autosémica
dominante, el individuo afectado tiene un riesgo del 50% de transmitir la enfermedad a su
descendencia, independientemente del sexo.

En cada individuo diagnosticado es importante el examen clinico de los padres y su
estudio genético, en caso de haber identificado el defecto molecular en el nifio, para
distinguir entre un caso heredado o de novo y proporcionar adecuado asesoramiento a la

pareja. (Guillen Navarro E, Ballesta Martinez MJ, Lopez Gonzalez V. Displasia ectodérmica hipohidrética).

En la forma autosémica recesiva, los padres del individuo afectado tendran un 25% de

riesgo de tener un nuevo hijo afectado.

El estudio genético serd indispensable para identificar otros portadores en la familia. En
la Displasia Ectodérmica Hipohidrotica ligada a X, todas las hijas de un varén afectado

seran portadoras y todos sus hijos seran sanos. El riesgo de una mujer portadora de
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transmitir la enfermedad a su descendencia serd de un 50%, siendo ése el riesgo de que sus

hijos varones estén afectados y de que sus hijas sean portadoras. (Guillen Navarro E, Ballesta

Martinez MJ, Lopez Gonzélez V. Displasia ectodérmica hipohidrotica).

La identificacion de portadoras por métodos clinicos suelen ser a veces impreciso y se
prefiere el estudio genético siempre que sea posible. El diagndstico prenatal y/o
preimplantacional sera posible siempre y cuando se haya identificado el defecto molecular

en la persona afectada.

FIGURA 5. ASESORAMIENTO GENETICO
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Fig. 1. Genaalogia ds la famdla. S presantan 4 gencracionas, Todos los afoctados son varones y s caractonistioas clasicas de sus signos
indioan que 56 encusnira presents un patron do haroncia ligado al sena.

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca

2.2.2 DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA: GENETICA
MOLECULAR

Desde 1996 se han identificado las primeras mutaciones en pacientes con displasia
ectodérmica hipohidrotica y se ha avanzado también en el conocimiento de las sefiales y

procesos que llevan a la formacion de las estructuras ectodérmicas. Primero, estudiando
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pacientes con la forma clasica recesiva ligada al X se identificaron mutaciones en el gen
EDA-AL (Xql2.2) que codifica la isoforma Al de una proteina llamada ectodisplasina.
Posteriormente, se detectaron mutaciones en el gen EDAR (2g12.3), que codifica para el
receptor de la ectodisplasina-Al, éstas se han reportado en pacientes con la forma
autosémica dominante y en algunos casos con herencia autosémica recesiva. Finalmente,
se ha encontrado en pacientes con herencia autosdmica recesiva, mutaciones en el gen de
la proteina EDARADD (1g42), que actia como moduladora intracitoplasmatica del
receptor EDAR. Estas proteinas son estructuralmente similares a otros componentes de la
via del factor de necrosis tumoral (TNF), y se expresan principalmente en la piel fetal, asi
como en el mesénquima subyacente. Se ha establecido que participan en la via de
sefializacion del factor de transcripcion nuclear kappa B (NF-kB) como eje central , que
dirige la transcripcion de genes necesarios para la formacién de las estructuras

epidérmicas.

Estas mutaciones alteran la activacion de NF-kB gatillada por EDAR, durante un
periodo critico en el desarrollo del ectodermo y sus apéndices, desencadenando la
displasia. Esto ha sido corroborado en modelos animales. Se han encontrado mutaciones en
otros componentes de esta via, como el gen NEMO, que también es responsable de la

Incontinencia Pigmenti. (Guillen Navarro E, Ballesta Martinez MJ, Lopez Gonzéalez V. Displasia ectodérmica

hipohidrética).

2.2.2.1 PROTOCOLO DE ATENCION ODONTOLOGICA EN PACIENTES CON
DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA

Las diferentes manifestaciones presentes en los pacientes con Displasia Ectodérmica
Hipohidrética merecen cuidados, recomendaciones y acciones terapéuticas que varian
segun la severidad y complejidad de cada caso, y que requieren de una intervencion
multidisciplinaria con el fin de lograr una adecuada rehabilitacion bucal y social de cada
individuo; el grupo de trabajo que interviene en los pacientes con Displasia Ectodérmica
Hipohidrética y sus grupos familiares deberia estar conformado por las areas de genética,
pediatria, dermatologia, otorrinolaringologia, odontopediatria, rehabilitacion dental,

ortodoncia, cirugia oral y maxilofacial, terapia del habla, psicologia y trabajo social , con
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lo que se asegura una vision holistica del paciente. Las necesidades de los pacientes varian
segun el grado de severidad de las manifestaciones clinicas y la personalidad del paciente
para afrontar el entorno social. La Academia Americana de Pediatria Dental establece que
los pacientes que requieren un manejo especial de sus necesidades de salud para lograr un
desarrollo fisico, mental, sensorial, cognitivo o emocional y de comportamiento debido a
que presentan discapacidad o limitacion en alguna condicion, requieren un manejo médico
o0 intervencion en los cuidados de la salud mediante programas y servicios especializados.
Estos pacientes son mas vulnerables a sufrir enfermedades bucales por- que algunos de
ellos presentan compromiso inmunolégico que los hace susceptibles a infecciones. Uno de
principales objetivos del tratamiento maxilofacial para estos pacientes es el de obtener un
abordaje integral que cubra todas las falencias a nivel sistémico y proporcione el maximo
grado de desarrollo como ser humano tanto a nivel fisico como psicoldgico y social. Desde
esta perspectiva, los logros a alcanzar abarcan condiciones como: proveer una actividad
masticatoria adecuada mediante una rehabilitacion multidisciplinaria, promover el
desarrollo maxilofacial adecuado, evitar la atrofia alveolar o restaurar el reborde de los
maxilares, mantener la dimensién vertical apropiada, integrar la estética dentofacial para
lograr una autoestima y auto aceptacion que le permitan mejorar las relaciones

interpersonales en su entorno social. (Bisloga. Odontéloga especialista en Estomatologia y Cirugia Oral.

Facultad de Odontologia. Profesora).

2.2.2.2 HISTORIA CLINICA

Una historia clinica exacta, completa y reciente es necesaria para el diagndstico correcto

y planificacion efectiva de tratamiento.

e Anamnesis: Considerar la necesidad sentida del paciente , el estatus de su salud
oral, antecedentes médicos, medicamentos que ingiere, cirugias y hospitalizaciones
previas, alergias, y esquemas de vacunacidn, experiencia con anestésicos, Yy
antecedentes familiares con displasia y otros compromisos, posible tipo de herencia
genetica

e Examen clinico maxilofacial: Debe ser exhaustivo para determinar cuales son las
caracteristicas fisicas mas relevantes descritas (piel seca, implantacion de las orejas,

pelo delgado y quebradizo, nariz en silla de montar, ausencia o disminucion de la
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sudoracion, labios gruesos entre otros, agenesias, mal posiciones dentarias, otras
anomalias dentales, alteraciones en el habla y la deglucién, estado de rebordes
maxilares, calidad y cantidad de saliva).

e Ayudas diagnosticas: Rx panoramica: lo méas temprana posible para descartar otras
anomalias dentales: anquilosis, microdoncias entre otras.

e Recuento de fluido salivar: Cuantitativo/cualitativo para determinar la cantidad y
calidad de la saliva lo que evidenciard el nidmero normal o disminuido de las
glandulas salivares, si la prueba no arroja resultados exactos se lleva a cabo una
tomografia computarizada de glandulas para observar si los conductos se
encuentran hipoplasicos o estan ausentes, produccion de las glandulas sudoriparas
(evaluacion por dermatologia quien define si es necesario biopsia de piel).

e Evaluacion genética: Mediante el estudio de los genes y receptores de: EDA,
EDAR, entre otros.

e Familiograma: sirve para determinar la prevalencia por generaciones dentro de
una misma familia y diagnosticar el tipo de displasia que se esta presentando: de
Novo, ligada al X, autosomica dominante y autosémica recesiva. Tomar como
referente las medidas cefalométricas y de alli poder evaluar el progreso del
tratamiento.

« Consentimiento informado: Todo paciente o su acudiente deben firmar y conocer

el consentimiento informado previo a cualquier tratamiento. (Displasia ectodérmica

hipohidrdtica: Reporte de casos. Av. Odontoestomatoldgica 2013)

2.2.2.3 DIAGNOSTICO

El diagnostico de los pacientes con displasia ectodérmica estd basado en la historia
clinica, en la realizacién de biopsia cutanea cuando existe afectacion de glandulas
sudoriparas, estudio capilar que muestra cabellos finos y delgados y estudio radioldgico

para evidenciar alteraciones dentarias.
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2.2.2.4 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El diagnostico diferencial de las displasias ectodérmicas se debe realizar con patologias

como:

Disqueratosis congénita: La disqueratosis congénita ligada al cromosoma X es una
enfermedad rara de la piel, aparece con mayor frecuencia en varones. Presenta la triada

clasica hiperpigmentacion reticular, atrofia ungueal, leucoplasia oral.

Sindrome de Werner: Es un sindrome autosdmico recesivo, se caracteriza por el
envejecimiento acelerado, las caracteristicas clinicas incluyen: pérdida de cabello,
cataratas, diabetes mellitus tipo Il, Osteoporosis.

Sindrome de Rothmund-Thompson: Es un sindrome autosémico recesivo, se presenta
principalmente en mujeres, se caracteriza por presentar defectos 6seos, alteraciones en el

crecimiento del pelo, ufias, dientes, cataratas.

2.2.2.5 PLAN DE TRATAMIENTO

1. Tratamiento preventivo: Como fase previa al tratamiento se debe instruir al paciente
en los métodos de higiene oral para mantener un equilibrio bucal compatible con salud y
propiciar un ambiente sano que no interfiera con los posteriores procedimientos y
aparatologia; para estos propdsitos se acude a realizar topicaciones con fldor y suplementos
de saliva debido a que sus componentes como: el calcio, fosfato y fluoruro que ayudan a la
remineralizacidn dental, asimismo se restablece en gran medida los mecanismos de defensa
frente a los microorganismos orales patogénicos, ayuda a la sintesis de enzimas que
disuelven moléculas necesarias para la percepcion del gusto y humedece la mucosa bucal

para protegerla de factores irritantes mecanicos, quimicos e infecciosos.

2. Fase inicial en deciduos: Comienza en denticion decidua con mantener la integridad de
los dientes, libre de caries y luego con la colocacion de protesis ortopédicas removibles
que favorecen la estética, la funcion y el adecuado crecimiento maxilar entre los 3 a 5 afios
de edad. Este procedimiento con lleva a una disminucion del overbite, aumento en la
dimension vertical anterior, retrusion del menton provocando aumento del overjet, perfil
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mas convexo Y retruido. A estas protesis se les afiade un aditamento o tornillo que propicie
el acomodamiento de la placa al crecimiento de los maxilares del paciente sin impedir el
desarrollo craneofacial. En un periodo menor a los 2 afios se cambia, para promover el
desarrollo de la dimension transversal. Tanto el paciente como la madre o el responsable
deberén recibir informacion sobre la higiene del aparato.

3. En denticion mixta: Se realiza la restauracion de dientes permanentes presentes en
boca, con resina, para la reparacion de microdoncias. Los dientes dismdrficos producen
retencion limitada de las protesis, lo que exige modificar el contorno de las coronas
clinicas con técnica directa o indirecta mediante uso de resinas y favorecer asi el anclaje de
la prétesis. Cuando ya estan rehabilitados los dientes naturales se procede a realizar una
nueva protesis removible que se acomode al tamafio real de los dientes permanentes y que
no haga compresion a las zonas de erupciones dentales, lo que contribuye al buen
posicionamiento de los labios, la lengua y la adecuada dimension vertical ademas beneficia
la funcién masticatoria y el aspecto psicosocial

4. En denticion permanente: Se realiza una ortodoncia interceptiva para el cierre de
diastemas y el reposicionamiento de las piezas dentales, una vez erupcionados todos los
dientes se coloca la ortodoncia correctiva para terminar el tratamieto ortodéntico y darle
paso a la fase quirdrgica, esta consta de reconstruccion 6sea guiada antes de los implantes,
ofreciendo un restablecimiento del tejido 6seo mandibular y maxilar de las zonas afectadas
con injertos o biomateriales que crean un grosor adecuado para la colocacion de los
implantes ya que estos pacientes se caracterizan por presentar corticales delgadas y
rebordes alveolares delgados en forma de cuchilla y con alturas disminuidas para favorecer

la rehabilitacion, usualmente falta tejido blando de recubrimiento en las zonas edéntulas.

5. Fase quirargica: En pacientes no sindromicos los implantes se proyectan alrededor de
los 18 afios que ha culminado el crecimiento maxilar, sin embargo, en pacientes con este
sindrome y totalmente edéntulos se ha iniciado la colocacion de los implantes de cada
pieza dental a la edad en la que ese diente estaria en boca, es decir, a partir de los 6 afios de
edad para primeros molares y asi sucesivamente como lo reporta Candel

Como efectos adversos de los implantes a edades tan tempranas se han reportado
anquilosis y cambios de la posicion y de la angulacién de los mismos, con el crecimiento

de los maxilares, por lo que se ha sugerido posponer esta forma de rehabilitacion hasta los
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12 afos edad. El rehabilitador establecera la forma ideal para lograr el soporte estratégico
de la protesis dependiendo de los recursos del paciente y la disponibilidad de soporte 6seo
remanente

Algunos pacientes requieren cirugia ortognatica, o alguna otra variedad de cirugia 0sea,
como cirugias segmentarias y/o distraccion osteogénica, para posicionar adecuadamente

los maxilares y lograr un acople oclusal ideal.

6. Fase de mantenimiento: Se busca mantener los resultados en el tiempo y la garantia de
los procedimientos por lo que se recurre a las citas periodicas para evaluar higiene oral de
la boca y de las protesis acrilicas haciendo énfasis en la desinfeccion de estas con
diluciones de hipoclorito o peréxido durante aproximadamente quince minutos una vez por
semana Yy evitar desequilibrios microbioldgicos. Se recomienda retirar la proétesis de la
boca unas 6-8 horas al dia para el adecuado descanso y oxigenacion de las mucosas,
ademas en las citas se evalla el soporte de la protesis, zonas dolorosas, altas o inestables y
complicaciones que hayan surgido posteriormente como infecciones generales en la
cavidad oral o del tejido adyacente a los implantes, entre otros.

La displasia ectodérmica es un sindrome que compromete la funcién y la estética del
paciente en boca y la salud general. Sus maltiples formas de presentacion afectan otros
organos Yy sistemas que conduce a establecer la necesidad de instaurar como protocolo un
tratamiento integral multidisciplinario. Las necesidades terapéuticas principales se
relaciona con la hipodoncia, ya que afecta el crecimiento maxilofacial, la estética y su
desarrollo emocional.

Un tratamiento adecuado estimula el desarrollo de los maxilares y le proporciona

resultados funcionales y estéticos armoniosos y por ende una vida social agradable.

(Displasia ectodérmica hipohidrotica: Reporte de casos. Av. Odontoestomatolégica 2013)

2.2.3 CUIDADOS DENTARIOS

Los objetivos de un correcto cuidado dental de estos pacientes deben cumplirse en la
manera de lo posible y van a consistir en el mantenimiento de la denticiéon existente,
mejora de la estética y del habla, permitir una adecuada masticacion, aportar una grata
ayuda a nivel emocional y psicolégico y lograr la aceptacion por parte de los familiares. Es
fundamental para estos pacientes contar con un equipo multidisciplinar, ya que para

24



muchos casos y segln cada paciente se requerira de mas o menos profesionales. Entre ellos
seran de gran ayuda los odontopediatras, ortodoncistas, cirujanos y protésistas. El
odontopediatra debera tener una conducta con este tipo de pacientes, realizar una
prevencion de las caries, instruir para un buen mantenimiento de la higiene oral y
conciencia para que los dientes deciduos retenidos se mantengan viables en boca el mayor
tiempo posible, también el manejo de los dientes deciduos en infraoclusion, realizar
cuando sean necesarias reconstrucciones con composite en dientes pequefios de tamario,
colocacion de puentes de resina de manera provisional o endodoncias de los dientes

autotransplantados. (Marin Botero Odontélogo. Especialista en Odontologia Integral del Nifio.)

La importancia de mantener los dientes temporales cuando el sucesor permanente esta
ausente radica en que el hueso en esa zona se conserva y puede ser un sitio adecuado para
un tratamiento futuro de implantes o de transplante dentario. Los dientes en infraoclusion
cuando no necesiten restauraciones por caries, deberan permanecer en lugar adecuado para
permitir un correcto cepillado y prevenir la impactacion de alimentos. La longevidad de los
dientes deciduos, cuando no existen dientes permanentes que les reemplacen es incierta,
pero se ha estudiado y parece que el canino temporal tiene un periodo de vida mas
predecible que los molares deciduos. Las restauraciones con composite en los dientes
existentes pueden estar indicadas como solucion intermedia antes del tratamiento definitivo
en casos en los que los nifios son muy pequefios y hay que esperar a que sean adolescentes.
Con un tratamiento temprano mediante la colocacion de protesis removibles en nifios
pequefios se conseguird que se adapten a ellas muy facilmente aunque necesitaran ser
reemplazadas muy a menudo debido al continuo crecimiento de estos nifios. Las sobre
dentaduras, las cuales nos permitiran la retencion de los dientes deciduos pueden ser

usados como reservorios para la aplicacion topica de fluor. (Displasia ectodérmica hipohidrética:

Reporte de casos. Av. Odontoestomatoldgica 2013).

Cuando se decide usar puentes es preferible en la mayoria de los casos que sean de
resina debido al tamafio de la cdmara pulpar de estos dientes deciduos. El autotransplante
puede ser una opcioén viable especialmente si no se ha producido el cierre apical. Para
casos donde haya cuadrantes con muchos dientes y se vaya a llevar a una zona donde no
los hay. Las protesis implantoretenidas es otra opcién terapéutica. Normalmente estos
implantes se colocardn una vez haya finalizado el crecimiento para prevenir la

infraoclusion de los implantes “anquilosados”. De cualquier modo, en nifios sin dientes y
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por tanto sin hueso alveolar, esta consideracion que acabamos de mencionar no es
importante y no se aplica por norma en algunos casos y de hecho el tratamiento con
implantes se ha llevado a cabo con éxito hasta en nifios de 3 afios de edad. Algunos autores
como Franz Josef Kramer y cols. (2005) recomiendan la insercion temprana de implantes
en casos de severas pérdidas dentarias. Lo cierto es que existe controversia al respecto.
Segun Op Heji y cols. (2003), los implantes colocados en pacientes pediatricos no siguen
el proceso de crecimiento normal y se comportan de forma similar a un diente anquilosado,
presentando por tanto desventajas tanto estéticas como funcionales. Ademas, pueden
interferir con la posicién y erupcion de los gérmenes de los dientes adyacentes. Todo esto
conlleva a que sea una clara indicacion para la insercion de implantes que el crecimiento

craneo facial se haya completado. (Displasia ectodérmica hipohidrotica: Reporte de casos. Av.
Odontoestomatoldgica 2013).

2.2.3.1 CONCIENCIA DE AUTOCUIDADO

La primera atencién implica suministrar informacion al paciente y la familia sobre la
enfermedad y a recibir consejeria genética. Se debe lograr un compromiso tanto del
paciente como de los organismos prestadores de salud, para rehabilitar a corto y largo
plazo las estructuras y funciones alteradas, como un proceso permanente que requiere
alcanzar objetivos y mantener los resultados en el tiempo para evitar problemas futuros.
Idealmente el paciente debe iniciar su atencién odontoldgica con el odontopediatra y
conocer los métodos de cuidado de su higiene oral para prevenir enfermedades dentales o

bucales (Bidloga. Odontologa especialista en Estomatologia y Cirugia Oral. Facultad de Odontologia. Profesora

Titular).

2.3 DEFINICIONES DE TERMINOS BASICOS

Alopecia: Es la pérdida anormal del cabello, se considera un sinénimo de calvicie. Puede
afectar al cuero cabelludo o a otras zonas de la piel en la que existe pelo, como

las pestafias, axilas, region genital
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Anodoncia: Enfermedad congénita rara que se caracteriza por la ausencia de un namero

de dientes. Es una alteracion poco frecuente pero cuando ocurre, suele asociarse a un

trastorno generalizado, como la displasia ectodérmica hereditaria.

Hipohidrésis:  Capacidad de sudoracion disminuida provoca hipertermia respuesta al
calor, problemas de termorregulacion y no hay como controlarlo

Hiperpigmentacion: Es el oscurecimiento de la piel, causada por el aumento de melanina.
Hiperqueratosis: Aumento del espesor de la piel

Autosoma dominante: Causada por una copia simple de un gen defectuoso sobre un

autosoma.

Autosoma recesivo: Causado por dos copias de un gen defectuoso sobre un par de

autosomas.
Portador: Una persona que posee una copia simple de un gen recesivo.
Cromosoma: La estructura celular que contiene el material hereditario.

Ectodermo: La capa mas externa del embridn

2.4 HIPOTESIS Y VARIABLES

2.4.1 HIPOTESIS

Es importante conocer el protocolo de atencion odontoldgica en pacientes con Displasia
Ectodérmica Hipohidrética en la provincia de Chimborazo, en el periodo octubre 2013 a
marzo del 2014.

2.4.2. VARIABLES

Variable Independiente:

¢ Displasia Ectodérmica Hipohidrotica.
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Variable Dependiente:

e Protocolo de atencidn odontoldgica.

2.5: OPERACIONALIZACION DE VARIABLES

VARIABLES

DEFINICIONES
CONCEPTUALES

CATEGORIAS

INDICADORES

TECNICAS E
INSTRUMENTOS

Independiente

Displasia
Ectodérmica

Hipohidrotica

Sindromes de
caracter
congénito, en los
que se ven
afectados uno o
varios
componentes
derivados del
ectodermo y que
no presentan un

CUrso progresivo

Leve
Moderada

Severa

Estudio

Genético

Historia Clinica

Dependiente

Protocolo de
Atencion

Odontoldgica

Brindar los
servicios
odontoldgicos al
paciente con
calidad técnica,
sensibilidad
Humana y de

forma integral.

Atencion

Odontoldgica

Prevencion
Promocién
Curacion

Rehabilitacién

Historia Clinica

Encuesta
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CAPITULO Il

3. MARCO METODOLOGICO

El desarrollo metodologico de la presente investigacion estd en la utilizacion de
métodos, el tipo vy disefio de investigacion, la poblacién y muestra, las fuentes, los
instrumentos de recoleccion de datos, las técnicas de tabulacion de datos, el anélisis e
interpretacion de resultados, las consideraciones éticas, bioéticas, administrativas y la

presentacion y discusion de resultados.

3.1 METODOS

Los métodos que se utilizaron en esta investigacion fueron:

e Meétodo Explicativo: Porque se encarga de buscar y explicar alteraciones que

ocurre en la Displasia Ectodérmica Hipohidrética

e Meétodo Descriptivo: Describe el problema tomando en consideracion las

caracteristicas que determina a la Displasia Ectodérmica Hipohidrotica.

e Método Cientifico: Presentar los datos obtenidos mediante encuesta de manera

detallada, en forma cientifica.

3.2 TIPODE LA INVESTIGACION

Para poder determinar el tipo de investigacién es necesario observar que objetivos se
lograron alcanzar con la ejecucion de la investigacion. Esta investigacion es descriptiva y

explicativa.
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Es Descriptiva porque luego de realizar un analisis, interpretacion de los datos, e

informacidn recogida, describe el fendmeno detectado dentro de la investigacion.

Es Explicativa porque posterior a la ejecucion de un trabajo sistematizado, se puede

explicar sobre su etiologia, diagnostico y tratamiento odontologico.

3.3 DISENO DE LA INVESTIGACION

El disefio de esta Investigacion fue documental y de campo, puesto que se ha
fundamentado el marco teorico, en documentacion cientifica para su elaboracion y los
datos se obtuvieron a través de las encuestas.

e Investigacion documental: Utilizando como medio de consulta libros, revistas

cientificas y articulos publicados referentes al tema

e Investigacién de campo: Es una investigacion de campo porque es directa en

paciente con Displasia Ectodérmica Hipohidrotica

3.3.1 TIPO DE ESTUDIO

Este estudio es de tipo retrospectivo y trasversal pues se hace un corte en el tiempo

para la observacion y encuestas en el periodo Octubre 2013 a Marzo 2014.

34 POBLACIONY MUESTRA

3.4.1. POBLACION

La investigacion se realizé en las Unidades Operativas de la ciudad de Riobamba con

34 profesionales Odontdélogos que pertenecen al Ministerio de Salud Publica

30



3.4.2. MUESTRA

La muestra esta constituida por el total de la poblacion, es decir se trabajé con 34
Odontologos que trabajan en las diferentes Unidades Operativas de la ciudad de

Riobamba pertenecientes al Ministerio de Salud Publica.

3.5. TECNICAS E INSTRUMENTOS DE RECOLECCION DE DATOS

Para alcanzar los objetivos propuestos en la investigacion se utilizaron las siguientes
técnicas:
Fichaje: Con la aplicacion de la ficha bibliografica se logro estructurar un archivo de los
libros, textos, leyes etc., que se utilizaron en la ejecucion de la investigacion; mientas que
con la utilizacion de la  ficha nemotécnica se pudo extraer las ideas principales de las
teorias y doctrinas, para posteriormente desarrollar la fundamentacion teorica del trabajo

investigativo.

Encuesta: Con la aplicacién del cuestionario o guia de encuesta se logro recabar
informacion de los profesionales odontélogos que laboran en las unidades operativas
del Ministerio de Salud Publica, es decir se trabajo de manera directa con los involucrados

en el presente trabajo investigativo.

INSTRUMENTQOS
» Ficha Bibliografica
» Ficha Nemotécnica
» Cuestionario

> Guia de Entrevista
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3.6. TECNICAS PARA EL ANALISIS E INTERPRETACION DE RESULTADOS

Se ha obtenido mediante la realizacion de tabulaciones, luego de lo cual se ha
procedido con el analisis e interpretacion. Los datos y la informacion recolectada fue
procesada electronicamente mediante el programa Excel a través de tablas y graficos. Las
variables categdricas se presentaran con frecuencia absoluta, con porcentajes para una

mejor comprension.

CAPITULO IV

4. ANALISIS E INTERPRETACION DE LOS RESULTADOS
TABLA 1: (USTED HA ESCUCHADO O CONOCE ACERCA DE LOS
TRASTORNOS CONGENITOS?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
Sl 31 91,18%
NO 3 8,82%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
mSI ENO

8,82%

FUENTE: Encuestas realizadas a Odont6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Baez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 91,18% de los profesionales Odontologos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben sobre los
trastornos congénitos ; mientras que el 8,82 de los Profesionales Odontélogos encuestados
manifiestan que no; esto nos indica que se deben realizar capacitaciones para que
conozcan mas acerca de los trastornos congenitos. Por cuanto muchos trastornos congenito
pueden evitarse con so6lo brindar la informacion y capacitacion necesaria; ante esta
realidad los directivos del Ministerio de Salud Publica tienen la obligacién de capacitar a
todos sus profesionales Odontdlogos que trabajan  en las diferentes Unidades
Operativas, desde cursos presenciales hasta educacion multimedia, cualquier opcion es

valida para atenuar.

TABLA 2: ;USTED CONOCE ACERCA DE LA DISPLASIA ECTODERMICA
HIPOHIDROTICA?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
SI 8 23,53%
NO 26 76,47%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
HS5| ENO

FUENTE: Encuestas realizadas a Odontdlogos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Béez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 23,53% de los profesionales Odontdlogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben sobre la
Displasia Ectodérmica Hipohidrotica ; mientras que el 76,47% de los Profesionales
Odontologos encuestados manifiestan que no, por lo que se recomienda dar charlas de
capacitacion de esta patologia a todos los Odontdlogos que trabajan para el Ministerio de
Salud en las diferentes unidades operativas, ya que es importante conocerla para dar un

adecuado diagnostico y tratamiento odontoldgico.

TABLA 3: ;:SABE USTED QUE TAN FRECUENTE ES ESTA PATOLOGIA EN
NUESTRO MEDIO?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
Sl 2 5,88%
NO 32 94,12%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
ESI ENO
5,88%

FUENTE: Encuestas realizadas a Odont6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Baez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 5,88 % de los profesionales Odontdlogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben que tan frecuente
es esta patologia ; mientras que el 94,12% Profesionales Odont6logos encuestados

manifiestan que no, ya que es una patologia poco frecuente pero de mucha importancia a
nivel odontoldgico.

TABLA 4: ;SABE USTED LAS MANIFESTACIONES CLINICAS QUE
PRESENTAN ESTOS PACIENTES?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
SI 6 17,65%
NO 28 82,35%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
HS5| ENO

FUENTE: Encuestas realizadas a Odont6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Baez

35



ANALISIS E INTERPRETACION:

El 17,65 % de los profesionales Odontdlogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben cuéles son las
manifestaciones clinicas que presentan estos pacientes ; mientras que el 82,35%
Profesionales Odontdlogos encuestados manifiestan que no, por lo cual se debe

implementar capacitaciones acerca de esta patologia

TABLA5: (SABE USTED LAS MANIFESTACIONES ORALES QUE
PRESENTAN DICHOS PACIENTES?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
SI 8 23,53%
NO 26 76,47%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
HS5| ENO

FUENTE: Encuestas realizadas a Odonto6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Baez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 23,53 % de los profesionales Odontélogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben cudles son las
manifestaciones orales que presentan estos pacientes; mientras que el 76,47%
Profesionales Odontologos encuestados manifiestan que no, por lo cual se debe
implementar charlas educativas y de conocimiento acerca de esta patologia para que los
profesionales estén en capacidad de diagnosticar esta patologia

TABLA 6: ;USTED CONOCE EL TRATAMIENTO ODONTOLOGICO QUE SE
DEBE DAR A LOS PACIENTES CON DISPLASIA ECTODERMICA
HIPOHIDROTICA?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
Sl 2 5,88%
NO 32 94,12%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
ESI ENO
5,88%

FUENTE: Encuestas realizadas a Odont6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Béez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 5,88 % de los profesionales Odont6logos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben cual es el
tratamiento odontoldgico en estos pacientes; mientras que el 94,12% Profesionales
Odontdlogos encuestados manifiestan que no, por lo que se recomienda dar mas
importancia a esta patologia ya que es de gran interés para los pacientes portadores para

que se puedan desarrollar a nivel social y personal.

TABLA 7: (SABE USTED A QUE EDAD ES APROPIADO DAR TRATAMIENTO
ODONTOLOGICO AESTOS PACIENTES?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
SI 6 17,65%
NO 28 82,35%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
H5 ENO

FUENTE: Encuestas realizadas a Odont6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andres Béez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 17,65 % de los profesionales Odontélogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben a qué edad es
apropiado dar el tratamiento odontoldgico a estos pacientes; mientras que el 82,35%
Profesionales Odont6logos encuestados manifiestan que no, por lo que se recomienda
capacitarse acerca de las opciones de tratamiento en estos pacientes ya que asi podemos

evitar dafios futuros en la cavidad oral de dichos pacientes.

TABLA 8: ;SABE USTED QUE PROTOCOLO DE ATENCION SE DEBE SEGUIR
EN ESTOS PACIENTES?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
SI 3 8,82%
NO 31 91,18%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
E5 NG

8,82%

FUENTE: Encuestas realizadas a Odont6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andres Béez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 8,82 % de los profesionales Odontdlogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si conocen y saben el protocolo de
atencion que se debe seguir en estos pacientes; mientras que el 91,18% Profesionales
Odontologos encuestados manifiestan que no, por lo que es necesario capacitar a los

odontélogos sobre el protocolo de atencion.

TABLA 9: (CREE USTED QUE ES IMPORTANTE CONOCER ACERCA DE LA
DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
S| 34 100,00%
NO 0 0,00%
TOTAL 34 100,00%
FIGURA No. 9
ENCUESTADOS
H S| mNO

0%

FUENTE: Encuestas realizadas a los Odont6logos.

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andres Béez
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ANALISIS E INTERPRETACION:

El 100 % de los profesionales Odontdlogos que trabajan en la Unidades Operativas del
Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba recomiendan que es importante conocer
sobre la Displasia Ectodérmica Hipohidrotica

TABLA 10: (EN SU CONSULTA ODONTOLOGICA DIARIA HAN ASISTIDO
PACIENTES CON ESTA PATOLOGIA?

VARIABLES ENCUESTADOS PORCENTAJE
Sl 2 5,88%
NO 32 94,12%
TOTAL 34 100,00%
ENCUESTADOS
ESI ENO
5,88%

FUENTE: Encuestas realizadas a Odonto6logos

ELABORADO POR: Evelyn Chinizaca y Andrés Baez

41



ANALISIS E INTERPRETACION:

El 5,88 % de los profesionales Odontdlogos que trabajan en la Unidades Operativas
del Ministerio de Salud de la ciudad de Riobamba si han asistido a su consulta pacientes
con esta patologia ; mientras que el 94.12% Profesionales Odontdlogos encuestados

manifiestan que no han tenido la oportunidad de tratar con pacientes con Displasia
Ectodérmica Hipohidrética
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CAPITULO V

5. CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES

5.1 CONCLUSIONES

En base a los resultados obtenidos mediantes encuestas la mayoria de profesionales
odontologos no conocen acerca de la Displasia Ectodérmica Hipohidrética por falta

de informacion.

Los profesionales odontélogos manifiestan que es importante conocer acerca del
protocolo de atencion odontoldgica en pacientes con Displasia Ectodérmica

Hipohidratica.

Los profesionales odont6logos no conoces acerca de las manifestaciones clinicas y

orales que se presentan en estos pacientes.

5.2 RECOMENDACIONES

Se recomienda capacitar a los profesionales de salud acerca de esta patologia ya
que es de gran importancia a nivel odontolégico ya que asi se podria ayudar a estos

pacientes a sentirse bien estéticamente y funcionalmente.

Se debe difundir a los profesionales acerca del protocolo de atencién odontolégica
en pacientes con Displasia Ectodérmica para que asi ellos puedan dar un buen
diagnostico y tratamiento.

Es importante implementar cursos de capacitacion para dar a conocer acerca de las
manifestaciones clinicas y orales de estos pacientes ya que ellos necesitan de ayuda

profesional.
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ANEXOS

8.1 ENCUESTA REALIZADA A LOS PROFESIONALES ODONTOLOGOS

UNIVERSIDAD NACIONAL DE CHIMBORAZO
FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD
CARRERA DE ODONTOLOGIA
ENTREVISTA SOBRE LA DISPLASIA ECTODERMICA HIPOHIDROTICA
Estimada amiga/o: La informacion que usted proporcione en esta encuesta es
confidencial y no lleva nombre, contéstela con toda sinceridad. Estos datos son de
gran utilidad para que como estudiantes de la Universidad Nacional de Chimborazo

de la Carrera de Odontologia, podamos poner en marcha un proyecto de
conocimiento. Gracias por su colaboracion.

FECHA:

Cargo que desempefia:
Afos de servicio:
MARQUE CON UNA ( X) LO QUE CORRESPONDA.

1. ¢Usted ha escuchado o conoce acerca de los trastornos congénitos?
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10.

¢Sabe usted las manifestaciones clinicas que presentan estos pacientes?

¢Usted conoce el tratamiento odontologico que se debe dar a los pacientes con
Displasia Ectodérmica Hipohidrotica?

¢Sabe usted a que edad es apropiado dar tratamiento odontoldgico a estos
pacientes?

¢Cree usted que es importante conocer acerca de la displasia ectodérmica
hipohidrética?
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8.3 TOMOGRAFIA COMPUTARIZADA

Grafico No: 1 Tomografia computarizada de la Mandibula

MWisitar wasmss  siengpolant . corm Escala de Gris: Escala Orvigimal (mnrve

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca

Gréfico No: 2 Tomografia computarizada Senos Maxilares (Presencia de Sinusitis)

1t

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca
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Gréfico No: 3 Tomografia computarizada Distancia entre el hueso alveolar y el
nervio dentario inferior

Escala de Gris: Escala Original {(nirve

Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca

Grafico No: 4 Tomografia computarizada Densidad del hueso Maxilar
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Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca
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Grafico No: 5 Tomografia computarizada Densidad del hueso Mandibular
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Fuente: Investigacion propia

Elaborado por: Andrés Baez y Evelyn Chinizaca
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