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INTRODUCCION

Concepto

El sindrome del maullido de gato (SMG) fue descrito inicialmente por Lejeune
y cols. en 1963 (1). Como su nombre indica, el sindrome se caracteriza por un llanto
débil semejante al quejido de un gato, que suele desaparecer en los primeros afios de
edad.

El sindrome resulta de la deleccion total o parcial del brazo corto del cromosoma
5 (5p-) (de una amplitud entre el 35y el 55 %), siendo en mas de un 80% de los casos
debida a una deleccién de novo (2).

Recientemente se han producido importantes avances en el diagndstico y
tipificacion del SMG. Esta revision pretende actualizar los conceptos en este sentido, asi
como revisar las caracteristicas clinicas y las manifestaciones orales en un sindrome que
plantea especial dificultad en el tratamiento odontoldgico de los pacientes afectados.

Epidemiologia

A pesar de estar considerado dentro de las enfermedades genéticas raras, es uno
de los sindromes autosomicos por delecion mas comun en humanos (3). Los primeros
estudios epidemioldgicos estimaron un rango de aparicion entre 1:15.000 y 1:50.000 de
los nacidos, aunque estudios posteriores han sugerido una prevalencia de 1:37.000 (3).
El sexo femenino es ligeramente mas prevalente (0,82) (1,3) no habiéndose descrito
diferencias en la distribucion entre razas o areas geograficas.

Entre la poblacién de discapacitados psiquicos, el SMG representa menos del
1% (3). Niebuhr encontré una proporcion de 1:350 en un grupo de 6.000 individuos
con retraso mental (3).

Hasta el momento no se ha podido demostrar una asociacion llamativa con
sucesos prenatales, edad de los padres, o lugar que ocupa en la familia el individuo (3).
Cornish y Pigram, en 1996, realizaron un cuestionario a 27 madres de las cuéles el 37%
asegurd haber sufrido algun tipo de anomalia durante el embarazo. En el 44% de los
casos el parto fue complicado (4). Ocasionalmente se ha registrado exposicion parental
a irradiacion y enfermedad materna durante el embarazo, incluyendo hiperemesis,
anorexia, toxemia, y sangrado vaginal (3).

Etiopatogenia
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Como ya describieron Lejeune y Lafourcade en 1963, el SMG es un sindrome
dismorfogénico consistente en una cromosomopatia por delecion parcial del brazo corto
del cromosoma 5 (1). El tamafio de la delecion puede abarcar desde la region 5p 15.3
hasta la completa pérdida del brazo corto (3).

La mayoria de los casos corresponde a una delecion de novo (alrededor del
80%); algo mas del 10% de los casos tienen su origen en una translocacion parental, y
menos de un 10% se asocia con aberraciones citogenéticas raras (3). Mainardi y cols. en
su analisis de 80 pacientes y 148 padres, encontraron que el 77,5% de los pacientes
presentaban una delecién terminal (del extremo del brazo corto); el 8,75% una delecion
intersticial (intermedia en el brazo corto del cromosoma); un 5% de los casos
presentaron una translocacién de novo; el 3,75% una translocacion familiar; un
porcentaje similar al anterior mostré un mosaico con dos lineas celulares y el 1,25%
presentd una inversion pericentrica (2). Por otro lado, con frecuencia se trata de una
deleccidn de origen paterno. Distintos autores cifran en este origen el 80-90 % de los
casos (2).

Desde que Nieburh fuera el primero en identificar mediante analisis citogenético
la region cromosdmica especifica implicada en el SMG (5p 15.1-5p 15.3), los avances
introducidos con la utilizacién de andlisis citogenéticos moleculares mas complejos
mediante técnicas de hibridacion in situ (FISH) han permitido realizar estudios mas
precisos en los cuéales se han identificado areas dentro de esta regién que se
corresponden con la expresion de ciertos rasgos clinicos del sindrome (2). Los puntos
de rotura de la deleccion tienen un rango de p13 a p15.2 (2), y dentro de este rango se
distinguen dos regiones, una asociada al llanto tipico de SMG que se localiza en 5p
15.3, y otra asociada al dismorfismo, microcefalia y retraso mental, localizada en 5p
15.2 (2).

Cuadro clinico
Periodo neonatal

El llanto es probablemente el rasgo clinico mas caracteristico y llamativo del
periodo neonatal siendo en la mayoria de los casos el que orienta al diagnéstico del
sindrome. Se trata de un llanto débil, mondtono y quejumbroso similar al maullido de
un gato (1) de casi una octava mayor de lo normal, que suele desaparecer con la edad
aungue existe controversia en este aspecto.

Como excepcidn, se han encontrado casos aislados atipicos, donde el llanto no
estaba presente 0 en su lugar se encontré un estridor inspiratorio persistente. La
prevalencia del llanto es muy alta, habiéndose descrito incluso en méas de un 90% de los
pacientes diagnosticados con SMG (3). No obstante, no podemos hablar de él como
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signo patognomonico del sindrome, puesto que también se ha encontrado en ciertos
desordenes o enfermedades neuroldgicas (3).

Los primeros casos publicados lo atribuyen a alteraciones morfoldgicas laringeas
(1, 3): epiglotis flacida, pequefia y curvada; laringe hipoplésica, estrecha y con forma de
diamante o cuadrangular, observandose un espacio anomalo posterior durante la
fonacion (5, 6).

No obstante, estudios posteriores indican que estas alteraciones anatdmicas no
estan necesariamente presentes en todos los pacientes, lo que hizo sospechar la
existencia de otros factores organicos y/o funcionales que no estaban siendo
considerados (5).

Actualmente la patogénesis del llanto se asocia tanto a alteraciones anatémicas
en la epiglotis y en la laringe como a alteraciones neuroldgicas de caracter estructural
y/o funcional (5, 6).

Mencion aparte del llanto, el recién nacido con SMG se caracteriza por presentar
bajo peso al nacer (por debajo del percentil 20, peso medio de 2,614 g) y talla baja
(siempre por debajo del percentil 50) a pesar de una edad gestacional préxima a la
norma (5).

Durante los dos primeros afios de vida mantienen un crecimiento y desarrollo
lento, atribuido a las dificultades que presentan para alimentarse (succion débil y
alterada, disfagia, hipotonia muscular, regurgitacion gastroesofagica y nasal) (5).

Otras complicaciones tempranas frecuentes son episodios de asfixia, crisis
ciandticas y estridor inspiratorio (5). En los primeros afios tienen lugar episodios
recurrentes de infecciones respiratorias de vias bajas y de manera menos frecuente
bronquiectasias asociadas a aspiraciones pulmonares (4). Nieburh registra 11 casos de
asfixia completa tras el nacimiento y 12 de asfixia severa (5).

Las crisis epilépticas no son habituales (4), aunque se han descrito casos
esporadicos de convulsiones y espasticidad (7). EI 75% de las muertes neonatales
registradas ocurrieron en los primeros meses de vida y el 90% dentro del primer afio.
Las causas mas frecuentes fueron pneumonia, pneumonia por aspiracion, defecto
cardiaco congenito, y sindrome del distrés respiratorio (5).

Caracteristicas clinicas generales

Manifestaciones craneofaciales
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Existe un pronunciado retraso mental y del desarrollo (por debajo del percentil
50 y 20 respectivamente), a pesar de ello no se ha podido asociar con anomalias
estructurales cerebrales.

Entre las alteraciones craneofaciales mas destacadas se encuentran la
microcefalia (mas llamativa en los dos primeros afios de edad), dismorfismo facial con
patron de crecimiento dolico o mesocefalico (3), asimetria marcada, cara en luna llena
(afectando al 83,5% de los pacientes) que desaparece en la adolescencia y adultez para
dar paso a una facies alargada y estrecha.

Algunos autores han descrito la presencia de hipertelorismo, aunque para
Niebuhr es mas correcto hablar de “ojos levemente separados” (3), y coincide con
Sedano y Howard en que el verdadero hipertelorismo esté raras veces presente (7, 8).

Otras alteraciones faciales de amplia descripcion en el SMG son la presencia de
epicanto (90,2% de los pacientes), comisuras labiales hacia abajo (81%), puente nasal
ancho y aplanado (87,2%), filtrum corto (87,8%), perfil convexo con
microretrognatismo mandibular (96,7%), dermatoglifos anormales (92%) y pelo
grisaceo prematuro (1-3). Algunos de estos aspectos son mostrados en la Figura 1-3.

Menos frecuente es la aparicion de fisuras palpebrales antimongoloides (56,9%)
y la implantacion baja del pabellon auricular sin anomalias estructurales asociadas
(69,8%). Ocasionalmente se han descrito placas preauriculares y canales auditivos
estrechos (3) (Figura 3).

La hiperlaxitud e hipotonia de la infancia se va tornando en hopertonia en la
adultez (2). Otros cambios asociados con el incremento de la edad incluyen el aumento
de la prominencia de los arcos supraorbitales (31%), las fisuras parpebrales tienden a
horizontalizarse (70,2%) y la microcefalia se convierte en mas evidente (2, 3).

Alteraciones sensoriales

En numerosos estudios se han registrado alteraciones sensoriales visuales y
auditivas. Las mas frecuentes son la hipersensibilidad a los sonidos, discomfort auditivo
y estrabismo (8). De forma menos habitual encontramos sordera y pérdida de audicion a
frecuencias altas, miopia, catarata, hipersensibilidad de la pupila a la metacolina y
resistencia marcada a la midriasis, probablemente debida a un defecto en el musculo
dilatador de la pupila (8).

Otras anomalias

Pueden existir anomalias cardiacas, esqueléticas, del sistema genitourinario,
metabolicas e inmunes.
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Entre las patologias cardiovasculares asociadas al SMG encontramos: cianosis,
hemangiomas cutaneos, cutis marmorata, tetralogia de Fallot, defectos cardiacos
congénitos, ductus arterioso asociado a defecto ventricular septal y de manera méas
excepcional ductus arterioso con defecto atrial septal (1, 3).

La escoliosis progresiva también ha sido frecuentemente descrita (3, 9). Los
individuos que presentaban un tono muscular incrementado mostraron una progresion
mas marcada de la escoliosis; por ello se piensa que la hipertonia puede tener un papel
clave en la evolucion de esta patologia (9).

Con respecto al sistema genitourinario, hay diferencias segin la edad del
individuo. Criptorquidismo es mas prevalente en la juventud y el hipogonadismo en
adultos (10). Las chicas en el periodo puberal presentan menarquia y desarrollo
secundario sexual normal, pero periodos menstruales irregulares (3). Actualmente hay
solo registrado un caso de procreacion entre individuos con SMG (11).

Las malformaciones renales son poco frecuentes, aunque s han descrito casos de
riflones ectopicos, agenesias o rifiones con forma de herradura (4).

Es posible la existencia de ciertas anomalias metabolicas como hiperglicemia no
cetdnica y déficit en el sistema de purina (que interviene en el desarrollo del cerebro).

No se ha demostrado una mayor sensibilidad a infecciones, sin embargo, se ha
detectado una alteracién en la funcion de los granulocitos, especificamente en la
fagocitosis celular.

Manifestaciones orofaciales

Las principales anomalias detectadas son microretrognatia mandibular (75%),
paladar ojival (50%), y rara vez hendidura palatina (5%) (7). La maloclusion es
variable, siendo la mordida abierta la alteracion mas frecuente (75%) (2). Se registran
casos de hipoplasia de esmalte (7), mala higiene oral, periodontitis cronica generalizada
y retraso eruptivo (12, 13) aunque no existen suficientes evidencias que soporten una
asociacion clara de estas patologias con el sindrome del maullido de gato.

Es importante apuntar que la casuistica de pacientes con SMG publicada en
articulos centrados desde un punto de vista odontoldgico es escasisima. Por tanto, es
necesario publicar series de casos mas amplias prestando especial atencion a la
patologia oral presente (dental, periodontal, ortodontica y de la mucosa oral) que provea
un mejor conocimiento al respecto.

Perfil social y de comportamiento
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Los estudios previos a 1980 describen extensamente las caracteristicas clinicas
del SMG, sin embargo, pocos estudios establecen sus caracteristicas comportamentales
y cognitivas mas all& de referir retraso mental profundo, habilidades verbales limitadas
y lento desarrollo psicomotor (1, 3).

Actualmente, los principales problemas de comportamiento se encuentran mejor
definidos, siendo por frecuencia de aparicion: hiperactividad, falta de atencion,
inquietud, agresividad y autoagresion (3, 14).

Sorprendentemente, Cornish y Pigram (15) hallan una baja incidencia de
hiperactividad entre los sujetos estudiados, lo que contrasta con los resultados obtenidos
por Wilkins y cols. (16), en los que mas de la mitad de la poblacion con SMG evaluada
sufre hiperactividad siendo éste su mayor problema conductual.

La autoagresion es muy comun (4), habiéndose identificado tres tipos frecuentes
de comportamientos: golpeo de la cabeza contra objetos, golpeo de la cabeza contra
partes del cuerpo y autolesion por mordeduras.

También cabe mencionar hipersensibilidad sensorial a estimulos, movimientos
repetitivos, torpeza, excesiva felicidad, tenacidad, obsesion compulsiva por objetos y
ecolalia (4). Todos ellos comportamientos potencialmente modificables con programas
educacionales adecuados y precoces.

A pesar de la escasez de estudios acerca del lenguaje, comunicacion e
interaccion social en el sindrome del maullido de gato, si revisamos lo publicado, la
mayoria de nifios tienen un caracter gentil y afectivo (15) habiéndose registrado pocos
casos que presenten caracteristicas propias del espectro autista como conductas de
evitacion o de aislamiento social (14).

No todos los sujetos desarrollan lenguaje hablado y algunos casos utilizan con
éxito el lenguaje de signos. ElI 25% de los nifios examinados por Mainardi y cols.
pronunciaron sus primeras palabras en torno a los 19 meses; a los 3 afios hablaban el
50%; a los 4 afos el 75%; y a los 8 afos el 95%. En todos los casos, el lenguaje
receptivo y la comprension son notablemente superiores al lenguaje expresivo (16).

Respecto al perfil social, muchos de estos nifios viven en casa e interactdan en
sociedad, desarrollando con el tiempo logros de comunicacion y coordinacion (15, 17),
siendo capaces de transmitir sus necesidades, establecer relaciones con otros y
desarrollar diferentes grados de actividad motora (4, 18).

En contraposicion, otros estudios sugieren logros de comunicacion limitados
donde no todos los pacientes pueden desarrollar un lenguaje hablado y si lo hacen existe
una gran variabilidad individual (17). Se desconoce en qué grado estas variaciones en
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las habilidades verbales pueden ser atribuidas a caracteristicas genotipicas o a factores
externos ambientales (18).

Diagnostico y pruebas complementarias

Muchos de los rasgos fenotipicos descritos en este sindrome se basan en
evaluaciones subjetivas (cara de luna, hipertelorismo, baja implantacion de orejas,
comisuras labiales hacia abajo...) (3), lo que afadido al hecho de que ninguna de las
caracteristicas clinica es exclusiva del mismo, puede llevar a confusiones que dificulten
la rigurosidad a la hora establecer un perfil clinico concreto.

Por ello, podriamos afirmar que un correcto diagnéstico clinico dependera en
mayor medida de la habilidad del clinico para reconocer la combinacion de un conjunto
de situaciones mas o menos especificas (microcefalia, dismorfismo facial, llanto tipico,
bajo peso al nacer, etc.) que de la blusqueda en vano de signos patognoménicos del
sindrome.

Una vez establecido el diagnéstico de sospecha, la primera prueba
complementaria de rutina es un andlisis del cariotipo. Si los resultados son
aparentemente normales y no concuerdan con la sospecha clinica, se deben realizar
analisis citogenéticos moleculares méas precisos (andlisis FISH, CGH o PCR
cuantitativa).

El andlisis FISH (Analisis Citogenéticos Moleculares por Hibridacion con
Fluorescencia In Situ) ha aumentado el nimero de diagnosticos de sindromes por
microdelecion y ha renovado el interés en el SMG, permitiendo la definicién de un
mapa fenotipico concreto.

La FISH es un método que utiliza sondas de DNA marcadas con un fluoréforo
para detectar o confirmar anomalias génicas o cromosémicas que generalmente estan
maés alla de la capacidad de resolucion de la citogenética de rutina. Puede usarse sobre
células en metafase o en interfase, y es capaz de detectar microdeleciones especificas o
identificar material extra de origen desconocido.

Su realizacion sigue los siguientes pasos: se toma una muestra de ADN del
paciente y se desnaturaliza, obteniéndose las hebras complementarias de la estructura en
doble hélice separada. A la muestra desnaturalizada se le afiade la sonda de interés,
marcada con un fluoréforo, que se asociard mediante hibridacion al ADN de la muestra
en el sitio diana volviéndose a formar la doble hélice. La sefial emitida por la sonda se
observa mediante un microscopio de fluorescencia y se clasifica la muestra segun la
presencia o ausencia de sefial.
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Recientemente, el andlisis FISH ha sido complementado con otras técnicas,
como la hibridacion gendémica comparativa (CGH), en especial aquella basada en
microsondas de ADN (array-CGH), y la PCR cuantitativa. La CGH es la primera
plataforma capaz de cubrir el genoma completo con marcadores sobrelapados, y permite
identificar alteraciones genéticas que no habian sido previamente registradas por otros
métodos.

Pronostico y tratamiento

La tasa de supervivencia y la esperanza de vida son altas, habiéndose
registrado casos de individuos que superan los 50 afios de edad. La morbimortalidad es
mayor durante los primeros afos: el 75% de las muertes registradas ocurrieron en los
primeros meses tras el nacimiento, y un 90% tuvo lugar en el primer afio de vida (2, 3).

Se hace evidente que tanto el tipo de delecién como su tamafio y localizacion
influyen notablemente en el pronéstico vital del paciente, ya que esta directamente
relacionado con la gravedad de alteraciones tan relevantes para el desarrollo como lo
son el retraso mental y psicomotor del paciente (3).

La diferenciacion entre deleciones 5p que expresan un fenotipo tipico (la
delecion afecta a la region critica del sindrome) del SMG y aquéllas que expresan un
fenotipo atipico (la delecion no afecta a la region critica) es necesaria, ya que individuos
con SMG atipico a menudo no presentan discapacidad severa en el aprendizaje, suelen
presentar asociadas anomalias mas moderadas, y por tanto, un pronostico mas positivo.

Podemos concluir que en deleciones intersticiales 5p, en las que no se han visto
afectadas las regiones del llanto o del lenguaje, los individuos presentan un mejor grado
de desarrollo (19). Sin embargo, cuando la delecion envuelve la region critica (5p 15.2)
se expresan la mayoria de caracteristicas fenotipicas descritas y con una mayor
severidad cuanto mayor sea el tamafio de la pérdida (20).

En deleciones 5p con translocaciones desequilibradas se observa la presencia de
un cuadro clinico méas severo (malformaciones cardiacas, renales y gastrointestinales).
De hecho, en estos casos la mortalidad aparece incrementada considerablemente (3).

El factor méas influyente sobre el que podemos actuar para mejorar el prondstico
es el diagndstico precoz, puesto que permite establecer medidas terapéuticas y
preventivas tempranas orientadas a promover y potenciar el desarrollo fisico y psiquico
del individuo.

Dentro de estas medidas se incluyen la realizacion de las intervenciones
quirdrgicas necesarias, la introduccion de habitos saludables de forma temprana, la
integracion en programas educacionales adecuados que permitan corregir desérdenes de

- 70 -
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conducta y la aplicacion de programas rehabilitadores que incrementen el desarrollo
motor del sujeto, mejorando de este modo su autonomia y adaptacion social (2).

Figura 1. Paciente con 9 afios, mujer, diagosticada de sindrome de Maullido de Gato, que presenta un
45% de discapacidad. Su nacimiento fue a término (40 semanas), y peso 3,5 Kg. Presenta retraso mental
leve y escoliosis. A.- Se observa facies tipica : hipertelorismo, epicanto, puente nasal ancho y aplanado,
filtrum corto, comisuras labiales hacia abajo e implantacion ancha del pabellén auricular. B.-El perfil es

convexo con retrognatismo mandibular. C.- Presenta hipotonia perioral, filtrum corto e incompetencia

labial. D.- Analisis fotogréafico intraoral, proyeccion lateral derecha. E.- Andlisis fotografico intraoral,

proyeccion frontal. F.- Andlisis fotogréafico intraoral, proyeccion lateral izquierda. Presenta una higiene

oral buena, sin presencia de caries activa. F.- Andlisis radiogréafico, ortopantomografia. G.- Radiografia
lateral de craneo.
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Figura 2. Paciente de 20 afios, mujer, diagnosticada con sindrome de Maullido de Gato. Presenta un 82%
de discapacidad. Su nacimiento fue pretérmino (32 semanas). Pesé 2.860 Kg y present6 ductus cardiaco.
Hasta los 32 afios sufrio disfagia. Presenta retraso mental y del desarrollo moderado. La paciente fue
intervenida para corregir el estrabismo. En el area orofacial observamos retrognatia mandibular. El
recambio dental se llevé a cabo correctamente, y presentaba buena hugiene oral, sin caries activa. A.-
Ortopantomografia. B.- Radiografia lateral de craneo. C.- Perfil facial. D.- Vision oclusal de la arcada
superior. E.- Vision oclusal de la arcada inferior. F.- Visidn lateral derecha de la oclusion. G.- Visién
lateral izquierda de la oclusion. H.- Vision frontal de la oclusion. 1. - Sonrisa. J.- Caracteristicas
fenotipicas faciales : Hipertelorismo, pelo grisaceo prematuro, puente nasal ancho y aplanado, filtrum
corto, cara en luna.
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Figura 3. Caracteristicas orofaciales en el SMG. A, D.- Lesiones periorales debidas a autoagresion. B.-
Tabs preauricular. C.- Pelo grisdceo prematuro.
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JUSTIFICACION

En los ultimos veinte afios se ha producido una mejora en el cuidado médico y
social, que ha incrementado la esperanza de vida de personas con enfermedades
limitantes. Sin embargo, algunos colectivos contintan siendo vulnerables y requieren
una atencion especial que asegure una adecuada cobertura de necesidades especificas
tanto en salud general como en salud oral (1).

La salud es entendida como un “estado de completo bienestar fisico, mental y
social”. El funcionamiento humano estd influido por cualquier condiciéon que altere su
salud fisica o mental; por eso cualquiera de las otras dimensiones propuestas queda
influenciada por estos aspectos (2).

Los efectos de la salud fisica y mental sobre el funcionamiento de la persona
pueden oscilar desde muy facilitadores a muy inhibidores. Por otro lado, los ambientes
también determinan el grado en que la persona puede funcionar y participar, o pueden
fracasar en proporcionar la proteccion y apoyos apropiados (3).

En 2002, la AAMR (American Association on Mental Retardation) resalta la
importancia de los apoyos, entendiendo éstos como los recursos y estrategias que
pretenden promover el desarrollo, educacion, salud, intereses y bienestar personal de
una persona y que mejoran el funcionamiento individual (4). La evaluacion de las
necesidades de apoyo puede tener una importante relevancia si se realiza con fin de
planificacion de apoyos (4, 5).

Se estima que actualmente existen cerca de cinco millones de personas con
discapacidad en Espafia. Estas poblaciones con necesidades especiales incluyen
individuos con discapacidad psiquica asociada a enfermedades genéticas raras (6).

La sociedad cada vez es mas consciente de la importancia de la salud oral en
grupos desfavorecidos y con necesidades especiales, pero a pesar de ello, siguen
existiendo numerosas barreras de acceso a la salud oral (7).

El impacto de la salud oral es un factor determinante en la calidad de vida, y su
consecucion conlleva grandes beneficios holisticos, mejorando la autoestima y
contribuyendo a la adecuada integracion social del individuo.

Las personas que sufren enfermedades raras tienen los mismos derechos e
idénticos estandares de salud y cuidado que el resto de la poblacion, y sin embargo
existe evidencia de una atencion odontoldgica inadecuada hacia estos pacientes y una
experiencia en salud oral deficitaria (8, 9).
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La atencion sanitaria engloba mas que un diagnostico o un tratamiento (9). Un
aspecto esencial relacionado con la calidad de la atencion sanitaria prestada a la
personas con enfermedades raras viene dado por el trato personal con el médico vy el
resto de profesionales sanitarios (10, 11).

Los servicios 0 atenciones sanitarias mas frecuentemente precisados por los
afectados en los dos ultimos afios son la fisioterapia y la rehabilitacion (48,53%); las
ayudas técnicas a la vision (33,01%) y los cuidados dentales (31,05%) (12, 13).

El reciente trabajo de campo realizado por la Federacion Nacional de
Enfermedades Raras (FEDER) (7), incluyd un total de 715 individuos afectados con
enfermedades de baja prevalencia. Se encontrd que el 47,3% de ellos se sentian
insatisfechos en lineas generales, con la atencion sanitaria recibida. La principal causa
detectada fue el desconocimiento de la enfermedad por parte de los profesionales
sanitarios, seguido de la inadecuacion de los tratamientos prescritos, la descoordinacion
entre servicios sanitarios y entre administraciones o los desplazamientos que hay que
realizar para recibir el tratamiento que necesitan.

De entre los que reconocen estar satisfechos con la atencion sanitaria que
reciben (un 51,7% de los afectados), lo estan sobre todo porque han recibido una buena
atencion por parte de su equipo médico, tanto a nivel profesional como personal, siendo
atendidos en la mayoria de los casos por algin profesional experto o de referencia en la
atencion a su patologia concreta (7).

Segun el informe de EURODIS (2008) (8), Espafia es el pais con mayor
porcentaje de insatisfaccion con los servicios médicos de los pacientes con
determinadas enfermedades raras en Europa. Una de las percepciones extraidas de los
cuestionarios realizados a padres y/o tutores legales de los pacientes afectados, fue que
las enfermedades raras provocan miedo y desesperanza en los profesionales sanitarios,
ya que necesitan mas tiempo de atencion; tiempo que dichos profesionales no disponen
y tienden a emplear con pacientes menos complejos y con mejor prondstico.

El 78,81% de los afectados considera que al menos alguna vez ha sido tratado de
un modo inadecuado por algun profesional sanitario como consecuencia de su
enfermedad (ya sea por causas relacionadas o no con ella), principalmente por falta de
conocimientos sobre la misma (el 56,02%). Menos de una quinta parte de la muestra (el
19,16%) afirma que nunca ha sido tratado inadecuadamente por algun profesional
sanitario (7).

En cuanto a las barreras de acceso a la salud oral del paciente afecto por una

enfermedad rara, queda patente la influencia de dos variables que afectan a todo el
proceso: el desconocimiento y la incomprension (7).

a0
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Dada la baja incidencia de estas enfermedades, practicamente son desconocidas
por la sociedad, y en ocasiones también por los propios profesionales médicos. De este
modo, concluyen que la informacion, la sensibilizacion, la coordinacion y el
establecimiento de protocolos (aunque sea por grandes grupos de enfermedades) pueden
reducir las situaciones de estrés y conflicto y facilitar la comprension tanto de estos
procesos (7, 13).

Uno de los objetivos principales en cuanto a atencion sanitaria marcados en los
planes de accion de la Junta de Andalucia responde a la generacion de formacion e
informacion sobre las enfermedades raras y las pautas mas apropiadas de relacion y
atencion (14, 15).

La formacion de los profesionales, asi como la informacion y sensibilidad de la
sociedad son elementos necesarios, que redundan en una mejor comprension de los
problemas, en la busqueda de soluciones compartidas y en el logro de una sociedad més
equitativa (14).

Se hace imprescindible la promocién de intervenciones y estudios que mediante
la evaluacion exhaustiva de la patologia craneofacial y orofacial del sindrome de
Maullido de Gato, mejoren el conocimiento y la informacion acerca del mismo,
indicando el camino hacia la atencién en salud bucodental satisfactoria de los mismos.

OBJETIVOS

1. Evaluacion de las necesidades y dificultades odontolégicas especificas de los
pacientes con sindrome de Maullido de Gato, segun los parametros siguientes:

Analisis descriptivo de las caracteristicas fenotipicas

Analisis descriptivo de la Patologia oral

- Estado dental

- Estado periodontal

Estudio de su perfil de comportamiento y del manejo clinico
odontoldgico.

2. Analizar las caracteristicas craneofaciales mediante radiografia lateral de craneo y
cefalometria.

3. Valorar la flora periodontopatdgena de los pacientes con sindrome de Maullido de
Gato, comparandola con un grupo de control sin el sindrome
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EVALUACION DE LAS CARACTERISTICAS
CRANEOFACIALES EN EL SINDROME DE
MAULLIDO DE GATO

Fundamento: A pesar de que los rasgos clinicos del sindrome de maullido de
gato son bien conocidos (66, 69, 77), se conoce poco acerca de la morfologia
craneofacial asociada. El propoésito de este estudio fue analizar las caracteristicas
craneofaciales a partir de radiografias laterales de craneo de pacientes con sindrome de
Maullido de Gato.

Método y Resultados: Evaluamos la morfologia craneofacial de 10 individuos
con sindrome de Maullido de Gato (2 varones, 8 hembras, edad media de 23,9 £6,7
afios), usando métodos cefalométricos estandares, e identificando 39 variables
craneofaciales en las imagenes radiol6gicas tomadas.

Las caracteristicas principales fueron una maloclusién de clase Il esquelética,
causada por retrognatismo mandibular, biprotrusion dental, y espacio de la via aérea
superior reducido. Ademas, el 70% de los pacientes presentaron un angulo palatino
incrementado, y la base craneal aplanada.

Conclusiones: Los resultados indicaron que la delecién 5p- tiene un impacto en

la base craneal, en los maxilares, y en el espacio de la via aérea superior, causando unas
caracteristicas distintivas que se acentian con el crecimiento.
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Introduccion

El SMG fue descrito por primera vez por Lejeune y cols. (1). Se caracteriza por
una delecion parcial del brazo corto del cromosoma 5. El tamafio de la delecion puede
variar desde la pérdida completa del brazo a la pérdida de la region 5p15.3 (2,3). Se
estima una frecuencia entre 1:15:000 (4) a 1:50.000 (5) de los recién nacidos Vivos.
Niebuhr encuentra una prevalencia del sindrome entre la poblacion de disminuidos
psiquicos con un ratio de 1: 350 (4). Ademas, los datos de Schinzel sugieren que se trata
de la anomalia autosémica por delecion mas comdn en humanos (6).

El sindrome se caracteriza por un llanto monétono, agudo, que recuerda al
maullido de un gato, probablemente debido a anomalias en la laringe, faringe y
epiglotis, unido a malformaciones neuroldgicas de caracter morfologico y/o estructural
4).

Otros rasgos clinicos caracteristicos del sindrome como son retraso mental y
psicomotor severo, retraso en el crecimiento e hipotonia generalizada (2,4).

Aunque el llanto tipico es normalmente el primer signo que orienta al
diagnostico de sospecha del sindrome, (2), también ha sido encontrado asociado a
individuos que no presentaban el tipico dismorfismo facial y las caracteristicas de
desarrollo del SMG, en individuos con delecién limitada a 5p15.3 (2, 7).

Las anormalidades craneofaciales incluyen microcefalia, leve hipertelorismo,
epicanto, estrabismo, malformaciones del pabellén auricular, e hipodoncia (8,9).

A pesar de que los rasgos clinicos son bien conocidos gracias a diversos estudios
al respecto (2, 7, 10), se conoce poco acerca de las anomalias craneofaciales. Hay
estudios basados en datos antropométricos como por ejemplo el tamafio del craneo, la
distancia entre los angulos internos de los 0jos, y retrognatia mandibular (4, 11, 12).

Mas recientemente Kjaer y cols. (13) investigaron la base craneal de pacientes
con SMG, usando radiografia lateral de craneo, y encontraron gque la condicion envolvia
una malformacion de la base craneal. Sugirieron que en el desarrollo craneal localizado
alrededor del notocordo, se produce una migracion de las neuronas ventral a la laringe,
y esto podria tener relacion directa con el sindrome del maullido de gato.

La cefalometria engloba el uso de radiografia lateral de craneo para medir los
huesos craneales y faciales con respecto a puntos especificos de referencia. Es Util para
evaluar y cuantificar los sintomas de crecimiento y desarrollo como por ejemplo la
relacion entre las maxilares y entre los maxilares y los huesos craneales.

El proposito de este estudio fue analizar las caracteristicas craneofaciales en
radiografias laterales de craneo en pacientes con SMG.
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Material y método

Dieciséis pacientes de la Asociacion Espafiola de Maullido de Gato
(ASIMAGA), diagnosticado con dicho sindrome por sus respectivos hospitales de
referencia perteneciente al Servicio de Salud Pablica, fueron seleccionados y evaluados
en la Facultad de Odontologia de Sevilla. Seis de estos individuos fueron excluido
porque las imagenes eran de pobre calidad, y presentaban artefactos que impedian el
correcto estudio cefalométrico. Los sujetos de estudio presentaban severo retraso
mental, y eran incapaces de permanecer inmoviles durante la exposicion a los rayos x.
Como resultado 10 pacientes, (2 varones, 8 hembras), con una media de edad de fueron
aptos para el analisis.

Este estudio fue llevado a cabo con el consentimiento escrito de los padres o
tutores de cada paciente, y de acuerdo con los principios éticos descritos en la
Declaracion de Helsinki (2002, versién http;//www.wma.net/e/policy/b3.htm). Los
datos fueron tratados con absoluta confidencialidad. EI método de almacenamiento de
datos quedd sujeto a lo que dictamina la ley orgéanica espafiola que regula la proteccion
oficial de datos confidenciales.

El Comité Etico de la Universidad de Sevilla aprob6 el procedimiento.

Todos los sujetos fueron fotografiados y examinados extra e intraoralmente,

desde un punto de vista médico y odontoldgico general. El protocolo incluy6é imagenes
radiogréaficas digitales de radiografia lateral de craneo de 70 kV, 12 mA, con un tiempo
de exposicion de 0,80 segundos (Odontorama PC, Trophy Cedex, France). Se usé un
software especifico (Nemotech, Madrid, Espafia) para analizar las imagenes digitales en
las que se habian determinado las medidas craneofaciales y dentales evaluadas.
Las coordenadas anatémicas de referencia fueron descritas y resumidas como se
muestra en la Tabla 1. Los huesos craneofaciales y sus relaciones fueron medidos
después de ser clasificados en 4 grupos: andlisis de la via aérea, problemas esqueléticos,
problemas dentales, y problemas estéticos. Esta clasificacion ofrece informacion util
para determinar qué aspecto del desarrollo se afecta en el sindrome de maullido de gato,
si existiese. En cada grupo, las medidas angulares y lineales fueron evaluadas y
cuantificadas, como se muestra en la tabla 2. Las medidas obtenidas de los sujetos con
SMG fueron comparadas con mediadas estandares procedentes de software especificos,
y las desviaciones estandares fueron calculadas segin medidas estandares de edad, sexo
y raza. Para obtener las medidas estandares se realizaron los métodos de analisis
cefalométricos de Steiner (14, 15), Ricketts (16), Jaraback y Fizzel (17) y MacNamara
(18).

La correspondencia entre analisis cefalométrico y las medidas usadas se
muestran también en la Tabla II. Se calculo el error intraobservador para la muestra,
realizdndose cada medicion dos veces. Se calculé de la siguiente forma: SE =
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V(ed2/2n), donde d es la diferencia entre las dos medidas, y n el nimero de
mediciones dobles. Se uso la prueba t de Student para muestras pareadas, considerando
la falta de significacién estadistica como indicador de concordancia entre valores. Los
datos obtenidos fueron analizados usando el software SPSS 17.0 para Windows (LEAD
Technologies, USA).

Resultados

La precision del error intraobservacional fue de 0.41 mm en las medidas lineales
y de 0.63° para las medidas angulares. No se encontraron diferencias significativas entre
las medidas originales y las repetidas (p>0.05)

El andlisis de la via aérea puso de manifiesto un reducido volumen en el tracto
respiratorio alto (Tabla 3). La mayoria de los patrones de medidas faciales utilizados,
incluyeron caracteristicas mesofaciales compartidas. Sin embargo, hay parametros que
demostraron un obvio componente vertical en el crecimiento de los sujetos estudiados,
como una disminucion del angulo goniaco superior y un incremento del &ngulo goniaco
inferior. En contraste, también encontramos un incremento en la altura facial anterior
(distancia entre los puntos nasion y menton). Por otro lado, se encontraron medidas
estandares o normales en cuanto a la altura facial inferior (ans-xi-pm) y de la altura
facial anteroinferior (Na-me) (Tabla3).

Se observo la inclinacion del plano palatino como rasgo caracteristico de los
sujetos estudiados. Las frecuencias estadisticas de esta variable mostraron que solo el 30
% de los sujetos se encontraban dentro de la norma y el 70 % tenian una marcada
pendiente en el plano palatino. Estos datos representan uno de los rasgos mas
caracteristicos del sindrome del maullido de gato (Tabla 4).

Tanto la base anterior del crdneo como la base posterior se encontraron
reducidas con respecto a su patron estandar (edad, sexo y raza). Sin embargo, en el 70
% de los casos, el angulo de base craneal (S-Na-Ba) fue mayor (Tabla5) en
comparacion con la norma en individuos de edad similar. 19-21. Las caracteristicas
esqueléticas en el plano sagital se correspondian con una maloclusion clase |l
esquelética causada por un retrognatismo mandibular (Tabla 3).

4
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Punto de referencia

Definicidn

Sella (S)
Nasion (Na)
Basion (Ba)
Articular (Ar)

Tangente-gonion (tgo)
Menton (Me)

Condilio (Co)

Punto A (A)

Gnation (Gn)

Pogonion (Po)

Apices superiores (As)
Incisivos superiores (Is)

Incisivos inferiores (li)

Apices inferiores (Ai)
Punto Psps (psp)
Punto Ppws (ppws)
Punto Pbt (pbt)

Punto Ppwi (ppwi)
Punto Pm (pm)

Punto Xi (Xi)
Pterigomaxilar (Pt)

Gonion (Go)
Porion (Po)

Orbita (Or)
Punto CF (CF)

Espina nasal anterior (ANS)
Espina nasal posterior (PNS)

Estomion superior (Sts)
Punto B (B)

Pogonion tejido blando (Pg)

Labral superior (Ls)
Labral inferior (Li)

Subnasal (Sn)

Columela media nasal (Nm)

Centro del craneo (Ce)
Céndilo (Dc)

Punto centro de fosa pituitaria

Punto mas anterior de sutura frontonasal del plano medio

Punto mas anteroinferior del clivus

Interseccion entre el contorno externo de la base craneal y el contorno
dorsal de la cabeza condilar o cuello

Punto de interseccion entre la base y la rama, tangencial al gnation y al
punto articular

Punto méas bajo en la mandibula a nivel del plano sagital medio de la
sinfisis

Punto mas superior del condilo mandibular

Punto mas posterior en el contorno superior del proceso alveolar

Punto mas inferior de la sinfisis mandibular

Punto mas anterio<r de la sinfisis mandibular

Apices de las raices del incisivo central més prominente

Punto medio del borde incisal del incisivo central superior mas
prominente

Punto medio del borde incisal del incisivo central inferior mas
prominente

Apice de la raiz més prominente del incisivo central mandibular

Punto mas posterior del paladar blando

Punto mas cercano de la pared posterior faringea al punto psp
Interseccion del borde posterior de la lengua y el borde inferior de la
mandibula

Punto mas cercano de la pared posterior faringea al punto pbt

Punto donde la curvatura del borde anterior de la sinfisis cambia de
céncavo a convexo

Punto localizado en el centro de la rama

Punto de insercion entre el borde inferior del foramen redondo y la pared
posterior de la fisura pterigomaxilar

Punto mas posterior y mas bajo del angulo goniaco mandibular
Punto mé&s superior de la radiolucidez del meato auditivo externo e
interno, localizado posterior al condilo mandibular y posterior al clivus

Punto mas inferior del borde inferior de la érbita
Punto de insercién del plano horizontal de Frankfort (Po-Or) y el plano
pterigoideo vertical (perpendicular a FH-hasta punto Pt)

Apice de la espina nasal anterior

Punto mas posterior del paladar duro en el plano sagital medio

Punto mas bajo en linea media del labio superior

Punto méas profundo en el contorno de la mandibula

Punto méas prominente en el contorno de tejido blando del mentén en el
plano medio sagital

Punto limite del borde del bermellén labial superior en el plano sagital
medio

Punto limite del borde del bermellén labial superior en el plano sagital
medio

Punto del plano medio sagital donde la base de la columela de la nariz se
encuentra con el labio superior

Centro geométrico de la columela del punto subnasal a la punta de la
nariz

Punto de interseccién del plano Ba-Na al plano axial

Punto en el centro del cuello del condilo a lo largo del plano Ba-N

Tabla 1. Referencias anatémicas utilizadas
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Andlisis de la via aérea Media SD
Lineal ppws-pbt* Anchura del farmyx superior 17.5 3
ppwi-pm Anchura del farmyx inferior 12.5 3
Analisis estético
Lineal ans-sts** Longitud labio superior 27.6 2
perp (sn-pg)- Protrusion del labio superior en relacion a la linea sn-pg 0 0
Ls**
Perp (sn-pg)- Protrusion del labio inferior en relacion a la linea sn-pg 0 0
Angular Nm-sn-Ls* Angulo entre labio superior y nariz 102 8
Andlisis esquelético
Lineal Cf-go** Altura facial posterior 64.6 2.5
Ans-me* Altura facial anterior 78 4
Ar-goes*** Longitud de la rama 56 5
Ce-na** Longitud craneal 64.6 2.5
Si-ar*** Longitud base craneal posterior 38 3
Si-na*** Longitud base craneal anterior 83 3
Perp (na-pg)- Prognatismo maxila en relacién con linea sn-pg -0.4 2
a**
Co-a* Longitud maxilar total 105 4
Co-gn* Longitud mandibular total 135 4
Goe-me*** Longitus del cuerpo mandibular 135 4
Angular Ba-na-pt-gn**  Eje facial 90 3
Ans-xi-pm***  Altura inferior facial 47 4
Sina-go-gn**  Angulacidn de la mandibula con la base anterior craneal 32 4
De-xi-pm** Angulacion del cuerpo mandibular con la rama 32 4
mandibular
Ar-goe-me***  Angulo goniaco total 130 7
Ar-go-na*** Angulo gonfaco superior 53.5 1.5
Na-goe- Angulo goniaco inferior 72.5 2.5
me***
Na-cf-a** Altura nasomaxilar 59 3
Po.or-pns- Inclinacién maxilar con respecto al plano po-or 1 3.5
ans**
Po.or-ba- Angulacion de la base craneal con respecto al plano po- 29.4 3
na*** or
Si-na-ba Angulacion entre la base craneal anterior y posterior 129 1
Si-na-a Protrusién maxilar con respecto al linea si-na 82 2
Si-na-b Protrusién mandibular con respecto a linea si-na 80 2
Index (name)- Altura facial anterior respecto a la altura facial posterior  63.5 1.5
(si.na.b)
(si.na.a)- Relacion maxilomandibular con respecto a la base 3 2
(si.na.b) anterior del craneo
(co.a)-(co.gn)* ndice de relacion maxilomandibu 30 4
Anilisis a.pg-as.is Proinclinacion de los incisivos maxilares 28 4
dental
angular
a.pg-ni-ii Proinclinacion de los incisivos mandibulares 22 4
a.pg-is Protrusion de los incisivos maxilares 815 2.3
a.pg.ii Protrusidn de los incisivos mandibulares 1 2.3
As.is-ai-ii Angulacién entre incisivos maxilares y mandibulares 132 6

Tabla 2. Lista de variables. Segun anélisis cefalométricos de McNamara; Rickets; Steiner; Jaraback y

Fizzel; Riolo y cols.
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Variable Media DS Min Max Interpretacion

Analisis via aérea

ppws-pbt* 22.44 7.23 12.6 38.6 Incrementado

ppwi-pm* 14.41 3.68 10.3 21 Disminuido

Analisis estético

ans-stst 22.81 3.45 18.2 30.4 Labio superior corto

perp  (sn- -0.35 3.30 -7.10 5.70 Normal

pg)-Lsi

si-goe§ 79.83 9.27 62.30 96.20 Mesofacial

na-me§ 1229 11.2 109.30 143.10 Ddlicofacial

ans-me* 72.58 8.24 60.70 83.50 Braquifacial

ar-goes 52.35 8.6 34.60 62.50 Normal

cc-naf 61.22 3.8 54.80 66.60 Base craneal corta

si-ar§ 31.10 4.12 24.8 39.00 Base craneal posterior disminuida
si-na8 70.99 14.16 33.10 82.60 Base craneal anterior disminuida

perp  (na- 26.20 2.09 22.50 29.70 Prognatismo maxilar relativo a la linea na-pg
pg)-at

co-a* 89.27 6.53 82.80 101.70  Longitud total maxilar disminuida
co-gn* 116.59 9.76 100.10 131.80 Longitud total mandibular disminuida
goe-me 69.2 6.45 58.70 79.10 Longitud del cuerpo mandibular disminuida

ha.na-pt.gnt  89.54 5.73 77.40 97.30 Mesofacial
ans-xi-prot  48.17 5.83 40.50 59.50 Mesofacial
si.na-go.gnf 35.02 7.78 27.30 50.50 Mesofacial
de-xi-pmf 32.96 6.6 25.20 42.30 Mesofacial
ar-goe-me8§ 128.2 9.4 112.10 142.10 Mesofacial
ar-goe-na8 51..05 5.44 43.30 59.70 Délicofacial
na-goe-me§  77.15 7.74 68.80 92.70 Ddlicofacial

na-cf-af 54.28 3.47 49.70 59.70 Délicofacial

po.or-pns- 0.24 5.39 -7.10 8.00 Normal

anst

po.or-ba- 26.2 2.09 22.50 29.70 Angulacion de la base craneal disminuida en

nat relacion al plano po-or

si-na-ba_ 134.27 474 128.50 143.20 Angulacién incrementada entre la base craneal
anterior y posterior

si-na-aj 83.26 3.51  78.40 90.30 Protrusion maxilar en relacion a linea si-na

si-na-bi 77.68 3.41 71.40 82.90 Retrusion mandibular en relacion a linea si-na

(na.me)- 89.54 5.73 77.40 97.30 Mesofacial

(si.goe)§

(si.na.a)- 5.59 2.17 3.00 9.30 Protrusion maxilar en relacion a la base anterior

(si.na.ba)i del craneo

(co.a)- 27.3 7.07 17.10 43.10 Clase esquelética clase Il

(co.gn)*

Anaélisis dental
a.pg-as.ist 43.17 7.24  32.70 54.10 Proinclinacion De los incisivos maxilares

a.pg-ai-iif 25.79 5.64 18.70 25.79 Inclinacién maxilar de los incisivos mandibulares
a.pg-ist 12.75 339 8.20 18.30 Protrusion de los incisivos maxilares
a-pg.iit 5.45 3.93 0.40 12.70 Protrusion de los incisivos mandibulares

Tabla 3. Analisis descriptivo de 39 caracteristicas variables en el sindrome de Maullido de Gato.
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Angulacién Frecuencia %

Disminuida 4 40.0
Aumentada 3 30.0
Normal 3 30.0

Tabla 4. Frecuencia de variable (po.or-pns-ans)

Angulacion Frecuencia %

<131 1 10.0
131<x<131.9 2 20.0
>132 7 70.0

Tabla 5. Frecuencia de variable (si-na-ba).

Figura 1. Principales caracteristicas craneofaciales de los pacientes con sindrome de maullido de gato. A.
Radiografia lateral de craneo que muestra maloclusion de clase esquelética Il causada por retrognatismo
mandibular con marcada biprotrusién dental, disminucion de la angulacion, y altural maxilar. También
observamos espacio estrecho de la via aérea. B. Perfil fotogréafico de la misma paciente.
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Discusion

El Sindrome de Maullido de Gato fue descrito por primera vez en 1963 por
Lejeune y cols. (1), y se definieron las principales manifestaciones clinicas. Desde
entonces, la literatura se ha referido a los pacientes con Sindrome de Maullido de Gato
con signos clinicos craneofaciales caracteristicos que incluyen hipertelorismo,
oblicuidad antimongoloide de las fisuras palpebrales y cara luna llena. También se han
descrito signos radiograficos, como microcefalia y la falta de desarrollo de huesos
largos (8, 10, 13, 22-25), sin embargo, nunca se han tomado medidas de las
caracteristicas faciales que implican a los huesos maxilares y su relacion entre ellos.

En el Sindrome del Maullido de Gato, el signo clinico mas caracteristico es un
Ilanto monétono y agudo, denominado llanto tipico (26). Este llanto también se ha
encontrado en ciertos desérdenes neurologicos (27).

Se asocia al SMG una serie de alteraciones en la morfologia de la laringe, de la
epiglotis, hipoplasia laringea, con forma de diamante o cuadrangular, y una reduccion
del espacio aéreo posterior durante la fonacion (28).

El andlisis de la via aérea demostrdé un volumen reducido y estrecho de la via
aérea superior, que fue confirmado por estudios tomogréaficos (22).

A pesar de todo ello, estudios posteriores sefialaban que estas alteraciones no
estaban presentes en todos los pacientes con SMG y sugerian la existencia de otros
factores no considerados, que podian ser de caracter organico o funcional (4).

En nuestro estudio encontramos que un 70% de los pacientes evaluados
presentaban una marcada inclinacién del plano palatino, lo que nos lleva a pensar que se
trata de un signo caracteristico y que probablemente tenga un papel en el llanto tipico
asociado al sindrome de maullido de gato.

Kjaer y Neibuhr (13) estudiaron la base craneal en el SMG, mediante el estudio
de los perfiles radiograficos de los pacientes, tratando de localizar el campo de
desarrollo afectado por el sindrome. Sus resultados mostraron un desarrollo anormal de
la base craneal, expresados como malformaciones en el contorno 6seo de la silla turca y
del clivus y un angulo de base craneal reducido. Nuestros resultados no coinciden con
este Ultimo punto. Encontramos un angulo aumentado de base craneal en el 70 % de los
pacientes.

Nuestros resultados con respecto a la maloclusion clase |1 debido a
retrognatismo mandibular son semejantes a los encontrados por diversos autores
anteriormente (29-33) que informaron de una posicion mas posterior mandibular y del
cuello condilar (34-37).
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La disminucion del desarrollo de los huesos largos estd bien descrita en la
literatura, y nuestros hallazgos coinciden con ello. Los datos obtenidos mostraron una
disminucion de la longitud anterior y posterior de la base del craneo, asi como una
reduccion de la longitud del cuerpo maxilar y mandibular. La maloclusion esquelética
de clase Il es un signo comun en pacientes con Sindrome de Maullido de Gato, el
prognatismo maxilar empeora la condicion, debido a la base craneal anterior corta y al
retrognatismo mandibular, que a su vez esta influenciado por un angulo de base craneal
aumentado.

El examen se realizo en pacientes adultos con una edad media de 23.9 + 6.7
afios. En el SMG existen cambios progresivos relacionados con la edad (38, 39).
Conforme el individuo crece, el fenotipo tipico se suaviza. La cara se alarga, el
hipertelorismo y el epicanto se atentan y la hipoplasia mandibular se hace menos
evidente. Estos cambios no fueron descritos en el estudio de Mainardi y cols. (40).

Nosotros encontramos una marcada biprotusion dental y una maloclusion
esquelética de clase Il en las imagenes radiograficas; otros estudios se basaron en
fotografias de seguimiento. Las imdagenes clinicas pueden ocultar relaciones
craneofaciales y dentofaciales reales (Figl).

Conclusiones

Basandonos en los hallazgos cefalométricos obtenidos, los pacientes con
sindorme de Maulido de Gato presentan una morfologia craneofacial carasteristica,
consistente en una maloclusién de clase Il esquelética, causada por retrognatismo
mandibular, con marcada biprotrusion dental. Otras caracteristicas comunes son un
angulo de la base del craneo incrementado, plano palatino marcado e inclinado, y una
disminucion del espacio de la via aérea superior. Ya que no existen datos anteriores en
torno a la morfologia craneofacial especifica en este sindrome, antes de esta
publicacion, el presente estudio contribuye al conocimiento de las caracteristicas
craneofaciales y dentofaciales de los pacientes afectos con sindrome de maullido de
gato.
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EVALUACION DE LAS CARACTERISTICAS
OROFACIALES Y DE LA PATOLOGIA ORAL
ASOCIADA AL SINDROME DE MAULLIDO DE
GATO

Fundamento: La evaluacion y la mejora de la calidad de la asistencia bucodental
para una determinada poblacion, implica la identificacion de necesidades especificas
que adapten la asistencia segun los déficits encontrados.

El proposito de este trabajo fue profundizar en el conocimiento de las
dificultades individuales a nivel orofacial de los pacientes afectados con el sindrome de
maullido de gato, a través del analisis de las principales caracteristicas craneofaciales y
la patologia oral asociada que observamos en los sujetos incluidos en nuestro estudio.

Método y Resultados: Realizamos un examen clinico y fotografico de 33
pacientes afectados con el sindrome de maullido de gato. Se realizaron modelos,
ortopantomografias y radiografias laterales de créneo, para tratar de establecer un
modelo tan fiel como sea posible de la patologia oral asociada a estos pacientes. Nuestro
estudio descriptivo muestra que los pacientes con sindrome de maullido de gato
presentan una serie de caracteristicas clinicas como retrognatismo mandibular, paladar
ojival, y maloclusion variable, siendo la mas comdn la mordida abierta anterior. La
mayoria de pacientes padecen hipotonia de la musculatura perioral, incompetencia
labial y filtrum corto.

Conclusion: El sindrome de maullido de gato se asocia con retrognatismo
mandibular, paladar ojival, anomalias dentarias, mordida abierta anterior, babeo,
deficiente higiene oral, gingivitis y problemas periodontales a edades tempranas. La
familiaridad que el odontélogo tenga con la patologia oral asociada al sindrome de
maullido de gato y con sus necesidades especificas deberian mejorar la calidad del
tratamiento bucodental que estos profesionales ofrecen a estos pacientes.
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Introduccion

La evaluacion y la mejora de la calidad de la asistencia bucodental para una
determinada poblaciéon, implica la identificacion de necesidades especificas que adapten
la asistencia segun los déficits encontrados. Entre ciertas poblaciones, el cuidado
odontoldgico y la salud oral es insatisfactoria (1-3).

El sindrome del maullido de gato (SMG) se corresponde con una
cromosomopatia por delecion parcial o total del brazo corto del cromosoma 5. El rasgo
clinico mas caracteristico es un llanto débil similar al quejido de un gato, que suele
desaparecer en los primeros afios de vida (4). Actualmente, se reconoce una incidencia
de 1:37.00 recién nacidos, siendo ligeramente méas prevalente en mujeres (5), y no
habiéndose reconocido diferencias entre raza, lugar geografico o suceso prenatal
asociado (6).

Dentro de la region cromosdmica perdida, distinguimos dos regiones
principales: la banda 5p 15 3, que corresponde con las caracteristicas de llanto tipico; y
la banda 5p 15 2, que se asocia a dimorfismo, microcefalia y retraso mental (7).

Este sindrome, a pesar de estar identificado desde hace méas de un siglo (1963),
cuenta con pocos articulos centrados en el SMG desde un punto de vista odontoldgico, y
los que existen son basicamente casos clinicos aislados. Las principales anomalias
orofaciales descritas son microretrognatia mandibular, paladar ojival, hendidura
palatina, maloclusion variable (siendo la mordida abierta la alteracion mas frecuente),
hipoplasia de esmalte, mala higiene oral, periodontitis crénica generalizada y retraso
eruptivo de ambas denticiones (7, 8). Sin embargo a dia de hoy, no existe suficiente
evidencia cientifica que soporte una asociacion clara de estas patologias con el SMG.

Por todo ello, se hace necesario realizar estudios y publicar series de casos méas
amplias que presten especial atencién a la caracteristicas orofaciales y patologia oral
presente en el SMG (dental, periodontal, oclusiva y de la mucosa oral), asi como el
perfil de comportamiento y manejo odontoldgico, que contribuya a un mejor
conocimiento del SMG en este ambito.

Material y método

Evaluamos a 33 pacientes diagnosticados con el Sindrome de Maullido de Gato
(SMG) pertenecientes a la Asociacion Nacional de Maullido de Gato (ASIMAGA), en
la Facultad de Odontologia de Sevilla en el periodo de tiempo trascurrido entre octubre
de 2008 y septiembre de 2009.

- 55 -



Angela Rodriguez Caballero lesis doctoral

Este estudio fue llevado a cabo bajo el consentimiento por escrito de los padres o
tutores legales del paciente, de acuerdo con los principios éticos sobre investigaciones
médicas y los derechos humanos descritos en la Declaracién de Helsinki, en 2002. Del
mismo modo, los datos recogidos fueron tratados con absoluta confidencialidad. El
Comité Etico de la Universidad de Sevilla aprobd el procedimiento de estudio.

La anamnesis inicial incluy0 cuestiones de caracter general y especifico. Se
interrogd sobre posibles sucesos prenatales durante el embarazo (toxemia, sangrado
vaginal, irradiacion materna y otros) y aspectos relativos al periodo neonatal del nifio
(peso al nacer, semana de nacimiento, lactancia materna, uso del biberén y del chupete).
La anamnesis sistémica se centrd en las caracteristicas generales mas frecuentemente
asociadas al SMG, asi fue evaluado el retraso mental y psicomotor, hipotonia muscular,
hiperlaxitud generalizada, agresividad e hiperactividad, alteraciones sensoriales como
hipoacusia o ceguera, alteraciones cardiacas, escoliosis, alteraciones gastrointestinales
y otras anomalias a especificar.

Los padres o tutores completaron cuestionarios sobre la percepcion de salud oral
del paciente, habitos orales, parafunciones, babeo, habitos higiénicos-dietéticos,
comportamiento, y experiencia odontoldgica del paciente anterior a nuestra evaluacion.

Tras la anamnesis, llevamos a cabo la examinacion extraoral del paciente.
Analizamos la presencia o ausencia de las siguientes caracteristicas craneofaciales:
hipertelorismo, epicanto, puente nasal ancho y aplanado, filtrum corto, comisuras
labiales hacia abajo, e implantacion baja del pabellén auricular. Observamos posibles
asimetrias, malformaciones, y cicatrices en cara y cuello, el perfil facial, mucosa labial
y peribucal, y realizamos un examen completo de la articulacion temporomandibular.

A continuacion, examinamos y palpamos los siguientes tejidos blandos: labios,
mejillas, pilares blandos del paladar, lengua, suelo de boca paladar duro, frenillos y
encias. Las alteraciones observadas se registraron en la historia clinica del paciente.

Se evaluaron los dientes y posibles alteraciones de nimero, posicion, color,
estructura, forma, localizacion y morfologia, registrando al mismo tiempo, las piezas
ausentes, caries dentales activas e inactivas, y el estado de obturaciones y endodoncias,
si las hubiera.

Se realizo andlisis fotografico extraoral e intraoral (perspectiva frontal, lateral, y
de un tercio; y perspectiva frontal, lateral, y oclusal, respectivamente) y analisis
radiografico (ortopantomografia, y radiografia lateral de craneo), en aquellos pacientes
que pudieron permanecer inmdviles el tiempo necesario para la correcta realizaciéon de
la técnica.

Se tomaron registros maxilares de los pacientes para obtener los
correspondientes modelos en escayola para su estudio. Por ultimo, obtuvimos muestras
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periodontales de la flora subgingival que fueron analizadas en el departamento de
microbiologia de la Facultad de Medicina de Sevilla.

No todos los exdmenes y cuestionarios pudieron ser completados por todos los
pacientes; por ello, se especifica para cada dato obtenido, el niUmero de pacientes total
evaluado en cada seccion.

El grado de minusvalia fue determinado presentando el certificado oficial
expedido por la autoridad autondmica competente. Las guias para la evaluacion de
discapacidad no focaliza tanto en la extension de la deficiencia, sino en su efecto sobre
la habilidad del paciente para llevar a cabo actividades de la vida diaria de forma
auténoma.

La legislacion actual reconoce cinco categorias o niveles de discapacidad,
ordenados de menor a mayor porcentaje de minusvalia: Grado 1 o no minusvalia, 0%,
Grado 2 o minusvalia leve, entre 1% y 24%, Grado 3 o minusvalia moderada, entre 25%
y 49%, Grado 4 o minusvalia severa, entre 50% y 74%, y Grado 5 o minusvalia muy
severa, en aquellos con un porcentaje mayor o igual a 75% (Order in Council 1971/1999
Espafia) (9).

El grado de retraso mental fue determinado por el criterio descrito por la OMS
en el ICD-10. De acuerdo a ello, distinguimos cuatro grados de retraso mental: leve (1Q
50-69), moderado (1Q 35-49), severo (1Q 20-34) y profundo (1Q <20) (10).

Se explord el craneo y perimetro craneal. El diagndstico de microcefalia se baso
en la medida del perimetro craneal 3 DS por debajo de la norma, asi como en el
documento médico que presentaron aquellos pacientes que habian sido diagnosticados
previamente de microcefalia.

La hiperlaxitud fue diagnosticada siguiendo los criterios de Brighton (11). La
hiperlaxitud articular se diagnostica en presencia de dos criterios mayores; un criterio
mayor y dos menores; 0 cuatro criterios menores. Dos criterios menores seran
suficientes cuando hay signos inequivocos

La caries dental y la enfermedad periodontal se diagnosticé siguiendo las guias
establecidas por la OMS (12), como detallamos a continuacion. Evaluamos la relacion
de dientes cariados, ausentes, o restaurados con respecto al numero total de dientes en
boca (indice CAOD), considerando solo los dientes permanentes a excepcion del tercer
molar. Las coronas dentales se contabilizaron como obturaciones cuando habian sido
secundarias a caries, y como diente sano, si eran pilares de prétesis o debidas a
traumatismos. El indice periodontal comunitario (indice IPC), se us6 para determinar
la condicion periodontal de los pacientes. Los nifios por debajo de 11 afios suelen
presentar pseudo-bolsas sin pérdida de insercion. Por ello, y de acuerdo a las
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recomendaciones de la OMS (13), solo utilizamos el cddigo 0, 1 y 2 en estos pacientes
(salud, sangrado y presencia de célculo).

El andlisis microbioldgico de la flora subgingival se realiz6 de la introduciendo,
previa eliminacion cuidadosa del tartaro supragingival de la zona con una cureta
estdndar, puntas de papel estériles durante 60 segundos en las cinco bolsas
periodontales méas profundas registradas en el paciente. Mediante el analisis de las
muestras, se evalud la presencia o ausencia de los cinco periodontopatdogenos mas
habituales en la enfermedad periodontal (Aactinomycetenscomitans, Pgingivalis,
Pintermedia, Tforsithya, Tdenticola) y el numero total de los periodontopatdégenos
estudiados presentes en cada individuo.

El perfil de comportamiento, la conducta, y el manejo clinico fue evaluado
mediante tres escalas de referencia: la escala de Houpt de movimiento (14), la escala
modificada de Frankl para la conducta (15), y la escala para manejo clinico del paciente
(16).

Los datos registrados fueron analizados usando el programa informético SPSS
Version 17.0 para Windows (LEAD Technologies, International Business Machines
Corp., Armonk, NY, USA). El anlisis de resultados consistio en un analisis descriptivo
de las variables. Usamos el test Chi-cuadrado para investigar las relaciones entre
pardmetros.

Resultados

El total de los pacientes estudiados fueron 33, de los cuales 13 eran varones
(39,39%) y 20 hembras (60,61%). La edad media de los pacientes fue de 14,65+10,19
afios (rango 2-35), con un grado de minusvalia de 73, 42+15,99 (Tabla 1).

Los datos obtenidos son mostrados en seis tablas. La Tabla 1 recoge los datos
epidemioldgicos correspondientes al periodo neonatal. Nuestros pacientes tuvieron una
media de peso al nacer de 2382.65+580.75¢. y una edad gestacional de 38.75+9.14
semanas. La Tabla 2 y 3 muestran las caracteristicas generales (Figura 1) y el perfil
social de los pacientes. Observamos que el 34,5% de nuestros pacientes se cepillaban
los dientes una vez al dia, normalmente por la noche, y el 31.25% lo hacian tres veces al
dia. Las Tablas 4 y 5 muestran la patologia bucodental de los pacientes. Se observa una
alta prevalencia de microretrognatia mandibular y paladar ojival. Con respecto al indice
CAOD, el valor obtenido fue de 0.28+0.30. La Tabla 6 muestra el perfil de
comportamiento y el caracter de los pacientes con SMG. El 75% de ellos tenia caracter
euférico, alegre y sociable, mientras solo un pequefio porcentaje mostraba una
personalidad reservada y con rasgos considerados dentro del espectro autista.
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Considerando la naturaleza descriptiva de nuestro estudio, la siguiente seccién se
dedica a la explicacion detallada y la discusion de los diferentes datos recogidos. En la
tabla 7 mostramos las posibles asociaciones entre género y grado de discapacidad
mental con alteraciones bucodentales, indice IPC, y habitos higiénicos y dietéticos de
pacientes con SMG.

Variable Resultados

Edad (n=32) 14,65 afios+10,19 (Rango de 2 a 35)
Sexo (n=33) Hombre Mujer
13 (39,39%) 20 (61,61%)
Grado
minusvalia 73,42+15,99
(n=32)

Grado retraso Normal Leve Moderado Severo
mental 1(3,12%) 16 (48,48%) 10 (31,25%) 5 (15,65%)
(n=32)

Riesgo ASA I Il 1] \Y
(n=32) 0 (0%) 31 (96,87%) 1(3,12%) 0 (0%)

Peso al nacer
(n=32) 2.382,65 g + 580,75

Semana de
nacimiento 38,75 semanas £ 9,14

(n=32)

Succion al Si No
nacer (n=32) 9(28,12%) 23 (71,87%)
Diagnéstico Si No
de sospecha 30 (93,75%) 2 (6,25%)

por llanto

tipico (n=32)

Tabla 1. Datos epidemioldgicos y del periodo neonatal de los pacientes estudiados.
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Variable

Microcefalia (n=32)

Hipertelorismo (n=32)

Epicanto (n=32)

Puente nasal ancho y aplanado (n=32)
Filtrum corto (n=32)

Implantacion baja del pabellén auricular (n=32)
Facies alargada/Cara de luna llena (n=32)
Asimetria facial (n=32)

Estrabismo (n=31)

Hiperlaxitud (n=32)

Hipertonia (n=32)

Hipotonia (n=32)

Regurgitacion gastroesofagica (n=32)
Disfagia (n=31)

Alteraciones cardiacas (n=29)

Resultado
Presencia (n) Presencia (%) Ausencia(n) Ausencia (%)

2 6,25 30 93,75
30 93,75 2 6,25
30 93,75 2 6,25
30 93,75 2 6,25
31 96,87 1 3,12
25 78,12 7 21,87
8 25 24 75
22 68,75 10 31,25
17 54,83 14 45,16
25 78,12 7 21,85
5 15,62 27 84,37
28 87.5 4 12,5
21 65,62 11 34,37
16 51,61 15 48,38
14 48,27 15 51,72
2 15,38 11 84,61

Patologia de la ATM (n=13)

Tabla 2. Caracteristicas generales de los individuos estudiados.

Variable Resultados
Perfil social Eufdrico, sociable Espectro autista, poco social
(n=31) 23 (74,19%) 8 (25,80%)
Hiperactivida Si No
d (n=32) 23 (71,87%) 9(28,12%)
Agresividad Si No
(n=32) 21 (65,62%) 11 (34,37%)
Conducta 1 2 3 4
(n=33) 11 14 (43,75%) 6 (18,75%) 2 (6,25%)
(31,25%)
Movimiento 1 2 3 4 5
(n=32) 6 13(40,62%) 10 (31,25%) 3(9,3%) 3(9,7%)
(18,75%)
Manejo 1 2 3 4 5
(n=30) 0 (0%) 2 (6,25%) 1(3,12%) 4 (18,75%) 23 (71,87%)

Tabla 3. Perfil social y de comportamiento, consideraciones de manejo clinico.
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Variables Resultados
Presente Ausente
Mordida abierta anterior (n=30) 19 (63,33%) 11 (36,66%)
Micrognatia (n=31) 29 (93,54%) 2 (6,45%)
Retrognatia (n=32) 29 (90,62%) 3(9,37%)
Paladar ojival (n=29) 16 (55,17%) 13 (44,82%)
Anomalias dentarias (n=23) 12 (56,52%) 10 (43,47%)
Hipotonia musculatura perioral (n=32) 31 (96,87%) 1(3,12%)

Tabla 4. Caracteristicas bucodentales observadas.

CAOD 0,28+0,30
(n=32)
IPC Sano Sangrado Sarro Bolsas 4-5mm Bolsas>5mm No registrado
(n=32)
IPC1 7 (22,87%) 0 (0%) 16 5 3 1(3,12%)
(50%) (15,62%) (9,37%)
IPC2 8 (25%) 1(3,12%) 19 4 0 (0%) 0 (0%)
(12,5%)
IPC3 8 (25%) 2 15 4 2 1(3,12%)
(6,25%) (15,62%) (12,5%) (6,25%)
IPC4 8 (25%) 2 16 5 0 (0%) 1(3,12%)
(6,25%) (50%) (15,62%)
IPC5 7 (22,87%) 1(3,12%) 20 4 0 (0%) 0 (0%)
(62,5%) (12,5%)
IPC6 6 (18,75%) 2 15 6 3 0 (0%)
(6,25%) (15,62%) (18,75%) (9,37%)
IPC 44 (22,9%) 8 101 28 8 3
TOTAL (4,16%) (52,60%) (14,58%) (4,16%) (9,37%)

Tabla 5. Indice de dientes cariados, ausentes y obturados (CAOD) e indice periodontal comunitario (IPC).
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Variable Resultados
Frecuencia cepillado/dia (n=32) 1cada?2 1 2 3
dias
11 (34,37%) 8 (25%) 10 (31,25%)
3(9,37%)
éQuién cepilla? (n=31) Nifio Padre, madre o tutor Ambos
18 (58,06%) 6 (19,35%) 6 (19,35%)
Tipo de dieta (n=1) Blanda Completa
9 (29,03%) 22 (70,96)

Tabla 6. Habitos higiénicos y dietéticos de los individuos estudiados.

Variable (n=15) Resultado
Si (n) Si (%) No (n) No (%)
P1 0 0 15 100
P2 0 0 15 100
P3 1 6,66 14 988
P4 9 60 6 40
P5 1 6,66 14 9888
Presencia de P 9 60 6 40
Numero de P 1 (n) 1 (%) 2 (n) 2 (%)
7 77,77 2 22,23

Tabla 7. Muestra la ausencia/presencia de los periodontopatdgenos estudiados y el nimero total de
periodontopatdgenos encontrados en la muestra. (P1, Actinomycetenscomitans; P2, P gingivalis; P3, P
intermedia; P4, T forshytia; P5, T denticola)



Angela Radriguez Caballero lesis doctoral

Figura 1. Caracteristicas clinicas encontradas en pacientes con Maullido de Gato. (a) Habitos orales:
succion de la mano. (b) Mordida abierta anterior y mordida cruzada posterios. (c) Paladar ojival. (d)
Autolesiones y babeo.

Discusion

Se trata de un estudio descriptivo cuya muestra de pacientes es la mayor
encontrada en la literatura con respecto al estudio de la patologia oral asociada a
pacientes con sindrome de Maullido de Gato.

Aunque fue imposible encontrar un grupo control con que comparar nuestra
muestra, debido a la gran heterogeneidad de los items estudiados, la informacion
recogida muestra una imagen detallada de la patologia bucodental y de las
caracteristicas de los pacientes con este sindrome. La discusion seguird el orden de
presentacion de los diferentes datos recogidos.

Periodo neonatal
En el 93,75% de nuestros pacientes, el diagndstico de sospecha fue establecido

mediante la presencia del llanto tipico al nacimiento, mientras que en el resto de
pacientes, la enfermedad fue identificada por la suma de ciertas manifestaciones
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clinicas, siendo en todos los casos, vital para el diagnostico de certeza las pruebas de
analisis citogenéticos.

La media del peso al nacimiento fue 2382.65 + 580.75 g, y edad gestacional
proxima a la norma (38.75 £ 9.14 semanas). Estos datos coinciden con estudios previos
en relacion a estas variables (17).

El retraso en el desarrollo psicomotor estuvo presente en todos los pacientes
estudiados. De ellos, el 71.87% mostraron alteracion de la succion al nacer (lo que
impidi6 la lactancia materna), hipotonia muscular generalizada (87.5%), disfagia
(51.61%), y regurgitacion gastroesofagica (65.62%).

El retraso del desarrollo y crecimiento durante los dos primeros afios de vida, se
atribuye en gran medida a las dificultades que estos pacientes tienen para comer (18,
19).

Habitos higiénicos y dietéticos

No hemos encontrado estudios centrados en habitos dietéticos y/o higiénicos de
estos pacientes. En nuestro estudio observamos que la mayoria de pacientes se
cepillaban los dientes una vez al dia (34.37%), normalmente antes de ir a la cama;
seguidos de aquellos que se cepillaban tres veces al dia (31.25%).

Mas del 50% de ellos se cepillaban los dientes ellos mismos sin ser controlados
por un adulto (58.06%). Sin embargo, numerosos estudios enfatizan la importancia de la
supervision del adulto para asegurar un correcto cepillado en pacientes con discapacidad
psiquica. Este control por lo general, tiene lugar hasta los 14 afios, aunque en muchas
ocasiones, se hace necesario realizarlo también en individuos adultos (17).

Es esencial poner de relieve que en la relacion entre el sindrome y la higiene oral
del paciente, hay muchos factores confundentes que nos impide establecer una clara
asociacion, como el tipo de dieta, la habilidad para entender y para cepillarse.

Caracteristicas craneofaciales

Con respecto a las caracteristicas craneofaciales, nosotros encontramos epicanto
e hipertelorismo en la mayoria de sujetos (93.75%). Algunos autores consideran estas
caracteristicas como subjetivas, debidas a un efecto visual provocado por el puente
nasal ancho y aplanado (93.75%).

De acuerdo con Nieburh, seria mas preciso hablar de “ojos ligeramente

separados” (48), y coincide con Sedano y Howard al afirmar que el verdadero
hipertelorismo esta raras veces presentes en el SMG (5).
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Otras caracteristicas comunes, también descritas anteriormente, son filtrum
corto (96.87%), baja implantacion del pabellon auricular (78.12%), asimetria facial
(68.75%), estrabismo (54.83%), y perfil facial convexo con retrognatismo mandibular
(93.54%).

Encontramos datos controvertidos con respecto a la microcefalia (6.25%) y la
cara de luna llena (25%), ya que ambas caracteristicas estas muy relacionadas con el
sindrome, y sin embargo, nosotros sélo las observamos en un pequefio porcentaje de
nuestros pacientes. Esto puede deberse a que la edad de los individuos que presentaron
estas dos caracteristicas era muy joven (durante los primeros afios de vida), mientras
que la media de edad de nuestro estudio oscilaba los 14 afios.

Patologia Oral

Nuestro estudio mostré una alta prevalencia de retrognatismo mandibular
(90.62%) y un ratio bajo de paladar ojival (55.17%), sin hendidura palatina en ningun
caso.

La mordida abierta anterior (63.33%) parece ser, junto con la retrognatia
mandibular, la alteracion méas frecuente en el SMG. Nosotros también observamos
hipotonia de la musculatura perioral (96.87%) y anormalidades dentarias (56.72%)
como hipoplasias del esmalte (54%), opacidades dentales (33%), agenesias (9%),
dientes supernumerarios (3%), reabsorcion radicular (3%), macrodoncia (6%), and
diente transmigrado (3%).

La articulacion temporomandibular pudo ser examinada en el 39.39% de los
pacientes, el 15.38% de ellos mostraron clicks, crepitaciones, dolor, y/o desviacion
mandibular a la apertura. Esos datos coinciden con los obtenidos por otros autores,
aunque nuestro estudio es mas exhaustivo (2, 21).

indice CAOD

Generalmente, la prevalencia de cavidades no tratadas en paises desarrollados es
alta, especialmente entre las poblaciones marginales menos favorecidas (22, 23).

Los objetivos marcados por la OMS, con respecto al afio 2000, se han cumplido
solo en ciertas areas, resultando en un 50% de reduccidn de caries dental entre nifios con
una edad comprendida entre 5-6, alcanzando un CAOD por debajo de tres en chicos de
12 afios (Organizacion Mundial de la Salud) (24). La media de CAOD observada en
nuestra muestra fue Mean CAOD 0.28 £ 0.30, lo que se considera un indice bajo.
Encontramos un incremento proporcional del valor con la edad, principalmente debido
al alto nimero de ausencias debidas a trauma, enfermedad periodontal, o caries dental.
Este indice, asi como el siguiente, no han sido registrados con anterioridad en pacientes
afectos con SMG.
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indice CPI

Un ndmero reducido de nuestros pacientes mostraron una condicion periodontal
saludable (22.9%), y mas de la mitad de ellos presentaban tartaro en uno o mas
cuadrantes (52.69%).

Encontramos bolsas de 4-5mm en pacientes jovenes (14.58%) y bolsas mayores
de 5mm en tres de los pacientes estudiados (4.16%).

Patrones de comportamiento y manejo odontolégico

De nuestros pacientes el 77.8% mostr6 un comportamiento euforico, sociable y
alegre, mientras que sélo un numero reducido de los mismos eran reservados y de
caracter despegado afectivamente.

Estudios anteriores describen a la mayoria de estos pacientes como gentiles y
afectuosos (19) y sélo excepcionalmente encontramos pacientes con caracteristicas de
evitacion o aislamiento social, tipicas del espectro autista (2).

De acuerdo con la escala de comportamiento de Frankl (Tabla 3), la mayoria de
los pacientes estudiados mostraron un comportamiento definitivamente negativo
(31.25%) vy negativo (43.75%), mientras un nimero reducido de ellos presentaban un
comportamiento positivo (18.75%) y definitivamente positivo (6.25%).

Nuestro estudio mostré que el 90,2% de los pacientes requeria tratamiento bajo
sedacién profunda o anestesia general, y solo un nimero reducido de pacientes podian
ser tratados mediante técnicas de restriccion del movimiento.

Es necesario comentar la discrepancia observada entre los datos obtenidos en la
escala de comportamiento (en la que el 75% de los pacientes tenian comportamiento
negativo o definitivamente negativo) y el 90,62% de los pacientes que no permitieron
tratamiento ambulatorio. Esto se explica por la influencia de otros factores que
determinan la decisién final como la patologia sistémica del paciente, el nimero de
intervenciones que requiere el paciente, y una vez que todas las opciones se han
presentado, el criterio final de los padres o tutores legales del paciente (25).

Conclusiones

Nuestro estudio descriptivo muestra que los pacientes con sindrome de maullido
de gato presentan como caracteristicas orales principales: retrognatia mandibular,
paladar ojival, y maloclusion variable, siendo la mordida abierta anterior la mas

BE
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frecuente. La mayoria de ellos presentan hipotonia de la musculatura perioral con
incompetencia labial y filtrum corto.

Con respecto a la patologia oral, estos pacientes muestran atriccion dental debida
a bruxismo intenso diurno y nocturno, presentan alteraciones dentales de estructura,
tamanio, posicion, y numero; mas especificamente encontramos hipoplasias, opacidades,
y agenesias. La higiene oral suele ser deficiente, mostrando alto indice de gingivitis y/o
enfermedad periodontal.

En cuanto a su comportamiento y su perfil social, suelen ser sociables, euforicos
y afectuosos. Los problemas mas habituales para el manejo clinico son agresividad,
hiperactividad, y movimiento incontrolado, que dificultan el manejo ambulatorio del
paciente. Como resultado de ellos, un alto porcentaje de pacientes con SMG requeriran
el uso de sedacién profunda o anestesia general para ser tratados.

El desconocimiento de los problemas bucodentales especificos de los pacientes
con SMG es sin lugar a dudas, una de las mayores barreras para su adecuado acceso a la
salud oral. Cuanto mayor sea el conocimiento del profesional sobre la patologia
orofacial asociada al sindrome, sus necesidades de tratamiento, y su perfil de
comportamiento y manejo clinico, mejor calidad asistencial podremos ofrecerles.
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FLORA PERIODONTOPATOGENA ASOCIADA AL
SINDROME DE MAULLIDO DE GATO.

Fundamento: El sindrome de Maullido de Gato es una alteracion genética
asociada a patologia oral y periodontitis cronica generalizada. EI propdsito de este
estudio comparativo fue evaluar la flora periodontopatdgena en un grupo de pacientes
afectados por el sindrome de Maullido de Gato, comparado con individuos similares en
edad y género, que no padecian el sindrome.

Material y método: Se incluyeron en el estudio un total de 38 individuos; 19
pacientes afectados con el sindrome de Maullido de Gato (Grupo de Estudio), y 19
pacientes similares en edad y género no afectados por el sindrome (Grupo Control). Se
utilizo la técnica de PCR multiple usando 16S rDNA (microlDENT), para detectar los
siguientes periodontopat6genos: Aggregatibacter actinomycetemcomitans,
Pophyromonas gingivalis, Prevotella intermedia, Tannerella forsythia y Treponema
denticola.

Resultados: Al comparar A. actinomycetemcomitans, P. gingivalis, P. intermedia
y T. denticola no se encontraron diferencias significativas entre ambos grupos (p<0.05).
El valor de T. forsythia fue significativamente mayor en los individuos afectados por el
sindrome (31,6%), que para el grupo control (5,3%). El odds ratio para T. forsythia fue
8.3.

Conclusién: El periodontopatogeno T. forsythia podria estar asociado con el
sindrome de Maullido de Gato.
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Introduccion

El sindrome de Maullido de Gato (SMG) — causado por pérdida total o parcial
del cromosoma 5- es una alteracion genética asociada a patologia orofacial. Las
principales anormalidades registradas son: microretrognatismo mandibular, paladar
ojival, maloclusién variable, hipoplasia del esmalte y retraso de la erupcion dental (1).
No se conoce nada, hasta el momento del estado periodontal de los pacientes afectados
con SMG.

La periodontitis es una enfermedad infecciosa, que afecta aproximadamente al
40% de la poblacion adulta (2). De todas las bacterias implicadas en los biofilms
microbianos, dos especies son potencialmente patogénicas, Prevotella intermedia y
Treponema denticola; hay tres con una relevancia particular en el comienzo y la
progresion de la enfermedad: Agregatibacter actinomucetenscomitans, Porphyromonas
gingivalis y Tannerella forsythia. Estas tres especies no se consideran los Unicos
patdgenos en la etiopatogenia de la enfermedad periodontal, pero son aquellos de los
que existen datos suficientes y que han sido identificados en el Informe de Consenso del
Taller Mundial en Periodoncia, de 1996 (3). En la etiopatogenia de la periodontitis no
solo influyen las bacterias, sino que también tienen un papel importante la respuesta
inflamatoria que desencadenan, el ambiente y factores sistémicos (enfermedades
congénitas, sindromes genéticos).

Hasta la actualidad, no se ha registrado ninguna informacion acerca de la flora
periodontopatdgena en la poblacion de pacientes con sindrome de Maullido de Gato.
Entre las dificultades inherentes que este tipo de estudio presenta en pacientes
discapacitados, se dan una serie de problemas adicionales de diagndstico. En el pasado,
el diagndstico era lento y tedioso, principalmente debido a las dificultades en el
almacenaje y transporte de las muestras para cultivo anaerobio. El uso de técnicas
moleculares ha resuelto esta dificultad, ya que no requieren organismos vivos. Nuestro
propésito fue llevar a cabo un estudio comparativo de la flora periodontopatgena en un
de individuos con sindrome de Maullido de Gato, y otro sin sindrome.

Material y Método

Sujetos

Presentamos un estudio de casos y controles, con una muestra total de 38
pacientes, divididos en dos grupos: un grupo de estudio (GE=19); y un grupo control
(GC=19). EIl grupo de estudio consistia en pacientes afectados con sindrome de
Maullido de Gato, pertenecientes a la Asociacion Nacional del sindrome, ASIMAGA.
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El grupo control escogido era idéntico en edad y sexo al grupo de estudio, y fueron
reclutados del Departamento de Ortodoncia (Facultad de Odontologia de Sevilla).

Con respecto al estado periodontal no se encontré a ningln paciente con
periodontitis activa. No se registraron bolsas con profundidad mayor a 4mm en ninguno
de los sujetos del grupo control. Todos los pacientes fueron examinados por el mismo
examinador, previamente entrenado para ello. Se registraron el numero y el tipo de
denticion presente de cada individuo. Se us6 una sonda periodontal calibrada para tomar
cuatro medidas en cada diente (mesial, vestibular, distal y lingual). Las areas
interproximales (mesial y distal) se midieron desde vestibular para evitar nauseas o
reacciones negativas del paciente. Se recogio la bolsa méas profunda en cada area.

Este estudio se llevd a cabo con el conocimiento y consentimiento escrito de
cada sujeto (o tutor legal), y de acuerdo con los principios éticos que gobiernan las
investigaciones médicas sobre humanos, y con la aprobacion previa del Comité Etico de
la Universidad de Sevilla.

Deteccion de bacterias patdgenas

Aggregatibacter actinomycetemcomitans (Aa), Pophyromonas gingivalis (Pg),
Prevotella intermedia (Pi), Tannerella forsythia (Tf) and Treponema denticola (Td)
fueron detectadas usando PCR. Se obtuvieron muestras de la flora subgingival
insertando puntas de papel estériles durante 2-3 minutos en la bolsa periodontal mas
profunda detectada en cada area. Las muestras se agruparon y fueron enviadas a
laboratorio dentro de las 24h tras la toma. Se procesaron; se extrajo el ADN usando el
kit DNeasy Spin Column ® (QLAGEN, Dusseldorf, Germany). La amplificacion por
PCR se realiz6 mediante PCR multiple usando sondas 1S Rdna (microlDENT®, Hain
Lifescience, Hehbren, Germany).

Anélisis estadistico
Las diferencias entre grupos fueron comparadas usando el test Chi cuadrado, con
una significancia estadistica de p<0.05. El ratio de probabilidad (ORs), se calculé para

cada variable. Los datos obtenidos fueron analizados mediante el software SPSS 17.0
para Windows (LEAD Technologies, Charlotte, NC, USA).

Resultados

En la figura 1 podemos observar las caracteristicas orales de un paciente con
Maullido de Gato. Los datos obtenidos son expuestos en la tabla 1. De todas las
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muestras tomadas, 16 dieron resultados positivos para algunas de las bacterias
estudiadas: 8 en el grupo de estudio y 8 en el grupo control.

No se detectaron patdgenos periodontales en el grupo control, y solo uno fue
detectado en el grupo de estudio. La frecuencia de patdgenos para GE y GC fueron
respectivamentes: cero y 3% para A. actinomycetenscomitans; 5,3 y 10.5% para P.
gingivalis; 26.3 y 15.8% para P. intermedia; y 21.1 y 10.5% para T. denticola (Tabla 2).
No se encontraron diferencias significativas (p>0.05) entre los dos grupos. El valor de
T. forsythia fue significativamente mayor en el grupo con SMG (31.6%) comparado con
el grupo control (5.3%). La ratio de probabilidad para T. forsythia fue 8.3. Los datos se
muestran en la figura 2.

Grupo de Estudio

NO 112 |3 |4 |5 |6 (7 (8|9 (1T |1 (1|1 (1 ]1 |1 ([1]1]1
0(11]2 |3 |4 |5 |67 |8/9

Sexo | M |M|F [M|F|F |M|F|F[F[F|F[F|IM|M]|FI|F|IM]|F
13(7 |19 |3 (4|1 (1v (22 (211|322 |23 |3 |2

Edad gle (0|2 (8 |8 |7 [5 |7 |61 |5 |2 |9
Aa| . - - - | a - | - - - |- - - | |- |- - - | a -
Pgl- |- |- |- |- |- |- |-1|=-/11=/1]=/]=/[*/[-/|=-/[-/1]-1]-[|-
Pi|- |- | = |« |=|= |+ |=|=|=/]=/[*+/|[|+/|=/|=/|+/[=]=-/|%*
TE |+ |- | = | = |=|= |+ [+ |= |- |+ |=|=|=|=|+]|=|[=-|%*
Td! - 1= 1= 1o Il I+ 1+ 1 |- e K e e
N 1 (2|3 |4 |5 (6 (7 |8 (91T |1 (11T (1|11 ]1 |1 ]1
0|12 |3 (4|5 |6 |7 |89

Sexo |M|M|F|M|FI|F|M|F|FI|FI[F|F|[F  M|M|F |F|[M]F
|7 (1 |1 |1 |1 L1 (2 (2 |1 (1 13 [2 |2 (2 [3 |2 |2

Edad | 1 T (2 122 (991 |7 (8|8 (4|7 |7 |5 |8 |[4]9
Bal . |- |- |- = |= |=a = |« ]=|*+|[=|=1]=/]=/=/1]=/1]="/-
Pg|- |- |- [= [~ |- |= |- |+ |- [|=-]|=]-/1]-/]- - = | =
Pi|=- |- |= |=[=[= ==/ ]=//+/[=/[=/1]=/|+/|+/|= |[=-[=][-

Tf |- |- | = | = [~ |- |=|=|=[|=|=/|=/1]=/]=/1]=/]=/[+/]=-/[-
Td| = [- |- [= |- |= [+ |- |= [= |=|=|= |=|=[|= |+ |~ |-

Grupo Control

Figura 1.- Resultado de los microorganismos estudiados en el grupo de los pacientes con Maullido de
Gato y en el grupo control. Edad expresada en afios. M: Masculino F: Femenino. (+) Presencia de
bacteria. (-) No detectada.
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Figura 2. Resultados obtenidos para el SMG y el grupo control. Los datos se expresan en porcentaje de
resultado positivo en el grupo de SMG comparado con el grupo control. *p<0.05 (chi cuadrado).

Discusion

En 1963, Lejeune y cols (4) describieron una serie de caracteristicas comunes
asociados al sindorme de Maullido de Gato. Desde entonces, varios autores han
estudiado sus caracteristicas clinicas y neurologicas (5, 6), tales como llanto similar al
maullido de gato, desérdenes neuroldgicos, cara de luna y microcefalia. En la figura 1
se muestran las caracteristicas orales clinicas y el estado periodontal de un paciente
afectado con SMG. Un reciente estudio ha descrito por primera vez, las caracteristicas
craneofaciales de los maxilares (7) de estos pacientes, sin embargo, no hay ningun
estudio publicado con respecto al estado de la flora periodontal en pacientes con SMG.

Nuestro estudio presenta una limitacion en cuanto al reducido tamafio muestral.
Estudios epidemioldgicos estiman una prevalencia del SMG en 1 de cada 50.000 recién
nacido, aunque estudios posteriores han sugerido mayor prevalencia, 1:37.000 recien
nacidos. Sabemos que hay alrededor de 350 pacientes con sindrome de Maullido de
Gato en Espafa. Treinta y cuatro de estos pacientes de diferentes areas de Espafia,
visitaron la Facultad de Odontologia para ser evaluados y participar en este estudio.
Sélo veinte sujetos afectados cumplieron los criterios de inclusion.
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Unido a las dificultades inherentes de este estudio en pacientes con
discapacidades, existen problemas adicionales de diagnostico. Se han detectado més de
700 especies bacterianas o filotipos en la cavidad oral, de los cuales, mas del 50% no
han sido cultivados (8). El uso de técnicas de andlisis molecular que no requieren
organismos Vvivos, ha resulto esta dificultad.

Algunos estudios epidemiolégicos (9, 10) han evaluado la relacion entre A.
actinomycetenscomitans, P. gingivalis, P. intermedia, T. denticola y T. forsythia, con la
periodontitis generalizada en diferentes poblaciones. Las bacterias patogenas fueron
mas prevalentes en sujetos con periodontitis cronica del adulto que en aquellos sin
periodontitis. La variacion entre estudios podria ser debida a las diferencias en la
técnica de deteccidn bacteriana usada, la localizacidn geogréfica, etnia, edad del grupo o
condicion periodontal de la poblacion evaluada. En este estudio, con el objetivo de
obtener un grupo relativamente homogéneo, los patégenos de ambos grupos, con
pacientes similares en edad y sexo, usando para ello técnicas moleculares.

Esta poblacion con necesidades especiales exhibe una serie de complicaciones
relacionadas, que comprometen el plan de tratamiento periodontal (alto porcentaje de
maloclusion, medicacion mdaltiple) (11). Hay poca informacion disponible sobre la
prevalencia de periodontopatdgenos en pacientes discapacitados. El incremento de la
prevalencia y severidad de la enfermedad periodontal en pacientes con Sindrome de
Down (DS) se debe, en parte, a la incapacidad que presentan para llevar a cabo una
correcta higiene oral, unido a wuna temprana colonizacion de conocidos
periodontopatogenos, factores locales (como respiracion bucal, morfologia del diente) y
un defecto en el sistema inmune (12). Otros autores (13) también sugieren que varios
periodontopat6genos podrian colonizar la mucosa oral de pacientes con DS en una edad
temprana, y que la maduracion de los componentes subgingivales juegan un papel
importante en la iniciacién de la inflamacion gingival. Sin embargo, Reuland-Dosma
(14) encontraron una microflora no especifica en adultos con DS; la prevalencia mas
alta de enfermedad periodontal fue debida a una respuesta deficiente del hospedador, no
a la presencia especifica de ningun periodontopatdgeno.

Este es el primer registro conocido que describe la prevalencia de flora
periodontopatdgena en la poblacion de pacientes con SMG. Cuando A.
actinomycetemcomitans, P. gingivalis, P. intermedia y T. denticola fue comparado en el
GE y GC, no se hallaron diferencias significativas. Sin embargo, el valor de T. forsythia
fue significativamente mayor en el grupo con SMG. Investigaciones actuales (15), de
acuerdo con Socransky (16), indican que hay una relacion — conocida como “el
complejo rojo”- cuando P. gingivalis, T denticola y T. forsythia coexisten. Sin embargo,
nosotros encontramos que la probabilidad de ser positivo para T. forsythia estaba 8
veces por encima en el SMG que el grupo control (odds ratio 8.3), aunque no se hallo
una relacion significativa entre P. gingivalis, T. denticola, y el SMG. La persistencia de
T. forsythia también ha sido asociada con una mejoria moderada en el estado
periodontal (17).
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Conclusion

En resumen, estos datos sugieren que T. forsythia puede estar asociado con
individuos con SMG. La monitorizaciéon de la microbiologia periodontal puede jugar
un importante papel en la determinacion de componentes de la microflora asociados a la
salud periodontal de pacientes con SMG. Son necesarios mas estudios para comprender
los factores etioldgicos implicados en el estado periodontal de estos pacientes.
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1. Nuestro estudio descriptivo muestra que los pacientes con sindrome de
Maullido de Gato presentan como caracteristicas orales principales
retrognatia mandibular, paladar ojival, y maloclusion variable, siendo la
mordida abierta anterior la més frecuente. La mayoria de ellos presentan
hipotonia de la musculatura perioral con incompetencia labial y filtrum
corto.

2. Con respecto a la patologia oral, estos pacientes muestran atricciones debidas a
bruxismo intenso diurno y nocturno, presentan alteraciones dentales de
estructura, tamafio, posicion, y nimero; mas especificamente encontramos
hipoplasias, opacidades, y agenesias. La higiene oral suele ser deficiente,
mostrando alto indice de gingivitis y/o enfermedad periodontal.

3. En cuanto a su comportamiento y su perfil social, suelen ser sociables, eufdricos
y afectuosos. Los problemas mas habituales para el manejo clinico son
agresividad, hiperactividad y movimiento incontrolado, que dificultan el
manejo ambulatorio del paciente. Como resultado de ello, un alto porcentaje
de pacientes con sindrome de Maullido de Gato requeriran el uso de sedacion
profunda o anestesia general para ser tratados.

4. Basandonos en los hallazgos cefalométricos obtenidos, los pacientes con
sindrome de Maulido de Gato presentan una morfologia craneofacial
caracteristica, consistente en una maloclusion de clase 11 esquelética, causada
por retrognatismo mandibular, con marcada biprotrusion dental. Otras
caracteristicas comunes son un angulo de la base del craneo incrementado,
plano palatino marcado e inclinado, y una disminucion del espacio de la via
aérea superior.

5. Los presentes datos sugieren que T. forsythia esta estrechamente asociada con
los sujetos con sindrome de Maullido de Gato y no con los pacientes de
control sanos. Se sugiere que la monitorizacién de la flora periodontal podria
ser una herramienta importante para determinar los componentes de la
microflora asociada a la salud periodontal de los pacientes con sindrome de
Maullido de Gato

6. El desconocimiento de los problemas bucodentales especificos de los pacientes
con sindrome de Maullido de Gato es sin lugar a duda, una de las mayores
barreras para su adecuado acceso a la salud oral. Cuanto mayor sea el
conocimiento del profesional sobre la patologia orofacial asociada al
sindrome, sus necesidades de tratamiento, y su perfil de comportamiento y
manejo clinico, mejor calidad asistencial podremos ofrecerles.









