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RESUMEN: Las supresiones intersticiales del cromosoma 22q11 son las microdeleciones mas frecuentes observa-
das en humanos, con una frecuencia de aproximadamente 1:4000-1:8000 nacidos. Incluye diversos sindromes como el
sindrome de DiGeorge y Cayler. Los pacientes con delecién 22q11 presentan diversas combinaciones de las siguientes
entidades clinicas: defectos cardiacos congénitos, facies caracteristica, malformaciones del paladar, hipoparatiroidismo,
hipocalcemia, inmunodeficiencia congénita debido a la hipoplasia timica, retraso del crecimiento y problemas psiquiatricos.
La etiologia en la mayoria de los pacientes es una delecion recurrente 3-Mb en la region 22q11. Los objetivos del estudio
fueron examinar y describir las manifestaciones orales en las personas con sindrome de delecion 22q11 y analizar sus
condiciones médicas y sus implicaciones en odontologia. Se realizé una busqueda sistematica en Octubre de 2012 en la
base de datos PubMed, Scielo y Cochrane Library con las palabras clave: 22q11 deletion syndrome, oral health y dentist.
Se observo una alta prevalencia de anomalias dentales. Las alteraciones del esmalte son las mas frecuentes. Se presenta
mayor numero de hipomineralizaciones que de hipoplasias del esmalte. El hipoparatiroidismo y/o hipocalcemia no se con-
sideran los factores etioldgicos en las alteraciones del esmalte y no existe relacion directa entre las condiciones médicas
sistémicas y las alteraciones del esmalte. En el sindrome de delecion 22q11 la cavidad oral esta afectada por alteraciones
en el esmalte, en la morfologia de los dientes, en el nUmero de dientes y en la erupcion dental. Es importante conocer que
los pacientes con sindrome de delecion 22q11 suelen padecer malformaciones cardiacas congénitas y problemas
inmunoldégicos.

PALABRAS CLAVE: sindrome de delecion 22q11, salud oral, odontologia.

INTRODUCCION

La microdelecion 2211 es una delecidon
genética frecuente con variabilidad fenotipica amplia.
Engloba una serie de sindromes, entre los que desta-
ca el sindrome de DiGeorge y el sindrome de Cayler.
Constituye la alteracion cromosdmica mas frecuente
en el ser humano, 1 de cada 4000 — 8000 recién naci-
dos la padecen, siendo el 93% de los casos mutacio-
nes de novo.

La manifestacion clinica mas frecuente que se
observa en estos pacientes son las alteraciones
cardiacas (se presentan en el 70 — 90% de los suje-
tos) (Salazar et al., 2011). Por orden de frecuencia le
siguen otras anomalias como las malformaciones
velopalatinas, la presencia de hipocalcemia (Mussai
et al., 2008; Angle, 2007; Pusceddu et al., 2002), la
agenesia del timo (McClarren et al., 2006; Piliero et
al., 2004) y las alteraciones inmunoldgicas (Gennery,
2012).
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A nivel del sistema endocrino, ademas de ob-
servarse hipocalcemia también se presenta frecuen-
temente hipoparatiroidismo (Guerrero Fernandez et al.,
2011) e hipotiroidismo (Preece & Smith, 2002).

Las anomalias neuroldgicas incluyen el retraso
psicomotor y los problemas de aprendizaje (Duijff et
al., 2012) y anomalias cerebrales estructurales (Shashi
et al., 2012). Incluso se describe la presencia de alte-
raciones psiquiatricas (Armando et al., 2012) pudien-
doincluso desarrollarse en la edad adulta esquizofrenia
(van Beveren et al., 2012; Bassett et al., 2005).

En el aparato respiratorio, al igual que en el sis-
tema cardiovascular, es frecuente la aparicién de alte-
raciones estructurales pudiendo comprometer la per-
meabilidad de las vias aéreas y desarrollando a
posteriori una insuficiencia respiratoria (Azpilicueta
Idarreta et al., 2012).
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Otras anomalias menores que también pue-
den presentarse pero en pequefia proporcion son al-
teraciones nefrouroldgicas, esqueléticas, digestivas
y oculares (Campbell et al., 2010).

A nivel del complejo maxilofacial se observa
una facies caracteristica, pabellones auriculares pe-
quefos y contorno superior recto, fisuras palpebrales
antimongoloides, telecantus y, en ocasiones, labio
leporino (Shouman et al., 2003).

MATERIAL Y METODO

Se ha realizado una revision bibliografica de
los articulos indexados en la base de datos PubMed,
SciELO y Cochrane Library sobre aquellos estudios
publicados hasta Octubre de 2012 y que tratan so-
bre las implicaciones del sindrome de delecion 22911
en odontologia. Se emplearon las palabras clave:
22q11 deletion syndrome, oral health y dentist.

RESULTADOS

Tras el analisis de la literatura cientifica desta-
ca el escaso numero de articulos e investigaciones
realizadas que se centren en la evaluacion y des-
cripcion de las anomalias y alteraciones que se pre-
sentan a nivel orofacial en estos pacientes.

En la Tabla | se enumeran las principales
manifestaciones a nivel oral que se observan con
mayor frecuencia en pacientes afectados por el sin-
drome de delecion 22q11.

Nordgarden et al. (2012), evalud la salud oral
de 50 pacientes con sindrome de delecion 22g11.
Observaron en un 15% de sujetos la presencia de
agenesias dentales. Un porcentaje elevado de dien-
tes presentaban alteraciones a nivel del esmalte, en
primer lugar hipomineralizacion del esmalte seguido
de hipoplasias. Las hiopmineralizaciones eran mas
frecuentes en denticidn permanente que en denti-
cién temporal. No se encontraron correlaciones con
las condiciones médicas a excepcion de los que pre-
sentan anomalias congénitas cardiacas que presen-
tan menos alteraciones del esmalte (Nordgarden et
al.).

Una encuesta realizada por Klingberg et al.
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(2010), a padres de nifios afectados por el sindrome
de delecion 22911 demuestra la preocupacion de és-
tos por la salud bucodental de sus hijos afirmando
también la dificultad adicional para el correcto man-
tenimiento de la misma en estos pacientes.

Klingberg et al. (2002), evaluaron el estado oral
de 53 pacientes. Al igual que Nordgarden et al., ob-
servaron un alto porcentaje de sujetos con
hipomineralizacion del esmalte seguido de hipoplasia
del mismo; sin embargo, no describen mayor preva-
lencia de hipomineralizacion del esmalte en denti-
cion permanente sobre la denticiéon temporal. Afir-
man que la presencia de hipoplasia del esmalte se
asocia con condiciones médicas tales como el parto
prematuro y la presencia de malformaciones congé-
nitas cardiacas mientras que la hipomineralizacion
del esmalte se asocia con condiciones médicas mas
difusas como pueden ser infecciones recurrentes.
También describen mayor prevalencia de agenesias
dentales, retraso en la erupcion y alteraciones en el
tamafio de los dientes (hipodoncia) con respecto a
la poblacion general. Se observa una mayor predis-
posicién a padecer caries debido a las alteraciones
en el esmalte que se presentan (Klingberg et al.,
2002).

En el area orofacial se observa una prevalen-
cia alta de labio leporino en estos pacientes al igual
que ocurre con la presencia de paladar hendido.

Todos los nifios con labio leporino y/o paladar
hendido rutinariamente deben hacerse una prueba
FISH 2211 en vista de las consecuencias de un diag-
nostico de sindrome velocardiofacial (Bashir et al.,
2008; Harris, 2005; Brgndum-Nielsen et al., 1996).
Sin embargo, la prevalencia de fisura palatina no es
mayor en pacientes con este sindrome (Mingarelli et
al., 1996).

Tabla I. Manifestaciones orales en el sindrome de
delecion 22q11.

Hipomineralizacion del esmalte

Hipoplasia del esmalte

Agenesia dental

Retraso en la erupcién dental

Alteraciones de la morfologia dental: hipodoncia
Labio leporino

Paladar hendido
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CONCLUSIONES

La microdelecion en el cromosoma 22q11 es un
cuadro de anomalia del desarrollo caracterizado por
una haploinsuficiencia de una region genémica en el
cromosoma 22q11. Es la delecion intersticial mas fre-
cuente en los seres humanos.

No se observa relacion entre las condiciones
médicas presentes en estos pacientes y su estado de
salud oral; sin embargo, es de destacar que los pa-
cientes con anomalias congénitas cardiacas presen-
tan menos alteraciones del esmalte.

Es importante conocer que estos pacientes pre-
senta con alta frecuencia (entre el 70 y el 90% de los
sujetos) alteraciones cardiacas al igual que alteracio-
nes en el sistema inmunoldgico, resulta imprescindi-

ble conocer este aspecto en relacién a los tratamiento
odontoldgicos que se practiquen.

En menor medida hay que considerar la pre-
sencia de hipocalcemia, hipoparatiroidismo e
hipotiroidismo, entidades que tienen repercusiones en
los tratamientos odontolégicos que se realicen en es-
tos pacientes.

Las alteraciones orofaciales que se observan
con mayor frecuencia son la hipomineralizacién y la
hipoplasia del esmalte, también es frecuente la pre-
sencia de agenesia dental, de alteraciones en la mor-
fologia dental (hipodoncia) y retraso en la erupcion
dental, se observa ademas con frecuencia labio lepo-
rino y paladar hendido.
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ABSTRACT: Interstitial deletions of chromosome 22g11 are the most commonly seen microdeletions observed in

humans, with a frequency of approximately 1:4000-1:8000 live births. It includes various syndromes such as DiGeorge and
Cayler syndrome. Patients with the 22q11 deletion present various combinations of the following clinical features: congenital
cardiac defects, characteristic facies, palate malformations, hypoparathyroidism, congenital hypocalcemia, immunodeficiency
due to thymic hypoplasia, growth retardation and psychiatric problems. The etiology in the majority of patients is a 3-Mb
recurrent deletion in region 22q11. The aim of the study were to examine and describe oral manifestations in individuals with
22q11 deletion syndrome and to analyze associations with medical conditions and the implications in dentist. A systematic
search in October 2012 in PubMed, Scielo and Cochrane Library database with keywords: 22911 deletion syndrome, oral
health and dentist. Dental anomalies were registered in high numbers. Enamel disturbances were frequently seen. There were
more hypomineralizations than hypoplasias. Hypoparathyroidism and/or hypocalcemia are not clear etiological factors for
enamel disturbances and there were no major correlations between medical conditions and enamel disturbances. In 22q11
deletion syndrome the oral cavity is affected by anomalies in dental enamel, tooth shape, numbers of teeth and eruption. It is
important to know that patients with 22g11 deletion syndrome often have congenital heart defects and immune problems.

KEY WORDS: 22911 deletion syndrome, oral health, dentist.
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