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RESUMEN

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann es un trastorno
congénito de sobrecrecimiento que fue descrito por primera
vez por Bruce Beckwith en el afio 1963, y por Hans Rudolf
Wiedemann en 1964. Este Sindrome de expresion variable es
causado por la disomia o delecion del segmento 11p15.5.
Afecta a uno de cada 13.700 a 14.300 nacimientos, sin
predilecciobn por sexo. El patron fenotipico incluye grados
variables de macroglosia, onfalocele, visceromegalia,
macrosomia pre y postnatal e hipoglicemia neonatal. Otros
hallazgos incluyen arrugas o pliegues en el |I6bulo de la oreja,
nevus flammeus, exoftalmos, maloclusién dentaria vy
deformidad facial, entre otras. El reconocimiento del Sindrome
es importante debido al riesgo asociado de desarrollo de
neoplasias que afectan a los 6rganos abdominales. Desde el
punto de vista craneofacial, la caracteristica clinica mas
importante es la macroglosia, que trae como consecuencia la
biprotrusién, mordida abierta y prognatismo mandibular con
aumento del angulo goniaco, por lo cual se recomienda
realizar la glosectomia parcial, con la finalidad de disminuir la
malformacion dentoesquelética caracteristica del trastorno. Se
presenta un caso clinico, en actual tratamiento (2001-2006),
en el Postgrado de Ortodoncia de la Facultad de Odontologia

de la Universidad Central de Venezuela.
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|.- INTRODUCCION

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann fue descrito y
reconocido por primera vez por el Patdlogo Pediatrico J.
Bruce Beckwith en el afio de 1963, como un desorden del
crecimiento excesivo, y por el genetista Hans Rudolf
Wiedemann en 1964. Desde ese momento, y producto de
varios reportes hechos por estos médicos, el Sindrome lleva el

nombre de ambos investigadores.

Hoy en dia, el Sindrome de Beckwith-Wiedemann
también es conocido también con el nombre de Sindrome de
Exénfalos-Macroglosia-Gigantismo (EMG)**%: Sindrome de
Onfalocele-Visceromegalia-Macroglosia®*; Sindrome de

Onfalocele-Macroglosia-Gigantismo (OMG)>; o Sindrome de la

Macroglosia con Onfalocele®.

Este Sindrome es un trastorno génico autosomico
con expresidon variable de baja frecuencia (1 por cada 12.000
nacidos vivos)'?, causado por la disomia o duplicacién del

segmento 11p15.5 que contiene el gen Igf22.

Este Sindrome es un trastorno de

sobrecrecimiento, morfolégicamente caracterizado por



presentar macroglosia, visceromegalia, hipoglicemia neonatal,
alteraciones en la pared abdominal (onfalocele) y crecimiento

exagerado pre y postnatal®'!?’.

Segln Weng y col.!, el exénfalo, la macroglosia y
el gigantismo constituyen la triada de hallazgos tipicos para el
diagnostico de este Sindrome. Otras caracteristicas distintivas
gue ayudan al diagnodstico de este desorden genético son la
hipoglicemia neonatal, visceromegalia, anomalias renales,
surcos o arrugas lineales en el pabellén auricular, deformidad
facial, nevus flammeus (hemangioma capilar), hemihipertrofia,

0jos prominentes con surcos o crestas infraorbitarias®'*?.

El presente trabajo corresponde a una revisidn
bibliografica del Sindrome de Beckwith Wiedemann donde se
reporta ademas, un caso que acudié al Post-grado de
Odontologia Pediatrica de la Facultad de Odontologia de la
Universidad Central de Venezuela, que luego fue remitido al
Post-grado de Ortodoncia de la misma casa de estudios para

la continuacién del tratamiento correctivo.

Asi mismo se pretende que esta revision sirva de
ayuda al especialista tanto de Odontologia Pediatrica y de

Ortodoncia, para reconocer las caracteristicas particulares del



Sindrome, diagnosticarlo y diferenciarlo con otros trastornos
similares 'y tratarlos con la ayuda de un equipo
interdisciplinario integrado, por el médico neonatdlogo,
pediatra, oncélogo infantil, cirujano pediatrico, odontopediatra,
ortodoncista, cirujano maxilofacial, terapista de lenguaje,

fonoaudidélogo y psicologo infantil.

Para finalizar, se ofrece al lector un glosario de

términos médicos, como anexo que permiten una mejor

comprension del trabajo que a continuacion se desarrolla.

OBJETIVO GENERAL

e Analizar las caracteristicas generales, craneofaciales y

dentales presentes en el Sindrome de Beckwith-

Wiedemann.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

e Ayudar a que el odontdlogo general, el odontopediatra o

el ortodoncista pueda diagnosticar o sospechar de la



presencia del Sindrome de Beckwith-Wiedemann durante

la anamnesis y el examen clinico inicial del paciente.

Conocer las consecuencias que acarrea la macroglosia,
como caracteristica craneofacial principal presente en
los pacientes portadores del Sindrome de Beckwith-

Wiedemann.

Definir las caracteristicas cefalométricas de los

pacientes con Sindrome de Beckwith-Wiedemann.

Describir el protocolo de atencion médico-odontoldgica

en pacientes con Sindrome de Beckwith-Wiedemann.



Il.- REVISION DE LA LITERATURA

[I.1.- Historia

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann fue descrito y
reconocido por primera vez por el Patélogo Pediatrico J. Bruce
Beckwith en el afio de 1963, en la Universidad de Loma Linda,
California, como un desorden del crecimiento excesivo; y por
el genetista Hans Rudolf Wiedemann, que trabajaba en Kiel,
Alemania en 1964, quien originariamente lo denomind
Sindrome de Exo6nfalos-Macroglosia-Gigantismo (EMG),
término que describia la combinacion de las tres

caracteristicas clinicas principales del trastorno'®41°:16,

En 1963, Beckwith reportdé las caracteristicas de
tres casos post mortem que presentaban macroglosia,
onfalocele, citomegalia de la corteza adrenal fetal, displasia
medular renal y otras visceromegalias'’, tras lo cual fue
expuesto como un nuevo sindrome en la conferencia de
Western Society for Pediatric Research, en Los Angeles. Un
afio después, Wiedemann presenta para el Journal de Genetic
Humane, un estudio independiente donde reporta tres casos
de hermanos con desOrdenes semejantes, presentando

ademas, una hernia umbilical e hipoglicemia sintomaética®.



Beckwith y Wiedemann observaron durante sus
reportes cientificos, ciertas caracteristicas clinicas semejantes
en sus pacientes, los cuales no eran habitualmente visibles en
otros desordenes, y como consecuencia de esto, en un plazo
de tiempo muy corto le designaron el nombre de Sindrome de

Beckwith-Wiedemann.

Subsecuentemente, entre 1963 y 1991 se
reportaron aproximadamente 500 casos en el d&mbito mundial,
aunque la prevalencia puede estar siendo subestimada,
debido a que los pacientes menos afectados pueden pasar

desapercibidos o no ser reportados'®*8,

[1.11.- Definicidon

En la literatura existen diferentes definiciones del
Sindrome de Beckwith-Wiedemann, ya que es una enfermedad
de multiples manifestaciones clinicas. No obstante, siempre se
menciona la presencia de macroglosia, onfalocele vy

macrosomia.

A continuacién se describen algunas de las

definiciones actuales:



“Trastorno hereditario transmitido con caracter
aparentemente autosomico. Las manifestaciones
clinicas incluyen exoftalmos, macroglosia y
gigantismo (EMG), frecuentemente acompafados por
visceromegalia, displasia de la medula renal y

agrandamiento de las células de la corteza adrenal*®”.

En el recién nacido, el Sindrome de Beckwith-
Wiedemann es un grupo consistente de hallazgos de
causa desconocida, caracterizado por la lengua
abultada (macroglosia), 6rganos grandes
(visceromegalia), cuerpo grande (macrosomia),
ombligo herniado (onfalocele) y ocasionalmente

cabeza pequefia (microcefalia)?°.

Callen P, (2002)3, define el Sindrome de Beckwith-
Wiedemann como “un trastorno caracterizado por una
triada clasica de macrosomia, onfalocele vy

macroglosia”.

Segln Olivo y Flores (2005)'!, este trastorno es uno
de los sindromes de "sobrecrecimiento somatico"
congénito mas comun, asociado a defectos de la

pared abdominal, macroglosia, hipoglicemia neonatal



y visceromegalia. Otras caracteristicas distintivas
incluyen pliegues y hoyuelos en el I6bulo de la oreja,
nevus planos y pliegues infraorbitarios. La acelerada
curva de crecimiento para su edad continda en la

infancia y se hace menos evidente en la juventud.

e ElI Sindrome de Beckwith-Wiedemann es una
enfermedad genética rara, que se caracteriza por una
amplia gama de sintomas y caracteristicas fisicas que
pueden variar en rango y severidad segun los casos.
En muchos enfermos, los sintomas y sighos
asociados pueden incluir gigantismo, macroglosia,
visceromegalia, hernia umbilical u onfalocele, vy
aumento de células de la capa externa de las

glandulas suprarrenales??.

[1.111.- Genéticay Etiologia

“Muchos son los afos transcurridos y los avances
genéticos realizados desde que fueron postuladas las leyes de
Mendel en las que la transmision hereditaria dependia de
factores inmutables (“genes”), que en un 50% procedian de

cada uno de los progenitores. Dicho de otra forma, la



creacion 'y desarrollo de un nuevo ser dependia
inexcusablemente de la presencia del ADN de ambos
padres. El desafio de la genética actual se ha centrado en
intentar clarificar aquellas situaciones en las que el
mecanismo de herencia no sigue las leyes mendelianas. De
esta forma, surge el concepto de “imprinting” genémico como
algo dificil de comprender y que hace referencia a que un gen
se puede expresar de forma diferente segun se herede del

padre o de la madre?®”

“El término imprinting fue utilizado por primera vez
por el bidlogo Lorenz para explicar cémo la conducta animal
se podia ver irremisiblemente alterada si se introducian
modificaciones en etapas criticas de la vida. La primera vez
que dicho término se empleé en el campo de la genética fue
para referirse a genes como los del cromosoma X del varon,
que se expresaban tan sdélo a través de uno de sus alelos,
cuando lo habitual es que lo hicieran a través de sus dos
alelos, uno de origen materno y el otro de procedencia

paterna®?”.

“Hasta los actuales momentos, se conocen en el
humano tres regiones cromosomicas que participan en los

fendmenos de imprinting gendémico: la q11-q13 del cromosoma



15, la pl4-pl5.5 del cromosoma 11 y la q31-g34 del
cromosoma 7. Desde un punto de vista clinico, las
alteraciones en el imprinting del cromosoma 11 pueden dan

lugar a Sindrome de Beckwith-Wiedemann??”.

Aunque la mayoria de los casos son esporadicos
(85%), la etiologia del Sindrome de Beckwith-Wiedemann se
acepta hoy como genética como producto de una mutacion.
Puesto que los resultados clinicos varian extensamente vy
tienden a llegar a ser menos obvios con la edad, el Sindrome
puede pasar desapercibido en adultos, tendiendo a
enmascarar herencia familiar entre algunos casos previamente

divulgados®.

Los estudios familiares sugieren que se transmite
con herencia variable aparentemente autosémica dominante o
recesiva con penetrancia reducida y expresividad variable
que puede estar relacionado con los efectos del “imprinting”
genémico’, por delecién o duplicacién génica; un patrén
complejo de transmisién hereditaria no exactamente igual a la

herencia dominante o recesiva.

Han sido reportadas varias familias con mas de un

pariente afectado con el Sindrome de Beckwith-Wiedemann, y

10



estudios vinculados a estos casos familiares han localizado el
gen para este trastorno en el brazo corto del cromosoma 11

(11p15.5)%.

Esta regiébn del cromosoma es el lugar
patogenético para el Sindrome de Beckwith-Wiedemann, ya
gque el gen para el factor de crecimiento similar a la insulina,
tipo 2 (FCI2) esta localizado dentro del 11p15.5 en el ser
humano, y el producto de este gen es un importante factor de

crecimiento fetal®.

“En la dltima década, las técnicas de biologia
molecular han demostrado que hasta un 25% de estos
pacientes presentan una disomia uniparental paterna del
cromosoma 11. EI resto de los casos (los esporadicos) son
duplicaciones de los genes situados en la regién 11p15,5 del
cromosoma paterno. También se han descrito traslocaciones e
inversiones con puntos de rotura y pérdida cromosdmica
(deleciones) en dicha regién del cromosoma materno. Estos
pacientes que presentan disomia uniparental paterna del
cromosoma 11, tienen mayor predisposicibn a padecer

tumores??”.

“Los datos mas recientes sugieren que dichas

alteraciones en la expresion genética del polipéptido IGF2 que

11



se expresa en dicha regién cromosdémica y que interviene
estimulando el crecimiento tisular, modulando la aparicion y
progresion de algunas masas tumorales. Ademas, existiria
una falta de informacion genética de origen materno en
relacion con polipéptidos inhibidores de la proliferacion
celular, como son el H19 y el p57KIP2 que, en circunstancias
normales, regularian a su vez la expresion del polipéptido
IGF2. La expresion de procedencia paterna del gen IGF2
(disomia uniparental paterna) junto con la pérdida de
informacion materna en relacibn con la misma region
cromosomica (genes H19 y p57) desempefia un papel
primordial en el estimulo del crecimiento de tumores como el

de Wilms, los de testiculo o el cancer de mama??”.

En este momento, el mecanismo previo de la
herencia del Sindrome de Beckwith-Wiedemann es incierto, no
obstante, estd claro que esta condicion puede surgir en tres
formas generales: a) casos familiares sin anomalias
citogenéticas en los cuales el patron de herencia del fenotipo
es consecuente con un vinculo a 11pl15.5, entre ellos una
disomia uniparental paterna; b) casos con anomalias
citogenéticas, debido a duplicacion paterna de 11pl5.5 o
translocaciones e inversiones con rupturas (deleciones) en

11p15.5 materno; c) casos esporadicos®, en los cuales no se

12



comprueba wuna mutacion especifica en el gen y los
progenitores y hermanos son normales; entre ellos, casos
reportados como aparentemente autosémicos dominantes o
recesivos, muchos no estudiados, sin embargo, a través de

técnicas moleculares.

[1.1V.- Epidemiologia

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann tiene una
expresion clinica variable, sin embargo, su frecuencia es muy
baja. En Espafia se habla de 0.13 reportes por cada 10.000
nacidos vivos, en los Estados Unidos de Norte América se

estima en 1 caso por cada 15.000 nacimientos vivos®16:23:24

Existen otras referencias®?°

donde indican que la frecuencia
de este Sindrome es de 1 caso por cada 13.700 nacimientos
vivos y que muchos de ellos pueden ser aislados, pudiéndose
dividir en formas “completas e incompletas”. Puertas y col.®

se refirieron a que la incidencia ha sido estimada en 0.07

casos por 1000 nacidos.

“Entre 1963 y 1991 se reportaron mas de 500

casos en la literatura. Sin embargo, la incidencia real puede

estar siendo subestimada, porque los pacientes afectados de
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manera menos severa pueden no ser reportados o ser mal

diagnosticados®®1?”

. Esto se refleja en la variabilidad entre
los diferentes reportes epidemioléogicos mundiales del

Sindrome.

Al respecto, Elliot y col.?® mencionaron que existen
muchos casos descritos en la literatura, donde no se
evidenciaron suficientes datos clinicos y fueron reportados
antes de la diferenciacion entre el Sindrome de Beckwith-
Wiedemann y el de Simpson-Golabi, por su similitud, lo que de
igual manera pudiera estar afectando estadisticamente los

valores epidemiolégicos.

Por su parte, Callen® mencioné que la frecuencia
de aparicion de este Sindrome es de 0.72 casos por cada
10.000 nacimientos, lo que equivale a 1 caso por cada 13.889
nacimientos; incidencia que se asemeja las estadisticas de

Gorlin (1976)2°, Ferry (2005)® y Suarez (2006)°.

Cohen (2005)*°, coincide con Gorlin (1976)%°, Ferry
(2005)® y Suéarez (2006)° en que una estimacién del promedio
de casos era de 1 por cada 13.700 nacidos. No obstante,
Cohen (2005)*° en su ultima publicacién sugirié que una cifra

mas real es de 1 caso por cada 12.000 nacidos vivos.
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En relaciobn al sexo no se ha visto predileccion
entre el sexo masculino y femenino. Sin embargo, Smith,
McAmanamny y col, citados por Chiquito y col.> mencionaron

que existe una predileccién por el sexo femenino en un 60%°.

Se presenta a continuacion una tabla resumen que
permite visualizar la expresividad del trastorno segun los

autores responsables del estudio (Tabla I).

Incidencia del Sindrome de

Beckwith Wiedemann

Autor Incidencia Nacimientos

Gorlin. 1976

Michael, Ferry. 2005 1 13.700
Suéarez. 2006

R :
Cohen. 2005 1 12.000
Puertas y Col. 2005 0.07 1.000
Calle. 2002 0.72 10.000
Pardo. 2001 0.13 10.000

Tabla I. Incidencia del Sindrome de Beckwith-Wiedemann

[I.V.- Caracteristicas

[I.V.1.- Caracteristicas generales

Los hallazgos clinicos varian entre las series
presentadas en la literatura. Se puede contabilizar en algunas
referencias  bibliograficas hasta treinta caracteristicas

asociadas con el Sindrome de Beckwith-Wiedemann?*®.
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Es muy raro que un nifio que padezca este
Sindrome, presente todas las caracteristicas particulares del
mismo. Un alto porcentaje de los casos tiende sélo a presentar
algunas de sus manifestaciones clinicas. Algunas de estas
deformidades o desarmonias pueden necesitar un tratamiento
para su correccion, mientras que la mayoria suelen

desaparecer con el tiempo™>.

Este Sindrome estd asociado con una incidencia
relativamente alta de prematurez. De hecho, Filippi vy
McKusick?’ citados por Weng y col.! hallaron que el 50% de
los nifios con Sindrome de Beckwith-Wiedemann son
prematuros, con edades gestacionales comprendidas de 30 a
38 semanas. En los mismos términos porcentuales también se
observé la presencia de polihidramnios. Esta prematurez
contribuye a una alta tasa de mortalidad infantil para el

neonato con este padecimiento.
Los hallazgos clasicos son macroglosia, defectos
en la pared abdominal anterior, visceromegalia, gigantismo

somatico postnatal e hipoglicemia neonatal.

Los defectos de la pared abdominal son muy

comunes y se presentan en el 75-80% de los individuos
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1.2> y Weng y col.! coincidieron en que

afectados. Gorlin y co
el rango de defectos puede variar, desde el onfalocele o
hernia umbilical que es el rasgo mas frecuente, hasta la
aparicion de diastasis del recto (Fig.1l). Otros hallazgos o
malformaciones comunes pueden ser la eventracion
diafragmatica, hernia inguinal, estenosis pilérica, estenosis

ileal, atresia de colon, ano imperforado y mal rotacién de los

intestinos.

Fig. 1. Onfalocele en neonato con Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
Tomado de: http://info.med.yale.edu/pediat/pedres/syndrome/week29an52.htmI23

En los pacientes con este Sindrome existe un
rango de aumento de crecimiento que puede afectar al cuerpo
entero, un lado, o sdélo ciertos 6rganos y tejidos (Fig. 2). Los
organos mas afectados con visceromegalia son los rifiones,
higado, bazo vy pancreas (Fig. 3). Las manifestaciones
ocasionales de sobrecrecimiento o de anormalidades del

1,24,25

tracto genitourinario incluyen el aumento de tamafno del

clitoris, ovarios, testiculos, vejiga y utero.
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Fig. 2. Hemihipertrofia (asimetria del miembro inferior izquierdo) Tomado de:
http://www.fihu-diagnostico.org.pe/revista/numeros/2002/marabr02/76-79.htm|11

Fig. 3. Visceromegalia y hernia umbilical. Tomado de:
http://www.fihu-diagnostico.org.pe/revista/numeros/2002/marabr02/76-79.htm

11
|

Las anomalias cardiovasculares también se

encuentran asociadas a este Sindrome (15.5-20%)%°

, lo que
puede ser una gran complicacién, ademas de contribuir en el

aumento de la mortalidad infantil que alcanza el 21%.

Aproximadamente el 90% de los pacientes
presentan gigantismo somatico postnatal, a veces con
hemihipertrofia, que se manifiesta con un elevado peso al

nacer? (Fig. 2).
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La curva de crecimiento promedio de estos
pacientes para ambos sexos es paralela a la del crecimiento
normal, pero se halla por encima del percentil 90. En la
mayoria de los casos se reporta que la edad o6sea se
encuentra avanzada. Al cabo de algunos afios, la curva de
crecimiento se normaliza y la talla final de estos individuos

adultos no se desvia mucho de la normalidad®'?:2°.

Chiquito y col.” refiere que la hipoglicemia neonatal
secundaria a hiperinsulinismo es clinicamente demostrable en

50 a 78% de los casos?!.

Durante la infancia, la mayoria de los nifios con
este Sindrome se desarrollan normalmente. Sin embargo, se
han reportado casos con retardo mental de moderado a
severo, pero se considera que esto se debe al tratamiento
ineficaz de la hipoglicemia y complicaciones relacionadas con
la prematuridad®*. No obstante, Olney?® citado por Weng vy
col.! menciona que el retardo mental es raro en ausencia de

hipoglicemia neonatal o anormalidades cromosdmicas.
Estos nifios tienen un riesgo superior al promedio

de desarrollar tumores infantiles. Sotelo-Avila, citado por

Weng y col.! encontré que casi el 10% de los pacientes con
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Sindrome de Beckwith-Wiedemann desarrollan tumores
malignos. En 1983 Wiedemann, observd en su estudio de 388
ninos con el Sindrome, que el 7.5% de ellos, presentaban un

tumor?.

Choyke y Borer citados por Olivo y Flores®?
mencionaron que, el tumor de Wilms es el mas visto en estos
casos, seguido por el carcinoma adrenocortical,
hepatoblastoma y neuroblastoma; igualmente sefialaron que

los quistes renales también son vistos con regularidad®®.

A continuacidén se presenta una tabla que refleja de
manera porcentual las caracteristicas mas relevantes de este

trastorno (Tabla I1):

Caracteristicas generales del

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Gigantismo postnatal con elevado peso al nacer (> 90%)
Defectos en la pared abdominal (75 - 80%)
Hipoglicemia (50 - 78%)

Visceromegalia (59%)

Polihidramnios (50%)

Retardo mental (4%)

Neoplasias (7.5%)

Malformaciones cardiacas (15.5 - 20%)
Polidactilia (4 %)

Hemihipertrofia (14 - 23%)

Microcefalia leve

Maduracién 6sea avanzada

Criptoquidismo

Alteraciones diafragmaticas

Tabla Il. Caracteristicas generales del Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
Tomado de (Weng y col.’, Varela M.?, Cohen M.°, Olivo Y, Flores C.'!, Medina y col.*?)
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II.VV.2.- Caracteristicas craneofaciales

El rasgo considerado como el mas importante
desde el punto de vista craneofacial y que identifica a los
pacientes que padecen este Sindrome es la macroglosia
(97%); la cual es evidente desde el nacimiento y que en
algunas oportunidades es diagnosticada prenatalmente por
medio de la ecosonografia. Sin embargo, aunque regularmente
la lengua muestra -- desde el punto de vista histoldégico -- una
musculatura y fibras nerviosas en total normalidad, se pueden

encontrar casos con malformaciones vasculares? (Fig. 4 y 5).

cal Sendyl |

Fig. 4. Macroglosia. Tomado de: http://bms.brown.edu/pedisurg
/Brown/IBImages/AbdWallDefects/Macroglossia.htm|3°

Fig. 5. Macroglosia. Tomado de: http://www.fihudiagnostico.
org.pe/revista/numeros/2002/marabr02/7679.htmi**
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Como consecuencia de la macroglosia, se puede
observar en estos pacientes un crecimiento anormal de los
maxilares, representado clinicamente por las deformidades
dentoesqueléticas como prognatismo mandibular, biprotrusion
dentoalveolar, mordida abierta, protrusion de los dientes
anteroinferiores, diastemas en los dientes anteroinferiores y
superiores, aumento del angulo goniaco y de la longitud del
cuerpo mandibular. Incluso la fisura palatina, como una
alteracion poco frecuente en este Sindrome, se le ha atribuido
a la interferencia de la lengua aumentada de tamafio con la

fusién del paladar durante el periodo embrionario®2.

“Sin embargo, también se ha mencionado que el
prognatismo mandibular tendria un componente orgéanico,
vinculado al gigantismo somatico, afiadido al funcional
derivado de la macroglosia, opinibn ésta no siempre

compartida®”.

Ademas, se pueden encontrar asociadas a este
Sindrome otras alteraciones funcionales como: respiratorias,
de deglucion, de fonacion, obstruccion de la via aérea
superior, consecuencias psicolégicas derivadas de la
apariencia fisica de los pacientes debido a la dislalia y a la

falta de control de la salivacion, las cuales dan una apariencia
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de retardo mental, caracteristicas que justifican la indicacidn

de una correccién quirtrgica (glosectomia)?®’.

Weng y col.! mencionaron que a parte de la
macroglosia, se pueden observar también, la presencia de
pliegues auriculares a nivel de los I6bulos de las orejas, nevus
flammeus facial en el area de la glabela y sobre los parpados
superiores, hallazgo frecuente y que tiende a volverse menos
marcado durante el primer y tercer afio de vida por lo que el
Sindrome pudiera pasar desapercibido, si éste no fue

diagnosticado durante la infancia (Fig. 6y 7).

Fig. 6. Surcos o pliegues auriculares en el lI6bulo de la oreja. Tomado de:
http://www.infobiogen.fr/s,(—:‘rvices/chromcancer/Kprones/BeckwithWiedemannID10037.htmI31

Fig. 7. Nevus flammeus. Tomado de:
http://www.infobiogen.fr/services/chromcancer/Kprones/
BeckwithWiedemanniD10037.htmI%!y
http://www3.dermis.net/dermisroot/es/40652/image.htm??
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Entre las anomalias que suelen ser menos
frecuentes, se puede mencionar en algunos casos una leve o
discreta microcefalia, hipoplasia del tercio medio de la cara,
occipucio prominente, agenesia de algunos dientes, algunas

veces paladar hendido y Gvula bifida?®.
A continuacién se presenta una tabla resumen que

presenta las alteraciones dentofaciales observadas en estos

pacientes portadores del Sindrome (Tabla III):

Alteraciones dentofaciales caracteristicas del

Sindrome de Beckwith-Wiedemann

Macroglosia y protrusién lingual (97%)
Biprotrusion dentoalveolar (97%)

Mordida abierta anterior > 90%

Multiples diastemas

Agenesia dentarias

Aumento de la longitud del cuerpo mandibular
Aumento del angulo goniaco

Occipucio prominente

Anomalias de los l6bulos de las orejas

Nevus flammeus en la cara (62%)

Fisura palatina (2.5%)

Tabla Ill. Alteraciones dentofaciales caracteristicas del Sindrome de
Beckwith-Wiedemann. Tomado de Varela (2005)2

I1.VV.3.- Caracteristicas cefalométricas

En lo que respecta a los valores cefalométricos en

pacientes que sufren este Sindrome, no existen suficientes
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estudios, que permitan establecer las caracteristicas
cefalométricas patognomodnicas presentes en este trastorno,
sin embargo, Medina y col.'?> presentaron un caso de un
paciente de sexo femenino de 4 afios de edad con Sindrome
de Beckwith-Wiedemann que fue atendida en el Post-grado de
Odontologia Pediatrica de la Universidad Central de

Venezuela®?.

Tras un exhaustivo examen clinico facial y oral se
observaron los hallazgos craneofaciales propios del sindrome
ya mencionados con anterioridad y el anélisis cefalométrico
corroboré por medio de medidas lineales y angulares las
caracteristicas que clinicamente se evidencian en este

trastorno.

Utilizando el analisis cefalométrico de Mcnamara,
se observd que el tamafio de los maxilares correspondia a una
nina de 6 afos. Tanto el maxilar superior como el inferior se
encontraban protruido con respecto a la base craneal anterior.
El maxilar superior presentaba una franca hipertrofia. ElI
incisivo superior y el inferior se presentaban protruidos con
respecto a sus bases apicales; igualmente se pudo evidenciar
un aumento de la dimension vertical. El labio superior e

inferior se ubicaba en una posicion adelantada con respecto al
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mentdén blando, y éste se encontraba protruido con respecto al
nasion blando. Ambos labios analizados con respecto a la
Linea “E” de Ricketts estaban por delante de este plano, lo

que indicaba una caracteristica propia de la biprotrusién®?.

Pantoja y col. (2000)*® a diferencia de Medina y
col.’? presentaron un estudio donde se evaluaron 12 pacientes
diagnosticados con Sindrome de Beckwith-Wiedemann; seis
varones y seis nifias cuyo rango de edad fluctué entre los dos

y los 15 afios®3.

Este estudio se llevdé a cabo utilizando el analisis
arquitectural y estructural craneofacial de Delaire, el cual ha
sido concebido para dar la informacién arquitectural vy
estructural que se ofrece de manera incompleta en los anélisis

cefalométricos tradicionales.

Los resultados obtenidos tras el analisis a nivel
craneal realizado en estos doce pacientes (cuatro variables)
demostraron como condicion mayoritaria la normalidad,

cuando fueron comparados con los valores estandar.

En el analisis facial, las caracteristicas mas

frecuentemente observadas fueron (Fig. 8)°:
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e Posicion adelantada del maxilar superior en relacion con
la base craneana (83.33%).

e Protrusion dentoalveolar maxilar (83.33%).

e Protrusion dentoalveolar mandibular (91.66%).

e Déficit de crecimiento vertical del maxilar (83.33%).

e Presencia de mordida abierta (75%)

Fig. 8. Telerradiografia de perfil y anélisis arquitectural.
Paciente de sexo femenino de 8 afios de edad. Tomado de Pantoja y col. 2000%3

Estas cinco caracteristicas cefalométricas
obtenidas en este estudio y semejantes a las del trabajo
realizado por Medina y col. (1999)'?, permiten sefialar que
estos pueden ser los principales hallazgos cefalométricos
encontrados en los pacientes portadores del Sindrome de

Beckwith-Wiedemann.

En lo que respecta a la mordida abierta, Pantoja y

col.®3® pensaron que ésta, a pesar de haberse observado en 9
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de los 12 pacientes estudiados también podria haber
alcanzado wuna mayor significancia estadistica, pues los
pacientes que no la presentaban, habian sido ya sometidos a
la intervencidon quirdrgica correspondiente (glosectomia) y a

tratamiento ortoddéncico.

Tomando en consideracién que en los aspectos
estructurales del anélisis no se encontraron alteraciones del
esqueleto craneo-facial en ninguno de los pacientes

estudiados, Pantoja y col.®3

concluyen que las alteraciones
observadas son secundarias al tamafio excesivo de la lengua
y no a condiciones de malformaciones propias del Sindrome

de Beckwith-Wiedemann?33,

[1.VI].- Diagndstico

Aunque el diagnéstico de este trastorno es hecho
principalmente sobre la base de los signos clinicos
observados, también puede ser considerada la posibilidad de
un diagnoéstico prenatal por medio de la ecografia, sin
embargo no existe un criterio minimo de diagndstico
universalmente aceptado para los casos (ocasionales) donde

no hay macroglosia®?.
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Es importante el diagnostico de los sindromes
congénitos que, como el de Beckwith-Wiedemann, se asocian
a una mayor incidencia de neoplasia, para poder realizar un

seguimiento adecuado a estos pacientes.

El objetivo de este seguimiento es la deteccidn
precoz de los tumores asociados al Sindrome para disminuir el
indice de mortalidad y las complicaciones derivadas de un

tratamiento agresivo’.

I[I.VI.1.- Diagndéstico prenatal

Weinstein citado por Weng y col.! sefialé que el
diagnéstico prenatal del Sindrome de Beckwith-Wiedemann
mediante ultrasonido fue reportado en la literatura por primera
vez en el afio 1980% siendo en muchas oportunidades muy
provechoso en el diagnéstico de este trastorno cuando ciertas

caracteristicas estan presentes®>°°°,

Montero y Tejeda (1988)'% refiere que: “Para el
diagnostico ecosonografico, la visualizacion de la anatomia
fetal es la clave; la alteracion en exceso del liquido amnidtico,
presente en la mayoria de los casos, facilita la exploracion. La

microcefalia, los defectos de la pared abdominal anterior, las
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visceromegalias evidentes al realizar la biometria fetal, son
los elementos de diagndéstico mas importantes. En los casos
reportados, el onfalocele es el signo de relevancia que nos
pone en alerta, siendo un elemento de caracter
ecosonografico muy tipico descrito por los diferentes
autores y de consabida asociacién con otras malformaciones

genéticas hasta en un 15%*>”.

Weng y col.! mencionaron que este Sindrome debe
considerarse cuando el ultrasonido prenatal muestra la
presencia de un onfalocele, macrosomia y agrandamiento

renal y/o hepatico®! (Fig. 9).
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Fig. 9. Imagen ecosonografica del onfalocele. Tomado de: htte://www.dimed.com
/specialista/secure/database/Indexdb.aspx?

Callen?®, sostiene que en la mayoria de los casos el
diagnostico de este Sindrome se presume a partir del
descubrimiento del onfalocele de gran tamafio. Sin embargo,

durante la investigacién de otras posibles malformaciones se
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puede detectar la macroglosia, en una imagen de perfil donde
la lengua sobresale mas alla de una linea imaginaria, que va

desde el labio superior hasta el labio inferior®*® (Fig. 10).
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Fig. 10. Imagen ecosonogréafica de macroglosia. Tomado de:
http://WWW.dimed.com/specialista/secure/datak:;ase/lndexdb.aspx37

En algunos casos, el principal hallazgo ecografico
abdominal es la nefromegalia, en cuyo caso el rifién ocupa
méas de un tercio de la circunferencia o el diametro

abdominal®.

Desde el punto de vista ecosonografico, en los
casos de ausencia de defectos en la pared abdominal anterior,
existen otras caracteristicas que pueden causar suspicacia
para el diagnéstico del Sindrome, que incluyen una
aceleracion del patron de crecimiento a partir del segundo
trimestre del embarazo, lo que hace que el feto sea mas

5

grande al correspondiente tiempo de gestacién®'®; aumento

del tamafo prenatal o circunferencia abdominal aumentada
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(casi dos veces el tamafio normal) con polihidramnios, lo que
da como resultado la presencia de un corddén umbilical
excesivamente largo, que puede ser atil para el

diagnostico® 38,

La hemihipertrofia, aunque esta presente en la
tercera parte de los casos de Sindrome de Beckwith-

Wiedemann, resulta dificil de reconocer ecograficamente®’.

Ante la sospecha del Sindrome es necesario
realizar la amniocentesis para excluir que las anomalias
encontradas sean de génesis cromosOmica, igualmente es
necesario realizar la ecocardiografia; en estos casos se debe
asistir el parto mediante cesarea en una estructura dotada de
terapia intensiva neonatal®’.

Es importante recalcar que el objetivo principal del
diagnéstico prenatal es la detecciébn temprana de los
pacientes que se encuentran seriamente afectados con el
Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Mas criticamente, el
diagnostico prenatal permite a los médicos tratantes que
anticipen las consecuencias mas serias de la salud asociadas

al Sindrome, como es la hipoglicemia y posibles tumores
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abdominales® Por supuesto que esto también permite mejorar

las condiciones del parto y el cuidado neonatal del paciente®.

[1.V1.2.- Diagndstico postnatal

Como se habia mencionado desde el principio, el
diagnostico de este Sindrome es inminentemente clinico, ya
que las alteraciones cromosémicas sOlo se presentan en el 1%

de los casos®®.

Estrada'* mencioné que es muy sugestiva la
macroglosia y que es patognomaonico el surco en el I6bulo de
la oreja. Sin embargo, no hay un criterio estricto
universalmente aceptado o que tenga consenso entre los
investigadores dentro de la descripcién del Sindrome sobre el

cual hacer un diagndstico definitivo.

En la literatura existen muchos articulos que han
aportado valiosa informacion sobre este trastorno. Sin
embargo, estos han sido desarrollados sobre la base de
experiencias clinicas y reportes de casos aislados. Esto hace
gque existan ciertas diferencias en lo que respecta a las
caracteristicas clinicas para definir el diagnostico definitivo

del Sindrome, por ello se mencionaran varios de los autores
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con sus respectivas practicas clinicas, de manera de obtener
un mayor numero de experiencias que permitan y faciliten la

dificil tarea de diagnosticar el Sindrome.

Por la variabilidad clinica de los signos de este
padecimiento se pueden plantear muchas dificultades para
definir el diagnéstico; no obstante, Elliot y col.?® citados por

Pardo’ establecieron los siguientes criterios:

e Criterios mayores:

= Macroglosia.

» Defectos de la pared abdominal (onfalocele, hernia
umbilical, diastasis de los rectos abdominales).

= Peso prenatal y/o postnatal superior al percentil 90.

e Criterios menores:

» Signos auriculares caracteristicos.
» Nevus Flammeus facial.

* Hipoglicemia.

= Nefromegalia.

» Hemihipertrofia.

El diagnostico se haria con la asociacion de los

tres criterios mayores, o de dos criterios mayores y tres

menores’.
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Beckwith, Filippi y McKusick 2’ citados por Cachon-

39

Camps y col. mencionaron que existen criterios clinicos que

sugieren la presencia del Sindrome y los definen al igual que

|.2¢ citados por Pardo’ como mayores y menores. Sin

Elliot y co
embargo, los criterios mayores en este caso se caracterizan
por una historia familiar positiva de uno 0 mas casos previos,
macrosomia (peso por encima del percentil 97), macroglosia,
defectos en la pared abdominal (onfalocele, hernia umbilical,
diastasis de los rectos), visceromegalia que incluye uno o mas
organos abdominales (bazo, higado, rifion, glandulas
adrenales y pancreas), tumores embrionarios (Wilms,
rabdomiosarcoma), hemihiperplasia y citomegalia
adrenocortical, paladar hendido y Ilineas auriculares
posteriores. Ademas, se han definido anomalias renales
estructurales como nefromegalia, nefrocalcinosis y displasia
de la médula renal. Mientras que los criterios menores se
caracterizan por polihidramnios, prematurez, hipoglicemia

neonatal, nevus flammeus faciales, hemangiomas y edad 6sea

avanzada.

A pesar de que los autores antes mencionados
establecen caracteristicas para el diagndéstico del Sindrome, al
designarles el nombre de criterios mayores y menores, éstos

no coinciden totalmente en su planteamiento.
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Chiquito y col.® indicaron que las caracteristicas
para el diagnostico de este Sindrome, pueden ser divididas en

principales y secundarias:

e Principales: macroglosia, gigantismo, maduracion 6sea
acelerada, malformaciones umbilicales variables como:
hernia y/u onfalocele, visceromegalias, anomalias del
pabellon auricular, nevus de la cara e hipoglicemia

neonatal.

e Secundarias: hemihipertrofia, criptorquidismo y

anomalias de los genitales externos, microcefalia,
retardo mental, malformaciones gastrointestinales,

alteraciones cardiovasculares y prematurez.

Para Cohen'® en su reciente articulo publicado en
la revista Pediatric and Developmental Pathology bajo el
titulo de Beckwith-Wiedemann Sindrome: Historical,
Clinicopathological, and Etiopathogenetic Perspectives, refirid
gue para el diagnéstico de este trastorno los signos pueden
ser divididos en manifestaciones principales o primarias, y
otras manifestaciones o criterios (Tabla IV). En las referencias
hechas anteriormente los autores dividen las manifestaciones

clinicas presentes con otros adjetivos, sin embargo, este autor
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considera que el término leve, es erroneo debido a que estas

anormalidades suelen ser a veces hasta graves. Por tal

0

razén, Cohen'® resumié en una tabla las caracteristicas para

el diagndstico del Sindrome en criterios primarios y otros.

Criterios diagnésticos para el sindrome de

Beckwith-Wiedemann

Macroglosia 97%
Criterios Primarios Crecimiento excesivo primario 88%
Defectos de la pared abdominal 80%
Hipoglicemia 54%
Hoyos en la parte auricular posterior 63%
Hemihipertrofia 14%
Otros Criterios Hipoplasia en el tercio medio de la cara 85%
Nevus Flammeus 54%
Cardiomegalia
Placenta grande, polihidramnios
. . L Edad 6sea avanzada
Criterios adicionales
Tumores 7.5%

Tabla IV. Criterios diagndésticos para el Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
Tomado de: Cohen.2005°

Cohen'? expresa que para el diagnéstico durante el
periodo neonatal es necesario observar tres criterios
primarios, o dos primarios y por lo menos uno 0 mas criterios

adicionales.

Es importante recalcar que aunque el Sindrome de
Beckwith-Wiedemann puede ser diagnosticado en muchas
oportunidades por medio de un examen ecosonografico, por la

presencia de un onfalocele durante el segundo trimestre de
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gestacion, o por medio de los signos clinicos que ya se han
mencionado reiteradamente, es posible que existan neonatos
gue no muestren clinicamente ninguna manifestacion al
momento de nacer; como se reportd en los dos casos
mencionados por Chitayat y col. citado por Weng y col.’,
donde ambos presentaban rasgos de normalidad al momento
del nacimiento, pero que luego se volvieron hipoglicémicos y
desarrollaron cambios en sus caracteristicas faciales, hernias
umbilicales, macroglosia, e hiperplasia de los rifiones después

del primer mes de vida.

[I.VI.3.- Pruebas y hallazgos de laboratorio

En la actualidad no existen pruebas de laboratorio
que permitan el diagnéstico del Sindrome de Beckwith-
Wiedemann. Sin embargo, durante el embarazo se puede
encontrar elevado el nivel de alfa-fetoproteina (AFP), que en
presencia de un onfalocele, puede dar indicios de este

trastorno genético®®.

El elevado aumento en los valores de alfa-

fetoproteina (AFP), es caracteristico y muy comun cuando

estamos en presencia de un hepatoblastoma, el cual es un
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tumor que con frecuencia incide sobre pacientes que padecen
este Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Sin embargo, este
marcador tumoral puede también estar elevado en nifios con el
Sindrome pero sin el hepatoblastoma, por lo que resulta mas
valorable la elevaciobn de la alfa-fetoproteina (AFP) en

determinaciones sucesivas que un hallazgo de cifras altas’.

En los pacientes que presentan caracteristicas de
sobrecrecimiento al momento de nacer, se debe realizar un
diagnostico exacto de las causas de este sobrecrecimiento y
estar atentos a los bajos niveles de glicemia sérica, hallazgo
comun de las diversas patologias que desarrollan
sobrecrecimiento. Pero, si se determina que corresponde al
Sindrome de Beckwith-Weidemann es obligatorio establecer
subgrupos de riesgo para el desarrollo de tumores basados en

antropometria y valoracién ecogréafica renal®.

Debido a que la hipoglicemia es el hallazgo mas
frecuente y critico observado en estos pacientes, con una
frecuencia de aparicién del 54% de los casos?®®, los niveles de
glucosa en sangre deben ser detectados inmediatamente
después del nacimiento para iniciar un tratamiento adecuado y

rapido?®.
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Aunque normalmente esta hipoglicemia suele ser
transitoria, la determinacién de los niveles sanguineos de
glucosa se debe utilizar para monitorear a los pacientes
durante el periodo neonatal. Sin embargo, esta responde muy
bien a la terapia meédica, con tendencia a la regresion
espontanea durante los primeros meses de vida. El no
detectar oportunamente la hipoglicemia puede conducir a un
dafio cerebral permanente, deficiencia mental o inclusive la

muerte en los casos mas severos?.

También es posible medir los niveles del factor de
crecimiento tipo insulina (IGF-2), sin embargo, esto no tiene
repercusién clinica significativa en el diagnostico. El estudio
de cariotipo es necesario para descartar desarreglos
cromosémicos en el cromosoma 11°, tanto del paciente como

los progenitores.

Otros valores de laboratorio que pueden estar

alterados son los siguientes: (Tabla V).

Hallazgos de laboratorio en el sindrome

de Beckwith-Wiedemann

Hipoglicemia 54%
Hipercalciuria 22%
Policitemia 20%
Hipocalcemia 5%
Hipercolesterolemia, hiperlipidemia 2%

Tabla V. Hallazgos de laboratorio. Tomado de Cohen 2005*°
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[I.VI.4.- Hallazgos radiograficos

Los pacientes con el Sindrome de Beckwith-
Wiedemann presentan con frecuencia una edad Oésea
avanzada, es decir, que su edad esquelética es mayor con
respecto a su edad cronoldgica. Este hallazgo se puede
observar en una radiografia de la mano, donde los huesos
carpales usualmente se ven en un estado de madurez mayor

gue las falanges y los metacarpos.

Los cambios radiograficos menos comunes
incluyen la ampliacion de las metafisis y el engrosamiento

cortical de los huesos largos**?2°,

[1.VI.5.- Hallazgos histol6gicos

A nivel histolégico, se observa citomegalia
adrenocortical fetal, corteza adrenal quistica y médula adrenal
hiperplasica. En el pancreas puede haber hiperplasia de los
acinos, islotes y ductos. También se han observado cambios
en los rifiones, tales como desorden en la disposicién de los
tubulos, displasia medular, aumento del estroma, rifidn
esponjoso medular, y diverticulos pielocaliceos que se han

relacionado con insuficiencia renal crénica y con riesgos de
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producir neoplasias. Otros cambios histolégicos incluyen
células intersticiales gonadales hiperplasicas, hiperplasia de

paraganglios y pituitaria anfofila''?.

I1.VIl.- Diagndésticos Diferenciales

El diagnostico diferencial entre los desordenes y
manifestaciones clinicas que presentan cierta similitud con el
Sindrome de Beckwith-Wiedemann, tiene como objetivo
principal considerar el riesgo de aparicién y de recurrencia de
algunas neoplasias que son caracteristicas en estos
trastornos. Ademas, prevenir y manejar adecuadamente segun

el grado de severidad cada patologia especifica.

Los rasgos faciales que presentan los pacientes
con Sindrome de Beckwith-Wiedemann (facies tosca) pueden,
en algunas ocasiones, sugerir que el paciente presenta
hipotiroidismo, una mucopolisacaridosis o] una

2425 para el examinador no entrenado, sin

mucolipidosis
embargo, los recién nacidos con mucopolisacaridosis nacen
normales y solo el hipotiroidismo atiredtico presenta

macroglosia en el primer mes de vida.
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La presencia de macroglosias y hernias umbilicales
(onfalocele), que son caracteristicas clinicas frecuentes y de
facil reconocimiento en este sindrome, también suelen verse
en ciertas ocasiones en los pacientes con Sindrome de Down

. . T 1 .
y en el hipotiroidismo~, aunque en el Sindrome de Down no

hay una macroglosia real, sino una hipotonia del musculo.

Los nifios recién nacidos de madres diabéticas o
prediabéticas se asemejan a los infantes que padecen el
Sindrome de Beckwith-Wiedemann, ya que éstos con
frecuencia tienen sobrepeso debido a su gran tamafio, y
suelen padecer de una hipoglicemia transitoria al nacer. Sin
embargo, éstos se diferencian de los pacientes con Sindrome
de Beckwith-Wiedemann debido a que la hipoglicemia por lo
general suele persistir luego del periodo neonatal, y mas aun,
las anomalias congénitas del Sindrome de Beckwith-
Wiedemann no estan presentes en hijos de mujeres

diabéticas.

Existen cuatros trastornos que se asemejan al
Sindrome de Beckwith-Wiedemann y que pueden prestarle
confusion al clinico no entrenado al momento del diagndstico;
sin embargo, existen ciertas diferencias que marcan el limite

entre una y otra entidad.
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Estos sindromes de macrosomia que hacen
diagnostico diferencial con el Sindrome de Beckwith-

Wiedemann son:

e Sindrome de Simpson-Golabi-Behme|*'12:1°:49,
e Sindrome de Perlman®*?,
e Sindrome de Sotos®.

e Sindrome de Weaver?®.

El sindrome de Simpson-Golabi-Behmel, es un

desorden recesivo asociado al cromosoma X, dismarfico,
congénito, raro, caracterizado por gigantismo neonatal,
crecimiento neonatal y postnatal acelerado con macrocefalia,
macroglosia, maloclusién dental, paladar ojival, deformidad
facial, hiperinsulinemia, hipotonia, estrabismo, nistagmus,
hipertelorismo, suturas craneales prominentes, onfalocele,
pectus excavatum y frecuentemente esta asociado a tumores
embrionarios, tales como el tumor de Wilms vy el

neuroblastoma?®'1%:49,

En un 50% de los casos, este Sindrome se ve
acompafiado de un retraso mental de severidad variable,
anomalias en las extremidades, hexadactilia, sindactilia, ufias

hipoplasicas®®.
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Desde el punto de vista esquelético, se puede
observar la fusion de las vértebras cervicales, costillas
cervicales, presencia de una sexta vértebra lumbar, edad 6sea

avanzada y escoliosis®*°.

Las anomalias viscerales presentes son:
comunicacién interventricular, ductus arterioso persistente
(persistencia anormal después del nacimiento del conducto
desde la arteria pulmonar a la aorta presente en el feto),
rinones hipertroficos, hidronefrésis (acumulo anormal de orina
en los rifilones), arritmia cardiaca, criptorquidea (uno o ambos
testiculos no pueden descender al escroto), malrotacion
intestinal y diverticulo de Meckel (malformacion congénita por

obliteracion incompleta del conducto vitelino)*°.

También existen reportes de casos donde se
pueden observar, apéndices y pequefias fosas preauriculares,
labio leporino, paladar hendido y surco en la linea media del

labio inferior?°.

Este trastorno suele ser parecido al Sindrome de
Beckwith-Wiedemann debido a su excesivo crecimiento
prenatal y postnatal, fositas preauriculares, hipoglicemia
neonatal, macroglosia, maloclusién, hernias, esplenomegalia y

riesgo de desarrollo de tumores embrionarios. Sin embargo, se
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diferencia principalmente por la sindactilia, el hipertelorismo,
pliegue medio en el labio inferior, labio leporino, paladar
hendido, pectus excavatum, malrotacidén intestinal, diverticulo
de Meckel, dificultades cognitivas y recurrencia familiar que

sugiera herencia ligada al sexo.

El sindrome de Perlman es considerado como un

desorden muy raro y de condicion autosdmica recesiva. Se
estima que el 75% de los pacientes con este desorden
presentan un retardo mental, y que el indice de mortalidad

alcanza el 64%, lo que se considera una tasa muy alta.

Las caracteristicas méas notables de este Sindrome
son: hipercrecimiento prenatal, hipoglicemia, macrocefalia,
nariz pequefia, corta y con una depresion a nivel del puente
nasal, ojos profundos, labio superior con V invertida,
implantacién auricular baja, criptorquidea, retardo mental de
severidad variable y estd asociado exclusivamente al tumor

de Wilms!2.

La diferencia entre el Sindrome de Beckwith-
Wiedemann y el Sindrome de Perlman, radica en que no se
observa un sobrecrecimiento postnatal, onfalocele o hernia
umbilical, macroglosia ni crestas en el pabellon auricular en

este ultimo®'12,
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Otro hallazgo importante es el criptorquidismo que
suele ser una caracteristica universal y patognomonica del
Sindrome de Perlman, que suele ser de muy extrafia aparicion
en el Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Por otra parte, el
Ganico tumor reportado en el Sindrome de Perlman es el tumor
de Wilms, mientras que en el de Beckwith-Wiedemann se
encuentra asociado a una variedad de tumores
(hepatoblastoma, tumor de Wilms, carcinoma adrenocortical,

rabdomiosarcoma y neuroblastoma)®*?*1,

El sindrome de Sotos es conocido también con el

nombre de gigantismo cerebral; es una condicion genética
esporadica, aunque se han reportado casos familiares con
herencia autosémica dominante e incluso recesiva, que causa
un crecimiento fisico excesivo durante los primeros afios de

vida*?.

El gigantismo cerebral (macrocéfalo) que presentan
estos pacientes suele ir acompafiado con medidas corporales
exageradas, diccion marcadamente deteriorada, retraso motor,

cognitivo y social*?.

Su facies peculiar y caracteristica se debe a la
presencia de una frente prominente, hipertelorismo,

implantacion alta del cabello, eje palpebral hacia afuera y
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abajo, prognatismo mandibular, paladar ojival, desarrollo
dental prematuro, orejas aumentadas de tamafo. La edad
Osea suele estar avanzada y en algunos casos se observa

cifoescoliosis*?.

Al igual que en los otros sindromes de crecimiento
excesivo descritos, puede haber riesgo en el desarrollo de

tumores abdominales®?.

Aunque en menor proporcion de frecuencia que el
Sindrome de Simpson-Golabi-Behhel, el Sindrome de Sotos es
similar al de Beckwith-Wiedemann por la macrocefalia y en su
dominacién autosémica recesiva, pero se distingue por la
avanzada edad Osea, hipotonia neonatal, por la produccion
normal de la hormona de crecimiento, el hipotiroidismo,
dolicocefalia, edema neonatal generalizado y el crecimiento

temprano rapido?®.

El sindrome de Weaver tiene mucha semejanza con

el Sindrome de Sotos y la mayoria de los casos son
esporadicos, sugiriendo un patron de herencia autosdmica
dominante; se caracteriza por hipercrecimiento prenatal y
postnatal que estad presente al nacimiento o que se inicia

durante el periodo de lactancia, retardo mental de ligero a
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severo en un 80% de los casos, criptorquidismo, maduracion

O0sea avanzada y camptodactilia.

Desde el punto de vista craneofacial, este
Sindrome también presenta hipertelorismo, pabellones
auriculares grandes, puente nasal deprimido, inclinacion
antimongoloide de los parpados, hipertonia, occipucio
generalmente plano, <cara ancha y sin prominencia

mentoniana.

El Sindrome de Weaver es similar al de Beckwith-
Wiedemann debido a su crecimiento acelerado caracteristico,
a la edad d6sea avanzada y a la macrocefalia, pero se
distingue por la presencia de camptodactilia, clinidactilia y el

criptorquidismo.

La macroglosia aislada puede presentarse debido a
varias causas, pero los linfangiomas y la hipertrofia muscular
idiopatica son las entidades patoléogicas mas comunes en el
Sindrome. Debe hacerse el diagnéstico diferencial con los

hemangiomas, rabdomiomas de la lengua y cretinismo.
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Tabla VI. Diagndésticos Diferenciales del Sindrome de Beckwith-Wiedemann.
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[I.VIIl.- Prondstico

El Sindrome de Beckwith Wiedemann es un
trastorno genético esporadico lo que dificulta la estimaciéon del

riesgo de recurrencia®.

En términos porcentuales, la mortalidad neonatal
ronda el 20-21%, la cual es atribuida principalmente a la

insuficiencia cardiaca congestiva®?®.

En los casos citados en la literatura donde se ha
diagnosticado hemihipertrofia, se asevera que el prondéstico es
malo, puesto que existe un aumento inequivoco del riesgo de

3 .
nefroblastoma, sarcoma y tumores adrenales”. sin embargo, el
prondstico suele ser favorable para los que sobreviven,
cuando se diagnostica tempranamente la aparicion de una
neoplasia o de acuerdo al grado de severidad de las

complicaciones.

Después de la infancia, las complicaciones de
estos pacientes que padecen el Sindrome, suelen ser de rara
aparicion, y el prondstico es bueno especialmente en aquellos

nifios que no tienen alteraciones cromosomicas, en los que no
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presentan hipoxia al nacimiento y en los que responden

adecuadamente al tratamiento de hipoglicemia®>°.

Weng y col.! mencionaron que el pronéstico para
estos pacientes sobrevivientes a largo plazo es favorable, si
se abordan a tiempo las complicaciones neonatales como la
apnea, cianosis, ataques, hipoglicemia, policitemia,

dificultades respiratorias y alimenticias.

El crecimiento prenatal e infantil se reduce
gradualmente, de manera que en algin momento el paciente
llegard a tener una altura adulta normal y proporcionada. La
maduracion sexual también se da con normalidad. Los rasgos
faciales de Sindrome de Beckwith-Wiedemann tienden a
desaparecer con la edad, lo que impide diagnosticarlo en
pacientes jovenes y adultos. Si no se realiza la reduccion
quirargica de la macroglosia, los nifios pueden crecer a
expensas de una lengua muy grande, probablemente como
resultado de la expansiéon de la cavidad bucal para poder
acomodar la lengua. Esto puede dar como consecuencia un
prognatismo mandibular. El nevus flammeus  facial
(Hemangioma capilar) tiende a desvanecerse luego del primer
afio de vida. Los pliegues auriculares persisten en el tiempo,

sin embargo suelen ser menos evidentes®'*2.
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I1.1X.- Complicaciones y Riesgos

La hipoglicemia neonatal no diagnosticada o0 no
tratada a tiempo suele ser una de las complicaciones mas
frecuentes (50-78%)%°'' y mas importantes que puede
producir una mayor disfuncion cerebral, convulsiones, retraso
mental de leve a moderado! o muerte neonatal en los casos
méas severos®.

Goodman y Gorlin®*2°

sefialaron que es frecuente
un retardo mental ligero o moderado en los pacientes que
padecen este Sindrome, y que alrededor de un 50% presentan
una ligera microcefalia. Sin embargo, Callen®, Weng y col.?,
Medina y col.'?, Gorlin y col.?®* mencionaron que el coeficiente
intelectual generalmente es normal, y que las posibles causas
y secuelas neurolégicas en algunas ocasiones sean producto
de un mal diagndéstico de hiperglicemia o tratamiento

inadecuado y poco oportuno de la misma o a una alteracién

citogenética.
La macroglosia, que es el rasgo de mayor

frecuencia (98%) en este Sindrome, puede producir en muchas

ocasiones serias complicaciones, desde dificultades para
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poder alimentarse, apnea, obstruccion, inclusive hasta la

muerte, como consecuencia de asfixia®.

Chiquito y col.®> mencionaron que la macroglosia
puede ocluir parcialmente la respiracion y conducir a una
obstruccién cronica de las vias respiratorias superiores, lo
cual puede producir una hipoventilacion alveolar y generar

una hipertension pulmonar reversible.

Puede ser necesaria la utilizacion de tubos o
sondas nasogatricas para la alimentacion durante la etapa
neonatal, hasta que se planifigue y se lleve a cabo la

glosectomia.

Durante la infancia, las complicaciones que puede
tener consigo el crecimiento anormal de la lengua son:
alteracién de la armonia del crecimiento facial conduciendo a
una apariencia prognatica (paciente clase |IIl, con perfil
concavo), protrusion de dientes anteroinferiores vy
anterosuperiores, maloclusion con presencia de mordida
abierta anterior, diastemas entre los dientes anteriores,
reborde alveolar aplanado, aumento del angulo goniaco;
alteraciones respiratorias, deglucion, fonacion, obstruccion de

la via aérea superior y consecuencias psicologicas derivadas
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de la apariencia fisica de los pacientes debido a la dislalia y
falta de control de la salivacion, las cuales dan una apariencia
de retardo mental y que justifican la indicacién para una

correccion quirargica®™®t 7,

A largo plazo, la principal preocupacion en
pacientes con el Sindrome de Beckwith-Wiedemann es el
riesgo de desarrollo de tumores abdominales de origen
embrionario, los cuales ocurren entre un 4 y un 7.5%, durante

los primeros 7 afios de vida®*3.

Sotelo-Avila citado por Weng y col.}, hall6 que
casi el 10% de los pacientes con este Sindrome desarrollan
tumores malignos. En 1983, Wiedemann llevé a cabo un
estudio donde examiné a 388 nifilos con este trastorno
genético y encontré una frecuencia de tumores del 7.5%. De
estos tumores, 26 eran intraabdominales, incluyendo 14
pacientes con tumor de Wilms. Cuando este Sindrome se
asocia con la hemihipertrofia, el riesgo de malignidad aumenta

en un 40%.

Las neoplasias mas frecuentes presentes en este

Sindrome son el tumor de Wilms y el hepatoblastoma®®. Sin

embargo, También existen casos reportados con aparicion del
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carcinoma adrenocortical, rabdomiosarcoma y
neuroblastoma'!, aunque estos Gltimos suelen ser de muy rara

aparicion®?.

Michael R. DeBaun, investigador principal para el
registro del Sindrome de Beckwith-Wiedemann, aseverd que
aunque la mayoria de los nifios no desarrollan céancer, las
estadisticas indican que 1 de cada 10 pueden desarrollar una
neoplasia, lo que justifica un estudio detallado y una
evaluacion periddica de los afectados con el Sindrome, por su

alto riesgo*3.

Como se mencioné anteriormente, el tumor Wilms
es el cancer mas comun en nifios que padecen el Sindrome de
Beckwith-Wiedemann (5-7%). La mayoria de los nifios lo
desarrollan antes de los cuatro afios de edad. No obstante,
otros lo pueden desarrollar hasta los 8 afios. A partir de esta
edad, se puede considerar que el 95% de probabilidad de

aparicion de este tumor habra ocurrido*®4%,

A pesar de que no existe un consenso entre los

investigadores, referente a los intervalos de tiempo entre las

evaluaciones a las que deben someterse estos pacientes para
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el diagndstico incipiente de esta neoplasia, creemos que los

intervalos adecuados son de por lo menos cada cuatro meses.

Esto se debe gracias a que DeBaun®*®, demostré en
uno de sus estudios que los pacientes que fueron investigados
con ultrasonido por el tumor Wilms en intervalos de por lo
menos 4 meses no llegaron a tener una etapa avanzada del
tumor (etapa Il o IV), mientras que los pacientes que fueron
investigados en un periodo mas largo tuvieron una etapa mas

avanzada de la enfermedad®34°4¢,

El segundo cancer mas comun en pacientes con
Sindrome de Beckwith-Wiedemann es el hepatoblastoma
(cancer del higado). Similarmente al tumor Wilms, el
hepatoblastoma puede ser identificado por un ultrasonido
abdominal. Sin embargo, como el ultrasonido abdominal no
ensefia el higado entero, existe un marcador que nos ayuda a
diagnosticar hepatoblastoma que es la proteina alfa-feta

(AFP)*3.

AFP es una proteina que es hecha en el higado de
infantes no nacidos. Al momento del nacimiento los niveles de
AFP estan altos y gradualmente declinan a niveles adultos

hasta los 10 a 11 meses de edad. Sin embargo, los infantes
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con hepatoblastoma no tienen un nivel descendente de AFP,

sino mas bien su nivel de AFP aumenta rapidamente®®.

Puesto que hepatoblastoma es un cancer que crece
rapidamente, DeBaun recomendo una prueba del nivel de AFP
y un ultrasonido del higado y del riibn cada 6 a 12 semanas.
El ultrasonido del higado puede ser hecho al mismo tiempo
gque el ultrasonido del riidn. Semejante al tumor Wilms el
riesgo de hepatoblastoma se quita después de los cuatro afios

de edad*®.

Por todo lo antes mencionado, el diagndstico
temprano juega un papel de mucha importancia en la
evoluciéon de la enfermedad, lo que reduce sustancialmente las
complicaciones post natales, los tratamientos agresivos e

inclusive la tasa de mortalidad.

[I.X.- Prevencioéon

Hasta los actuales momentos no se conoce
ninguna manera para prevenir el Sindrome de Beckwith-
Wiedemann. No obstante, existen métodos que tienen como

objetivo principal la deteccién precoz de tumores asociados
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gque permiten disminuir el indice de mortalidad, ademas de
reducir las secuelas y complicaciones de un tratamiento mas

agresivo.

La supervivencia a largo plazo de nifios con este
trastorno se da en parte por la deteccion temprana de
malignidades. Existen muchos protocolos de monitoreo
sugeridos en la literatura, pero recientemente se ha
recomendado mucho la supervisibn por un  grupo

interdisciplinario.

Existe la necesidad de un examen con ultrasonido
abdominal en intervalos de 3 meses o0 menos para detectar
tumores intraabdominales. La edad a la cual disminuye el
riesgo oncoldégico no ha sido determinada; por lo cual, el
monitoreo frecuentemente se contintda hasta los 12 afios y en
ocasiones hasta la adolescencia. La mayoria de los centros
realiza el ultrasonido con menos frecuencia después de los 6
affos. También se recomienda supervisar los niveles séricos
de alfa-fetoproteina (AFP) para detectar hepatoblastomas,
exadmenes fisicos con énfasis en palpacion abdominal vy
analisis de orina. Las técnicas de palpacion abdominal

también pueden ser ensefiadas a los padres para hacer un
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esfuerzo mayor e involucrar a las personas en la deteccion de

masas abdominales en desarrollo.

[I.X].- Protocolo de tratamiento

El manejo inicial de mayor importancia en este
Sindrome es el de la hipoglicemia neonatal. Esta puede
corregirse mediante una dieta hipercalérica no cetdgena,
glucosa intravenosa, o bien pueden precisarse medidas mas

enérgicas?’.

El manejo quirdrgico incluye la correccién
temprana de los defectos de la pared abdominal, correccion
del onfalocele y rotacién intestinal anormal. La macroglosia
puede requerir intervenciones quirdrgicas en etapas
tempranas del Sindrome para mantener despejada la via

aérea®?%.

Desde el punto de vista ortodoncico, la observacion
de la macroglosia es muy importante debido a las maualtiples
alteraciones funcionales en lo que respecta a la respiracion,
alimentacion, articulacion de sonidos y control de la deglucidén,

ademas de las deformidades dentoesqueléticas.
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Por ello, en estos pacientes se debe considerar la
glosectomia parcial con la finalidad de reducir al minimo los
efectos negativos que produce la macroglosia, sobre los
dientes, estructuras dentoesqueléticas y el impacto
psicologico que se puede producir el los pacientes que sufren
el Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Para esta etapa del
tratamiento y dependiendo de la edad del paciente, es
importante conformar un equipo de trabajo que este
conformado por el Cirujano Maxilofacial, el Odontopediatra, el

Ortodoncista y el Fonoaudidlogo.

Igualmente se debe establecer un programa de
vigilancia en estos nifios para la detecciobn precoz de
neoplasias malignas asociadas a este Sindrome, no sélo para
disminuir su mortalidad, sino también para reducir las
secuelas y complicaciones de un tratamiento demasiado
agresivo, que dificilmente seran tolerados por pacientes con
posibles cardiopatias, hepatomegalia, anomalias renales,

entre otras’.

En la revision bibliografica efectuada se pudo
constatar que existen diferentes protocolos para el monitoreo
de estos pacientes, sin embargo, se ha recomendado que los
afectados con el Sindrome de Beckwith Wiedemann y que

presentan hemihipertrofia congénita sean monitoreados de
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acuerdo al protocolo recomendado por weng y col.! citado a

continuacion:

e Tomografia axial computarizada abdominal inicial para el
establecimiento de la linea de base a los 6 meses de edad

o al momento del diagndstico inicial.

e Ecosonograma abdominal cada 3 meses hasta la edad de 7
afos, luego cada 6 meses hasta completar el crecimiento

esquelético.

e Examenes fisicos y uroanalisis, con énfasis en la palpacién
abdominal, cada 3 meses hasta los 7 afios, cada 6 meses

luego de completar la formacion esquelética.

e Determinacion sérica de niveles de alfa-fetoproteinas (AFP)
al momento del diagndstico inicial, y luego anualmente (los
pacientes con hemihiperplasia pueden requerir

determinaciones mas frecuentes).
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Sindrome de Beckwith-
Wiedemann

Sindrome de Simpson-

Golabi-Behmel

Sindrome de Perlman

Sindrome de
Sotos

Sindrome de Weaver

Alta Prematurez

Anus imperforato

Clitoromegalia

Criptorquidea

Criptorquidea

Criptorquidea

Criptorquidea

Diastasis del recto

Anomalias faciales

Anomalias faciales

Anomalias faciales

Edad 6sea avanzada

Edad 6sea avanzada

Edad 6sea avanzada

Edad 6sea avanzada

Estenosis ileal

Estenosis pilérica

Eventracion diafragmatica

Eventracion diafragmatica

Exoftalmos

Fisuras auriculares

Fisuras auriculares

Gigantismo-Macrosomia

Gigantismo-Macrosomia

Gigantismo-Macrosomia

Gigantismo-Macrosomia

Gigantismo-Macrosomia

Hemihipertrofia

Hernia inguinal

Hernia inguinal

Hernia umbilical

Hernia umbilical

Hipercrecimiento

Hipercrecimiento

Hipercrecimiento

Hipercrecimiento

Hiperinsulinemia

Hiperinsulinemia

Hipoglicemia Hipoglicemia

Hipoplasia 1/3 medio

Macroglosia Macroglosia Macroglosia
Malformacién cardiaca Arritmia cardiaca Malformacion cardiaca

Maloclusion Maloclusién Maloclusién-Prognatismo

Neoplasias Neoplasias Neoplasias Neoplasias

Nevus flammeus

Occipucio prominente Occipucio plano
Onfalocele Onfalocele

Paladar hendido

Paladar Ojival - hendido

Paladar Ojival

Polidactilia

Polihidramnios

Retardo mental

Retardo mental

Retardo mental

Retardo mental

Retardo mental

Uvula bifida

Visceromegalia

Anomalias Viscerales

Gen NCDKN1C

Gen GPC3

Gen NSD1

Gen NSD1

Macrocefalia

Macrocefalia

Macrocefalia

Hipotonia

Pectus excavatum

Estrabismo

Nistagmus

Hipertelorismo

Hipertelorismo

Hipertelorismo

Frente prominente

Frente prominente

Hexadactilia - Sindactilia

Campodactilia

Deformidades esqueléticas

Rifiones hipertréficos

Displasia renal

Hidronefrésis

Diverticulo de Meckel

Labio leporino

Puente nasal deprimido

Puente nasal deprimido

Cara ancha

Autosémica dominante

Trastorno recesivo ligado
al cromosoma X

Autosémica recesiva

Autos6mica recesiva y
dominante

Autosémica dominante

Tabla VI. Diagndsticos Diferenciales del Sindrome de Beckwith-Wiedemann.

50




REPORTE DE UN CASO

APELLIDO Y NOMBRE: H.E.

FECHA DE NACIMIENTO: 16-10-1996.

LUGAR DE NACIMIENTO: Ciudad Bolivar.
NACIONALIDAD: Venezolana.

SEXO: Masculino.

OCUPACION: Estudiante.

MOTIVO DE CONSULTA: Aumento de tamafio de la
lengua, respiracion bucal y dificultades para el desarrollo
del lenguaje.

FECHA DE CONSULTA: 28-03-2001.

LUGAR DE CONSULTA: Post-grado de Odontologia
Pediatrica, Universidad Central de Venezuela.
PROFESIONAL ENCARGADO: Od. Ambar Zalnieriunas.
ANTECEDENTES MEDICOS: INFORME GENETICO. La
evaluacion genética fue realizada al nifio, en Ciudad
Bolivar, por el Médico Genetista Otto Sanchez, aportando
para el expediente médico del paciente el siguiente

informe:

“‘Paciente masculino de 1 mes y 5 dias de edad para el

momento de la primera evaluacién (21-noviembre-1997).

Producto de la I Gesta en madre de 29 afios y padre de 30
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afios, no hay consanguinidad parental cercana evidente,
aun cuando es posible algun grado de consanguinidad
remota que los informantes no pueden precisar
adecuadamente. No hay historia que sugiera la presencia

de enfermedades genéticas en ramas familiares”.

“La historia obstétrica no revela datos importantes salvo
amenaza de aborto a los tres meses de gestacion tratada
con Baralcina, reposo y otros medicamentos no
precisados. Parto simple eutdcico. Peso al nacer 3.200 gr.
y talla de 48 cm. Al nacimiento se observa la presencia de
macroglosia, onfalocele y hernia inguinal derecha, siendo
intervenido tempranamente para la correccidon quirdrgica
de estas dos ultimas malformaciones. Se reporta
asimismo, la posible existencia de hipoglicemia neonatal,

sepsis neonatal e ictericia”.

“Al examen fisico (1 mes y 5 dias de edad) se encontré un
paciente en buenas condiciones generales, peso de 4.100
gr. talla de 47 cm., y circunferencia cefalica de 35.5 cm.
Se observa la presencia de macroglosia, lengua bifida con
frenillo lingual corto, cabalgamiento de la sutura

lambdoidea, abdomen globoso con cicatrices de la
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operacion del onfalocele y hernia inguinal. Pie izquierdo

valgus”.

“Se practica cariotipo a partir de cultivo de linfocitos de
sangre periférica segun técnicas usuales. Se aplican
bandas G de mediana resolucion y se analizan 30 mitosis
de buena calidad. Se observa en todas las mitosis
estudiadas un numero de 46 cromosomas que incluyen 1
(un) cromosoma X y 1 (un) cromosoma Y. No se
evidencian alteraciones de patrones de bandas,
especialmente el brazo corto del cromosoma 11 no
muestra alteraciones al nivel de resolucion usado. El

cariotipo se considera normal y se describe como 46, XY”.

“‘Las caracteristicas clinicas del paciente indican la
presencia del Sindrome de Beckwith-Wiedemann. Se
sugiere evaluacién periédica para vigilar la posibilidad de

desarrollo de tumores renales (Tumor de Wilms)”.

EXAMEN CLINICO FACIAL:

- Ojos depresivos con ojeras marcadas.

- Inclinacion ocular antimongoloide.

- Tercio inferior de la cara aumentado de tamafo.

- Orejas ligeramente pequefas pero de implantaciéon normal.
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Cuello corto y hombros caidos.

Protrusion lingual con presencia de mordida abierta.

Labio inferior evertido y macroquélico.
Distancia cuello mentdn corta.
Perfil convexo.

Patréon dolicofacial.

Fig. 11. Vista de frente (en reposo y sonriendo) y perfil derecho.
Cortesia de Zalnieriunas A. Postgrado de Ortodoncia (UCV 2000-2002).
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e EXAMEN CLINICO INTRABUCAL.:

Relacién molar plano terminal recto.

Arcada superior e inferior ovalada, asimétricas y amplias.

Diastema marcado en la zona anteroinferior entre 71 y 81.

Protrusion de dientes anteroinferiores.

Protrusion lingual.

Mordida abierta anterior.

Lengua aumentada de tamafo, que descansa parcialmente

sobre la superficie oclusal de los molares primarios.

Fig. 12. Vistas intrabucales.
Cortesia de Zalnieriunas A. Postgrado de Ortodoncia (UCV 2000-2002).
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e ESTUDIO DE LOS MODELOS:

Fig. 13. Modelos de estudio.
Cortesia de Zalnieriunas A. Postgrado de Ortodoncia (UCV 2000-2002).

e EXAMEN FISICO:

Fig. 14. Foto abdominal post cirugia del onfalocele.
Cortesia de Zalnieriunas A.
Postgrado de Ortodoncia (UCV 2000-2002).

Fig. 15. Foto de la oreja con fisuras.
Cortesia de Zalnieriunas A.
Postgrado de Ortodoncia (UCV 2000-2002).
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e EXAMEN RADIOGRAFICO:

Fig. 16. Radiografia Panoramica (2001).

Fig. 17. Radiografia Cefalica Lateral (2001).
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e ANALISIS CEFALOMETRICO UCV:

Fig. 18. Ceféalica Lateral con
trazado UCV (04-2001)

Anélisis UCV
Rel. Estructuras Medidas Promedio | Paciente
Max. Sup-Craneo S.N.A. 82.0 83.5
i S.N.B. 80.0 773
Max. Inf-Craneo -
Ang. Facial. 87.6 87.1
A.N.B. 2.9 6.2
Max. Sup-Max. Inf
N.A.P 3.5 17.7
lal 125.0 122.8
Dent. Sup-Dent. Inf
NS. OP 14.0 29.7
1NS 103.0 95.4
1NA (9) 22.7 11.9
Pos. Inc. Sup
1 NA (mm) 4.0 -1.0
1 NP (mm) 35 9.7
1 PI. Mand. 90.0 103.4
1NB (°) 29.0 39.2
Posc. Inc. Inf
1 NB (mm) 6.6 8.8
1 NP (mm) 3.0 11.1
NS.Gn 67.0 69.3
Prop. Faciales NS. Pl. Mand. 31.8 384
Fh. PI. Mand. 22.0 26.1
Ang. H 8.0 16.2
. S -2.0 3.1
Patrén Facial Linea E
| 2.0 9.1
Meridiano -2.0 -14

Tabla VII. Analisis cefalométrico UCV

En el andlisis U.C.V. de observa:

- Maxilar superior

mandibular.

Convexidad facial.

protruido con

Inclinacion del plano oclusal.

Dimension vertical aumentada.

Maloclusion clase |l esquelética.

rotacion

Protrusiéon de los incisivos inferiores.

y retrusion

Protrusién e incompetencia labial superior e inferior.
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ANALISIS CEFALOMETRICO DE McNAMARA:

Fig. 19.

Ceféalica Lateral con trazado McNamara (04-2001)

Andlisis de McNamara

Promedio Promedio :
Rel. Estructuras Hombre Nifio Paciente
Max. Sup. / Craneo A. Perp. N. Fh. (mm) 2.0 2.0 5.1
Max. Inf. / Craneo Pog. Perp. N. Fh. (mm) -6.0 -6.0 -4.9
Nariz. Labio Sup. Ang. Naso-Labial. 100.0 90.0-100.0 107.7
Lona. Max. Sup / Max. Inf Condileo. A. (mm) 94.0 85.0 86.7
9. Max.sup T e o ndileo. Gn. (mm) 120.0 105.0 98.9
) L . ENA. / Me. (mm) 70.0 60.0 62.3
Dimension Vertical - -
Ang. Eje Facial. 90.0 90.0 83.3
Inc. Sup. / Max. Sup. Inc. Sup. / Horz. A. (mm) 4.0 4.0 1.1
Inc. Sup. / Lab. Sup. Inc. Sup. / Stm. Sup. (mm) 2.0 2.0 2.1
Inc. Sup. / A. Pog. 28.0 28.0 29.6
Inc. Sup. / A. Pog.
Inc. Sup. / A. Pog. (mm) 3.5 3.5 5.1
Inc. Inf. / A. Pog. 22.0 22.0 27.6
Inc. Inf. / A. Pog.
Inc. Inf. / A. Pog. (mm) 2.0 1.0-2.0 7.1

Tabla VIII. Anélisis cefalométrico McNamara

En el andlisis de McNamara de observa:

Protrusion del maxilar superior.
Retrusion mandibular.

Aumento del angulo nasolabial.

Dimension vertical aumentada.

Longitud maxilar y mandibular aumentada.

Protrusién labial superior e inferior.

Protrusién de incisivos superiores e inferiores.
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e ANALISIS CEFALOMETRICO DE RICKETTS:

Analisis de Ricketts

Rel. Estructuras Promedio | Paciente
Base Craneal anterior. 51.1 50.9
Altura Facial posterior. 54.5 51.2
Estructuras Deflexiéon Craneal. 29.6 32.0
Craneales — .
Localizacion de Porion. -35.0 -42.7
Posicién de Rama. 77.5 74.4
. Profundidad Maxilar. 93.4 95.9
Posicion Altura Maxilar. 54.2 56.0
Maxilar
S.N. Plano Palatino. 7.3 14.6
Ang. de profundidad facial. 87.1 87.1
L Ang. del eje facial. 89.2 83.3
Posicion Ang. del plano mandibular 27.4 26.1
Mandibular 9: p - . .
Altura facial total. 60.0 61.8
Ang. facial inferior. 68.5 66.8
Convexidad maxilar. 5.5 7.6
Relacién Long. Eje del cuerpo 57.4 57.1
Maxilo-Mandibular Arco mandibular.. 28.0 19.9
Altura facial inferior. 445 47.1
1 Sup. A.Pog. 6.7 51
1 Sup. FH. 111.0 107.7
6 Sup. PTV. 75 9.7
1 Inf. A.Pog. 3.6 7.1
) 1 Inf. A. Pog. 27.7 27.6
Rela(;|9nes Extrusion 1 Inf. 2.4 -3.8
dentarias
1 Inf. Pl. Mandibular. 90.0 104.0
Angulo interincisivo. 124.0 122.8
Relacién Molar. -1.6 0.3
Fig. 20. Cefélica Lateral con Sobremordida horizontal. 3.4 -2.4
trazado Ricketts (04-2001) Sobremordida vertical. 2.8 -35
Relacién Estética Labio Inf. Plano E. 0.0 9.1

Tabla IX. Analisis cefalométrico Ricketts

En el andlisis de Ricketts de observa:

Altura facial posterior disminuida.
Aumento de la altura facial inferior.
Angulo mandibular aumentado.

Angulo del arco mandibular disminuido.
Aumento de la longitud del eje del cuerpo.

Convexidad facial aumentada.
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- Plano palatino inclinado hacia abajo y adelante.

- Angulo del eje facial disminuido con rotacién hacia abajo
y atras.

- Protrusion de incisivos inferiores.

- Infarerupcion de incisivos superiores e inferiores.

- Protrusion labial superior e inferior.

e DIAGNOSTICO:

Cefalométrico: Clase II.

Dentario: Plano terminal recto.

Mordida abierta anterior.

Sindrome de Beckwith-Wiedemann.

e PLAN DE TRATAMIENTO:

- Glosectomia parcial.

PRIMERA |~ Eliminacién de frenillo lingual inferior.

FASE - Consulta con ORL.

- Terapia de lenguaje

- Arco labial inferior pasivo (.032) unido a bandas
en 75-85, con ansas de ajuste y topes soldados

para uso de elasticas clase IlIl. Boton de Nance.
SEGUNDA

FASE
- Bandas en 75-85, brackets en 73-74-83-84,

arcos ligeros para corregir protrusion de incisivos

inferiores y modelar hueso alveolar.
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TRATAMIENTO: PRIMERA FASE

Fig. 21. Fotos del procedimiento quirargico glosectomia (10-2001)
Cortesia: Guerrero C. (Unidad Quirdrgica Santa Rosa de Lima)

Fig. 22. Fotos Post-quirurgica (11-2001)
Cortesia: Guerrero C. (Unidad Quirdrgica Santa Rosa de Lima)
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e TRATAMIENTO: SEGUNDA FASE

Fig. 23. Fotos de la mecéanica aplicada.
Cortesia de Zalnieriunas A. Postgrado de Ortodoncia (UCV 2000-2002).

Luego de finalizar la segunda fase del tratamiento,
el paciente es transferido al post-grado de Ortodoncia de la
Facultad de Odontologia de la Universidad Central de
Venezuela, donde se realizé la revaluaciéon del caso para la
continuacion del tratamiento en su fase correctiva por el autor

del presente trabajo.
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e EXAMEN CLINICO FACIAL:
- Se puede observar una mejora significativa en la zona del
tejido blando alrededor del area ocular, sin embargo persisten

las ojeras pero menos marcadas.

Sonrisa muy amplia con vista de los corredores bucales.

Hombros caidos.

Perfil convexo.

Patréon dolicofacial.

Fig. 24. Vista de frente y perfil derecho (2004)
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e EXAMEN CLINICO INTRABUCAL:

Relacién molar Clase I, Tipo IlI.

Etapa de recambio, denticion mixta.

Arcada superior e inferior ovalada, asimétricas y amplias.

Diastema marcado en la zona anteroinferior entre 31y 41.

Protrusion de dientes anteroinferiores.

Mordida cruzada palatina unilateral izquierda (63-73-74).

Mordida abierta anterior.

Fig. 25. Vistas intrabucales (2004).

77



e DIAGNOSTICO:
- Cefalométrico: Clase II.
- Dentario: Clase I, Tipo Il

- Mordida abierta anterior.

e PLAN DE TRATAMIENTO:

Terapia de lenguaje.

Maxilar Superior: 4 x 2

Maxilar Inferior: 4 x 2

Reevaluaciéon semestral.

e TRATAMIENTO:

Fig. 26. Vistas intrabucales del tratamiento (2004).
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e RESULTADOS OBTENIDOS:

Fig. 27. Vista de frente y perfil derecho (2006)

Fig. 28. Vistas intrabucales del tratamiento (2006).
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e EXAMEN RADIOGRAFICO:

Fig. 29. Radiografia Panoramica 2006.

Fig. 30. Radiografia Cefalica Lateral 2006.
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e ANALISIS CEFALOMETRICO UCV:

Fig. 31. Cefélica Lateral con
trazado UCV (03-2006)

En el andlisis U.C.V. de observa:

e Maxilar

superior

Analisis UCV
Rel. Estructuras Medidas Promedio | Paciente
Max. Sup-Craneo S.N.A. 82.0 825
S.N.B. 80.0 77.9
Max. Inf-Craneo -
Ang. Facial. 87.6 87.1
AN.B. 2.9 4.6
Max. Sup-Max. Inf
N.A.P 3.5 11.9
lal 125.0 130.1
Dent. Sup-Dent. Inf
NS. OP 14.0 21.6
1NS 103.0 102.4
1NA () 22.7 19.9
Pos. Inc. Sup
1 NA (mm) 4.0 1.9
1 NP (mm) 35 10.2
1 PI. Mand. 90.0 92.3
1NB (°) 29.0 25.4
Posc. Inc. Inf
1 NB (mm) 6.6 7.1
1 NP (mm) 3.0 7.9
NS.Gn 67.0 68.2
Prop. Faciales NS. Pl. Mand. 31.8 35.3
Fh. PI. Mand. 22.0 24.7
Ang. H 8.0 19.1
. S -2.0 2.7
Patrén Facial Linea E
| 2.0 8.6
Meridiano -2.0 0.5
Tabla X. Andlisis cefalométrico UCV
protruido con retrusion y rotacién

mandibular.

Protrusion labial superior e inferior siendo mas marcada la

e Convexidad facial.
e Inclinacién del plano oclusal.
[}
del labio inferior.
e Protrusién de incisivos inferiores.
e Dimension vertical aumentada.
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e ANALISIS

CEFALOMETRICO DE McNAMARA:
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Fig. 32. Cefalica Lateral con trazado McNamara (03-2006)

Andlisis de McNamara

Promedio Promedio :
Rel. Estructuras Hombre Nifio Paciente
Max. Sup. / Craneo A. Perp. N. Fh. (mm) 2.0 2.0 3.0
Max. Inf. / Craneo Pog. Perp. N. Fh. (mm) -6.0 -6.0 -5.6
Nariz. Labio Sup. Ang. Naso-Labial. 100.0 90.0-100.0 91.0
Lona. Max. Sup / Max. Inf Condileo. A. (mm) 94.0 85.0 94.2
9. Max.sup Tk e ndileo. Gn. (mm) 120.0 105.0 113.2
) B _ ENA. / Me. (mm) 70.0 60.0 67.7
Dimension Vertical - -
Ang. Eje Facial. 90.0 90.0 84.8
Inc. Sup. / Max. Sup. Inc. Sup. / Horz. A. (mm) 4.0 4.0 3.2
Inc. Sup. / Lab. Sup. Inc. Sup. / Stm. Sup. (mm) 2.0 2.0 3.7
Inc. Sup. / A. Pog. 28.0 28.0 31.8
Inc. Sup. / A. Pog.
Inc. Sup. / A. Pog. (mm) 3.5 3.5 6.9
Inc. Inf. / A. Pog. 22.0 22.0 18.1
Inc. Inf. / A. Pog.
Inc. Inf. / A. Pog. (mm) 2.0 1.0-2.0 4.5

Tabla XI. Andlisis cefalométrico McNamara

En el andlisis de McNamara de observa:

e Protrusion del maxilar superior.

e Retrusion mandibular.

e Disminucién del A&ngulo nasolabial.

e Longitud maxilar y mandibular aumentada.

e Dimensidén vertical aumentada.

e Protrusion de incisivos superiores e inferiores.

e Protrusidn labial superior e inferior.
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e ANALISIS CEFALOMETRICO DE RICKETTS:

Fig. 33. Cefalica Lateral con
trazado Ricketts (03-2006)

Analisis de Ricketts

Rel. Estructuras Promedio | Paciente
Base Craneal anterior. 55.0 58.0
Altura Facial posterior. 62.8 61.0
Estructuras Deflexiéon Craneal. 29.6 31.1
Craneales — .
Localizacion de Porion. -37.4 -45.0
Posicién de Rama. 77.5 72.8
. Profundidad Maxilar. 93.4 93.0
Posicion Altura Maxilar. 56.1 56.8
Maxilar
S.N. Plano Palatino. 7.3 4.6
Ang. de profundidad facial. 88.8 87.1
L Ang. del eje facial. 89.2 84.8
Posicion Ang. del plano mandibular 25.7 24.7
Mandibular 9: p . . .
Altura facial total. 60.0 63.4
Ang. facial inferior. 68.5 68.2
Convexidad maxilar. 4.5 5.9
Relacién Long. Eje del cuerpo 65.3 68.8
Maxilo-Mandibular | Arco mandibular.. 30.4 21.8
Altura facial inferior. 445 47.8
1 Sup. A.Pog. 6.7 6.9
1 Sup. FH. 111.0 112.9
6 Sup. PTV. 12.4 12.7
1 Inf. A.Pog. 3.6 4.5
) 1 Inf. A. Pog. 27.7 18.1
Rela(;|9nes Extrusion 1 Inf. 2.4 1.3
dentarias
1 Inf. Pl. Mandibular. 90.0 90.8
Angulo interincisivo. 124.0 130.1
Relacién Molar. -1.6 0.1
Sobremordida horizontal. 3.4 2.4
Sobremordida vertical. 2.8 0.2
Relacién Estética Labio Inf. Plano E. 0.0 8.6

Tabla XII. Andlisis cefalométrico Ricketts

En el analisis de Ricketts de observa:

e Altura facial posterior disminuida.

e Aumento de la altura facial inferior.

e Angulo mandibular disminuido.

e Angulo del arco mandibular disminuido.

e Aumento de la longitud del eje del cuerpo.
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Convexidad facial aumentada.

Plano palatino inclinado hacia arriba y adelante.

Aumento del angulo del eje facial con notacion hacia
arriba y adelante.

Posicion de incisivos superior dentro de la norma.
Protrusion de incisivos inferiores.

Sobremordida horizontal y vertical de 1 mm de promedio.
Protrusién labial superior e inferior siendo méas marcada la

del labio inferior.
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ANALISIS DE SUPERPOSICION: (Pt Paralelismo de Fh)

Il Trazado inicial 2002
I 2do. Trazado 2006

Quick Ceph® 2004
YOLANDA O. DE MALA!
13/3/2006

XYY

Nasion Basion at CC

Maxillary Plane at ANS

Fig. 34. Andlisis de trazados en superposicion

Superposicién general:

Posicion inferior y anterior de los incisivos inferiores.

Cambio en la inclinacion del plano palatino descendiendo en
la parte posterior en mayor proporcion con respecto a la
parte anterior.

Inclinacion del plano oclusal con mayor descenso en el
sector posterior.

Descenso mandibular proporcional pero con inclinacion
lingual del incisivo inferior.

Protrusion labial similar.
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Superposicion _del eje facial: Desplazamiento del eje facial

ligeramente hacia abajo y adelante.

Superoposicién del plano palatino: Los incisivos superiores

presentan erupcién y ligera inclinacion hacia palatino.

Superoposicion _del plano mandibular: Supraerupciéon e

inclinacién lingual de incisivos inferiores y supraerupcién de los

molares inferiores sobre su mismo eje.

Superoposicion del plano estético: Las protrusion labial superior

e inferior se ha mantenido casi igual.
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e ANALISIS DE SUPERPOSICION: (Silla — Nasion)

Il Trazado inicial 2002 S—
B 2do. Trazado 2006 —

Quick Ceph® 2000
YOLANDA O. DE MALAVE

Nasion Basion at CC
Maxillary Plane st ANS

Nasion Basion at Masion Corpus Axis at PM

Fig. 35. Andlisis de trazados en superposicion

Superposicién general:

e En las 5 zonas de superposicion evaluadas se logra observar
las mismas caracteristicas descritas en la superposicion

anterior.
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V.- DISCUSION

El Sindrome de Beckwith-Wiedemann es un
trastorno genético con una expresion clinica variable, sin
embargo, su frecuencia es relativamente muy baja. Ferry y
Cohen (2005)%, Goodman y Gorlin (1986)%* estimaron que este
trastorno se observa una vez por cada 15.000 nacimientos
vivos en los estados Unidos de Norte América, mientras que
Suarez y col. (2006)°, Gorlin y col. (1976)?° sefialaron que su

aparicion es de 1 caso por cada 13.700 nacimientos vivos.

Elliot y col. (1994)2°, atribuye que esta diferencia
epidemiolégica encontrada entre los autores arriba
mencionados se debe a que muchos casos no han sido
reportados debido a la poca evidencia clinica al momento del
diagnostico, lo que afecta las estadisticas epidemioldgicas
encontradas en la literatura. No obstante, en la dultima
publicaciéon hecha por Cohen (2005)'°, se estima que una cifra
mas real de la aparicién de este trastorno es de 1 caso por

cada 12.000 nacidos vivos.

En los reportes y articulos cientificos disponibles

para el estudio del Sindrome de Beckwith-Wiedemann existe
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muy poca informacidén desde el punto de vista del tratamiento

y manejo ortodoncico de estos pacientes.

La macroglosia es la caracteristica craneofacial
mas importante en éste trastorno genético y es considerada
como una constante debido a su elevada incidencia (97-99%)
1,2,3,10,11,18,26.37.47 |3 cual ayuda en el diagnéstico definitivo,
pues se considera una de las caracteristicas patognomadnicas
de la triada que definen éste sindrome, siendo evidente desde

el nacimiento y en algunas oportunidades prenatalmente por

medio de la ecosonografia.

A parte de la macroglosia, Weng y col. (1995)!
mencionaron que otra de las caracteristicas tipicas de este
Sindrome es la presencia de fisuras y pliegues auriculares en
la zona lobular de la oreja y la presencia de nevus flammeus
facial en el area correspondiente a la glabela y sobre los
parpados superiores, sin embargo, Elliot y col. (1994)2°, hacen
referencia que estas desarmonias faciales suelen ser mas
evidentes so6lo durante los primeros 3 afios de vida, lo que
hace pasar desapercibido este Sindrome si no es

diagnosticado durante la infancia.

Weng y col. (1995)! y Callen (2002)° mencionaron

gque los pacientes que presentan macroglosia, generalmente
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sufren de una serie de complicaciones y alteraciones en el
desarrollo y crecimiento mandibular (deformidades
dentoesqueletales), sin embargo, Varela (2005)% a diferencia
de Weng y col. (1995)' y cCallen (2002)° refiri6 que el
prognatismo mandibular, seria el producto de un componente
organico, vinculado al gigantismo somatico, afadido al

funcional derivado de la macroglosia.

En los reportes hechos por Irving (1967) citado por
Gorlin y col (1976)%°, se observé con énfasis la aparicion de
maloclusiones clase Il dentaria acompafiada de mordida
abierta como consecuencia de la macroglosia; no obstante, a
pesar de observarse esta tendencia a la maloclusion clase lli
en pacientes con macroglosia, se pudo observar que algunos

de los pacientes presentaban una maloclusion de clase Il.

En referencia a la posibilidad del tratamiento de la
glosectomia para estos pacientes, Rizer y col. (1985) citados
por Pérez (1994)*® mencionaron que el diagnéstico de
macroglosia no es necesariamente una indicaciéon para la
realizacion de este acto quirdrgico, seflalando que lo mas
importante al momento de considerar la indicacion de la
glosectomia no es el tamafo de la lengua, sino los efectos

que esté ocasionando en cada caso en particular*®. No
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obstante, Wolford y Cottrell (1996) citados por Hotokezaka y
col. (2001) describieron 8 caracteristicas clinicas para ver si
era necesaria la realizacion de la reduccidon quirdrgica de la
macroglosia: 1) lengua, ancha o amplia y plana; 2) mordida
abierta; 3) prognatismo mandibular; 4) maloclusion clase Ill; 5)
posicion anomala de la lengua entre los dientes; 6) inclinacion
bucal de los dientes posteriores; 7) aumento en el ancho
transversal del arco dental; y 8) inestabilidad o poca garantia

del tratamiento ortodéncico.

En los pacientes que presentan el Sindrome de
Beckwith-Wiedemann se puede observar con mucha frecuencia
o casi de manera constante la presencia de la apertura de la

mordida como hallazgo dentofacial.

Desde el punto de vista ortodéncico se puede
observar que la macroglosia debe ser tomada en
consideracion desde etapas tempranas del diagndstico del
Sindrome con la finalidad de disminuir las frecuentes
alteraciones que ésta produce en la denticion y estructuras
faciales adyacentes. Siendo la glosectomia, importante para
restaurar el tamafio, forma y funcion de la lengua, preservar la

funcion de deglucion, respiracion, masticacion y fonacién, y
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corregir las maloclusiones que se pueden presentar como

consecuencia de esta hipertrofia muscular congénita.

Sin embargo, resulta probleméatico para el equipo
multidisciplinario encargado de atender a estos pacientes,
tomar la decision para la correccidon quirdrgica de la

macroglosia y cual es la mejor edad para su realizacion.

A pesar de que no existe consenso en la literatura
en lo que respecta al momento oportuno o indicado para la
glosectomia, Rizer y col. (1985) citados por Pérez (1994)%®
sefialaron que el tiempo O6ptimo para la realizacién de la
glosectomia en estos nifios con macroglosia congénita es
después de los siete meses de edad, debido a que en esta
etapa de la vida comienzan a surgir los problemas de

articulacion de las palabras y las complicaciones ortoddncicas.

Marsh (2006)*° al igual que Rizer y col. (1985)
recomendo realizar la cirugia de la lengua antes del periodo
de erupcion dentaria, es decir, aproximadamente entre los tres
y seis meses de edad, de manera de reducir al minimo la
deformidad que se produce en los dientes y en la mandibula.
Alegb que mientras mas joven es el nifio, es mas facil y rapida

la etapa postoperatoria®®.
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Roig citado por Pérez (1994)*%, “no estad de
acuerdo con los autores antes mencionados en realizacion de
la glosectomia en nifios, ya que éstos se encuentran en pleno
desarrollo psico-afectivo, y siendo la lengua parte de una zona
eminentemente erdgena, puede traumatizarlo deteniendo su
desarrollo afectivo ocasionandole problemas psiquicos en la

edad adulta*®”.

Cefalométricamente, los pacientes con Sindrome
de Beckwith-Wiedemann presentan alterados los valores que
corresponden a los hallazgos clinicos que caracterizan este
trastorno. Asi se pudo observar en el caso reportado por
Medina y col. (1999)'? al igual que en el estudio comparativo
de Pantoja y col. (2000)%®, donde quedé manifiesto que tanto
el maxilar superior como el inferior se encontraban protruidos
con respecto a su base craneal, la protrusién dentoalveolar
tanto maxilar como mandibular, déficit de crecimiento vertical
del maxilar, protrusién de ambos labios por delante de la linea
estética de Rickets y la caracteristica mordida abierta; todas
éstas consideradas como una consecuencia de la macroglosia

y no como condicién de malformacion propia del Sindrome?33,

Finalmente, en base a los reportes realizados en la

12,33,47

literatura se recomienda, realizar tempranamente la
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reduccion de la lengua (glosectomia parcial), tratamiento
funcional del sistema estomatognéatico o ambos a la vez, de
manera de prevenir la mordida abierta, el prognatismo
mandibular y las alteraciones mencionadas con anterioridad.
La temprana intervencién quirdrgica de la lengua
durante el periodo de la preadolescencia, puede inclusive
reducir la necesidad de una cirugia ortognatica, sin recidiva y

con una oclusién estable en el tiempo®’.
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V.- CONCLUSIONES

1. El Sindrome de Beckwith-Wiedemann también conocido
con el nombre de Exdnfalo-Macroglosia-Gigantismo es
considerado como un trastorno de sobrecrecimiento de
origen genético, causado por disomia del segmento

11p15.5.

2. El Sindrome de Beckwith-Wiedemann es un trastorno de
baja incidencia, que afecta a 1 caso por cada 12.000

nacidos vivos, sin predileccién de sexo ni raza.

3. El exdnfalo, la macroglosia y el gigantismo constituyen la
triada de hallazgos tipicos para el diagndstico de este

Sindrome.

4. Los pacientes con el Sindrome, se asocian a una mayor
incidencia de neoplasias (tumor de Wilms vy
hepatoblastoma), los cuales ocurren entre un 4 y 7.5%,

durante los primeros 7 afios de vida.

5. La macroglosia es considerada como el hallazgo clinico
craneofacial mas importante de éste Sindrome, el cual es

evidente desde el nacimiento y que en algunas
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oportunidades es diagnosticada prenatalmente por medio

de la ecosonografia.

Como consecuencia de la macroglosia, estos pacientes
pueden presentar un crecimiento anormal de los
maxilares, representado clinicamente por las
deformidades dentoesqueléticas; ademas alteraciones
respiratorias, de deglucién, fonacion y consecuencias
psicologicas debido a la dislalia y falta de control de la

salivacion.

Cefalométricamente estos pacientes presentan una
posicion adelantada del maxilar superior en relacion con
la base craneana, protrusion dentoalveolar maxilar y
mandibular (biprotrusion dentaria), déficit del crecimiento

vertical del maxilar y presencia de mordida abierta.

Los pacientes con el Sindrome debe ser tratados por un
equipo interdisciplinario formado por el médico
neonatélogo, pediatra, oncologo infantil, cirujano
pediatrico, odontopediatra, ortodoncista, cirujano
maxilofacial, terapista de lenguaje, fonoaudidlogo vy

psicélogo infantil.
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VII. ANEXOS: GLOSARIO DE TERMINOS MEDICOS

A e

Acromegalia: gigantismo congénito de las extremidades. Enfermedad crénica
caracterizada por el aumento de volumen de los huesos y partes blandas de las manos,

pies y cara. Es producida por una disfuncion de la hipdfisis. (Salvat)

Alelo: cada una de las variantes génicas que puede ocupar un locus cromosémico y que

controlan el mismo caracter. (Salvat)

Alfa-fetoproteina: es una proteina que normalmente solo se produce en el feto durante
su desarrollo. Cuando aparece en adultos, puede servir como un marcador tumoral. Si
aparecen niveles elevados de AFP en el liquido amnidtico puede ser una indicacion de
un defecto en el desarrollo del bebé. Los niveles normales de alfa-fetoproteina en el
plasma sanguineo son muy bajos, aunque pueden incrementarse ligeramente durante la

gestacic’m. (www.es.wikipedia.org/wiki/Alfa_feto_prote%C3%ADna)

Apnea: suspension transitoria de la respiracion, seguida a una respiracién forzada.(Salvat)

Apnea obstructiva: evento en que no hay flujo de aire pese a existir esfuerzo del

diafragma. (www.virtual.unal.edu.co/cursos/medicina/51860/lecciones/glosario/glosario.htm)

Atresia (de colon): es la falta de perforacién u oclusién de un orificio o conducto normal

del cuerpo humano. (wwwes.wikipedia.org/wiki/Atresia)

B e

Biometria fetal: serie de medidas para comprobar el normal crecimiento del bebé.

(www.cigna.es/main/salud/materno/pregnancy/embarazo/ecografias.asp)

C e

Camptodactilia: flexion permanente de uno o mas dedos, del auricular especialmente,

en la primera articulacion interfalangica. (Salvat)

Carcinoma: tumor o neoplasia maligna formada por células epiteliales neoformadas, con

anaplasia en mayor o menor grado y con capacidad de provocar metastasis a distancia
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en cualquier momento de su evolucion. Puede ocurrir en cualquier lugar del organismo

donde haya epitelio. (Salvat)

Carcinoma adrenocortical:  carcinoma de la corteza suprarrenal, que puede ser no

funcionante y secretor de cortisol, aldosterona, andrégenos o estrégenos.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=carcinoma)

Cardiomegalia: hipertrofia cardiaca. Aumento del tamafio cardiaco por hipertrofia o

dilatacion. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=cardiomegalia)

Cariotipo: imagen cromos6mica completa de un adulto. Presenta los cromosomas en
partes de mayor a menor tamafio y de acuerdo con la con la posicién del centrémero. Se

obtiene por microfotografia de una célula somética en estado de mitosis. (Salvat)

Cianosis: coloracion azul de la piel y mucosas, especialmente la debida a anomalias

cardiacas, causa de la oxigenacion insuficiente de la sangre. (Salvat)

Cifoescoliosis: deformidad de la columna vertebral, resultado de la combinacion de
cifosis (curvatura antero-posterior, generalmente de la region dorsal) y de escoliosis

(desviacion lateral). (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=cifoescoliosis)

Clinodactilia: son las desviaciones de los dedos en el plano transverso. Pueden ser
congénitas o adquiridas, asi mismo las podemos dividir en reductibles (nos permiten
colocar el dedo en una posicion correcta, sin dolor) e irreductibles.

(www.es.wikipedia.org/wiki/Clinodactilia)

Clitoromegalia: agrandamiento del clitoris.

(www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/print/ency/article/001165.htm)

Colestasis neonatal: obstruccion a la salida del flujo biliar por causas intrahepaticas o

extrahepdticas. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=colestasis)
Cretinismo: estado morboso congénito debido a la disfuncién o ausencia de la glandula
tiroides, se caracteriza por la detencion del desarrollo fisico y mental, distrofias y

deformidades mudltiples. (Salvat)

Criptorquidia: ausencia de unos o ambos testiculos del escroto por detencion de estos

organos en el abdomen o en el conducto inguinal en su emigracion normal. (Salvat)

104


http://es.wikipedia.org/wiki/Dedo

Criptorquidismo: los testiculos se desarrollan antes del nacimiento en la cavidad
abdominal y normalmente descienden hasta el escroto antes del parto, pero cuando uno
0 ambos testiculos no logran hacer esto, se los denomina testiculos no descendidos o

criptorquidismo. (Salvat)

Cromosoma: nombre de los pequefios cuerpos en forma de bastoncillos en asa en que
se divide la cromatina del nucleo celular en la mitosis, cada uno de los cuales se divide
longitudinalmente, dando origen a dos asas gemelas perfectamente iguales, su nimero
es constante para una especie determinada (en el hombre, 46; de ellos, 44 autosémicos

y 2 sexuales). (Salvat)

D e

Delecion: perdida de un fragmento de un cromosoma. (www.tusalud.com)

Diastasis del recto: es una separacion de los lados derecho e izquierdo del misculo

recto mayor del abdomen que cubre la parte frontal de la superficie de esa area.

(www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/001602.htm#Definicion)

Dismorfico: forma defectuosa de un aparato u érgano.

(www.iier.isciii.es/er/prg/er_bus2.asp?cod_enf=2958)

Dislalia: defecto de la articulacion de los fonemas, producido por un punto o modo de

articulacion incorrecto, sin lesion organica en el aparato fonético. (Salvat)

Dislipemia: nombre genérico de las enfermedades del metabolismo de los lipidos. Se

caracteriza por una alteracion de los niveles normales de lipidos circulantes. (Salvat)

Disomia uniparental: situacién en la que los dos cromosomas homologos de un par
tienen el mismo origen parental. Se denomina heterodisomia, si se trata de los dos
homoélogos del progenitor, o isodisomia, si se trata de un solo cromosoma parental que

se ha duplicado. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=disomia+uniparental)

Diverticulo de Meckel: malformacién congénita por obliteracion incompleta del conducto
vitelino (persistencia anémala de la comunicaciéon del intestino medio con el conducto
onfalo-mesentérico), que tiene como consecuencia la persistencia en algin punto del
borde antimesentérico del ileon de una dilatacién en forma de saco de 2 a 20 cm de

longitud, con todas las capas de la pared intestinal (diverticulo verdadero).

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=divert%EDculo)
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Ductus arterioso persistente: persistencia anormal después del nacimiento, del

conducto desde la arteria pulmonar a la aorta presente en el feto.

(www.iier.isciii.es/er/prg/er_bus2.asp?cod_enf=2958)

E

Edad gestacional: es el tiempo medido en semanas desde el primer dia del Gltimo
ciclo menstrual de la mujer hasta la fecha en que se efectta la mediciéon. Un embarazo
de gestacion normal es de aproximadamente 40 semanas, con un rango normal de 38 a
42 semanas. Los bebés nacidos antes de la semana 37 se consideran prematuros y
después de la semana 42 se consideran posmaduros.

(www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/002367.htm#Definicién)

Esplenomegalia: aumento de volumen o hipertrofia del bazo. (Salvat)
Estenosis: estrechez patolégica o accidental de un orificio o conducto. (Salvat)

Estenosis ileal: estrechez del ileon. ileon: tercera y Gltima porcion del intestino delgado,
que se extiende desde el yeyuno al ciego. Sus asas intestinales se localizan, por lo
general, en el hipogastrio y fosa iliaca derecha. (Salvat)

Estenosis pilérica: estrechez del piloro. Piloro: Lugar de paso del estomago al
duodeno. Etimoldgicamente significa portero y esa es, precisamente, la funciéon del

piloro: controlar el paso del quimo al duodeno. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=%EDleon)

Estrabismo: alteracion en la visién producida por la desviacién de uno o ambos ojos de

su posicién normal de manera que no pueden dirigirse simultdneamente al mismo objeto.

(www.ccmeasalud.com/diccionario/diccionarioe.asp)

Eutécico: atributo del parto normal. Que favorece el parto. (Salvat)
Eventracién diafragméatica: pérdida de tonicidad del diafragma, que se deja rechazar
hacia la cavidad toracica por el empuje de las visceras abdominales, simulando una

hernia diafragmatica. (Salvat)

Exoftalmos: protrusion anormal de uno o de los dos globos oculares, debido a la
presencia de un problema orbitario que ocupa espacio y que puede ser de origen

inflamatorio, endocrino, vascular o tumoral. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=exoftalmos)

Exénfalo: protrusién o hernia del ombligo. (Salvat)
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Fenotipo:  conjunto de las propiedades manifiestas de un organismo, sean 0 no
hereditarias. Grupo de individuos de aspecto semejante, pero de diferente constitucion

genética. (Salvat)

Ge

Genotipo: constitucion fundamental hereditaria de un organismo que resulta de una

combinacion particular de genes, idiotipo. Especie tipo de un género. (Salvat)

Gen: unidad de material hereditario, que ocupa un locus en un cromosoma. (Salvat)

Gen autosdmico dominante: el que necesita una sola dosis para expresarse. (Salvat)

Gen autosdmico recesivo: el que necesita doble dosis para expresarse. (Salvat)

Gestacion: la gestacion es el periodo comprendido entre la concepcidn y el nacimiento

de un bebé. (www.nim.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/002367.htm#Definicién)

Gigantismo: aumento anormal del desarrollo y talla del cuerpo. (Salvat)

Glosectomia: reseccion total o parcial de la lengua.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=glosectomia)

H e

Hemangioma Facial: tumor benigno cutdneo, formado basicamente por alteracién de

los vasos sangufneos. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hemangioma&P=1#)

Hemihipetrofia: aumento del volumen muscular o de otro tejido en un lado del cuerpo.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S= hemihipertrofia)

Hepatoblastoma: tipo de cancer que se origina en el higado.

(www.cdh.org/HealthInformation.aspx)

Hepatoesplenomegalia: es el agrandamiento del higado y del bazo.

(www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/003275.htm)
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Hepatomegalia: es el agrandamiento del higado por encima de su tamafio normal.

(www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/003275.htm)

Hernia umbilical: es una protuberancia (abultamiento hacia afuera) del revestimiento
abdominal, o de una porcion de los 6rganos abdominales a través del area alrededor del

ombligo. (www.nim.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/000987.htm#Definicion)

Hexadactilia o hexadactilismo: presencia de seis dedos en la mano o en el pie. (Salvat)

Hidronefrésis: distension del rifion producida por la acumulacién de orina secundaria a

una obstruccién en el uréter. (www.ccmeasalud.com/diccionario/diccionarioh.asp) (00028)

Hipercalcilria: aumento de la eliminacién de calcio por la orina.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hipercalciurea)

Hipercolesterolemia: aumento plasmatico de las cifras de colesterol. Se considera
como uno de los factores de riesgo mas importantes para el desarrollo de la

aterosclerosis. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hipercolesterolemia)

Hiperinsulinemia: elevacién del nivel circulante de insulina.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hiperinsulinemia)

Hiperlipidemia: término genérico empleado para referirse al aumento de las

concentraciones de cualquier lipido en el plasma.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hiperlipidemia)

Hiperplasia: aumento cuantitativo de un tejido u érgano por un incremento del nimero
de células que conservan su normalidad anatémica y funcional. También se denomina

hipertrofia numérica o hipergénesis. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hiperplasia)

Hipertelorismo: aumento de la distancia entre ambas 6rbitas 6seas. Existe un aumento
de la distancia entre ambas paredes internas de la érbita y también entre ambas paredes

externas, con un aumento del angulo que forman las dos paredes externas.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hipertelorismo)

Hipertonia: tono o tension exagerada del tono muscular. (Salvat)

Hipocalcemia: disminucién del contenido de calcio en el suero sanguineo.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hipocalcemia)
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Hipoglicemia: disminucién de la concentracién de glucosa en la sangre, por debajo de

sus valores normales (< 70 mg/dl). (Salvat)

Hipoglicemia Neonatal: todo valor de glicemia por debajo de 40 mg/dl (2,2 mM).

Cerebro utiliza de 5-7 mg/kg de peso/min de glucosa en su metabolismo.

(www.cyberpediatria.com/marl3.htm)

Hipotiroidismo: enfermedad endocrina caracterizada por una disminuciéon en la
actividad de la glandula tiroides, generalmente debida a alteraciones propias de la

glandula con una menor produccién de hormonas tiroideas.

(www.ccmeasalud.com/diccionario/diccionarioh.asp)

Hipoventilacién alveolar: reduccion de la ventilacién alveolar, que se asocia a un

aumento de la presién arterial de CO,. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=hipoventilaci%F3n)

Hipoxia: disminuciéon del oxigeno en los tejidos del organismo. Se caracteriza por
cianosis, taquicardia, hipertensién arterial, desvanecimiento y alteraciones del estado de

conciencia. (www.ccmeasalud.com/diccionario/diccionarioh.asp)

Imprinting Gendmico: el fendmeno del “imprinting” gendmico podria interpretarse como
la diferencia funcional existente entre determinados genes maternos y paternos tras
sufrir un “marcaje” diferente durante la gametogénesis. En algunas ocasiones, aunque
no en todas, dicho “marcaje” condicionaria que los genes implicados no llegaran a

expresarse y que permanecieran inactivos. (www.angel-man.com/fen%F3meno_del_imprinting.htm)

[ ]

J,K, L

Linfangioma: tumor benigno constituido de vasos linfaticos con una sola capa de células
endoteliales. La lesibn es muchas veces congénita, y se debe a malformacion del

sistema linfatico en las primeras fases de su desarrollo. (Salvat)

M e

Metastasis: es la diseminacion a érganos distantes del tumor primario maligno o cancer,

que ocurre generalmente por via sanguinea o linfatica. (www.es.wikipedia.org/wiki/Metastasis)
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Macrocefalia: craneo de tamafio superior al habitual. En los lactantes suele producirse

por hidrocefalia, es decir, por acimulo excesivo de liquido cefalorraquideo.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=macrocefalia)

Macroglosia: hipertrofia 0 aumento del volumen de la lengua por tumor o inflamacion
parenquimatosa difusa. (www.otorrinoweb.com/_izquie/glosario/m/macroglosia.htm)
Es el crecimiento de la lengua que lleva a problemas funcionales y cosméticos. Es un

desorden relativamente raro. (www.paraqueesteshien.com.mx/hombre/cabeza/boca/boca50.htm)

Macrosomia: desarrollo o tamafio exagerado del cuerpo, gigantismo. (Salvat)

Macrosomia fetal: la que se aplica al recién nacido de excesivo peso.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=macrosomia)

Microcefalia: disminucion del tamafio de la cabeza, siempre secundaria a una

disminucion del tamafio del encéfalo. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=microcefalia)

Mucolipidosis: trastornos metabodlicos caracterizados por una acumulaciéon de

mucopolisacaridos y lipidos en los tejidos. (www.igb.es/diccio/m/mu.htm)
Mucopolisacaridosis: trastornos genéticos caracterizados por la acumulacién superior a

la normal de mucopolisacaridos en los tejidos con sintomas diversos, dependiendo de

cada tipo especifico. (www.igb.es/diccio/m/mu.htm)

N e

Nefroblastoma: més conocido como tumor de Wilms, es el tumor maligno mas frecuente
del tracto urinario durante la infancia, y uno de los tumores malignos intra-abdominales

mas habituales. (www.saludinfantil.com/nefroblastoma.htm)

Nefrocalcinosis: precipitacion de cristales de calcio dentro del parénquima renal en

relacién, especialmente, con hipercalcemia, pero es posible también con normocalcemia.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=nefrocalsinosis)

Nefromegalia: aumento de volumen del rifién. (Salvat)
Neoplasia: conjunto de enfermedades caracterizadas por el crecimiento anormal y

descontrolado de un tejido. Estos pueden formar tumores y en ocasiones invadir 6rganos

a distancia (metastasis). (www.ccmeasalud.com/diccionario/diccionarion.asp)

110


http://www.ccmeasalud.com/diccionario/diccionarion.asp

Neuroblastoma: cancer que se produce en las células nerviosas. Tumor producido por

la proliferacidn de neuroblastos. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=neuroblastoma)

Nevus: término ampliamente usado en dermatologia, que en la actualidad se refiere a
manchas pigmentadas de origen hereditario y congénito (proliferacion de distintos tipos

de células en la piel).

(www.es.wikipedia.org/wiki/Nevus / http://www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=nevus)

Nevus Flammeus facial: también conocido como Nevus Vascular Plano. Es congénito y
se localiza principalmente en la cara, en las zonas inervadas por las ramas sensitivas del
50. par craneal. Puede aparecer también sélo en una extremidad o combinado con una

lesion de la cara. No demuestra tener tendencia hacia la regresion espontanea.

(www.3.dermis.net/dermisroot/es/22766/image.htm)

Nistagmo: espasmo clonico de los musculos motores del globo ocular, que produce
movimientos involuntarios de este en varios sentidos: horizontal, vertical, oscilatorio,

rotatorio o mixto. (Salvat)

Qe

Occipucio prominente: regién posterior de la cabeza aumentada de tamafo.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=occipucio)

Onfalocele: hernia congénita a través del ombligo, de tamafio variable, pero siempre
con contenido de visceras del abdomen, cubierta por dos capas de tejido: peritoneo y
cordon umbilical. Requiere un tratamiento quirdrgico urgente para reintroducir el

contenido en el abdomen y cerrar el defecto parietal congénito.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=onfalocele)

Pancreatomegalia: aumento de volumen del pancreas. (Salvat)
Pectus excavatum: malformacion de la caja toracica que ocurre por alteracion en el
tejido conectivo periesternal, que determina una depresion del mismo. También se

denomina térax en embudo. (www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=pectus)

Policitemia: aumento en el nimero de glébulo rojos en la sangre. (Salvat)
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Polidactilia: anomalia congénita que consiste en la presencia de dedos

supernumerarios en las manos o en los pies.

(http://www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=polidactilia)

Polihidramnios: a.- presencia excesiva del liquido amniético que rodea al bebé antes de

nacer. b.- Aumento anormal del volumen del liquido amniético.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=polihridamnios)

QR

Rabdomiosarcoma: tumor maligno de las partes blandas derivado de las células

mesenquimales primitivas con cierto grado de diferenciacion muscular.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=rabdomiosarcoma)

S e

Sindactilia: malformacién congénita determinada por un gen dominante, que consiste en

tener algunos dedos unidos. Puede afectar a los dedos de la mano o a los del pie.

(www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=sindactilia)

Sindrome: cuadro o conjunto sintomatico, serie de sintomas y signos que existen a un

tiempo y definen clinicamente un estado morboso determinado. (Salvat)

Somatomedina: conjunto de factores de crecimiento de estructura analoga a la insulina,

que poseen efectos promotores del crecimiento tisular.

www.viatusalud.com/diccionario.asp?S=somatomedina

T, U .

Uroandlisis: es una examen de la orina por medios fisicos o quimicos y comprende una
serie de procedimientos quimicos y microscopicos que ayudan al tamizaje de infecciones

del tracto urinario, enfermedad renal y enfermedades de otros 6rganos en la sangre.

(www.christushealth.org/DrTango/encyclopedia/viewarticle.asp?request=003579&language=es)

\V e

Valgus: dirigido hacia fuera. Pie valgus. (Salvat)
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Visceromegalia: es el aumento de tamafio de los 6rganos internos que se encuentran
en el abdomen, tales como higado, bazo, estémago, rifones o pancreas.

(www.nIm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/002340.htm)

w, X, Y, Z

[ ]
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