ENFERMEDADES CONGÉNITAS CON REPERCUSIONES EN LA CAVIDAD BUCAL
Una lesión congénita es aquella que está presente al momento del nacimiento. Esas lesiones o enfermedades que están presentes en el momento del nacimiento pueden ser de dos tipos: pueden ser hereditarias o pueden ser NO hereditarias.

En cuanto a las NO hereditarias, son adquiridas, son las que se“adquieren“ durante la vida fetal en el útero, y esto puede ser debido a diferentes factores como ambientales como radiaciones, drogas, infecciosas, etc.

Tenemos también aquellas lesiones presentes en el momento del nacimiento pero que son de carácter hereditario, que pueden ser transmitidas por una herencia génica, poligénica, cromosómica, etc. Las afecciones hereditarias génicas son aquellas que son transmitidas por alguna alteración que se encuentra a nivel de algún alelo de un gen (alelos son distintas formas de un gen), cuando se produce el cruce de dos individuos de una especie, van a transmitir por herencia alguna característica alterada a nivel de algún gen. Otro tipo de herencia puede ser poligénica, en este caso NO es un solo gen esepecífico el que va a determinar la patología, sino que es la interacción de muchos genes, o incluso a veces estas patologías son consideradas como enfermedades multifactoriales en las que puede existir no solo algún factor genético sino que también puede existir algún factor del medio ambiente. Otro tipo de enfermedad congénita de tipo hereditaria es la cromosómica, como es el caso del síndrome de Down o trisomía del par 21, en el cual en vez de dos cromosomas encontramos tres cromosomas de tipo 21. Este tipo de transmición hereditaria también puede estar determinando la aparición de una lesión congénita, tiene que quedar claro que HEREDITARIO NO es sinónimo de CONGÉNITO, porque muchas alteraciones hereditarias se van a presentar mucho tiempo después del nacimiento, si bien fueron transmitidos por algún factor de estos no van a estar presentes al momento del nacimiento, entonces no vamos a hablar de que sean congénitas.

Otro concepto que merece ser destacado es el de enfermedades familiares, hablamos de enfermedades familiares cuando está presente en varios individuos de una misma familia, esto puede ser debido a algún tipo de transmisión por herencia, en que los padres presentan la enfermedad y así la van transmitiendo a diferentes miembros de su familia. Y muchas veces esas enfermedades familiares no son exclusivamente de transmisión hereditaria sino que esas enfermedades también pueden estar determinadas por el medio ambiente, por algunos factores externos que son comunes a un mismo grupo de individuos, por ejemplo carencias nutricionales, deficits proteínicos que afectan por igual a todo un grupo familiar, entonces en todos ellos se manifiesta la enfermedad, no habiendo en ese caso una transmisión hereditaria. 

Las enfermedades congénitas de la mucosa bucal la vamos a clasificar en base a dos criterios fundamentales, un criterio es la característica clínica de la enfermedad, es decir como se presentan clinicamente esas alteraciones o lesiones, y dentro de lo que son características clínicas vamos a hablar de un grupo de lesiones blancas, un grupo de lesiones pigmentadas y un grupo de lesiones vasculares, todas ellas pueden estar presentes al momento del nacimiento y que las vamos a caracterizar en estos grupos por su apariencia clínica. Las podemos clasificar también, de acuerdo a su topografía, tendremos lesiones ubicadas en la lengua (que se manifiestan clinicamente en la lengua), ubicadas a nivel labial, otras gingivales (encia), y en otras zonas de la boca; muchas patologias están en mas de una zona dentro de la mucosa bucal al mismo tiempo.

LESIONES BLANCAS O DE APARIENCIA CLÍNICA BLANCA 

· Nevus blanco esponjoso

· Disqueratosis intraepitelial hereditaria (disqueratosis intraepitelial benigna hereditaria)

· Disqueratosis congénita 

· Perlas de Eibstein

NEVUS BLANCO ESPONJOSO
Lo podemos ver en la bibliografía, o escucharlo por ahí con otras denominaciones como la displasia blanca plegada familiar de la mucosa bucal, otro nombre es nevus epitelial oral, también es conocida con el nombre de enfermedad de Cannon o como leucoqueratosis congénita. 

Sinonimias 

· nevus blanco esponjoso

· displasia blanca plegada familiar de la mucosa bucal 

· nevus epitelial oral 

· enfermedad de Cannon 

· leucoqueratosis congénita 

Es una enfermedad congénita, descrita por primera vez por Cannon, por eso lleva el nombre del autor, fue descubierta más o menos en 1935, en general aparece ya al nacimiento pero en algunos casos (los menos) puede darse que aparezca en los primeros años de vida luego del nacimiento y no en el momento del nacimiento. 

Es transmitida de forma hereditaria, en forma AUTOSÓMICA DOMINANTE, recuerden que tenemos los cromosomas sexuales (X e Y, que representan lo que es la herencia ligada al sexo) y los cromosomas autosómicos o somáticos que son el resto de los cromosomas, en esta enfermedad la forma de transmisión es autosómica y dominante, dominante quiere decir que cada individuo que presenta el alelo alterado (forma de gen) va a ser portador de la enfermedad, aunque se habla de que esta entidad NO tiene una penetrancia completa por lo cual muchos individuos a pesar de tener el alelo alterado puede que no manifiesten la enfermedad clinicamente.

Clinicamente podemos ver una lesión blanca, que tiene como una de las localizaciones más frecuentes a la mucosa de la mejilla. NO presenta ninguna sintomatología, paciente asintomático, la textura que presenta es mas bien lisa, en general se habla de que tiene puede tener un color blanco brillante o también un color blanco opalescente. Otra cosa es importante es la presentación BILATERAL (a ambos lados de la boca) que muchas veces es simétrica. 

La mejilla es la localización más comun pero también se puede ver en el piso de la boca y en parte de la lengua. 
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                                                                                        Nevus blanco esponjoso

Las lesiones tienen un aspecto como plegado, como corrugado, el color blanquecino como se dijo puede variar en su apariencia clínica, desde un color más pálido o más opalescente como en la foto mostrada, o un color más blanco que incluso puede ser semejante al que presentan las leucoplasias. 

El individuo portador de la enfermedad en general sabe que la tiene presente desde muy pequeño, o desde el nacimiento, e incluso ha permanecido invariable durante un período prolongado. El saber todo esto es importante porque nos diferenciará esta lesión de una leucoplasia, ya que si no la distinguimos podemos hacer un tratamiento para leucoplasia, por mucho tiempo, el cual es innecesario, porque en el caso de la enfermedad de nevus blanco esponjoso NO necesita tratamiento y NO produce en general complicaciones. 

HISTOPATOLOGÍA – En esta lesión hay una hiperqueratosis, que es el responsable del color de la lesión, en general es paraqueratina, es decir una hiperparaqueratosis, hay ACANTOSIS del estrato espinoso (o sea que está aumentado el volumen de las células está aumentado), también hay ESPONGIOSIS (es decir un edema intracelular en la capa espinosa, hay una condensación eosinófila del citoplasma), el tejido conjuntivo tiene apenas una inflamación o puede estar excento de ella, lo que también puede haber es una queratinización prematura de las células individuales del estrato de Malpighi. 

DISQUERATOSIS INTRAEPITELIAL HEREDITARIA (o disqueratosis intraepitelial benigna hereditaria como la llama Sharpher)
Es un síndrome hereditario que es bastante inusual, fue descito en un grupo racial específico de individuos, de descendencia India y negra pero que NO es una entidad que sea común. 

Se presenta como una lesión que característicamente es blanca, puede tener un aspecto esponjoso, placas con un aspecto esponjoso que pueden estar o no maceradas y presentar múltiples pliegues, en algunos aspectos es similar a la lesión que veiamos anteriormente (al nevus blanco esponjoso), tiene algunas características clínicas similares en cuanto a la superficie. 

La localización puede ser en diferentes zonas de la mucosa bucal, como el piso de boca, zonas de la lengua (cara ventral o caras laterales), en la encia, etc.
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                                                                                                            Disqueratosis intraepitelial benigna hereditaria

También es importante la localización a nivel ocular, presentación como de unas seudomembranas blancas a nivel de la cornea lo que podría provocar en el paciente una ceguera temporal, una característica importante de esta enfermedad es que tiene un ciclo estacional, se dice que esas lesiones a nivel de la cornea son más frecuentes en las épocas de verano con tendencia a desaparecer hacia el otoño, y esas seudomembranas que afectan esas zonas podrían a veces perderse espontaneamente. 

HISTOPATOLOGÍA – Es una disqueratosis intraepitelial, dentro del epitelio va a haber un engrosamiento, una hiperplasia marcada de ese epitelio, va a haber una degeneración hidrópica de la capa basal del epitelio, y dentro de ese epitelio van a haber células disqueratósicas bien eosinófilas (bien rozadas), grandes y rozadas, por eso el nombre de disqueratosis intraepitelial. 

DISQUERATOSIS CONGÉNITA 
Es otra entidad que se presenta a nivel de la mucosa bucal con aspecto blanquecino es la disqueratosis congénita. 

Sinonimias

· Síndrome de Sincer Ermand Holl (algo así)

También es transmitido en forma hereditaria, pero en este caso de forma RECESIVA, afecta fundamentalmente a hombres. Dentro de esta afección, síndrome, existen tres signos que son típicos, NO solo se produce afectación a nivel de la mucosa oral, que son las leucoplasias orales, sino que también hay alteración a nivel de las uñas (distrofia de las uñas) y pigmentación a nivel de la piel. Se dice que lo primero que aparece es la distrofia a nivel de las uñas, los individuos cuando llegan a la edad de cinco años han perdido, se les han caido las uñas. 

Las lesiones orales se van a manifestar en forma de vesículas y úlceras que van apareciendo y luego van cicatrizando, luego reaparecen de nuevo, y así durante varios ciclos, o espisodios, para finalmente dejar zonas que son atróficas o pueden dejar otras zonas que por las múltiples vesículas que van cicatrizando adquieren un color blanco, formando las llamadas placas blanquecinas, esas lesiones PUEDEN TENER UNA TENDENCIA IMPORTANTE A LA MALIGNIZACIÓN, de manera que esta entidad reviste un aspecto importante a nivel oral. Esas lesiones orales pueden tener sobreagregada diferentes infecciones como por ejemplo por monilias, y como los decía pueden quedar algunas zonas con aspecto no tanto blanquecino sino de tipo erosivo, llegando a constituir incluso zonas de eritroplasia. 

Además de los tres clásicos signos relatados al comienzo, en algunos individuos puede estar sobreagregado alteraciones a nivel esquelético, constituyendo un esqueleto frágil. En algunos puede haber retardo mental, una silla turca muy pequeña, sordera, también ANOMALIAS DENTARIAS.

HISTOPATOLOGÍA – como en boca la lesión es una placa blanca decimos que es una LEUCOPLASIA, va entonces a haber una hiperqueratosis que puede ser orto o paraqueratina (en la orto hay capa granulosa pero las células más superficiales NO tienen nucleo, en cambio en la paraqueratina NO hay capa granulosa pero las células más superficiales SI tienen nucleos), van a haber además un aumento del volumen de las células del estrato espinoso (ACANTÓSIS) y también DISPLASIAS (es decir cambios en las células que pueden ir desde leve, moderado hasta severo).
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                         Disqueratosis congénita: vista de piel.  
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                                       Disqueratosis congénita                                                             
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PERLAS DE EPSTEIN
Sinonimias:

· Quiste gingival del recien nacido para la OMS

· Nódulos de Bohn (para otros autores sería la misma entidad)

En general se presentan clinicamente sobre el reborde de los niños muy pequeñitos, es en los que en general se puede ver, porque esta lesión a veces tiende a desaparecer sola o cuando se produce la erupción de los primeros dientes. Se mostró una foto en donde pueden verse a nivel del reborde pequeños nódulos, de aspecto blanquecino, y muchas veces se encuentran sobre la zona más hacia vestibular del reborde, como pequeños nodulitos que a veces puede ser uno solo, único, pero en general se presentan varios, múltiples de ellos al mismo tiempo. 

 

  [image: image10.jpg]



El origen sería de restos de la lámina dental que formaría como pequeños quistes de queratina, por eso tienen ese aspecto tan blanquecino que se puede ver, que se trasluce a través de la mucosa, el color es blanquecino, o blanquecino-amarillento, se encuentran mucho más frecuentemente en el reborde superior.

En cuanto a la denominación, algo que se puede aclarar es que existen otro tipo de entidades que se pueden ver en el reborde del maxilar y sobre la zona de la piel en los niños pequeños con una apariencia similar y por eso muchos autores hacen la distinción entre perlas de Eibstein, que son las lesiones que clasicamente se presentan bien sobre el reborde alveolar en esa zona anterior, mientras que algunos autores como Shapher dicen que los nódulos Bohn NO serían la misma entidad sino que serían aquellos que se presentan más hacia la zona de unión entre el paladar blando y el paladar duro, para otros autores serian la misma entidad. 

HISTOPATOLOGÍA – Son quistes VERDADEROS, con un epitelio de tipo Malphigiano, son generalmente superficiales, con un contenido que es queratina. En la imagen, como son quistes superficiales este epitelio es de revestimiento (precisa la foto). Se asocia la clínica con la histopatología en lo referente a la presencia de la queratina que le da el color blanco. Por eso muchos libros hablan de quiste gingival del recién nacido bien por debajo de la mucosa.

LESIONES CONGÉNITAS QUE PRESENTAN CLINICAMENTE ASPECTO PIGMENTADO

Dentro de ellas tenemos:

· Las melanosis o manchas raciales

· Los nevus

· El síndrome de Peutz Jeghers

· El tumor neuroectodérmico melanótico de la infancia 

MELANOSIS O MANCHAS RACIALES
Son frecuentes de ver en la clínica, son frecuentes en individuos de cualquier raza y de cualquier sexo. Igual se denominan manchas raciales porque característicamente los individuos de raza negra, o en los individuos de tes más oscura es más frecuente que puedan encontrar esas melanosis. 

Lo más frecuente es encontrarlas a nivel de la ENCIA, en forma bilateral (es decir hacia ambos lados de la linea media), pero también las pueden encontrar en otras localizaciones de la cavidad bucal como puede ser en lengua, en mejillas, etc. 

Son TOTALMENTE BENIGNAS, pueden presentarse clinicamente de una forma muy variada, algunos autores dicen que se presentan como guirnaldas en la zona de la encia, otros hablan de que pueden ir desde una o pocas manchas aisladas hasta cuadros en donde se presentan gran cantidad de manchas presentes en todo lo largo de la encia del maxilar superior y la mandíbula. 

La tonalidad de las mismas puede variar desde un color marrón claro, hasta una tonalidad más negruzca, la tonalidad de la pigmentación entonces puede variar. Esto se considera una variación de la normalidad porque los melanocitos producen más pigmentación pero todo en forma fisiológica, es decir que NO hay alteración, más que esa producción de pigmentación que se ve en algunos individuos y en otros no.

NUNCA presentan sintomatología e incluso muchas veces el paciente ni siquiera es conciente de que las tiene.

Se mostraron melanosis en la lengua.

HISTOLOGÍA – En la imagen hay presencia de aumento del pigmento melánico en la capa basal del epitelio.
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Hay melanosis que no son manchas raciales: Son las melanosis inducidas por tabaco, minociclina, medicaciones antimalaria, y la presencia de metales pesados en el organismo, pero no son de este tema de las congénitas.
NEVUS pigmentados (o nevo según otros libros)
Son otra entidad que da pigmentación, se consideran malformaciones congénitas o trastornos del desarrollo que son frecuentes que se produzcan sobre todo a nivel de piel, pero que también podemos encontrarlos dentro de la mucosa bucal. 

Es muy frecuente la presencia de nevus en piel de cara, cuello, torax, etc, pero a que a nivel de la cavidad bucal si bien NO es tan común, en algunas zonas como la parte anterior de la encia, el paladar o lo que son la semimucosa de los labios pueden presentarse manchas aisladas con coloración, coloración que puede variar desde un marrón a un negro. En general son entidades planas, aunque pueden tener un aspecto más elevado, un aspecto más tumoral. 

Se mostró una foto de manchitas muy pequeñas, y se dijo que esa entidad a veces también es conocida como lentiginas o como lentigo que son otra variación diriamos, pero que también son producidas por la pigmentación.

El nevus característico lo pueden ver de forma aislada en una zona de la mucosa bucal. Esta lesiones a nivel de piel se considera que no necesitan tratamiento, que no guardan importancia, en tanto que a nivel de la cavidad bucal ellas pueden sufrir irritación en la cual la masticación, el uso de prótesis pueden traumatizarla, por lo cual se recomienda que esas lesiones de boca sean eliminadas, sean extirpadas, por la posible TRANSFORMACIÓN que pueden sufrir al ser lastimadas cronicamente o al ser irritadas. 

HISTOPATOLOGÍA – Va a presentar un aumento de la cantidad de pigmento melánico en el epitelio, pero aca las célula névicas son areolares, que se agrupan en formaciones llamadas TECAS pueden estar agrupadas en un sector bien profundo del conectivo (tejido conjuntivo) o en contacto con el epitelio. En base a esta posición de las células névicas es que el nevus pigmentado se puede clasificar en intradérmico o intramucoso cuando esas células estan bien profundamente en el tejido conjuntivo, nevus limítrofe cuando están en contacto con el epitelio, EL LIMÍTROFE es el más FAVORABLE A MALIGNIZARSE, NO así cuando las células se ubican más profundo. También está el nevus compuesto cuando las células estan ubicadas en la profundidad y otras cercanas al epitelio, y también van a ver en los libros el nevus azul en el que las células névicas se ubican bien profundamente y tiene un color azulado característico. 

O sea que tenemos cuatro tipos de nevus, el intradérmico o intramucoso, límítrofe, compuesto y azul.
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     Nevus azul del paladar                       Nevus intradérmicos
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   Nevus azules                                                                 “Nevus”
SÍNDROME DE PEUTZ JEGHERS 
Es una afección de tipo hereditaria, AUTOSÓMICA DOMINANTE, de carácter familiar y congénito.

Clinicamente se presentan múltiples manchas, pequeñas, redondeadas, peribucales, perinasales y periorbitarias, es decir alrededor de los orificios de la cara, y en dorso de manos, con una coloración que va entre marrón y negruzco, en algunos la cantidad de manchas es mayor, en otros es menor, la importancia es que la enfermedad se asocia a POLIPOS INTESTINALES, a nivel del intestino delgado, y se dice que esas lesiones poliposas pueden llegar a producir dolores. Esas lesiones poliposas pueden producir sangrado por las heces, puede producir sangrado tipo hematemesis. Según autores como Sharpher por considerarse hamartomas (es decir crecimientos exagerados de tejidos normales en esas zonas) NO tendrían malignización como se ha dicho por otros autores y que se ha discutido. Lo importante es que puede producir cierta sintomatología en cabeza que puede guiarnos sobre la enfermedad.

Las manchas a veces también se pueden encontrar dentro de la mucosa bucal, en algunas zonas. 

HISTOPATOLOGÍA – Vamos a encontrar como en las dos entidades vistas antes, aumento del pigmento melanina, pero en este síndrome lo más destacado es la hiperplasia de los brotes interpapilares de la capa basal del epitelio que NO existian en la melanosis y en los nevus (sive para diferenciarlo).
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                                                                      Peutz Jeghers

TUMOR NEUROECTODÉRMICO MELANÓTICO DE LA INFANCIA
Es una tumoración (en el sentido de bulto NO de neoplasia) que se puede ver a nivel de los maxilares, sobre todo del maxilar superior, es frecuente verlo en los niños pequeños y en los bebés, en lactantes, en menores de 6 meses, o también de aparición congénita.

Aparece más en el maxilar superior, con una mucosa que puede ser en general lisa, si bien está ulcerada, y de un color oscuro por las características melanóticas que son las que le dan esa pigmentación oscura. Se dice que el origen es a nivel de la cresta neural, hay otros afecciones generales que también tienen origen a partir de la cresta neural como pueden ser el neuroblastoma, el feocromocitoma. 

Los pacientes tienen presente ácido vadinbaldénico en la orina (o algo así), otra característica clínica importante es el crecimiento rápido. 

Tiene un aspecto bastante agresivo, porque en las radiografías se muestra que puede producirse un desplazamiento importante de los gérmenes dentarios, e incluso reabsorción, radiotransparencia a nivel del hueso que da el aspecto de agresividad que tiene la lesión.

HISTOPATOLOGÍA – Las células se disponen en nidos, por eso se dice que tienen un patrón areolar, con un borde bien definido, bien marcado, hay dos tipos de células a destacar en este tumor, pueden haber células grandes, poligonales, que recuerdan a las epiteliales, por eso se llaman epitelioides y después hay otras pequeñas con el nucleo bien cromático (hipercromatismo nuclear) que recuerda a los linfocitos. Se acuerdan de los linfocitos en la inflamación que eran todo nucleo y apenas citoplasma, bueno las células pequeñas del tumor recuerdan, son similares en forma al linfocito, y después la presencia del pigmento melánico en esta célula epitelioide, grande, poligonal.
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Tumor neuroectodérmico melanótico de la infancia                                                                                        Observación clínica 
siendo extirpado del reborde alveolar anterosuperior
LESIONES VASCULARES 

Podemos ver lesiones vasculares de tipo congénito, entre ellas tenemos los hemangiomas con las variedades de capilar cavernoso y esclerosante, podemos ver síndromes en los que se encuentran asociados hemangiomas (por ej el síndrome de Osler Rendu Weber y el síndrome de S. Weber Dimitri); también podemos ver otro tipo de alteración como son los linfangiomas con las variedades también de capilares cavernosos y la otras variedades.

Estas entidades se encuentran en forma congénita.

Los hemangiomas congénitos son los que aparecen ya en el nacimiento, porque en algunas ocasiones pueden presentarse tiempo después del nacimiento (estos son no congénitos). Los hemangiomas en general tienen un crecimiento rápido, seguidos a veces de una fase evolutiva presentandose con un aspecto más marcado en algunas épocas como la pubertad y madurez, aunque no es tan característico.

La coloración y la forma como se pueden presentar estas lesiones clinicamente es muy variado, puede ser una lesión con un aspecto más bien rojo, rojizo, o puede variar teniendo un aspecto más oscuro, más azuladas o más negruzcas.

Se mostró una foto de un hemangioma dentro de la cavidad bucal, en este caso localizado a nivel de la lengua, vemos como afecta una gran parte de la lengua. A veces la lesión podemos encontrarla con el aspecto de una mancha, a veces puede tener un aspecto más elevado, más nodular, que es lo que ustedes pueden ver aca en algunas zonas. 
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                                           Hemangiomas

La localización puede ser en diferentes partes de la boca.

Lo característico de esta entidad es que se presenta por mucho tiempo, en general NO produce mayores trastornos a no ser que esa zona sea traumatizada, o se realice alguna intervención en esa zona, en esos casos tenemos que tener cuidado porque pueden ser altamente sangrantes, produciendo hemorragias importantes. 

Estas lesiones muchas veces nosotros las llegamos a detectar en pacientes adultos sin que las personas se hayan enterado que la tenían desde el nacimiento o tiempo después.

En general cuando tenemos que realizar alguna maniobra odontológica dentro de una lesión de este tipo (por ej una extracción), tenemos que tener cuidado del sangrado. 

Estas lesiones muchas veces solo se controlan clinicamente, no se les hace ningún tipo de tratamiento sobre todo si la lesión es pequeña, otras veces por medio de electrobisturí se pueden eliminar, otras veces se pueden usar sustancias esclerosantes como puede ser el nobubato de sodio u otras sustancias, se esclerosan tratando de disminuir su tamaño para después ser sometidos a una cirugía.

Los hemangiomas son considerados HAMARTOMAS. Muchos autores consideran a los hemangiomas de tipo congénito como hamartomas y NO neoplasias, los hamartomas son lesiones producidas por proliferación excesiva de tejidos que se produce en los sitios correctos en donde se desarrollan esos tejidos, pero en exceso (tejidos propios de un lugar pero en exceso).

HISTOPATOLOGÍA – Hay hemangiomas que son verdaderos tumores pero de los que estamos hablando ahora, los hemangiomas congénitos, estos son hamartomas. Por ejemplo en la lesión que vimos en lengua, hubo una proliferación excesiva de vasos, en la lengua hay normalmente vasos sanguineos, es un elemento normal, pero pueden proliferar en exceso formando un hemangioma, en estos casos está aumentado el número de vasos, el número de arteriolas y capilares, pero la zona es normal. Generalmente el revestimento endotelial de esos vasos no tiene apoyo muscular, pueden contener capilares, conductos venosos, arteriolas. Hay otras lesiones que son diferentes, por ejemplo en los coristomas lo que sucede es que aparecen tejidos en una zona que NO es frecuente encontrarlos (puntos de Fordyce). 

Muchas veces a los hemangiomas los podemos ver constituyendo parte de síndromes. Podemos encontrar hemangiomas en el síndrome de Rendu Osler Weber también conocido como telangiectasia papilar hereditaria. Es de origen hereditario, muchas veces se encuentra en varios individuos de una misma familia. La telangiectasia hemorrágica hereditaria, también conocida como THH o síndrome de Osler-Weber-Rendu, se hereda como un rasgo autosómico dominante. Los niños afectados por esta condición desarrollan grupos de vasos sanguíneos anormales de color rojo o rojo púrpura llamados telangiectasias (manchas maculares o papulares con aspecto de araña), las cuales pueden verse en los labios, en la lengua y en la mucosa nasal, con tendencia al sangrado.
     

  


    Síndrome de Rendu Osler Weber o “Telangiectasia Hemorragípara Hereditaria”
Se mostró una foto de lesiones angiomatosas a nivel de la piel y de la mucosa bucal. La presencia a nivel de piel es muy importante, encontrando esas máculas (manchas), o a veces incluso con aumento de volumen, también se pueden encontrar lesiones a nivel de las fisuras.

A nivel de la piel las presentaciones más frecuentes son a nivel de la cara y del torax y después en la mucosa bucal. 

Estas lesiones persisten hacia la edad adulta. 

Pueden encontrarse a nivel de otras mucosas, por ejemplo en la nasal, produciendo epístasis (hemorragias nasales frecuentes), la historia de epístasis y el antecedente del síndrome en algún individuo de la familia, es muchas veces lo que puede llevar al diagnóstico, o sea que la característica del sangrado nasal es muy importante. A nivel de la mucosa bucal los hemangiomas pueden presentar sangrados importantes, pueden producir hemorragias. 

El otro síndrome que podemos encontrar con hemangiomas es el de Sturge-Weber-Dimitri (o angiomatosis encefalo trigeminal). Este síndrome es un poco más complejo dado que existen alteraciones en otros niveles, por ejemplo a nivel de la piel inervada por las distintas ramas del trigémino, afectación generalmente unilateral. Hay malformaciones vasculares.
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                                                           Angiomatosis encéfalo trigeminal

Además de la presentación a nivel de la mucosa bucal y de la piel, estos pacientes también pueden tener anormalidades venosas en las leptomenginges, es decir intracranealmente, se pueden producir calcificaciones dentro de las leptomeninges teniendo una repercusión importante en la esfera neurológica, este síndrome requiere muchas veces un tratamiento neuroquirúrgico bastante importante.

Las lesiones intracraneanas pueden producir trastornos convulsivos importantes, hemiparesias, también es importante la lesión ocular que se puede dar en general en la misma zona que se encuentra afectada. El ojo del lado afectado puede tener una lesión muy importante, incluso puede llevar a la ceguera de ese lado.

A nivel de la piel se pueden dar manchas color rojo oscuro (color vino oporto), de la zona de inervación de la rama del trigémino. 

Recuerden que estos individuos tienen una fascies especial, tienen retardo mental y muchas veces son tratados por las convulsiones importantes que pueden tener. 

LINFANGIOMAS

Los linfangiomas congénitos son también hamartomas, se produce una dilatación exagerada pero en este caso de los vasos linfáticos, produciéndose zonas con importante aumento de volumen. Se mostró una foto de lengua en donde se produjo un aumento de su volumen a expensas de ese linfangioma. A veces presentan un aspecto nodular, presentan una deformación con aspecto nodular, si bien en general NO presentan una sintomatología clínica importante sino que más bien son lesiones indoloras. Lo más frecuente es que se produzca aumento de tamaño y deformaciones.
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  Diversos casos de Linfangioma. El de la derecha, un caso extremo con gran Macroglosia.
HISTOPATOLOGÍA – Van a haber un aumento en el número de conductos linfáticos, NO van a tener cápsula, el contenido que tienen es linfa, va a haber un aumento de número de elementos que son normales en la zona.

LESIONES CONGÉNITAS DE DISTINTAS PARTES MUCOSA BUCAL

LESIONES A NIVEL DE LA LENGUA

La lengua puede tener múltiples afectaciones

Tenemos la micro y la macro glosia.

También tenemos la lengua fisurada o lengua escrotal y su asociación con el síndrome de Peterson Rosenthal.

Lengua bífida

Anquilosis lingual

Tiroides lingual

Todas esas entidades pueden ser de carácter congénito.

MICROGLOSIA – Es una lengua bastante pequeña, que NO es muy frecuente. La AGLOSIA que es la ausencia de la lengua es todavía más excepcionalmente rara que la microglosia. 

La microglosia puede tener repercusiones en el desarrollo, ustedes saben que la función y lo que es el desarrollo de las diferentes estructuras maxilares van muy de la mano de lo que es la función lingual, NO se produce un correcto desarrollo oseo sobre todo del maxilar inferior. 
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La llamada aglosia, en realidad es una microglosia con glosoptosis extrema. Por lo común lo que se ve, es un rudimento de lengua pero que si la tironeamos con un pinza  vemos que es más larga y estrecha. Como consecuencia de la falta de estímulo muscular entre los arcos dentarios, éstos no se desarrollan transversalmente y la mandíbula no crece en sentido anterior, dando como resultado una severa maloclusión dento esqueletal. Este síndrome no tiene predilección por ningún sexo y no tiene implicaciones genéticas. Su etiología debe buscarse en agresiones fetales en las primeras semanas de la gestación. El lenguaje y la deglución no estan afectados sensiblemente por esa condición.
 MACROGLOSIA – Ustedes pueden ver lo contrario a lo anterior, puede deberse a un desarrollo exagerado de la musculatura, a veces la macroglosia es congénita pero a veces puede aparecer como consecuencia del desarrollo de un hemangioma o de un linfangioma en la lengua. 

El paciente que presenta una macroglosia presenta las siguientes características, puede presentar los dientes como diastemados (abanicados), una lengua grande puede producir un desarrollo de las estructuras del maxilar inferior que nos lleva a un crecimiento exagerado apareciendo esos dientes como diastemados, también aparecen indentaciones en los bordes laterales, esas indentaciones debidas a las marcas de los dientes le dan el aspecto de LENGUA CRENADA. 

El desplazamiento de los dientes lleva a que muchas veces se de una maloclusión. 

 Radiografía lateral de la paciente con Macroglosia 
  por Linfangioma ya vista . Dientes abanicados.                                                                                                                   
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                                                                                                                     Macroglosia por Amiloidosis sistémica primaria
LENGUA FISURADA – es de carácter congénito, presenta un aspecto como plegada, presenta múltiples ranuras (surcos), que determinan el aspecto característico, incluso en una época se intentó clasificarla como foliada si tenía el aspecto de una hoja, lengua de estriaciones transversales, pero se vio que son tantas las variaciones que puede presentar que se entendió que no tiene sentido clasificarlas de las distintas maneras antedichas. 

La diferencia respecto a otras entidades es la presencia en la superficie de papilas filiformes, NO son zonas depapiladas de la lengua. 

Se encuentran múltiples pliegues en la cara dorsal pero también es frecuente que se encuentren en los bordes laterales de la lengua. 

Esos surcos pueden tener diferente profundidad, diferente aspecto, y se presenta en muchos casos asociados al eritema migrans (glositis migratoria), que muchas veces se puede asociar a esta entidad. 

Estas ranuras en general NO producen sintomatología, el paciente ya sabe que las tiene porque se las diagnosticaron de bebe.
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Lenguas fisuradas, la de la derecha tipo escrotal o cerebriforme.                                                                           
También se ve la lengua fisurada asociada a un síndrome que es el de Melkersson Rosenthal, en el cual hay lengua fisurada, parálisis facial y macroquelia (agrandamiento de los labios). 

Lengua fisurada NO es lo mismo que la lengua geográfica pero se puede encontrar a esta última.
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                                       Síndrome de Melkersson Rosenthal

Las fisuras pueden ser transversales, longitudinales, a veces puede haber una fisura de la cual parten otras pequeñas fisuras hacia los lados.

Se cree que la lesión puede ser transmitida geneticamente, e incluso se cree que en algunos casos el mismo gen estaría involucrado también en lo que es el eritema migrans, pero no está especificamente determinado.

LENGUA BÍFIDA – Es otra alteración del desarrollo, también de presentación congénita, en este caso lo que ocurre es una falta de fusión de las dos mitades de la lengua (serían las prominencias linguales laterales ver libros embriología).
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                                                                              Lengua bífida

Se puede ver clinicamente con este aspecto, por ejemplo en la punta de la lengua se puede ver como una separación y eso da el aspecto de lengua bífida. Pero muchas veces la falta de unión en la mitad de la lengua produce otro defecto con la forma de una ranura profunda, ranura media profunda a nivel de la mitad de la lengua. 

Todo esto en general NO trae manifestaciones, pero en el algún caso de una ranura importante con una profundidad marcada podría acumularse microorganismos y restos de alimentos produciendo una inflamación sobreagregada por esa acumulación en la zona, por eso se recomienda buena higiene y a veces requiere algún tipo de tratamiento por el aspecto estético o por la inflamación sobreagregada.

ANQUILOGLOSIA – Es otro trastorno que se puede producir a nivel de lengua, congénito, en este caso la lengua se encuentra como unida al piso de la boca por la presencia de un tejido fibroso. Esto hace que la lengua NO tenga la movilidad normal y NO se pueda desplazar. 

Es raro ver que la lengua se encuentre pegada al piso de la boca como se mostró en una foto, pero en una proporción de 1 cada mil nacimientos (1/1000) se puede encontrar. 

Cuando no está pegada, tenemos la alternativa de la anquiloglosia provocada por un frenillo lingual muy corto, que puede ser un frenillo muy grueso o un frenillo muy fibroso, en este caso tampoco se permite una movilidad normal de la lengua. También podemos tener frenillos que tengan inserción cerca de la punta de la lengua. 
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    Anquiloglosia parcial con dificultad para sacar la lengua
Cuando ustedes estan en la clínica, para ver el frenillo lingual le pedimos al paciente que levante la lengua, que la mueva hacia los costados. En la anquiloglosia ustedes van a ver que ese frenillo que tracciona de la punta de la lengua, produce como una deformación en la parte media de esa lengua que le da el aspecto de corazón. 
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      Se ve el frenillo corto y no puede llevar la lengua hacia el paladar
La anquiloglosia le puede traer trastornos al paciente, alteración en la movilidad de la lengua que le puede traer alteraciones en el desarrollo de los maxilares, también alteraciones fonéticas, el paciente hay una gran cantidad de consonantes y diptongos que no puede pronunciar. 

El tratamiento en general es quirúrgico, se secciona quirurgicamente el frenillo y se soluciona el problema, se secciona y no trae mayores problemas. 
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     Sutura                                                             Se realiza la diéresis equidistante a la lengua y al piso                                                      
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     Fotos a los 30 días: el paciente puede levantar y sacar la lengua
TIROIDES LINGUAL – Es una anomalía rara, en la que hay acumulación de tejido tiroideo en la parte posterior del cuerpo de la lengua, si observan una lengua por su cara dorsal en la zona posterior de la lengua casi sobre la base de la lengua, en esa zona puden llegar a ver pequeñas masas de tejido. Ese tejido se constituye de tejido tiroideo (de la glándula tiroides), recordar que la tiroides se desarrolla a partir de la cara ventral de la faringe primitiva, ese tejido, esas células durante el desarrollo sufren una migración hacia una zona inferior, se dice que está unida a la lengua por el conducto tirogloso, del cual queda como vestigio visual el agujero (formamen) ciego, en torno a esa zona es que se produce muchas veces una deformación, un nódulo, un abultamiento que constituye tejido tiroideo, tejido que muchas veces ES funcionante, es decir que segrega hormonas, y que tiene una actividad similar a la de la glándula tiroides situada en el cuello. 
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 Niña de 4 años con una masa de tejido tiroideo normal ectópico sobre la base de lengua
Esto es mucho más frecuente en el sexo femenino, se hace muy visible sobre todo en la pubertad y la adolescencia. 

Esa masa de tejido tiroideo puede traer dificultades en la deglución (imaginarse un tejido abultado en el istmo de las fauces, producir disfagia), dificultades para hablar e incluso puede traer dificultades para respirar.

El diagnóstico se hace muchas veces clinicamente. Se debe tener cuidado porque la extirpación total de esa zona de tejido puede alterar el metabolismo del paciente, porque muchas veces es la única zona de tejido funcionante que tiene la glándula, hay que analizar bien al paciente por medio de diferentes estudios para ver que halla más glándula funcionante en el resto del cuerpo para poder realizar la extirpación de el tejido tiroideo a nivel de la lengua. Muchas veces la terapia hormonal hace que se reduzca ese tejido haciendo que no tenga un volumen importante. 

El diagnóstico clínico será por la ubicación de la lesión y por las características clinicas que presente el paciente, pero se tendrá que realizar un estudio histopatológico, para tener un diagnóstico definitivo.

HISTOPATOLOGÍA – Pueden ver tejido tiroideo, generalmente normal, que puede ser maduro, es posible ver también tejido tiroideo embrionario o fetal.

LESIONES A NIVEL DE LOS LABIOS

· Fositas labiales congénitas

· Fisura labio palatina

· Doble labio 

FOSITAS LABIALES CONGÉNITAS

Tienen un patrón hereditario, la localización más típica es en la semimucosa del labio, pueden ser en forma uni o bilataeral, el labio inferior es el sitio de localización más frecuente. 

En la semimucosa del labio es el lugar más frecuente pero también muchas veces se encuentran esas depresiones en la zona de la comisura labial. 

Otra característica importante es que muchas veces el labio está como edematizado, la semimucosa está como edematizda, entonces el aspecto de profundidad de esas depresiones es como mucho mayor. 

Esas fositas labiales congénitas tienen mucha veces relación con las glándulas salivales menores que se encuentran en esa zona del tejido, por lo cual ustedes muchas veces pueden llegar a ver muchas veces la presencia de un exudado que puede ser de saliva o de algún otro contenido a nivel de esa fosita. 
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Fositas labiales congénitas     
A veces puden ser parte de otro tipos de afectaciones, no presentándose aisladamente.

Muchas veces por lo estético sobre todo, la resolución es quirúrgica. 

HISTOPATOLOGÍA – La fosita va a estar recubierta por un epitelio de tipo pavimentoso, si introdujésemos una sonda en el fondo penetraría y saldría saliva, veríamos en ese fondo glándulas mucosas.

FISURA LABIO PALATINA

Estas fisuras son congénitas, los procesos del desarrollo que determinan la formación del paladar y el labio superior muchas veces en el desarrollo presentan alteraciones, alteraciones en la fusión, esa fusión o no se permite, o se produce parcialmente (en forma incompleta). Los procesos maxilares se fusionan con el procesos nasales medio en el desarrollo formando el labio superior, y los dos procesos palatinos de los procesos maxilares más el hueso de la premaxila formado por los procesos nasales medios se fusionan para formar el paladar; se puede manifestar alteraciones en la fusión, en la unión, se pueden manifestar como una fisura a nivel del labio, a nivel de labio y paladar, o unicamente como una fisura a nivel del paladar. Puede estar fisurado solo paladar blando, solo paladar duro, paladar blando y duro al mismo tiempo. La alteración a nivel de los labios se produce más comunmente a nivel de la zona de fusión de los procesos maxilares con el proceso nasal medio; y la fisura puede ser unilateral, siendo el lado izquierdo el más afectado. 
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  Fisura labial unilateral incompleta    Fisura labio-palatina total   Fisura labial bilateral completa       Fisura labio-palatina asimétrica simple 
En esta entidad importan factores hereditarios y ambientales, patología multifactorial.

Se mostró una foto de alteración a nivel del labio, una alteración bilateral porque se da tanto en la unión del proceso nasal medio con el proceso maxilar del lado derecho, como también del lado izquierdo. Se ve también que de un lado la fisura es completa, mientras del otro lado es incompleta, porque de un lado llega hasta la zona de las narina y en el otro no, la lesión podría haber sido bilateral incompleta o bilateral completa. 

           Fisura unilateral completa
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En el caso de que el afectado sea el paladar, va a tener importancia funcional porque va a haber comunicación de cavidad bucal con fosas nasales, el niño pequeño tiene dificultades en lo que es la alimentación, hay que interponder algo a la fisura para que pueda alimentarse correctamente. 

A veces podemos observar la úvula bífida, la úvula está como dividida en dos, esto se considera la mínima expresión de lo que sería la fisura palatina.

La resolución de la fisura palatina es quirúrgica, en diferentes etapas, según la etapa de desarrollo se dará la oprotunidad para la cirugía.
DOBLE LABIO 
Puede ser congénito (presentarse ya en el nacimiento) o puede presentarse más tarde. 

Si tironeamos del labio, si lo evertimos, veremos que a nivel de la mucosa existe como otro pliegue horizontal que constituye como otro labio más interno. Es mucho más frecuente en el labio superior la presencia del doble pliegue, que da el aspecto de doble labio. 
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                                                 Dobles labios

Ese doble labio muchas veces constituye parte de un síndrome, conocido como síndrome de ASCHER, que además del doble labio se encuentra Blefarocalasia y bocio. La Blefarocalasia es como un pliegue de la piel que se encuentra a nivel ocular (ojo), es a nivel del ojo entre las cejas y el párpado superior, es como un pliegue de la piel que tiene forma como de gota, como una saliente. 

SINDROME DE ASCHER =>(blefarocalasia,. edema de labio superior y bocio eutiroideo)   
LESIONES GINGIVALES

· Hiperplasia gingival hereditaria o fibromatosis gingival hereditaria

· Epulis congénito

HIPERPLASIA GINGIVAL HEREDITARIA 

Sinonimia

· Fibromatosis gingival hereditaria

· Fibromatosis gingival idiopática congénita 

Se dice que es de herencia autosómica dominante.

Lo que van a encontrar clinicamente es un agrandamiento gingival, en general asintomático, aunque a veces trae dificultades para cepillarse los dientes cuando aparecen las primeras piezas dentales, trae dificultades y puede traer sobreagregado una inflamación que puede aumentar el crecimiento gingival. 

El crecimiento puede ser muy variado, puede estar localizado en una pequeña zona, puede ser de toda la encía, puede ser de todo el maxilar superior e inferior, y puede también traer dificultades para hablar y para comer. 
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                                   Hiperplasia gingival hereditaria
Al masticar puede ser que quede atrapado alimento, se pueden inflamar las encias.

Algunas veces se asocia esta fibromatosis a algunos trastornos como son: hipertricosis, retardo mental y epilepsia.

Se mostró una foto en la que los dientes anteriores estaban practicamente desaparecidos, ocultos por la mucosa gingival.

Hay que hacer diagnóstico diferencial con hiperplasias por trastornos generalizados, hiperplasias producidas por medicamentos (por ej dilantina), es por lo tanto trascendental la anamnesis para conocer si las hiperplasias fueron desde siempre o si el paciente consume medicamentos que son los que pudieron provocar esa lesión. 

La resolución muchas veces es quirúrgica por la incomodidad que puede llegar a producir para comer y hablar, muchas veces puede estar sobreagregado un trauma, porque el paciente al masticar puede llegar a traumatizar y lastimar la mucosa.

La lesión hiperplásica es de un color rosa pálido, a veces tiene un aspecto blando o a veces duro, NO tiene un origen inflamatorio como otros tipos de hiperplasias, puede sobreagregarse una inflamación pero NO es el origen, entonces en las condiciones en que la higiene pueda ser normal el color característico será el roza pálido, clásico de la encía, fiirme, dura.

HISTOPATOLOGÍA – El epitelio de revestimiento está hiperplasiado se ve aumentado de tamaño, pero lo fundamental es que el tejido conjuntivo es fibroso, de tipo cicatrizal es decir que tiene muchas fibras colágenas y pocas células. 

EPULIS CONGÉNITO

Es una lesión que se puede ver clinicamente sobre la encia, en los lactantes y en los niños pequeños, es como una deformación, una elevación, es de color rosado o incluso puede ser más rojiza, es en general una lesión única aunque pueden también ser más de una lesión, son considerados HAMARTOMAS embrionarios (tejido normal de la zona pero aumentado,NO debe ser considerado como una neoplasia), es más frecuente hallar la lesión en el maxilar superior más que en el inferior.
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                                                                                                   Épulis congénito
Se mostró una foto de un reborde con la lesión, que en ese caso producía un agrandamiento importante, muchas veces cuando los niños son más pequeñitos puede incluso involucionar, pero si no se deberá hacer tratamiento quirúrgico. 

HISTOPATOLOGÍA – Se obseva un epitelio ATRÓFICO, la histopatología es muy parecida a la de otra lesión que es el mioblastoma a células granulosas, pero se pueden diferenciar porque el epulis tiene el epitelio de cubierta atrófico mientras que la neoplasia tiene un epitelio hiperplasiado, una pseudoepiteliomatosis, las dos lesiones tienen células grandes con citoplasma granuloso y eosinófilo, pero la diferencia clínica es que el epulis congénito aparece ya en el nacimiento, mientras que la neoplasia (tumor) aparece entre la segunda y tercera década.

LESIONES DIVERSAS DE LA MUCOSA BUCAL QUE PODEMOS ENCONTRARLAS EN OTRAS ZONAS

· Puntos de Fordyce

· Neurofibromas

PUNTOS DE FORDYCE

Son considerados coristomas (tejidos que NO son propios de la zona en donde estan creciendo, es decir tejidos que crecen en lugares donde NO deberían de crecer, es decir tejidos ectópicos).

En este caso se produce una anomalía en el desarrollo, que hace que se acumulen en forma heterotópica glándulas sebaceas en diferentes sitios de la cavidad bucal. 

La localización dentro de la mucosa bucal puede ser muy variada, pueden encontrarlo tanto en la mucosa del labio, en la mejilla, etc.
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                                            Puntos de Fordyce
Clinicamente se presentan pequeños nódulos amarillentos que en general se hallan de a varios dando apariencia de una placa, o pueden también encontrarse en forma más aislada, más separada. 

La zona de retrocomisura es de las que más frecuentemente las presenta, pero también la región retromolar o el labio son lugares de localización bastante frecuente. 

HISTOPATOLOGÍA – Son glándulas sebaceas pero NO están en relación con un folículo piloso como los vemos en la piel, o sea que son acumulaciones de tejido que están fuera del lugar en donde deberían estar, NO están en un lugar normal, las glándulas cebaceas es común que esten en piel y no en mucosa, esas glándulas que estan en mucosa son de estructura normal pero NO de localización normal, muchas de ellas pueden inclusive tener contenido de queratina, contenido de color eosinófilo. 

NEUROFIBROMATOSIS (o neurofibromas)

Son lesiones que incluyen diversas formas hereditarias. 

En este caso lo que sucede es la proliferación excesiva de diferentes componentes del tejido nervioso de un nervio periférico. 

Neurofibromatosis existen varias pero la más conocida es la enfermedad de Friedrich Von Recklinghausen, la cual va a estar asociada a otras entidades como son la pigmentación de la piel en algunas zonas, es un trastorno de transmisión hereditaria del tipo AUTOSÓMICA DOMINANTE. 
En la neurofibromatosis el tejido nervioso —especialmente el de los nervios periféricos— comienza a crecer descontroladamente y forma grandes (a veces gigantescos) tumores benignos. En ciertos casos la enfermedad se extiende a otros tejidos, por lo general los huesos y/o la piel. Los pacientes suelen presentar anormalidades del desarrollo del esqueleto y el sistema dérmico, aparte de otros problemas como retrasos madurativos y dificultades del aprendizaje.
Pueden existir múltiples neurofibromas en toda la zona de la cara como pueden ver en estos pacientes, presentándose en forma nodular, o muchas veces simplemente se encuentran lesiones solitarias que afectan puntualmente algunas pocas zonas de la mucosa de la cavidad bucal. La lengua es uno de los lugares más afectados, se mostró una foto de una paciente con neurofibromatosis en la piel y en mucosa bucal presentaba algunas zonas con más acumulación de lesiones y en otras zonas más aislados, son consideradas estas lesiones proliferación de tejido normal pero en forma excesiva.

HISTOPATOLOGÍA - Proliferación excesiva de tejido nervioso nada más.
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                            Neurofibromatosis
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                  Enfermedad de Von Recklinghausen
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Joseph Merrick 1862-1890            

El peor caso de Neurofibromatosis, o enfermedad de Von Recklinghausen de la Historia.
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