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Resumen

Introduccién: el Sindrome de Silver-Russell es una enfermedad heterogénea en sus manifesta-
ciones clinicas y genéticas, donde se observa restriccion de crecimiento pre-natal y pos-natal,
macrocefaliarelativa, asimetria corporal y algunas caracteristicas faciales tipicas que principalmen-
te incluyen rostro pequefio y triangular, boca grande y comisuras invertidas, frente aumentada,
perimetro cefalico normal y micrognatismo. Objetivo: detallar los hallazgos craneofaciales a
través de una presentacion del caso de una paciente con el sindrome referido, atendida por el
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Centrinho de las Obras Sociales Irma Dulce, en Salvador, Bahia, Brasil, con el propésito de orientar
al odontdlogo en relacion al diagndstico y posibles conductas terapéuticas. Presentacién del caso:
paciente femenino de ocho afios de edad, diagnosticada con el sindrome de Silver-Russell, con
bajo peso al nacer y dificultad para ganar peso desde la infancia. Se manifestd con caracteristicas
faciales clasicas del sindrome (rostro triangular, micrognatia, region frontal prominente, comisu-
ras labiales invertidas), ademas, la presencia de hendidura palatina, un hallazgo poco comiin en el
sindrome. La paciente se encontraba programada para intervencién quirdrgica para rehabilitacion
de la hendidura en el paladar (posterior al aumento de peso estipulado) y acompafiamiento or-
to-quirdrgico complementario. Conclusiones: en la literatura cientifica odontolégica, hay escasos
trabajos que aborden el tema. Enfatizamos la necesidad de un acompafiamiento precoz de estos
pacientes a fin de identificar, preveniry corregir las manifestaciones ocasionadas por el sindrome.

Palabras clave: Sindrome de Silver-Russell, impresién genémica, anomalias Craneofaciales.

INTRODUCCION

El sindrome de Silver-Russell fue descrito en los afios de 1950, por dos investigadores de modo
independiente. En primer lugar, Silver et al. en 1953, describieron dos pacientes con retardo en
el crecimiento intrauterino y pos-parto, baja estatura, hemi-hipertrofia, elevados niveles de
gonadotropinas urinarias y desarrollo psicomotor anormal’. En 1954, Russell reporté la exis-
tencia de cinco pacientes congéneres infantiles, con fallas de crecimiento pre- y pos-natal, con
miembros superiores desproporcionalmente cortos, clinodactilia del quinto dedo y patrén facial
caracteristico (rostro triangular, frente prominente, mandibula pequena, labios finos con comi-
suras labiales invertidas para abajo), siendo apenas dos de ellos asimétricos corporalmente?.

En la actualidad, se sabe que es una enfermedad heterogénea en sus manifestaciones cli-
nicas y genéticas, donde se observa restriccion de crecimiento pre-natal y pos-natal, relativa
macrocefalia, asimetria corporal y algunas caracteristicas faciales tipicas. Es caracterizada como
uno de los desérdenes del imprinting, que resulta como consecuencia de expresiones genéticas
incorrectas. La disomia uniparental materna del cromosoma 7 es responsable de 10% de los
casos de sindrome de Silver-Russell, y cerca del 50% de los pacientes manifiestan hipome-
tilacion en la region 1 de control de impresion telomérica, en el segmento del cromosoma
11p15.5, dejando cerca de 40% de los casos con etiologias desconocidas®. Se estima una inci-
dencia de 1:300,000 nacidos vivos, afectando igualmente a hombres y mujeres. Alrededor del
19% de los casos suelen presentar mas de un caso en la familia, favoreciendo la evidencia por
causas genéticas*>.

Dentro del cuadro de anormalidades craneomaxilofaciales, estan presentes rostro pequefio
y triangular, con boca grande y comisuras labiales invertidas; frente prominente, perimetro
cefalico normal y micrognatismo, representando un perfil caracteristico. Se resalta la hipoplasia
del tercio medio de la cara, labios finos, erupcién dentaria tardia, ausencias dentarias, lengua
fisurada, condilos reducidos, lipodistrofia facial, ojos hundidos, esclerética azul, pestafias lar-
gas, nariz grande y redonda, hipoplasia de ala nasal, columnela amplia, narinas antevertidas,
filtro nasal corto, cabellos finos. Asimismo, con frecuencia el arco mandibular es estrecho, con
apifiamiento y lingualizacién de los incisivos mandibulares. La micrognatia resulta en men-
ton pequefio y mordida cruzada anterior. Estos nifios tienen asimetria facial notable, pueden
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tener mordida cruzada tanto anterior como posterior o mordida en tijera, lo que perjudica la
masticacion. Insuficiencia velofaringea con o sin fisura submucosa puede ocurrir en pacientes
con el sindrome con hipometilacion del cromosoma 11p15. Ademas, presentan otitis media en
nifos pequenos>.

El tratamiento quirdrgico utilizado para las alteraciones craneomaxilofaciales dependera
del tipo de manifestacion y su relacién con las cuestiones estéticas y funcionales, ya que no en
todos los pacientes se presenta el mismo fenotipo.

PRESENTACION DEL CASO CLIiNICO

Paciente del género femenino, ocho afios de edad, con sindrome de Silver-Russell; nacimiento
a las 38 semanas de gestacion, con bajo peso (1,225kg). Permanecié internada a nivel hospita-
lario por tres meses para aumentar de peso ponderal, por lo que fue necesaria la alimentacion
suplementaria (NAN’, Nestlé S.A, Vevey, Suiza) ademas de la leche materna, y su alta hospita-
laria fue al alcanzar 1,850kg de peso. En junio de 2014, fue internada para soporte nutricional
y ganancia de peso, mientras se planeaba cirugia correctiva de la fisura palatina, periodo en el
que se confirmé el diagnéstico del sindrome. Desde entonces, la madre de la paciente refiere
dificultades para ganar peso, a pesar de una alimentacién proporcional y adecuada para la
edad. Durante el examen fisico actual se identifico baja estatura y bajo peso, discreta asimetria
en torax, con pezdn derecho mas alto que el izquierdo y expansibilidad preservada, clinodac-
tilia en quinto dedo, asimetria en relacion al tamafio de las manos y miembros superiores. La
paciente no presenta déficits neuroldgicos y psicomotores, sin embargo, si dificultades para la
fonacion, con habla hipernazalizada en respuesta a la insuficiencia velofaringea. Se encontraba
bajo tratamiento de Enzima Pancreatina 10000 Ul por indicacién del endocrinélogo asistente.
Con el examen fisico maxilofacial, se observdé una desproporcion de los tercios faciales, con
frente prominente y rostro triangular, baja implantacion de las orejas, nariz voluminosa, buena
abertura bucal, presencia de hendidura palatina post-foramen completa, mordida cruzada
anterior y posterior, agenesia dentaria, paladar ojival y buena higiene oral (Figura 1. A-E). Con-
siderando la historia familiar, se sospecha que la hermana mayor de la paciente reline varias
condiciones del mismo sindrome y se encuentra en analisis esperando diagndstico. La paciente
se encuentra en programacion para cirugia correctiva de la hendidura palatina, para poder
recuperar el peso necesario. Se propondra acompafiamiento clinico-ortoddntico para tratar
atresia de los maxilares.

DISCUSION

El tratamiento dirigido a las deformidades maxilofaciales en pacientes portadores del sindrome
de Silver- Russell, debe ser abordado por un equipo multidisciplinario con Ortodoncista, Ciru-
jano Maxilofacial, Cirujano Plastico Fonoaudidlogo y Otorrinolaringdlogo.

La correccion de la hendidura palatina tiene como propésito, entre otros aspectos, el buen
desarrollo de la fonacién, considerando algunos protocolos descritos en la literatura. El Proto-
colo de Marburg (Alemania) establece un cierre de paladar blando a los seis meses de edad y el
paladar duro no antes de los 13 afios de edad. De la misma forma, el protocolo operatorio de
Malek anticipa el cierre de paladar blando para permitir el habla sin mecanismos compensato-
rios y posterga el cierre de paladar duro para minimizar los efectos de iatrogenia en el rostro™.
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Figura 1. Fotografias del caso clinico. A. Vista frontal evidenciando rostro triangular,
con desproporcion entre los tercios faciales y micrognatia. B. Vista lateral: frente prominente
e implantacion baja de las orejas. C. Vista frontal oclusal: mordida cruzada anterior
y posterior, agenesia y atraso en la erupcién dentaria. D. Vista intraoral: Presencia
de hendidura palatina post-foramen completa. E. Ortopantomografia mostrando
atraso de erupcion dentaria, impactacion y agenesia.

En nuestro caso, la paciente tuvo que aplazar la cirugia de cierre del paladar, por el bajo peso
y desnutricion, para encuadrar con la fase etaria adecuada para la cirugia. Postergar la cirugia
fue la opciéon mas indicada considerando el riesgo-beneficio, y la decision se sustentd en la
literatura por el estudio de Canada et al., en 2016, quienes evidenciaron que la desnutricion
preoperatoria puede ser un factor para complicaciones posoperatorias y, por tanto, exponer al
paciente a un tiempo mayor de hospitalizacion™.

Bergman et al. en 2003 desarrollaron un estudio con el objetivo de describir la morfologia
craneofacial, oclusion y edad dentaria en infantes con sindrome de Silver-Russell, en el cual fue-
ron incluidos dieciséis participantes de ambos sexos. A partir de radiografias, se determinaron
medidas faciales y de maduracion dentaria, y se necesitaron modelos de yeso para el analisis
de medidas biométricas. Los autores observaron que la mayoria de los infantes afectados por
el sindrome, presentaron dimensiones lineares menores del rostro, asi como irregularidades en
las proporciones faciales, por ejemplo, un maxilar pequefio, mandibula retrognata e inclinada,
altura facial anterior proporcionalmente mayor en comparacion a la altura facial posterior. La
frecuencia de maloclusiones fue mayor vy la altura del paladar mostré tendencia a aumentar. La
maduracion dentaria estuvo dentro de los limites normales, mientras que el tiempo de erup-
cion dentaria con ligero atraso. A partir de tales datos, concluyeron que el mayor porcentaje de
maloclusiones en los infantes con sindrome de Silver-Russell puede Ilevar a una mayor nece-
sidad de tratamiento ortodéntico®. A partir de esos datos, nuestra paciente inici6 tratamiento
ortoddntico, por la atresia de los maxilares, agenesia y retardo de la erupcion dentaria, en la
tentativa de mejorar el curso de la deformidad dentofacial pre-existente.

43



44

Pereira Santana DC, et al. Desarrollo orofacial y manifestaciones craneofaciales del Sindrome de Silver-Russell.

Dentro de los posibles hallazgos clasicos descritos en el sindrome, un consenso fue publi-
cado por Wakeling et al. en 2016, con recomendaciones clinico-quirtrgicas para cada tipo de
region, drgano o sistema comprometido por el sindrome. En cuanto a la region maxilofacial, dis-
cuten que la intervencién ortoddntica en infantes con el sindrome puede ayudar a normalizar la
funcién orofaringea y la apariencia facial, y que mdltiples técnicas ortoddnticas son usadas con
éxito’. En nuestro caso, la expansion rapida de paladar quirirgicamente asistida es la técnica
mas eficaz para modificar el patrén facial del rostro.

En relacion a las cuestiones ortoddnticas, los mismos autores’ refieren que muchos pa-
cientes con sindrome de Silver-Russell relatan fatiga diurna excesiva, ronquidos y/o suefio
interrumpido, lo que puede sugerir la presencia de Sindrome de Apnea e Hipopnea Obstructiva
del Suefio (sAHOs). Los datos todavia son muy limitados en relacion a problemas del suefio y
son necesarios mas estudios’. Problemas relacionados con el suefio no fueron descritos por la
madre de nuestra paciente; no obstante, debido a la atresia de los huesos articulares, no puede
ser descartado el desarrollo posterior de este tipo de alteracion. Ninguna intervencion quirdr-
gica precoz fue introducida, sin embargo, en un futuro, la cirugia ortognatica con avance de la
mandibula puede ser una opcién complementaria al tratamiento, si se manifiesta el problema.

En cuanto a las consideraciones pre y pos-quirlrgicas para los pacientes del sindrome de
Silver-Russell, la literatura no es especifica cuando se trata de cirugias exclusivas del complejo
maxilofacial. Es muy importante que, a parte del régimen nutricional adecuado pre-operatorio
anteriormente mencionado, se provean cuidados inherentes a las caracteristicas particulares de
cada paciente, los cuales deben ser tomados en consideracién por los cirujanos y anestesidlogos.
Los factores a considerar incluyen, por un lado, dificultad de via aérea atribuida a micrognatia,
un factor complicado para entubacién endotraqueal comdinmente asociado a algunos sindro-
mes craneofaciales™ y por otro, mala posicion dentaria en los arcos. Conjuntamente, se deben
prevenir otros riesgos que también estan asociados al sindrome y pueden ser comunes, como
los episodios de hipoglicemia', hipotermia debido a baja estatura, bajo indice de masa corporal
y tamafio aumentado de la cabeza.

CONCLUSIONES

Aunque la literatura carezca de estudios especificos de las manifestaciones craneofaciales del
sindrome de Silver-Russell, como también en el manejo odontoldgico de los pacientes, es im-
portante la explicacién de tales casos basada en la experiencia clinica. La escasez de trabajos
enfocados en odontologia y la variabilidad fenotipica del sindrome hacen que el curso y la ex-
tension de los problemas maxilofaciales permanezcan todavia imprevisibles. Enfatizamos, con
esto, la necesidad del acompafamiento precoz por el cirujano maxilofacial a fin de identificar y
prevenir mayores dafios, asi como corregir las manifestaciones hasta el momento encontradas.
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