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Este trabajo se propuso bdsicamente estudiar las caracteristicas
estomatognaticas de nifios con desérdenes metabdlicos hereditarios
y valerar la biopsia gingival como medio de diagnéstico.

Se estudiaron cincuenta y seis pacientes pertenecientes al Cen—

tro de Estudio de Metabolopatias Congénitas (C.E.M.E.C.0.)
(Céatedra de Pediatria v Neonatologia Facultad Medicina Cérdoba
U.N.C..), cuyas edades oscilaron entre los 2 meses y 17 afios de edad,
procedentes de la ciudad de Cérdoba y regiones limitrofes.
... La metodologia aplicada comprendié la recoleccién de datos,
examen clinico de la c:wldéd bucal, exdmenes radiograficos intra y
extrabuml segtn la indicacién particular de cada caso y documen-
'cacmu fotografica. La practica de la biopsia gingival se determin6
de acuerdo a que el paciente en estudio estuviera comprendido
bajo alguna de las dos circunstancias siguientes definidas por C.E.
M.E.C.O.:

A. Pertenecer al Grupo de enfermos con una patologia liso-
somal especifica de diagnéstico conocido;

B. Corresponder a la serie de nifios donde los datos clinicos
y/o0 bioquimicos, genéticos, etc., hacian altamente pro-
bable la presuncién de estar afectados de Encefalopa’uas
degencrativas de carécter hereditario. ‘
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E! control lo constituyé un nifio sano a quien se le efectué biop-
sia gingival en oportunidad de realizar una extraccién dentaria.

E!l material de biopsia obtenido, en todos los casos, fue proce-
sado para estudios Histoquimicos, de Microscopia Optica (M. O.)
y Microscopia Electronica (M. E.).

Los hallazgos odontoestomatoldgicos correspondientes a los pa-
cientes del grupo A, afectados de Mucopolisacaridosis (M. P. S.)
fuerou:: arcadas amplias, diastemas generalizados, macroglosia, len-
gua infiltrada, retardo en la erupcién dentaria, hipoplasia e hipo-
calcificacién generalizada, hipertrofia gingival, persistencia del ha-
bito de respiracién bucal y deglucién atipica, rasgos todos, presen-
tes en la M.P.S. 1 o Sindrome de Hurler, M.P.S. II o Sindrome de
Hunter. M.P.S. ilI o Sindrome de Sanfilipo, M.P.S. TV o Sindrome
de Morquio, M.P.S. VI o Sindrome de Maroteaux-Lamy. En la en-
fermedad de Morquio la coloracién gris de los elementos y una hi-
poplasia e hipocalcificacién graves fueron claramente distintivas de
las otras M.P.S. Los resultados de la M.O. en los distintos tipos
no sefialarcn hallazgos significativos, con excepciéon de un caso,
en el que la histopatologia gingival. promovié a continuar los estu-
dios er coincidencia con la gufa del fenotipo hurlerianc del paciente,
para ubicarlo finalmente en el grupo de las M.P.S.

Los hallazgos de la M. E. fueron determinados en todos estos
casos. El atesoramiento de M.P.S. producia en las células tna gran
vacuolizacién observable a nivel de epitelio y corion incluyendo
fibroblastos, aumento de espacio intercelular con rupturas ocasio-
nales de los desmosomas. Una observacién que estimamos intere-
sante destacar para la orientacién clinica fue la ausencia de inclu-
siones membranosas lamerales, descriptas en otras entidades tam-
bién lisosomales, lo cual resulté de suma utilidad para el diagnéstico
diferencial . i

"En la enfermedad de Sandhoff o Gangliosidosis GM, Tipo 2
el engrosamiento del reborde alveolar fue un hecho constante,
observindose ademas hipoplasia de esmalte y un marcado retardo
en la erapcién dentarm
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L1 M.E. revel6 la presencia de depésitos de lipidos complejos
en forma de “inclusiones laminares concéniricas” v “cuerpos de
zebra”, sobre todo en corién y menos frecuentemente en epitelio.
El marcado poliformismo hallado en gingiva fue similar al encon-
trado en Sistema Nervioso Central; hecho que contrasta con el
aspecto mas monomoérfico del tejido conjuntival. Por lo tanto la
M.E. <le mucosa gingival para la enfermedad de Sandhoff; eviden-
ciaria en forma mds marcada que la conjuntiva, los dlstln’cos tipos
de acumulo

- la enfermedad de Gaucher Tipo I o Forma Cromca las
mumfebtacxones estomatognaticas no fueron 51gn1f1cat1vas. La ME.
revelé modificaciones en las células epiteliares y del. corion con
predominic de inclusiones osmiéfilas. En este caso, la biopsia gin-
gival fue aparentemente méas til que la de la piel y/o conjuntiva,
ya que las referencias bibliograficas fueron negativas en ‘estos te-
jidos.

Sc¢ estudié un nific afectado desde los primeros meses de vida
por una. enfermedad neurometabélica progresiva. Dos hermanos
habian fallecido de un cuadro clinico idéntico. El paciente presen-
taba hipertrofia de los rodetes gingivales y marcado retardo en la
erupcion dentaria, hallazgos estos semejantes a los observados en
la enfermcdad de Sandhoff, pero diferenciables por la falta de hi-
poplasia e hipocalcificacién.

Los exAmenes ultraestructurales de la biopsia gmglval permi-
tieron establecer el diagnéstico de esta afeccién, pues las iméagenes
encontradas estaban descriptas exclusivamente en esta enfermedad,
no existiendo hasta el momento ningtin otro procedimiento diagnés-
tico. La utilidad de las biopsias de piel, sistema nervioso perifé-
rico, musculo y conjuntiva no siempre arrojaron resultados cons-
tantes.

En algunas células del conectivo se encontraron inclusiones
con material de elevada densidad, algunas homogéneas, otras gra-
nulares ¥y /o -membranosas, arremolinadas y - eurvilineas. En epi-
telio y ax6n aparecieron también estructuras membranosas. En
consecuencia, en un contexto clinico semejante al de puestro pacien-
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te, loy estudios de M.E. de biopsias gingivales se sefialan como una

posibilidad diagnéstica para precisar la existencia de una L1pofus- ’

cinosis Neuronal Ceroidea. y ,
El grupo B resultd heterogéneo, comprendlo pacientes con En—
cefalopatias degenerativas con fenotipos hurlerianos sobre los cua-

les no existian definiciones diagndsticas. Los estudios ultraestruc-’

turales de las biopsias gingivales fueron de méaxima utilidad en
estos casos, y a través de un trabajo comparativo con material b1-
bliogréfico pudieron ser discernidos tres subgrupos:

Subgrupo a: Orientar hacia una patologia definida

Subgrupo b: Orientar hacia un grupo definido

Subgrupo c¢: Orientar hacia patologias o variantes previa-
mente no descriptas.

Este estudio deja establecido:

19) La biopsia gingival resulta un procedimiento de relevan—
cia para el diagndstico u orientacién diagnéstica de las afecciones
metabolicas hereditarias y debe: ser situada en un rango por lo me-
nos igual, sino superior desde el punto de vista psicolégico.a las
biopsias de piel' y conjuntiva que -actualmente. se utilizan: . .

2°) En consecuencia, la boca se torna una “zona de expresi-
vidad genétca” tan importante como lo es el sistema nervioso “cen-
tral, higado, ojo, rifién, etc.

3°9) Contribuye por lo tanto al estudio racional, {inica forma
de brindar un adecuado Consejo Genético y de abrir perspectivas

terapéuticas reales de uno de los problemas mas severos de Salud

Piblica en todo el mundo, el Retardo Mental, que produce umna

invalidez pricticamente permanente con la nefasta repercusmn in-
dividual, familiar y social.

4?) Integra la Odontopediatria a la actividad de un grupo mul-
Hdisciplinario. . e -

5¢) Dejamos claramente establecido que este trabajo, obvia-
mente, representa un comienzo, abriendo la posibilidad de milti-
ples investigaciones en el campo odontolégico y genético.
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LYSOSOMAL - DISEASES AND HEREDITARY NEURODEGENERATIVE
AFFECTIONS BUCAIL BIO-PATHOLOGICAL CORRELATION

We intended basically to consider bucal cheracteristics among children
with hereditary metabolic disorders and to value gingival biopsy as diagnostic
means. ’

56 patients, ages between 2 months of life and 17 years old were studied.
Methodology wused included: data gathering, clinical examination of bucal
cavity, intra and extrabucal Rx studies, photographic documents and gingival
bopsy. Biopsy material was processed for histochemistrv, optic and electro-
nic microscopy.

Ultraestructural studiss were determinative with respéct to diseases of
Kn~wn diagnostic: Mucopolysaccharidoses, G. M. 2 Gangliosidoses Type 2
or Sanchoff’s Disease, Glucosyl Ceramide Lipidosis or Gaucher’s Disease.

They allowed identification of a pathology not Know in our environment:
Ceroid - Neuronal Lipofuscinosis, and showed to be very usefull for diagnosis
or diagnostic approach of another group of patients with heterogeneous
affections, promoting further investigations in this field.
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