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I. INTRODUCCION

Varios investigadores han propuesto la participa
cién de factores hereditarios en la etiologia de algunas
enfermedades periodontales, especialmente en la Periodonti
tis Juvenil, sin embargo, estos estudios no son concluyen-
tes.

La mayoria de las investigaciones se han realiza
do en poblaciones europeas y norteamericanas, también en
esta linea, se han efectuado seguimientos en nuestro pais.

El reconocimiento de nuevas entidades patoldgi-
cas, tales como: La Periodontitis Pre-Puberal y la Perio-
dontitis de Avance Rdpido, muy relacionadas con la ya men-
cionada Periodontitis Juvenil, brinda la posibilidad de ex
tender el enfoque de la problemdtica.

En el presente estudio se pretende corroborar la
influencia genética en la etiologia de estas enfermedades,
utilizando como herramienta el andlisis de genealogias en
familias de individuos afectados.

Ademds deseamos identificar genéticamente a los
enfermos en estudio que detectemos a nivel de la Quinta Re
gidén, mediante el uso de algunos marcadores genéticos, con
el fin de buscar asociacidén entre estos marcadores y las
patologias que nos atafien. Esto permitiria ir focalizan-
do, en cierto grado, junto con los necesarios estudios epi
demioldégicos, los grupos mds expuestos a hacer estas pato-
logias, lo cual seria de mucha utilidad en el diagnédstico
precoz y prevencién, limitando los efectos que éstas habi-

tualmente producen.
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I1. OBJETIVOS

GENERALES

Determinar la influencia de factores hereditarios en
la produccidén de algunas enfermedades periodontales,
a saber: Periodontitis Pre-Puberal, Periodontitis

Juvenil, y Periodontitis de Avance Rapido.

Determinar asociacidén entre presencia de patologias
en estudio y frecuencias fenotipicas de ciertos mar-

cadores genéticos.

ESPECIFICOS

2.1.1. Determinar 1la influencia hereditaria en la
etiologia de la Periodontitis Pre-Puberal,
Juvenil y de Avance Rapido, en base al andli
sis de genealogias de las familias de indivi

duos afectados.

2.1.2. Postular un patrdén de transmisidén heredita-

rio para estas patologias.

2.2.1. Determinar relacidn entre las patologias en
estudio con algun marcador genético especifi

coO.

2.2.2, Establecer, en base a marcadores genéticos,

grupos de mayor riesgo, expuestos a adquirir
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estas eonc . .edades.

Dete . “nas ¢« origen étnico de la poblacidn

afectndu ~rctada, utilizando marcadores ge

néticos.
Trata: o posible, a los pacientes estu-

diados que asi lo requieran.
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III. MARCO TEGRICO

A, Aspectos Periodc . .
1. Descripcidn de .logias.
l.1. Historia.

La PeriodOmti" s Juvenil fue descrita por prime-
ra vez po: L{TTLIEB en el afio 1923, en un repor-
te de ur c tal de Influenza que afectd a un
sujeto de ahos. La definidé como "Atrofia
Osea Alveo...r _ifusa". Hizo una distincidn en-

tre dos tipos de atrofia &ésea, una atrofia difu-
sa y una marginal. La primera es conocida hoy
en dia como Periodontitis Juvenil y la segunda
como Periodontitis Marginal Crdénica. En el caso
reportado notd que no existian evidencias patold
gicas en el tejido gingival, pero el espacio pe-
riodontal estaba ensanchado, habia reabsorcidén
del hueso alveclar y del cemento radicular. E1
ligamento pev.ocontal habia perdido su estructu-
ra funcional, 'as fibras coldgenas habian perdi-

do su orientac.:dn y estaban mds sueltas con res-

pecto al + ' _onectivo. Md&s tarde, en el afio
1928 GOTTL)¢¥ cambid el nombre a Cementopatia
Profunda, o guf &l creia que el defecto estaba
en el cemerio (dcular.

Diez afios dc¢-pui, WANNENMACHER en 1938, estable

cidé que la r_zlqorcidén del hueso aparecia mayori



tariamente en la zona de los incisivos y prime-
ros molares, los tejidos periodontales desarro-
llados mds tempranamente. La denomind "Periodon
titis Marginal Progresiva", siendo el primero
que se cuestiona la naturaleza degenerativa de
la Periodontitis Juvenil, apuntando hacia un pro
ceso inflamatorio. Notd que a pesar de la pre-
sencia de sacos profundos, el tejido gingival se
observaba sano, aunqgue se producia hemorragia
después del scndaje.

Posteriormente THOMA y GOLDMAN en 1940 la denomi
nan "Parodoptesis". Hacen una distincidn con la
Periodontitis Marginal.

Casi al migmo tiempo la enfermedad fue llamada
"Destrucciép <e Avance Precoz del Hueso Alveo-
lar" por MILLER y colaboradores en 1941,

El término “pPeriodontosis", usado alin por muchos
autores fue :nc.oducido por ORBAN y WEINMANN en
1942, la consideran una patologia degenerativa,
describen tres estados: 1) Degeneracidn del Li-
gamento Periodontal, 2) Proliferacidén Epitelial
Apical, y 3) Formacidén de Saco. Las dos prime-
ras son indistinguibles clinicamente. Estable-
cieron que las mujeres eran mas susceptibles a
esta enfermedad entre los 10 y 25 afios de edad.
El Comité de Nomenclatura de la Academia America
na de Perlocduntologia en 1950 se refirié a la
Periodontosis como una "destruccidén degenerativa
no inflamatoria del periodonto, originandose en

Lna o mads de las a2structuras periodontales, ca-

a



racterizada por migracidén y aflojamiento de los
dientes ¢. _t u_-ncia o ausencia de proliferacio-
nes secunl .:: 72 epitelio y formacidén de sacos
o enfermedad gingival secundaria".

TENENBAUM y colaboradores en 1950 concuerdan que
la enfermedad ocurre predominantemente en muje-
res durante la adolescencia y principio de la
edad mediana.Reportaron que el examen radiografi
co revelaba pérdida del hueso alveolar, la cual
posee un patrdén caracteristico, bien definido.
M€ CULL en 1951 comentdé que debido a que los pri
meros molares y los incisivos eran los primeros
en erupcionar se explicaba el porqué evidencian
signos mds severos de la destruccidn dsea, lo
cual difier. ... patrdn de la susceptibilidad de
los dientes & la Periodontitis Crénica Marginal.

Mas tarde, Y1CUNI y BELTING en 1956 describieron

el cuadro clii.ico de la enfermedad. Encontraron
que era counll. de sus pacientes con Periodonto-
sis.,

En 1952, 1z Michigan Workshop in Periodontology,
plantea dudus respecto de su existencia.

El Comité de Neomenclatura y Clasificacidén de la
Academia Americana de Periodontologia (LYONS y
colaboradores en 1959) considerd no convincente
la cantidad de publicaciones que establecen los
respectivos cambios histopatoldgicos en humanos.
Con el tiempo se enfatizd que no era una entidad
patoldgica causada por factores sistémicos, pero

en los cuales habia ingerencia etioldgica del
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trauma oclyga] Concluyen que la clasificacidn
de Periodorlobié como una manifestacidén clinica,
puede ser mantenida.

Algunos afios después es postulado por BAER y co-
laboradore &+ 1963 la existencia de la Periodon
titis como uwnm éntidad: "nosotros observamos Pe-
riodonto: 3¢ Ae mvance mediano en el hueso alveo-
lar, alrededc: ue uno o mas de los dientes per-
manentes, de un modo diferente de lo normal, en
adolescentes sanos". BAER percibia el término
Periodontosis comoe controvertido, preferia usar
el de Periodontitis Juvenil (BAER y KUSLICK en
1978).

SEIDLER y colaboradores en 1950 demostraron los
patrones de destruccién del tejido Oseo. Ellos
establecieron que en el grupo de personas de mas
edad, la destruccidn de tejido dseo afectaba ca-
si todos los dientes, pero que en individuos joé-
venes solamente los primeros molares y los inci-
sivos eran afectados.

La "World Werkelicp in Periodontics" en 1966 con-
cluyd que el término Periodontosis podria ser e-
liminadeo de la nomenclatura periodontal, porque
no hay suficiente evidencia para identificarla
como una entidad patoldgica especifica.

Dos afios mis tarde, KASLICK y CHASENS en 1968 a-
cufiaron un nucvo término, "Periodontosis con Pe-
riodontitis" v la consideraron como una entidad
clinica. Un interesante hallazgo fue la de "ima

gen de espejo", patrén de destruccién dsea obser



vado en los sitios correspondientes a dientes ex
traidos, como también en los de la zona homélo-
ga. Concluyeron que esta destruccidén simétrica
bilateral del ligamento periodontal, aparece dan
do una evidencia gque apoya la idea de que la Pe-
riodontosis podria ser hereditaria o correlacio-
narse como un defecto del desarrollo. Contraria
mente a otr.s autores no encontraron que la dis-
crepancia ocluzal jugara un rol primario en el
desarrollc .= la "Periodontosis con " Periodonti-
tis"., En otios estudios, KASLICK y colaborado-
res en 1971, informaron que el patrdén llamado
"imagen en c¢spojo" podria ser también encontrado
en 1os cu con una extensa destruccidn dsea vy
no sélo en -+ .uacllos casos en que se encontraban
comprometidos los primeros molares e incisivos.
BAER en 1971 puso en discusidén la definicién de
Periodontosis dada por el "Comité de Nomenclatu-
ra de la Academia Americana de Periodontologia",
dando su propia definicidn para la enfermedad.
Da énfasis en distinguir los rasgos importantes
de la enfermedad, los cuales justifican su clasi
ficacidén como una entidad clinica distinta de la
Periodontitis Marginal Crdnica.

Sin embargo, BAER dijo que el andlisis microsco-
pico de dientes extraidos y que estaban afecta-
dos por Pericdontosis, revela la existencia de
placa adherida a la superficie radicular, sugi-
riende que les irritantes locales estdn presen-

tes, pero en una minima cantidad.
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El término Periodontitis Juvenil fue introducido
dentro de la literatura inglesa por BUTLER en
1969. En Fiencia el término "Periodontitis Juve
nil Aguda" ha sido usada desde 1967..

BOUYSSON y FOUREL en 1973, discutieron la termi-
nologia en las bases de sus estudios y considera
ron el término "Periodontitis Juvenil", mds co-
rrecto que el de "Periodontosis".

En 1977 el Comité de Nomenclatura de la Academia
Americana de Periodontologia publicd un glosario
de términos recomendados para su uso, el cual de
cia: "Periodontosis: enfermedad degenerativa del
periodonto, cuya existencia no es aceptada uni-
versalmente". "Periodontitis Juvenil: Ver Perio

dontosis".

:
E.




Epidemiologia.

La prevalencia de la Periodontitis Juvenil varia
enormemente, esto es debido, a los diferentes
criterios usados para el diagndstico por distin-
tos autores. Muchos de los estudios han sido
realizados en Africa, India y Ceyldn, y en menor
cantidad en caucdasicos.

Se ha sugerido que existe mas casos de Periodon-
titis Juvenil en la India, que en cualquier otra
parte del mundo, pero los datos estimativos ob-
servados variaron desde un 0,1% en Madras a 6,8%
en Bombay.

EMSLIE en 1966 hizo un estudio de salud dental
en Suddn, de un universo de 995 personas, encon-
trdé tres casos de Periodontitis Juvenil, dos mu-
jeres y un varodn.

Importantes autores han seflalado que la Periodon
titis Juvenil es mds frecuente en mujeres que en
hombres, una relacidén de tres es a uno, estos su
gieren que es debido a que la pubertad comienza
mds tempranamente en mujeres, ello puede hacer
que la enfermedad comience a manifestarse prema-
turamente en ellas, dandole una alta importancia
a las mujeres en esta edad.

Se ha observado que en negros las cifras son mas
altas.

En istados Unidos la Periodontitis Juvenil co-
rresponde aproximadamente al 2% de las enfermeda

des Periodontales, siendo en Chile este porcenta
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je menor, alrededor de un 0,5% a 1%, lo que de-
termina que su incidencia en la poblacidn gene-
ral sea muy baja. Esto es demostrado por LOPEZ
en 1987, en un trabajo de investigacidn en estu-
diantes de 14 a 20 afios, de Santiago, donde en-
contrd una prevalencia de 0,19% de esta patolo-
gia.

Afecta a jévenes puberales y adolescentes, con
una edad de inicio entre los 11 a 13 afios, de
alli gque se denomina que tiene un inicio circum-

puberal y termina alrededor de los 20 afos.

Caracteristicas Clinicas.

Si bien, la historia y la Epidemiologia de las
enfermedades periodontales que abarca este Semi-
nario de Tesis, esta intimamente ligado a la Pe-
riodontitis Juvenil, por ser ésta la primera en
describirse y porque la Periodontitis Pre-Pube-
ral y la Periodontitis de Avance Rdpido no son
otra cosa, gque la misma entidad patoldgica, que
se presenta en diferentes épocas en el individuo
afectado, comprometiendo el periodonto de una de
sus denticiones, en forma general o parcial.

No obstante 1lo anterior, es necesario para una
mejor comprensidn, describir en forma separada
las caracteristicas clinicas de estas tres pato-

logias.
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Periodontitis Pre-Puberal:

Sobre la manifestacidén pre-puberal de la enferme
dad periodontal se conoce muy poco, BAER y BENJAMIN en
1974 reunieron la informacidén conocida hasta ese momento,
la cual se ha ido incrementando con el paso del tiempo.
Esta enfermedad se manifiesta en sujetos que sobrepasan
los 3 a 4 afios de edad. Se presenta en dos formas, una lo
calizada y una generalizada.

La Periodoﬁtitis Pre-Puberal localizada se carac
teriza por la formacidn de sacos y destruccidén de hueso al
veolar de algunos dientes temporales, no de todos. Tam=-
bién se observa un cambio en la textura de la superficie
gingival, a la vez de rasgos leves de inflamacidn, no ca-
racteristico de todos los casos. Es por esto, que cabe su
poner que la mayoria de los casos no son diagnosticados y
el dafio éseo de los dientes temporales se confunde frecuen
temente como un proceso normal de reabsorcidn dsea.

La enfermedad aparece alrededor de los 4 afios de
edad, incluso antes, pero su diagndstico no es posible an-
tes de los 7 a 9 afios de edad. La destruccidn del hueso
alveolar es mds rdpida que en la Periodontitis del adulto,
pero es mucho mds lenta que en su forma generalizada.

La P. Pre-Puberal generalizaaa es muy diferente a
la forma localizada y a todas las otras formas de Periodon
titis en adolescentes y adultos. La destruccidn gingival
de los tejidos adheridos y libres es extremadamente rapi-
da, asi como también en las raices y hueso alveolar. E1
primer diente puede ser perdido a los 2 a 3 afios de edad.

Todos los dientes se encuentran afectados. Los dientes se
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tornan méviles y sensibles, y los tejidos circundantes san
gran profusamente.

Los pacientes que presentan la forma localizada
o generalizada de la Periodontitis Pre-Puberal, tienen en
comin el defecto de la funcidén leucocitaria de la sangre
periférica.

En relacidén al estado de la salud general de los
pacientes afectados por Periodontitis Pre-Puberal, hay va-
riadas opiniones; BAER dice que cuando aparece en nifios pe
quefios es manifestacidén de otro estado patoldgico. FOUREL
cree que la enfermedad siempre se presenta asociada a le-
siones de la pigl del tipo visto en el Sindrome Papilldn-
Lefeyre. HAWES, la describe asociada a hiperqueratosis de
las palmas de las manos y plantas de los pies. ROSENTHAL,
la describid asociada con un tipo de piel seca y escamosa.
También se la ha descrito asociada a Ictiosis. 8Sin embar-
go, no siempre hay historia de lesiones de piel o de ese
tipo en los pacientes que :presentan . Periodontitis Pre-Pu
beral.

La presencia de Periodontitis en la denticidn
permanente, puede asociarse tanto a una denticidén permanen
te completamente sana, como a una Periodontitis Juvenil lo

calizada o generalizada.

Caracteristicas de la Pericdontitis Pre-Puberal:

l.- Aparece durante o inmediatamente después de la erup-
cidén de la denticidén temporal.
2.~ Prevalencia desconocida, pero probablemente rara.

3.~ Probablemente de una base genética para algunos ti-
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Forma generalizada:

a.

b,

Hay una destruccidn ésea y gingival muy rdpida.
Se presenta una inflamacidén extremadamente aguda,
con proliferacidén gingival.

Existen defectos funcionales profundos en neutré-
filos y monocitos de la sangre periférica, estos
defectos son: ausencia de neutréfilos en el teji-
do gingival.

El nimero de células blancas de la sangre perifé-
rica es marcadamente elevado.

Frecuentemente se encuentran: otitis Media, in-
fecciones de la piel y vias respiratorias altas.
La P.P.P. puede ser refractaria al tratamiento
con antibidticos.

Toda la denticidén temporal es afectada, la denti-

cién permanente puede o no ser afectada.

Forma localizada:

a.

Afecta sdlo algunos dientes, el patrén de compro-
miso no estd todavia determinado.

Los tejidos gingivales pueden exhibir o no infla-
macidn.

La destruccidén no es rdpida como en la forma gene
ralizada.

Los defectos estdn presentes en los neutrdéfilos o
monocitos, pero no en ambos.

La otitis Media recurrente no se encuentra fre-
cuentemente y usualmente no hay historia de infec
ciones frecuentes.

La enfermedad es tratable con curetaje y terapia
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con antibidticos.

Periodontitis Juvenil:

Es una enfermedad del periodonteo que afecta a
adolescentes saludables, gue se caracteriza por una pérdi-
da rdpida de tejido 6seo alrededor de uno o mas dientes de
la denticidn permanente, con una minima acumulacidén de pla
ca y una pequefia o no inflamacidn clinica.

PAUL N. BAER describe dos formas de la enferme-
dad, una localizada en la cual estdn afectados solamente
los primeros molares e incisivos permanentes, y una forma
generalizada. Ademds BAER describié ciertos criterios que
forman la base para el diagndstico clinico, con los cuales
se reconoce en forma corriente:

1) Edad de inicio a los 11 a 13 (en relacién a la puber-
tad), terminando alrededor de los 20 afios.

2) Frecuencia en relacidén al sexo, hay predileccidn por
las mujeres, relacidn tres es a uno, de acuerdo al es-
tudio de BENJAMIN y BAER en 1967.

3) Tendencia a seguir un patrodn familiar.

4) Carencia de relacién entre los factores etioldgicos lo
cales y presencia de profundos sacos periodontales.

5) Destruccidn 6sea vertical en la regién de mclares con
la caracteristica de "forma de arco" y pérdida ésea ho
rizontal de los incisivos.

6) Patrdn de pérdida désea bilateral y simétrica en la re-
gién molar.

7) Répida progresidén de la enfermedad.

8) Ausencia de compromiso de la denticidén temporal.



Periodontitis de Avance Rdpido.

Es una enfermedad periodontal que se caracteriza
por una pérdida rdpida de hueso alveolar de la denticidn
permanente.

Afecta en forma generalizada a la denticién per-
manente en individuos mayores de 20 afios.

Esta patologia tiende a confundirse con la forma
generalizada de la Periodontitis Juvenil, siendo practica-
mente la misma patologia pero en diferentes edades del in-
dividuo enfermo.

Es poco lo gue se ha investigado sobre esta en-
fermedad, algunos autores la han mencionado en sus traba-
jos, es asi como SOCRANSKY en 1977 la llama "Periodontitis
Destructiva Rdpida" y mds recientemente PAGE y colaborado-
res la han descrito como una condicién clinica distinta,

denomindndola "Periodontitis Progresiva Rdapida".




Caracteristicas Microbioldgicas.

Una serie de estudios realizados por NEWMAN y co
laboradores, NEWMAN y SOCRANSKY, establecen un
comportamiento bacteriano en la Etiologia de la
Periodontitis Juvenil. Estos investigadores ais
laron bacilos cortos, anaerobios, Gram negativo
(78% del total de la flora cultivable), la mayo-
ria de los cuales, no pudo ser clasificado por
métodos convencionales de clasificacidn.

Actualmente se han hecho considerables progresos
en la identificacidn y caracterizacidn de los mi
croorganismos en la Periodontitis Juvenil. Un
nimero importante de microorganismos incluye va-
rios bacilos cortos, anaerobios facultativos,
Gram negativo, principalmente Actinobacilo Acti
nomycetemcomitans y el Capnocytophago. BARBA-
RELL y colaboradores demostraron actividad cito-
toxica de la endotoxina de los microorganismos
encontrados en la Periodontitis Juvenil.

Otros estudios apoyan investigaciones previas
donde el Bacteroides Gingivalis y el Actinobaci-
lo Actinomycetemcomitans han sido considerados
como "patdgenos probables" después de cumplir
con los siguientes postulados: 1) Han sido ais-
lados de sitios activos en forma mds frecuente y
en cantidad mayor que en sitios no activos; 2)
Ha habido una disminucidén en la incidencia y pro-
porcidn después de haber logrado un tratamiento

exitoso con cirugia y terapia antibidtica; y 3)
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Hay una permanencia elevada en sitios en que fra
casd el tratamiento. Esto es corroborado por
SLOTS y colaboradores en su investigacidn en
1986, en que determinaron que el Actinobacilo Ac
tinomycetemcomitans y el Bacteroides Gingivalis
estaban muy relacionados con la Periodontitis Ac
tiva. El1 A. Actinomycetemcomitans ha atraido
fuertemente la atencidén por estar fuertemente a-
sociado a la Periodontitis Juvenil localizada vy
por su capacidad para producir pérdida dsea masi
va. Este microorganismo posee numerosos facto-
res de virulencia, los cuales tienen importancia
en la enfermedad periodontal, se incluyen: Una
leucotoxina (BAEHNI y colaboradores 1979, ZAMBON
y colaboradores 1983), una colagenasa (ROBERTSON
y colaboradores 1982, ROZANIS y SLOTS 1982), una
potente endotoxina (KILEY y HOLT 1980), un fac-
tor inhibitorio de la quimiotaxis de leucocitos
polimorfonucleares (VON DYKE vy colaboradores
1982), un extracto soluble, el cual puede alte-
rar la funcidén linfocitaria humana (SHENKER y co
laboradores 1982), una epiteliotoxina (BIRKEDAL-
HANSEN y colaboradores 1982), un factor inhibi-
dor fibroblastico (SHENKER y colaboradores 1982,
STEVENS y HAMMOND 1982), una toxina que induce
la reabsorcidén O&sea (NOWOTINY y colaboradores
1982). Ademds puede resistir el efecto bacteri-
cida del complemento del suero humano.

Como estos gérmenes son anaerobios facultativos

unos, y anaerobios extrictos otros, es muy difi-



.

cil la toma de muestra y cultivo, a pesar de es-
to han podido cultivarse y a continuacidén se des
cribe una técnica utilizada por SLOTS y ROSHING
en 1983: Se requiere de Agar T.S.B.V. (Tryptica
se soya- suero- Bacitracina- Vanéomycina). Para
tomar la muestra de cultivo se requiere de pun-
tas de papel estériles, las cuales se insertan
en el sitio periodontal elegido, hasta encontrar
resistencia, se mantiene en el lugar por 10 se-
gundos y luego se transfiere a un tubo con 2
[ml] de solucidén Ringer reducida. Despued se
dispersan los depdsitos bacterianos a través de
mezclador por 60 segundos y, posteriormente, se
diluye serialmente en pasos de 10 veces en solu-
cidén Ringer. Luego se cultiva en Agar T.S5.B.V.

y se incuba por 3 a 4 dias a 37 [°C] en una cdma

ra anaerdbica con 85% de Ny ¥ 10% de CO, -

Caracteristicas Radiogrdficas.

El patrdén de destruccidén alveolar alrededor de
molares e incisivos en la Periodontitis Juvenil
localizada fue observado primeramente por WANNER
MACHEN en 1938. TENENBAUM y colaboradores esta-
blecieron que la enfermedad posee un patrdn ra-
diogrdfico distintivo. El examen radiogrdafico
revela una pérdida ésea en forma de arco en la
regién molar, abarcando desde mesial del segundo
molar definitivo y extendiéndose hasta distal

del segundo premolar. Destruccidén ésea también



se observa en el drea de los incisivos, con la
zona de los molares inferiores con menor pérdida
6sea, debido a una alta resistencia de 1la zona
al desarrcllo de la enfermedad.

La pérdida dsea observada es de tipo vertical vy
en la zona de los molares se presenta en forma
bilateral y simétrica, es lo que se denomina "i-
magen en espejo".

En algunos casos los incisivos no son afectados,
sino solamente los primeros molares. En otros
casos sb6lo puede estar afectada una superficie
del p;imer molar y la enfermedad puede no progre
sar, o bien, comprometer otra superficie del mis
mo diente, en este caso la superficie mis fre-
cuente de ser afectada, es la mesial, pudiendo
afectarse primero la distal.

El grado y morfologia de la pérdida Osea es, ge-
neralmente dependiente, de si la lesidén es diag-
nosticada en un estado temprano o avanzado de la
enfermedad y si el paciente presenta la forma lo
calizada o generalizada de la Periodontitis Juve
nil.

La reabsorcidn ésea comienza generalmente afec-
tando una superficie proximal del primer molar,
en la medida que progresa la enfermedad la reab-
sorcidén ésea afecta la otra superficie proximal,
dando un aspecto envolvente, hasta que los cua-
tro primeros molares definitivos asumen la deno-
minada "imagen de espejo". Las tablas bucal y

lingual del hueso alveolar son las dltimas en re



absorberse. Las furcas de los primeros molares
muestran sombras radiolicidas, sélo como una ma-
nifestacidén tardia de la enfermedad.

En la forma generalizada, todas las visiones ra-
diogrdficas presentan algin grado de pérdida
6sea alveolar. Y como el estado terminal de la
enfermedad es penetrante, la pérdida &sea no es
marcadamente vertical, sino que asume una posi-
cién horizontal aguzada. Los molares superiores
son severamente mds afectados y tienden a tener
raices aguzadas, lo cual determina una relacidn
coronp-radicular disminuida, lo que es mis desfa
vorable para el prondéstico de éstos.

Cabe agregar evidencias radiogrdficas aportadas
por GLICKMAN en 1952, entre las gque menciona:
ensanchamiento del espacio periodontal, destruc-
cién del septum interdental; alteracién del pa-
trén del trabeculado del hueso alveolar, consis-
tente en una menor claridad del trabeculado y un
incremento en el tamafio de los espacios del teji

do esponjoso.

Etiopatogenia.

La etiologia como la patogenia de la Periodonti-

tis Juvenil es muy discutida y muchos factores enddge-
nos como exdégenos han sido sugeridos como posibles cau

santes.

Algunos estudios como el de BISWAS y colaborado-

res sugieren que los niveles de hormonas femeninas en
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circulacidén y el comienzo de la pubertad, podrian afec
tar los tejidos periodontales, de tal manera de hacer-
los mds susceptibles a la enfermedad periodontal.

Varias enfermedades generales han sido asociadas
con la Periodontitis Juvenil, como el Sindrome de
Down, el Sindrome de Papilldén - Lefevre (o hiperquera-
tosis palmar y plantar), Neutropenia Ciclica, Agranulo
citosis y enfermedad de Chediak - Higashi. Pero es
cuestionable, si corresponde a una manifestacidén oral
de una condicidén general o es una condicidn general
que causa una enfermedad oral especifica.

La herencia como factor hereditario también se
ha postulado, resaltando en aquellos Sindromes que se
manifiestan concomitantes con la Periodontitis Juve-
nil, tales como Papilldén - Lefevre, Hipofosfatasia,
Neutropenia Ciclica y Sindrome de Down. Pero por defi
nicidén la Periodontitis Juvenil se presenta mds fre-
cuentemente en adolescentes sanos. Esto dltimo difi-
culta el estudio de las influencias de los factores ge
néticos en la etiologia de la Periodontitis Juvenil.
NEWMAN sugiere que un patrdn familiar puede ser el re-
sultado de: 1) predisposicidn genética a un grupo es-
pecifico de bacterias, 2) una inmunodeficiencia deter-
minada genéticamente y 3) un defecto o deterioro en la
formacidén y mantencidn de la integridad del tejido pe-
riodontal.

Varios otros autores han encontrado un patrdén fa
miliar en la Periodontitis Juvenil. FOUREL en 1972
JORGENSON y colaboradores en 1975 y LOPEZ y colaborado

res en 1984, sugirieron que la Periodontitis Juvenil
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seria mediada por un gen autosdémico recesivo. MELMICK
y colaboradores en 1976, establecieron basados en un
andlisis de segregacidén, que la enfermedad era mediada
por un gen dominante ligado al sexo con penetracidn de
creciente.

Los grupos sanguineos ABO también han sido anali
zados, un gran numero de enfermos son del grupo B y un
menor numero, se espera sea del grupo 0. REINHOLDT vy
colaboradores en 1977 establecieron que los antigenos
HLA - A9, HLA - A28 y HLA - BW15 eran singificativamen
te de alta frecuencia en individuos con Periodontitis
Juvenil. Un estudio de LOPEZ y colaboradores en 1984
encontrd en una familia consanguinea, que todos los
afectados por la enfermedad presentaban HLA - AZ8.

Con respecto al defecto de la Quimiotaxis de Neu
tréfilos en la sangre periférica, estd en discusidn si
es una condicidén general que favorece la colonizacién
de especies bacterianas especificas y el posterior de-
sarrollo de la enfermedad, o es el efecto producido
por las toxinas y metabolitos de la microflora especi-
fica de la Periodontitis Juvenil. Esto dltimo es con-
firmado cuando el defecto de la Quimiotaxis desapare-
ce, frente al tratamiento de extraccidén del diente

afectado.



Tratamiento.

ROBINSON en 1951 establecid que la terapia local
es de poca utilidad en la Periodontitis Juvenil. Se
preconizaba en un comienzo que la extraccién de los
dientes comprometidos era el tratamiento mas practico.
BAER y EVERETT en 1970, sin embargo, se opusieron a la
extraccidén precoz de los primeros molares maxilares,
ya que notaron que el seno maxilar se alargaba por neu
matizacidn dentro del reborde desdentado post-extrac-
cidén (posee capacidad de neumatizarse hasta los 18 a-
fios, después es mas estable), lo que complicaba cual-
quier terapia periodontal futura.

Uno de los primeros estudios gque involucraba un
tratamiento fue realizado por TENENBAUM y colaborado-
res en 1957, en el cual obtuvieron como resultado, éxi
to en un grupo de pacientes que se le realizd trata-
miento local (instrucciones de higiene oral, curetaje
y pulido radicular, desgaste selectivo dentario y ciru
gia periodontal después de 13 meses) combinando con fe
rulizacidén de dientes afectados.

En conjunto con el tratamiento local se ha propa
gado en forma amplia la utilizacidén de los antibidti-
cos. NEWMAN y SOCRANSKY reportaron qgue los gérmenes
especificos de la Periodontitis Juvenil son suscepti-
bles todos a la Tetraciclina in vitro. Estudios subse
cuentes han confirmado la efectividad de la Tetracicli
na y de la Minociclina. GORDON y colaboradores, han
demostrado que con dosis orales standar de Tetracicli

na, 250 [mg] cada 6 horas, se encontraron concentracio



nes en el fluido crevicular dos a cuatro veces mayor
gque en el suero sanguineo.

También ha sido investigada la Espiromicina, un
antibiético Macrdélido, debido a su secrecidn por la sa
liva y el fluido crevicular, junto a su almacenamiento
en el tejido &seo por largo tiempo. HORVEY y colabora
dores obtuvieron éxito tratando pacientes con Periodon
titis Juvenil localizada, con dosis de 500 [mg] de Es
piromicina, cada 8 horas por diez dias.

La administracidn oral de Penicilina no ha dado
resultados exitosos.

El Meﬁronidazol por tener una pequefia actividad
contra el Actinobacilo Actinomycetemcomitans, no ha si
do recomendado.

Avalado a la luz de la tdltima informacidén exis-—
tente, la Tetraciclina y la Minociclina aparecen como
los antibidticos de eleccidén en el tratamiento de la
Periodontitis Juvenil localizada. En recientes estu-
dios se postula que una dosis efectiva de Tetraciclina
puede ser de 250 [mg], 4 veces al dia, por 14 dias,
dando una mayor seguridad de éxito al ampliarlo una se
mana mds, es decir, por 21 dias. Esto se repite a los
3 meses del primer tratamiento. Aunque la mayoria de
los estudios actuales y casos reportados de la Perio-
dontitis Juvenil localizada involucran la terapia qui-
rirgica, muchos investigadores han encontrado terapias
no quirdrgicas y que han sido exitosas. GOLA reportd
mejoras clinicas y radiogrdficas en un paciente con Pe
riodontitis Juvenil localizada, tratada con un régimen

de seis semanas de raspado y alisado radicular (2 ve-



ces por semana), combinando con la administracidn de
Tetraciclina 250 [mg)], 4 veces al dia por una semana y
después 250 [mg], 1 vez al dia durante 6 semanas de te
rapia subgingival. En la actualidad se postulan diver
sos esquemas para una terapia antibiética con Tetraci-
clina, pero todos son empiricos, ya que hasta la fe-
cha, no se conoce la dosis exacta gque pueda ser avala-
da por bases cientificas definidas.

Dependiendo del grado de destruccidn dsea provo-
cado por la Periodontitis Juvenil, va a determinar la
eleccidén del tratamiento, ya sea, quirirgico o no qui-
rirgico, pero siempre acompafiado de una terapia anti-

bidtica de apoyo.
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B. Aspectos Genéticos.

Para comprender la influencia de factores heredi
tarios en la etiologia de alguna patologia y emprender es-
tudios acerca de éstos, es fundamental contar con las he-
rramientas bdsicas del conocimiento en Genética, es por es
to que realizaremos una revisidén a los conceptos actuales
en esta ciencia.

El clinico, en innumerables oportunidades, fren-
te a una determinada problemdatica debe hacerse la siguien-
te pregunta: ¢Es, la condicidn que estoy analizando, de ti
po heredable, congénita o s&lo una variacidén de lo normal?
Como intelectual ha de responder a lo anterior siguiendo
un método racional y cientifico. Esto ha originado lo que
hoy conocemos como Genética Médica, de pujante crecimiento
en los udltimos afics, de modo que, ya parecen lejanos los
primeros hallazgos en este campo.

Recordemos por ejemplo que en 1752 L. MAUPERTIUS
reconoce a la Polidactilia como una caracteristica heredi-
taria. En estudios separados OTTO en 1803, HAY en 1813,
LOS BUELS en- 1815 delinean las principales caracteristicas
de la herencia de la Hemofilia. El oftalmélogo suizo HOR-
NER en 1857 describe el mecanismo de transmision genética
de la visidén andémala de colores. Un médico inglés ARCHI-
BALD GARROD (1909) publica su interpretacidén del mecanismo
hereditario de la Fenilquetonuria. Tan solo en 1956 TJIO
y LEVAN establecen el nlmero correcto de cromosomas huma-
nos.

La base genética del Sindrome de Down es desdfra

da por LEJEUNE en 1959, esta es la primera enfermedad des-



crita debido a una anomalia cromosdmica en el hombre. Es-
tos son algunos de los aportes gue han marcado hitos en es
te campo.

La tendencia actual es que, acorde al ctumulo de
informacidén cientifica disponible se hace preciso la espe-
cializacidén de modo que ya no se conciben hoy sabios uni-
versales.

En lo concerniente a nuestro campo, esta rama
cientifica no es de menos importancia; se conocen mds de
cien condiciones que afectan a estructuras orales y mds de
cuétrocientas condiciones hereditarias en las cuales los
tejidos orales se hallan afectados.

Las patologias que en el presente trabajo nos o-
cupan, no estdn ajenas a este devenir; hace algunos afios
ya que se las relaciona con un mecanismo de transmisidn de
base hereditaria y es, de hecho, este aspecto unoc de los
factores mejor probados hasta la fecha.

Es por esto que debemos remitirnos a los princi-

pios fundamentales que sustentan esta disciplina.

1.Teoria Mendeliana y Conceptos Basicos

Luego de ocho afios de investigacidn en guisantes
Pisum-Sativum, GREGOR MENDEL (1822 - 1884) comunica en
1865 su exhaustivo trabajo y al afio siguiente es publicado
en los anales de la Sociedad de Investigacién Cientifica
de Brunn.

Del andlisis de dicho reporte surgen los princi-
pios de MENDEL, componentes de la llamada Teoria Genética,

Teoria Mendeliana o de Herencia.



Comencemos diciendo que, se entiende por Heren-
cia a aquel proceso bioldgico complejo que consiste en la
transmisidén, a través de los gametos, de caracteristicas
paternas y maternas a la descendencia y como Genética a
la rama de la Biologia que estudia las semejanzas y dife-
rencias que existen entre progenitores y progenie, que son
determinadas por la herencia y el medio ambiente. A su
vez, Medio Ambiente es definido como el conjunto de condi-
ciones no heredables gue afectan al individuo desde su con

cepcidén hasta su muerte.

1.1 .Principio de Segregacidn o Disyunecidn.

Los caracteres estdn determinados por pares de
"factores" o "particulas hereditarias" que se segregan
durante la formacién del gameto y vuelven a unirse en
el cigoto. Mantienen su individualidad, sin influirse
reciprocamente para formar parte de los gametos.

W. JOHANNSEN en 1909 acufié el término "gen" para
designar a estas particulas o factores hereditarios.
Se acepta actualmente, que los genes ocupan un lugar
especifico en los cromosomas, denominado lugar o "Lo-
cus" genético. W. SUTTON es gquien concluye esto
(1903).

Designamos como alelos a aquellos genes que ocu-
pan un mismo locus en los cromosomas homdlogos y que
determinan una misma caracteristica. Pueden existir
distintos alelomorfos para un gen, lo que constituye
una serie alélica, pero cada locus puede estar ocupadoc

por uno solo a la vez.



A aquellos individuos que poseen alelos distin-
tos en un lugar genético determinado de sus cromosomas
homélogos se les denomina heterocigotos y a los que po

seen el mismo alelo homocigotos.

1.2.Principio de Combinacidn Independiente.

Producto de la observacidén del comportamiento de
las "particulas hereditarias" al cruzar individuos que
diferian en dos caracteres, MENDEL encontrd gque éstas
se transmitian de modo independiente, manteniendo su
integridad, postulando asi lo siguiente: "los miembros
(alelos) de un par de genes se segregan independiente-
mente de otros pares durante la gametogénesis".

Posteriormente a este postulado se le han intro-
ducido modificaciones, dadas las siguientes eviden-
cias:

a) Se han observado recombinaciones génicas, producto
del intercambio de segmentos o crossing-over que
se realiza durante la meiosis al estar apareados
los cromosomas homélogos. La manifestacién visi-
ble al microscopio de lo anterior se llama quias-
ma. A estas segregaciones en blogue se las denomi
na Linkage, Ligamiento o Enlace, hecho descubierto
por BATESON y PUNNETT en 1906. De modo que la com
binacién independiente de los genes es valida sdlo
para los alelos que estdn en diferentes cromosomas
no homélogos.

b) Fendmenos de Pleitropia, es decir, los efectos que

un determinado gen puede surtir en mds de un carac



ter y determinar asi diversos fenotipos.

1.-3.Ley de Dominancia y Recesividad.

Al existir genes opuestos para una misma caracte
ristica, uno puede enmascarar la accidén del otro, cons
tituyéndose en "dominante" el primero y "recesivo" el
sequndo. Se hace énfasis en el hecho de que segin sus
hallazgos cada caracteristica viene regida por dos ge-
nes alelos.

Pero se ha evidenciado en algunos casos que los
genes pueden ser egquipotentes o codominantes, en otras
palabras no existe en ellos relaciones de dominancia o
recesividad, de modo que en el individuo heterocigoto
se expresan los dos genes distintos de los cromosomas
homélogos. Cuando lo anterior ocurre, los genotipos
corresponden exactamente a los fenotipos y es posible
identificar todos los genotipos.

Merece también ser destacada la siguiente obser-
vacidn:que bajo ciertas condiciones un gen puede ser
dominante y bajo otras ser recesivo frente al mismo a-
lelo.

En numerosas ocasiones hemos citado los términos
genotipo y fenotipo, de manera tal que se hace necesa-
rio que lo definamos. Digamos, en primer lugar que es
tos conceptos fueron introducidos por W. JOHANNSEN, de
signando como genotipo a la constitucidén génica de un
individuo independientemente de si se expresa o no y,
como fenotipo la expresidn observable o medible de es-

te genotipo. En uUltimo término, el fenotipo es el re-
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sultado de una compleja interaccidén entre genotipo y
medio ambiente interno y externo.

Los genes pueden ademds tener expresividad varia
ble o penetracidén incompleta. Lo primero designa el
hecho de que algunos genes son mas irregulares en su
accién que otros, es decir, en algunos individuos el
el gen se manifiesta en forma severa, mientras que en
otros la manifestacidén clinica es tenue. El segundo
término apunta a la idea de que en algunos casos se ob
servan individuos normales a pesar de que tedricamente
deberian mostrar signos de la enfermedad.

Otra idea que hemos de aclarar es la Regulacién
Génica, entendiendo que no todos los genes ejercen sus
funciones al mismo tiempo, existen mecanismos activado
res o supresores influidos por sistemas genéticos in-
ternos y por el medio ambiente quimico externo, éstos

son aun objeto de estudio en los seres superiores.

Tipos de Enfermedades Genéticas.

El genetista clinico divide las enfermedades he-
redables en las siguientes condiciones:

a) Monogénicas: Son producidas por un gen o un par
de alelos. A menudo nos referimos a éstas como ca
racteristicas Mendelianas, ya que se rigen por las
leyes de la herencia de Mendel y, su modo de trans
misidén de generacidén en generacidén es ampliamente
conocido.

b) Poligénicas: Son producidas por dos o mds genes,

desconociéndose, para la mayoria de ellos, la can-



tidad de genes que estarian comprometidos.

c) Multifactoriales: Son transtornos poligénicos a
los que se suma la accidén del medio ambiente.

d) Cromosdémicas: Se les llama Sindromes Cromosdmi-
cos. Ejemplos: A
- Deficiencia en la reordenacién de los cromoso-

mas durante la meiosis.

- Delecciones o sumaciones.

- Alteraciones en el ntmero.

Los cromosomas son estructuras formadas por DNA
y proteinas gque transmiten la informacidén genética de
una célula a otra y de organismo a organismo. En prin
cipio el nimero de cromosomas y su morfologia son cons
tantes para cada especie. El nuimero diploide de la es
pecie humana es de 46, es decir, 22 pares de cromoso-
mas autosdémicos y un par sexual.

La identificacidén de cada par cromosémico se ba-
sa en su morfologia durante la metafase y sobre todo
en los patrones de tincidn, obtenidos mediante las téc

nicas de bandeo.

Bases Bioguimicas de la Herencia.

Hoy sabemos que la informacidn genética se halla
contenida en el Acido Desoxirribonucleico o D.N.A., es
decir, los genes estdn dentro de la molécula de D.N.A.

Su estructura se determindé gracias al trabajo de
WATSON y CRICK en 1953. Ademds del D.N.A., en nues-
tras células se encuentra otro tipo de Acido nucleico,

el Acido Ribonucleico o R.N.A.



El D.N.A. es el portador de la informacidén gené-
tica y la transmite. El R.N.A. tiene diferentes fun-
ciones que corresponden a los distintos tipos que de
&l existen: R.N.A. Mensajero, R.N.A. Ribosémico y
R.N.A. de Transferencia.

Estos dcidos nucleicos participan en distintos
procesos celulares, gque son:

a) Replicacidn o sintesis de D.N.A.
b) Transcripcién o sintesis de R.N.A.

c¢) Traduccidén o sintesis de proteinas.

Los &cidos nucleicos estdn formados por Nucledti
dos. Estos constan de una base nitrogenada unida a un
azicar. En el D.N.A. el azicar es la desoxirribosa y
en el R.N.,A. la ribosa.

Las bases son de dos tipos: a) Paricas; la Ade-
nina (A) y la Guanina (G) y b) Pirimidicas; la Timidi-
na (T), la Citosina (C) y el Uracilo (U), este Ultimo
presente sdélo en el R.N.A. en lugar de la Timidina.

Cada azlicar se halla unida con la del nucledtido
siguiente por un grupo fosfato.

El D.N.A. esta constituido por dos cadenas de nu
cleétidos que forman una hélice dextrdgira, estas cade
nas se unen entre si por puentes de hidrdgeno.

La composicién de bases del D.N.A. es muy varia-
ble, pero la Adenina aparece siempre frente a una Timi
na en la cadena opuesta y la Guanina frente a una Cito
sina. Por esto se dice que las cadenas de D.N.A. y
las bases son complementarias.

Ahora bien, ;Cémo es que la informacidén genética



se encuentra en el D.N.A.? Estd alli por medio de un
coédigo llamado Cédigo Genético. Este consta de cuatro
letras que corresponden a las cuatro bases gque compo-
nen al D.N.A. (A, T, G, C).

Estas permiten formar distintas combinaciones.

Para que el mensaje contenido en las diversas
combinaciones de estas cuatro letras pueda llegar a
convertirse en proteinas, es necesario gque una secuen-
cia de bases determine la posicidén de cada aminodcido
en la molécula proteica. Las combinaciones de bases
que rigen la posicidén de cada aminodcido se denominan
codones.

Un coddn no puede estar formado por una base,
pues s6lo serian cuatro las combinaciones posibles;
tampoco por dos, pues el nimero de combinaciones posi-
bles seria 16 y no alcanzarian para codificar a los
veinte aminodcidos que existen. Se requiere que cada
coddén esté formado por tres bases, asi el numero de
combinaciones (64) es muy superior a los veinte aminoa
cidos; esta combinacidén de tres bases se llama triple-
te y cada aminodcido puede ser codificado por mds de
una combinacién de tres bases. Algunos tripletes no
codifican aminodcidos sino que son signos de puntua-
cidén para el inicio o término de la sintesis.

En la actualidad puede definirse a un gen como:
"la secuencia interrumpida de D.N.A. que codifica la
sintesis de un polipéptido".

Para que esto ocurra y obtengamos a este polipép
tido se requiere de una serie de pasos:

Primero, la informacidn genética es transcrita



del D.N.A. a un R.N.A. que es procesado Yy luego sale
del nicleo al citoplasma, este es el R.N.A. Mensajero.

En el citoplasma se acopla a los ribosomas, orga
nelos en los cuales tiene lugar la sintesis de protei-
nas. Estos van "leyendo" el mensaje contenido en el
R.N.A.m vy en ellos se van acoplando los distintos ami-
nodcidos que formardn al polipéptido. Estos aminodci-
dos son traidos del citoplasma y puestos en su lugar
en la secuencia por otro tipo de R.N.A. llamado de
Transferencia.

Iniciada la sintesis proteica, la elongacidn de
la cadena continda hasta completar la formacidn de la
proteina. Los codones, sin sentido: UAA, UGA, UAG,

dan las sefiales de terminacidén de la sintesis.

Patrones de Herencia.

Se denomina Patrdn de Herencia al modo como se
transmite una caracteristica. En genética humana una
de las formas utilizadas para elucidar patrones de he-
rencia es la construccidén de Genealogias.

Esto consiste en graficar las relaciones de un
individuo, que presenta la caracteristica hereditaria
gue se estd estudiando, con miembros de su familia. A
este individuo se le denomina Propositus.

Cada miembro de una familia se incluye en la ge-
nealogia por orden de nacimiento de izquierda a dere-
cha y por orden generacional de arriba hacia abajo.

Se usan numeros ardbigos para enumerar a los in-—

dividuos de una misma generacidén y numeros romanos pa-



ra designar las distintas generaciones.

Los hombres se simbolizan por cuadrados, las mu-
jeres por circulos, los individuos de sexo desconocido
por un rombo. Los matrimonios se representan por una
linea continua horizontal que une a duienes constitu-
yen la pareja. Si el matrimonio es consanguineo la 1i
nea es doble.

Para individualizar a quienes presentan la carac
teristica en estudio se utiliza el achurado o sombrea-
do del simbolo que corresponda y el propositus se indi
ca con una flecha.

Cuando ya se han construido las genealogias, se
debe formular una hipdtesis acerca del modelo de heren
cia que sigue el rasgo en estudio.

Bidsicamente existen los siguientes modelos de he
rencia:

1) Herencia autosdmica dominante.
2) Herencia autosdmica recesiva.
3) Herencia ligada al cromosoma X dominante.
4) Herencia ligada al cromosoma X recesiva,

5) Herencia ligada al cromosoma Y.

Los conceptos de dominancia y recesividad son ar
bitrarios y se refieren al fenotipo; es impropio, por
lo tanto, hablar de genes recesivos o dominantes, aun-

gue habitualmente se utilizan.




Herencia Autosdémica Dominante

Este modelo de herencia se caracteriza porgue
los individuos que presentan el rasgo tienen, al
menos, un padre que también lo presenta, a excep
cidén de los mutantes.

La caracteristica aparece en todas las generacio
nes y no se alterna en ambos sexos. Los hombres
y mujeres presentan la caracteristica siempre
gque ésta no cause esterilidad.

La transmisién de padre a hijo y de madre a hija
debe ser tan frecuente como la transmisién de pa
dre a hija y de madre a hijo.

La proporcidn mds importante de matrimonios invo
lucran a individuos normales con heterocigotos
afectados, por lo que un 50% de la descendencia

resulta afectada.

Herencia Autosdmica Recesiva

En este modelo de herencia es comin que la carac
teristica no aparezca en algunas generaciones vy
que los padres de los individuos afectados no la
presenten.

Si ambos padres estdn afectados, los hijos tam-
bién lo estardn. Ambos sexos pueden presentar
la caracteristica. Si el caracter es poco fre-
cuente, los padres y demds parientes excepto los
hermanos del afectado son generalmente normales.
Los matrimonios mas frecuentes se realizan entre

heterocigotos portadores no afectados y la fre-



cuencia de afectados en la descendencia serd de
0.25,

Se debe destacar, también, gue los padres de los
individuos afectados tienen una mayor probabili-
dad de ser consanguineos que lo esperado al

dazZar.

Herencia Dominante Ligada al Cromosoma X

En estas genealogias hay una alta frecuencia de
mujeres afectadas. Los hombres afectados, es de
cir, varones hemicigdticos portadores del gen en
su cromosoma X, transmiten la caracteristica a
sus hijas, pero nunca a sus hijos. En cambio,
las madres afectadas heterocigotas transmiten la
caracteristica a un 50% de sus hijas e hijos.

Los hijos afectados tienen un padre afectado con

excepcién de los mutantes.

Herencia Recesiva Ligada al Cromosoma X

Debido a que el hombre tiene un cromosoma X y la
mujer dos, los genes ligados a este cromosoma,
en este tipo de herencia, se expresan siempre en
los hombres hemicigoticos y en la mujer se expre

sa cuando estd en el estado homocigoto.

Caracteristicas:

- Los varones hemicigotos afectados no transmi-

ten el caracter a sus hijos, pero si a su hi-



jas gue seran portadoras.

- La madre heterocigota (no afectada) no trans-
mite la caracteristica a las hijas, pero és-
tas serdn portadoras en un 50% de los casos,
en cambio el 50% de los hijos seran afecta-
-dos.

- 8i el caracter es raro, los padres y otros pa
rientes del afectado no lo presentardn, con
excepcidén de los tios maternos y otros parien
tes varones de la linea materna.

- Excluyendo a las hijas de las madres afecta-
das que presentan Sindrome de Turner (XO0),
las mujeres afectadas resultan de matrimonios
entre varones afectados y portadoras.

- Excepto en los casos de mutantes, cada varon

afectado es hijo de una portadora.

Herencia Ligada al Cromosoma ¥

Este patrén hereditario, también conocido como
herencia holdndrica, es poco frecuente y es mas
facil de reconocer.

Los padres afectados transmiten la caracteristi-
ca a sus hijos varones, 'pero nunca a sus hijas.
Como las mujeres no poseen cromosoma Y,éstas nun

ca son afectadas ni actdan como portadoras.

Es preciso diferenciar el concepto de herencia

ligada al sexo con el de herencia limitada al sexo, en

la cual la caracteristica se expresa en distinta forma



en ambos sexos. Un ejemplo de esto es un tipo de cal-
vicie que se expresa a los 25 afios y gue se debe a un
gen autosdmico que actlla como dominante en el hombre y
como recesivo en la mujer y, por lo tanto, para expre-
sarse en-ella debe estar al estado homocigoto.

Hemos estudiado los distintos patrones de heren-
cia, sin embargo, el analizar genealogias, por si so-
lo, en muy pocas oportunidades permite demostrar en
forma fehaciente que se estd en presencia de un deter-
minado modelo de transmisidn hereditario de una carac-
teristica. Es preciso resumir la informacidén de nume-
rosas genealogias por medio de un conjunto de técnicas
estadisticas que se designan con el nombre de "andli-
sis segregacional”, el cual consiste en establecer si
la proporcién de descendientes portadores de una deter
minada caracteristica obtenidos de varias genealogias,
concuerda con los valores esperados de acuerdo al mode
lo de herencia postulado.

Esto no ofrece mayores dificultades en el caso
de los modelos de herencia ligados al sexo o autosdmi-
co dominante, pero se dificulta con el modelo de heren
cia autosdmico recesivo, debido a gque una importante
proporcidén de individuos que poseen el gen no lo mani-

fiestan fenotipicamente.
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Marcadores Genéticos.

La asociacidén o no con las patologias en estu-
dio, la correlacidn con el origen étnico, se analiza
en la presente investigaciodn.

Existen rasgos que pueden ser empleados en el es
tudio de lineas <celulares, individuos, familias y po-
blaciones, se les denomina Marcadores Genéticos.

Condicidén sine guanon, para ser considerado como
tal es que esté determinado genéticamente y ademds po-
sea las caracteristicas siguientes:

1. Clasificacién fdcil y exacta de los diferentes fe-
notipos, los cuales puedan ser verificables por me
dio del uso de técnicas confiables.

2. Presentar un patrdén o modelo de herencia simple e
inequivoco.

3. Una frecuencia relativamente alta de cada uno de
los alelos comunes en el locus.

4. Expresidén del caracter, libre de influencias am-
bientales, edad o de la interaccidén con otros ge-

nes.

Destacan en el rol indicado anteriormente y en
su utilizacidn por diversos investigadores para el es-
tudio de 1las patologias en cuestidn, los siguientes:
Sistema ABO, RH, Sistema HLA, los cuales a continua-

cion se describen.



5.1.8istema ABO.

Se le considera uno de los mdas importantes, sino
el mds importante, dentro de los grupos sangui-
neos y se manifiesta no sdélo en la superficie de
los gldébulos rojos, sino también en algunas muco
sas, dando lugar a los antigenos secretados. Es
te sistema ha ayudado a dilucidar importantes
principios genéticos.

Se ha descubierto también, que ciertos grupos
sanguineos se asocian con una susceptibilidad o
resistencia a ciertas enfermedades, ésto, muy
discutido en un principio, es de hecho ampliamen
te reconocido en la actualidad. Al respecto, ya
en 1953 AIRA y colaboradores, sefialaron que exis
te gran proporcidén de individuos de grupo A en-
tre los enfermos de cancer gastrico. También se
ha sugerido asociacidén entre la Anemia Pernicio-
sa y Diabetes Sacarina, con el grupo A.

Fue K. LANDSTEINER quien descubrié este sistema
en 1900, pero no fue sino hasta 1924 (BERSTEIN)
en que se comprobd que los cuatro fenotipos des-
critos por K. LANDSTEINER, correspondian a la se
gregacion de tres alelos pertenecientes a un lu-
gar genético,

Existen cuatro fenotipos ABO principales, conoci
dos como: A, B, AB y 0. Se han hecho subdivi-
siones, siendo la mas importante la establecida
en el fenotipo A, la gue comprende A, Y A,.
Las personas del grupo A poseen antigenos A en
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sus eritrocitos y anticuerpos anti-B en el sue-
ro, los del grupo B tienen antigenos B y anti-
cuerpos anti-A, los del grupo AB poseen antige-
nos A y B y no poseen anticuerpos anti-A ni anti
B, vy los del grupo 0 carecen de ambos antigenos
y presentan ambos anticuerpos.

Para verificar los antigenos presentes en los e-
ritrocitos se wutiliza un test de determinacidn
de grupos sanguineos, con anticuerpos o aglutini
nas que reaccionan con los antigenos de los eri-
frocitos.

Les.antigenos ABO estan formados en un 15% por
aminodcidos y en un 85% por glucidos.

Se entiende como alelismo miltiple a la circuns-
tancia, en la cual, en un locus hay m&s de dos a
lelos alternativos posibles, tal es el caso de
los grupos ABO. Se establecen ademds las si-
guientes relaciones ent;e los alelos ABO: A y B
son codominantes y 0 es recesivo respecto de A y
B.

En cuanto al uso de este sistema como marcador
genético en el estudio de poblaciones, se debe
seflalar que las frecuencias relativas de los gru
pos ABO en las distintas poblaciones, presentan
cifras desiguales que son aplicables a la pobla-

cidén especificamente estudiada.



Sistema Rhesus.

De interés eclinico similar al del sistema ABO.
En 1939 LEWIS y SPENCER lo descubren y en 1940
lo ratifican LANDSTEINER y WIENER. Se le denomi
né asi por la utilizacidén de monos Rhesus Macaca
Mulata en las experiencias que llevaron a su des
cubrimiento. Observaron gque el suero de conejo
inmunizado con células de mono Rhesus, aglutina-
ba los hematies del 85% de la poblacidn.

A las personas gue poseen este antigeno se les
denomina RH+ y los gque no lo poseen RH-.

Segun FISHER-RACE se encuentra determinado por
una serie de tres genes,llamades C, D, E con
sus respectivos alelos, estableciéndose relacio-
nes de dominancia y recesividad.

WIENER, ha cuestionado la hipdtesis anterior,
postulando 1la existencia de un lugar genético
con un numero elevado de alelos.

Estudios recientes revelan la existencia de di-
ferentes especificaciones antigénicas, alrede-
dor de 34, y que cada alelo del sistema determi=-
na antigenos con diferencias cuantitativas en la
exXpresidn.

En Norteamérica el anticuerpo anti-RH reacciona
con los eritrocitos de mas o menos el 84% de la
poblacidén de raza blanca, es decir, el 84% es
RH+.

La frecuencia de RH- es alta en el pueblo vascc

(30%), en cambio, casi el 100% de los nativos
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del extremo oriente y de los indios americanos

son RH+.

Antigenos de Histocompatibilidad: Sistema HLA.

A pesar de que este sistema no serd utilizado en
el presente trabajo, se menciona, dado el inte-
rés creciente demostrado en los Ultimos repor-
tes, en relacidn a su utilizacidén como marcador
genético para estudiar asociacidn con Periodonti
tis Juvenil.

Se le considera el mas importante sistema de his
tocompatibilidad en el hombre. Detectable en
los leucocitos y otros tejidos con excepcidn de
los eritrocitos. Fue descubierto por DAUSSET en
1952, e identificado como sistema antigénico uni
versal por PAYNE y VAN ROOD (1958).

Los locus especificos para el sistema se denomi-
nan con letras mayusculas A, B, C, D. Estos ge-
nes se encuentran todos en el cromosoma 6 y una
porcidén importante de éste ha recibido el nombre
de regidn HLA.

A los alelos con funcidén especifica reconocida
se les asigna un nudmero que sucede a la letra
del locus, y a aquellos alelos con especificidad
funcional no comprobada se les asigna la letra
W, seguida de un nlUmero que los individualiza de
los otros. Los alelos se heredan juntos forman-
do un haplotipo. Cada persona tiene dos haploti

pos, uno heredado del padre y otro de la madre.
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Hasta 1978 se habian reconocido 77 especificida-
des antigénicas constituidas por sus respectivos
alelos: 20 en el locus A, 33 en el B, 6 en el
locus C y 18 en el D.

Se ha observado cierta disposicidén a determina-
das enfermedades en individuos portadores de an-
tigenos bien definidos del sistema HLA, fendmeno
también descrito en relacidén a las patologias en
estudio (ya mencionado con antelacidn).

En efecto mds del 90% de las personas que pade-
cen de Espondilitis Anquilosante presentan el an
tigeno HLA-b27, Diabetes Insulino-dependiente se
asocia con HLA-Bwl5 y HLA-A3.

Dichas asociaciones se deberian a que los genes
de la respuesta inmune, que se encuentran en es-
te sector de un mismo cromosoma, fallan en su co
metido contra un agente patdgeno especifico, o
a que la respuesta fuese excesiva origindndose

complejos inmunes insolubles y por ende nocivos.

Constitucidn Etnica Poblacional de Valparaiso.

Los sustratos del presente trabajo son indivi-
duos pertenecientes a una amplia zona, con diver
sas caracteristicas poblacionales observadas por
diferentes autores. Recordemos que una pobla-
cién, en el sentido mds amplio, es un conjunto
de individuos de la misma especie gque coexisten
geografica y temporalmente, y entre los cuales

existen relaciones de parentesco. Tal conjunto



de individuos estd propenso al accionar de diver
sos factores, genéticos y no genéticos, que indu
cen al fendmeno de la variabilidad. Es por lo
anterior, que se hace necesario caracterizar las
poblaciones desde el punto de vista genético, re
conociendo lag influencias que le afectan, su na
turaleza, el mecanismo y los efectos que se ob-
servan producto de éstas.

A este respecto, alcanza relevancia la ciudad de
Valparaiso. 8Se le ha clasificado como una pobla
cidén no homogénea o mixta, producto del accionar
de variados elementos (socioculturales, étnicos,
migracionales, etc.), de modo gque se reconoce en
ella la formacidén de distintos grupos, los que a
su vez, condicionan las frecuencias génicas pre-
sentes en ella. Algunos autores han postulado
la existencia de separaciones entre los diversos
grupos, y que el mayor o menor numero de '"genes
extranjeros" los acerca a las nuestras de tipo
caucdsicas o amerindias, explican ademds que el
componente caucasoide, en su mayor parte provie-
ne del continente europeo, siendo los paises més
representados Espaha, Italia y Alemania. Tam-
bién ha sido propuesto que los indices de consan
guinidad son bajos en esta ciudad.

Es posible en el andlisis de familias, poblacio-
nes y su interaccidn con patologias, el uso de
otros marcadores genéticos, a parte de los ya
mencionados y que son utilizados en este estu-

dio. Ellos han sido seleccionados por sus carac



teristicas coincidentes con los postulados acep-
tados como vdlidos para tal condicidn, a saber,
estdn determinados genéticamente, poseen un meca
nismo de transmisidén sencillo, aunque el conoci-
miento sobre tal es variable y en algunos aspec-
tos atin desconocidos. Otra caracteristica, tam-
bién importante, es que sus frecuencias son cono
cidas en muchas &reas del mundo, especialmente
se ha visto que estas son diferentes para pobla-
ciones caucdsicas y amerindias, lo que permite
su comparacién con nuestra poblacidén, dado que
es reconocido que estos dos grupos étnicos son
los principales componentes de la poblacidén chi-
lena contempordnea, estructura étnica que quedd
fundada en el nacimiento de la Republica, segun
estimaciones hechas por investigadores, las pro-
porciones serian: 60% de origen europeo, 33% de
origen amerindio y 7% de origen africano, esta
ultima fraccidn parece haber desaparecido del
actual reservorio genético chileno; a su vez,
los extranjeros estdn distribuidos en forma desi
gual a lo largo del pais, siendo los extremos,
Arica y Magallanes, ademds de Santiago y Valpa-
raiso, los lugares de relativo mayor porcentaje.
En otro aspecto, se ha evidenciado que la in-
fluencia del medio ambiente en la manifestacidn
de estos marcadores es minima, si es que la hay,
y finalmente, su observacidén se puede realizar
por medio de métodos muy simples.

De importancia es gque se agreguen antecedentes
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mds cercanos al entorno local. En efecto, res-
pecto del grupo ABO, ha sido visto que existe
una gradiente de distribucidén unidireccional en
la ciudad de Valparaiso, y ésta se relaciona con
caracteristicas étnicas. Los porcentajes de fre
cuencia de los distintos grupos sanguineos son
diferentes a los de otras ciudades chilenas, pa-
reciera ser gque aumenta la frecuencia del fenoti
po A y disminuye la de 0, lo gque acercaria mds a
esta poblacidén a aquellas de tipo caucasoide,
gue otras del pais. Segin el mismo estudio, los
porcentajes de frecuencia fueron los siguientes:
53,50% para grupo 0; 38,13% para grupo A; 7,62%

para B y 0,73 para AB.

Otros Marcadores Genéticos.

Se define el Tubérculo de Carabelli, como una e-
minencia en la cara palatina adyacente a la cara
mesial, propia de los primeros molares superio-
res, que varia desde una pequefia elevacidén, has-
ta una verdadera cuspide adicional, casi siempre
es bilateral. La frecuencia de este rasgo es
bien conocida en los distintos grupos, aunque
respecto del mecanismo de transmisidn genética,
no hay certeza. Algunos autores han observado
que su frecuencia es baja en mongoloides y alta
en caucdsicos. Otros han enfatizado que es mu-
cho mejor marcader genético para poblaciones mix

tas que el Diente en Pala. En Valparaiso se ha



encontrade valores intermedios de frecuencia,
respecto de los observados en caucasicos y mongo
loides (el 27,24% lo presenta). Los porcentajes
seglin sexo son 26,67% en hombres y 27,79% en mu-
jeres, por lo gue se concluye, no existe diferen
cias entre ambos.

En este Puerto el valor de frecuencia de visioén
normal de colores (96,09%) no difiere mayormente
de los encontrados por otros autores en distin-
tos puntos del pais, y es intermedio para las ci
fras encontradas en amerindios y caucdsicos.

Lo que se reconoce como Incisivo en Pala es pro
ducto del espesamiento de las caras proximales
del diente, por lo cual, se observa la aparicidn
de una concavidad en la cara palatina, su grado
de expresidn varia desde ausencia, hasta una con
cavidad profunda, generalmente se observa en in-
cisivos superiores y raramente en inferiores.
Ha sido postulado que su mecanismo genético es
mds complejo que el del Tubérculo de Carabelli.
Posee una alta frecuencia en poblaciones mongo-
loides y baja en caucasoides. Para este rasgo
se ha encontrado un porcentaje de presencia de
45,72% en Valparaiso, lo que es intermedio res-
pecto de poblaciones mongoloides y caucasoides,
se observa ademas en esta caracteristica una mar
cada diferencia entre los sexos, predominando en
los hombres 52,09%.

Si bien es cierto, se desconocen antecedentes

respecto de estudios sobre la frecuencia de tipo



de cerumen en la zona se debe sefialar que este
ha sido postulado como marcador genetico, pues
provee de un método Util y sencillo para estudio
de poblaciones. Fenotipicamente se distinguen
dos tipos: Humedo y seco. Se ha encontrado una
variacidn racial y étnica considerable en la fre
cuencia de estas formas. El de tipo seco tiene
una alta frecuencia en chinos del norte y sur,
coreanos, mongoles, etc. Se le asocia, en conse
cuencia a poblaciones mongoloides, y al himedo
con aquellas de origen caucdsico.

En Valparaiso, la ausencia o presencia de pelos
en la segunda falange ha sido determinada por al
gunos investigadores. Quienes reportan que el
60,97% de los sujetos de la muestra no presenta-
ron tal caracteristica, este valor es similar al
encontrado en Santiago por otro investigador, pe
ro ligeramente menor que la frecuencia para arau
canos. La ausencia de la caracteristica predomi
na en las mujeres (63,36%), en los hombres este

porcentaje es de 58,20%.



Aspectos Estadisticos.

La Estadistica es una de las ciencias mds utili-
zadas como apoyo en el campo de la Medicina y la Biolo
gia. Es un instrumento que permite verificar la vali-
dez de lo observado a través de las investigaciones.

Dentro de la genética es requerida en muchas oca
siones.

Uno de los métodos estadisticos gue serd de uti-
lidad en la presente investigacidén es la prueba Ji cua
drado, que permite determinar si la diferencia entre
lo observado y lo esperado es debido al azar o se debe
a algo distinto, como por ejemplo la influencia de fac
tores genéticos, ambientales, etc., que desempefian un
papel en la expresidn de los genes.

Los valores de Ji cuadrado se obtienen elevando
al cuadrado las desviaciones de los resultados obteni-
dos de los valores esperados, y dividiendo esto por el
valor esperado, haciendo esto por separado en cada ca-
tegoria observada. La suma de las cifras obtenidas pa

ra cada categoria es Ji al cuadrado. Esto puede expre

sarse:
k
2 =g = 2
X (Ui Ei)
: Ej
i=1

Donde: 0; @ Valores observados para la categoria i.

Ei : Valores esperados o calculados para la

categoria i.
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k. : Grados de independencia o libertad.

Los grados de independencia corresponden al nume
ro de categorias consideradas menos uno.
Como un limite arbitrario se acepta, en lo gene-

ral, que algo diferente del azar estd interviniendo
cuando la distribucidn observada ocurriria por azar me
nos de una vez en veinte o en un 5% de las veces. Es-
ta probabilidad se verifica en la tabla de probabili-
dad de ocurrencia para Ji cuadrado.

Por ultimo, cabe destacar que para el empleo del
método de Ji cuadrado o de otros métodos estadisticos
de andlisis, el nimero minimo en cualquier grupo obser

vado o esperado, no deberd ser menor de cinco para que

el analisis pueda considerarse valido.
gue con numeros menores que cinco, las
azar se vuelven tan grandes, gue en
forma satisfactoria para determinar si

ademdas del azar, estdn interviniendo.

Esto se debe a
desviaciones al
realidad no hay

otros factores,

Posibilidad de ocurrencia al azar en porcentaje
(5% o menos se consideran significativosa)

Grados

de inde-

pendencia 90% 80% 70% 50% 30% 20% 10% 5% 1%
(sig.)

1 0.016 0.064 0,148 0.455 1.074 1.642 2.706 3.841 6.635

2 0.211 0.064 0.713 1,386 2,408 3.219 4,605 5.991 9.210

3 0.584 1.005 1.424 2,366 3.665 4.642 6.251 7.815 11.341

4 1.064 1.649 2,195 3.357 4,878 5.989 7.779 9.488 13.227

5 1.610 2.343 3.000 4,351 6.064 7.289 9.236 11.070 15,086

6 2.204 3,070 3.828 5.348 7.231 8.558 10.645 12.592 16.812

7 2.833 3,822 4,671 6,346 8,383 9,803 12.017 14.067 1B.475

8 3.490 4.594 5.527 7.334 9,524 11,030 13.362 15.507 20.080

2 4,168 5.380 6.393 8.343 10.656 12,242 14.684 16.919 21.666




IV. MATERIALES Y METODOS

A. Materiales.

1. Historias Clinicas.

2. Materiales de Examen.

2.1. Instrumental de Examen.
- Espejos.
= BSondas de caries.
- Pinzas para curaciones.
- GSondas periodontales.
- Otoscopio.
= Sueros para determinacién de grupos san-
guineos ABO y RH.
= Porta-objetos.
- Agujas desechables.
= Lupa.
- Libro de Test de Ishihara.
- Algodén.
= Alcohol.

2.2. Peliculas radiogrdficas retroalveolares.

3. Materiales para Tratamiento.
- Bandejas metdlicas.
- Jeringas Carpule.
= Tubos de anestesia.
- Agujas desechables.
= Algoddn estéril.

- Agua oxigenada.



- Vasos Dappen.

- Instrumentos Jacquettes.
- Curetas universales.

- Curetas de Gracey.

- Seda dental.

- Revelador de placa bacteriana.

4. Materiales de Registo.

- Fichas clinicas.

- Fotografias.

Metodologia.

Obtencidn de Pacientes,

El presente estudio requirié de una casuistica
adecuada para la consecusidn de los objetivos plantea-
dos.

La primera etapa consistid en pesquizar indivi-
duos portadores de alguna de las patologias gue nos
conciernen. Para esto se debid recurrir al andlisis
de historias clinicas y al examen clinico de pacientes
(presuntos portadores) que acuden a diversos centros
de atencidén odontoldégica de la Quinta Regidn, tales co
mo: Hospitales y Consultorios del Servicio Nacional
de Salud, Servicio de Periodoncia de‘la Facultad de 0O-
dontologia de la Universidad de Valparaiso, clinicas
del Servicio Odontoldgico de la Armada de Chile. Tam-

bién se solicitd la colaboracidén de profesionales que



ejercen en el area privada y gque pertenecen a la Socig
dad Regional de Periodoncia, de manera que ellos apor-

taran casos que pudieran ser de utilidad.

Examen y Diagnoéstico.

Los pacientes fueron examinados clinica y radio-
graficamente para confirmar los diagnédsticos.

En el examen clinico se buscé aquellos signos y
sintomas gque caracterizan la presencia de estas patolo
gias, usando criterios ya establecidos en los reportes
publicados a la fecha por numerosos investigadores, en
tre los que cabe mencionar a PAUL N. BAER (1971), ROY
C. PAGE (1982), LEENA SAXEN (1980) entre otros.

Una vez realizado el diagndstico, se caracterizo
a los pacientes (propositus) mediante una serie de mar
cadores reconocidos como vdlidos para determinar ori-
gen étnico. Estos incluyeron:

- Sistema de grupos sanguineos A-B-0.
- Factor RH.

- Tipo de cerumen.

- Pelos en la segunda falange.

- Ldébulo de la oreja.

- Visidn de colores.

- Destreza de manos.

- Tubérculo de Carabelli.

= Diente en Pala.

Para determinar grupos sanguineos se utilizd una
bateria de sueros especificos que se hizo reaccionar

con muestras de sangre en portachjetos, las cuales fue



ron obtenidas puncionando el dedo mefiique del paciente
con una aguja estéril.

A continuacidn, por observacidn " in situ" y va-
liéndose de un Otoscopio, se clasificd el tipo de ceru
men del paciente en seco, humedo o dudoso.

Posteriormente, con ayuda de una lupa, se esta-
blecidé la presencia o ausencia de pelos en la segunda
falange.

El 1lébulo de la oreja fue catalogado como libre,
adherido o intermedio.

Enseguida, por medioc del Test de Ishihara se evi
dencid la normalidad o© no, en la vision de colores,
ademds se constatd en los primeros molares e incisivos
centrales superiores la presencia de Tubérculo de Cara
belli y de Diente en Pala, respectivamente.

Y, finalmente, los pacientes fueron interrogados
acerca de la predominancia en la destreza de manos.

A posteriori, se realizaron examenes clinicos en
los familiares directos de los pacientes en estudio
(hijos, padres, hermanos, tios, abuelos), para estable
cer la presencia de la enfermedad en ellos. En ague-
llos cases en que no fue posible efectuar el examen
clinico, se investigd por medio de la anamnesis pasi-
va, enfocada a verificar historia de pérdida temprana
de dientes a causa de problemas periodontales.

Todo el cumulo de informacidn fue registrada en
una ficha especialmente disefiada para este estudio (a-
nexo 1).

Esta informacién fue la base para la construc-

cidn de genealogias de las familias de los pacientes



en estudio, siguiendo pautas aceptadas internacional-

mente.

Andlisis de Resultados.

La informacidén obtenida es analizada en forma in
dividual para cada uno de los diversos marcadores gené
ticos estudiados. Se calcula la frecuencia de cada fe
notipo para cada rasgo observado, esta frecuencia se

obtiene de la siguiente manera:

P(A) = mA
n

Donde: P(A) Probabilidad de ocurrencia de A (fre-

cuencia de A).
mA : Numero de individuos con el hecho (fe-
notipo) gque se estd estudiando.

n ¢+ Numero de individuos observados.

Estas frecuencias obtenidas de la poblacidén en
estudio (individuos afectados por alguna de las patolo
gias) se pueden comparar con las frecuencias de los
mismos rasgos en la poblacidén general de la cual pro-
viene la muestra. por lo que es necesario que sean co
nocidas, a través de investigaciones previas.

Una vez efectuada la comparacidén, se debe deter-
minar si existe alguna diferencia estadisticamente sig
nificativa, para esto se recurre al test de significan
cia estadistica denominado Prueba Ji Cuadrado (x2).
De encontrarse una diferencia significativa entre las

frecuencias observadas y las esperadas para cada rasgo



en ﬁarticular, guiere decir gue hay algo gue estd in-
fluyendo ademds del mero azar, para que las variables
enfermedad en estudio y rasgo o marcador genético es-
tén asociadas.

Para verificar si hay alguna influencia heredita
ria en la etiologia de estas patologias, también se a-
plica la Prueba Ji Cuadrado. Para esto se comparan
las frecuencias de las patologias en estudio en la po-
blacidén general, de la cual se obhtuve la muestra, con
las frecuencias observadas en los grupos familiares es
tudiados, sin considerar en éstas a los propousitus, ya
gue induciria a érror al elevar la frecuencia observa-
da.

5i al aplicar la Prueba Ji Cuadrado se encuentra
una diferencia estadisticamente significativa, entre
la frecuencia esperada de la patologia y la frecuencia
observada, significa también que un factor de tipo dis
tihto al azar estd influyendo este hecho, el cual po-
dria ser la Herencia. Sin embargo, para que esta supo
sicidén sea vdlida, debe contarse previamente con estu-
dios de frecuencia de las patologias en la zona involu
crada, ya que si se compara en base a frecuencias de
otras dreas poblacionales, las diferencias medio-am-
bientales, socio-culturales y étnicas que podrian es-
tar comprometidas, inducirian a error.

Finalmente, para determinar el origen étnico de
los individuos afectados se consideran los siguientes
aspectos:

1) Se realiza un estudio comparativo entre los fenoti

pos obtenidos para cada marcador genético y se los



2)

asocia con la frecuencia de ellos en distintas po-
blaciones (caucdsicos, mongoloides, negros, etc.).
Del andlisis conjunto de éstos se deduce el origen
étnico.

Lo anterior es complementado con los antecedentes
del numero de abuelos extranjeros, lugar de néci—

miento de éstos, del paciente y sus padres.




MATERIALES 1 G

Instrumental de Examen.

Instrumental de Tratamiento.
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Otoscopio.

Test de Ishihara.
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- Sueros para Determinacidén de Grupos Sanguineos ABO y RH

- Porta-Objetos.

- Aguja Estéril.
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METODOLOGIA

Sondaje Periodontal Zona Incisiva.

Sondaje Periodontal Zona Molar.




Determinacién de Tipo de Cerumen.

Verificacidén de la Presencia de Pelos en la Segunda Falan-
ge.




Observacidén de Ldébulo de la Oreja.

Test de Ishihara.
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DETERMINACION DE GRUPOS SANGUINEOS

Aguija Estéril.




Sueroc Anti-A.

Suero Anti-B.
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Suero Anti A-B.




Verificacién de Aglutinacién.
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V. RESULTADOS

De un total de nueve casos posibles de conside-
rar, sdlo tres fueron analizados, los otros seis no se in-
cluyeron en el presente estudio por diversas razones
(error en el diagndstico previo, imposibilidad de ser con-
tactados, negativa a participar en la investigacidén). Con
este reducido nimero, no es posible obtener tendencias es-
tadisticamente significativas; por tal motivo, no se llevo
a cabo el andlisis con estos métodos (cdlculo de frecuen-
cia, Prueba de Ji cuadrado), y sélo se presentan los casos
clinicos y la informacién obtenida.

Los tres corresponden a mujeres, sin anteceden-
tes mérbidos generales, cuyas edades fluctdan entre los 16
y 21 afios. En ellas se corrobord el diagnéstico de Perio-
dontitis Juvenil, dos casos de la forma localizada y uno
de la forma generalizada.

No fueron pesquizados casos de Periodontitis Pre
Puberal, ni de Periodontitis de Avance Rdpido.

En estos pacientes se detectaron los marcadores

genéticos que se presentan en la tabla N° 1.



TABLA NO 1
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RESUMEN DE INFORMACION GENETICA

MARCADORES GENETICOS CASO 1 CASO 2 CASO 3
GRUPO SANGUINEO ABO. 1] (4] B

FACTOR RH. + + +

CERUMEN HUMEDO HUMEDO HUMEDO
PELOS EN 20 FALANGE AUSENTE AUSENTE AUSENTE
LOBULO DE LA OREJA INTERMEDIO INTERMEDIO LIBRE
VISION DE COLORES NORMAL NORMAL NORMAL
DESTREZA DE MANOS DERECHA DERECHA DERECHA
TUBERCULO DE CARABELLI AUSENTE AUSENTE PRESENTE (UNILAT.)
DIENTE EN PALA PRESENTE (BILAT.) PRESENTE AUSENTE




Caso Clinico N° 1:

Paciente de 19 afios, que presentaba un cuadro de
Periodontitis Juvenil localizada, en tratamiento desde ha=-
ce tres afios, a través de procedimientos tales como: Fi-
sioterapia oral, eliminacidn de irritativos locales, ciru-
gia periodontal y prescripcidén de Tetraciclina Sistémica.

Al examen radiografico presentaba un patrdn de
reabsorcidén ésea marginal horizontal, en la =zona molar e
incisiva, tanto superior como inferior. Los dientes 3, 19
y 30 habian sido extraidos, debido al gran compromiso por
la enfermedad.

El examen familiar no entregd evidencias de o-
tros miembros de ella afectados.

Se presenta la Genealogia que se construyé con

la informacidén obtenida.
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CASO NO 1

GENEALOGIA FAMILIA ARAYA - AVALOS

O
O O O
)

\




EXAMEN RADIOGRAFICO

Zona Molar-Premolar Superior Derecha.

Zona Molar-Premolar Superior Izquierda.




Zona Incisiva Superior.

Zona Incisiva Inferior.




Zona Molar -Premolar Inferior Derecha.

Zona Molar -Premolar Inferior Izgquierda.




Caso Clinico N° 2:

Paciente de 21 afios, con Periodontitis Juvenil
localizada, en la cual se observdé un patrdén de reabsorcidn
osea horizontal, mucho mds evidente a nivel de incisivos
superiores e inferiores.

En este caso se comprobéd un historial familiar
en la incidencia de la patologia, a través de dos genera-
ciones anteriores al propositus,en la madre ¥y la abuela ma

terna.



~ 85

CASO NO 2

GENEALOGIA FAMILIA OLIVARES - DIAZ




EXAMEN RADIOGRAFICO

Zona Molar-Premolar Superior Derecha.

Zona Molar-Premolar Superior Izquierda.




Zona Incisiva Superior.

Zona Incisiva Inferior.




Zona Molar -Premolar Inferior Derecha.

Zona Molar—-Premolar Inferior Izquierda.




Caso Clinico N° 3:

Paciente de 16 afios, afectada por una PFeriodonti
tis Juvenil generalizada, la cual, también estaba en trata
miento.

La reabsorcidn de tejido éseo se presentd en un
patrén combinado (pérdida vertical y horizontal). Se apre
cia ademds, a través del examen radiogrdfico el patrdn en
espejo descrito en la literatura.

La investigacidén del grupo familiar arrojé resul

tados negativos (ver Genealogia).

Ademds, se debe agregar que del andlisis de los
fenotipos expresados para cada marcador genético, se puede
inferir una aproximacidén al origen étnico de cada uno de
los pacientes.

Para la paciente identificada como caso clinico
N° 1, la mayoria de sus fenotipos son coincidentes con ori
gen étnico mongoloide.

Lo mismo se evidencid en la paciente del segundo
caso clinico.

En cambio, la paciente N° 3, puede ser cataloga-

da como de origen étni:c caucdsico.
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CASO N° 3

GENEALOGIA FAMILIA ROSAS - VILLALON




EXAMEN RADIOGRAFICO

Zona Molar-Premolar superior Derecha.

Zona Molar-Premolar Superior Izguierda.




EXAMEN RADIOQGRAFICO

7ona Molar-Premolar superior Derecha.

Zona Molar-Premolar Superior Izguierda.
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Zona Incisiva Superior.

Zona Incisiva Inferior.




Zona Molar -Premolar Inferior Derecha.

zona Molar-Premolar Inferior Izguierda.
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VI. DISCUSION

Las amplias investigaciones realizadas sobre la
Periodontitis Juvenil en la 1dltima década, han aportado
una gran gama de conocimientos, que permiten ir compren-
diendo mejor esta patologia, a pesar de que no se esclare-
ce aun su Etiologia y Patogenia.

Estos conocimientos dan la base para ir desci-
frando los mecanismos de la Etiopatogenia de esta enferme-
dad, que a pesar de su reducida frecuencia en la poblacidn
general tiene gran importancia, por ser una entidad patold
gica altamente destructiva del periodonto de individuos jé
venes, mutildndolos precozmente y originando todos los pro
blemas estéticos, funcionales y sicologicos que produce en
los afectados.

Se ha reportado, en varias investigaciones pre-
vias, la baja tasa de prevalencia de estas enfermedades,
cuyos valores varian entre un 0,19% en Santiago para la Pe
riodontitis Juvenil (N. LOPEZ 1987), a un 0,1 - 6,8% en la
India.

En la Quinta Regidn no se han realizado estudios
de prevalencia de estas enfermedades, esto imposibilita
realizar el andlisis estadistico por la Prueba de Ji cua-
drado, para demostrar la influencia de otros factores dis-
tintos del azar, en la prevalencia de estas patologias en
lés familias en estudio con respecto a la del grupo pobla-
cional.

Se sugiere que a futuro se lleve a cabo un estu-

dio de este tipo en la regidn, para ayudar al conocimiento



de variables epidemioldgicas de estas entidades clinicas.
Sin embargo, es posible suponer gue las tasas locales de-
ben ser tan bajas como las reportadas en otras zonas geo-
grdficas, debido al reducido numero de casos de los que se
tuvo conocimiento y, que impidid cumplir con algunos de
los objetivos del presente trabajo, como el asociar marca-
dores genéticos con las patologias y postular un patrén de
transmisién hereditaria, ya que estadisticamente se acepta
gue para ser validos los resultados de una investigacidn,
se requiere un numero de cinco valores muestrales.

Se observd en esta investigacién que, de tres ca
s0s analizados, dos correspondieron a individuos de origen
mongoloide y el tercero de origen caucdsico.

No se puede postular gue los individuos de ori-
gen mongoloide tengan una mayor susceptibilidad a ser afec
tados por estas patologias, debido a la ya mencionada poca

significancia de la casuistica analizada.
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CONTROL EVOLUCION

ACTIVIDAD REALIZADA

FIRMA
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