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RESUMEN

El sindrome de Angelman (SA) es una enfermedad
neurolégica y genética rara. Las principales
caracteristicas son el retraso mental de severo

a profundo, la ausencia de lenguaje, déficit

de atencion e hiperactividad, trastornos de
movimiento con temblores y caracteristicas
dismérficas. Entre las manifestaciones orales

se pueden encontrar diastemas, protrusion
lingual, prognatismo, boca amplia, labio superior
delgado, babeo, deglucion atipica, y problemas
de masticacion. La literatura dental respecto al
sindrome es escasa. El objetivo de este trabajo se
basa en la presentacion del caso de un nifio con
SA que fue atendido para su tratamiento dental
en la Unidad de Salud Bucodental para Nifios con
discapacidad (USBD-D) del Servicio Madrilefio de
Salud (Sermas).
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Dental treatment of a child with
Angelman syndrome: a case
report.

ABSTRACT

Angelman syndrome (AS) is a rare genetic
neurological disease. The main features are
delayed neuropsychological and intellectual
development, the absence of language, attention
deficit and hyperactivity, movement disorders and
tremors with dysmorphic features. The main oral
manifestations are diastemas, tongue thrusting,
mandibular prognathism, wide mouth, thin upper
lip, drooling, atypical swallowing, and chewing
problems. The dental literature on the syndrome

is rare. The aim of this work is based on the
presentation of the case of an AS child who was
treated for their dental treatment in the Unit of
Oral Health for Children with Disabilities (USBD-D)
of the Madrid Health Service (Sermas).

KEY WORDS
Angelman syndrome; Dental treatment of disabled
patients; General anesthesia.



MARTIN-SANJUAN, C.; Moreno-MagTin, M.C.; DE Los Rios-DE LA Pefia, J.M.;
> TELLEZ-BARRAGAN, M.C.; TEMPRANO-MAROTO, M.D.; GARCIA-VICENT, G.; URBERUAGA-ERCE, M.; DominGo-MALvAD, R.
INTRODUCCION Dentro de los hallazgos maxilofaciales se encuentra bra-

El sindrome de Angelman (SA) fue descrito por primera vez
por el Dr. Harry Angelman en 1965. La primera descripcién
de la enfermedad se realizd sobre tres pacientes de este
pediatra que presentaban retraso mental grave, ataxia, risa
excesiva, convulsiones y microcefalia. 2

Se suele diagnosticar entre los 3y los 7 afios de edad, aun-
que los problemas de desarrollo psiquico y motor se en-
cuentran desde los primeros meses de vida. Se estima una
prevalencia de 1/10000-30000.2-3

Los pacientes presentan un retraso intelectual que oscila de
severo a profundo junto a otras alteraciones neurolédgicas
como son la epilepsia, ataxia, alteraciones del suefio y au-
sencia del lenguaje. Las alteraciones de la conducta se ca-
racterizan por ataques de risa sin motivo aparente, son son-
risas o risas a carcajadas que no siempre se corresponden
con el estimulo recibido, apariencia feliz, fascinacién por el
agua (grifos, baferas, piscinas...) personalidad facilmente
excitable e hiperactividad, con frecuencia ante pequefos
estimulos su respuesta es de excitacion, déficit de atencion,
manipulacion repetitiva y en ocasiones agresividad."

Las alteraciones del suefio pueden aparecer a partir de los
primeros meses de vida y persistir durante afios. Son cam-
bios en el ritmo suefo-vigilia. Es un suefo desorganizado
ya que tardan en dormirse o pueden estar horas sin dormir
por la noche, totalmente desvelados. El problema del suefio
se atribuye a un déficit en la produccion de melatonina.’-3
Los problemas con el lenguaje son especificos. Suelen usar
muy pocas o ninguna palabra, aunque consiguen comuni-
carse de otras maneras. Un 25% de los nifios usan lenguaje
de signos y otros utilizan dibujos o simbolos para sefialar
sus necesidades.?

Otras alteraciones que se pueden encontrar en el SA son
reflejos tendinosos hiperactivos en miembros inferiores con
posicion elevada de los brazos al caminar, trastornos del
movimiento con temblores. Empiezan a caminar entre los 2
y los 4 afios con marcha ataxica de base amplia con rectifi-
cacion de la columna vertebral. Suelen tener ojos, piel clara
y el cabello rubio con pigmentacién de coroides anormal.’+2
Se han comunicado alteraciones oculares como defectos
coroideos y atrofia papilar asi como escoliosis.>

El 80-90% tienen crisis epilépticas. Suelen ser repetidas
aunque de corta duracién. Se estima que es la disrupcion
del gen que codifica la subunidad B3 del receptor del acido
gamma aminobutirico A (GABA A) la responsable de la pro-
duccion de las crisis epilépticas que suelen ser motoras ge-
neralizadas o de comienzo focal. Las convulsiones tienden a
mejorar con la edad.>
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quicefalia y microcefalia con occipucio plano, boca grande,
lengua prominente, dientes separados con diastemas, prog-
natismo, babeo, deglucién atipica, sialorrea y problemas de
masticacion.2410-12

El diagnostico se basa en la clinica y en las pruebas de
laboratorio. En el 80% de los casos se confirmara con el
estudio genético. Pero en el 20% restante el diagnéstico
sera clinico. Se usan técnicas moleculares, citogenéticas de
hibridacion in situ con fluorescencia (FISH). Esta técnica per-
mite detectar los casos por deleccion, que son el 70%. Si
resultara negativa se realizara un analisis de metilacion, me-
diante PCR especifica o Southern. El SA es una enfermedad
genética causada por la falta de funcionamiento de ciertos
genes localizados en el cromosoma 15 de origen materno
(15911-g13).La deleccién del cromosoma 15 es idéntica a
la encontrada en pacientes con sindrome de Prader-Willi (P-
W), pero heredada de la madre, mientras que en el P-W se
hereda del padre. El hecho por el que un mismo trastorno
se exterioriza de forma distinta segun sea transmitido por la
madre o el padre se denomina impresién o impronta gendé-
mica.>13-1® E| 60-70% de los casos tienen esta deleccion
materna. Los pacientes con SA se pueden clasificar en cinco
grupos:'-3

Deleccion 15g11-g13 de origen materno.

Disomia uniparental de 15q11-q13 paterna.

Defecto de la impronta.

— Mutacion en el gen del UBE3A.

Mecanismo no identificado, con herencia biparental y pa-
tron de metilacién normal (15-20% de los pacientes).

El diagnéstico clinico se basara en los hallazgos neurolégicos
como la ataxia, temblor de las manos y retraso mental.2

El prondstico es malo porque evolucionan con un impor-
tante retraso mental sin lograr el lenguaje. El tratamiento
sélo puede ser sintomatico, destacando los cuidados ge-
nerales y la medicacion especifica para las crisis convulsi-
vas y la hiperactividad sobre todo en la inducida durante el
suefio.?

El objetivo de este trabajo se basa en la presentacion del
caso de un nifio con SA que fue atendido para su trata-
miento dental en la Unidad de Salud Bucodental para Nifios
con discapacidad (USBD-D) del Servicio Madrilefio de Salud
(Sermas).

CASO CLINICO

Se presenta un nifio de sexo varén con piel y ojos claros
que nacié de parto eutécico a los 8 meses de gestaciéon y
con 2.400 gramos de peso en un hospital de Rumania. Se
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atiende en la USBD-D debido a que su retraso mental se-
vero impide el tratamiento ambulatorio por mala colabo-
racion. El diagnostico del paciente es de Sindrome de An-
gelman y epilepsia. Como habitos presenta succion digital,
respiracion bucal y babeo. La dieta no es cariogénica segin
se desprende de la evaluacién basada en un recordatorio
de 24 horas,!” preguntando al cuidador sobre los alimen-
tos ingeridos el dia anterior. La higiene bucodental la rea-
liza la cuidadora 2 veces al dia con cepillo manual y pasta
fluorada. El tratamiento dental consistio en la realizacion
de una tartrectomia intensa por presentar gran acimulo de
tartaro, selladores en todas las piezas en boca sanas (11) y
aplicacion de barniz de fldor.

DISCUSION

El paciente que se presenta tiene la piel y los ojos claros
(figura 1), a pesar de que los padres son de tez oscura y
este hallazgo se englobaria dentro de las caracteristicas del
sindrome, al igual que un retraso mental severo, ataxia que
le impide la deambulacién, ataques de risa desproporcio-
nados y sin relacién con el estimulo y aspecto sonriente y
feliz. No habla y tiene epilepsia. Son todas caracteristicas
del sindrome de Angelman y que permitirian su diagnéstico
clinico.™ "

Dentro de los hallazgos en el territorio estomatognatico se
observan microcefalia con occipucio plano (figura 1), boca
grande y diastemas interdentarios con lengua muy promi-
nente (figuras 2 y 3) asf como babeo y sialorrea al igual que
otros autores.2410-12

Figura 1.Aspecto fisico en paciente con Sindrome de Angelman.
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El retraso mental severo y la absoluta falta de colaboracion
obligaron a realizar el tratamiento bucodental en quiré-
fano y con anestesia general. La finalidad del tratamiento
fue realizar profilaxis dental y tratamiento preventivo dada
la problematica que presentaba el paciente para tener una
adecuada higiene oral. De acuerdo con los cuidadores no
se realizaron reconstrucciones por los traumatismos de re-
peticion.

Figura 3. Lengua prominente.

CONCLUSIONES

El SA requiere de un equipo multidisciplinar para su trata-
miento en el cual el odontopediatra tiene un papel fundamen-
tal ya que las manifestaciones orales del sindrome son suscep-
tibles de tratamiento y por lo tanto se puede conseguir una
mejoria clinica en la evolucion de estos pacientes.
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