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RESUMEN

El sindrome de Potocki-Lupski es una de las
llamadas enfermedades raras y de reciente
descubrimiento. Se trata de una microdupli-
cacion del cromosoma 17p11.2.

Presentan gran variabilidad clinica, siendo
englobada como enfermedad neuromuscular
y puede cursar con hipotonia, falta de creci-
miento, algin grado del espectro autista, al-
teraciones oftalmolégicas y defectos cardi-
acos.

A nivel estomatognatico pueden presentar
micro y retrognatia, alteraciones dentales,
maloclusion y fisura palatina.

Se presenta el caso clinico de un paciente
con este diagnostico para tratamiento dental
con caries en primeros molares permanentes
que no presentd las patologias menciona-
das.

PALABRAS CLAVE

Sindrome de Potocki-Lupski; Trastorno del
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Enfermedades congénitas cardiacas; Disca-
pacidad intelectual.
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POTOCKI-LUPSKI
synbrome: case rePor T

ABSTRACT

Potocki-Lupski syndrome is one of the so-
called rare and recently discovered diseases.
It is a microduplication of chromosome
17p11.2.

Clinical  variability is great, being
encompassed as a neuromuscular disease
and presenting with hypotonia, failure to
thrive, some degree of spectrum autism,
ophthalmological alterations and cardiac
defects.

At the stomatognathic level they may present
micro and retrognathia, dental alterations,
malocclusion and cleft palate.

We present the clinical case of a patient with
this diagnosis for dental treatment with caries
in permanent first molars that did not present
the before mentioned pathologies.

KEY WORDS

Potocki-Lupski syndrome; Autism spectrum
disorder; Failure to thrive; Congenital heart
disease; Intellectual disability.
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INTRODUCCION

El sindrome de Potocki-Lupski es una de las llamadas enferme-
dades raras y de reciente descubrimiento.

Se trata de una cromosomopatia, una microduplicacion del cro-
mosoma 17p11.2. Fue descrito inicialmente en 1996 aunque el
estudio genético detallado no apareci6 hasta 2007. La incidencia
es de aproximadamente 1/20000 individuos y existen menos de
100 casos descritos en la literatura médical. La mayoria son mi-
croduplicaciones de novo y presentan una gran variabilidad clinica.
El andlisis molecular demostré que es la misma region suprimida
a nivel cromosémico que en el sindrome de Smith-Magenis. Una
duplicacion parcial del brazo corto del cromosoma 1737,

Es una enfermedad que afecta a casi todos los 6rganos y se en-
globa dentro de las enfermedades neuromusculares. La hipotonia
aparece en el 88% y causa problemas de alimentacién debido a
la incapacidad para succionar o masticar durante periodos de
tiempo prolongados®.

Pueden presentar alteraciones oftalmolégicas como fotofobia o
exoftalmos. Los defectos cardiacos son variados®”.

El fenotipo comdn del sindrome se caracteriza por la hipotonia
sefialada, dificultad para la alimentacién, falta de crecimiento, re-
traso en el desarrollo sobre todo cognitivo y del lenguaje, disca-
pacidad intelectual de leve a moderada y alteraciones neuropsi-
quiatricas como problemas del comportamiento, ansiedad,
trastorno por déficit de atencién e hiperactividad, patologia bipolar,
asi como alteraciones obsesivo-compulsivas y trastorno del es-
pectro autista. Asi mismo pueden presentar trastornos del suefio
como apnea obstructiva y central?S,

La incidencia de defectos cardiacos severos congénitos, inclu-
yendo lesiones como sindrome del corazén izquierdo hipoplasico
y tetralogia de Fallot se estima en aproximadamente un 3/1000
de nacidos vivos. Las malformaciones del ventriculo izquierdo
comprenden un espectro de defectos que incluyen estenosis de
valvula adrtica, dilatacion del arco adrtico, valvula adrtica bicomi-
sural o bicuspidea, defectos auriculares, ventriculares y septa-

les'’. Suponen una prevalencia de 1/1000 y 15-20 % son médi-
camente significativos.

Aunque la etiologia es compleja, hay componentes genéticos
evidentes por la alta incidencia (10-15%) de anomalias cro-
mosomicas en las personas con estas malformaciones cardi-
acas y la presencia de tales defectos en varias generaciones
de la misma familia®*.

Las anomalias del sindrome no se describieron hasta 2007 en
que Potocki llevé a cabo su estudio con 35 pacientes” 1213,

Con frecuencia portan gastrostomia o sonda nasogastrica para
su alimentacion®®.

Los pacientes pueden presentar reflujo gastro-esofagico y a nivel
estomatognatico se han descrito anomalias estructurales palatinas
en el 46%®. Y otras alteraciones bucofaciales como micro y re-
trognatia, Uvula bifida y maloclusiones dentales?.

Todo ello puede contribuir a una via aérea dificil y comprometer la
realizacion de una anestesia general con una intubacion endotra-
queal ordinaria.

La intubacion con fibroscopia es el gold standard y las nuevas
guias de manejo de la via aérea dificil de la Sociedad Americana
de Anestesia (ASA) 2013 indican el uso de videolaringoscopia
con una evidencia de 1A

Es frecuente que sean prematuros por lo que habra que ajustar
las dosis de opiaceos, asi como pueden presentar hipoplasia
renal que dificultara el aclaramiento de creatinina. La miopatia
puede provocar respuestas exageradas con los relajantes mus-
culares causando insuficiencia respiratoria, hiperpotasemia e in-
cluso hipertermia maligna.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

Se presenta el caso de un paciente de 11 afios de edad con diag-
nostico basal de sindrome de Potocki-Lupski y diagndstico odon-
tologico de caries en primeros molares definitivos con una higiene
dental inadecuada sin cepillado nocturno, asi como una dieta
poco cariogénica.

Figura 1. Leve micrognatia.

Figura 2. No malposiciones dentales, ni fisura palatina.
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El paciente naci6 a término por una cesarea programada debida
ala no presentacion cefélica. Pesd 2600 gramos. En la actualidad
no presenta enfermedades asociadas como cardiopatia ni epi-
lepsia. Es relevante sefialar la presencia de asma persistente y
moderado, asi como cefaleas de repeticion. Presentd un cierre
prematuro de las fontanelas que precisé de cirugia por escafoce-
falia de remodelacién craneal a los 9 meses de vida. No hubo
complicaciones con la anestesia general en esa intervencion.

Se program6 para tratamiento dental con anestesia general por
no colaboracién y fobia dental.

El tratamiento se llevé a cabo sin problemas ni en la intubacion
orotraqueal ni en la intervencion. Se realizé la induccion con se-
voflurano, fentanilo y propofol y el mantenimiento con sevoflurano
y fentanilo.

El tratamiento odontoldgico consistio en la realizacion de obtura-
ciones en 1.6, 2.6, 3.6 y 4.6, selladores como tratamiento preven-
tivo, tartrectomia y aplicacion de fllor profesional.

En la revision semanal se corroboré el buen estado de las obtu-
raciones y se intentd un cambio en los habitos de higiene dental.

DISCUSION

No se han encontrado publicaciones respecto a alteraciones den-
tales en el sindrome de Potocki-Lupski excepto los defectos ana-
tomicos estomatognaticos que refieren Fernandez y Carmona-
Moral®.

En el tratamiento dental con anestesia general no se encontraron
complicaciones como las descritas en otros estudios® dado que el
paciente no presentaba hipotonia, cardiopatia ni ningin grado de
autismo tan solo una cierta falta de crecimiento®® 137,

La dificultad para la intubacién por una via aérea dificil debida a
alteraciones bucofaciales como: micrognatia, retrognatia, Uvula
bifida, maloclusiones y fisura palatina descritas por otros autores!
no se encontrd. En el caso descrito tan solo aparecié una leve mi-
crognatia que no dificultd la intubacion (Figuras 1y 2) pero se
llevé a cabo una intubacion orotraqueal por precaucion obviando
la preceptiva nasotraqueal.

Figura 3. Caries 4.6 mesial.
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Se habia planteado el caso como una cirugia de riesgo y final-
mente fue mas sencillo todo el procedimiento que en circunstancias
mas favorables.

El tratamiento dental consistié en las obturaciones de los cuatro
primeros molares permanentes, selladores en premolares y tar-
trectomia con aplicacion de flGor topico profesional dado que pre-
sento caries en 1.6, 2.6, 3.6 y 4.6 (Figuras 3y 4).

La intervencion se realiz6 segun los cauces previstos y se le pudo
dar el alta hospitalaria con normalidad.

En la revision semanal, se comprob6 que los tratamientos se en-
contraban en o6ptimas condiciones y se procedié a instaurar la
motivacion adecuada para que el paciente comenzara a realizar
un plan de higiene bucodental mas correcto, incorporando el ce-
pillado dental nocturno.

Se desconoce en la actualidad si en este sindrome existe una
mayor prevalencia de caries. Las caries encontradas se pueden
relacionar mas bien con su deficiente higiene dental que con el
sindrome en si, pero se necesitarian mas estudios que lo confir-
masen.

Asi mismo, es posible que la gingivitis y la periodontitis se pro-
duzcan principalmente en los pacientes que son portadores de
gastrostomia®.

Aquellos que presenten algun grado de autismo, hiperactividad o
trastornos obsesivos compulsivos** pueden tener mayor preva-
lencia de caries por la dificultad de una higiene dental correcta y

-

Figura 4. Caries 1.6 mesial.
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en ocasiones porgue se usan dulces como refuerzos positivos en
estos nifios.

De igual forma, aquellos que presenten miopatia e hipotonia ten-
dran dificultades para realizar los movimientos adecuados para
un correcto cepillado dental que debera repercutir sobre la su-
pervisién de los cuidadores.

En conclusion, las caracteristicas clinicas de este sindrome se
pueden considerar factores de riesgo para el desarrollo de caries
y enfermedad periodontal sin existir, hasta la fecha, estudios den-
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