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OBJEF v.t"\\\

Analizar los aspectos generales,

/ faciales y dentales del Sindrome de

Ellis-van Creveld
¥
}l



Destacar laimportanciadel tratamiento
multidisciplinario en estos individuos para
que el'odontopediatra'yel ortodoncista
puedanobtenerlos mejores resultados conla
ayuda de'otras especialidades tanto medicas
como odontologicas y de esta forma tratar al
paciente de manera integral.



Richard W.B. |
Ellis
(Edinburgo)

Ellis y van Creveld (1940)




" NOMENCLATURA

s Enanismo con 6 dedos

=] Displasia condroectodermica

5] Displasia mesoectodermica

5] SINDROME DE ELLIS-VAN CREVELD

(Ao

McKusick y Cols (1964), OMIM (2011)




l/\ PREVALENCIA E INCIDENCIA
2

i . :
[ 300 casos reportados a nivel mundial
LN
x

."/
/

5] Incidencia es de 1:244,000 poblacion
general

5] Grupo Amish de Pensilvania, 2:1,000

Ali (2010), Thapa (2008), McKusick (1964)




Alcalde y cols (1998)




{ ETIOLOGIA

Cromosoma 4

Enfermedad de Huntingdon
Enfermedad de Ellis-van
Creveld

— Acondroplasia

Sindrome de Fraser

Narcolepsia
| Enfermedad de Parkinson

Fibrodisplasia
osificante progresiva

Ruiz-Pérez y cols (2000), Galdzicka y cols (2002)
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5| Manifestaciones oseas

=] Manifestaciones en tejidos del e 50
ectodermo (afecciones dentarias y

ungueales)

s Manifestaciones cardiacas

5] Otras Manifestaciones

Varela (1996), Sinovas (1991), Castano Garcia (1985)



/.. MANIFESTACIONES OSEAS

Casado Sanchez (2009), Da Silva (1980), Sinovas (1991)



/. MANIFESTACIONES CARDIACAS

/ = Frecuencia superior al
50%
& Defectos septales (80%) I

® Ostium primum

CCCCCCCC

PWR = @dB
BBBBBBBBB
GAIN= 17dB
ooooo

e Avuricula Unica

= Transposicion de grandes Tt
vasosS = eerueer serRmowr  REvIEW e

= Drenaje venoso anomalo

Alcalde (1998), Rosemberg (1983), Towbin (1994), Pyeritz (1992)



MANIFESTACIONES BUCALES
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Da Silva (1980), Varela (1996), McKusick (1964)



Cesur (2008), Scurlock (2005), Abeles (2008)






DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

5] Sindrome de Weyers o Disostosis

acrodental

5l Sindrome de Jeune o Distrofia toracica

asfixiante

5] Sindrome bucodigital

Ye y cols (2006), Fryns y cols (1991), Sinovas vy cols (1991)
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,’ PRONOSTICO

5] Factores

e Malformaciones cardiacas
® Grado de estrechez del torax

® Pronostico de talla final dificil

de predecir

Salvador (1992), Oliveira (1994)




" TRATAMIENTO

\GENETICA >
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Baujat y cols (2007)
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Baujat y cols (2007)
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' DATOS DEL PACIENTE
R

Nombre: A. G.
Sexo: Femenino

Edad : 13 anos

Fecha de nacimiento:
1ro de enero de 1996

Lugar de nacimiento: Nueva Esparta




,’\ MOTIVO DE CONSULTA

5| La madre refiere traer a su hija porque
“Los dientes de arriba y adelante estan
torcidos y los de abajo no le han salido”




=] Madre: venezolana de 39 anos de edad para el
momento del parto, aparentemente sana y de
ocupacion ama de casa.

= Padre: venezolano de 35 anos de edad para el
momento del nacimiento, aparentemente sanoy
de ocupacion chofer

= Progenitores normales y no se reconocen como
consanguineos proximos




@ Sindrome de Ellis-van Creveld

diagnosticado el 17/01/1996

= Soplo sistolico mesocardico que

evoluciono como soplo inocente

=] ExeéresisdeV y VIl dedos derechosy
Vil dedo izquierdo el 6 /2/ 1997

= Hemiepifisiodesis femoral y tibial

para corregir deformidad en valgo

femoral y tibia el 20/8/2007




i’\ ANTECEDENTES ODONTOLOGICOS

=] Historia odontologica

e Erupcion de la denticion primaria tardia (al

ano y medio de nacida aproximadamente)

® A los g anos erupcionaron los dientes

primarios anterosuperiores
® No refiere traumatismos

dentarios ni presencia de

dientes neonatales




MANIFESTACIONES CLINICAS

| 134




EXAMEN CLINICO EXTRABUCAL
Inicial




EXAMEN CLINICO INTRABUCAL
Inicial







| ANALISIS CEFALOMETRICO
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| - ANALISIS CEFALOMETRICO
rj RICKETTS. Inicial

Rel. Estructural Promedio Paciente
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- DIAGNOSTICO

=] Cefalometrico:
e Clase Il esqueléetica

® Protrusion maxilar leve
® Retrusion mandibular leve
® Retrusion dentaria superior

=] Dentario:
e Clase Il Division 2

e Ausencia de dientes
incisivos inferiores y
del 12
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Centro Nacional de Genética Humana y Experimental, Instituto
de Medicina Experimental, U. C. V

@ Sindrome de Ellis-van Creveld (1996)
= Progenitores normales (Consanguinidad remota)
= Fenotipo:

¢ Balquimetaramefabragaatoehipoplasia ungueal
¢ Rulideatdfatiestaxial corregida
e Torax estrecho




. INTERCONSULTA CON

}. GENETICA

Centro Nacional de Genética Humana y Experimental, Instituto
de Medicina Experimental, U. C. V.

= Conclusion: Sindrome de Ellis-van Creveld
e Homocigota por mutacion génica de ambos padres
e Diagnostico clinico
e Estudios cromosomicos carecen de valor y los moleculares
no se requieren para confirmacion diagnostica
e Transmitira el gen a su progenie (heterocigotos)
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| - INTERCONSULTA CON
# TRAUMATOLOGIA Y ORTOPEDIA

/ . Servicio de Ortopedia del Hospital San Juan de Dios
- |

S
/
\/ ~ [= Miembros superiores:

® Simetricos

e Acortamiento bilateral de brazos, antebrazosy
dedos en ambas manos

® 5to dedo de la mano derecha con caracteristica
de apéndice con funcionalidad limitada, fuerza
muscular y reflejos osteotendinosos
conservados




Servicio de Ortopedia del Hospital San Juan de Dios

= Torso longuilineo

=] Miembros inferiores:

e Limitacion funcional leve para la rotacion
interna y externa de ambas caderas

e GenuValgo leve bilateral

e Acortamiento de dedos de ambos pies
conservando funcionalidad




" INTERCONSULTA CON
' TRAUMATOLOGIA Y ORTOPEDIA




i INTERCONSULTA CON
DERMATOLOGIA

Consulta dermatoldgica. Clinica Leopoldo Aguerrevere

¢ Cicattiiessida nugipaddecerssiside plelidaatilia
pakjaeiales axhizanasmuperiores de ambas

o MRAiquia e hipoplasia ungueal

¢ Biegeqr eiinsic0aRINSFrisREILests Brhdiaddeslia

e Microniquia e hipoplasia ungueal




5] Odontopediatria
e Ensenanza de Técnica de cepillado

® Colocacion de sellantes en fosas y fisuras en

16, 17, 26, 27, 35, 36, 44, 45 46
® Exodonciade 55y 65

5] Cirugia bucal
® Frenilectomia de frenillos

multiples superior e inferior
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{ TRATAMIENTO ODONTOLOGICO

= Tratamiento de ortodoncia
¢ [tkrcanovltiedmadRestqrbdaside Periodonciay
o PesdalogisiRatedivayKestpyradRiitruzar el 22

§ besdsnidrigipyapeli parsidnrgr tryelithdlar
pReifiAg de 13

) pﬁ@aﬁ&gggﬁdecuado paraimplantesen 31y
o £33, X 43 6N posicion de 32y 42)
® Retencion.
= Retenedor circunferencial Sup.
= Retenedor tipo Hawley inferior
con fantomas en 31y 42







Junio de 2010

TRATAMIENTO DE
PERIODONCIA



 TRATAMIENTO DE
' PERIODONCIA

Julio de 2010



TRATAMIENTO CON ODONTOLOGIA
ESTETICA Y RESTAURADORA

=] Diseno de sonrisa con carillas directas
de resina con tecnica estratificada a
mano alzada en 13, 11, 21y 22
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ESTUDIO RADIOGRAFICO. Final




ANALISIS CEFALOMETRICO. Final
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ANALISIS CEFALOMETRICO. Final
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SUPERPOSICION DE TRAZADOS
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" DISCUSION

= Diferentes mutaciones en los genes EVCy EVC2
ocasionan la enfermedad. Ruiz-Pérez 2000, Galdzicka
2002. Heterogeneidad genética. Tompson 2007

= Portadores heterocigotos

Polidactiliay
manifestaciones
bucales en
parientes

-No se producen
manifestaciones
heterocigotas

McKusick Fryns, Goldblatt,
Sprenger y Tariverdian




" DISCUSION

= Manifestaciones clinicas polidactilia postaxial de
las manos, enanismo de extremidades cortas y

unas y dientes displasicos. Varela 1996, Alcalde 1998,
Cesur 2008, Ali 2010.

= Hallazgos radiologicos: Acortamiento de
extremidades, genus valgo y fusion de huesos del
carpo. Rosemberg 1983, Alcalde 1998, Alvarenga 2010.




Manifestaciones
en tejidos blandos < [ ' Dientes
y en dientes normales

Himelhoch y Goor 1964 y

Mostofi. 1998 y Da Silva 1984
Cahuana 2004

= Hallazgo radiologico: Taurodontismo Wintery
Geddes 1967, Hunter y Roberts 1998. Dens Evaginatus.

= Maloclusiones: Hipoplasia del maxilar superior.
McKusick 1964, prognatismo mandibular. Prahu 1978,

valores cefalometricos normales. Varela 1996,
Alvarenga 2010




. DISCUSION

4 . . . ;
: = Pronostico depende de afecciones cardiacasy

estrechez toracica. Salvador 1990, Sinovas 1999, Baujat
2007

= Tratamiento multidisciplinario. Valera 1996, y Baujat
2007

P




CONCLUSIONES

|2\



= ElSindrome de Ellis van Creveld es una enfermedad muy
rara del desarrollo, que pertenece al grupo de las displasias
esqueleticas, caracterizada por la presencia de
malformaciones congénitas multiples.

= Las caracteristicas clinicas mas frecuentes son enanismo
desproporcionado, polidactilia, displasia unguial y
anomalias dentales; asociando cardiopatias congeénitas en
la mitad de los casos.




= Las manifestaciones radioldgicas son: huesos tubulares
cortos y densos, Genus valgo, pelvis poco desarrollada
(pelvis en tridente), fusion entre hueso grande y ganchoso.

= El diagnostico se establece mediante la clinicay la
radiologia, la realizacion de electrocardiograma y
ecocardiograma ayuda a detectar alguna de las cardiopatias
congeénitas asociadas.




- CONCLUSIONES

2

l = Se debe hacer el diagnostico diferencial con el sindrome de

-~ ] Weyers o disostosis acrodental, sindrome de Jeune o
\ / ‘ distrofia toracica asfixiante y con sindromes bucodigitales.
/

f

= Serequiere de un equipo multidisciplinario tanto en el area
medica como odontologica para lograr resultados esteticos
y funcionales satisfactorios.







