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Resumen

Este documento consta del reporte de un caso clinico de un paciente
odontopediatrico de cuatro afios de edad que tiene la enfermedad genética
neurofibromatosis tipo 1 (NF1). Dicho trastorno, también conocido como enfermedad
de Von Recklinghausen, afecta principalmente la piel y el sistema nervioso. Los
sintomas y signos mas frecuentes son la presencia de maculas color café con leche,
pecas axilares, hamartomas del iris y la presencia de multiples neurofibromas
(tumores de la vaina de los nervios periféricos). Objetivo: contribuir al conocimiento
de la enfermedad neurofibromatosis tipo 1. Metodologia: en este trabajo se describe
el reporte del caso clinico de un nifio que asistio a la clinica de la Especializacion en
Odontopediatria para su rehabilitacidn odontolégica y durante el relato de sus
antecedentes médicos generales se constatd que tenia la enfermedad de
neurofioromatosis (NF), lo que lo transforma en un paciente con necesidades
especiales. Conclusiones: Se puede determinar que el origen de la enfermedad es
idiopético; el gen NF1, trasmitido al cromosoma 17, genera descontrol sobre el
crecimiento celular, lo que induce una proliferaciéon de tumores. En un alto porcentaje,
los pacientes pueden presentar dificultades cognitivas, alteraciones oftalmoldgicas,
Oseas, cardiovasculares, etcétera. El diagndstico se realiza a través de sus
manifestaciones clinicas, pero en casos dudosos también se utilizan pruebas
moleculares para el gen NF1. En la bibliografia consultada no existe un tratamiento
curativo de la enfermedad, por lo que solo se pueden manejar los sintomas. En los
casos de los tumores, que suelen ser de gran tamafio, el tratamiento de eleccién es
la cirugia, a fin de evitar complicaciones y poder mejorar la calidad de vida del
paciente. Por ultimo, la posibilidad de realizar una rehabilitacion odontol6gica
planificada en un paciente con necesidades especiales evidencia el desafio no solo
de desplegar todas nuestras habilidades profesionales, sino también de poder
desarrollar la empatia y el compromiso con la situacion de vida del paciente y de su
familia para lograr el éxito del tratamiento y su seguimiento posterior.

Palabras clave: enfermedad de von Recklinghausen; cavidad bucal;

neurofibromatosis; odontopediatria
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Introduccidén

En el marco del programa de la carrera de Especializacién en Odontopediatria
de la Udelar, se describe en este trabajo el reporte de un caso clinico de un nifio que
asistié a la clinica de la Especializacion para su rehabilitacion odontol6gica y se
constaté mediante el relato de sus antecedentes médicos generales que tenia la
enfermedad de neurofibromatosis (NF), lo que lo transforma en un paciente con
necesidades especiales.

La neurofibromatosis es una enfermedad incluida en los denominados
sindromes neurocutaneos, que comprenden un grupo heterogéneo de patologias
caracterizadas por alteraciones del sistema nervioso central (SNC) y tegumentario.
(1) Es de carécter hereditario, de transmision autosémica dominante, con penetrancia
completa y expresividad variable, una patologia progresiva y con afectacion
multisistémica. (2-3)

Para la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), un paciente con necesidades
especiales es aquel que presenta una condicién del ser humano que, de forma
general, abarca las deficiencias (problemas que afectan a una estructura o funcion
corporal), limitaciones de actividad (dificultades para ejecutar acciones o tareas) y las
restricciones de la participacion, con dificultades para relacionarse y participar en
situaciones vitales. (4) Se estima que entre el 50 y 80% de las personas que
padecen NF1 pueden presentar afectacion cognitiva y dificultades en el aprendizaje.
(2,5)

Es valioso proveer de informacién continua y actualizada al personal de la salud
para lograr mejorar el conocimiento de la complejidad de estos pacientes; seria un
avance poder crear interés en la comunidad odontoldgica con el fin de mejorar la
calidad de vida de los pacientes con necesidades especiales y que esto nos permita
formar parte de equipos multidisciplinarios de salud, para generar una atencién
integral a los pacientes. (6)

Como odontdlogos, es importante conocer las caracteristicas de la enfermedad
y las posibles manifestaciones clinicas y radiogréficas orales y maxilofaciales que se
pueden presentar en pacientes con neurofiboromatosis, para lograr un papel

protagonico en el diagnostico y en el seguimiento de la enfermedad. (7)
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La mayoria de estos pacientes y sus familiares sufren la incertidumbre del curso
y la evolucion de la enfermedad, como la aparicién de nuevos tumores y la posible
transmision de la enfermedad a sus descendientes. (8) Un seguimiento adecuado e
intervenciones oportunas pueden optimizar la asistencia, mejorar su calidad de vida
y reducir posibles complicaciones asociadas. (2)

Por otro lado, en cuanto a la evaluacion de las relaciones interpersonales de las
personas con NF, se han identificado experiencias sociales negativas, ya que se
observa que estos pacientes poseen un circulo social mas reducido, asi como mayor
dificultad en la interaccion con sus pares. (2)

El presente trabajo tiene como objetivo general contribuir al conocimiento de la
neurofibromatosis tipo 1. Desde esta perspectiva, la monografia centra sus objetivos

especificos en:

Analizar los componentes clinicos que se relacionan con la NF1.
Revisar los posibles factores etiologicos.

Considerar los diferentes criterios del diagndstico.

P 0N PR

Discutir, con la presentacion de un relato de caso clinico, la posibilidad

de tratamiento odontoldgico planteado en la bibliografia consultada.
El trabajo se organiza a través de distintos ejes de analisis:

- Antecedentes y marco tedrico: se realiza una breve descripcion del origen
y del estado actual del tema, que permite conocer su evolucion, nomenclatura,
definiciones y prevalencia. Un segmento esta especialmente destinado a la
descripcion de la neurofibromatosis tipo 1.

- Diagndstico, etiologia y tratamiento: se profundiza en el diagnéstico clinico
y en el diagndstico diferencial con otros tipos de neurofibromatosis. Se
ofrecen datos actuales sobre la etiologia y se plantean diversas opciones de
tratamiento segun el paciente, el contexto de asistencia y el tipo de NF.

- Conclusiones: se presenta el analisis realizado en los distintos capitulos y
se establecen ciertas consideraciones a modo de orientaciones para la

practica de odontopediatria en el marco de esta enfermedad.
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|. Antecedentes y marco tedrico

.1 Concepto y nomenclatura

El término neurofibromatosis ingresa al lenguaje cientifico en el afio 1896. A
partir de su etimologia se la define como una enfermedad genética del sistema
nervioso central (SNC) que provoca la aparicion de numerosos neurofibromas
(tumores benignos de la vaina nerviosa). (9)

En la actualidad la enfermedad es reconocida como un grupo de trastornos
genéticos que principalmente afectan el crecimiento celular de los tejidos neurales.
(10) Aunque muy diferentes en origen y manifestaciones, el término
neurofibromatosis engloba un grupo de enfermedades que comparten varias
particularidades, como las dificultades para establecer un diagndstico, su origen
desconocido en una gran mayoria de los pacientes y multiples problemas sociales.
La investigacién aun es exigua vy dificil debido a los pocos casos y a la ausencia de
tratamientos efectivos en la mayoria de los pacientes. (11)

Una de las caracteristicas en comun de estas afecciones es que forman parte de
los sindromes neurocutaneos y, todas ellas, corresponden a un conjunto de
anomalias congénitas de la cresta neural, que dan lugar a un excesivo crecimiento
de los tejidos derivados de esta y al desarrollo de multiples tumores. Todas son de
naturaleza displasica, presentan tendencia blastomatosa, afectacion multisistémica y
caracter heredo-familiar. (2)

Las NF dan lugar al grupo mas grande de pacientes con estos sindromes
neurocutaneos. (11) Los tumores suelen ser benignos, pero algunas veces pueden
malignizarse. En lo referente a los sintomas, por lo general son leves, sin embargo
las complicaciones de la enfermedad pueden producir, entre otras cosas, pérdida
auditiva, dificultades psicomotoras y en el aprendizaje, alteraciones cardiovasculares,
pérdida de la visién y dolor intenso debido a un crecimiento de los tumores, segln la
region del organismo donde se encuentren. (12)

A escala mundial, la enfermedad afecta a ambos sexos por igual y no hay ningin
tipo especial de distribucion racial, geogréfica o étnica. (13) Desde la Optica genética,
la NF se clasifica como una afeccion autosémica dominante, o sea que la existencia

de un solo gen mutante seria suficiente para producir la enfermedad. (2)
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Referirse a NF es aludir a una denominacion genérica de tres dolencias de origen
genético autosémico dominante que son NF, pero también son entidades diferentes:
NF tipo 1 (NF1), NF tipo 2 (NF2) y schwannomatosis o NF tipo 3 (NF3). (12)

A propésito de la NF1, la primera publicacion de un caso confirmado fue en el
afio 1768, con descripcién de un paciente con neurofiboromas cutaneos, condicion
gue habia sido heredada de su padre. En 1882, el patélogo aleman Friedrich von
Recklinghausen describe la enfermedad por primera vez y de manera casi completa,
confirmando el origen nervioso de los tumores. Por este motivo la NF1 también es
reconocida con su nombre. Otra de sus denominaciones puede ser NF periférica (por
la caracteristica presencia de muchos y a veces incontables tumores) o enfermedad
del hombre elefante, pero este seria un error histérico, desde que fue comprobado
gue el famoso personaje de ElI hombre elefante, la conocida pelicula del afio 1980,
en realidad tenia el sindrome de Proteus. (14-15)

La NF1 es, como ya se menciond, una enfermedad genética y multisistémica, ya
que afecta practicamente todos los Organos y sistemas; el inicio de las
manifestaciones clinicas es progresivo y puede diagnosticarse de forma temprana
durante el primer afio de vida, aunque en algunos casos el diagndstico se determina
mas tarde. (1, 9)

El gen de la NF1 se localiza en el cromosoma 17 y codifica una proteina
activadora GTpasica denominada neurofibromina, que tiene un elevado nivel de
expresividad en el tejido ectodérmico. Se han descrito multiples mutaciones de este
gen, las que pueden ser de muchos tipos, pero mas del 80 % ocasionan una proteina
truncada. (2, 16)

Distintas mutaciones del gen NF1 ya fueron identificadas y estudiadas con
detalle, pero no se ha conseguido establecer una correlacién especifica entre el tipo
de mutacion y los diversos fenotipos de NF1, y pocas son las relaciones
genotipo/fenotipo descritas. (14, 6) Aungue es suficiente solo una mutacion en el gen
de NF1 para el inicio de la enfermedad, la etiopatogenia de las mdultiples
manifestaciones de esta patologia en diferentes érganos es en extremo compleja. (2)

En lo que se refiere a la NF2, es una NF mucho més rara que la NF1 y se
caracteriza por el crecimiento de mdltiples tumores en los nervios craneales y
espinales. (15) El gen afectado se denomina NF2 y esta localizado en el cromosoma

22. Aligual que la NF1, la NF2 reconoce una herencia autosémica dominante. (5, 6)

9
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Se la conoce también con el nombre de NF acustica bilateral, ya que uno de los
primeros sintomas de la enfermedad suele ser el crecimiento de tumores en los
nervios auditivos, lo que es una sefal determinante de la enfermedad, y el primer
sintoma, usualmente, es la disminucion de la audicién en adolescentes. (16, 15) La
presentacion clinica tipica se caracteriza por acufenos, hipoacusia y ataxia en
contexto de presencia de schwannomas vestibulares bilaterales. (9)

La enfermedad suele pasar inadvertida, en general, hasta la edad adulta; por
este motivo, las manifestaciones clinicas suelen expresarse entre los 18 y 24 afios,
aunque el diagnéstico se puede realizar en cualquier etapa de la vida. Debido a que
la NF2 es una afeccion de inicio en el adulto joven, es pasible de ser
subdiagnosticada en nifios, en quienes los tumores cutaneos y las alteraciones
oculares pueden ser las primeras manifestaciones clinicas. (5, 9)

La expresividad variable de la NF2 entre distintos individuos explica las
diferencias de tamafio, localizacién y niumero de los tumores y, aunque estos no son
de caracter maligno, su multiplicidad y distribucion anatémica determinan una
importante morbilidad asociada. (5)

En el caso de schwannomatosis, o NF tipo 3, como regla general, a los treinta
afios la mayoria de los pacientes han desarrollado schwannomas vestibulares
bilaterales.

A patrtir de lo expuesto, se puede afirmar que estamos frente a una enfermedad
ante la cual no todas las personas afectadas presentan los mismos sintomas y signos
ni todas presentan complicaciones clinicas o estéticas graves; pero si es seguro que
la gran mayoria de los pacientes y sus familias sufren la incerteza de la evolucion de
la enfermedad, el surgimiento de nuevos tumores, el compromiso estético y la
posibilidad de transmisién de la patologia a sus descendientes. Ya esta demostrado
gue todos estos aspectos generan un gran impacto en la calidad de vida de estas
personas y de sus familiares. (3)

The Children’s Tumor Foundation contribuyé a crear desde el afio 2012 una base
de datos internacional con informacién aportada de forma voluntaria por pacientes
con diagnostico de NF, con el fin de facilitar el contacto entre pacientes e
investigadores interesados en realizar trabajos relacionados con estas

enfermedades. (2)

10
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1.2 Prevalencia

De las casi mil enfermedades genéticas dominantes de la raza humana, la NF
es una de las mas frecuentes. (2) Es la enfermedad genética dominante mas
populosa entre las enfermedades causadas por defecto de un Unico gen. Su tasa de
prevalencia es de 1:3000 nifios nacidos vivos y es mas frecuente que otras
enfermedades como la fibrosis quistica, que tiene una prevalencia de 1:10 000, o
diabetes mellitus tipo 1, cuya prevalencia es de 1: 13 000 nacimientos. (2, 5, 17)

Los hallazgos intraorales de las manifestaciones clinicas de la NF1 estan
presentes en un 6,5 % de los casos reportados y el sitio con mayor prevalencia es la
lengua, seguido por encia vestibular, piso de boca, paladar, labios y encia. (16) Con
respecto al sexo, varios autores indican que los neurofiboromas orales no tienen
predileccién por ninguno. (14)

Cabe sefalar que un 50 % de los individuos con NF1 presentan una forma leve
de la enfermedad y un tercio desarrollan complicaciones graves relacionadas con
una afectacién directa de los diversos Organos a causa de la aparicidon de
neurofibromas plexiformes que poseen un riesgo aumentado de malignizacion. (2)
Se estima que en promedio un 60% de quienes la padecen presenta diversas
dificultades cognitivas. (9)

No hay datos concluyentes sobre la mortalidad en los pacientes con NF1, aunque
se sabe gue la expectativa de vida es menor que en la poblacion general. (9)

La NF2 tiene una prevalencia considerablemente menor que la NF1, y en el plano
epidemiolégico es considerada también dentro del grupo de enfermedades raras,
presenta una incidencia de 1: 33 000 nacimientos y una prevalencia de 1: 60 000. (5,
9) La esperanza de vida es de unos treinta y seis afios, con una supervivencia media
desde el momento del diagnéstico de quince afos. (9)

La aparicion de NF tipo 3 es mucho mas atipica e infrecuente que las otras NF,

ya gue su presencia es de 1: 126 000 nacimientos. (9)

II. Diagnostico y diagndstico diferencial

Es esencial que el diagnostico se realice lo més pronto posible y se pueda tomar

11
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conciencia de la enfermedad. Tanto el paciente como sus familiares deben recibir la
educacién y el apoyo necesarios para el manejo de los sintomas y conocer las
posibles complicaciones. (8)

El diagnostico de la NF1 se basa primordialmente en criterios clinicos, pero
existen también pruebas genéticas moleculares de estudios mutacionales para el gen
NF1 que pueden ser de utilidad en casos de diagnésticos dudosos o para estudiar
de forma dirigida a familiares de primer grado en busca de la mutacién identificada,
asi como también puede ser util para realizar un diagndstico prenatal. (2, 6, 9)

Desde el afio 1988, segun un consenso en el Instituto Nacional de Salud de
Estados Unidos (NHI), el diagndstico de la enfermedad debe realizarse con base en
criterios de valoracion clinica si se evidencian en el paciente dos o mas criterios de

los enunciados a continuacion: (2)

- Seis 0 mas manchas café con leche iguales o mayores de 5 mm de diametro
en pacientes prepuUberes y de 15 mm en pacientes pospuberes.

- Dos o0 mas neurofibromas de cualquier tipo o uno plexiforme.

- Presencia de pecas en axilas o ingle (efélides).

- Glioma del nervio oOptico.

- Dos 0 mas nédulos de Lisch (hamartomas avasculares del iris).

- Lesion 6sea definida como displasia del esfenoides o adelgazamiento de la
cortical de los huesos largos, con o sin pseudoartrosis.

- Un familiar de primer grado afectado con la enfermedad (padre, hermano o
hijo). (2)

Estos criterios han demostrado ser muy sensibles y especificos en adultos, sin
embargo, en nifios pequefios hay que tener en cuenta ciertas consideraciones, ya
gue en los nifios con NF1 que no presentan historia familiar positiva de la
enfermedad, la mayoria de las manifestaciones clinicas aparecen con la progresion
de la edad. (9)

Los signos clinicos patognomaonicos son las alteraciones en la piel —que se
presentan en mas del 99 % de los casos como maculas color café con leche (es el
criterio diagnéstico clinico més frecuente y sugestivo de la enfermedad)—, los

neurofibromas cutaneos, los ndédulos de Lisch o hamartomas del iris (de gran utilidad

12
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para realizar diagnéstico en nifios) y, por ultimo, las efélides o pecas inguinales o
axilares, que se pueden diagnosticar en un alto porcentaje de los casos. Las
dificultades en el aprendizaje, desarrollo de anormalidades esqueléticas,
enfermedades vasculares, tumores del SNC o tumores malignos de la vaina de los
nervios periféricos no son demasiado frecuentes, pero pueden presentarse. (6)

En el caso especifico de los nifios, las manchas color café con leche aparecen
en el inicio de la enfermedad, con tendencia a aumentar en cantidad y en tamafio a
partir de los 5 afios. Los neurofibromas dérmicos aparecen en el periodo prepuberal,
por lo que estan presentes en todos los pacientes en edad adulta. (2) Por otro lado,
los pacientes con padres afectados por la enfermedad pueden ser diagnosticados en
primer afio de vida debido a que alcanza que estos nifios expresen una sola
caracteristica de la NF1 para ser diagnosticados. (5)

La penetrancia de la enfermedad es completa y su expresividad es variable, con
manifestaciones que van desde lesiones leves hasta varias complicaciones y
deterioro funcional, por lo que el grado de afectacién de cada individuo es imposible
de predecir, aun dentro de una misma familia e incluso en caso de gemelos
univitelinos. (2, 9)

El diagnéstico clinico definitivo puede establecerse desde el nacimiento o
durante los primeros afios de vida, aproximadamente desde los 4 afios y, en muchos
casos, a los 11 afios. (9) Un estudio realizado por Debella et al. (5) mostr6é que el
97 % de los nifios diagnosticados mayores de 8 afios cumplieron con los criterios
clinicos.

Los analisis genéticos mutacionales son Utiles en especial en nifios pequefios
con historia familiar negativa y que completan de forma parcial los criterios clinicos
de diagnéstico del NHI, también en nifios con presentaciones atipicas y en el
diagndstico diferencial o genético prenatal o preimplantacional. (6) Asimismo, dichos
estudios pueden proveer informacion oportuna y determinar la confirmacion del
diagnéstico clinico para un manejo mas seguro e individualizado de los pacientes. (6)
Actualmente, la existencia de varios métodos de diagndstico genéticos moleculares,
asi como el cumulo de herramientas bioinforméticas, unidas a una estrategia
metodoldgica bien planificada, habilitan a identificar mutaciones en el gen NF1, que
permitiran ratificar el diagnostico sin mayor dificultad. (6) Algunos expertos opinan

gue los criterios de diagnostico definitivos de la NF1 deberian incluir siempre un test
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molecular positivo. (4)

En el diagndstico genético existen dos métodos, el directo y el indirecto. En este
tltimo se necesitan al menos dos miembros de la familia afectados; es un método
fiable y rapido, pero se puede utilizar solo en casos de enfermedad familiar. El método
directo es mejor, ya que detecta la mutacion causante de la enfermedad y se puede
realizar tanto en casos familiares como en casos esporadicos. (15) Diversas técnicas
moleculares utilizadas en estudios realizados en paises como Alemania, Brasil, Italia
o Estados Unidos ofrecen un amplio rango de sensibilidad para la detecciéon de
mutaciones de NF1. Algunos laboratorios utilizan los métodos de barrido o de
secuenciacién para minimizar los costos. (6)

El diagnéstico prenatal se hace a través de muestras de vellosidad cori6nica
entre las semanas diez y doce de gestacidn y solo es posible si antes se ha realizado
un estudio genético, directo o indirecto, del padre en el que se haya detectado la
mutacion. (15)

El diagnostico de la NF2 es mas tardio, en mas de un 90 % de casos aparecen
tumores cutaneos, manchas de color café con leche, tumores cerebrales y en la
médula espinal y manifestaciones oftalmolédgicas, como un tipo particular de catarata
llamada catarata subcapsular. (9, 17) Aunque la NF1 y la NF2 tienen pocas
caracteristicas clinicas comunes, son causadas por mutaciones de diferentes genes;
esto posibilita una clara delimitacion en el diagndéstico entre ambas, dados los
recientes descubrimientos en genética molecular. (9)

De todos modos, en muchas ocasiones es necesario realizar diagndsticos
diferenciales entre la NF1 y la NF2, el sindrome de Legius, el sindrome de Noonan y
el sindrome de deficiencia constitucional de reparacién de errores de apareamiento.
El diagndstico genético puede ser imprescindible para diferenciarlos. (9)

El sindrome de Legius o NF1-like es una rasopatia fenotipicamente muy parecida
a la NF1. Descrita en 2007, se caracteriza también por presentar manchas color café
con leche y efélides, pero se excluye la presencia de ndédulos de Lisch,
neurofibromas, tumores del SNC y mutaciones en el gen NF1. (9) Los pacientes con
el sindrome de Noonan se caracterizan por tener baja estatura, dismorfia facial tipica
y anomalias cardiacas congénitas; pueden presentar manchas color café con leche
a veces en namero y tamafo suficiente como para cumplir con el criterio diagnéstico

de NF1. (9) Con respecto al sindrome de deficiencia constitucional de reparacion de
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errores de apareamiento, es una afeccién muy poco frecuente, pero comparte con la
NF1 la presencia de manchas de color café con leche, pecas axilares y nédulos de
Lisch. (9)

II.1 Caracteristicas clinicas, signos y sintomas asociados a NF1

Las manifestaciones clinicas de NF1 son mdltiples y varian de un paciente a otro,
pueden provocar sintomas oftalmolégicos, ortopédicos, cardiovasculares, tumorales
y neurolégicos, como dificultades en el aprendizaje y trastornos de conducta. (9)
Ademas, se asocian con frecuencia a signos que van desde macrocefalia, baja
estatura e implantaciéon baja de las orejas hasta cambios neuroldgicos y vasculares
no relacionados con los neurofibromas y cuya etiologia no esta del todo clara. (2, 4)

Como se enuncio anteriormente, el primer sintoma de la enfermedad es cutaneo:
son las méaculas color café con leche, manchas planas, hiperpigmentadas, de bordes
definidos y de un tamafio promedio de 1 a 3 cm. Aparecen durante el primer afio de
vida y aumentan en nimero durante la infancia para desaparecer de forma gradual
en la adultez. Las pecas axilares e inguinales son mas pequefas que las anteriores,
no suelen presentarse desde el nacimiento y aparecen de los tres a los cinco afios
de edad; se encuentran en el 75 % de los pacientes afectados. (2, 9)

Desde el punto de vista oftalmolégico, aparecen en un paciente enfermo con NF1
los nédulos de Lisch, que corresponden a hamartomas avasculares del iris. Miden
entre 0,5 y 2 mm y no afectan la vision ni requieren de tratamiento. Solo los tienen el
30 % de los nifios menores de 6 afios y la mayoria de los pacientes de 20 afios; en
general se desarrollan en la etapa precoz de la adolescencia. (2) Los gliomas del
nervio optico afectan a un 15 % de los nifios menores de 6 afios con NF1, pero es
raro hallarlos en nifios mayores y en adultos. (9) Habitualmente cursan de forma
asintomatica y solo un 5 % ocasionan problemas graves como pérdida de la agudeza
visual, estrabismo, proptosis o hidrocefalia. (2, 9)

Las lesiones tumorales de la NF1 se pueden manifestar de cuatro formas
diferentes: neurofibromas cutaneos, subcuténeos, plexiformes difusos y plexiformes
nodulares. Aumentan en cantidad y tamafio con la edad. (4) La presencia de al menos
dos neurofibromas cutdneos o al menos uno plexiforme constituye un criterio

diagnoéstico de NF1. Sin embargo, no suelen desarrollarse o hacerse evidentes
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durante la primera infancia, por lo que pueden pasar afios antes de que el paciente
cumpla con este criterio. (9)

Los neurofibromas cutaneos son los mas frecuentes y se caracterizan por ser
tumores blandos, sésiles y pediculados. Es habitual que se localicen en el tronco y
no presentan riesgo aumentado de malignizar, por lo cual su principal consecuencia
es estética o, eventualmente, funcional. (9) Muchas veces provocan prurito local, que
puede estar asociado con crecimiento acelerado de los tumores y con estrés
emocional. (4)

Los neurofibromas plexiformes son el tipo mas severo y estan presentes en el
25 % de los individuos. Su crecimiento es impredecible, la mayoria de las veces
permanece sin complicaciones, pero puede tener un comportamiento agresivo en
poco tiempo y con un elevado riesgo de transformacién maligna en la vaina de los
nervios periféricos. Se caracterizan por su comportamiento infiltrativo y su
diseminacion paraespinal extensa, por lo que es esencial un diagndstico precoz y un
seguimiento riguroso. (2, 18)

En un estudio realizado por Leonard et al. entre los afios 1996 y 2006, se
identificaron trece pacientes con compresién de la médula cervical debida a
neurofibromas plexiformes, de edades entre 9 y 60 afios, cuatro de ellos, menores
de 18 afios. Los pacientes presentaron sintomas como cuadriparesia progresiva,
paraparesia, incontinencia y dolor cervical. (18)

Hablar de los signos y sintomas 6seos de los pacientes con NF1 es reconocer
gue presentan una masa 6sea disminuida en comparacion con la poblacién general,
con un grado de severidad que puede ir desde una osteopenia hasta osteoporosis
(aun de causa desconocida). La escoliosis ocurre en un 10 a un 25 % de los casos,
se hace evidente en la adolescencia y afecta principalmente la columna dorsal. (9)
Se debe evaluar la existencia o la progresion de este signo por la posibilidad de
aparicion de tumores medulares. (2) Estudios sugieren una relacion entre
pseudoartrosis congénita de tibia y la NF1; las cifras reportan que el 55,4 % de los
pacientes con diagndstico de pseudoartrosis cumplen con los criterios diagnésticos
de NF1. (2) Por ultimo, cabe destacar como alteracién Osea la displasia del ala del
esfenoides, que puede detectarse en una imagen de tomografia axial computarizada
del SNC o manifestarse clinicamente con estrabismo o asimetria de las érbitas, que

muchas veces puede progresar interrumpiendo su integridad. (9)
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En este contexto es imperativo poner énfasis en las manifestaciones
neurolégicas, ya que entre el 50 y 80 % de los pacientes pueden tener dificultades de
aprendizaje y trastornos de la conducta, como déficit atencional o des6rdenes de
hiperactividad. (4, 9)

Numerosos estudios referencian que un alto porcentaje de pacientes
preescolares con NF1 suelen presentar problemas en el aprendizaje; se estima que
estos nifios experimentan dificultades en el habla, problemas con la lectura,
dificultades visuales y espaciales, asi como trastornos de concentracién y de
conducta. (8) Segun Huson et al., existe una evidente deficiencia cognitiva que
interfiere en el rendimiento escolar en un nimero que oscila entre el 40y 60 % de los
pacientes, aunque el grado de dificultad varia de un nifio a otro. Esta alteracion
cognitiva, en la gran mayoria de los pacientes, se considera la responsable del
fracaso académico e imposibilidad de completar estudios superiores. (2)

También aparecen aspectos psicomotores que pueden afectar el proceso de
aprendizaje de los nifios, evidenciado en un importante nUmero de pacientes con
dificultades de coordinaciéon motora fina y gruesa, que tienen dificultades en la
adquisicion de la escritura, y un elevado porcentaje encuentra dificultades en tomar
un lapiz, atarse los cordones, andar en bicicleta, correr, etcétera. Son pacientes que
se distraen con facilidad y en algunos casos presentan déficit de atencién junto con
hiperactividad. Tienden a ser timidos e introvertidos. (15)

Como odontélogos vy, en especial, odontopediatras, es necesario enfocarse en
caracteristicas clinicas generales de la enfermedad y en sus manifestaciones orales,
ya que la NF1 es una enfermedad progresiva que empeora lentamente, y resulta
valioso identificar lo antes posible los signos y sintomas orales, para prevenir
complicaciones y gestionar mejor las terapias. (3)

Existen datos recientes en la literatura que destacan hallazgos radiograficos y
clinicos de manifestaciones bucales en pacientes con NF1. (10) Un registro
interesante de un estudio realizado en un centro de referencia de NF1 en Minas
Gerais, Brasil, que cuantifica por primera vez las alteraciones en la voz y en la
motricidad oral, concluyé que la fuerza de los musculos orales estaba reducida en un
67 % de los pacientes. (3)

Un estudio publicado en el afio 2020 realizado en Rusia detalla que pueden

hallarse neurofiboromas orales entre un 8 y un 14 %, también puede aparecer un signo
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clinico que se conoce con el nombre de fenotipo ortoddntico displasico, con maxilares
superior e inferior y esfenoides acortados. En algunos casos puede observarse
paralisis facial por lesiones de los nervios craneales, en especial, la del nervio facial,
y mediante radiografias se notan ensanchados el canal del nervio alveolar y del
nervio mentoniano en un tercio de los pacientes involucrados en dicho estudio. (10)

Los datos sobre el hallazgo oral en nifios con NF1 son escasos, en particular
sobre qué tipo de manifestaciones clinicas y radiogréaficas son comunes a esa edad,
ya que los sintomas mencionados se desarrollan gradualmente a través de la vida y
son mas evidentes durante la adolescencia. (10)

Friedich enumero alteraciones en la regién maxilofacial asociadas a NF1 y entre
estas estan la elongacion y adelgazamiento de los procesos articulares y coronoides,
acortamiento de la rama, dientes retenidos e irregularidades del reborde mandibular;
otros autores han asociado la enfermedad con aplasia o0 agenesia de segundos
molares. (4)

En la region oral, la aparicién de un neurofibroma plexiforme facial tiene particular
importancia. Puede causar desfiguracion por asimetria, en general se origina en las
ramas del nervio trigémino e invade tanto la cavidad oral como sus paredes laterales;
el dolor y el crecimiento rapido pueden indicar una transformacion maligna que se da
en un 5% de los casos. Hay que considerar que los estudios que incluyen nifios con
neurofibromas plexiformes faciales y otras alteraciones bucales son escasos en la
actualidad. (4, 19)

La aparicién de NF en la cavidad bucal exige un exhaustivo examen clinico
general para arribar a un diagnéstico de certeza y determinar si se trata de un NFS o
NFM; en este sentido, se requieren controles en el tiempo a fin de descartar la
aparicion de nuevas lesiones. (16) Los cirujanos orales y maxilofaciales han
reportado con frecuencia las alteraciones estéticas severas asociadas a la NF1y la
dificultad para su tratamiento. (4)

Los odontélogos y los médicos no deben desconocer las manifestaciones
bucales de los pacientes pediatricos con NF1y han de realizar exdmenes cuidadosos

para investigar estas alteraciones. (19)
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La enfermedad es de etiologia idiopéatica y se supone es provocada por una
alteracion en la diferenciacién y migracion de la cresta neural al comienzo de la
embriogénesis, probablemente por factores de crecimiento neural o glial; su origen,
al ser genético, explica su presentacion clinica tan diversa. (1, 4, 9)

Todas las NF son enfermedades monogénicas, autosémicas y dominantes, y con
variable expresividad clinica. Estan causadas por la lesiébn de un unico gen, su
transmision no depende del sexo del progenitor afectado y si se hereda este gen, se
va a padecer la enfermedad. (5, 20) Alrededor de la mitad de las personas afectadas
con NF la heredaron; en la otra mitad es causada por una mutacion del gen. (20)

La NF1 tiene una de las tasas de mutacion mas altas y las mutaciones
esporadicas aparecen en casi la mitad de los afectados. (6) Una vez que se origina
la mutacion, su transmisién a las siguientes generaciones presenta un mismo patron,
0 sea que siempre sera igual a la del progenitor, pero no asi las caracteristicas
clinicas, que pueden ser del todo diferentes. (20)

En tal sentido, cuando una persona con NF se une con otra no afectada se dan
cuatro combinaciones de células. (20) Dos de las cuatro combinaciones producen
células con el gen NF y surge asi la posibilidad de transmision de la enfermedad en
el 50 % de los casos. (12)

Figura 1. Posibles combinaciones del gen causante de neurofibromatosis (20)

§ Cromosoma con Progenitor con NF Progenitor no afectado
w gen NF
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El gen NF1, responsable de la enfermedad (localizado en el afio 1990), esta
ubicado en la regién pericentromérica, en el brazo largo del cromosoma 17,
exactamente en la banda gq11.2. (7-9) Es un gen gue contiene sesenta exones, lo que
explica la gran variabilidad de penetracion de la enfermedad. (7) Este gen codifica
una proteina activadora GTpasica denominada neurofibromina, que tiene un elevado
nivel de expresividad en el tejido ectodérmico (piel, nervios y tejido 6seo). (9, 20) Su
funcién se relaciona con la supresion tumoral (inhibe el crecimiento celular anormal),
por lo que se produce un descontrol sobre el crecimiento celular que origina
proliferacion de tumores tanto benignos como malignos. (9)

La variabilidad fenotipica entre pacientes con NF1 se aprecia intra- e
interfamiliarmente, a pesar de que pueden presentarse mutaciones idénticas en el
gen. Entre familias de Corea que tenian el mismo tipo de mutacién se observd que
algunos miembros manifestaron patologias malignas y otros, menos severas. (6)

La expresividad variable puede deberse a mutaciones somaticas secundarias

dentro de los tejidos tumorales. (6)

V. Tratamiento

El tratamiento de esta anomalia consiste especialmente en la concientizacion del
paciente y su familia sobre las caracteristicas de la enfermedad, su transmision
genética y las limitaciones de su tratamiento. (19) Luego de tener la confirmacion del
diagnéstico, es fundamental realizar un seguimiento clinico del paciente, con la
finalidad de diagnosticar y tratar de forma oportuna las posibles y frecuentes
complicaciones de la enfermedad. (9, 19) No existe un tratamiento curativo especifico
y la expectativa de vida de las personas que padecen la NF1 es, en la mayoria de
los casos, casi normal, excepto al aparecer complejidad de las lesiones. (1)

Se reconoce que la causa mas comun de muerte son las neoplasias malignas
secundarias, tumores del SNC, tumores de partes blandas y tumores malignos del
SNP. Estudios realizados en poblacién adulta muestran un promedio de vida de hasta
veinte aflos menos en pacientes con NF1 en comparacion con la poblacion en
general. (2) Los tumores malignos son, probablemente, la complicacion mas temida

de la NF1 y, en orden decreciente, las neoplasias mas habituales son los gliomas
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opticos, el tumor maligno de la vaina nerviosa periférica, los tumores estromales
gastrointestinales y los feocromocitomas. (9)

Las conductas que se han de seguir consisten en acompafiamiento clinico e
intervencion, quirargica o con laser, para reseccion de lesiones neurofibromatosas
gue interfieren con la funciéon y estética o tienen posibilidades evidentes de
malignizacion, lesiones de rapido crecimiento y frente a la presencia de cambios
clinicos o dolor. (5, 7, 9, 19)

En el caso especifico de los neurofibromas plexiformes, el abordaje es complejo
y siempre es quirurgico; sin embargo, en general los resultados no son satisfactorios
dada la alta incidencia de secuelas neurolégicas posquirargicas y a la posibilidad de
recidiva local. (9) Como caracteristica, este tipo de neurofiboromas pueden llegar a
involucrar de manera total un plexo nervioso e invadir estructuras viscerales y
vasculares, lo que impide, muchas veces, la reseccion completa del tumor. (19) Son
pocos los reportes de casos e informacion limitada en la literatura sobre presentacion
clinica, manejo y pronéstico de este tipo de pacientes. (19) Las manifestaciones
cutdneas muchas veces comprometen la calidad de vida, sobre todo, por las
repercusiones emacionales, secundarias a los cambios estéticos de las lesiones
visibles. (2)

No existe un manejo farmacologico disponible, pero se avanza en estudios con
diferentes tipos de medicamentos que tratan el aumento de tamafo de los tumores,
mejoran el aspecto cosmeético de las manifestaciones cutaneas y ayudan a disminuir
la afeccién cognitiva que, con frecuencia, acompafia la patologia. (4) El selumetinib,
un inhibidor MEK, mostrd, en un estudio de fase 1 realizado por Dombi et al., una
disminucion de un 20 % del volumen tumoral en 17 de 24 pacientes con tumores
inoperables por estar en una localizacién riesgosa. Es alentador que en ninguno de
los casos se demostré progresion tumoral en el tiempo, y los efectos adversos no
fueron significativos. (9)

En el caso de la pseudoartrosis de los huesos largos provocada por la NF1, el
abordaje suele ser dificultoso y la amputacion puede llegar a ser necesaria. En casos
de escoliosis, que muchas veces tiene una evolucion mas agresiva por presentarse
en edades tempranas, habitualmente se requiere de un enfoque quirargico. (9)

Un 30 % de los nifios con NF1 pueden presentar algun trastorno del espectro

autista, asi como también existe un alto porcentaje de nifios con déficit atencional e
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hiperactividad. (8, 9) En este contexto es fundamental realizar un seguimiento estricto
del desarrollo de las funciones cognitivas y del desempefio escolar. Se recomienda
realizar de forma periddica test de coeficiente intelectual y evaluaciones
neuropsicologicas. (9)

La incidencia de convulsiones a causa de tumores o infartos del SNC pueden
ocurrir a cualquier edad y, por lo general, para que el tratamiento sea exitoso se
requiere de la combinacion de distintos farmacos antiepilépticos o de reseccién
quirargica de la region afectada. (9)

En el seguimiento de los nifios con NF1, la indicacion de estudios de imagen es
controversial, dado que la gran mayoria de las lesiones no seran pasibles de
tratamiento y son de crecimiento lento; por lo tanto, las guias de consenso actuales
no recomiendan imagenes de rutina, salvo en los casos en los que las lesiones
comienzan a producir sintomas. (19)

De ese modo, en términos generales, el tratamiento de la NF1 se centra en
motivar el crecimiento y desarrollo sano de los nifios que sufren el trastorno y tener
el control oportuno de las situaciones que se puedan originar de forma gradual. La
intervencion quirargica seria el tratamiento de eleccién para reducir sintomas
dolorosos a causa de la compresion por tumoraciones de gran tamafo, para tumores
o lesiones con signos de malignidad o por afectacion estética, aunque el tratamiento
quirdrgico suele ser poco satisfactorio por la presencia de una integracion intima de
los tumores con los nervios y la tendencia de algunos a crecer en red. (11, 17) Otros
pacientes pueden beneficiarse con terapias distintas, como la radiocirugia
estereotactica. (11)

El tratamiento para los pacientes afectados por esta dolencia amerita un
abordaje multidisciplinario ya que, si bien el seguimiento del paciente es pediatrico,
al ser una enfermedad multisistémica surge la necesidad de realizar interconsultas
con neurdlogos, logopedas, fonoaudidlogos, odontélogos, psicologos, oftalmélogos,
etcétera, con miras a prevenir inconvenientes que suelen presentarse y poder tratar
al paciente oportunamente. (2, 7, 13)

Es de orden un seguimiento longitudinal de los pacientes con controles a corto y
largo plazo a fin de descartar la aparicion de nuevas lesiones. (16) El seguimiento
adecuado e intervenciones acertadas y oportunas pueden optimizar la asistencia de

los pacientes, mejorar su calidad de vida y reducir la posibilidad de complicaciones
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asociadas. (2)

V. Conclusiones

Después de este analisis, consideramos haber contribuido al conocimiento de la
neurofibromatosis tipo 1, asi como a establecer ciertas consideraciones a modo de
orientaciones para la practica del paciente con necesidades especiales en el
abordaje de NF1.

Se pudo determinar que la NF1 es una enfermedad poco frecuente, con
manifestaciones clinicas generales y también orofaciales, como tumores y displasias
Oseas.

En relacion con los posibles factores etioldgicos de esta enfermedad, es evidente
gque su origen es autosdmico; existe una mutacién del gen NF1 trasmitido al
cromosoma 17 que genera descontrol sobre el crecimiento celular, lo que provoca la
proliferacion de tumores y dificultades cognitivas en un alto porcentaje de los
pacientes. Estas son las manifestaciones de la enfermedad que generan impacto
negativo en la calidad de vida de los pacientes y de sus familias.

Referente a los diferentes criterios de diagnéstico, las teorias y la practica
coinciden en que estos se basan fundamentalmente en criterios clinicos; a su vez, el
diagndstico definitivo de la enfermedad puede demorar hasta cuatro o cinco afios,
plazo en el que esta adquiere mayor expresividad. En la actualidad se dispone de
estudios genéticos con pruebas moleculares para el gen NF1 que pueden ser de
mucha utilidad para realizar diagndsticos definitivos y certeros de algunos casos
dudosos, y para hacer diagndsticos diferenciales respecto de otras NF, asi como de
otros sindromes con manifestaciones clinicas muy parecidas.

El seguimiento del paciente con NF1 es médico e incluye una estrecha
monitorizaciébn de las posibles complicaciones, por lo que el manejo sera
transdisciplinario, lo que permitird discutir e intercambiar opiniones entre los
profesionales involucrados.

Una de las manifestaciones mas frecuentes de la enfermedad es la afectacion
cognitiva, sobre la que se han descrito alteraciones que provocan problemas en el

aprendizaje escolar, dificultades en el habla, déficit atencional. Los aspectos ludicos
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y recreativos seran fundamentales para la introduccion del paciente en la consulta
odontoldgica y en las citas sucesivas. Es muy importante ser conscientes de todas
las dificultades que pudieran presentarse y que el paciente reciba el mejor manejo
profesional: brindarle total atencion en la consulta, una comunicacién clara y
constante en todos los procedimientos clinicos a realizar y, por sobre todas las cosas,
nunca perder la empatia con él y su familia.

El abordaje de un paciente odontopediatrico con NF1 tiene que contemplar sus
necesidades especiales; el tratamiento odontoldgico debe ser siempre pensado de
forma longitudinal, con consultas secuenciales bien planificadas e integradoras para
conformar un compromiso que sea 50 % profesional y 50 % de trabajo familiar en el
manejo domiciliario, ya que es esencial el apoyo y la concientizacién de la familia
sobre la importancia de la salud bucal de estas personas.

Muchos de los pacientes con NF1 pueden tener alteraciones en la motricidad
fina y no manejar de forma correcta las técnicas de cepillado dental, por lo que la
atencion de su salud oral estard en manos de su cuidador. Es necesario y
fundamental su involucramiento para tener éxito en las terapias preventivas de

enfermedad periodontal y caries.
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Reporte de caso clinico

Paciente con neurofibromatosis tipo 1 atendido en una clinica de odontologia de

especializacion infantil: reporte de caso
RESUMEN

Este relato de caso clinico presenta a un nifio de cuatro afios y tres meses con
diagndstico de neurofibromatosis tipo 1 que fue derivado y atendido en la clinica de
la Carrera de Especializacién en Odontopediatria de la Escuela de Graduados,
Facultad de Odontologia, Universidad de la Republica, en la ciudad de Montevideo,
Uruguay. Al realizar examen clinico se observaron cicatrices del tratamiento
quirargico del neurofibroma plexiforme que afectaba el cuello del nifio e hipotonicidad
muscular oral. En el examen clinico intraoral se observaron quince dientes deciduos
ausentes y cinco con lesiones de caries de la primera infancia, asi como presencia
generalizada de biopelicula microbiana sobre las superficies dentarias y sangrado
gingival provocado. Se realiz6 el tratamiento odontol6gico necesario para el paciente,
con los cuidados pertinentes, y la terapia rehabilitadora con prétesis parcial removible
superior e inferior. Concluimos que es de extrema importancia que los odont6logos
cuenten con conocimientos sobre la neurofibromatosis y los procedimientos clinicos
odontolégicos adecuados, sumado a la paciencia y la conciencia del deber de atender
a un paciente con necesidades especiales, atributos fundamentales para el buen

manejo de un paciente pediatrico especial y para realizar su tratamiento con éxito.

CASO CLINICO

El presente relato de caso tiene por objetivo abordar el manejo de un paciente
con necesidades especiales a través de la adaptacion profesional y la conducta
odontolégica individualizada aplicadas a un caso de neurofibromatosis tipo 1,
atendido en 2017 en la Clinica de la Carrera de Especializacion en Odontopediatria
de Facultad Odontologia de la Universidad de la Republica (Udelar) en Uruguay.

Paciente de sexo masculino de cuatro afios y tres meses de edad llevado a la

Clinica de la Carrera de Especializacion en Odontopediatria de Facultad de
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Odontologia de Udelar por sus padres, derivado del centro de salud donde recibe
asistencia, con el objetivo de que se valorara el posible tratamiento rehabilitador.

Durante la anamnesis, ambos padres relataron que el nifio tenia un diagndstico
de neurofibromatosis tipo 1, enfermedad heredada a través de su padre, que
presentaba el mismo cuadro. El interrogatorio a los progenitores no fue facil, ya que
el nivel socioeconémico y cultural de la familia corresponde a una poblacion
vulnerable, la vivienda no es propia, sino que son usufructuarios, cuentan con luz y
agua potable, pero no con saneamiento. Con respecto a los antecedentes
odontoldgicos de los progenitores, ambos relatan experiencias de enfermedad caries
dental, paradenciopatias y falta de piezas dentarias. La madre es portadora de una
prétesis removible.

En cuanto a los antecedentes personales médicos, el paciente se encuentra bajo
tratamiento para control de su enfermedad. Su madre cursdé un embarazo normal,
pero el parto fue prematuro, de treinta y cuatro semanas. El peso al nacer fue de
2898 kg, talla de 46 cm y el tipo de alimentacién fue natural, exclusiva, hasta los seis
meses de edad. La maduracion psicomotriz fue muy lenta, ya que comenzd a
sentarse al afio de edad y a caminar a los dos afios.

En lo que refiere al proceso de erupcién dentaria, su madre relaté que a los ocho
meses erupcionod un incisivo inferior. EI amamantamiento fue hasta los dos afios y
medio y como habito deformante el paciente presentaba succién del labio inferior.

En cuanto a habitos de salud bucal, el nifo utilizaba como fltor sistémico sal de
mesa y dentifricos fluorados de uso tdpico. Se realizaba higiene bucal tres veces al
dia sin supervision de un adulto y tenia una dieta cariogénica, con alta frecuencia de
bebidas y alimentos azucarados y carbohidratos, que consumia en cuatro y hasta en
seis momentos de ingesta durante el dia.

Con relacién al examen regional, el paciente presentd asimetria facial, ojeras,
labio inferior evertido, voluminoso, con poca tonicidad muscular, y ambas comisuras
labiales agrietadas. Al practicar examen funcional se observd respiracion mixta,
fonacion y masticacion alteradas por falta de piezas dentarias y deglucién atipica.

En cuanto a los signos clinicos de la NF1, el nifio presentaba cicatriz del
tratamiento quirargico de su neurofiboroma plexiforme que afectaba el cuello e
hipotonicidad muscular oral. Su cognicion y capacidad de comunicacion estaban

preservadas. El paciente era bastante timido y tenia mucha dificultad para
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relacionarse, pero fue colaborador en las consultas clinicas (Figura 2).

Figura 2. Examen extraoral frontal del paciente

—

Fuente: Catedra de Odontopediatria, Udelar

En el examen clinico de la cavidad bucal (figuras 3, 4 y 5) no se observaron
lesiones en las mucosas, se certificaron quince dientes deciduos ausentes (55 - 54 -
52-51-61-62-63-64-65-73-74-75-83-84-85)Yy cinco dientes con lesiones
de caries (63 - 71 - 72 - 81 - 82); presencia generalizada de biopelicula sobre las
superficies dentarias; sangrado gingival provocado al sondaje; saliva abundante;

lengua voluminosa, desbordante e hipotdnica, y bridas y frenillos sin particularidades.
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Figuras 3, 4 y 5. Aspecto clinico de la cavidad bucal del nifio al comenzar el
tratamiento

Fuente: Catedra de Odontopediatria, Udelar

En el examen radiografico, la radiografia panoramica inicial (figura 6) mostr6
ausencia de muchos dientes deciduos y también se observo presencia de gérmenes
de dientes permanentes y retraso en la erupcién dentaria de algunas piezas, lo que

requeria un acompafiamiento.

Figura 6. Radiografia panoramica inicial del paciente

Fuente: Céatedra de Odontopediatria, Udelar

A partir de los examenes realizados y del diagnostico de la situacion del paciente
se determind que se estaba en presencia de un paciente de riesgo alto con
probabilidad elevada de desarrollar nuevas lesiones de caries. Se realizo, en primera
instancia, la introduccién a la consulta odontologica, se explicaron estrategias
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preventivas y motivacionales de educacion para la salud dirigidas al nifio en forma
individualizada y al nacleo familiar en general. Se abordé la ensefianza de higiene y
la importancia de supervisar el cepillado bucal del nifio, el asesoramiento nutricional
(se pidio cartilla dietaria) y se explicé el uso y dosificacion del dentifrico fluorado.

Se planed una consulta para realizar los procedimientos odontolégicos en forma
ambulatoria. Mediante la técnica de remocién selectiva de caries se rehabilitaron las
piezas dentarias con lesiones de caries activas (53 cara palatina - 71 - 72 - 81 y 82
caras mesiales y distales) y se realizaron las protesis removibles superior e inferior.
En cada consulta del paciente se control6 el biofilm y se hizo cepillado profesional
con dentifrico fluorado de 1450 ppm, haciendo hincapié en la importancia del
cepillado nocturno y luego de las comidas principales, para asi lograr una
modificacion general del comportamiento hacia la salud. Se indic6 al nifio y a su
familia realizar cepillado bucal como minimo dos veces por dia con crema dental
fluorada mayor a 1100 ppm. El paciente recibié un kit de higiene con cepillo y crema
dental fluorada de 1450 ppm.

Las restauraciones dentarias se realizaron con cemento de ionémero de vidrio
de fotocurado (Fuji IX GC) en las piezas 53 - 71 - 72 - 81 y 82 (figura 7). Las protesis
removibles superior e inferior para mantenimiento del espacio se hicieron siguiendo
correctamente los pasos de su confeccion: a) toma de impresiones con silicona
pesada y liviana en un solo tiempo y vaciado para la obtencion de modelos de yeso;
b) placa de registros y rodetes; c) registro oclusal y restablecimiento de dimension
vertical; d) enfilado dentario; e) prueba de dientes y f) prétesis removible superior e
inferior (figuras 8, 9,10, 11, 12, 13y 14).
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Figura 7. Restauracion con cemento iondmero de vidrio de fotocurado
en71-72-81-82

Fuente: Céatedra de odontopediatria, Udelar

Figuras 8 y 9.Toma de impresiones con silicona, obtencion de modelos y placa
de registros y rodetes

Fuente: Céatedra de Odontopediatria, Udelar

Figuras 10 y 11. Registro de la dimension vertical y prueba de enfilado
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Fuente: Céatedra de Odontopediatria. Udelar

Figuras 12, 13 y 14. Aspectos clinicos de la cavidad bucal con la prétesis
removible superior e inferior en boca. Instalacion

Fuente: Céatedra de odontopediatria. Udelar

Figuras 15 y 16. Sonrisa del nifio al finalizar el tratamiento

Fuente: Céatedra de Odontopediatria. Udelar

El paciente retorn6 para su control odontolégico preventivo en forma periddica y
a los tres meses de la colocacion de las prétesis para continuar con el control de la
infeccion y de los mantenedores de espacio (figuras 15 y 16).

El nifio, que no presenta alteraciones en el intelecto, mantuvo un comportamiento

positivo durante todas las consultas. Los profesionales responsables de su atencién
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odontoldgica utilizaron la técnica de decir - mostrar - hacer y de refuerzo positivo. No
hubo llanto ni necesidad de emplear contencion fisica.

DISCUSION

La NF1 es una condicién que afecta de diversas formas a los individuos que la
padecen, por ejemplo, la manifestacion dermatolégica o en forma en cuello cerca del
angulo de la mandibula. Figueiredo et al. (11) publicaron en 2020 un caso clinico de
una nifia que, con relacién a los signos clinicos de la NF1, presentaba neurofiboroma
plexiforme (compromiso de varios grupos de nervios) que afectaba el parpado
superior del ojo derecho y provocaba ptosis, pérdida de visién y asimetria facial.
Ademads, tenia una hermana menor que mostraba el mismo cuadro. En el caso del
paciente presentado en este trabajo, el padre del nifio tiene también los signos
clinicos de la NF1.

Trabajar con la dieta e higiene bucal del paciente represent6 un desafio para el
profesional. Un aspecto importante a destacar del nifio estd vinculado a su
vulnerabilidad debido a la baja autoestima. Para Silva Brétas, (12) la baja autoestima
puede deberse a la carencia de motivacion en el individuo para su cuidado personal
y a ho percibir motivo alguno para cuidarse a si mismo, asi sea un nifio de cuatro
afios y tres meses de edad. Generar esta motivacion en el paciente y en sus
familiares representa una estrategia de atencién fundamental para la identificacion
de sus necesidades odontoldgicas basicas y para proporcionarles un poco de alivio
en ese momento de sufrimiento que atraviesan.

El tratamiento propuesto al paciente contemplé la rehabilitacién protética para
restablecer la funcion, estética y mejorar la comunicacion e integracion social con las
otras personas, ya que también puede estar asociada al progreso de su autoestima
y confianza, asi como de su calidad de vida. Segun Antoniazzi et al., (13) la calidad
de vida esta relacionada a la salud bucal y tiene un caracter multidimensional,
involucra el estado de salud, asi como los factores sociales y comportamentales.

Ademas, las proétesis parciales removibles son importantes en estos pacientes
pediatricos para restablecer las funciones alteradas y poder optimizar el crecimiento
esquelético craneofacial y el desarrollo de la denticién, y favorecen las funciones de

masticacion, deglucién, fonacion y digestion. En contradiccién a esto, Prabhakar et
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al. (22) y Brelaz et al. (23) relataron las desventajas del uso de protesis parciales
removibles y que, en algunas ocasiones, los ajustes necesarios pueden ser dificiles
en pacientes jovenes. Esto no ocurrié en el caso clinico en cuestion, ya que el
paciente fue muy colaborador.

Como afirman Gongalves et al., (21) es preciso intensificar el dialogo entre la
odontologia y las especialidades médicas que actian en la atencion de estos
pacientes y posibilitar el progreso del tratamiento. Una de las actitudes de
recuperacion de la autoestima es la preocupacion por la estética, lo que incluye la
sonrisa. (21) En el presente caso, la sonrisa del paciente fue restablecida por medio
de la confeccion de las protesis parciales removibles.

Finalmente, es de suma importancia que el odontélogo que atiende a un paciente
con NF1 severa tenga empatia con este, se involucre con su historial clinico para
evaluar su perfil cognitivo y dirigir sus intervenciones de acuerdo con su capacidad.
(11) La demostracion de domino de los procedimientos clinicos odontoldgicos a
desarrollarse, la paciencia y el disfrute de atender a una persona con necesidades
especiales son atributos fundamentales para atender a un paciente pediatrico en la

clinica y lograr un tratamiento exitoso, como el presentado en este trabajo.

CONCLUSIONES

Las principales caracteristicas bucales y clinicas generales del paciente relatado
estaban de acuerdo con lo descrito en la literatura para la neurofibromatosis tipo 1,
lo que evidenciaba la necesidad de tratamiento odontolégico educativo, preventivo,
restaurador y rehabilitador cuando fuese necesario. Los odontélogos desempefian
un papel fundamental en la rehabilitacion y bienestar de estos pacientes y deben
integrarse a un equipo multidisciplinario de atencién.

El conocimiento de las comorbilidades que presenta un paciente con la
enfermedad genética neurofibromatosis tipo 1 es de fundamental importancia para la

conduccion de su tratamiento odontolégico.
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Apéndice. Articulo Atencion odontolégica humanizada a un paciente

con neurofibromitosis tipo 1 atendido en una clinica de odontologia de

especializaciéni intantil. Reporte de caso
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Resumen

Este trabajo tiene como objetivo relatar un abordaje odontoldgico individualizado,
inclusivo y humanizado enfatizando la importancia del tratamiento de un nifo de 4 afios
y tres meses, con diagnoéstico de neurofibromatosis tipo 1, que fue derivado y atendido en
la clinica de la Carrera de Especializacion en Odontopediatria de la Escuela de Graduados,
Facultad de Odontologia, Universidad de la Republica en la ciudad de Montevideo,
Uruguay. En el examen clinico se observaron cicatrices del tratamiento quirurgico del
neurofibroma plexiforme que afectaba el cuello del nifio e hipotonicidad muscular oral. En
el examen clinico intraoral, se observaron quince dientes deciduos ausentes y cinco con
lesiones de caries de la primera infancia, asi como presencia generalizada de biopelicula
microbiana sobre las superficies dentarias y sangrado gingival provocado. Se realizé un
tratamiento odontol6gico necesario para el paciente, con los cuidados pertinentes, y la
terapia rehabilitadora con protesis parcial removible superior e inferior. Concluimos que
el tratamiento odontoldgico educativo, preventivo, restaurador y rehabilitador fue
satisfactorio y la empatia, como proceso dindmico, involucr6 mecanismos cognitivos,
afectivos y conductuales, y fue reconocida por sus efectos positivos en la promocién de la
salud bucal del paciente.

Palabras clave: enfermedad nerviosa de Recklinghausen, cavidad bucal, nifio,

mantenimiento del espacio, estética, prdtesis dental.
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Abstract

This work aims to report an
individualized, inclusive and humanized
dental approach, emphasizing the
importance of treating a child of 4 years
and three months, with a diagnosis of
neurofibromatosis type 1, who was
referred and treated at the clinic of the
Specialization Course in Pediatric
Dentistry of the Graduate School, Faculty
of Dentistry, University of the Republic in
the city of Montevideo, Uruguay. The
clinical examination revealed scars from
the surgical treatment of the plexiform
neurofibroma affecting the child's neck
and oral muscle hypotonicity. At intraoral
clinical examination, fifteen deciduous
teeth were absent and five with early
childhood caries lesions as well as a
generalized presence of microbial biofilm
on the tooth surfaces and provoked
gingival bleeding. A necessary dental
treatment was carried out for the patient,
with  the pertinent care, and
rehabilitative therapy with an upper and
lower removable partial denture. We
conclude that educational, preventive,
restorative and rehabilitative dental
treatment was satisfactory and empathy,
as a dynamic process, involved cognitive,
affective and behavioral mechanisms and
was recognized for its positive effects in
promoting the patient's oral health.

Resumo

Este trabalho tem como objetivo relatar
uma abordagem odontoldgica
individualizada, inclusiva e humanizada,
enfatizando a importancia do tratamento
de uma crianca de 4 anos e trés meses,
com diagndstico de neurofibromatose
tipo 1, que foi encaminhada e tratada en la
clinica de la Carrera de Especializacion en
Odontopediatria de la Escuela de
Graduados, Facultad de Odontologia,
Universidad de la Republica. O exame
clinico revelou cicatrizes decorrentes do
tratamento cirurgico do neurofibroma
plexiforme que acometia o pescoco da
crianca e hipotonicidade muscular oral.
Ao exame clinico intraoral, quinze dentes
deciduos estavam ausentes e cinco com
lesbes de carie na primeira infiancia, além
de presenca generalizada de biofilme
microbiano nas superficies dentais e
sangramento gengival provocado. Foi
realizado  tratamento  odontoldgico
necessario ao paciente, com os devidos
cuidados e terapia reabilitadora com
protese parcial removivel superior e
inferior. Concluimos que o tratamento
odontoldgico educacional, preventivo,
restaurador e reabilitador foi satisfatorio
e a empatia, como processo dinamico,
envolveu mecanismos cognitivos, afetivos
e comportamentais e foi reconhecida por
seus efeitos positivos na promogao da
saude bucal do paciente.

Keywords: Recklinghausen’s disease of
the nervous system, mouth, child,
maintenance of space, aesthetics, dental
prosthesis.

Palavras-chave: doenca nervosa de
Recklinghausen, cavidade bucal, crianga,
manutencio do espaco, estética, protese

dentaria.

I nt rOd UCCi (’) n sindromes, se incluye a la Neurofibromatosis

(NF), enfermedad autosémica dominante,

Los sindromes neurocutdneos comprenden o : .
p con expresividad variable y una patologia

n gr heterogén logi . . .
a un grupo heterogéneo de patologias progresiva con afectacion multisistémica &2,

caracterizadas por alteraciones del Sistema El término NF integra a tres dolencias de

Nervioso Central (SNC) y tegumentos, y son origen genético autosémico dominante:

de etiologia idiopatica. Dentro de estos Neurofibromatosis tipo 1 (NF1),
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Neurofibromatosis tipo 2 (NF2), y
Schawannomatosis o Neurofibromatosis tipo
3; estas dos ultimas consideradas dentro de
las enfermedades raras, siendo Ila
Neurofibromatosis tipo 3 muy infrecuente ®.
La NF 2 se la conoce como NF actsica
bilateral, se caracteriza por la presencia de
tumores multiples y lesiones de cerebro y
médula espinal.  El primer sintoma de esta
enfermedad suele ser el crecimiento de
tumores en los nervios auditivos que tiene
como consecuencia la pérdida de la audicién
®),

La NF1 es la enfermedad genética dominante

humana mas frecuente, dentro de las
enfermedades causadas por defectos de un
unico gen ®. La prevalencia es 1:3000 nifios
nacidos vivos ® , mas frecuente que en otras
enfermedades como la Diabetes Mellitus tipo
1 (1:13000)® o

(1:10.000). La primera publicacién de un

Fibrosis  Quistica
caso confirmado con NF fue en 1768, con
descripcibn de un  paciente  con

neurofibromas cutaneos, condicion que
habia sido heredada de su progenitor
paterno. En 1882, el médico Fiedrich Von
Recklinhausen describe la patologia por
primera vez y es por este motivo que también
la NF1 lleva su nombre, que a su vez también
es conocida como la enfermedad del
“Hombre elefante”, pero este es un error
histérico desde que fue comprobado que el
“Hombre elefante” tenia el Sindrome de
Proteus ®.

El gen de la NF1 se localiza en el cromosoma
17, enlabanda ql1, 2 y codifica una proteina
GTPasica

neurofibromina que tiene un elevado nivel de

activadora denominada
expresividad en el tejido ectodérmico (piel,
nervios y tejido 6seo). Se han descrito mas de
500 mutaciones de este gen, y si bien el

diagndstico de la enfermedad se basa en

criterios clinicos, existen también pruebas
moleculares para el gen NF1 que puede ser
de utilidad en algunos casos @®. La
penetracién de la enfermedad es completa y
su expresividad es variable por lo que el
grado de afectacién de cada individuo es
dificil de predecir incluso dentro de una
misma familia y alin en casos de gemelos
univitelinos >,

El diagnéstico de la NF1 es clinico y en el afo
1988 las caracteristicas especificas fueron
definidas por el Instituto Nacional de Salud
de Estados Unidos como: seis 0 mas manchas
“café con leche”, iguales o mayores de 5 mm
en pacientes prepuberes; dos o mas
neurofibromas de cualquier tipo, o uno
plexiforme; presencia de pecas en axilas o
ingle; glioma del nervio 6ptico; nédulos de
lisch (hamartomas del iris); lesién osea
definida como displasia de esfeniodes y un
familiar de primer grado con la enfermedad.
El hallazgo de dos o mas de estos criterios
justifica el diagnéstico @ %, Aunque estos
criterios resultan ser altamente especificos
en adultos, no se presentan en algunos nifios
menores de 8 afios ®. Existen también una
serie de signos tales como macrocefalia,
hipertelorismo, implantacién baja de las
orejas, retraso mental leve, dificultades en el
aprendizaje que se asocian a la NF1 pero que
no estdn considerados como criterios de
diagnoéstico ¥, pero se sabe que en los nifios
preescolares con NF1 predominan dos
anomalias comunes: baja estatura y mayor
tamario de cabeza 9.

En resumen, la NF1 es una patologia
posibilidad de

compromiso oftalmolégico, osteomuscular,

multisistémica con

cardiovascular, endocrino, pudiendo afectar
al SNC y periférico ®. No existe tratamiento
curativo, el mismo se basa en el manejo de los
complicaciones,

sintomas y posibles
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especialmente asociadas al crecimiento
tumoral. Se estima que la expectativa de vida
de los pacientes es de alrededor de 8 afios
menos que la poblaciéon en general V. Un
50% a un 80%

enfermedad puede tener dificultades de

de pacientes con la

aprendizaje y trastornos de conducta. El 30%
de los nifios con NF1 puede presentar algin
trastorno autista y cerca de un 40% déficit
atencional o hiperactividad @Y. Se han
descrito también en nifios, alteraciones en la
voz y en la motricidad oral @9,

Las manifestaciones orales y maxilofaciales
son de importancia conocerlas como
personal de la salud, ya que el odontdlogo
puede tener un papel protagénico en el
diagnostico adecuado de la enfermedad.
Manifestaciones orales en pacientes con
neurofibromatosis varian de 3,8% a 20%.
Cualquier lugar de la cavidad bucal puede
verse afectado. La lengua es el sitio mas
frecuentemente afectado por los
neurofibromas, seguido del paladar, las
encias, la mucosa bucal, el suelo de la boca y,
mas raramente, la mucosa labial 2,

A pesar de que no todos los pacientes tienen
las complicaciones clinicas o estéticas mas
graves de la enfermedad, la mayoria de los
pacientes con NF1 y sus familias sufren la
incertidumbre sobre el curso y evoluciéon de
la enfermedad, como la apariciéon de nuevos
tumores, el compromiso estético y la posible
transmisién a sus descendientes, lo que tiene
un gran impacto en la calidad de vida de los
pacientes (19,

Para Rezende et al ®® el bienestar del
paciente debe considerarse mas que el
equilibrio entre el cumplimiento de las
expectativas y el dolor, o sea, debe ser el

punto de partida del plan de tratamiento.

Ante lo expuesto, el presente relato de caso
tiene por objetivo relatar un abordaje
odontoldgico individualizado, inclusivo y
humanizado enfatizando la importancia del
tratamiento rehabilitador con
mantenimiento preventivo de un paciente
con diagnostico de neurofibromatosis tipo 1
atendido en 2017, en la Clinica de la Carrera
de Especializacién en Odontopediatria,
Facultad Odontologia, Universidad de la

Republica, Uruguay.

Caso clinico

Paciente de sexo masculino con cuatro afios y
tres meses de edad que fue llevado a la
Clinica de la Carrera de Especializacion en
Facultad de Odontologia, Universidad de la
Republica por sus padres, derivado del
centro de salud donde recibe asistencia, con
el objetivo de que se valore el posible
tratamiento rehabilitador. Los responsables
del paciente firmaron el Consentimiento
Informado para permitir que se realicen
todos los procedimientos dentales
propuestos en su hijo, asi como fotografias y
difusién del caso.

Durante la ambos

anamnesis, padres

relataron que el nifio contaba con
diagndstico de neurofibromatosis tipo 1,
enfermedad heredada a través de su padre
que también presentaba el mismo cuadro. El
interrogatorio a los progenitores no fue facil
ya que el nivel socioeconémico y cultural de
la familia es el de una poblacién vulnerable,
la vivienda no es propia, se encuentran en
calidad de usufructuario y cuenta con luz y
agua potable, pero no con saneamiento. Con
respecto a los antecedentes odontolégicos de
los progenitores, ambos relatan experiencia
de enfermedad caries dental,
paradenciopatias y falta de piezas dentarias.

La madre es portadora de una proétesis
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removible.

En cuanto a los antecedentes personales
médicos, el paciente se encuentra bajo
tratamiento médico, para control de su
enfermedad. Su madre cursé un embarazo
normal, pero el parto fue prematuro, de 34
semanas, su peso al nacer fue de 2Kg 898grs,
talla de 46 cm y el tipo de alimentacién fue
natural, exclusiva, hasta los 6 meses de edad.
La maduracién psicomotriz fue muy lenta, ya
que comenzo a sentarse al afio de edad y a
caminar a los dos afios.

En lo que refiere al proceso de erupcién
dentaria, su madre relaté que a los 8 meses
de edad erupcion6 un incisivo inferior El
amamantamiento fue hasta los dos afos y
medio y como habito deformante presento
succion del labio inferior.

En cuanto a habitos de salud bucal, el nifio
utiliza como fluor sistémico sal de mesa y
dentifricos fluorados de uso topico. El nifio se

realizaba higiene bucal 3 veces al dia sin

supervision de un adulto y tenfa una dieta
cariogénica, con alta frecuencia de bebidas y
alimentos azucarados y carbohidratos que
utilizaba con cuatro y hasta seis momentos
de ingesta durante el dia.

En relacién al examen regional, el paciente
labio

con poca

presentd asimetria facial, ojeras,
inferior evertido, voluminoso,
tonicidad muscular y ambas comisuras
labiales agrietadas. Al examen funcional, se
observd respiracion mixta, fonacién y
masticacion alteradas por falta de piezas
dentarias y deglucién atipica.

En relacidn a los signos clinicos de la NF1, el
nifio presentaba cicatriz del tratamiento
quirargicode su neurofibroma plexiforme,
que afectaba el cuello e hipotonicidad
muscular oral. Su cognicién y capacidad de
comunicacion estaban preservadas. El nifio
era bastante timido y tenia mucha dificultad
de relacionarse, pero fue colaborador en las

consultas clinicas (Figura 1).

Figura 1: Examen extraoral frontal del paciente

Fuente: Catedra de Odontopediatria, Udelar.

Al examen clinico de la cavidad bucal
(Figuras 2, 3 y 4) no se observaron lesiones
en las mucosas, se certificaron quince
dientes temporarios ausentes (55-54-52-
51-61-62-63-64-65-73-74-75-83-84-
85) y cinco dientes temporarios con lesiones
(53-71-72-81-82);

de caries presencia

generalizada de biopelicula sobre las

superficies dentarias, sangrado gingival

provocado al sondaje, saliva abundante,

lengua voluminosa, desbordante e
hipoténica y bridas y frenillos sin
particularidades.
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Figuras 2,3, 4: Aspecto clinico de la cavidad bucal del nifio al iniciar el tratamiento

Fuente: Catedra de Odontopediatria,Udelar.

En relacion al examen radiografico, la

radiografia pandramica inicial (Figura 5)
muchos dientes

mostré ausencia de

temporarios, y también se observé presencia

de gérmenes de dientes permanentes y
retraso en la erupcion dentaria de algunos

dientes, lo que requeria un acompafamiento.

Figura 5: Radiografia panordmica inicial del paciente.

A partir de los exdmenes realizados y del
diagnéstico de la situacion del paciente, se
determind que se estaba en presencia de un
paciente de alto riesgo con probabilidad de
desarrollar nuevas lesiones de caries. Se
realizd, en primera instancia, la introduccion
a la consulta odontoldgica, explicando
estrategias preventivas y motivacionales de
educacion para la salud dirigida al nifio, en
forma individualizada y al nucleo familiar. Se
abordé la ensefianza de higiene y la
importancia de supervisar el cepillado bucal
en el nifio, el asesoramiento dietario (se pidié
cartilla dietaria) y se explic6 el uso y

dosificacion del dentifrico fluorado.

7 e
S

B
.

s,
-

Se planeé una consulta para realizar los
procedimientos en forma
Utilizando la

remocion selectiva de caries, se realiz6 la

odontolégicos
ambulatoria. técnica de
rehabilitacién de las piezas dentarias con
lesiones de caries activas (53-cara palatina,
71,72,81 y 82-caras mesiales y distales), y se
realizaron las prétesis removibles superior e
inferior. En cada consulta del paciente, se
controld el biofilm y se realizé cepillado
profesional con dentifrico fluorado de 1450
ppm, haciendo hincapié en la importancia del
cepillado nocturno y luego de las comidas
principales para asi poder lograr una

modificaciéon general del comportamiento
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hacia la salud. Se indicé a el nifio y su familia
realizar cepillado bucal como minimo 2 veces
por dia con crema dental fluorada mayor a
1100 ppm. El paciente recibié un kit de
higiene con cepillo dental y crema dental
fluorada 1450 ppm.

Las restauraciones dentarias fueron
realizadas con cemento de ionémero de
vidrio de fotocurado (FUJI IX GC Corporation)
en las piezas 53, 71, 72, 81 y 82 (Figura 6).

Las protesis removibles superior e inferior

para mantenimiento del espacio se
confeccionaron siguiendo correctamente los
pasos de su confeccion: a) toma de
impresiones con silicona pesada y liviana en
un solo tiempo y vaciado para la obtencién de
modelos de yeso, b) placa de registros y
rodetes, c) registro oclusal y restablecimiento
de dimension vertical, d) enfilado dentario, €)
prueba de dientes y f) protesis removible
superior e inferior (Figuras 7, 8, 9,10, 11, 12

y 13).

Figura 6: Restauracién con cemento ionémero de vidrio de fotocurado 71, 72, 81,82

Fuente: Catedra de odontopediatria. UdelaR

Figura 7 y 8: Toma de impresiones con silicona y obtencién de modelos y placa de registros y

rodetes

Fuente: Catedra de odontopediatria. UdelaR
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Figura 9y 10: Registro de la dimension vertical y prueba de enfilado

,/ gl

Fuente: Catedra de odontopediatria. UdelaR

Figuras 11, 12 y 13: Aspectos clinicos de la cavidad bucal con la prétesis removible

superior e inferior en boca. Instalacién.

Fuente: Catedra de odontopediatria. UdelaR

Figura 14: Sonrisa del nifio cuando el regresa 3 meses después para evaluaciéon y

examen dental.

Fuente: Catedra de odontopediatria. UdelaR
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El paciente retorn6 para su control
odontoldgico preventivo en forma periddica,
y a los tres meses de la colocacion de las
prétesis, para continuar con el control de la
infeccién y control de los mantenedores de
espacio (Figura 14).

El nifio, que no presenta alteraciones en el
intelecto, mantuvo un comportamiento
positivo durante todas las consultas. Los
profesionales responsables de su atencion
odontoldgica utilizaron la técnica de decir-
mostrar-hacer y de refuerzo positivo. No
hubo llanto por parte del nifio, ni necesidad

de emplear contencion fisica.
. .7

Discusion

Los tipos de neurofibromatosis son un
grupo de trastornos genéticos que hacen
que se formen tumores en el tejido del
nervio. Estos tumores pueden desarrollarse
en cualquier lugar del sistema nervioso, ya
sea el cerebro, la médula espinal o los
nervios '3, Figueiredo et al.™ escribié un
caso clinico de una nifia, que en relacion a
los signos clinicos de la NF1, presentaba
neurofibroma plexiforme (compromiso de
varios grupos de nervios), que afectaba el
parpado superior del ojo derecho vy
provocaba ptosis, pérdida de vision y
asimetria facial. Ademas, tenia una hermana
menor que también presentaba el mismo
cuadro. En el caso del paciente presentado
en este trabajo, el padre del nifio tiene

también los signos clinicos de la NF1.

Trabajar con la dieta e higiene bucal del
paciente representdé un desafio para el
profesional. Un aspecto importante a
destacar de lo paciente presentado esta
vinculado a su vulnerabilidad debido a la

baja autoestima. Para Brétas, 2010 %, Ia

baja autoestima puede deberse a la carencia
de motivacion por parte del individuo sobre
su cuidado personal, y asi a no percibir
motivo alguno para cuidarse a si mismo, asi
sea un nifio de 4 afios y tres meses de edad.
La integracion de esta motivacion en el nifio
y sus familiares representa una estrategia de
atencion fundamental para la identificacion
de sus necesidades odontolégicas basicas y
para proporcionarles un poco de alivio en ese
momento de sufrimiento que atraviesan.

El tratamiento propuesto al paciente
contempla la rehabilitacién protética, para
restablecer su funcién, estética, mejorar la
comunicacion y la integracién social con las
otras personas, ya que también puede estar
asociada a progresar en su autoestima y
confianza, asi como de su calidad de vida.
Segun Antoniazzi et al. 2018 %), ]a calidad de
vida esta relacionada a la salud bucal, y tiene
un caracter multidimensional, involucrando
el estado de salud como los factores sociales
y comportamentales.

Ademas, las protesis parciales removibles
son importantes en estos pacientes
pediatricos para restablecer las funciones
alteradas y poder optimizar el crecimiento
esquelético craneofacial y desarollo de la
denticion, favoreciendo las funciones de
masticacion, deglucion, fonacion y digestion.
En contradiccién Prabhakar et al.'” y Brelaz
18 relataron las desventajas del uso de
prétesis parciales removibles y, en algunos
casos, los ajustes necesarios pueden ser
dificiles en pacientes jévenes. Esto no ocurrio
en el caso clinico en cuestién, ya que el
paciente fue muy colaborador.

Como afirman Figueiredo et al 19y
Goncalves et al. %, es preciso intensificar el

didlogo entre la odontologia y las
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especialidades médicas que actdan en la
atencion de estos pacientes y posibilitar el
progreso del tratamiento. Una de las
actitudes de recuperacion de la autoestima
es la preocupacion estética, incluyendo la
sonrisa 29, En el presente caso, la sonrisa
del paciente fue restablecida por medio de la
confeccién de las

prétesis  parciales

removibles.

Finalmente, es de suma importancia que el
odontblogo que atiende a un paciente con
NF1 severa tenga empatia con este, se
involucre con su historial clinico para
evaluar su perfil cognitivo y dirigir sus
intervenciones de acuerdo con su capacidad
(4, Seguin la Ley n° 13.146 @2 brasilefia de
inclusiéon de personas con discapacidad, la
humanizacidn por parte de los profesionales
de salud es esencial para la realizacién de
procedimientos odontolégicos en personas
con cualquier sindrome, a partir de la

interaccion sicosocial y familiar.

La demostracion de domino de los
procedimientos clinicos odontoldgicos a
desarrollarse, la paciencia y el disfrute de
atender a un paciente con necesidad especial
son atributos fundamentales para la
atenciéon de un paciente pediatrico en la
clinica y lograr su tratamiento con éxito

como es presentado en este trabajo.

Relevancia y aplicacion
clinica

Este caso clinico presenta de manera clara,
descriptiva e ilustrativa, sin limitaciones, las
caracteristicas de un paciente con
neurofibromatosis tipo 1 facilitando el

diagnostico por parte del odontélogo.

Ademas, muestra un tratamiento preventivo,

restaurador y rehabilitador adecuado,
resaltando la importancia del vinculo y el
compromiso del profesional con el paciente y
su familia durante la atenciéon a estos

pacientes.

Conclusiones

Las principales caracteristicas bucales y
clinicas generales del paciente relatado
estaban de acuerdo con lo descrito en la
literatura para la Neurofibromatosis Tipo 1,
como poca tonicidad muscular, dificultad de
higiene bucal y lesiones de caries dentales
la necesidad de

activas; evidenciando

tratamiento odontolégico educativo,

preventivo, restaurador y rehabilitador. Los
papel
fundamental en la rehabilitacién y bienestar

odont6logos  desempefian  un
de estos pacientes, debiendo estar integrado
en un equipo multidisciplinario de atencién a

los mismos.

El conocimiento de las comorbilidades que
presenta un paciente con la enfermedad
genética Neurofibromatosis Tipo 1 es de
fundamental importancia para la conduccién

de su tratamiento odontolégico.
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