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INTRODUCCION

La progeria o sindrome de Hutchinson-Gilford es una enfermedad poco frecuente,
el primer caso aparecio publicado en 1754 y hacia referencia al fallecimiento de un
joven de apariencia senil, cuyo peso no excedia las 17 libras (1). Las
caracteristicas principales del cuadro clinico que radican en la aparicién de
signos del envejecimiento, por consecuencia de una mutacion genética del gen
LMNA localizado en el cromosoma 19 que produce un trastorno del metabolismo
de los glucosaminoglicanos por aumento de la eliminacién del acido hialurénico de
la orina. (2)

Esta clase de sindromes son esporadicos, lo cual plantea la posibilidad de un
patrén de herencia autosomico dominante, pero algunos autores difieren en esto,
dicen que es un cuadro de patrones de herencia autosdmica recesiva, dada la
aparicion de casos en hijos de parejas con antecedentes de consanguinidad; sin
embargo, su baja incidencia parece no apoyar esta hipotesis. (2)

Los pacientes con progeria son nifios sanos al nacer, quienes durante su primer y
tercer afio de vida presentan rasgos de envejecimiento prematuro y progresivo,
los criterios mayores incluyen, alopecia generalizada, venas de la calota
prominentes, fontanela anterior permeable, ojos grandes, orejas prominentes con
ausencia de |6bulos, facies de pajaro, micrognatismo, apifiamiento, retraso en la
erupcion de los dientes deciduos y permanentes, labios delgados con cianosis
perioral, paladar alto, voz de tono alto, extremidades superiores delgadas, térax en
apariencia de pera, claviculas cortas, piernas arqueadas con articulaciones
prominentes, talla baja, peso bajo, ufias distréficas, maduracién sexual incompleta
y disminucion de la grasa subcutanea.(3)

Se describe que inicialmente aparecen placas esclerodérmicas en la piel de la
cadera y region superior de las extremidades inferiores, zonas que cada vez son
de mayor tamafo y que comprometen casi todo el cuerpo, respetando
fundamentalmente los genitales y algunas areas de los miembros inferiores,
reduccion de huesos largos, Con el tiempo disminuye la produccion de sudor por
parte de las glandulas sudoriparas y empieza a hacerse evidencia de la alopecia.
Como parte de los signos mas tardios se encuentran la hiperpigmentacion de la
piel de areas expuestas a la luz solar. (4)



Son nifios sin retardo mental, La vida de estos pacientes es corta, su muerte
ocurre en la adolescencia, la mayoria de las veces por enfermedades
cardiovasculares. La literatura reporta que mas del 80% de los pacientes que
padecen este raro sindrome sufren de soplos cardiacos, al paciente del caso
clinico no se le tomaron ningun tipo de examenes que nos confirmen dicho
diagnostico cientificamente pero la madre reporta que su hijo se encuentra entre
ese 80% de la poblacion afectada. (5)



1. ASPECTOS TEORICO-CIENTIFICOS

1.1 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

La progeria es un sindrome que radica en el envejecimiento prematuro por
consecuencia de una mutacién genética del gen LMNA localizado en el
cromosoma 19 que produce un trastorno del metabolismo de los
glucosaminoglicanos por aumento de la eliminacion del acido hialurénico de la
orina. Se conoce una incidencia de 1 nifio afectado por cada 4 a 8 millones de
nifios. Esta enfermedad afecta ambos sexos y a todas las razas por igual. Segun
La Fundacién para la Investigacion de la Progeria en el afio 2006 encontraron,
casos conocidos de Progeria en los Estados Unidos: 11 Numero de casos
conocidos de Progeria por todo el mundo: 45 nifios en 23paises. Es importante
para el odontélogo conocer este sindrome para poder realizar en la consulta
odontolégica un buen diagnostico y tratamiento del mismo (1)

¢ Cudles son las manifestaciones sistémicas y orales en un paciente pediatrico con
progeria?

1.2JUSTIFICACION

El odontdlogo se encuentra inmerso y expuesto a convivir en la consulta
odontolégica con innumerables patologias, tanto sistémicas como orales de gran
consideracion a la hora de la consulta odontoldgica, y sabiendo que el hombre es
un ser pluridimensional con mayor razén debera ser atendido de forma integral. En
este sentido es posible afirmar que el odontélogo durante su ejercicio profesional
se vera involucrado en situaciones que requieren de la investigacion e innovacion
a partir de los escenarios problematicos vistos en la consulta.

Por esta razén la presente revision bibliografica y el reporte de caso clinico son
pertinentes a la hora de brindar al profesional herramientas conceptuales que
seran de gran ayuda para el éxito de su consulta (1)

1.3PROPOSITO

Brindar al odontélogo informacion y conocimientos basicos de las manifestaciones
sistémicas y orales del sindrome de progeria, por medio de una revision
bibliografica y reporte de un caso clinico.
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1.4 MARCO TEORICO

1.4.1Definicion del sindrome Conocida como Hutchinson-Gilford Progeria
Sindrome (HGPS).Fue descrita por primera vezen1886por el Dr. Jonathan
Hutchinson y en 1897por Dr. Hastings Gilford. La progeria es rara y mortal,
"envejecimiento prematuro’. Se llama sindrome porque todos los nifios tienen
sintomas muy similares. Los nifios tienen una apariencia muy similar, a pesar de
quela progeria afecta los nifios de todos los origenes étnicos. Aunque la mayoria
de los bebés con Progeria nacen con aspecto saludable, que comenzara a mostrar
muchas de las caracteristicas de envejecimiento aceleradopor18-24mesesde
edad, o incluso antes. La Progeria incluye signos de retraso del crecimiento,
pérdida de grasa corporal y el cabello, cambios en la piel, rigidez de articulaciones,
dislocacion de la cadera, la aterosclerosis generalizada, enfermedades
cardiovasculares (corazén) enfermedad y accidente cerebro vascular. Los nifios
con Progeria mueren de la aterosclerosis o un derrame cerebral a una edad
promedio de 13afios (con un intervalo de aproximadamente8 - 21afios). (1)

1.4.2 Etiologia Después de una intensa investigacion cientifica, el gen de la
HGPS fue descubierto en Abril de 2003 por un grupo de investigadores que
trabajan juntos a través de la progeria Resecar Foundation (PRF) Genética del
Consorcio, asi como por un francés grupo de investigadores. El gen responsable
de HGPS se llama LMNA (Se pronuncia "lamina-a"). Un pequefio error de
ortografia en la secuencia de ADN de LMNA es responsable de la progeria. Este
tipo de cambio en el gen se llama mutacion puntual. El gen LMNA normalmente
produce una proteina llamada Lamina A, que es una proteina importante para la
mayoria de las células de nuestro cuerpo. Lamina A se encuentra en el nucleo de
la célula (la parte de cada célula que contiene el ADN) y ayuda a mantener la
forma y la funcion de la célula. En progeria, la mutacion LMNA hace que el gen
pueda producir un resultado anormal Una proteina llamada Lamin progerina. En
los nifios con Progeria, muchas células en el cuerpo como los vasos sanguineos,
la piel y los huesos. A medida que la edad de los nifios con progeria se acumula
en estas células causan progresiva la enfermedad. El descubrimiento de esta
proteina llamada nueva nos ha permitido para entender por qué los nifios con
progeria envejecen antes de tiempo, y nos llevé por un camino a los ensayos de
tratamiento por primera vez de drogas de la Progeria., Por lo tanto, al trabajar para
ayudar a los nifios con Progeria, han descubierto una proteina nueva que afecta a
las enfermedades del corazoén y el envejecimiento en todos nosotros (2)

HGPS definitivamente no es contagiosa, y generalmente no se transmiten en las
familias. El cambio genético es casi siempre una casualidad que es
extremadamente rara. Los nifios con otros tipos de sindromes progeroide que no
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son HGPS pueden tener enfermedades que se transmiten en las familias. Sin
embargo, HGPS es "esporadico autosémica dominante" mutacion-esporadica, ya
que es un nuevo cambio en la familia, y dominante, y que sélo una copia del gen
se debe cambiara fin de tener el sindrome. Para los padres que nunca han tenido
un nifio con Progeria, las posibilidades de tener un nifio con progeria son de 1 en4
millones. Pero para los padres que ya han habia un nifio con Progeria, las
posibilidades de que vuelva a ocurrir a los padres es mucho mas alta-alrededor del
2-3%.(2)

Los ninos con HGPS estan en alto riesgo de ataques cardiacos y accidentes
cerebro vascular en cualquier edad. La enfermedad cardiovascular en la progeria
es un proceso gradual. La Presion arterial y ECGa menudo en el rango normal
hasta que el nifio sea mayor. (2)

Muchos nifios pequefios requieren sedacion con el fin de obtener los estudios de
imagen del cerebro o el cuerpo. Los nifios con progeria que se sabe que tienen
alteraciones cardiovasculares o presion arterial requieren atencién especial
cuando son sometidos a sedacién o anestesia (2)

Los nifios afectados por progeria presentan sintomas de adultos situaciones de
emergencia tales como angina, infarto de miocardio, accidente isquémico
transitorio ataques y derrames cerebrales. El nifio con Progeria que se presenta
con dolor en el pecho Debe suponerse que tiene la enfermedad isquémica del
corazon hasta que se demuestre lo contrario. (2)

Otras consideraciones para los nifios con progeria son las siguientes:

* El acceso vascular: A pesar de venas periféricas puede aparecer destacado por
la escasez de grasa subcutanea, los barcos suelen ser menos elasticos y mas
dificiles de canular de lo que parece. (3)

* Moretones: Los nifilos con Progeria pueden sufrir contusiones importantes que
estan presentes durante largos periodos de tiempo, incluso con traumatismos
menores. Grandes hematomas en el cuero cabelludo son poco frecuentes. (3)

Las caracteristicas tipicas de los nifios con progeria son las siguientes:

+ Hipoplasia mandibular (3)

* Micrognatia y / o retrognatia (3)

+ apertura de la boca pequefa (3)

+ denticidn (retraso en la erupcion) (3)
* paladar profundo (4)

16



+ Disminucion de la flexibilidad del cuello y las articulaciones temporo-mandibular
(4)

« esquelético contracturas y disminucion de la movilidad del cuello (4)

+ Disminucion de la grasa subcutanea (4)

« estrechamiento de la nariz y fosas nasales pequenas (4)

Durante la sedacion o anestesia, se debe estar al tanto de los sistemas
cardiovasculares y la enfermedad cerebro vascular que caracteriza a la progeria.
La mayoria de los nifios con progeria tienen ECG normal y eco cardiogramas.
Como enfermedad progresiva, pueden desarrollar hipertension arterial sistémica,
del ventriculo izquierdo hipertrofia y alteraciones de la valvula mitral o aértica. La
vasculopatia coronaria y cerebral asociada con los resultados de progeria la
perdida de elasticidad de los vasos y un mayor riesgo de isquemia cardiaca o
cerebral eventos en los estados de hipovolemia o hipo perfusion. Los nifios deben
permanecer bien hidratados antes y después de los procedimientos previstos, y
medicamentos que pueden aumentar el consumo de oxigeno del miocardio o
producir hipotension se debe evitar. Muchos nifios se les aconseja tomar
profilacticos la aspirina, los riesgos y beneficios de interrumpir el tratamiento con
aspirina antes de la cirugia programada se debe discutir con el cirujano,
cardidlogo, y / o neurdlogo involucrados en el cuidado del paciente. (4)

En el aspecto nutricional se deben elegir alimentos sanos, batidos y licuados, los
ninos con Progeria pueden nacer con el peso normal. Los estudios han
demostrado que los nifios con Progeria consumen suficientes calorias para
crecer, pero el proceso de la enfermedad no les permite crecer normalmente. (5)

Los nifos deben realizar ejercicios varias veces a la semana y se deben extender
cada dia mas. Las actividades que hace que el nifio se mueva lleno de amplitud
de movimiento articular son mas funcionales y mas agradables para los nifios y
deben sentirse mas alentados. (5)

La actividad muscular puede ser beneficiosa para el fortalecimiento de los
musculos o ponerse a las areas de mayor contraccion comunes tales como el
gliteo mayor, cuadriceps, complejos para ayudar a mantener el rango de
movimiento. (5)

La fabricacion de un ortopédico bien acolchado que distribuya el peso del nifio
mas uniformemente sobre toda la superficie del pie es de gran ayuda en la mejora
de tolerancia a la locomocién y la disminucién del dolor. (5)

Las limitaciones funcionales incluyen la incapacidad para asumir posiciones o
realizar actividades como agacharse o subir escaleras. Las limitaciones en el
rango de movimiento parecen ser la razon principal de estas dificultades. La baja
estatura también puede afectar su funcién. Las limitaciones funcionales afectara la
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capacidad del nifio para subir en un autobus escolar, o realizar muchas
actividades de cuidado personal. (5)

La Evaluacién y provision de ayudas técnicas para optimizar la independencia es
necesarios para permitir que los nifios funcionen de manera similar a su misma
edad. Modificaciones en el hogar también pueden ser necesarias. (5)

El suministro de dispositivos de movilidad para permitir la maxima participacion de
los ninos en sus entornos a menudo es necesario cuando la enfermedad progresa.
Los dispositivos de movilidad permiten a los nifios con progeria independizarse.
Los dispositivos pueden ser un complemento a la movilidad, y sirven para
situaciones especificas, tales como la movilidad de larga distancia. Siempre que
sea posible, el nifio debe ser alentado para ser tan activo como sea posible. (5)

La (silla de ruedas eléctrica) es preferible a sillas de ruedas convencionales
debido a las limitaciones en las extremidades superiores. Andadores También
puede ser de alguna utilidad en particular en los nifios que han sufrido accidentes
cerebrovasculares. (5)

Cualquier cambio repentino en el estado funcional, tal como la pérdida de la
capacidad de caminar, o dolor o un cambio significativo en el rango de movimiento
se debe evaluar por un médico, incluso si no hay un evento traumatico. (5)

Los estiramientos agresivos se deben evitar asi el riesgo de fractura sera minimo.

(6)

La participacion es importante ya que mejora la interaccién con los compaferos,
contribuye al buen estado fisico, y puede reducir al minimo las deficiencias que la
enfermedad produce cuando progresa. Los nifios pueden participar en una amplia
variedad de actividades fisicas, como caminar, bailar y nadar. Puede que no sean
capaces de participar en algunos deportes de equipo, ya que son
significativamente mas cortos y tienen menos masa corporal que los compafieros.
Deformidades oOseas también pueden ser un factor limitante para algunas
actividades fisicas. En caso de duda, pedir consejo a un terapeuta médico y / o
fisica que esté familiarizado con el sindrome .Los nifios y las familias pueden
necesitar ayuda de un terapeuta con el fin de encontrar actividades fisicas o
programas adecuados. Buscar juguetes apropiados de tamafio o juguetes
adaptados (es decir, vehiculos de tres ruedas) con el fin de participar en
actividades fisicas. (6)

La natacion es excelente para la flexibilidad de las articulaciones, sin embargo, los
nifos con progeria tienen varios problemas con la natacién. Debido a que tienen
una grave falta de grasa corporal, que no estan bien aisladas, el agua de la piscina
la pueden sentir muy fria; si el agua se puede calentar en un grado mas alto que la
piscina sera mejor tolerado. El mar o estanques seran mas que un desafio. (6)
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Un traje de buceo para el nifio si es posible. Los trajes de los nifios son estandar
demasiado grande en las piernas y los brazos, y no sera capaz de aislar
adecuadamente el cuerpo. Ademas, la grasa es importante para la capacidad de
nadar porque flota. (6)

Por lo tanto, es mucho mas dificil para los nifios con progeria nadar
sin dispositivos de flotacion. Todas las actividades de natacion deben ser
supervisadas por un adulto que sea competente en la seguridad del agua y de
rescate. (6)

Los nifos con progeria deben tener evaluaciones anuales por un pediatra
terapeuta ocupacional. La evaluacion debe incluir las siguientes areas:

+ Las medidas fisicas (el rango de movimiento, fuerza) (6)
+ Coordinacion (6)

* habilidades funcionales (6)

* percepcion visual (6)

+ habilidades motoras de integracion (6)

1.4.3 Signos y sintomas Las funciones del cuerpo y las estructuras que afectan
a la parte superior uso de las extremidades y las actividades funcionales a
menudo se incluyen los siguientes:(6)

« Contracturas articulares de todas las articulaciones de las extremidades
superiores(6)

* Alta asimetrias de las extremidades(6)

* Propenso a las dislocaciones de hombro(6)

* Reduccion de la fuerza de las extremidades superiores(6)

« Las munecas suelen tener limitada la flexién dorsal (flexién hacia arriba)(6)
* Pulgares de los nifios no van a carpometalcarpo (CMC) extensiéon de avion
pulgares mayoria de los nifos (6)

+ La reabsorcion de la falange distal(6)

+ Las falanges distales suelen ser dolorosas a la presion(6)

+ Disminucion de los depoésitos de grasa dentro de la mano (Sobre todo en las
puntas del pulgar y el dedo)(6)

+ Corto de estatura(6)

* Aumento de las prominencias 6seas(6)

« Dificultad para tolerar temperaturas extremas de calor o frio (Es decir, el clima,
agua)(6)

« Algunos tienen disminucion de la coordinacion motora.(7)

» Algunos tienen problemas visuales (7)
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Las manifestaciones clinicas de la progeria se clasifican en criterios mayores y
signos que usualmente estan presentes. (7)

Los criterios mayores incluyen facies de pajaro, alopecia, venas de la calota
prominentes, ojos grandes, micrognatia, denticion anormal y retardada, térax en
apariencia de pera "acampanado", claviculas cortas, piernas arqueadas
(secundaria a una extension incompleta de caderas y rodillas), extremidades
superiores delgadas, con articulaciones prominentes, talla baja, peso bajo para la
talla, maduraciéon sexual incompleta y disminucién de la grasa subcutanea. (7)

Los signos que usualmente estan presentes son piel esclerodermia, alopecia
generalizada, alopecia de pestafas y cejas, orejas prominentes con ausencia de
I6bulos, nariz ganchuda, labios delgados con cianosis perioral, paladar alto,
fontanela anterior permeable, voz de tono alto y ufias distroficas.(7)

Caracteristicas mas relevantes a nivel ocular, riesgos y posibles
recomendaciones para el paciente con progeria. (7)

Se considera que el paciente con progeria tiene un déficit en la sintesis de grasa
subcutanea lo que entonces genera un problema a nivel ocular en la siguiente
importancia:(7)

1. Ojos ligeramente abiertos al dormir (7)

2. Piel tirante en ojos(7)

3. Lagrimas con frecuencia. “ojo seco”, es decir piel apretada y almohadilla de
piel escasa para el globo ocular(7)

Entre otras alteraciones relacionadas con el globo ocular se encuentra la ausencia
de cejas, y pestanas lo que generan la falta de proteccion contra el polvo y mucha
fotofobia. (7)

Como consecuencia de todas estas alteraciones se sugiere que el paciente con
progeria utilice anteojos lo que disminuye la resequedad que se origina por la
exposicion al medio ambiente, y esto a su vez disminuira el origen de la queratitis,
que tendra que ser tratada de urgencia con un oftalmélogo.(7)

Es importante incorporarlos examenes anuales de optometria y oftalmologia por
en el régimen de salud de los nifos con  Progeria, y
si hay alguna pregunta acerca de la salud ocular. (7)

Evaluacion audiolégica del oido externo del nifio con progeria y
comportamiento de pruebas para evaluar los umbrales de audicién. (7)

Es relevante poder describir el perfil de audiencia tipica de los nifios progeria, asi
como elaborar una guia para la evaluacion audiologica y la gestién de posibles
estrategias.(7)
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Empezariamos por decir que “el oido externo del nifio con progeria a diferencia del
oido normal, el pabellén auricular y lateral de 1/3 del conducto auditivo externo se
compone de cartilago y de grasa subcutanea permitiendo que los transductores
utilizados en la prueba de comportamientos de audiencia encajen perfectamente y
comodamente en el 0ido.(7)

El estado del oido externo en nifios con progeria plantea una dificultad especial en
la realizacion de la evaluacién de la audicion, dicho fenémeno se caracteriza por la
pérdida de la conformidad de los cartilagos y a la piel flexible. (7)

El resultado que arroja dicha prueba es: el oido puede ser marcadamente sensible
a la presion aplicada por los transductores que se aplica en el pabellon de la oreja
y el conducto auditivo externo”. (7)

Las pruebas objetivas electrofisiologias de la funcion auditiva. (7)
La timpanometria es un examen para evaluar la funcién bruta del oido medio (7)

Esta prueba consiste en “realizar manualmente la insercion de una sonda de punta
goma que se destina para sellar herméticamente el conducto auditivo externo. (7)

Los resultados de este examen son esencialmente normales en muchos
individuos, aunque en muchos de los niflos con progeria se altera
considerablemente pero por realizar una técnica deficiente. (7)

La respuesta auditiva del tronco cerebral (7)

La prueba se utiliza normal mente para estimar la audiencia de los umbral es en
los nifios demasiado jovenes o impedidos en su desarrollo o que no pueden
participar en la audiometria conductual, o en los casos en que exista una
sospecha de una lesion de la via neural auditiva ascendente(por ejemplo, un
tumor en el nervio craneal octavo). Como esta prueba requiere de la participacion
pasiva del paciente, el suefio es a menudo deseado durante esta prueba (ya sea
natural o por medio de el uso de las edicion), existen preocupacion es similares
con respecto a la colocacion de un transductor en el canal auditivo. (7)

Una preocupacion adicional es que en la respuesta evocada se registra la medida
de campo, utilizando tres o cuatro electrodos del cuero cabelludo que se debe
tener bajo (<5k ohms) y bien equilibrado impedancia de la piel (todo dentro de 5k
ohmios). Por lo general, es un abrasivo suave utilizado para exfoliar la piel y
eliminar las células muertas de la piel. Evidenciando la verdadera delgadez de la
piel de los pacientes con progeria, se debe tener cuidado para no comprometer la
integridad de la piel debido a la prueba que se esta realizando. (8)

Los nifios con progeria tienen baja audiencia de media respecto a la frecuencia
del conductor, que suele ser leve, pero puede ser moderada en grado. (8)
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La fisiopatologia de esta pérdida de la audicion no esta clara en este momento.
Algunos de los nifios tienen timpanometria muy anormales con umbrales auditivos
que eran relativamente normales, mientras que en otros pacientes con
timpanometria normal sus umbrales de audicion podrian ser significativamente
elevados. EI Cerumen y la efusion del oido medio no suelen ser factores
contribuyentes a la pérdida de audicion grabada. Del oido medio y los reflejos
musculares eran casi uniformemente elevados o ausentes. (8)

Esto da lugar a una disfuncién en un endurecimiento de la pérdida del sistema y
por lo tanto de las propiedades de transmisién del sonido del oido medio. Un
paciente con una leve baja pérdida de audicién de frecuencias tiene poca
funcionalidad con deterioro en la comunicacion.

En consecuencia, los padres suelen quejarse de que
a su nifio con Progeria oye muy bien, a menudo una pérdida de la audicién de baja
frecuencia se encontré que no fue diagnosticado previamente originado las
intervenciones de audiologia, se limita generalmente a un seguimiento anual de la
audicion para el Progreso; el empeoramiento de la audicion en las frecuencias del
habla, teniendo en cuenta los cambios anatémicos del oido externo descrito
anteriormente en este documento, el acoplamiento de un audifono en el oido a
través de molde hecho a medidas personales seria la perfecta opcion para regular
dichas anormalidades.(8)

Recomendaciones orales para las familias, los profesionales médicos y
odontologos (8)

Es muy util que los familiares de los nifios con progeria conozcan que hay muchas
alteraciones a nivel oral para tener en cuenta:(8)

Retraso en la erupcién de los dientes temporales y permanentes(8)
Falta de espacio para la erupcién de los dientes permanentes(8)
Enfermedad periodontal (8)

Alto indice de caries(8)

Retrognatismo mandibular(8)

e Desgaste de dientes temporales(8)

Una de las cosas mas importantes que puede hacerse es establecer una relacion
con un odontdlogo en la vida tempana del nifio por lo menos en el momento en el
que erupcionan el primer diente temporal, debido al aumento en el riesgo de
multiples enfermedades se recomienda que el nifo visite por lo menos dos veces
al odontdélogo en el afio de su hijo para las enfermedades dentales, se recomienda
que su hijo visite al dentista dos veces al afio para chequeos de rutina, limpiezas,
y tratamiento de fluoruro, y con mayor frecuencia si el odontélogo encuentra
cuestiones orales que requieren atencion. Esto no so6lo permitira las frecuentes
evaluaciones orales, si no también ayudar a su hijo a sentirse cémodo en el
ambiente odontolégico. (8)
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Para odontoélogos

Apifamiento severo(8)

Maloclusion(8)

Erupcion dentaria ectépica(8)
Discrepancia en la longitud del arco(8)
Gingivitis y periodontitis generalizada(8)
Recesion gingival(8)

Agenesia(8)

Hallazgos craneofaciales de la progeria (8)

Alopecia(9)

Prominentes venas en cuero cabelludo(9)
Cianosis perioral(9)

Rango de movimiento limitado(9)
Hipoplasia maxilar y mandibular(9)
Micrognatismo(9)

Clase Il esquelética(9)

Consideraciones (9)

e Visitas tempranas al odontdlogo(9)
e Topicacién de fluor(9)
e Educacion en higiene oral.(9)

Aspectos dermatoldgicos y resultados mas comunes de la piel, cabello y
ufias en nifos con progeria (9)

Cambios en la piel puede ser el primer indicio de que hay un problema en los
nifos con Progeria, algunas anormalidades de la piel a veces se puede ver en el
nacimiento, pero los cambios son mas a menudo se observa en el primer afo de
vida, en la piel varian en severidad e incluyen manchas oscuras, la piel firme, y
areas pequefias (1.2 cm) suave y abultadas, sobre todo en el abdomen, el
estiramiento de la piel puede ser casi ausente en algunos nifios, o pueden ser
graves y restringir el movimiento de la pared toracica y gastrica.(9)

El cabello, las ufas y el pelo son a menudo de aspecto normal al nacer, pero
comienza a disminuir gradualmente en los dos primeros afos de vida. El patrén de
pérdida de cabello por lo general comienza en la parte posterior o los bordes del
pelo del cuero cabelludo. La parte superior suele ser el ultimo en irse, todo el pelo
maduro se pierde, las cejas se pierden en los primeros afos, dejando muy poco
detras de las cejas. Las pestafias por lo general no se pierden. (9)
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Las de las manos y los pies con el tiempo se convierten en una forma anormal
creciendo poco a poco, y en tiempos de crack. Esto no suele causar problemas
funcionales, pero es terrible por que las ufias encarnadas crean focos de infeccion
no existe un tratamiento especifico que eviten que estos cambios dermatolégicos.

(9)
Estructura dsea y signos radiograficos en nifios con progeria. (9)

Los nifios con progeria se enfrentan a muchos problemas con el crecimiento 6seo
y en el desarrollo las anomalias esqueléticas en ocasiones se pueden veran el
nacimiento, pero a menudo se desarrollan con la edad de los nifios. (9)

Los nifios con progeria tienen huesos mas pequefios en comparacion con su
misma edad, pero su densidad mineral 6sea es generalmente leve, al punto bajo
de lo normal después de considerarlas diferenciasen el tamafio de los huesos. Sin
embargo, debido a los huesos mas pequefios, que son relativamente mas débiles
en nifos con progeria. (9)

Fracturas oOseas espontaneas son inusuales, y los nifios con progeria
no parecen sufrir de fracturas de huesos nada mas frecuencia que los nifios
sin progeria. Cuando las fracturas se producen, los huesos sanan
apropiadamente. (9)

En general las actividades de soporte de peso (por ejemplo, caminar, correr,
saltar) son buenos para mantener la densidad mineral 6sea y se debe fomentar.

(9)

Los nifios con progeria tienen a menudo dificultades con las extremidades
inferiores vestir (Ponerse los zapatos, calcetines y pantalones por debajo de las
rodillas. (10)

Con frecuencia se desarrollan estrategias adaptativas de vestir, tales como los
cambios de posicién o el uso de equipo de adaptacién, tales como alcanzadores
que pueden ayudarles a ser independientes.(10)

Una ayuda calcetin se puede utilizar para ponerse los calcetines, mientras que un
calzador de mango largo puede ayudar a poner los zapatos de forma
independiente. (10)

La mayoria de los nifios con progeria son independientes con la higiene apropiada
para su edad a la edad de 4 6 5, sin embargo, se requieren algunas adaptaciones
del medio ambiente para ayudar con los obstaculos de altura y con lo que parece
ser la postura inestable. Los padres pueden ayudar a supervisar entrar y salir de
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la bafiera o ducha, debido a preocupaciones de seguridad. Rara vez los nifos
requieren de equipo de adaptacion para ayudar en las tareas de higiene, tales
como el bafio. Sin embargo, equipos como esponjas de mango largo puede ser
utilizado para ayudar en la limpieza de las extremidades inferiores. Algunos nifios
no son capaces de limpiar de si mismos después de ir al bafio, debido a la amplia
gama de limitaciones de movimiento y la dificultad con el equilibrio. Ayudantes
como pinzas con papel higiénico envuelto alrededor de ellos o toallitas humedas
para disminuir la cantidad de esfuerzo. Un asiento puede aumentar la comodidad
del nino. Asientos de inodoro acolchados también pueden ser utilizados para tratar
el malestar de estar mucho tiempo sentados. Con la higiene oral, un cepillo de
dientes eléctrico puede ser utilizado. Uso de hilo dental y palillos dispensadores
automaticos crema de dientes de manos libres también puede ser util. Los nifios a
menudo se quejan de dolor mientras se estan sentado durante periodos
prolongados de tiempo, que parece estar relacionado con sus prominencias
Oseas. Cojines de asiento y descansos frecuentes, es lo ideal. (10)

Los nifios con progeria a menudo se quejan de fatiga de la mano o el dolor
durante la escritura o actividades para colorear. Las razones de esto son
confusas, pero parece ser relacionado con limitaciones articulares, la reduccion de
las almohadillas grasas, y la posicion funcional de la articulacion carpo
metacarpiana del pulgar (10).

Con frecuencia no son capaces de transportar objetos hacia arriba o hacia abajo
de las escaleras y por lo tanto requieren la ayuda de un comparfero, maestro,
padre o madre. (11)

Actividades tales como deportes de contacto, los deportes de equipo, o
actividades de ocio con sus padres puede requerir alguna adaptaciéon por sus
capacidades y condiciones médicas. (11)

Muchos nifilos con progeria experimentan fatiga al caminar prolongado distancias.
Ademas, no puede ser capaz es de mantenerse al dia con sus compareros o
ritmo de la familia debido a su caminado es mas corto, lo que puede afectar a su
socializacion. El uso de dispositivos de movilidad funcionales, como cochecitos,
sillas de ruedas manuales, o sillas de ruedas eléctricas pueden ser necesarios en
varios ambientes. El terapeuta debe completar una evaluacién de la movilidad
funcional y proporcionar al nifio y la familia con el modo de permitir que el nifio
tenga modos Optimos de movilidad. Por ejemplo, las opciones de sillas de ruedas
eléctricas (como el Permobil que tiene un elevador de asiento y una silla-a la
opcion de piso) permiten mayor independencia. Esta silla permite al nifio entrar y
salir de la silla con seguridad y para alcanzar algun objeto a diferentes alturas, asi
como navegar dentro de el aula, el hogar y la comunidad.(11)

Después de completar una evaluacion de terapia ocupacional, un programa de
tratamiento debe ser recomendado. Esto puede incluir los servicios directos, la
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programacion de su casa con la consulta de seguimiento, o en curso. Muchos
nifos con progeria no requieren servicios semanales, sino que requieren un
tratamiento en curso con los padres y educacion infantil. (12)

El terapeuta ocupacional debe proporcionar una evaluacion y tratamiento para
ayudar a los nifios en todos los ambitos de la funcién (auto-cuidado, educacion,
trabajo, juego, ocio y participacion social). Los nifios menores de 6 afios deben ser
llevados dos veces al afio para una evaluacién por un terapeuta ocupacional. Los
nifios 6 afios y mayores deben ser vistos una vez al afio a terapia ocupacional.
(12)

Los nifios con progeria disfrutan de una variedad de actividades. A pesar de sus
funciones Unicas del cuerpo y las diferencias estructurales, hay muchas maneras
para adaptarse a su entorno y tareas con los dispositivos de adaptacion y otros
cambios que les permitan aumentar su independencia y participacion en
actividades de auto cuidado, educacion, trabajo, juego y la participacion social. Su
participacion en estas areas con sus compaferos y su mayor independencia es
importante, especialmente a medida que se
vuelve adolescente. (12)

Para poder tener comodo a un nifio con Progeria sera necesario tener en cuenta:

* Medidas para el bafo (12)

+ Adaptacion de interruptores y perillas (12)

+ Colocacion de elementos a nivel apropiado para la preparacion de los alimentos
(12)

» La facilidad de la movilidad de un lugar a otro (13)

» Capacidad para mantenerse al dia con sus compaferos (13)

* La movilidad permite la socializacion (13)

* Ajuste de la seguridad o la preocupacion de los padres (13)

» Bicicletas y / o vehiculos de tres ruedas (13)

Varios factores contribuyen al dificil cuidado de los pies de los nifios con Progeria.
Estos incluyen la falta de una proteccién adecuada de grasa, anormalidades de la
piel, La distrofia en las ufas de los pies, y la gama limitada de movimiento articular
en los tobillo. Como resultado problemas como los callos (callos), ampollas,
molestias en el talén, y una incapacidad para caminar sobre superficies duras, sin
zapatos o zapatillas. Masajear suavemente con cremas hidratantes puede ayudar
a aliviar el dolor. (14)

Los nifos con progeria tienen una desviacion al caminar que es tipica de alguien
con movimiento del pie limitada. Dado que los nifios con Progeria tienen una
notable disminucion de los tejidos blandos del pie, caminar es inestable para los
nifos. (14)
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El pie de un nifio con progeria es muy estrecho.

La falta de relleno también se hace una caminata mas dolorosa porque los huesos
de sus pies absorben todo el impacto de la caminada. Un material bien acolchado,
suave, pero de apoyo se utiliza para ayudar a estabilizar el pie. (14)

Es importante reconocer que hay una serie de sistemas del cuerpo que funcionan
con normalidad en los nifos con progeria. Esto puede ser debido a que la
progerina se produce por algunos tipos de células, o porque ciertos 6rganos que
son mas resistentes a los efectos de la Progeria no se dejan afectar. (14)

* El cerebro (14)

* Higado (14)

* Rifién (14)

* El sistema gastrointestinal (14)

La funcion inmune es normal, la curacion de cortes y fracturas de huesos se
produce en la tarifa habitual. Las vacunas se recomiendan para nifios con progeria
de la misma manera que se recomiendan para la poblacién pediatrica, incluyendo
vacunas contra la gripe. Ademas, las vacunas que estan indicadas para nifios en
categorias de alto riesgo se deben tener en cuenta los nifios con progeria. Cuando
las vacunas son escasas, a los nifios con Progeria se les debe dar una
consideracion especial, ya que pueden ser mas débiles que sus padres
emparejados por edad y por lo tanto menos capaces del manejo de una
enfermedad. (15)

Las funciones del sistema endocrino con normalidad, aunque los cambios
puberales tales como la aceleracion del crecimiento, los genitales, y el desarrollo
del vello adulto no generalmente ocurren. Algunos nifios son tratados con la
hormona del crecimiento, que pueden aumentar su tamario total. (15)

Es muy recomendable que los padres de los nifios con Progeria tengan reuniones
con el director de la escuela o colegio, enfermeras, terapeutas y maestros de
todas las materias que ve su hijo. Es una gran oportunidad para informar a todos
acerca de lo que es Progeria y cuales son sus necesidades. (15)

A lo largo del afo, los padres también pueden optar por incorporar un "libro de
comunicacion" en que los profesores, docentes auxiliares, y otros ayudantes
pueden entrar en las observaciones que a continuacién se puede discutir con los
padres. (16)

Cualquier nifio que desarrolla disnea (dificultad para respirar), angina (dolor de
pecho), o cianosis (coloracién azulada de los labios y la piel) durante el esfuerzo
debe inmediatamente parar. Si los sintomas no se resuelven rapidamente, el nifio
debe recibir atencion médica de emergencia de acuerdo a la escuela o de
emergencia. Si el oxigeno esta disponible, se debe administrar. (16)
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Algunas indicaciones que se pueden tener en cuenta para el manejo de un nifio
con Progeria:(16)

« Asegurarse de la altura de asiento adecuado, con los pies tocando la superficie.
Si los pies estan colgando, las piernas del nifio se sentiran incomodas. Mesas y
sillas bajas, o0 mas pequenas (16)

« Suministro de un cojin suave para poner en sillas duras o el suministro de apoyo
y multi-posicion de la silla ortopédica. (16)

« Permita que el nifio se siente, se pare y mueva a voluntad. A veces para
comodidad, los nifios deben estar en el escritorio de forma intermitente en lugar de
la sesion y se puede hacer esto sin interrumpir su trabajo. (16)

» A menudo resulta dificil para los nifios con progeria sentarse con las piernas
cruzadas o en un piso duro. Ponga una silla rodante. (16)

« Las puertas de los bafios deben ser faciles de abrir o permanecer abiertas
durante todo el dia. (16)

+ Para los niflos mas pequefios, el suministro de un coche a la escuela. Para nifios
mayores, acceso a una silla de ruedas puede ser util. Dos juegos de libros deben
ser suministrados, uno para casa y otro para la escuela. (16)

» Monitor de escribir la fatiga en el aula. (16)

Algunas sugerencias:

- Una mesa de dibujo para colocar en el escritorio puede ser mucho mas comodo
que escribir sobre una superficie plana. (16)

- Lapices grandes lapiz similares a los suministrados a las victimas de artritis
puede ser mas comodo para escribir. (16)

- Un ordenador portatil puede reducir la fatiga o "calambre del escritor". (16)

« Una bolsa de reserva rodante se aconseja. (17)

« Permitir que el nifio use un sombrero en la escuela. La mayoria de las escuelas
no permiten a los nifios usar sombreros, pero es importante que los nifios con
progeria usen gorras o sombreros, si esto les hace mas comodo. (17)
« El nifio puede usar un procesador de textos, Alfa-Smart o similar teclado
electrénico a la composicion de tipo largo y / o respuestas a preguntas de

desarrollo, segun sea necesario. (17)

 Para la clase de educacion fisica, es éptimo si el profesor le permite al nifio a
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intentar cosas que él / ella quiere probar, pero que también el resto de los nifios lo
realicen cuando sea necesario. (17)

+ El maestro de educacién fisica debe proporcionar alojamiento en la clase de
gimnasia y el vestuario, segun sea necesario. Si la clase sale a la calle, controlar
la temperatura. Si el nifio no va a salir debido a la severa temperatura, él / ella
puede quedarse con un amigo. (17)

« Los niflos con progeria no deben ser recogidos por otros nifios. (17)

» En caso de terapia fisica tres veces por semana en la escuela, por 20-30 minutos
por sesion, y de terapia ocupacional 1-2 veces por semana en la escuela, durante
20 minutos por sesion, se proporciona a menudo como parte del dia escolar.(17)

« Permita que el nifo lleve una lonchera con él / ella para comer o beber a
voluntad. A menudo los nifios necesitan bebidas pequefas y frecuentes aperitivos.
(17)

* El niflo puede necesitar ir al frente de la fila del almuerzo para que él / ella tenga
tiempo suficiente para conseguir el alimento y se lo coma. Los nifios con progeria
suelen comer mas lentamente que sus companeros, por que necesitan maximizar
los alimentos y bebidas. Ademas, teniendo un "comparnero" al frente de la fila del
almuerzo podria ayudar a cargar la bandeja. (18)

* Que lo escolte un adulto o estudiante le lleve la mochila al nino en el comienzo
del dia y ayudar a la hora de salida. (18)

* Un estudiante o un adulto también debe ayudar en la transicion de una clase a
otra. (18)

« El nifio debe salir de la clase 2 a 3 minutos antes de lo regular tiempo entre
clases y el autobus. (18)

+ El nifo debe tener un padre u otro adulto de la escuela aprobado por los padres
para acompafar al nifio en todos los viajes de campo. (18)

* En caso de un mini-bus para el transporte hacia y desde la escuela, si es posible.
(18)

*Las aulas deben ser que se encuentren cerca del elevador, si la escuela tiene
uno. (18)

« Permita que el nifilo use el ascensor con un amigo cuando viaja entre plantas.
(18)
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« El personal de enfermeria debe ser dirigida a llamar a los padres cada vez que el
nifo se ve en la oficina de la enfermera. (18)

« El personal de enfermeria debe tener un desfibrilador disponible para el
tratamiento. (18)

« Tener amigos y asistentes de confianza para ayudar en la escuela es clave para
todo el mundo haciendo sentir comodo y feliz al nifio. (18)

Sabemos que la progeria es un sindrome de envejecimiento prematuro que hace
que sea similar a un envejecimiento normal, pero no en todos los caso podemos
observar las mismas enfermedades o cambios en los huesos y los patrones de
calvicie en progeria, por lo tanto con un nifio con este sindrome logramos ayudar a
una investigacion a nivel bioldgica y analisis de enfermedades que si se producen
en el envejecimiento en personas sin dicha enfermedad. (18)

La progeria tiene un papel importante en el envejecimiento y las enfermedades del
corazon. EI  proceso de envejecimiento es el hallazgo mas significativo en la
progeria. La proteina esta presente en concentracion uniformes normales en las
células con la edad. Los nifios con progeria tienen una predisposicion genética
prematuro, el Progreso a enfermedades del corazén. La muerte se produce casi
exclusivamente en enfermedades del pecho, por lo cual es la causa numero uno
de muerte. Al igual que con las personas que padezcan enfermedades del
corazdn, los eventos comunes para Progeria niflos son los derrames cerebrales,
hipertensién arterial, angina de pecho, agrandamiento del corazény la
insuficiencia cardiaca, en todas las condiciones asociadas con el
envejecimiento.(18)

Por lo tanto existe una clara necesidad de investigar la progeria. Por lo tanto
encontrar una cura no sélo va a facilitar a estos nifios, pero pueden proporcionar
claves para tratar a millones de los adultos con enfermedad cardiaca y accidente
cerebrovascular asociada con el envejecimiento natural proceso (18)

Debido a que el proceso de envejecimiento se acelera en los niflos con Progeria,
los investigadores ofrecen una rara oportunidad de observar en pocos afios lo que
requeriria décadas de estudios longitudinales. La biopsia de piel muestra progeria
en una 93 de afos de edad, sin progeria.(18)

Figura 1. La biopsia de piel (Fotografia cortesia de K. DJABALI)
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Tratamiento con drogas (18)

Actualmente existen tres farmacos en estudio para el tratamiento de la
progeria:(18)

1) Inhibidor de farnesil (ir) (18)
2) una estatina llamada la pravastatina (18)
3) un bifosfonato llamado acido zoledrénico (18)

Todos estos medicamentos funcionan en lugares diferentes a lo largo de un
camino comun que esperamos mejorar los sintomas de la enfermedad en
progeria, descubrir el gen de la progeria es el elemento clave de esta via en la
exploracién, esto se conoce como el gen LMNA, y que codifica una proteina que
normalmente es llamada prelamin A (esta proteina es un tratamiento posterior y
se convierte en Lamin A). Los nifios con progeria tienen una mutacién en LMNA
lo que nos lleva a la produccién de una forma anormal de prelamin A, llamada
"progeria". (18)

Los farmacos administrados en este estudio puede prevenir la progeria a partir de
células daninas y por lo tanto reducir la severidad de la enfermedad progeria. (18)

Desde 2003, la investigacién se ha centrado de manera sistematica el examen de
esta posibilidad, estos medicamentos primera prueba es las células de Progeria y
luego en los ratones que tenian progeria. (18)

Esta droga tiene como funcién dar una disposicion para bloquear la funcién
normal de las células y provocar la progeria, es una molécula del un grupo
"farnesil 'debe ser conectado a la proteina progeria. Hay una Serie de pasos
necesarios para crear un grupo farnesil y poderlo colocar en la proteina. Cada
una de las tres drogas tiene un objetivo diferente en el proceso. Pravastatina, el
acido zoledrénico, y lonafarnib actian bloqueando (inhibicion) de la produccién o
la fijacion de la farnesil grupo en la Progeria. (18)

Se debe evaluar si los tres farmacos administrados en este estudio
evidentemente puedes hacer este bloqueo al grupo farnesilprogeria, con la
consiguiente reduccion en la gravedad de la enfermedad. Dado que todos los
medicamentos funcionan en tres puntos diferentes en las vias que conduce a la
produccion de la proteina que causan la enfermedad, su combinacién ofrece la
oportunidad de completar la eficacia individualmente de los farmacos utilizados.
(18)

-El tratamiento de las células en el laboratorio: IVR trata de mejorar la progeria
en cultivos celulares el nucleo (plural nucleos) es la estructura en el centro de
cada celda que contiene el ADN (los genes). A diferencia de los nucleos alrededor
de las células normales, las células de Progeria tienen nucleos de forma
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anormal. Estas formas anormales con multiples nucleos "l6bulos" puede verse
como un racimo de uvas o de burbujas. (18)

El gen produce una proteina LMNA normalmente llamado prelamin A. Cuando
esto gen estd mutado, como ocurre en la progeria, hace que la forma anormal de
las células y que los resultados en funcion de los problemas clinicos que son
caracteristicos de esta enfermedad. Requiere un Prelamin una molécula adjunta al
final de la misma llamada un grupo farnesil. Se necesita esta farnesil molécula de
la proteina de anclaje la membrana nuclear. (18)

En las células normales, este grupo farnesil se quita, pero este paso no tendra
lugar en la Progeria debido a la mutacion y la proteina Progeria para ello sigue
anclada en la membrana, M lo hace que se dafien. FTis funcién al no permitir que
la molécula farnesil adjuntar sobre la Progeria. (18)

En el laboratorio, tratamiento de las células de Progeria con FTls sus nucleos
restaurado a un aspecto normal. (18)

Existe estudio se realizo con una serie de Modelos de formacion de ratones con
Progeria: IVR, las estatinas y bisfosfonatos mejorar la Progeria en modelos de
ratén de la enfermedad siempre que sea posible, los nuevos medicamentos se
dan a los ratones antes de que se considerara en seres humanos. (18)

Figura 2 .La piel normal de la célula, célula de piel , célula Progeria y la piel de la célula
TDAE con IVR

Antes de la aparicién de los sintomas. Ambos tipos de ratones progeria Recibido
FTisen el agua y fueron seguidos durante varios meses. FTI Tratamiento
dramaticamente impedido el desarrollo de caracteristicas de la enfermedad. FTI
reducciéon de fracturas Oseas, retraso en el inicio de la enfermedad, ayudd al
aumento de peso y aumento de la esperanza de vida. (18)

No hubo efectos secundarios minimos en la dosis de medicamento que se le

dio. No estd claro si estos dos UCLA ratones progeria Desarrollar corazén
(vasculares) la enfermedad. (18)
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En un estudio separado, Investigadores de los Institutos Nacionales de Salud cre6
un modelo de ratdbn con progeria desarrollan la  enfermedad
cardiovascular. Comenzaron tratamientos diarios con FTls a una edad temprana
antes de la aparicién de los sintomas, y encontré que mejora la enfermedad de
corazon en ratones TDAE "en comparacion a los ratones no tratados. (18)

Estos estudios se basan en un estudio clinico primera vez fue efectuada en que
era una sola IVR teniendo en cuenta los nifios con Progeria. Posteriormente, los
investigadores en Espafa también TDAE un ratén con progeria y fue un modelo
con pravastatina y acido zoledrénico. Los ratones con experiencia ya tenian una
vida mas saludable con el pelo mas grasa corporal y mejora en los huesos. Este
experimento fue la evidencia cientifica necesaria para el desarrollo de estos
ensayos clinicos con medicamentos en nifios con progeria, ya sea solos 0 en
combinacion con un IVR. (18)

1.4.4 Diagnostico Diferencial. El diagnéstico diferencial debe plantearse
con los sindromes progeroides, los cuales presentan signos de
envejecimiento prematuro, hiperpigmentacion de la piel, disminucion de
la grasa subcutanea, alopecia, hipogonadismo y en ocasiones trastornos
inmunitarios. 18)

1.4.5 Medios Diagndsticos: Ahora que la mutacion del gen ha sido identificada,
La Fundacion de Investigaciéon Para la Progeria (Progeria ResearchFoundation) ha
creado un Programa de testeo para el Diagnostico. Ahora se puede mirar el
cambio 0 mutacion genética especifica, en el gen de progeria que produce HGPS.
Luego de la primera evaluacién clinica (que consiste en mirar la apariencia fisica
del nifo/a y su historial clinico), una extraccion de sangre del nifio sera probada
con el gen de la progeria. De manera que, por primera vez en la Historia, hay una
prueba cientifica y definitiva que diagnostica si los nifilos sufren de Progeria. Esto
guiara a los nuevos investigadores del sindrome a tener un diagnostico mas
asertivo segun esta fundacion. (18)

1.4.6 Epidemiologia: La incidencia de la progeria ha sido estimada en 1/8 000
000 de recién nacidos vivos. No se ha evidenciado preferencia por ningun sexo en
particular, pero se han comunicado muchos mas pacientes de raza blanca (97%
de los pacientes afectados).Se estima que la mayoria de los casos corresponden
a mutaciones autosémica dominantes esporadicas, aunque algunos
investigadores han propuesto para el cuadro patrones de herencia autosémica
recesiva, dada la aparicion de casos en hijos de parejas con antecedentes de
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consanguinidad; sin embargo, su baja incidencia parece no apoyar esta
hipotesis.(18)

Por otra parte, resulta dificil confirmar un patrén autosomico dominante si se
considera que la mayoria de los pacientes fallecen en edades tempranas, sin
haberse reproducido. (18)

1.4.7 Antecedentes: Es un trastorno genético que se hereda de forma
autosémica-dominante y se caracteriza por la aparicion prematura de los signos
de envejecimiento. (18)

Sin embargo las personas que padecen progeria cuando nacen tienen una
apariencia normal, los signos de envejecimiento prematuro aparecen de una forma
progresiva entre los nueve y doce meses. (18)

Factores hereditarios, la edad de los padres al momento de procrear, o problemas
de procreacion de parte del padre o la madre. (18)

Aunque el sindrome se distingue por desarrollarse temprano en la infancia se han
reportado casos en donde personas que han tenido un proceso de envejecimiento
normal desarrollan un envejecimiento acelerado en edades avanzadas. Este es el
caso de una mujer de 66 afos quien al presentar diferentes sintomas de
envejecimiento, también presentd condiciones de envejecimiento severo. Luego
de registrarse varios casos como este en los adultos fue que se estudié dicha
condicion y se le nombro a esta como el sindrome Werner. (18)
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1.50bjetivos

1.5.1 Objetivo general

Determinar las manifestaciones sistémicas y orales de un paciente con Progeria.

1.5.2 Objetivos especificos

Identificar las manifestaciones sistémicas mas comunes de la progeria
Identificar las manifestaciones orales mas comunes de la progeria

Presentacion de caso clinico
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2. ASPECTOS METODOLOGICOS

1.6 Tipo de estudio

Revision de la literatura y reporte de caso clinico

2.2 Objeto de estudio

La progeria

2.3 Material objeto de estudio

Articulos cientificos de revistas indexadas sobre progeria

2.4 Criterios de seleccion

2.4.1 Criterios de inclusion

Articulos en inglés y en espafiol
Articulos a partir del afio 1990
Articulos de revistas indexadas

2.4.2 criterios de exclusion
Articulos donde la progeria sea relacionada con otros sindromes

2.5 Instrumento de recoleccién de datos
Matriz bibliografica donde se tiene en cuenta los siguientes aspectos:

Titulo del articulo

Autor o autores del articulo
Fecha

Signos y sintomas
Observaciones
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2.6

2.7

Unidades de analisis Signos y sintomas a nivel sistémico, signos y
sintomas a nivel oral

Procedimiento Se realizdé una revision de la literatura y reporte de caso
clinico, para la busqueda se consultaron las bases: EBSCO PUBMED y
GOOGLE, con las siguientes palabras claves: Progeria, envejecimiento
prematuro, sindrome hutchinson-gilford entre otras, para obtener como
resultado articulos donde la Progeria se presenta como casos clinico con
caracteristicas dominates de este sindrome, se hallaron en ingles y en
espafiol revistas indexadas con la unica condicion de que la progeria no
fuera relacionada con otros sindromes.Se realiza una busqueda manual en
las bibliotecas Luis Angel Arango, biblioteca Francisco José de Caldas,
biblioteca el tintal, biblioteca Julio Mario Santo Domingo, biblioteca Virgilio
Barco. En las cuales se estudio revistas y libros con informacién en
pediatria embriologia patologia y enfermedades sistémicas. Con el fin de
encontrar las manifestaciones sistémicas y orales mas predominantes de
un paciente con progeria.

37


sindromes.Se

3 RESULTADOS

ANAMNESIS:

!
§

Figura 3. Paciente 8 afios con progeria

Paciente de 8 afios de edad, de sexo masculino, nacido en Quibdé (Choco),
actualmente vive en Bogota, grupo sanguineo o+, historia prenatal y perinatal

normal.

Al trascurrir 3 meses la mama empezé a notar los cambios corporales, al realizar
el examen fisico se encontrd macrocefalia, con presencia de cabello muy fino y
escaso en la cara se presenta cejas semipobladas, piel seca, estatura baja,
trastornos de la visién, vértigo, cefalea, a nivel sistémico soplo cardiaco en el

corazoén.
Al paciente se le realizé toma de radiografias de perfil y panoramica:
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RADIOGRAFIA PANORAMICA:

Figura 4. Radiografia panoramica paciente de 8 afios con progeria

RADIOGRAFIA DE PERFIL:

Figura 5. Radiografia de perfil paciente de 8 afios

En los examenes radiograficos y fotograficos encontramos los
diagnosticos orales mas relevantes.

Perfil convexo

Micrognacia

Apifiamiento

Erupcién tardia

Caries activa

Gingivitis inducida por placa

Retrognatismo del maxilar superior e inferior
Incompatibilidad labial

Clase | esquelética

@SN A =
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10.  Palatoversion superior
11.  Linguoversion inferior

12.  Proyeccion nasal alta

13.  Proquelia del labio inferior

FOTOMETRIA:

Al analisis fotométrico se encontrdé incompatibilidad de los tercios de la cara,
rotacion de la ala derecha de la nariz, sonrisa coronal y un mentén delgado.
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4 DISCUSION

De acuerdo con la revisién de la literatura los aspectos que han destacado
algunos autores sobre el sindrome de progeria son su importancia genética y las
caracteristicas clinicas que facilitan su rapido diagnostico, segun Jonathan
Hutchinson y el Dr. Hastings Gilford. Sefialan que los signos mas frecuentes que
se presentan en estos pacientes son atrofias del crecimiento, pérdida de peso y
cabello, apariencia de la piel de una persona envejecida, rigidez, dislocacién de la
cadera, arteriosclerosis generalizada, enfermedades cardiovasculares y derrame
cerebral, por lo tanto existen caracteristicas de envejecimiento acelerado entre los
18 y 24 meses de edad, o incluso antes. Diversos autores sefialan la temprana
presencia en estos pacientes de cambios dermatolégicos como hiperpigmentacion
del abdomen, alteraciones de la denticion, del pelo, las ufas, todos de rapida
progresion. (18)
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5 CONCLUSIONES

Las caracteristicas clinicas de individuos con progeria deben ser conocidas por
diferentes profesionales de la salud especialmente por odontélogos; para permitir
que el sindrome sea reconocido y de esta manera tener una vision mas clara al
momento de enfrentar esta patologia.

En el reporte de caso clinico encontramos: paciente de sexo masculino de 8 afos
de edad que presenta las siguientes manifestaciones por sistemas y orales segun
su importancia:

Diagnésticos por sistemas:

1
2.

Sistema respiratorio: dificultad para respirar y por lo tanto para hablar.(18)

Sistema digestivo: a los pocos meses, presenta episodios constantes de
nauseas y vomito.(18)

Sistema esquelético y muscular: los huesos se tornan fragiles vy
ensanchados en sus extremidades y las articulaciones se vuelven rigidas
en pocos meses. En la cara es donde el déficit del crecimiento de los
huesos se torna mas evidente, dado que la misma es pequefa en relacion
al craneo, la frente amplia, el menton y la nariz son pequenos y
alargados(18)

Sistema cardiovascular y linfatico: la principal causa de muerte son los
trastornos cardiovasculares dentro de los cuales se encuentran: el infarto
de miocardio y la falla cardiaca congestiva. Pueden desarrollar
arteriosclerosis (estrechamiento de las arterias) a partir de los 5 afos, asi
como también una pardlisis de un lado de cuerpo. Muchos de ellos son
artriticos, a menudo a partir de los 6 afos, lo cual les dificulta el
caminar.(18)

Tejidos de proteccion : presenta alopecia, no tiene cejas ni pestafas, las
ufias son quebradizas débiles, curvas, amarillentas e incluso pueden faltar
en algunos dedos, la piel es delgada y con escaso tejido celular subcutaneo
y por lo tanto es protegerlo contra el sol.(18)

Encontraron a nivel oral las siguientes caracteristicas:

Apifamiento severo

Retardo en la erupcion dental
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Caries activa

Caries de infancia temprana

Déficit en el crecimiento transversal del maxilar superior
Enfermedad periodontal

Mandibula pequefia

Poca apertura

Conocer las caracteristicas clinicas y orales mas relevantes de los
pacientes con progeria.

43



BIBLIOGRAFIA

1. Rabino Harold Kushner editor. Manual sobre progeria [Internet]. Boston: The
progeria Research Foundation; 2010 [citado Abril 2010]. Disponible en:
www.progeriaresearch.org/

2. Progeria [Internet].Santiago chile: Revista Chilena de pediatria, Inc.; 2002-01
[Actualizado:2011; citado en Enero 2002].Disponible en:
http://www.scielo.cl/scielo.php?pid=S0370-
41062002000100002&script=sci_arttext.

3. Maloney, W. J. Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome: Its Presentation in F.
Scott Fitzgerald's Short Story 'The Curious Case of Benjamin Button' and Its Oral
Manifestations. Oct 2009 Vol. 88 Issue 10 EBSCO: p873-876.

4. Yang SH; Chang SY; Ren S; Wang Y; Andres DA; Spielmann HP; Fong LG:
Young SG. Absence of progeria-like disease phenotypes in knock-in mice
expressing a non-farnesylated version of progerin. 2010 Nov 18. 20 (3),
MEDLINE :pp. 436-44.

5. Cao K; Graziotto JJ; Blair CD; Mazzulli JR; Erdos MR; Krainc D; Collins FS.
Rapamycin reverses cellular phenotypes and enhances mutant protein clearance
in Hutchinson-Gilford progeria syndrome cells. 2011 Jun 29: 3 (89). pp. 89ra58.

6. Gonzalez JM; Pla D; Perez-Sala D; Andres V. A-type lamins and Hutchinson-
Gilford progeria syndrome: pathogenesis and therapy. 2011 Jun 01pp. 1133-46.

7. Burtner CR; Kennedy BK. Progeria syndromes and ageing: what is the
connection?. 2010 Aug; |. 11 (8) : pp. 567-78.

8. Mehta |IS; Bridger JM; Kill IR. Progeria, the nucleolus and farnesyltransferase
inhibitors. 2010 Feb; Vol. 38 (Pt 1): pp. 287-91.

9. Trigueros-Motos L; Gonzalez JM: Rivera J; Andres V. Hutchinson-Gilford
progeria syndrome, cardiovascular disease and oxidative stress. 2011 Jun 01;
3.. 1285-97.

10. Brune T; Bonne G; Denecke J; Elcioglu N: Hennekam RC: Marquardt T:
Ozgen H; Stamsnijder M; Steichen E; Steinmann B; Wehnert M: Levy N.
Progeria: a new kind of Laminopathy-- report of the First European Symposium
on Progeria and creation of EURO-Progeria, a European Consortium on
Progeria and related disorders.2004 Sep; . 2 (1). 39-45.

11. Serio RN.Unraveling the mysteries of aging through a Hutchinson-Gilford
progeria

44


http://www.proqeriaresearch.org/
http://www.scielo.cl/scielo.php?pid=S0370-

syndrome model. 2011 Apr; 14 (2133-41.

12. Rodriguez S; Coppede F; Sagelius H; Eriksson M. Increased expression of
the Hutchinson-Gilford progeria syndrome truncated lamin A transcript during
cell aging. 2009 Jul. 17 (7).. 928-37.

13. Zhang J; Lian Q; Zhu G; Zhou F; Sui L; Tan C; Mutalif RA; Navasankari R;
Zhang Y; Tse HF; Stewart CL; Colman A. A human iPSC model of Hutchinson
Gilford Progeria reveals vascular smooth muscle and mesenchymal stem cell
defects.2011 Jan 7_ pp. 31-45.

14. Nakura J. [Hutchinson-Gilford syndrome].2006 Sep 28_: pp. 594-7.

15. Halaschek-Wiener J; Brooks-Wilson A._Progeria of stem cells: stem cell
exhaustion in Hutchinson-Gilford progeria syndrome. 2007 Jan_: pp. 3-8.

16. Salamat M; Dhar PK; Neagu DL; Lyon JB. Aortic calcification in a patient with
hutchinson-gilford progeria syndrome. 2010 Aug:pp. 925-6.

17. Musich PR; Zou Y. Genomic instability and DNA damage responses in
progeria arising from defective maturation of prelamin A. 2009 Jan_: pp. 28-37.

18.Brown WT. Progeria. In: Kliegman RM, Behrman RE, Jenson HB, Stanton BF,
eds autores.Nelson Textbook of Pediatrics. 18th Ed. [Internet]. Philadelphia:
Saunders  Elsevier [citado 2007 chap 90]. Disponible en
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/001657.htm

45


http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/ency/article/001657.htm

