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Resumen Abstract

Ejercer el rol de cuidador de un nifio con deforma- Being the caregiver of a child with birth defects is
ciones congénitas es una tarea dificil y representa un a difficult task which entails a significant role in
componente importante dentro de la familia en tan- the family, to the extent that this person becomes
to que esa persona se hace responsable del cuidado responsible for the care of this special being.
de ese ser especial. Para que esto suceda, la conducta This is why the conduct of health professionals
de los profesionales del 4rea de la salud frente a este in this context must be specialized and of high
contexto debe ser especifica y de calidad, de modo quality in order to provide the necessary support
a ofrecer el soporte necesario a la familia/cuidador. to the family/caregiver. To promote effective care,
Con el fin de promover una atencién efectiva, los professionals must research the patient’s syndrome,
profesionales deben buscar el conocimiento del sin- as well as his or her behavioral response and most
drome que afecta al paciente, asi como su respuesta prevalent characteristics. The aim of this study
conductual y sus caracteristicas mds prevalentes. El is to present a case report on a female baby who
presente trabajo tuvo como objetivo presentar el in- requires undivided care by her parents, who sought
forme de un caso clinico de un paciente bebé del sexo professional help at the Federal University of Rio
femenino, que requiere de cuidados exclusivos por Grande do Sul, Brazil, in the field of Dental Care
parte de sus padres, quienes buscaron asistencia en la for Patients with Special Needs. Additionally, this
Universidad Federal de Rio Grande do Sul, Brasil, en paper aims to stress the importance of the work
la disciplina Atencién Odontolégica al Paciente con of dentists regarding the necessary management
Necesidades Especiales. También se hace hincapié and care for patients born with disabilities so as to
en el manejo y los cuidados por parte del odontd- provide them with the necessary resources through
logo de aquellos pacientes con discapacidad desde el guidelines on oral hygiene. This is done so that the
momento de su nacimiento, a fin de proporcionarles patient can have and maintain good oral health
los recursos adecuados a través de orientaciones en conditions, which in turn helps improve the quality
cuanto a la higiene bucal con el fin de que se pueda of life of patients with disabilities.

instalar y mantener las condiciones de la salud oral,

mejorando la calidad de vida de los pacientes con

discapacidad.

Palabras clave: holoprosencefalia, malforma- Keywords: holoprosencephaly, congenital ab-
ciones, odontologia, atencién dental para per- normalities, dentistry, dental care for disabled
sonas con discapacidades. people.
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Introduccion

Entre las causas que producen discapacidad
en Iso seres humanos se encuentran las alte-
raciones congénitas representando una altera-
cién funcional o estructural en el desarrollo
embrionario o fetal que se hace presente al
nacimiento y que puede ser originada por una
causa genética, ambiental o desconocida (1,
2). Las malformaciones cerebrales, como el
caso clinico presentado en este trabajo, tienen
su origen en alteraciones generadas por dis-
turbios del desarrollo del cerebro, pudiendo
ser genéticamente determinadas o adquiridas
y tienen una dificil definicién en cuanto a su
etiologfa. Se reconoce que del 3 y el 5% de
los recién nacidos presentan alguna malfor-
macién congénita (1) por lo que muestra su
importancia.

La atencién a pacientes con discapacidad de-
manda que el equipo de profesionales que
presta la asistencia, tanto en el sector puablico
cémo en el sector privado, integre un fuerte
componente humanistico, desde el momen-
to en que el diagndstico es comunicado a la
familia/cuidador y continuando a lo largo
del tiempo. La familia busca en el profesio-
nal un apoyo para su angustia y sufrimien-
to, esperando ser acogidos y amparados y no
responsabilizados por la situacién en que se
encuentran (3).

El cuidado de la salud al paciente especial
debe ser brindado a través del auxilio de un
equipo multi-profesional, promoviendo y
articulando la integracién de diversas dreas
a través del intercambio de conocimientos e
informaciones lo que permitird prestarle un
tratamiento integral. Este comportamiento
profesional comprometido e humanista valo-
ra al sujeto en su contexto de vida, teniendo
en cuenta sus particularidades con miras a
una comprensién holistica, siendo estas ca-
racteristicas esenciales a ser abordadas por el
equipo de salud en el tratamiento de pacien-

tes con deficiencias.

Frente a este contexto, el objetivo de este
trabajo fue comunicar el caso clinico de pa-
ciente atendido en la Disciplina de Pacientes
con Necesidades Especiales de la Universidad
Federal del Rio Grande del Sur (UFRGS), en-
fatizando la importancia que representa una
atencién odontolégica educativa y preventiva
del paciente con discapacidad desde sus pri-
meros meses de vida.

Caso clinico

paciente G. B. M. de sexo femenino, 10 me-
ses de edad, nacida el 05.06.2012 en el Mu-
nicipio de Novo Hamburgo, Rio Grande Do
Sul, Brasil con leucodermia. Ingresa a la Fa-
cultad de Odontologia de la Universidad Fe-
deral de Rio Grande do Sul (FO/ UFRGS) en
mayo 2013 llevada por sus padres, para una
consulta de control. En sus antecedentes se
aprecia que la nifia presenta multiples malfor-
maciones inclusive neurolégicas, importantes
problemas encefilicos con el diagnéstico de
holoprosencefalia (HPE), microcefalia, hi-
potelorismo y nariz displdsica, que impiden
su desarrollo normal y que demandaban cui-
dados exclusivos y permanentes por parte de
sus progenitores. En funcién de sufrir crisis
convulsivas, era necesario el uso de medica-
mentos anticonvulsivantes, anti—reﬂujo gas-
troesofdgico y vitaminas. Debido a las graves
alteraciones se le realizé una traqueotomia al
mes de vida, sin condiciones de decanulacién
hasta el presente, de acuerdo al informe mé-
dico de mayo 2013 y también es portadora
de una sonda nasogistrica. Luego del naci-
miento la paciente ha sido acompanada por
un equipo multidisciplinar conformado por
pediatra, neurélogo, cirujano bucomaxilofa-
cial, gastroenterélogo y oftalmélogo del Hos-
pital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA).

En el estudio de tomograffa computadoriza-
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da realizado por el equipo multi-profesional,
se observé en la imagen de los huesos de la
cara signos de agenesia del cuerpo calloso. El
equipo hospitalario, a través del cirujano bu-
comaxilofacial, derivé a la paciente a la FO/
UFRGS en abril de 2013, para su atencién
odontoldgica. En la primera consulta en la
FO/UEFRGS se realiz6 una entrevista dialoga-
da con sus padres quienes relatan que la ex-
pectativa de vida de la nina informada por el
equipo de salud es de un afo de vida médximo
(a la fecha tiene 10 meses de vida).

Durante la consulta, la madre relaté6 haber
sufrido de hipertensién e infeccién urinaria
a los tres meses (doce semanas) de gestacién,
por lo cual necesit6 recibir tratamiento con
antibidticos habiendo sido adoptada esta me-
dida terapéutica debido al riesgo de que la in-
feccién afectara al feto.

Interrogados acerca de los hébitos bucales de
la nina, los padres relataron que usaba chupe-
te a la hora de dormir y que no le realizaban
ningtn tipo de higiene de la cavidad bucal
hasta este momento. La paciente presente
abundante secrecién salival por lo cual duran-
te la asistencia odontolégico fue necesario la
utilizacién de un suctor para la aspiracién de
los excesos de secrecidn a través de un catéter
acoplado a un aparato de succién que traje-
ron los padres (Figuras 1y 2).

Fig. 1. Aparato de succién

Fig. 2. Succién de salival

Al examen clinico extraoral, se observaron
alteraciones de microcefalia y deformidad na-
sal (Fig. 3) y en el examen intraoral inicial se
identificé la presencia de Perlas de Epstein en
la mucosa del reborde inferior y ausencia de
4rganos dentarios.

Fig. 3. Caracteristicas faciales

En virtud de la ausencia de 6rganos dentarios
se orientd a los padres para realizar la higiene
de la cavidad bucal con una gasa humedeci-
da, dos veces al dia, incluyendo la limpieza
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de la lengua. Se cité al paciente a los 15 dias
y en esta segunda consulta se pudo observar
el inicio de la erupcién de los incisivos cen-
trales inferiores por lo cual se instruyé a los
responsables para realizar la higiene bucal
utilizando un cepillo dental infantil blando
y complementarlo con dentifrico florado una
vez al dia.

Luego de un periodo de 11 meses, en marzo
2014 los padres regresaron a la FO-UFRGS
para una consulta de control de la nina que
tenfa 1 ano y 9 meses. Se realizé una nueva
entrevista dialogada para la actualizacién de
informacién y exdmenes realizados por solici-
tud del equipo del HCPA en los cuales se es-
tablece que no se pudo constatar la causa que
generd los disturbios presentados por la pa-
ciente. Durante el examen clinico intraoral se
identificé la presencia de los incisivos centra-
les superiores e inferiores deciduos, asi como
de los primeros molares superiores y laterales
superiores caducos en proceso de erupcidn.
Todos los érganos dentarios presentaban pla-
ca microbiana visible, ausencia de lesiones ca-
riosas y encias sin sangrado espontdneo.

Luego de esta evaluacion, los padres fueron
orientados nuevamente para realizar la higiene
bucal de los dientes con cepillo dental infantil
y limpieza de la lengua con gasa humedecida
(Figura 4). En esa oportunidad fue solicitada
a los padres la autorizacién para la transcrip-
cién del caso clinico, asi como de las fotos de
la paciente quienes aceptaron y firmaron un
Consentimiento Libre e Informado.

El 29 de agosto de 2014, con 26 meses de
edad, la nina ingresé al Hospital de Clinicas
de Porto Alegre (HCPA) donde fallecié por

insuficiencia cardiaca no especifica.

Fig. 4. Examen clinico intraoral e instrucciones de
higiene (marzo 2014)

Discusion

La Holopronsencefalia (HPE) es una mal-
formacién importante del sistema nervioso
central (SNC) debida a una falla parcial o
completa del prosencéfalo primitivo para for-
mar el telencéfalo (hemisferios cerebrales) y
el diencéfalo (tdlamo, hipotdlamo). El clivaje
del prosencéfalo no ocurre y los hemisferios
cerebrales no se desarrollan. La aparicién de
estos trastornos se produce entre la 52 y 62
semana de gestacion (4). El diagndstico pue-
de ser realizado en la etapa intrauterina a tra-
vés de ultrasonografia, a partir del tercer mes
de gestacién (5). En el paciente de referencia
del presente trabajo, la madre no tuvo cono-
cimiento que su hija sufria HPE durante el
embarazo.

La HPE estd relacionada con aneuploidias
(trisomia del cromosoma 13), presentando el
sindrome diferentes tipos de manifestaciones
(Fig. 5), que involucran graves anomalias en
el cerebro y las facies, asociadas principal-
mente con la linea media, como ciclopia, et-
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mocefalia, cebocefalia, fisura labial y/o pala-
tal mediana, hipotelorismo e hipertelorismo
ocular (4, 8, 9, 10). También pueden ocurrir
por alteraciones en el cromosoma 18: triploi-
dia, monosomia, mosaicismo, sindrome de
Meckel, diabetes tipo I, teratogénicos y por
tabaquismo e infecciones congénitas. En el
caso clinico presentado en este trabajo, a pe-
sar de haber sido realizados varios estudios,

incluyendo una investigacién de las bases ge-
néticas, no se pudo identificar la etiologia de
las malformaciones debido a que la heteroge-
neidad etioldgica dificult6 esa definicion. La
incidencia del sindrome HPE en Brasil es de
1/16.000 nacidos vivos (4, 6) y en un estu-
dio realizado en una institucién publica de
referencia para embarazos de alto riesgo, la
holoprosencefalia estuvo presente en el 7.5%
de los casos de anomalias en el SNC (7).

Forma

Morfologia del cerebro

Alobar

- Forma mas grave

- No hay division entre los hemisferios cerebrales (holosfério)
- Cavidad ventricular individual (monoventriculo)

- Circunvoluciones cerebrales aberrantes

- Ausencia del cuerpo calloso y tabique pelucido

- Fusion de nucleos talamicos

- Ausencia de bulbos olfatorios

Semilobar

- Forma intermedia

- Cisura interhemisférica irregular o incompleta

- Puente corticomedular continua a través de la linea media

- Monoventriculo menudo se divide en dos cuernos temporales posteriores
- Bulbos y tractos olfatorios pueden estar bien desarrollados

Lobar

- Bien diferenciado

- Dos hemisferios bien desarrollados

- Ausencia del cuerpo calloso y las estructuras de la linea media

- Monoventriculo puede se destacar en la region interhemisférica a través
de una formacién quistica cubierto por una fina capa meningoependimaria.

Holoprosencefalia

- Forma menos grave
- Ausencia aislada de bulbos y tractos olfatérios
- Hendiduras orofaciales pueden estar asociados

Fig. 5. Clasificacién de Holoprosencefalia Fuente: Noronha et al, 2001

El pronéstico de HPE varia segtin el tipo de
malformacién, siendo que en casos mas ra-
ros donde la alteracién es mds blanda, la es-
peranza de vida se acerca a la normalidad (4,
9). De acuerdo con lo establecido en la Fig.
5, las caracteristicas del HPE de tipo alobar y
semilobar generalmente son mds agresivas y de
prondstico desfavorable ya que resultan fatales
y asociados con déficit cognitivo mental gra-
ve (9). Segtn un estudio de Cericato (2007),
la expectativa de vida de nifios con alteracio-
nes faciales mds graves, como sucede con la
forma alobar de la HPE resulté ser menor en
comparacién con los nifios con dafios faciales
leves. La mortalidad infantil ademds de ser
influenciada por la gravedad de la alteracién,
estd estrechamente relacionada con otros fac-

tores como: salud materna, calidad y acceso a
los servicios de salud, socioeconémicos y las
précticas implementadas en Salud Publica (1).
Teniendo en cuenta las definiciones y consi-
deraciones anteriores, los autores consideran
que el tipo de holoprosencefalia expresado
por la paciente podria ser del tipo semilobar,
por presentar clinicamente alteraciones facia-
les mds leves. Sin embargo, la nifia presen-
taba otras malformaciones que perjudicaron
su desarrollo y generaron su dependencia
a la sonda orofaringea con la necesidad de
traqueotomia. Estos antecedentes llevaron a
que el equipo médico entrara dificil legar a
un consenso sobre el tipo de HPE en que se
encuadrarfa la malformacién del paciente de
referencia.
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Una de las principales alteraciones relatadas
en la HPE es la malformacién del cuerpo ca-
lloso que corresponde a una estructura ence-
falica que se desarrolla entre las semanas 12 y
18 de gestacién. Su agenesia es una anomalia
congénita causada por un defecto migratorio
telencefélico que puede ser parcial o comple-
to. Cuando se presenta la agenesia del cuerpo
calloso en forma aislada es posible que de to-
dos modos ocurra un buen desarrollo men-
tal, ya que su presencia no es esencial para las
funciones vitales (6). Mas frecuentemente, la
malformacién es acompanada por alteracio-
nes neuroldgicas que varian de leves a graves
y se caracterizan por disturbios del desarrollo
psicomotor, discapacidad intelectual, epilep-
sia y alteraciones de la conducta.

Se debe tener en cuenta que el estudio pa-
raclinico considerado padrén oro en el diag-
néstico de agenesia del cuerpo calloso es la
resonancia magnética (5,7), sin ernbargo este
examen no se realizé en el caso clinico relata-
do indicdndose la realizacién de una tomo-
grafia computada. Por otro lado, es impor-
tante informar a la poblacién, especialmente
a los cuidadores de pacientes con discapaci-
dad, sobre la complejidad del proceso salud-
enfermedad, remarcando la importancia de
la prevencidn, control y la intervencién tem-
prana en los problemas que afectan su salud.
También se debe aclarar que la presencia de
enfermedades bucales consecuencia del riesgo
incrementado por su deficiencia, puede afec-
tar no sélo la nutricién de las personas con
discapacidad, sino que ademds pueden facili-
tar el riesgo de desarrollar infecciones, lo que
contribuye al aumento de la morbilidad (10).
Los cuidadores de la paciente de este caso
fueron instruidos en todo momento sobre la
importancia del mantenimiento de la salud
oral de su hija, higiene de los tejidos blan-
dos y tan pronto erupcionaron los primeros
6rganos dentarios, quienes demostraron in-
terés, estableciéndose un fuerte vinculo: pro-

fesional-familia-paciente. Se considera que el
establecimiento de esta relacién fue relevante
para llevar a cabo el tratamiento odontolégi-
co propuesto en forma ambulatoria, enfoca-
do principalmente hacia el mantenimiento de
la salud bucal de la paciente. En la literatura
hay estudios que mencionan dificultades de
lograr una higiene oral de calidad y efectiva
en la eliminacién del biofilm en pacientes
que presenta este tipo de alteracién debido a
limitaciones en la motricidad e inteligencia
ya que no tienen la destreza necesaria para el
cepillado y uso de hilo dental (10). Cuando
el paciente posee limitaciones para realizar la
higiene bucal, la familia/cuidador debe asu-
mir este rol, pero por lo general lo hacen con
cierta incertidumbre debido a la falta de in-
formacién sobre los recursos y procedimien-
tos mds efectivos.

Cabe destacar que la administracién de far-
macos a la madre, como en el presente caso,
pudo tener repercusiones en el feto. No apa-
rece especificado en el relato familiar el anti-
bidtico prescrito pero se debe tener en cuenta
que la literatura cientifica informa que los
medicamentos deben ser prescritos cuando
sus beneficios superan significativamente sus
riesgos potenciales, siendo el uso de drogas en
el embarazo muy singular (11). Es muy im-
portante el conocimiento de que las drogas
administradas a la madre llegan al feto a tra-
vés de la placenta y el equipo de salud debe
conocer las dosis adecuadas de los distintos
medicamentos y cudles y cuando se pueden
convertir en perjudiciales (12).

La infeccién del tracto urinario (ITU) es una
complicacién importante cuando se produce
durante el embarazo, influenciando en un
prondstico nebuloso. Puede ser citado como
complicaciones derivadas de ella: partos pre-
maturos, recién nacidos de bajo peso al na-
cer, restriccién del crecimiento intrauterino,
pardlisis cerebral o discapacidad intelectual
y 6bito perinatal (13). Las expresiones cli-
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nicas de los efectos del fairmaco sobre el feto
son diversas y pueden tener repercusiones
anatémicas, fisiolégicas o comportamentales,
con un inicio temprano o tardio. Cabe decir
que muchas de las complicaciones durante
el embarazo pueden prevenirse con el acom-
panamiento prenatal, permitiendo una detec-
cién temprana de posibles trastornos por lo
que es necesario que el médico solicite mues-
tra y cultivo de orina en la primera consulta
del embarazo (11).

Finalmente, este caso confirmé lo importante
que es el cuidado del paciente con discapaci-
dad desde sus primeros meses de vida, ya que
permiti6 establecer un vinculo con la nifa y
sus cuidadores que facilité la implementacién
de acciones de prevencién y educacién para
la salud, involucrando no solo a los padres y
familiares sino también a otros profesionales
comprometidos con la salud. Asimismo, se
demostré que la atencién odontolégica tie-
ne que ser individualizada acompanando la
misma con mucho amor al paciente y a su
medio familiar, por lo que consideramos que
G.B.M. fue mds que un caso, fue un ejemplo

de vida.

Conclusion

El paciente con deficiencia es un individuo
que merece una atencién especial en lo que
concierne a sus antecedentes, estado clinico,
prondstico y tratamiento debiendo el pro-
fesional estar apto para llevar adelante una
atencién integral, incluyendo a la familia/
cuidador como parte del equipo de salud
siendo responsables de realizar las medidas te-
rapéuticas indicadas debiendo el profesional
orientarlos claramente en cuanto al cuidado
especial que necesita el paciente.
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