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PRESENTACION DE CASO
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RESUMEN

Introduccion: la distrofia miotdnica tipo 1 es una enfermedad crdnica y hereditaria.
Generalmente se presenta entre la tercera o cuarta década de la vida, sin embargo, existe amplia
variabilidad fenotipica, puede tener asociado alteraciones del paladar no relacionado con la
hipertrofia de las tuberosidades maxilares.

Objetivo: presentar a una paciente con Distrofia Miotonica tipo 1 con alteraciones del paladar:
hipertrofia unilateral de la tuberosidad del maxilar.

Presentacion de caso: paciente de 65 afios con bloqueo auriculoventricular grado III tratado
con marcapasos y antecedentes de hipertensién, fractura de cadera y catarata. Presenta signos
de distrofia miotdnica tipo 1 con alteraciones faciales, palatinas y musculares, incluyendo
debilidad generalizada, fendmeno miotdénico y dificultad para caminar. La piel muestra
hiperhidrosis y maculas hipopigmentadas. Se detecta aumento de volumen maxilar izquierdo
con ulceracion; diagndstico: hipertrofia de tuberosidad, torus palatino y anodoncia parcial.
Conclusiones: El reporte de este caso hace evidencias de otra alteracion del paladar necesaria
a tener en cuenta en los pacientes con Distrofia Miotdnica tipo 1, en estas personas hay muchos
factores de riesgo no solo bioldgicos sino también sociales que pueden condicionar la asociacion
de ambos trastornos.

Palabras clave: Distrofia Miotdnica; Maxilar; Sobrecrecimiento Gingival; Hipertrofia Gingival.
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ABSTRACT

Introduction: myotonic dystrophy type 1 is a chronic, hereditary disease. It typically manifests
during the third or fourth decade of life; however, phenotypic variability is broad, and it may be
associated with palatal alterations unrelated to hypertrophy of the maxillary tuberosities.
Objective: to present a case of a patient with myotonic dystrophy type 1 and palatal
alterations—specifically, unilateral hypertrophy of the maxillary tuberosity.

Case presentation: a 65-year-old female patient with third-degree atrioventricular block
treated with a pacemaker and a medical history of hypertension, hip fracture, and cataract.
Clinical signs of myotonic dystrophy type 1 are observed, including facial, palatal, and muscular
abnormalities: generalized muscle weakness, myotonic phenomenon, and difficulty walking. The
skin shows hyperhidrosis and hypopigmented macules. There is an increase in volume in the
upper left maxilla with ulceration; diagnosis: hypertrophy of the left maxillary tuberosity, torus
palatinus, and partial anodontia.

Conclusions: this case report highlights an additional palatal alteration to consider in patients
with myotonic dystrophy type 1. These individuals face multiple risk factors—both biological and
social—that may influence the association of both conditions.

Keywords: Myotonic Dystrophy; Maxilla; Gingival Overgrowth; Gingival Hypertrophy.

INTRODUCCION

La distrofia miotdnica tipo 1 (DM1), se incluye en el grupo de las enfermedades neuromusculares
y sus sintomas y signos son secundarios al compromiso de un componente de la unidad motora:
el musculo.®Y Es una enfermedad crdnica, y hereditaria. Generalmente se presenta entre la
tercera o cuarta década de la vida, sin embargo, existe amplia variabilidad fenotipica por lo que
se considera una enfermedad multisistémica. De acuerdo con la edad de comienzo y la severidad
de la enfermedad, se pueden delimitar algunas formas clinicas entre estas se encuentran la
congénita y la clasica.(®

La forma clinica del adulto se presenta en las edades comprendidas entre los 20 y 40 afios de
edad, se caracteriza por debilidad y atrofia muscular, asi como miotonia. Una caracteristica
evidente y temprana es la apariencia fisica tipica (facie miopatica) causada por la debilidad y
atrofia de los musculos faciales, ptosis palpebral que da la falsa impresién de cansancio, tristeza
o apatia emocional. Esto se complementa con calvicie y atrofia del musculo temporal que
determina un cierre bucal incompleto también es frecuente el paladar ojival y otros problemas
estomatoldgicos condicionados por la disminucion de la higiene bucal.(®

Por otra parte, la hiperplasia fibrosa (HF) de las tuberosidades maxilares es una manifestacién
localizada de una entidad clinica conocida como fibromatosis gingival (FG). La FG es una
hiperplasia difusa de la encia maxilomandibular. El engrosamiento de los tejidos gingivales puede
ser localizado o generalizado. Las formas localizadas se ubican normalmente en las
tuberosidades maxilares o en las superficies vestibulares o linguales de los molares inferiores.
Puede ocurrir aislada o asociada a numerosos sindromes.®
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Esta rara entidad ha recibido distintos nombres en la literatura, referidos principalmente a las
formas generalizadas. Se la conoce como: gingivomatosis, elefantiasis, elefantiasis comun,
fibroma difuso, fibromatosis idiopatica, fibromatosis gingival hereditaria, fibromatosis comun
congénita o hiperplasia gingival hereditaria.(>% Entre las causas se hallan enfermedades
sistémicas, farmacos antiepilépticos (fenitoina), inmunosupresores (ciclosporina),
antihipertensivos (nifedipino, diltiacem y verapamilo), inflamaciéon y mal manejo de las técnicas
de higiene adecuadas en casa por parte del paciente o de sus cuidadores en caso de pacientes
dependientes. El prondstico de la fibromatosis gingival dependera de la profilaxis oral en el
domicilio.”

Las complicaciones relacionadas con la fibromatosis gingival incluyen dificultad en la
masticacion, problemas con la fonacién, desplazamientos dentarios ocasionales, defectos
estéticos y dificultades psicolégicas, asi como prolongar la retencion dental en los ninos, lo que
dificulta la higiene oral y el control de placa. Teniendo en cuenta lo indicado, se realiza el
presente trabajo, que tuvo por objetivo presentar el caso de una paciente con Distrofia Miotdnica
tipo 1 con alteraciones del paladar: hipertrofia unilateral de la tuberosidad del maxilar.

REPORTE DEL CASO CLINICO

Se trata de una paciente de 65 afos de edad, que desde hace 15 afos tiene diagndstico de
bloqueo auriculoventricular de III grado para lo cual tiene marcapaso, tiene antecedentes de
hipertensién arterial para lo cual llevd tratamiento con varios hipotensores. Estd operada de
fractura de cadera y catarata del ojo derecho.

Al examen dismorfoldgico se encuentran signos de distrofia miotdnica tipo 1 con alteraciones del
paladar y estos son los siguientes: debilidad de los musculos faciales, facie miopatica, asimetria
facial, frente amplia, hiperpigmentacion periorbitaria, ptosis palpebral bilateral, hipoplasia de
alas nasales, columela prominente, mala calidad de la dentina, torus palatino y aumento de
volumen en la regién superior del maxilar izquierdo con zona de ulceracion (Fig. 1). A ello se
suman, la presencia de debilidad muscular generalizada, fendmeno miotdnico en ambas manos,
dificultad para caminar. Piel fina, seca, hiperhidrosis de ambas manos con maculas
hipopigmentadas en tronco y miembros superiores.

g

= |
Fig. 1 Aumento de volumen en la regién superior del maxilar izquierdo con zona de ulceracion
y torus palatino.
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Ante tal hallazgo en el maxilar superior izquierdo se interconsulté con el especialista en
Maxilofacial que después de un examen fisico concluyé diagndstico de hipertrofia de la
tuberosidad izquierda del maxilar con zona de ulceracion y torus palatino, ademas de anodontia
parcial.

DISCUSION

La quinta edicion de 2022 de la Clasificacion de tumores de cabeza y cuello de la OMS ha
agregado la displasia odontomaxilar segmentaria (DOMS) al grupo de lesiones fibrodseas. En
esta clasificacion se incluyen algunos trastornos como el crecimiento excesivo no progresivo o
de progresién lenta o crecimiento insuficiente de tejidos blandos y/u oOseos (que afecta
tipicamente al maxilar posterior y que conduce a asimetria facial), las anomalias dentarias
(dientes faltantes o denticion anémala), y las anomalias del tejido gingival.®

La hipertrofia fibrosa de las tuberosidades maxilares es una manifestacién localizada de una
entidad clinica conocida como fibromatosis gingival y puede ser una entidad aislada o parte de
un sindrome o anomalia cromosdmica.(?® En la literatura revisada no consta la asociacion de la
hipertrofia de la tuberosidad del maxilar con la distrofia miotdnica tipo 1, pero no es dificil
relacionar ambas condiciones. En la DM1, la afectacién osteomioarticular progresiva genera
discapacidades mixtas y se va instalando un deterioro cognitivo que en muchas ocasiones
conduce a la falta de atencidn de la salud bucal, estos aspectos sociales unidos a la ingestion
medicamentosa por otras enfermedades crénicas asociadas como la hipertension, constituyen
factores de riesgo que predisponen a las alteraciones del paladar.

No obstante, es necesario hacer el diagnostico diferencial de la hipertrofia de las tuberosidades
del maxilar con la forma hereditaria que tiene un origen genético y es autosdémica dominante,
es poco frecuente, caracterizada por un agrandamiento fibroso benigno, de progresion lenta y
no hemorragico que afecta la encia maxilar y mandibular, en la paciente de este caso no existen
antecedentes familiares de estas alteraciones del paladar.(® Otros sindromes a tener en cuenta
son: el sindrome de Zimmermann-Laband, el sindrome de Jones, el sindrome de Ramon, la
fibromatosis hialina juvenil y la hialinosis infantil sistémica(®

Generalmente existe como una anomalia aislada, en la literatura revisada no se encuentra
asociacion con la DM1. En la Distrofia miotdnica las alteraciones craneo faciales reportadas son
secundarias a los defectos en el sistema osteomioarticular y las alteraciones mas frecuentes son
el paladar ojival, alteraciones en la disposicién dental, trastornos en la calidad de la dentina y
secundariamente las deficiencias en la higiene bucal.(*® En la investigacion publicada por Licourt
Otero y colaboradores,(*!) no se encuentran otros pacientes con DM1 que presenten la hipertrofia
de la tuberosidad del maxilar.

La hipertrofia de la tuberosidad del maxilar puede interferir con la masticacién y el cierre de los
labios, lo que causa dificultad para hablar, tal y como es el caso de esta paciente. La patogenia
no se conoce muy bien. La investigacion considera que la patogenia se limita a los fibroblastos
en la encia. La disminucidon de la apoptosis junto con el aumento de la actividad proliferativa en
los fibroblastos puede contribuir al sobrecrecimiento fibrético.(!) Segin algunos estudios, la
correlacion entre la cantidad de fibroblastos y colageno aln es controvertida. La produccion y
degradacion deterioradas del colageno también pueden contribuir a la enfermedad.
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Estudios a nivel molecular muestran la expresion anormal de algunas moléculas relacionadas
con el metabolismo de la matriz extracelular, por ejemplo, el factor de crecimiento
transformante-B, que conduce a un aumento de la deposicion en la matriz extracelular que
contribuye a la patogénesis. Con el desarrollo de la genética molecular, la hipertrofia de la
tuberosidad maxilar se ha vinculado al cromosoma 2p21-p22 y 5q13-g22. Se ha identificado una
maduracion en el gen Sevenless 1 (SOS-1), que puede ser responsable de la forma aislada de
la hipertrofia.(?

El mecanismo genético no se entiende completamente, por lo tanto, la mayoria de las
investigaciones han acreditado esta condicion relacionada con factores hereditarios.(®:1?) El
agrandamiento también puede ser inducido por farmacos, lo cual puede explicar la presencia de
esta alteracion en la paciente, o causado por factores locales como la placa y el calculo y asociado
con factores sistémicos, neoplasicos o idiopaticos. Por otra parte, tiene un crecimiento progresivo
gue los pacientes refieren como que aumenta con el tiempo, asi lo refiere esta paciente.

CONCLUSIONES

El reporte de este caso hace evidencias de otra alteracion del paladar necesaria a tener en cuenta
en los pacientes con Distrofia Miotdnica tipo 1, en estas personas hay muchos factores de riesgo
no solo bioldgicos sino también sociales que pueden condicionar la asociacion de ambos
trastornos. Existe contradiccion en la literatura con respecto a los mecanismos celulares y
moleculares que llevan a la hipertrofia de la tuberosidad maxilar. Generalmente se presenta
aislada, pero es necesario advertir el imprescindible examen fisico periddico en los pacientes con
DM1 para diagnosticar precozmente alteraciones infrecuentes del paladar que pueden asociarse
a la enfermedad.
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