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Sindrome del incisivo central maxilar
medio unico en neonato
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Resumen

Introduccién: el sindrome del incisivo central maxilar medio Gnico (SMMCI) es un trastorno de
etiologia desconocida, con base genética heterogénea, que se caracteriza por la erupcion de un
unico incisivo central en el maxilar y que se puede relacionar con multitud de patologias y sin-
dromes, entre los que destacan las alteraciones de la linea media, obstruccion nasal congénita,
disfuncién hipofisaria, talla baja y holoprosencefalia.

Caso clinico: neonato mujer con sindrome dismdrfico no filiado y obstruccién nasal congénita,
que es diagnosticada de SMMCI tras consultar en repetidas ocasiones por cuadros de dificultad
respiratoria y problemas para alimentarse.

Conclusiones: el conocimiento de este raro sindrome es fundamental para la realizacién de un
diagndstico precoz por parte del equipo pediatrico y obstétrico, ya que un diagndstico tem-
prano es posible, mejorando la evaluacién prenatal ecogréfica, asi como el adecuado manejo
posnatal multidisciplinar posterior de nuestros pacientes.
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Summary

Introduction: the Solitary Median Maxillary Central Incisor Syndrome (SMMCI) is a disorder of un-
known etiology, with a heterogeneous genetic basis, characterized by the eruption of a single
central incisor in the maxilla and that can be linked to various pathologies and syndromes, among
which the alterations of the midline, congenital nasal obstruction, pituitary dysfunction, short stat-
ure and holoprosencephaly stand out.

Clinical case: female newborns with unknown dysmorphic syndrome and congenital nasal ob-
struction, diagnosed with SMMCI after repeated consultations due to respiratory distress and
feeding problems.

Conclusions: understanding this rare syndrome is essential for an early diagnosis to be carried out
by the pediatric and obstetric team, since it will improve the ultrasound prenatal assessment, as
well as the adequate subsequent multidisciplinary postnatal patient management procedures.
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Resumo

Introducdo: a sindrome do incisivo central
maxilar médio solitario (SICMMS) é uma des-
ordem de etiologia desconhecida, com base
genética heterogénea, caracterizada pela eru-
pcao de um unico incisivo central na maxila e
que pode estar relacionada a uma infinidade
de patologias e sindromes. onde se destacam
alteragdes da linha média, obstru¢do nasal
congénita, disfuncdo hipofisdria, baixa estatu-
ra e holoprosencefalia.

Caso clinico: recém-nascida com sindrome dis-
morfica de origem desconhecida e obstrucao
nasal congénita, diagnosticada com SICMSS
apos vdrias consultas por desconforto respira-
tério e problemas de alimentacao.
Conclusées: o conhecimento desta rara sin-
drome € essencial para que a equipe pedia-
trica e obstétrica possa fazer um diagndstico
precoce, pois ele pode melhorar a avaliagao
ultrassonogrdfica pré-natal, bem como o
adequado manejo pds-natal multidisciplinar
pds-natal dos pacientes.

Palavras chave: Incisivo
Obstrucao nasal

Introduccion

El sindrome “incisivo central maxilar medio Unico,
baja estatura, sindrome de atresia de coanas/ esteno-
sis medio-nasal”, ahora abreviado como ‘“‘sindrome
del incisivo central maxilar medio tnico” (SMMCI),
debido a que todas estas caracteristicas no tienen que
darse necesariamente en todos los casos, fue descrito
por primera vez por Scott en 19581,

Es una entidad rara (con una incidencia de
1:50.000 nacidos vivos) que es reconocida por la
presencia de un hallazgo dental aislado (erupcion
de un unico incisivo central como dato patogno-
moénico) o como parte del llamado sindrome SMM-
CI, que se produce por factores desconocidos que
actiian en el utero entre los dias 35 y 38 a partir
de la concepcioén, involucrando huesos craneales,
maxilar, vias respiratorias (atresia coanal, esteno-
sis nasal media y estenosis de la apertura piriforme
nasal [considerada diagndstica como una medicion
inferior a 11 mm a nivel del meato inferior en un
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lactante a término]) y estructuras de la linea media
cerebrales?.

El diagnostico se realiza habitualmente postnatal-
mente, sobre los 8 meses de edad con la erupcion de un
Uinico incisivo central. Siendo un diagnostico prenatal y
en periodo neonatal posible, aunque mas dificil.

Presentamos el caso de un neonato diagnosticado de
SMMCI, que debuté con dificultad respiratoria y pro-
blemas en la alimentacion tras el nacimiento.

Caso clinico

Mujer de 21 horas de vida que ingresa en Unidad de
Neonatologia por saturacion de oxigeno del 89% coin-
cidiendo con la toma. A la exploracion fisica destaca una
columela con punta nasal lateralizada hacia la izquierda,
cornaje nasal y tiraje subcostal intermitente secundario
a moldeamiento nasal. Tonos ritmicos sin soplos, con
buena entrada de aire bilateral. Saturacion de oxigeno
del 100% en el momento de nuestra valoracion, con
adecuada coloracion cutaneo-mucosa. Se introduce por
narinas con minima resistencia una sonda del niimero
5 para descartar atresia de coanas. El neonato es valo-
rado por otorrinolaringologia, quienes tras comprobar
lateralizacion de la columela sin repercusion en tamafio
de vestibulo nasal, aconsejan actitud expectante ante la
realizacion de fibroscopia.

Como antecedentes personales, nace con una edad
gestacional de 39+0, con un peso de 2.420 g (p3), talla
46 cm (p3), perimetro cefalico 33 cm (p3-10). En las
ecografias prenatales se detecta feto con crecimiento
intrauterino restringido (CIR) tipo I por Doppler pato-
l6gico de arterias uterinas. Nace por cesarea urgente por
alteracion del registro cardiotocografico. Apgar 8/10/10.

Madre y padre de 37 y 39 aflos respectivamente, sa-
nos. Niegan enfermedades hereditarias conocidas en la
familia.

El neonato es dado de alta tras 48 horas en la unidad
tras comprobar adecuadas tomas de lactancia materna,
desaparicion del distrés respiratorio con persistencia del
cornaje nasal secundario a probable moldeamiento. Es
citado en consultas de pediatria para seguimiento.

A'los 16 dias de vida es remitido desde consulta de
pediatria por una pérdida de peso respecto al nacimiento
del 15% (2.050 g), por lo que ingresa por desnutricion
secundaria a succion no efectiva y deshidratacion isona-
trémica. Es dada de alta tras recuperacion del peso a los
22 dias de vida bajo control estrecho por pediatra.

A los 50 dias de vida consulta en urgencias por di-
ficultad respiratoria y rechazo de las tomas secundarios
a infeccion respiratoria superior agravada por la anato-
mia de la paciente. A la exploracion fisica se evidencia
paladar ojival en V, hipotelorismo, raiz nasal plana con
anteversion de narinas (ya objetivados en controles de
seguimientos previos, mas evidentes con el crecimiento
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Figura 1. TAC craneal. Estenosis de la apertura
piriforme < 11 mm.

de la paciente). Se decide ampliar estudio con TAC de
cabeza y senos paranasales donde se objetiva estenosis
de orificios piriformes (figura 1) (derecho de 4 mm, iz-
quierdo de 1,2 mm) por medializacion del proceso na-
sal del hueso maxilar que asocia desviacion del tabique
nasal al lado izquierdo junto a paladar duro hipoplasico
con morfologia triangular y megaincisivo central tni-
co en maxilar superior (figura 2). Se realiza resonancia
magnética (RM) cerebral donde no se visualizan otras
alteraciones en cerebro, cerebelo o tronco con hipofisis
presente en silla turca de aspecto normal. Se realiza na-
sofibrolaringoscopia objetivando estrechez de narinas y
fosas nasales que dificulta el paso del fibroscopio has-
ta laringe. Radiografia de térax y serie 0sea, ecografia
abdominal, ecocardiografia sin alteraciones. Estudio
analitico (incluido perfil tiroideo) normal. Es dada de
alta con alimentacion por sonda nasogastrica bajo segui-
miento estrecho en consultas de dismorfologia, donde se
completa estudio genético con cariotipo 46 XX y CGH
Array en el que no se detectan variaciones de cambio de
numero de copia de naturaleza no polimorfica.

La paciente es derivada para valoracion y seguimien-
to por neurologia y endocrinologia pediatricas, asi como
cirugia maxilofacial, quienes intervienen a la paciente
realizando permeabilizacion de orificios piriformes a los
5 meses de edad. Actualmente la paciente mantiene una
buena evolucion clinica, con adecuada ganancia pon-
doestatural para la edad.

Discusion

La etiologia del SMMCI es incierta. Las causas mas co-
munes son mutaciones heterocigotas en el SHH (Sonic
Hedgehog) en el cromosoma 7q36. SHH codifica una
proteina que es fundamental en el modelado del em-

Figura 2. TAC craneal. Megaincisivo central maxilar
medio Unico.

brién. Hay un total de 36 variantes genéticas con 7 genes
que estan relacionados, publicados. La mayoria de va-
riantes se encuentran en el gen SHH (77,7%). También
se encontraron mutaciones en los genes: SIX3 (8,3%),
TGIF1 (2,7%), GLI2 (2,7%), PTCHI (2,7%), SALL4
(2%) y FGF8 (2,7%). Los casos de SMMCI causados
por anomalias cromosdmicas se han asociado hasta aho-
ra con los cromosomas: 7 [del (7q36 ter)], 18 [del (18p)
yr (18)], 22 [del (22q11.2)] y 47 [47XXX]. Las delecio-
nes 18p y 7q son las mas frecuentes®.

El SMMCI puede ser fenotipicamente muy variado,
lo que puede dificultar su diagnostico. En los neonatos,
debe sospecharse en el caso de nifios con coanas estre-
chas y obstruccion nasal (presente en el 90% de los ca-
sos al nacimiento), como exponemos con nuestro caso,
en especial en aquellos con mandibula superior promi-
nente, paladar arqueado y/o ausencia de frenillo lingual.
Si hay algtn grado de hipotelorismo, debe considerarse
su asociacion con holoprosencefalia y sus diferentes va-
riantes, quedando descartada mediante RM cerebral en
nuestra paciente.

Pueden asociarse otras anomalias congénitas, como
cardiopatias (25%), labio leporino y/o paladar hendido,
microcefalia (33%), hipopituitarismo e hipotiroidismo
(25%), hipotelorismo (45%), estrabismo convergente,
atresia esofagica y duodenal (10%), hemivértebras cer-
vicales y/o escoliosis (14%), hipoplasia de claviculas,
agenesia renal, quiste dermoide cervical, micropene y
genitales ambiguos. Mas frecuente en parto prematuro
y bajo peso al nacer (en 37%) como fue nuestro caso y
en 14% de madres con diabetes gestacional. Durante su
evolucion podemos detectar baja estatura en 50% de los
nifos (requiriendo hormona de crecimiento hasta 33%),
asi como discapacidad intelectual (50%)C.
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Asi pues, puede ocurrir como una anomalia aislada
0 en asociacion con otros sindromes como son: CHAR-
GE, VACTERL, velocardiofacial, holoprosencefalia
(autosomico dominante), displasia de ectodermo y sin-
drome de retraccion de Duane®®.

El diagnostico es posible con ultrasonido entre las
18-22 semanas (siendo esencial un estudio prenatal mi-
nucioso del maxilar superior, en especial en aquellos
fetos con malformaciones cerebrales o faciales) o, po-
siblemente, en pruebas genéticas en casos familiares,
pero rara vez se hace antes del nacimiento por pasar
desapercibido en el estudio ecografico, como fue nues-
tro caso. Con el conocimiento actual de la condicion, el
diagnostico debe ser hecho a mas tardar en el momento
de la erupcion del diente incisivo maxilar primario que
se produce aproximadamente a los 8 meses de edad®.

El tratamiento sera sintomatico e individualizado se-
gun las caracteristicas de nuestro niflo. El tratamiento de
la estenosis nasal del piriforme debe basarse en la grave-
dad de los sintomas. En casos con dificultad respiratoria
persistente, si el tratamiento conservador resulta inefi-
caz, con pobre ganancia de peso y en nifios con un ancho
de apertura igual o menor de 5,7 mm, se debe conside-
rar un tratamiento quirurgico para ensanchar la entrada
6sea. Aunque en niflos muy pequefios, como los neo-
natos, debido a la plasticidad natural de las estructuras
oOseas y cartilaginosas del esqueleto maxilofacial se pue-
de considerar un enfoque mas conservador como el rea-
lizado. Por su parte, el incisivo central solo produce un
problema estético, que se trata de manera ideal mediante
ortodoncia, prostodoncia y/o cirugia; aunque de forma
alternativa, puede dejarse sin tratar, dependiendo de las
preferencias del paciente o su familia. La baja estatura
puede necesitar terapia con hormona de crecimiento u
otra terapia hormonal sustitutiva dependiendo del déficit
hormonal segun los casos de hipopituitarismo®©.

Por lo tanto, un abordaje multidisciplinar por pedia-
tras, neurélogos, cardidlogos, endocrindlogos, genetis-
tas, otorrinolaring6logos, cirujanos maxilofaciales y
odontdlogos es necesario para el adecuado manejo de
estos nifios. El asesoramiento genético tanto del pacien-
te como de su familia es importantes para confirmar el
diagnodstico como para planificar futuras gestaciones!”.
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Conclusiones

El SMMCI puede presentarse como un hallazgo clinico
unico o como parte de un sindrome que puede afectar
a otras estructuras de la linea media y a multitud de or-
ganos siendo caracteristico su asociacion con talla baja,
obstruccion nasal congénita y holoprosencefalia que
debe sospecharse especialmente en nifos con hipotelo-
rismo. Puede ser diagnosticado prenatalmente mediante
ecografia, neonatalmente debiéndolo descartar siempre
en neonatos con obstruccion nasal congénita como en el
caso expuesto, asi como en la infancia, nunca después
de los 8 meses de vida, con la erupcion del incisivo cen-
tral maxilar tnico, dato patognomonico de esta entidad.
El manejo sera multidisciplinar por parte de pediatras,
otorrinolaringologos, genetistas y dentistas, entre otros.
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