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Miocardiopatia
hipertrofica, rasgo del
sindrome de Leopard

Frente a otros sindromes neurocardiofaciocutaneos, €l
de Leopard tiene menos estenosis pulmonar y talla baja
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En el sindrome de Leopard,
en una variante del sindro-
me de Noonan, la miocar-
diopatia hipertréfica es la
complicacién cardiaca méas
comun Y la talla baja no se
da siempre, segin muestra
una investigacion del Labo-
ratorio de Diagnéstico Mo-
lecular del Hospital Univer-
sitario Gregorio Marafi6n
(Madrid) que ha obtenido
el primer premio de la sec-
cién de Cardiologia Pedia-
tricay Cardiopatias Congé-
nitas de la Revista Espario-
la de Cardiologia.

Begofia Ezquieta, respon-
sable del laboratorio, expo-
ne que para llegar a esta
conclusién el centro madri-
lefio, en estrecha colabora-
cién interhospitalaria con
media docena de puntos de
la geografia nacional, anali-
z6 unos 1.500 pacientes con
sospecha de diagnéstico, ci-
fra que ha crecido a 1.800.
"Financiado por el Fondo de
Investigaciones Sanitarias
en 2006 —-rememora Ezquie-
ta—, hasta la fecha hemos
confirmado el diagnéstico
de 19 afectados; de Noonan,
los primeros 200 genotipa-
dos hoy ya son 300". Hay
mas datos: "A pesar de que
la de Noonan es una enfer-
medad rara cuyo primer gen
se identifico en 2001, conta-
mos con un panel de once
genes e ird en aumento".

ESPECTRO AMPLIO

El sindrome de Noonan,
cuya frecuencia es de
1:2.000 personas, se asocia
con alteraciones en la via
RAS, de las que un 50 por
ciento son variantes hiper-
morficas del gen PTPN11.
"La proporcion de formas
familiares descrita es muy
diversa, en parte debido a
que la sospecha diagnosti-
ca esta limitada por un es-
pectro clinico muy amplio,
lo que a su vez redunda en
una prognosis variable".

La imagen que figura en
el imaginario colectivo es la
que pintara Goya a finales

F

Begona Ezquieta, del Hospital Universitario Gregorio Maraf6n (Madrid).

Una via celular

asociada
al cancer

Las mutaciones en
otros genes de la via
RAS, ligada al cancer,
sugieren la posibilidad
de definir nuevos
tratamientos. En el
capitulo de retos,
Begoia Ezquieta lo
tiene claro: "Estudiar
la aplicacion de
terapias oncolégicas,
protocolizar la
sospecha en
neonatales,
integrando
debidamente la
secuenciacién masiva
Y, por supuesto, a
nivel metodolégico,
llegar a todos los
pacientes y asentar la
correspondiente
correlaciéon genotipo/
fenotipo". Para
lograrlo, subraya la
importancia del
esfuerzo conjunto de
genetistas,
cardidlogos,
endocrinopediatras y
dismorfé6logos, tanto
en etapas iniciales
como de seguimiento.

del XVIII en Los pobres en la

fuente: disostosis facial, es-
tatura corta y presuncion de
discapacidad intelectual.
No obstante, "el retraso
mental, por ejemplo, dista
de ser tan habitual como se
cree".

Mas aun, el acréonimo
Leopard, que hace referen-
cia a lentigos o manchas
café con leche en la piel, de-
ficiencias en la conduccién
electrocardiografica, ojos
separados, estenosis pul-
monar, alteraciones geni-
tales, retraso en el creci-
miento y disfunciéon del
oido interno, se queda cor-
to, a juicio de la que es tam-
bién miembro del Instituto
de Investigacién Biomédica
del Marafién.

De acuerdo con estos re-
sultados, "tras las dismor-
fias faciales, la principal ca-
racteristica es la cardiopa-
tia congénita (88 por ciento),
siendo la mas frecuente la
miocardiopatia hipertrofi-
ca (71 por ciento), por delan-
te de la estenosis pulmonar
(35 por ciento). La lentigino-
sis multiple se hallé en un
84 por ciento y la sordera en
3 pacientes; 16 pacientes (84
por ciento) portaban muta-
cion en PTPN11; en otros
dos se identificé mutacion
en RAFI y uno solo con
BRAF".
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Ronaldo Hirata (profesor en la Universidad de Nueva York) y José del Pifal (presidente del Colegio de
Odontoestomatélogos de Cantabria).

Las resinas odontorreparadoras
exigen una tecnica artesanal

SANTANDER

SANTIAGO REGO
Elfuturo en la reparacion
de las piezas dentales
estd en el uso de resinas
compuestas o composites
frente a la ceramica, al re-
sultar esta ultima "muy
rigida y fragil a los im-
pactos". Las resinas ac-
tuales restablecen, ade-
mas, la apariencia natu-
ral del diente, pero, debi-
do a la composicion del
material, requieren una
técnica "clinica depurada,
y hasta artesanal, segin
cada paciente y la afec-
tacion que tenga la pieza
dental. Son resinas que
necesitan, habitualmente,
mayor tiempo de coloca-
cién y terminacion, por lo
que en general resultan
mas costosas".

Asi se ha expresado Ro-
naldo Hirata, profesor de
Odontologia restaurado-
ra de la Universidad Fede-
ral de Parana (Brasil) y de
Biomateriales en la Uni-
versidad de Nueva York,
que ha impartido un se-
minario, en el Palacio de
la Magdalena, en Santan-
der, organizado por el Co-
legio de Odontoestomato-
logos de Cantabria. Su
presidente, José del Pifial,
también es partidario de
las resinas frente a la por-
celana y la tradicional
amalgama. "Por estética,
las resinas son impres-
cindibles en los dientes
anteriores y preferibles
en las zonas mas visibles
de los dientes posterio-
res".

Para Del Pifial, la amal-
gama clasica en los em-
pastes o reconstrucciones
de piezas ha dejado paso
amodernos materiales al-
ternativos del color de los

dientes —composites, ce-
mentos y selladores— que
varian en composicién y
propiedades. "Presentan
unas caracteristicas bio-
légicas y fisico-mecéni-
cas que permiten recono-
cer ventajas e inconve-
nientes, y de acuerdo a
cada caso clinico poder
seleccionar cudles son los
pasos en cada paciente".

Hirata ha destacado los
"buenos resultados" que
ofrecen las resinas tanto
en el ambito de la repa-
racion como en el de la es-
tética dental, debido a los
avances que se han pro-
ducido en esos materiales,
lo que ha mejorado sus
propiedades fisicas, qui-
micas y mecdanicas. Su
manejo es mas dificil que
el de la ceramica, pero los

odontoestomatoélogos han
de ponerse al dia, porque
la amalgama, clasica des-
de hace 150 aiios -alea-
cion de mercurio con
otros metales, como plata,
estafio, cobre, cinza u oro—
dejara de poder usarse en
2020 como reparador den-
tal", ha recordado.

En todo caso, el profe-
sor brasilefio ha sefialado
que en el diagnéstico cli-
nico se deben recoger tres
factores: deteccion de
riesgo de caries y de rotu-
ras; anamnesis que inclu-
ya pruebas radiolégicas
complementarias, y diag-
nosticar la profundidad
de la lesion, es decir, "las
lesiones en esmalte y no
solo las cavitadas, a fin de
frenar la progresién de
la lesion".

Biomaterial adhesivo,
el material del futuro
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Ronaldo Hirata, profe-
sor en la Universidad de
Nueva York, ha destaca-
do que el desarrollo de
nuevos biomateriales
adhesivos, el analisis
critico de la oclusion, asi
como un diagnostico de
los tejidos duros y blan-
dos, permiten al espe-
cialista mejorarlos pro-
cedimientos restaura-
dores, en donde el 50
por ciento del éxito en la
longevidad de la restau-
racién se determina en
el tramo final.
"Reconocer las cuali-
dades fisico-mecanicas
y biolégicas del agente

cementante es un reto
para el profesional que
trabaja en la boca".

No obstante, el tam-
bién profesor de la Uni-
versidad Federal de Pa-
rand, en Brasil, ha pre-
cisado que se requiere
mucha inversion en el
desarrollo de biomate-
riales y resinas mejora-
das. En los proximos cin-
co afos "asistiremos al
desarrollo de nuevos
materiales, cuyo objetivo
sera sustituir la pérdi-
da de hueso que se pro-
duce como consecuencia
de la edad —o por algun
otro problema-, y asi po-
der instalar sobre dicho
material un implante
dental".



