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Resumen

El sindrome del incisivo central maxilar Unico es una rara entidad que se caracteriza por la presencia de
un Unico diente maxilar en localizacion central, junto con otras anomalias en la linea media. Presentamos
el caso de una nifia remitida a la consulta de endocrinologia infantil al afio de vida por un sindrome
dismérfico no filiado, con pruebas de imagen y analiticas normales. Destaca en la exploracién la
existencia de un Unico incisivo central maxilar, dato patognomonico del sindrome del incisivo central unico
y que nos permitio establecer el diagndstico. Con el desarrollo de la denticién aparece también un Unico
incisivo central mandibular, hecho muy poco frecuente en este sindrome. Con este caso queremos
resaltar la presentacion clinica tan caracteristica de este sindrome y la dificultad de su diagnéstico antes
del inicio de la denticién, con pruebas complementarias poco concluyentes, e incluso en ocasiones
anodinas, que debe sospecharse ante la existencia de lesiones en la linea media.
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Abstract

Title: Solitary median maxillary central incisor syndrome

The solitary maxillary central incisor syndrome is a rare entity characterized by the presence of a single
maxillary tooth located in a central position, associating, in different ways, other abnormalities in the
middle line. We present the case of a one year-old girl referred to the Pediatric Endocrinology Unit with a
dysmorphic syndrome not yet filiated, with normal imaging tests and analytic results. It stands out the
existence of a single maxillary central incisor in the physical exploration, fact that gave us the diagnosis.
With the development of the teething it also appears a single central mandibular incisive, fact really
unusual in this syndrome. We want to emphasize the characteristic clinical presentation of this syndrome
has and the difficulty of its diagnosis before the beginning of the teething, usually with normal
complementary, having to suspect it with the existence of abnormalities in the middle line.
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Introduccion

El sindrome del incisivo central maxilar unico (SICMU) se caracteriza por malformaciones en la linea
media, con una incidencia aproximada de 1:50.000 nifios, con mas frecuencia en el sexo femenino?.

El incisivo central puede asociarse a mdltiples anomalias de la linea media, asi como a disfuncién
hipofisaria y holoprosencefalia. Aunque su etiologia es desconocida, en algunos casos se han
demostrado alteraciones cromosémicas, principalmente en los casos asociados a holoprosencefalia en
que se ha encontrado una relacidn con el gen Sonic Hedgehog. Los sintomas de presentacién antes del
inicio de la denticion son muy inespecificos, y hasta el momento de la aparicion del incisivo central
maxilar no se podra realizar el diagndstico definitivo sin necesidad de pruebas complementarias para
confirmarlo.

Presentamos el caso de una nifia con sindrome dismoérfico y alteraciones estructurales en la linea media,
con la aparicion al afio de vida de un unico diente incisivo de localizacion central en la arcada superior.

Asimismo, realizamos una revision de la etiopatogenia, la clinica y el diagnéstico de esta entidad.

Caso clinico

Nifia de 1 afo de vida, sin antecedentes familiares de interés, remitida a las consultas externas de
endocrinologia pediatrica por presentar un sindrome dismérfico no filiado. El embarazo y el parto cursaron
sin patologia. En el momento del nacimiento presenté una estenosis de la coana izquierda, con posterior
control en el servicio de otorrinolaringologia, sin que precisara tratamiento quirdrgico; destacaba la
presencia de un soplo sistélico funcional, diagnosticado de comunicacién interauricular. Al mes de vida se
realizb a la paciente una resonancia magnética (RM) cerebral, debido a que presentaba una hipotonia
leve y un retraso psicomotor, en la que se observaba una hipoplasia de vérmix cerebeloso con
adelgazamiento del cuerpo calloso, hallazgos que no se confirmaron en la RM posterior. Asimismo, se
realiz6 a los 6 meses de vida un estudio genético con cariotipo y estudio CGH-array, sin que se
constataran alteraciones.

En la exploracion fisica se apreciaba una facies peculiar con orejas de soplillo, puente nasal hundido,
microcefalia, paladar ojival y una pequefia hendidura en la linea media del labio inferior, junto con la
existencia de un Unico incisivo central maxilar (figura 1).

En el control realizado a los 16 meses destacaba la presencia de un incisivo central Gnico también a nivel
mandibular. Se realizaron analiticas y un estudio hormonal, cuyos valores se situaban dentro de la
normalidad. Durante toda su evolucidn, la paciente presentd un retraso psicomotor moderado y un

crecimiento adecuado, con un peso y una talla en torno al percentil 10.
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La presencia caracteristica de un unico incisivo maxilar medial, y en este caso también mandibular, junto
con otras alteraciones de la linea media, como la estenosis de coanas y la hendidura del labio inferior,

nos confirma el diagnéstico de SICMU.

Discusion

El SICMU se caracteriza por la presencia de un incisivo central maxilar y, en casos aislados, como en el
aqui expuesto, un incisivo central también mandibular, tanto en la denticion temporal como en la
definitiva.

Su etiologia es desconocida, aunque se presupone un movimiento anormal de las estructuras de la linea
media maxilar, que provoca una fusién prematura de las laminas dentales en la linea media, evitando asi
la formacion normal de 2 gérmenes dentarios?. Genéticamente, algunos estudios refieren casos en que se
observaron alteraciones cromosomicas, como una delecion del brazo corto del cromosoma 18 o del
cromosoma 7. En un estudio realizado por Kjaer y Binner se menciona la presencia de la mutacion del
gen Sonic Hedgehog (SHH) en el cromosoma 7, relacionado con este sindrome3; ademas, se han
identificado recientemente mutaciones en otros 2 genes, sobre todo en asociacién con la existencia de
holoprosencefalia: ZIC2 en el cromosoma 13 y SIX3 en el cromosoma 2. Segun algunos estudios, hasta
en el 25% de los casos existe una historia familiar de incisivo central Unico o de holoprosencefalia,
microcefalia, obstruccion nasal congénita, talla baja o alteraciones en el desarrollo neurosensorial®, datos
que no encontramos en los antecedentes de la paciente de nuestro estudio. Nanni et al. realizaron un
estudio genético de un paciente con SICMU y sus familiares, y observaron la existencia de mutaciones en
el SHH en 2 de los familiares con fenotipo totalmente normals. Por tanto, en el seguimiento de estos
pacientes es relevante proporcionar asesoramiento genético a los familiares, dada la gran variabilidad en
el fenotipo y la posibilidad de que los nuevos hijos posean esta mutacidn y presenten una expresién
clinica de mayor gravedad.

La presencia de un incisivo central Unico puede producirse como un hecho aislado, pero es necesario
examinar al paciente, ya que este signo puede predecir la existencia de otras alteraciones, como
holoprosencefalia, con herencia autosémica dominante®, asi como anomalias en la linea media, como
alteraciones hipotalamo-hipofisarias, observandose una talla baja debido a un déficit de la hormona del
crecimiento en la mitad de los pacientes, anomalias vertebrales, enfermedades cardiacas (25%),
alteraciones de la audicion, alteraciones en el paladar o atresia de las coanas (tabla 1). En el caso de
esta paciente destaca la ausencia de afectacion del eje hormonal, manteniendo un desarrollo
ponderoestatural en percentiles normales, asi como los resultados de todas las pruebas de laboratorio
con niveles hormonales en rango de normalidad; sin embargo, si que asocia anomalias estructurales,

como la estenosis de coanas o la alteracion cardiaca.
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Como ocurri6 en este caso, la rareza de esta enfermedad hace que su diagndstico no se realice hasta la
erupcion del incisivo central, sin retrasarse mas de los 12 meses de edad. Esta paciente habia acudido
durante el primer afo de vida a multitud de controles, con un seguimiento multidisciplinario por parte de
un cardiélogo, un otorrinolaringélogo y un neuropediatra, pero no fue hasta la erupcion dentaria a los 12
meses cuando se pudo hacer el diagndstico, habiéndose realizado hasta ese momento multitud de
pruebas diagnésticas, incluidos los estudios genéticos en busca de patologias que justificasen el
sindrome dismérfico. Por ello, debemos incluir dentro de los diagnosticos diferenciales esta entidad ante
la existencia de alteraciones estructurales de la linea media.

El unico tratamiento que existe para estos pacientes es sintomatico, con la administracion de terapia
hormonal sustitutiva si fuera necesario, la correccion de las distintas anomalias y la reconstruccion de la
denticion definitiva, colocando un aparato que expanda el paladar e implantando un diente artificial a nivel

del incisivo’.
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Signos mas frecuentes del SICMU

Anomalias sistémicas del SICMU

—_

. Atresia o estenosis de coana (60% )
. Alteraciones del paladar (55%)

. Talla baja (50%)

. Hipotelorismo (45% )

2

3

4

5. Microcefalia (33%)
6. Déficitde GH (33%)

7. Alteraciones cardiacas (25%)
8. Refraso psicomotor (25% )

9

. Hipoplasia pituitaria/hipopituitarismo (15% )

GH: hormona del crecimiento; SICMU: sindrome del incisivo

central maxilar Unico.

Figura 1. Se observa la existencia de un incisivo central maxilar y

mandibular junto con una hendidura en la linea media del labio inferior
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