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Resumen

El síndrome hipoplasia cartílago cabello también 
conocido como condrodisplasia Metafisiaria 
tipo Mc Kusickes una enfermedad autosómica 
recesiva que presenta múltiples manifestaciones 
fenotípicas, tales como talla baja con miembros 
cortos, alteraciones osteocondrales, extremida-
des cortas, vello corporal y cabello fino y escaso, 
piernas relativamente cortas con arqueamiento 
de los fémures, manos cortas y uñas pequeñas, 
defectos variables en la inmunidad celular y 
predisposición a una variedad de neoplasias. El 
manejo médico de estos pacientes requiere un 
enfoque multidisciplinario con especialistas en 
hematología, genética, nutrición y estomatolo-
gía pediátrica. Se reporta el caso de un paciente 
con este síndrome al cual fue rehabilitado en el 
servicio de Odontopediatría del Departamento 
de Estomatología del Hospital Infantil de Méxi-
co Federico Gómez.

Palabras clave: Síndrome, cartílago-cabello, hi-
poplasia, condrodisplasia, Mc Kusick

Abstract

Cartilage-Hair hypoplasia Syndrome also 
known as Metaphyseal-chondrodysplasiaMc-

Kusick type is an autosomal recessive disease, 
has multiple phenotypic manifestations such 
as hypoplastic hair, short stature, osteochon-
dral abnormalities, short limbs, fine and spar-
se hair, thin body hair scarce, relatively short 
legs with bow femurs, short hands and nails 
small defects in cellular immunity variables 
and predisposition to a variety of neoplasms. 
Management of these patients requires a mul-
tidisciplinary approach with specialists in he-
matology, genetics, nutrition and pediatricden-
tistry. Thiscase reportdescribes  phenotypical 
manifestations of apatient with this syndrome 
who  recived dental treatment  in the   Pediatric 
Dentistry  Service at HospitalInfantil de Mexi-
co Federico Gómez.

Key words: syndrome, cartilage-hair, hypopla-
sia, chondrodysplasia, Mc Kusik.

Introducción

Es un trastorno de herencia autosómico recesi-
vo que se origina por un defecto genético loca-
lizado en el brazo corto del cromosoma 9 (9p21-
p12), debido a mutaciones en el gen de proce-
samiento del RNA mitocondrial (MRP). Fue 
reportado por primera vez  por Mc kusick y cols 
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en 1965 en sujetos del grupo religioso “Amish”, 
en el norte de USA y Europa. Kaitila y Perheen-
tupa(1980) reportaron 33 casos en 28  familias en 
Finlandia. Makitie y cols. (1995) hicieron una re-
visión extensa del síndrome hipoplasia cartílago 
cabello (CHH). Taskinen y cols. (2008) dieron se-
guimiento a 123 pacientes finlandeses durante 
10años. La incidencia de esta enfermedad es de 
1:23,000 nacidos vivos.1, 2

Las manifestaciones clínicas más importantes 
son: talla baja, extremidades cortas, cabello y ve-
llo corporal fino y escaso, piernas relativamente 
cortas con arqueamiento del fémur, manos cor-
tas y uñas pequeñas.4 Facialmente presentan: 
cejas y pestañas escasas, frente amplia, orejas 
flácidas (cartílago blando) y labios gruesos y 
evertidos.1,4 Entre las manifestaciones músculo - 
esqueléticas presentan: laxitud articular, miem-
bros relativamente cortos, arqueamiento leve de 
las piernas,  manos cortas y flácidas, extensión 
incompleta del codo, esternón prominente, pie 
plano y talones prominentes. Microscópicamen-
te manifiestan hipoplasia del cartílago.5,6 Ade-
más pueden tener anomalías neurológicas tales 
como: coeficiente intelectual bajo, retraso del de-
sarrollo psicomotor y del lenguaje y dificultades 
de aprendizaje.6

El diagnóstico se basa en  el examen físico, neu-
rológico y  mediante la valoración de estudios 
de laboratorio y estudios genéticos.8

Anomalías bucales: Levin en 1978 reportó que 
algunos pacientes con CHH tenían anormali-
dades dentales como microdoncia, una muesca 
única en el centro del borde incisal de los incisi-
vos permanentes y  duplicación de las cúspides 
linguales de los premolares inferiores.6,7

El tratamiento de estos pacientes se basa en so-
lucionar el padecimiento actual manifestado 

durante su vida; de la mitad a dos tercios de los 
pacientes pueden presentar anemia grave  y re-
querirán de transfusiones sanguíneas de forma 
permanente o bien el trasplante de médula ósea. 
Todos los pacientes deben llevar un estrecho se-
guimiento debido a la posibilidad de presentar 
infecciones graves y desarrollar neoplasias ma-
lignas.

Relato.de.caso

Paciente masculino de 11 años 8 meses de 
edad, originario del  Distrito Federal de nivel 
socioeconómico bajo que ingresó al servicio de 
Estomatología Pediátrica de Hospital Infantil de 
México por caries.  En sus antecedentes heredo 
- familiares los padres no tenían consanguinei-
dad, refiriendo  antecedentes de alcoholismo y 
tabaquismo en el padre. Dentro de sus antece-
dentes personales patológicos el paciente fue 
diagnosticado con el Síndrome Hipoplasia Car-
tílago Cabello a los 6 años de edad por el ser-
vicio de genética de hospital, además de haber 
presentado anteriormente neutropenia crónica, 
anemia hemolítica, ovalocitosis hereditaria y re-

Fig. 1. 
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traso del desarrollo psicomotor. Al ser referido 
al servicio de estomatología para la rehabilita-
ción bucal, el paciente se encontraba en óptimas 
condiciones de salud según la interconsulta con 
el médico hematólogo y genetista responsables. 
Al examen físico se observaron rasgos faciales 
anormales como alopecia, flacidez de orejas, la-
bios gruesos y evertidos y una ligera asimetría 
hacia el lado derecho de la cara (fig ..1). El pa-

ciente presentaba  talla baja por el acortamiento 
de las extremidades (fig ..2) y las manos y dedos 
muy cortos (fig ..3).

Diagnóstico.bucal

El paciente se encontraba en etapa de dentición 
mixta, con presencia de placa bacteriana notoria 
y lesiones de caries  en el primer molar inferior 
izquierdo. Presentaba además restauraciones 
previas en los primeros y segundos molares 
temporales superiores e inferiores (fig .. 4). El 
manejo estomatológico se llevó a cabo basado 
en los protocolos del Servicio de Estomatología 
Pediátrica del Hospital Infantil, mediante el ma-

Fig. 3. 

Fig. 2. 

Fig. 4 a y b. 
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nejo conductual, terapia restaurativa y una te-
rapia preventiva, dentro del manejo conductual 
se usaron técnicas como: decir-mostrar-hacer, 
desensibilización, y reforzamiento positivo. La 
terapia restaurativa consistió en la colocación 
de selladores de fosas y fisuras en los primeros 
molares permanentes, resinas restaurativas en 
los incisivos centrales y laterales superiores y 
extracciones de los caninos y primeros molares 
temporales inferiores (fig ..5). La terapia preven-
tiva se basó en el protocolo del Hospital Infantil 
y consistió en la realización de profilaxis dental 
al finalizar el tratamiento, aplicación tópica de 
flúor acidulado (APF) al 1.23%, reforzamien-
to de la técnica de cepillado y el consejo dieté-
tico. Las citas de control se programaron cada 
tres meses basado en los protocolos de atención 
de pacientes con riesgo  a caries (Featherstone 
2003).

Discusión

Las manifestaciones bucales en pacientes con  
síndromes representan siempre un reto para el 
odontólogo pediatra, debido a que las estructu-
ras afectadas requieren por lo general, tratamien-

tos complejos y extensos. Sin embargo, siempre 
que sea posible, es importante realizar acciones 
preventivas, conservadoras y de mínima inva-
sión, que ofrezcan nuevas alternativas en el tra-
tamiento estomatológico de estos pacientes. Es 
importante considerar todas las implicaciones 
médicas en el tratamiento multidisciplinario de 
pacientes con compromiso médico como el caso 
antes  descrito. La anemia hemolítica es una afec-
ción en la cual hay un número insuficiente de gló-
bulos rojos en la sangre debido a la destrucción 
prematura de éstos. Algunas de las causas que al 
originan son infecciones, ciertos medicamentos, 
trastornos auto-inmunitarios como el Síndro-
me de Hipoplasia Cabello y algunos trastornos 
hereditarios. La neutropenia, también conocida 
como granulocitopenia es una disminución del 
número absoluto de neutrófilos circulantes en 
sangre y es crónica cuando se prolonga por un 
período mayor de tres meses. Ambas afecciones 
deben ser tratadas oportunamente para evitar 
manifestaciones bucales tales como: faringitis, 
infecciones bacterianas oportunistas, ulceras bu-
cales y la enfermedad periodontal.9,11,12,13

El manejo estomatológico de pacientes con 
anemia y neutoprenia consiste principalmen-

Fig. 5 a y b. 
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te en la prevención; esta involucra el control 
dietético para mantener los niveles de hemog-
lobina normales, control de placa con una ade-
cuada técnica de cepillado; los enjuagues con 
triclosán son eficaces para el control de la for-
mación de placa dento bacteriana y coadyu-
vantes en la gingivitis gracias a sus propie-
dades antiinflamatorias14,15. En los pacientes 
anémicos, si es necesaria una intervención, se 
debe realizar una interconsulta médica con el 

Hematólogo y así disminuir el riesgo de com-
plicaciones durante el tratamiento dental de 
rutina.12,13

El estomatólogo pediatra debe tener la habili-
dad de rehabilitar al paciente en periodos cortos 
de tiempo y conocer el tipo de anormalidades 
bucales que se presentan según el síndrome  y 
usar técnicas preventivas para mantener la sa-
lud bucal del paciente.
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