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CASO CLINICO

Amaurosis congénita de Leber.
Reporte de caso

Leber’s congenital amaurosis. Case report

Elizabeth Quintino Cintora,* Patricia Marcela Lépez Morales,® Vicente Mendoza Rosas'

RESUMEN

La amaurosis congénita de Leber es un desorden clinico, genético
y heterogéneo caracterizado por una severa pérdida de la vision al
nacimiento. Se presenta en un 10 a 18% de los casos de cegue-
ra congénita. Algunos pacientes muestran solamente ceguera de
origen retinal mostrando evidencia de un involucro multisistémico.
En la presentacién de este caso se hace la revision bibliogréafica
del tema, la presentacion de un caso clinico y se describe la im-
portancia del manejo estomatoldgico de estos pacientes, ya que es
importante el conocimiento y el entendimiento de la patologia y de
las consecuencias de su tratamiento.
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INTRODUCCION

La amaurosis congénita de Leber (ACL) es una
de las formas mas severas inherentes a las distrofias
retinales responsables de la ceguera congénita.! Su
incidencia es de 2-3% en 100,000 nacimientos?® y se
presenta en un 10 a 18% de los casos de ceguera
congénita reportados en los institutos para la cegue-
ra*5 y en un 5% de todas las distrofias retinales; este
porcentaje es probablemente alto en ciudades con
alto indice de consanguinidad.!®”

En muchos de los casos de ACL se presenta con
un patrén de inherencia recesiva autosémica, el cual
fue establecido por Alstrom y Olson en 1957.48

La ACL representa una entidad de enfermedad sim-
ple. Algunos pacientes exhiben solamente la ceguera
de origen retinal; sin embargo, otros pueden mostrar
evidencia de involucro multisistémico que puede in-
cluir anomalias renales, cardiacas, esqueletales y en
particular del sistema nervioso central.

Harris refiere que la primera descripcion de la ACL
fue en 1869 cuando el oftalmdlogo aleméan Theodor
von Leber describié un desorden congénito que se
caracterizaba por la pérdida visual profunda con pre-
sencia de nistagmus, ligera reaccion pupilar y retino-
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patia pigmentaria. Leber observd una gran cantidad
de casos en una escuela para nifios ciegos donde el
25% de los parientes de nifios afectados presentaban
consanguinidad, concluyendo que era una forma de
retinopatia hereditaria.®

Leber describe en los nifios un fondo de ojo
con apariencia normal, con una pigmentacion pro-
gresiva durante su crecimiento. Después de este
reporte inicial de Leber fue hasta 1954 que Fran-
ceschetti y Dieterlé afiadieron hallazgos como la
marcada reduccion o la nula estimulacién en el
electrorretinograma. o

Hasta la fecha se han identificado mutaciones en
seis diferentes genes que estan asociados con la ACL:
AIPL1, CRB1, CRX, GUCY2D, RPE65 y RPGRIP1.1°
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El diagnostico de la ACL es propuesto en 1991 por
De Laey' con las siguientes caracteristicas:

e Ceguera temprana o visién limitada (primer afio de
vida antes de los seis meses).

* Ligera reaccion pupilar.

¢ Nistagmus/movimientos oculares vagos.

* Signos 6culo-digitales.

¢ Electrorretinograma disminuido o ausente.

En adicion a estos sintomas oculares pueden pre-
sentarse una gran variedad de sintomas como son:
retraso del neurodesarrollo, discapacidad mental y
anomalias sistémicas.

OBJETIVO

* Conocer las caracteristicas clinicas, incidencia y
factores etioldgicos de la amaurosis congénita de
Leber.

e Conocer las limitaciones que existen en la comuni-
cacion entre el odontopediatra y los pacientes con
amaurosis congénita de Leber durante la rehabilita-
cion estomatoldgica.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de género masculino de 7 afios 5 me-
ses de edad, con diagndstico de Amaurosis Con-
génita de Leber, originario de San Miguel, Estado
de México, que acude a la Clinica de Odontope-
diatia de la Division de Estudios de Postgrado e

Investigacion de la Facultad de Odontologia de la
Universidad Nacional Auténoma de México para su
evaluacion y atencion por presentar sangrado gin-
gival (Figura 1A).

Al realizar la historia clinica, los antecedentes per-
sonales no patoldgicos mostraron que el nifio no asis-
tia a ninguna escuela, aseo personal diario, higiene
bucal una vez al dia.

Los antecedentes patolégicos personales revelaron
nacimiento a término de 36 semanas.

Al examen fisico se encontrd nistagmus, estrabis-
mo interno, movimientos oculares lentos, ligera reac-
cion pupilar, endoftalmus, signo éculo-digital positivo,
discapacidad sensitiva del tipo visual y auditiva, disca-
pacidad linguistica, discapacidad fisica con signos de
automutilacion (Figura 1B).

A la exploracion bucal presentd denticion mixta
en estadio temprano, ausencia clinica del érgano
dentario 62, inflamacion gingival, gingivorragia ge-
neralizada, halitosis, presencia de placa dentobac-
teriana en el 100% de los érganos dentarios pre-
sentes y multiples procesos cariosos grado 2y 3
(Figuras 2A y 2B).

Radiograficamente presenta ausencia congénita
del érgano dentario 62, presencia de todos los gér-
menes dentarios permanentes 11-17, 21-27, 31-37,
41-47 (Figura 3).

TRATAMIENTO

El tratamiento se desarrollé con base en las si-
guientes fases:

Figura 1.

A. Caracteristicas clinicas de la
amaurosis congénita de Leber.
B. Signo 6culo-digital presente
en pacientes con ceguera.
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Figura 3. Evaluacion radiografica. Ausencia congénita del érga-
no dentario 62. Presencia de todos los gérmenes permanentes.

Primera fase: preventiva

El paciente acude a la clinica presentando gingivo-
rragia provocada por un acumulo de placa dentobac-
teriana en todos los 6rganos dentarios.

Se utilizan pastillas reveladoras de placa dentobacte-
riana que fueron trituradas previamente y diluidas en 5 mL
de agua, se aplicd la tincidn con un hisopo, pasandolo por
todas las caras de los 6rganos dentarios y se obtuvo:

e Primer control personal de placa con un resultado
del 100%.

e Segundo control personal de placa con un resulta-
do del 21.4%.

Se hace un pulido de sus dientes con pasta y ce-
pillo profilactico y se dan instrucciones de limpieza al
responsable del tratamiento.

Segunda fase: comunicacion y educacion dental

e Material didactico: maquetas (Figura 4A).

Este material se realizé para pacientes con disca-
pacidad visual.

Figura 2.

A. Exploracion de la cavidad bu-
cal. Procesos cariosos grado 2 y
3, ausencia congénita del 6rgano
dentario 62.

B. Presencia de multiples proce-
S0s cariosos grado 2y 3.

Su elaboracion fue a base de materiales con dife-
rentes texturas y dureza que asemejaban el proceso
carioso y la rehabilitacién dental, asi como la anato-
mia dental y los tejidos periodontales.

Cada maqueta presentaba una etiqueta en donde
se colocé el nombre de dicha maqueta y la explicacion
en idioma espafiol y en sistema Braille.

La practica consistié en presentarle al pacien-
te el material didactico para que lo conociera y se
sensibilizara con las diferentes texturas, mismas
que podria relacionar con los tejidos dentarios, pe-
riodontales y carioso; de esta forma seria mas fa-
cil establecer comunicacion para poder explicar al
paciente mediante la técnica "Decir-mostrar-hacer"
(Figura 4B).

Tercera fase: restauradora

En esta fase se trabajo por zonas: anterosuperior,
superior derecha, superior izquierda, inferior derecha
e inferior izquierda. En cada una se trabajaron de dos
a tres drganos dentarios, mismos que se rehabilitaron
en una sola sesion.

Primera sesion: se utilizé anestesia tépica, regio-
nal mandibular y aislamiento absoluto; las piezas que
se trabajaron fueron 84 y 85 resina y sellador de fose-
tas y fisuras, 46 sellador de fosetas y fisuras (Figura
5A).

Segunda sesion: bajo anestesia local mandibular
se aisld de forma absoluta y se realizaron los siguien-
tes procedimientos: 74 corona acero-cromo, 75 resina
y sellador de fosetas y fisuras, 36 sellador de fosetas
y fisuras (Figura 5A).

Tercera sesion: se anestesio la zona utilizando t6-
pica y posteriormente se utilizd técnica infiltrativa, se
aislé de forma absoluta y se realizaron los siguientes
tratamientos: 53 resina, 54 corona acero-cromo y 55
resina (Figura 5B).
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Cuarta sesidn: después de utilizar la anestesia
tdpica se infiltra en la zona anterosuperior y se aisla
de forma relativa con rollos de algodén; los 6rganos
dentarios que se trabajaron fueron los siguientes: 51,
52y 61, los cuales estaban en proceso de exfoliacion,
ya que presentaban movilidad grado Il y reabsorcién
radicular. El tratamiento fue eliminar tejido carioso, re-
construir las piezas con cemento de iondmero de vi-
drio tipo Il y se dejé en observacion (Figura 5B).

Quinta sesion: se utilizé anestesia tdpica y pos-
teriormente con la técnica infiltrativa se anestesio el
cuadrante superior izquierdo. Se aislé de forma ab-
soluta y se procedid a la rehabilitacion de la siguien-
te manera: 63 resina, 64 pulpotomia con corona de
acero-cromo y 65 resina (Figura 5B).

En cada sesion se tomaron radiografias dentoal-
veolares de la zona a trabajar, asi como fotografias
digitales del tratamiento.
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El tiempo empleado por sesién fue aproximada-
mente de una hora.

La radiografia panoramica fue tomada al final del
tratamiento.

Durante la fase restauradora se empleé restriccion
fisica debido a que el paciente presentaba movimien-
tos involuntarios automutilantes.

Cuarta fase: control

e Tercer control personal de placa obteniendo un re-
sultado del 8%.

* Limpieza de los 6rganos dentarios tefidos con ce-
pillo y pasta profilactica.

* Se dan instrucciones de limpieza.

* Recomendaciones: uso de cepillo dental etapa cua-
tro de la marca registrada Oral-B, pasta dental y la
utilizacion de pastillas reveladoras de placa dento-
bacteriana.

DISCUSION

Después de utilizar el material didactico con el pa-
ciente, se observé un cambio de conducta que sirvid
para establecer una comunicacion entre el operador y
el paciente, asi como aceptacion y cierta cooperacion
hacia el tratamiento dental (Figura 6).

Figura 4.

A. Material didactico empleado
en la practica de sensibilizacion.
B. Se realiza practica para esta-
blecer comunicacién con el pa-
ciente.

Figura 5.

A. Rehabilitacion bucal inferior.
B. Rehabilitacion bucal superior.
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Figura 6. Se establece comunicacion y un cambio de con-
ducta favorable.

En la literatura podemos encontrar el manejo dental
de diferentes tipos de discapacidad de forma aislada
(ceguera, pérdida de audicion, etc.); sin embargo, en
pacientes con tres tipos de discapacidad diferentes
aun no se ha encontrado ninguna referencia en donde
se hable del manejo dental de estos pacientes, la ma-
nera de establecer una comunicacion con ellos o algu-
na institucion en donde sean aceptados para su edu-
cacion, estimulacion y ser tratados adecuadamente.

CONCLUSION

La amaurosis congénita de Leber (ACL) es una
enfermedad que se presenta en un 2-3:100,000 na-
cimientos; debido a que es poco frecuente, hay poca
informacién con respecto a esta anomalia.

Los cirujanos dentistas, como promotores de sa-
lud, debemos saber de la existencia de esta enfer-
medad y manejo dental. De esta forma podremos
brindarle una atencidn especializada que consistira

en rehabilitacion dental, prevencion de enfermeda-
des bucodentales y educacion dental dirigida a los
padres.

Es importante profundizar en el entorno de la en-
fermedad para conocer las posibles implicaciones en
el manejo dental, reconocer el tipo de discapacidad
que presenta nuestro paciente para el establecimiento
del plan de tratamiento y brindar una atencién integral
de excelencia de forma interdisciplinaria en pro de la
salud dental de nuestros pacientes.
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