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“La universidad debe posicionarse a la
vanguardia investigadora de las
enfermedades raras”
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La fractura de huesos sin causas aparentes, la debilidad muscular o la
sordera son algunas de las manifestaciones de la osteogénesis
imperfecta (Ol), mas conocida como enfermedad de los “Huesos de
Cristal”. Es una patologia poco frecuente que afecta a una de cada entre
diez y quince mil personas y en la que los dientes pueden sufrir una
severa afectacion, a veces olvidada: la dentinogénesis imperfecta (DI).
En el Dia Mundial de las Enfermedades Raras, Joaquin de Nova,
investigador del departamento de Especialidades Clinicas
Odontologicas de la Universidad Complutense de Madrid es consciente
del abordaje multidisciplinar que merece, por eso colabora en un
proyecto con la Fundacion AHUCE (Fundacién Espafiola de
Osteogénesis Imperfecta), para mejorar la caracterizacién del fenotipo
dental de la Ol.
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El profesor Joaquin de Nova en su despacho con un péster de AHUCE. / UCM

MARIA MILAN | ¢Por qué es necesario un proyecto de investigacion
entre un grupo de Odontologia y una enfermedad rara?

Las enfermedades raras necesitan la implicacion de multiples disciplinas,
cualquiera que sea la enfermedad. En el caso de la osteogénesis imperfecta,
la alteracién que se produce en el colageno tipo I, la proteina que mas
abunda en la piel y los huesos, también forma parte de otras estructuras del
cuerpo, entre ellas, curiosamente, el diente.

., Como afecta la enfermedad de Huesos de Cristal a la dentadura?

© Oficina de Transferencia de Resultados de Investigacion — Universidad Complutense de Madrid
Email: uccuem@ucm.es 913946369. Facultad de Medicina, Edificio Entrepabellones 7 y 8 C/ Doctor Severo Ochoa, 7
28040 Madrid. http://www.ucm.es/otri


mailto:uccucm@ucm.es

Universidad Complutense de Madrid
Vicerrectorado de Transferencia del Conocimiento y Emprendimiento
Oficina de Transferencia de Resultados de Investigacion (OTRI)

La alteracion dental mas conocida y estudiada es la dentinogénesis
imperfecta (DI) del tipo I, asociada a Ol. El cambio de color a amarillo,
marrén, ambarino, gris o azulado translicido y la fragilidad dental son las
caracteristicas clinicas mas destacadas. Huesos fragiles y dientes fragiles.
Pero las repercusiones orales de la enfermedad van mas alla. Se afaden
otras alteraciones del desarrollo dental, como agenesias, erupciones
ectopicas, inclusiones dentales etc..., que requieren de un exhaustivo
diagndstico radiografico. Junto a ellas, un desarrollo craneofacial también
alterado, condiciona la presencia, muy frecuente, de una maloclusion dental
de clase lll. Es por ello que las visitas frecuentes del colectivo al odont6logo
son una constante en la enfermedad, y éste deberia estar capacitado para
completar el diagnéstico de los problemas orales presentes y enfrentarse al
reto de su resolucion.

¢ Se pueden llegar a prevenir estos sintomas?

Al tratarse de una enfermedad genética, son muy
limitados los avances en los aspectos etiolégicos de la
enfermedad y actualmente la terapéutica, incluida la
odontologica, se centra en la sintomatologia y en la
reduccion de la severidad. En este sentido tanto los

tratamientos quirurgico-
ortopédicos como
farmacoldgicos, aplicados

correcta y precozmente, han
contribuido notablemente a la
mejora de la calidad de vida
de las personas afectadas.
Precisamente la
incorporacion de farmacos
antirresortivos al arsenal : - _
terapéutico de  la Doty vacre e conecotn i e pacient
enfermedad, que tan

buenos resultados han proporcionado desde el punto de vista esquelético en
huesos largos y columna vertebral, son contemplados con inquietud por sus
potenciales repercusiones a nivel oral.

¢, Qué efectos secundarios tienen estos farmacos?

Los farmacos conocidos como bifosfonatos, y otros antirresortivos con los
gue se trata esta enfermedad, se les ha asociado a nivel orofacial a
potenciales complicaciones, la mas conocida, la osteonecrosis de los
maxilares. Sin descuidar esta potencial complicacién (sobre todo del adulto),
consideramos que la administracion de estos farmacos a nifios, en fase
crecimiento y desarrollo puede llegar a interferir con algun proceso fisioldgico
gue los profesionales implicados deben controlar.
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En diciembre, la fundacion AHUCE y su grupo de investigacion firmaron
el proyecto “Contribucion de las repercusiones orales y craneofaciales
al diagndstico actual de la Osteogénesis Imperfecta y a su modulacion
terapéutica”. ;Cual es su objetivo?

En sintesis, buscamos reproducir el trabajo seguido con la enfermedad (Ol).
Estudiada su variabilidad y clasificada segun ella, al conocer cada vez mas la
mutacion genética causal, en la actualidad se llevan a cabo estudios de
correlacion fenotipo-genotipo. Nuestro propoésito es profundizar en el estudio
: clinico, radiografico y ultraestructural de la
dentinogénesis  imperfecta para, a
continuacion, establecer una clasificacion
en base a los  hallazgos que
relacionaremos con las manifestaciones
esqueléticas de la Ol. Finalmente, si cada
mutacion genética puede condicionar otras
tantas alteraciones dentales, realizar un
estudio de correlacion fenotipo dental-
= - genotipo. Al hacer extensivo este enfoque
Nifio con dentinogénesis imperfecta a otras alteraciones dentarias del
KIOT:'OC'USW” clase lll. / Joaquinde  desarrollo y la maloclusién, contribuiriamos
' a un diagnostico mas completo de la
enfermedad. Por otro lado, si tenemos en
cuenta que el tratamiento actual de la enfermedad con agentes
antirresortivos interactia con el proceso fisiol6gico de la erupcién dental, su
estudio permitiria relacionar mejor ambos (incremento en el numero de ciclos
de tratamiento y retardo eruptivo), de forma que esta informacion pueda

ayudar al clinico a la modulacién terapéutica.

¢,Qué se puede hacer desde la universidad en favor de las
enfermedades raras, que hoy conmemoran su Dia Mundial?

Consideramos que la universidad dispone de un marco idoneo para el
abordaje de estas patologias si asumimos su doble papel social-asistencial e
investigador. Por definiciobn, las enfermedades raras afectan a pocos
pacientes y es necesario analizar de manera exhaustiva toda su atencion, de
forma que estos pocos casos sirvan para desarrollar protocolos, de los que
se beneficien pacientes y profesionales implicados. Para ello, se requieren
profesionales responsables en este doble ambito asistencial e investigador,
gue la universidad debe potenciar. Cada persona con una enfermedad rara
representa una experiencia unica para el profesional que le atiende y que no
debe desaprovechar. La suma, bien sistematizada, de estas escasas
experiencias deberia contribuir a la generacion de conocimiento que ayude a
la mejor atencion de estas personas, a la vez que aporte futuros avances de
la enfermedad. Por otro lado es frecuente que la enfermedad rara implique a
diferentes profesionales de forma que se requiere un enfoque multidisciplinar,
gue también encontramos factible en el ambito universitario al aglutinar las
diferentes ciencias de la Salud. Sin lugar a dudas, la universidad debe
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posicionarse a la vanguardia investigadora que motiva el estudio de las
enfermedades menos prevalentes.

Si de por si la investigacion es un reto, la de las enfermedades raras
tiene que serlo ain mas.

Efectivamente, las enfermedades raras representan para los profesionales un
desafio que auna experiencias escasas, conocimientos insuficientes,
demandas apremiantes o0 prisas por encontrar soluciones con estrecha
convivencia con personas afectadas, familias y asociaciones, asi como
experiencias compartidas con otros profesionales. Como un poliedro
irregular, la enfermedad poco frecuente nos sorprende con cada cara
diferente. Comenzamos nuestra experiencia en la osteogénesis imperfecta a
comienzos del presente siglo, desarrollando preferentemente una labor
asistencial de los nifios que acudian por sus problemas dentales. Con el
tiempo hemos ido descubriendo nuevas facetas en las implicaciones orales y
craneofaciales de la enfermedad, y podemos afirmar a dia de hoy que los
nuevos retos estaran seguramente mas ligados a su terapéutica que a la
propia enfermedad. En este recorrido apasionante, lazos de amistad con
excelentes profesionales y personas implicadas, algunos logros académicos
fruto de la investigacion, y sobre todo la enorme satisfaccion de nuestra
humilde contribucién a la salud oral de las personas afectadas y nuestro
agradecimiento, recompensado por el enorme apoyo que recibimos.
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Mas informacion:
Firma del convenio AHUCE-UCM.
Fundacion AHUCE
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