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Se desconocen la patogenia de la anquiloglosia y la expresion mayor o menor del genotipo que la ge-
nera, porque puede presentarse con herencias de diversos tipos: ligada al cromosoma X, dominante y,
en alglin caso, recesiva. Se presentan cuatro familias con anquiloglosia en distintas generaciones,
acompanando lactantes con problemas en la lactancia materna. En todos los casos existia un descono-
cimiento previo de esta situacion en los pacientes y familiares.

Resumen

En nuestra consulta, se atendieron a 326 grupos de hermanos con anquiloglosia. En 133 de ellos no se
hizo frenectomia a ninguno, en 96 grupos se intervino a uno de los hermanos, en 91 se intervino a los
dos hermanos y en seis, a tres hermanos. Se encontré una prevalencia en hermanos del 44,9%.

El infradiagndstico de anquiloglosia esta condicionado por el desconocimiento de algunas consecuen-
Palabras clave: cias de esta patologia: malposicion dentaria, alteraciones de la columna vertebral, trastornos en el
habla, problemas respiratorios y apneas, entre otros. Se necesitan muestras amplias para estudiar los
mecanismos de transmision y aclarar la patogenia de esta malformacion hereditaria, que afecta a mas
del 10% de la poblacion.

* Anquiloglosia
e Frenillo lingual
® Patrones de herencia

Ankyloglossia inheritance: like father, like son

The pathogenesis of tongue tie and the major or minor expression of the genotype that causes it are
not known because it can occur with inheritances X-linked dominant or, in some cases, recessive. Four
families with tongue tie in different generations, accompanying infants with breastfeeding problems
are presented. In all cases there was a lack of prior knowledge of this situation in patients and family
members.

Abstract

In our medical office, 326 sibling groups were attended. In 133 of them, no frenectomy was performed,
in 96 groups one of the brothers underwent surgery, in 91 the two brothers were operated and in 6,
three brothers. Prevalence in siblings of 44.9% was found.

Key words: The underdiagnosis of ankyloglossia is conditioned by the unawareness of some consequences of this
pathology: dental malposition, alterations of the spine, speech disorders, respiratory problems and
apnea, among others. Large samples are needed to study the transmission mechanisms and clarify the
pathogenesis of this inherited malformation, which affects more than 10% of the population.

* Ankyloglossia
® Inheritance patterns
e Lingual frenulum
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INTRODUCCION

CASO1

En los ultimos afos ha habido un incremento de
diagnosticos de anquiloglosia en bebés en la con-
sulta de lactancia. Aunque las familias preguntan
sieste trastorno es algo nuevo o si antes no existia,
lo cierto es que la anquiloglosia existia en |a Grecia
clasicay que, en la puericultura tradicional, las ma-
tronas en Europa cortaban el frenillo lingual de
forma sistematica’?. Posiblemente ha sido un ha-
llazgo comun en individuos con dificultades en el
habla, como W. Churchill?.

Cuando informamos sobre aspectos distintos a la
lactancia relacionados con la movilidad de la len-
gua, los familiares en la consulta recuerdan con
frecuencia a otros familiares que han tenido algu-
no de los trastornos funcionales relacionados con
esta patologia. Al explorar a los parientes presen-
tes, son muchos los que también tienen anquilo-
glosia, que a veces han sufrido alguna de sus con-
secuencias. La presencia de anquiloglosia en varios
miembros de la familia ha sido descrita reciente-
mente*.

Son conocidas las influencias de la anquiloglosia
en diversos aspectos de la vida y van apareciendo
nuevos estudios sobre la importancia que tiene en
la alimentacion del lactante, aunque en ocasiones
no estén consensuados su tipologia ni origen®.

La anquiloglosia es un trastorno hereditarioy se ha
visto asociado a algunas enfermedades de la linea
media.

Se presentan cuatro casos de afectacion familiar
de anquiloglosia.

Se trata de un lactante de un mes remitido por su
pediatra para valorar |a presencia de anquiloglosia
por estancamiento ponderal, regurgitaciones fre-
cuentes e irritabilidad. Al explorar al bebé, se apre-
cia anquiloglosia posterior. Tras la frenectomia
mejora la lactancia y se normaliza la curva ponde-
ral. Hablando con la madre, apreciamos que ella
también tiene frenillo lingual corto. Comenta que
tuvo problemas con su alimentacion en la infancia:
su madre no la pudo amamantar. Le pedimos que
pronuncie algunas palabras y observamos su an-
quiloglosia y dificultad de pronunciacion de algu-
nos fonemas. Tuvo que llevar ortodoncia, asistio al
logopeda durante tres anos y se observan caries
multiples tratadas en su momento. Cuando nacio
su segundo hijo, por iniciativa familiar, también se
intervino de anquiloglosia a los pocos dias de vida
(Fig. 1).

CASO 2

Recién nacido de diez dias, remitido por su pediatra
a nuestra Unidad de Anquiloglosia por dificultades
en la lactancia, para intervenir de anquiloglosia.
Desde el nacimiento la madre nota molestias du-

rante la toma. Fue puesto al pecho de forma precoz
en la sala de partos. Recibi¢ ayuda de las matronas
y el personal de enfermeria del hospital donde na-
cio. En la exploracion se aprecian enrojecimiento y
grietas en el pezon. Al aplicar el test diagnostico de
la lengiiita®’y al preguntar sobre alguien de la fa-
milia con anquiloglosia, la madre refiere no conocer
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Figura 2. Caso 2: recién nacido, madre y abuelo

a nadie. Sin embargo, se diagnosticé a la madre
esta situacion. Cuando explicamos los sintomas en
el adulto®®y las dificultades con la lactancia, la
abuela del bebé dice que su hija no pudo mamar
por dolor intenso en el pezdn y falta de leche. Los
sintomas de asimetria facial, paladar ojival, retrog-
natia, maloclusion dental y ronquidos, que en la
madre se confirmaron, incitan a la abuela a llamar
al abuelo ya que: “él también los tiene”. En la Fig. 2
pueden verse a nieto, madre y abuelo con sinto-
mas similares.

CASO 3

Recién nacido de 18 dias remitido desde un grupo
de apoyo a la lactancia por escaso aumento de

gura 3. Caso 3: padre

peso, dolor al amamantar, grietas y fenémeno de
Raynaud en el pezén en la madre. Se sospecha an-
quiloglosia en el bebé. Se pasa el test de la lengui-
ta®’ y el test de Hazelbaker'®* morfolégico, con
resultados que indican la intervencion. Durante la
entrevista hablamos de otras consecuencias de la
anquiloglosia diferentes de la dificultad de ama-
mantary el padre explica que tuvo que hacer nata-
cion por una escoliosis cuando era joven, que tuvo
dificultades para el habla, necesité ortodoncia co-
rrectora y siempre ha sido muy callado. En la Fig. 3
se puede apreciar la actitud cifética, asimetria fa-
cial, retrognatia, dientes bien alineados con un res-
to protésico en maxilar inferior. Tiene un frenillo
lingual corto limitante.
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CASO 4

Lactante y hermana. Lactante intervenido de an-
quiloglosia a los 1,5 meses por dificultades con la
lactancia. La hermana, de tres anos, que fue inter-
venida a los 15 dias de vida, consulta por presentar
trastornos en el habla. Se ve anquiloglosia con fre-
nillo lingual posterior. Existe asimetria facial, re-
trognatia, paladar ojival, tuerce la boca hacia un
lado al abrirla y tiene una movilidad de la lengua
dificultosa, con movimientos asimétricos. En el ha-
bla tiene dificultad de pronunciacion de algunas
consonantes y grupos de consonantes, como la
erre doble (que en ocasiones transforma en ele) y
el conjunto “tr”, cecea la ese. En la Fig. 4 se pueden
observar alteraciones habituales de anquiloglosia:
asimetria facial, retrognatia, lengua fijada en la
base, rotacion interna de incisivos inferiores cen-
trales y dificultad para llevar la lengua arriba. Fue
derivada a Cirugia para su intervencion.

DISCUSION

Se presentan cuatro familias con anquiloglosia en
distintas generaciones, acompafando a lactantes
con problemas en la lactancia materna: hermanos,
hijos, padres, abuelos. En todos los casos los pa-
cientes y familiares desconocian esta situacion. La
anquiloglosia es una enfermedad hereditaria refe-
renciada en el Online Mendelian Inheritance in
Man con el nimero 106280*2.

La patogenia de la anquiloglosia sigue sin estar clara.
Son varios los patrones de trasmisién encontrados.

Encontramos esta malformacion ligada a diversos
sindromes de linea media, como el orofaciodigital13
o la fisura palatina*y, en ocasiones, en casos aisla-
dos sin ninguna otra alteracion®>. También se asocia
al uso de estupefacientes por parte de la madre*®.

Se ha encontrado incidencia familiar en el 25% de
los casos (sobre todo en familiares de primer gra-
do) en Asturias (Espafia)*’, en el 20,7% en Corea*®,
en el 52,5% en Finlandia'®, en el 25,1% en Barcelo-
na (Espana)®y en el 21% en EE. UU.*, con mayor
incidencia en varones.

Tal vez se deba a la relacién de la anquiloglosia con
el cromosoma X*! con variaciones en la expresion
génica, en particular la mutacion del gen del factor
de transcripcion de T-box (TBX22)?? durante la pa-
latogénesis.

También se ha visto en otros estudios que la heren-
ciade laanquiloglosia sigue un patron autosémico
dominante, como se identifico en 19522y se rea-
firmo en otras ocasiones, asociada a alteraciones
dentales?® y en miembros de familias®*. En otros
casos se ha hablado de herencia recesiva en cinco
generaciones®®. La herencia dominante, el paren-
tesco y una mayor incidencia en varones fueron
descritas por Klockars?4, que no encontré antece-
dentes familiares en el 47% de los individuos.

Posiblemente los distintos mecanismos de heren-
cia se dan de forma indistinta con distinta expre-
sion genética, llevando a la diversidad de afirma-
ciones respecto a la forma de trasmision de esta
caracteristica.

Es posible que la incidencia de familiaridad fuera ma-
yor puesto que, como en nuestras cuatro familias,

gura 4. Caso 4 (WENE]
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desconocieran las alteraciones del adulto asocia-
das a la anquiloglosia.

En nuestra consulta de lactancia, tras la experien-
ciade anquiloglosia con un primer hijo, no es infre-
cuente que los padres acudan espontaneamente a
la consulta, como en el primer caso que presenta-
mos, para evaluar esta situacion en el neonatoa la
salida del hospital o a los pocos dias de vida, para
evitar repetir las dificultades con la lactancia teni-
das con el hermano mayor. En nuestra consulta de
lactancia de Gava Salut Familiar, el total de grupos
de hermanos que asisten a la consulta es de 326.
En 133 de ellos no se realizo frenectomia a ningu-
no de los miembros. En 96 grupos solo se intervino
aunode los hermanos, en 91 grupos se intervinoa
los dos y en seis se hizo frenectomia a tres herma-
nos. El total de ninos, junto con sus hermanos, re-
gistrados en la consulta es de 658 ninos. Se ha rea-
lizado la frenectomia a 296 de ellos (44,9%), lo que
nos da una prevalencia en hermanos mayor de la
que hay en el resto de la poblacion.

Es posible que en breve con la aplicacion universal
en Brasil del método de valoracion del frenillo de
Martinelli®, en el que se realiza la historia clinica
sobre la presencia de anquiloglosia en la familia,
podamos llegar a datos que confirmen la familiari-
dady la herencia de esta situacion desde el punto
de vista epidemioldgico. Datos actuales muestran
una incidencia de anquiloglosia del 20% (comuni-
cacion personal).

Como ocurre en nuestros cuatro casos, se descono-
ce la existencia de anquiloglosia en los parientes
cercanos por la falta de informacién sobre la aso-
ciacion de algunas patologias con la anquiloglosia.
Estas ya las definia Palmer en 20037 y se muestran
en laTabla 1. La relacion que todas estas anomalias
tiene con la anquiloglosia es conocida desde anti-
guo. Demostenes, el gran orador griego, tenia que
ejercitar la lengua por tener una anquiloglosia, se-
gun referencias de los coetaneos. En muchos as-
pectos, los logopedas mencionan la anquiloglosia
como uno de los responsables de la mala pronun-
ciacion de la erre doble y otros fonemas?®, apre-
ciandose mejora en la movilidad y en el habla tras
la intervencion®’. Los odontologos relacionan la
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Tabla 1. Trastornos que acompanan a la anquiloglosia

Malposicion dental

Apneas del suefio

Respiracion bucal

Reflujo gastroesofagico

Escoliosis

Actitud cifética

Retrognatia

Dificultad al hablar

No poder ser amamantado

Ronquidos

Dificultades en la alimentacion de sélidos
Imposibilidad de ingerir cdpsulas o comprimidos
Timidez

Lengua fijada

anquiloglosia con caries y con malposicion y malo-
clusién dental (mordientes abierto anteriory cruza-
do)?®. Se ha propuesto que la dificultad respiratoria
y respiracion bucal llevan a un adelantamiento de
la cabeza para facilitar la apertura de la boca y la
consecuente cifosis y escoliosis®. La asimetria fa-
cial, la boca torcida al sonreir o abrirla, se asocian a
la anquiloglosia, tal vez por una adaptacién com-
pensatoria de la musculatura orofacial. Las apneas
del sueno también se han asociado a la anquilo-
glosia®®.

La malposiciéon dental y los mordientes abiertos se
han relacionado con el paladar ojival y habito de
succion. Ninguno de los casos presentados tuvo el
habito de chupar el pulgary llevaron poco tiempo el
chupete, por lo que el paladar ojival que todos pre-
sentan esta relacionado con la falta de presion lin-
gual hacia arriba, lo que impide su aplanamiento.

El mal funcionamiento de la lengua a pesar de una
frenectomia previa, como en el caso cuarto, es una
situacion que estamos encontrando con frecuen-
cia y que puede tener su origen en la seccion par-
cial del frenillo, que no libera completamente la
lengua®!.

El infradiagnostico de anquiloglosia o de los tras-
tornos acompafantes esta condicionado por el
desconocimiento de algunas consecuencias de
esta patologia: malposicion dentaria, alteraciones
de la columna vertebral, trastornos en el habla,
problemas respiratorios y apneas, entre otros.
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Con esta malformacion hereditaria, que afecta a
mas del 10% de la poblacion, habra que estudiar
los mecanismos de trasmision en muestras mas
amplias y aclarar la patogenia.
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