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aglosia — aglossia

Aglosia

Campo(s) Disciplinario(s) Principal(es): Patologia Oral y Maxilofacial, Genética,
Otorrinolaringologia, Pediatria.

1. Definicion y Clasificacion Clinica

La aglosia, del griego 'a’ (sin) y 'glossa’ (lengua), es una malformacién congénita extremadamente
rara caracterizada por la ausencia total o casi total de la lengua. Esta condicion se inscribe dentro
del espectro de las anomalias craneofaciales y se considera una variante severa de la microglosia
(desarrollo insuficiente de la lengua). La aglosia verdadera implica la ausencia completa de tejido
lingual, mientras que en la practica clinica, el término a menudo se aplica a casos de microglosia
extrema donde la funcién lingual es inexistente o residual, afectando gravemente las capacidades
vitales esenciales.

Clinicamente, la aglosia se clasifica como una anomalia de desarrollo de la primera y segunda
arcadas faringeas. Es crucial diferenciar la aglosia congénita de la ablacion lingual adquirida
(glosectomia), ya que la etiologia, el manejo y el prondstico son fundamentalmente distintos. La
rareza de esta condicién hace que la mayoria de los casos reportados sean incidentes aislados;
sin embargo, cuando ocurre, la aglosia suele formar parte de un sindrome mas amplio, como el
complejo de hipodactilia-adactilia o el sindrome de Hanhart, donde se asocia con defectos de las
extremidades y otras anomalias esqueléticas. La presencia de otras malformaciones determina
significativamente la morbilidad y mortalidad asociadas a esta patologia.

La importancia de una clasificacién precisa radica en la planificacion terapéutica. Los pacientes
con aglosia total presentan el mayor desafio funcional, requiriendo intervenciones tempranas para
asegurar la alimentacion y la permeabilidad de la via aérea. El diagndstico temprano permite al
equipo multidisciplinario (cirujanos maxilofaciales, logopedas, genetistas) comenzar la
rehabilitacion funcional y estructural, aunque el objetivo primario es siempre la adaptacion
funcional del paciente al entorno oral residual y el desarrollo de estrategias compensatorias para
la comunicacion.

2. Etiologia y Desarrollo Embrionario

La etiologia de la aglosia es predominantemente desconocida, clasificada en gran medida como
idiopatica, aunque se presume un origen multifactorial que involucra factores genéticos y
ambientales. El desarrollo de la lengua es un proceso complejo que ocurre entre la cuarta y la
octava semana de gestacion. La lengua se forma a partir de cuatro prominencias: el tubérculo
impar central, dos prominencias linguales laterales (que forman los dos tercios anteriores) y la
eminencia hipobranquial (que forma el tercio posterior y la raiz). La aglosia resulta de una falla
catastrdéfica en la iniciacion o el crecimiento de estas prominencias durante la fase crucial de la
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organogénesis.

Desde una perspectiva genética, la aglosia se ha vinculado a mutaciones especificas,
especialmente cuando forma parte de sindromes complejos. Por ejemplo, el sindrome de Aglosia-
Adactilia (una forma del sindrome de Hanhart) sugiere la afectacién de genes reguladores que
controlan tanto el desarrollo de las extremidades como el de la lengua. Estos genes
probablemente estan involucrados en las vias de sefializacion cruciales para la morfogénesis,
como las vias Wnt o Sonic Hedgehog (Shh), aunque los mecanismos exactos de la interrupcion
del desarrollo lingual siguen siendo objeto de investigacién. La aglosia aislada, sin otras
anomalias sindrémicas, es ain menos comprendida a nivel molecular.

Factores ambientales, incluyendo la exposicion a teratdgenos durante el primer trimestre del
embarazo, también han sido propuestos como posibles contribuyentes. Aunque histéricamente se
ha especulado sobre la influencia de medicamentos como la talidomida en la induccion de
defectos de las extremidades y, por extensién, de la aglosia, la evidencia directa es limitada. No
obstante, la interrupcion del flujo sanguineo o procesos isquémicos localizados durante la
embriogénesis temprana que afectan selectivamente el area de desarrollo de la lengua también se
considera una hipétesis etioldgica plausible.

3. Manifestaciones Clinicas y Funcionales

Las consecuencias clinicas de la aglosia son profundas y afectan la triada de funciones orales: la
deglucion, la respiracion y la fonacién. La ausencia de la lengua impide la formacion adecuada del
bolo alimenticio y su propulsién desde la cavidad oral hacia la faringe, lo que resulta en disfagia
severa. Los infantes con aglosia a menudo requieren métodos de alimentacién asistida, como
sondas nasogastricas o gastrostomias, para asegurar una nutricion adecuada y prevenir la
aspiraciéon pulmonar, que es una complicacion potencialmente mortal.

En cuanto a la respiracion, la lengua juega un papel crucial en mantener la permeabilidad de la via
aérea superior, especialmente durante el suefio. Aunque su ausencia podria, paraddjicamente,
evitar la obstruccion posterior, la aglosia a menudo se acompafa de micrognatia (mandibula
subdesarrollada) o hipoplasia del suelo de la boca. Esta combinacién de defectos estructurales
puede comprometer la via aérea, requiriendo, en casos severos, intervenciones para asegurar el
flujo de aire, aunque esto es menos comun gque en otras anomalias como la secuencia de Pierre
Robin.

La manifestacién mas evidente y socialmente impactante es la alteracion severa de la
comunicacién. La lengua es el principal articulador para la produccién de la mayoria de los
fonemas del habla. Los pacientes con aglosia desarrollan una disartria extrema o anartria, ya que
son incapaces de producir consonantes linguales (como /t/, /d/, I/, Irl, Is]) que requieren contacto
preciso entre la lengua y el paladar o los dientes. Sorprendentemente, muchos pacientes
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desarrollan mecanismos compensatorios extraordinarios, utilizando movimientos amplios del suelo
de la boca, la mandibula, los labios e incluso la faringe, para modular el sonido y lograr una
comunicacion funcional, aunque la inteligibilidad del habla formal sigue siendo significativamente
limitada.

4. Diagnéstico y Evaluacion Médica

El diagnéstico de la aglosia puede sospecharse prenatalmente mediante ecografia de alta
resolucion, aunque la visualizaciéon de la lengua fetal es notoriamente dificil y su ausencia puede
ser confundida con la posicion anémala de la cabeza o la deglucién. Por lo tanto, el diagndstico
definitivo suele establecerse inmediatamente después del nacimiento mediante el examen fisico
neonatal. La inspeccion de la cavidad oral revela la ausencia del 6rgano lingual, con un suelo de la
boca plano o rudimentario.

Una vez confirmado el diagndstico fisico, la evaluacion médica exhaustiva es indispensable. Esta
debe incluir estudios de imagen avanzada, como la resonancia magnética (RM) y la tomografia
computarizada (TC), para determinar la extensidén exacta de la aglosia (si hay algun remanente
lingual, la presencia de tejido muscular rudimentario) y evaluar las estructuras circundantes. Es
fundamental examinar la integridad del hueso hioides, la mandibula y el paladar, ya que las
anomalias asociadas influyen directamente en la estrategia de manejo.

Ademas de la evaluacion morfolégica, se requiere una evaluacién funcional temprana. Esto
incluye estudios de deglucién (como la videofluoroscopia) para cuantificar el riesgo de aspiracion y
guiar la estrategia de alimentacion. La evaluacion genética es obligatoria para determinar si la
aglosia es aislada o sindrémica, lo cual tiene implicaciones cruciales para el asesoramiento
familiar y la prediccién de otras posibles complicaciones sistémicas. El diagndstico diferencial
debe excluir condiciones como la anquiloglosia totalis extrema o la hipoplasia lingual severa, que
requieren enfoques terapéuticos diferentes.

5. Manejo Terapéutico y Quiruargico

El manejo de la aglosia es inherentemente multidisciplinario y debe iniciarse tan pronto como se
establece el diagnéstico. Las prioridades iniciales son la estabilizacion de la via aérea y el
aseguramiento de la nutricién. En la infancia, la alimentacion se gestiona mediante técnicas
especializadas de alimentacion oral asistida, o mediante nutricién enteral si la disfagia es
incontrolable. La terapia miofuncional temprana, aunque desafiante, busca maximizar el uso de
cualquier estructura oral residual para la deglucion.

La intervencion logopédica y de comunicacion es un pilar central del tratamiento a largo plazo.
Esta terapia se centra no en la correccién de la articulacion fonética (lo cual es imposible sin el
articulador principal), sino en la optimizacion de los sonidos posibles mediante la compensacion
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oral y faringea. El objetivo es desarrollar un sistema de comunicacion funcional, que puede incluir
el entrenamiento en el uso de dispositivos de asistencia para la comunicacién o el desarrollo de la
lectura labial y el lenguaje de sefas, dependiendo de la capacidad del paciente y de la severidad
de las anomalias asociadas.

El manejo quirdrgico es complejo y a menudo controvertido. La reconstruccion lingual mediante
colgajos autdlogos (como colgajos libres microquirdargicos del antebrazo o del musculo recto
abdominal) es una opcién considerada en algunos centros especializados. Sin embargo, el
objetivo de estas cirugias no es restaurar la funcién motora fina de la lengua, sino proporcionar
volumen al suelo de la boca. Este aumento de volumen puede ayudar a mejorar la deglucion al
facilitar el contacto con el paladar y puede tener un impacto positivo en la estética facial y el apoyo
psicoldgico del paciente. La decisién de proceder con la reconstruccion debe sopesar
cuidadosamente los riesgos quirdrgicos frente a los beneficios funcionales limitados.

6. Pronédstico y Calidad de Vida

El pronéstico para los individuos con aglosia depende criticamente de la presencia y severidad de
las malformaciones asociadas. Si la aglosia es un hallazgo aislado, el pronéstico de supervivencia
es bueno, aunque la morbilidad relacionada con la alimentacién y la comunicacién es alta. Los
avances en el manejo nutricional y el soporte logopédico han mejorado significativamente la
esperanza de vida y las perspectivas funcionales de estos pacientes en las Ultimas décadas.

La calidad de vida esta profundamente influenciada por la capacidad del individuo para adaptarse
y compensar la pérdida funcional. Los pacientes que logran desarrollar estrategias de
comunicacioén inteligibles y que reciben apoyo psicoldgico y social adecuado tienden a integrarse
mejor. No obstante, las dificultades persistentes en la alimentacién y la comunicacion pueden
generar frustracion, ansiedad y aislamiento social, lo que subraya la necesidad de un seguimiento
psicolégico continuo a lo largo de la vida.

A pesar de las limitaciones funcionales inherentes, la plasticidad del sistema nervioso central y la
adaptabilidad de las estructuras orofaringeas son notables. Muchos individuos con aglosia
alcanzan un alto nivel de autonomia y desarrollo cognitivo normal. El enfoque del tratamiento se
ha desplazado de la "cura" a la "habilitacién”, buscando maximizar el potencial adaptativo del
paciente dentro de sus limites anatdmicos, reconociendo que la comunicacion exitosa no requiere
necesariamente una articulacion fonética perfecta.

7. Implicaciones Sociales y Linguisticas

La aglosia presenta desafios linguisticos y sociales Gnicos que van mas alla de la simple dificultad
articulatoria. La comunicacion es un pilar de la interaccion social, y cualquier impedimento severo
puede influir en la percepcién que la sociedad tiene del individuo y en su autoconcepto. Los nifios
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y adolescentes con aglosia enfrentan el riesgo de ser estigmatizados o de sufrir acoso debido a su
apariencia o a su patrén de habla inusual, lo que requiere intervenciones de apoyo en el entorno
escolar y familiar.

Desde una perspectiva linguistica teorica, los casos de aglosia ofrecen una visién invaluable sobre
la jerarquia y la redundancia de los articuladores del habla. Estudian como el cerebro reorganiza
los comandos motores para producir fonemas utilizando estructuras no tradicionales (como la
mandibula inferior o la faringe). Estos estudios demuestran que, si bien ciertos fonemas linguales
son irremplazables, el sistema fonético humano posee una sorprendente capacidad de
adaptacion, priorizando la produccién de vocales y la distincion de la voz sobre la precision
consonantica.

Finalmente, la integracion social y profesional de los adultos con aglosia depende en gran medida
de las herramientas de comunicacion desarrolladas durante la infancia y la adolescencia. El
acceso a la tecnologia asistiva, la capacitacion laboral adaptada y la sensibilizacién publica sobre
las discapacidades comunicativas son factores clave para garantizar que estos individuos puedan
participar plenamente en la sociedad y alcanzar su potencial completo, independientemente de su
limitacion anatomica original.

8. Lecturas Adicionales

Aglosia - Wikipedia

Aglosia y Adactilia (Sindrome de Hanhart) - Orphanet

Aglosia - ScienceDirect Topics
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