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23.  

Patologia Odontoiatria  -  Maxilofacciale. 

 
 
Caratteristiche 

 
Spesso la diagnosi e la cura vengono effettuate in reparti di Chirurgia Maxilofacciale. 

Cheiloschisi: vedi Labiopalatoschisi. 

Dente-Unghia, Sindrome: vedi Sindrome di Tooth-Nail. 

Disostosi Maxilofacciale: rara malattia ereditaria a carattere autosomico dominante caratterizzata da sottosviluppo della mascella superiore, 
ritardo nella parola, palpebre cadenti e malformazioni dell’orecchio esterno. 

Labbro leporino: vedi Labiopalatoschisi. 

Labiopalatoschisi, Labbro leporino o LPS o Cheiloschisi: malformazioni congenite del labbro superiore, del palato, delle ossa e delle cartilagini 
nasali, dei denti. 

LPS: vedi Labiopalatoschisi. 

Papillon-Lefevre, Sindrome di: malattia genetica ereditaria estremamente rara a carattere autosomico recessivo che compare generalmente tra 
uno e cinque anni di età. La malattia è caratterizzata da pelle delle piante dei piedi e dei palmi delle mani squamosa e secca, degenerazione 
gengivale. I denti caduchi possono essere assenti o cadere prima dei cinque anni. Senza trattamento i denti permanenti possono cadere prima dei 
17 anni. Possono essere presenti infezioni cutanee da piogeni, malformazioni delle unghie ed eccessiva sudorazione. 

Pierre-Robin, Sindrome di, Sindrome di Robin: malattia congenita rara caratterizzata da Micrognazia (mandibola piccola), Palatoschisi (incompleta 
chiusura del palato) e Macroglossia (lingua grossa). 

Robin, Sindrome di: vedi Sindrome di Pierre-Robin. 

Stomatite Afosa Ricorrente: vedi Malattia di Sutton Tipo II. 

Sutton, Malattia di Tipo II, Stomatite Afosa Ricorrente, Ulcera Afosa Ricorrente, Afta di Von Mikulicz, Malattia di Von Zahorsky: malattia 
caratterizzata da frequenti stomatiti multiple e di varie dimensioni nella bocca dovute probabilmente ad una anomala risposta immunitaria ai 
batteri normalmente presenti nella bocca. 

Tooth-Nail, Sindrome di, Sindrome Dente-Unghia: malattia genetica rara ereditaria a carattere autosomico dominante caratterizzata dall’assenza 
o malformazione dei denti associata da assenza o crescita lenta delle unghie in modo particolare quelle dei piedi. 

Ulcera Afosa Ricorrente: vedi Malattia di Sutton Tipo II. 

Von Mikulicz,Afta di: vedi Malattia di Sutton Tipo II. 

Von Zahorsky, Malattia di: vedi Malattia di Sutton Tipo II. 
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24. 

Patologia Oftalmologia, Oculistica. 

 
 
Caratteristiche 

 
Acromatopsia Congenita, Distrofia dei Coni: raro difetto ereditario e congenito della vista caratterizzato da cecità totale o parziale ai colori, 
estrema sensibilità alla luce e bassissima acuità visiva. 

Adie, Sindrome di, Sindrome di Holmes – Adie: malattia neurologica rara delle pupille degli occhi. 

Alstroem, Sindrome di: malattia rara eretitaria a carattere autosomico recessivo caratterizzata da progressiva perdita della vista e dell’udito, 
diabete mellito ed obesità. 

Anderson-Warburg, Sindrome di: vedi Malattia di Norie. 

Bardet-Bied, Sindrome di l: malattia rara ereditaria a carattere autosomico recessivo caratterizzata da ritardo mentale, obesità, ritardo nello 
sviluppo degli organi della riproduzione, degenerazione della retina, malformazione dei reni e delle dita delle mani e dei piedi. La malattia è simile 
alla Sindrome di Laurence-Moon-Biedl. 

Best, Malattia di: malattia degenerativa della vista ereditaria a carattere autosomico dominante. 

Blessig, Cisti di: vedi Retinoschisi. 

Brown, Sindrome di: rara malattia che può essere congenita caratterizzata da difetto del movimento degli occhi. 

Coat, Malattia di: gruppo di sindromi ereditarie molto rare  caratterizzate da una progressiva dilatazione dei capillari della retina, usualmente di 
un solo occhio, fino al suo distacco. 

Cross, Sindrome di: vedi Sindrome Oculocerebrale con Ipopigmentazione. 

Cross-Mc Kusick-Breen, Sindrome di: vedi Sindrome Oculocerebrale con Ipopigmentazione. 

De Morsier, Sindrome di: malattia rara caratterizzata da sviluppo anomalo di alcune strutture nella parte centrale del cervello con interessamento 
delle strutture degli occhi e dell’ipotalamo. I sintomi possono essere problemi della vista, ritardo psicomotorio, deficenze ormonali con ritardo 
della crescita. 

Delle man, Sindrome di: vedi Sindrome Oculocerbrocutanea. 

Delle man-Oorthuys, Sindrome di: vedi Sindrome Oculocerbrocutanea. 

Distrofia dei Coni: vedi Acromatopsia Congenita.  

Duane, Sindrome di, Sindrome di Stilling-Turk-Duane: malattia congenita del movimento dell’occhio. 

Eales, Malattia di: malattia rara della vista. 

Harada, Sindrome di: vedi Sindrome di Vogt-Koyanagi-Harada. 

Holmes – Adie, Sindrome di: vedi Sindrome di Adie. 

Husher, Sindrome di: grave forma di Retinite Pigmentosa con sordomutismo. 

Iwanoff, Cisti di: vedi Retinoschisi. 

Kramer, Sindrome di: vedi Sindrome Oculocerebrale con Ipopigmentazione. 

Laurence – Moon – Bardet – Biedl, Sindrome di: malattia ereditaria rara caratterizzata da diminuita produzione ormonale con conseguente 
obesità, ritardo mentale, retinite pigmentosa, paraplegia. 

Leber, Amaurosi Congenita di: rara malattia genetica ereditaria prevalentemente trasmessa a carattere autosomico recessivo degli occhi 
caratterizzata da cecità alla nascita o perdita della vista entro i primi anni di vita. Possono essere presenti strabismo, movimenti involontari degli 
occhi, ipersensibilità alla luce, cataratte, perdita dell’udito, ritardo mentale e psicomotorio. 

Leber, Atrofia Ottica di, Malattia di Leber: rara malattia ereditaria degli occhi caratterizzata da lenta, indolore e progressiva perdita della vista in 
un occhio e nel giro di poche settimane o mesi anche nell’altro occhio. In molti casi la perdita della vista è permanente. 

Leber, Malattia di: vedi Atrofia Ottica di Leber. 
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Lenz, Sindrome di: malattia estremamente rara ereditaria a carattere X-Linked recessivo caratterizzata da ridotte dimensioni di uno o entrambi gli 
occhi, abbassamento delle palpebre, raramente assenza completa degli occhi. E’ spesso presente ritardo della crescita e mentale, malformazioni 
craniofacciali e delle dita. 

Marcus-Gunn, Fenomeno di: rara malattia genetica, usualmente congenita, caratterizzata da rapidi sollevamenti della palpebra superiore di un 
occhio contemporaneamente a movimenti della mascella. 

Megalocornea con Ritardo Mentale, Sindrome: vedi Sindrome di Neuhauser. 

Neuhauser, Sindrome di, Sindrome Megalocornea con Ritardo Mentale: malattia genetica estremamente rara caratterizzata da anomalie degli 
occhi, ipotonia muscolare congenita e vari gradi di ritardo mentale. 

Norrie, Malattia di, Sindrome di Anderson-Warburg, Sindrome di Whitnall-Norman: rara malattia congenita del neurosviluppo ereditaria a 
carattere X-Linked recessivo caratterizzata da cecità in entrambi gli occhi. In qualche caso può essere presente ritardo mentale, perdita dell’udito 
e anomalie oculari. 

Oculocerbrocutanea, Sindrome, Sindrome di Delle man, Sindrome di Delle man-Oorthuys: rara malattia genetica congenita caratterizzata da 
malformazioni degli occhi, del cervello e della pelle. Possono essere presenti cisti nelle orbite oculari, occhi piccoli, agenesia del corpo calloso, 
ritardo mentale, episodi di epilessia, sottosviluppo o assenza della pelle in alcune zone del corpo, escrescenze variamente colorate della pelle in 
alcune aree del viso. 

Oculocerebrale, Sindrome con Ipopigmentazione, Sindrome di Cross, Sindrome di Cross-Mc Kusick-Breen, Sindrome di Kramer: malattia congenita 
ereditaria estremamente rara a carattere autosomico recessivo caratterizzata da scolorimento della pelle e dei capelli, piccole dimensioni di uno o 
entrambi gli occhi, opacità della cornea, rapidi movimenti involontari degli occhi. Nell’infanzia possono comparire contrazioni muscolari 
involontarie, perdita delle funzioni muscolari, ritardo dello sviluppo e mentale. 

Peters, Anomalia di: malformazione congenita dell’occhio. 

Retinite Pigmentosa RP: gruppo di malattie ereditarie della vista che causano la degenerazione della retina con graduale perdita della vista. 

Retinoblastoma: tumore maligno primitivo della retina estremamente raro che può essere a carattere ereditario. 

Retinopatia dei Prematuti: malattia della vista che colpisce i bambini prematuri a causa dell’incompleto sviluppo dei capillari della retina. 

Retinopatia Diabetica: complicanza del diabete caratterizzata da distruzione progressiva dei capillari sanguigni della retina con perdita o 
offuscamento della vista. 

Retinoschisi Giovanile X-Linked: malattia genetica che colpisce i maschi caratterizzata da deficit visivo e degenerazione della retina. Spesso sono 
presenti cisti nella retina. 

Retinoschisi, Cisti di Blessig, Cisti di Iwanoff: sdoppiamento della retina in due foglietti e sviluppo di cisti nella retina. La malattia può essere 
ereditaria e congenita ed è caratterizzata da lenta e progressiva perdita di parti del campo visivo. 

Stilling-Turk-Duane, Sindrome di: vedi Sindrome di Duane. 

Vogt-Koyanagi-Harada, Sindrome di, Sindrome di Harada: malattia rara che colpisce molti organi come occhi, orecchi, pelle e meningi. Il sintomo 
più importante è la rapida perdita della vista. Possono essere presenti grave mal di testa, vertigine, nausea, sonnolenza, perdita dell’udito, perdita 
dei capelli dopo imbianchimento dei capelli e delle ciglia. 

Whitnall-Norman, Sindrome di: vedi Malattia di Norie. 
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