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DEFECTOS CONGÉNITOS Y SÍNDROMES
GENÉTICOS EN EL ARTE DE LAS SOCIEDADES

TUMACO-TOLITA Y MOCHE

El presente libro es el resultado  del  
proyecto de investigación titulado  
Salud y enfermedad en el arte de las 
sociedades prehispánicas  de la Costa 
pací�ca Suramericana, realizado 
conjuntamente entre la Universidad 
Icesi y la Universidad del Valle, entre 
2011 y 2013, integrando el estudio de 
piezas cerámicas de las culturas 
prehispánicas Tumaco-Tolita (Costa 
Pací�ca colombo-ecuatoriana) y 
Moche (Costa Norte del Perú).

Los análisis iconográ�co, semiótico,  
médico y dismorfológico, permitieron 
proponer un diagnóstico sugestivo de 
29 patologías que sufrían las pobla-
ciones creadoras de estas culturas 
prehispánicas suramericanas. Enfer-
medades que están �elmente repre-
sentadas en 158 imágenes que 
forman parte del libro.
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INTRODUCCIÓN

Tumaco-Tolita y Moche sobresalen entre el conjunto de culturas prehispánicas 
suramericanas, que descollaron por su impresionante arte cerámico figurativo, 
plasmado especialmente en su cerámica. Son expresiones estéticas cargadas 
de un alto realismo, y de una gran simbología. Su estudio, con el concurso de 
diversas disciplinas como la arqueología, la historia, la semiótica, y la iconografía, 
apenas comienza. 

Ante la importancia de estos estudios y para profundizar en su conocimiento,   
se dieron los primeros pasos en el análisis de los procesos de salud y enfermedad, 
cuya tarea requirió la integración de esfuerzos complementarios de la 
arqueología, el arte antiguo y la medicina. Propiamente, la disciplina híbrida 
conocida con el nombre de Arqueomedicina, sólo cuenta con dos décadas de 
existencia. 

Cuando comenzamos los trabajos en esta área disciplinar en 2007, 
contábamos con toda la información, en lo que respecta al estado del arte, pero, 
en general, sabíamos que entrábamos en un campo nuevo por explorar, el cual, 
sería posible investigarlo, si y sólo si, implementábamos un novedoso enfoque 
transdisciplinario, que trascendiera los estrechos conocimientos tanto de la 
arqueología, como de la medicina. Así las cosas, con el objetivo de materializar la 
idea de no hacer nunca lo último de lo viejo, sino lo primero de lo nuevo, durante los 
años 2007 y 2008 en la Universidad del Valle, tuvimos la oportunidad de ejecutar  
el proyecto de investigación Salud y Enfermedad en el arte prehispánico de la 
Cultura Tumaco-Tolita II (300 a.C.-600 d.C.).

Este estudio se basa en el análisis arqueológico e iconográfico y el diagnóstico 
médico de un fondo documental de más de 600 piezas fotografiadas en ocho 
colecciones, de museos estatales y colecciones de personas privadas, existentes 
en Colombia. Como resultado logramos hacer un diagnóstico sugestivo de 20 
enfermedades, que agrupamos en cinco temas: alteraciones cromosómicas, 
alteraciones monogénicas, enfermedades metabólicas, enfermedades 
multifactoriales y otras alteraciones congénitas. A la vez, con ello, contribuimos 
sustancialmente a la comprensión de los procesos de salud y enfermedad 
entre las poblaciones prehispánicas de Colombia y Ecuador. Inicialmente, la 
difusión y divulgación pública de este logro gratificante se dio a conocer  con 
la presentación en diversos espacios académicos de ponencias en congresos 
nacionales e internacionales de Arqueología y Medicina, con la publicación de 
un libro publicado por el Programa Editorial de la Universidad del Valle (2010) y 
cinco artículos editados en revistas internacionales indexadas.

Ante el interés compartido por este tema entre 2012 y 2014, realizamos un 
segundo proyecto de investigación bajo el título Salud y enfermedad en el arte de 
las sociedades prehispánicas  de la Costa pacífica Suramericana, cuyos resultados 
presentamos en este libro, en el cual se reúne conjuntamente a los autores a 
nombre del Grupo de Investigación Biomédica y el Centro de Investigaciones en 
Anomalías Congénitas y Enfermedades Raras - CIACER, de la Universidad Icesi y
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el Grupo de Investigación en Arqueología y Diversidad Sociocultural 
Prehispánica-ARQUEODIVERSIDAD de la Universidad del Valle. De modo 
más específico, el libro contempla un análisis comparativo de los defectos 
congénitos y los síndromes genéticos representados en el arte cerámico de 
las culturas prehispánicas Tumaco-Tolita (Costa Pacífica colombo-ecuatoriana) 
y Moche (Costa Norte del Perú). A la vez, presenta un discurso construido 
no solo con palabras, sino ante todo con imágenes. Es un intento de buscar 
formas de reconstrucción del significado de las imágenes plasmadas en la 
cerámica, sobre dos contextos socioculturales diferentes en el tiempo, pero 
que comparten muchos elementos culturales asociados con los procesos de 
salud y enfermedad: Tulato y Moche.

Por lo demás, es nuestro deseo entregar en las próximas páginas, el producto 
de un conjunto de experiencias de trabajo derivadas de la observación 
detallada de más 500 piezas cerámicas y 2861 fotografías de las dos culturas ya 
mencionadas. Además de una sólida interpretación, en virtud de contar con un 
referente conceptual multidisciplinar, que destinó su análisis a la enfermedad o 
malestar dentro de un contexto sociocultural prehispánico.

Como se advierte en el texto, se trató de analizar tanto los contenidos de 
las imágenes, como las formas que sirvieron de base al material icónico, ya 
que estas constituyen un elemento central para entender el pensamiento de 
las personas que las produjeron. Se entiende entonces que, no se trata de 
solo importantes superficies tridimensionales sobre las que se exponían las 
imágenes, sino ante todo, significantes que formaban una parte fundamental 
del mundo cosmológico y ritual de los especialistas que hacían los objetos 
cerámicos.

El estudio tuvo como referente documental un amplio registro de colecciones 
de cerámica prehispánica, privadas, y, aquellas existentes en museos estatales 
de Colombia, Ecuador y Perú. En Lima (Enero del 2012), se logró hacer fotografías 
y recolectar imágenes de piezas Moche, pertenecientes a las colecciones del 
Museo Nacional de Arqueología, Antropología e Historia del Perú, el Centro 
Cultural de la Universidad de San Marcos y el Museo Arqueológico Rafael Larco 
Herrera.

Por su parte, las fotografías tomadas de piezas Moche y Chimú en Chiclayo 
(Febrero del 2012), corresponden a las salas de exposición y las colecciones 
cerámicas del Museo Tumbas Reales de Sipán y el  Museo Arqueológico 
Nacional Brüning.

De igual manera,  en Quito (Marzo del 2012), fueron recolectadas 
fotografías de materiales cerámicos tanto de la Reserva Arqueológica de 
Quito- Ministerio de Cultura, y en el Museo del Banco Central de Quito. 
Respectivamente en Guayaquil (Marzo del 2012), se tomaron  fotos y se 
accedió a la base de datos de fotografías digitales de la Reserva Arqueológica 
de Guayaquil- Ministerio de Cultura.

La presente edición está compuesta por cuatro capítulos que dan cuenta 
de la complejidad de los defectos congénitos y síndromes genéticos 
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representados en el arte cerámico de las sociedades prehispánicas de la costa 
pacífica suramericana.

El primer capítulo, trata sobre los contextos medioambiental y social de 
las culturas Tumaco-Moche y Moche. El segundo  está dedicado a definir 
teóricamente los conceptos médicos de defectos congénitos y enfermedades  
genéticas, que  se  enfatizan en los apartados posteriores, integrando y 
esclareciendo los términos de malformaciones congénitas, deformaciones, 
disrupciones y displasia. El tercer apartado se enfoca específicamente en la 
exposición de cinco tipos de anormalidades: Anormalidades oftalmológicas 
(microftalmia, proptosis ocular, ceguera, ptosis parpebral, estrabismo y 
exoftalmos), anormalidades craneofaciales (labio fisurado, craneosinostosis, 
parálisis facial y macrocefalia), anormalidades esqueléticas (defectos del 
tubo neural, hipercifosis y escoliosis, hemivértebras y pectum carinatum), 
anormalidades genitales (ambigüedad sexual e hipospadia) y otras 
anormalidades (bandas amnióticas).  Adicionalmente, precisa e ilustra tanto  
la definición clínica de estas enfermedades, como las 76 imágenes de estas 
anomalías presentes en las representaciones antropomorfas de los objetos 
cerámicos y restos óseos humanos esqueletizados y momificados.

Y finalmente, el cuarto capítulo expone el estudio de los síndromes 
genéticos. Precisamente, en esta sección se aborda el análisis de tres grandes 
grupos de enfermedades: Anomalías cromosómicas (Síndromes de Down y 
Klinefelter), enfermedades monogénicas (Sìndromes de Apert, Saetre Chotzen, 
Treacher Collins, Klippel Feil, Mucopolisacaridosis tipos IV y VI, Acondroplasia 
y Síndrome de Sotos),  y otros síndromes polimalformativos (Microsomía 
hemifacial, síndrome de Klippel Feil y displasia frontonasal). Tal como en el  
capítulo anterior, el texto va acompañado de 76 imágenes. 

Sin duda cabe destacar de modo particular que los resultados de los análisis 
iconográfico, semiótico y el diagnóstico médico, tienen que ver con lo relativo 
a la determinación diagnóstica sugestiva de 29 probables patologías que 
sufrían las poblaciones creadoras de las culturas prehispánicas suramericanas 
Tumaco-Tolita y Moche. En consecuencia, se sugirió que en virtud de valores 
de representatividad especial de estas enfermedades, éstas podrían estar 
representadas fielmente  en las 158 imágenes que forman parte importante 
de la exposición visual del libro.

¡Esperamos que disfruten de estos maravillosos lenguajes visuales de 
nuestro pasado!





CAPÍTULO 1
EL MEDIO AMBIENTE  Y EL CONTEXTO SOCIAL
DE LAS CULTURAS TUMACO-TOLITA Y MOCHE
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La Sociedad Tumaco-Tolita
Con el nombre de Cultura Tumaco-Tolita, o Tulato, término acuñado 

recientemente por el italiano Andrea Brezzi (2003), se conocen los vestigios 
materiales y espirituales producidos durante unos mil años, entre 600 a.C. y 
600 d.C., por varias comunidades amerindias en la Región Geohistórica de 
la Costa Pacífica colombo-ecuatoriana. Dicho territorio comprende unos 
25.000 Kilómetros cuadrados, ubicados entre el río Esmeraldas, Provincia de 
Esmeraldas, Ecuador, y el río San Juan, límite de los departamentos del Valle 
del Cauca y Chocó, en territorio colombiano. Los principales ecosistemas 
aprovechados por dichas comunidades en este amplio espacio geográfico 
fueron la costa, los manglares y la llanura aluvial (Rodríguez, 2002). (Figura 1.1).

1.1
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En el contexto de la gran megadiversidad biológica presente en las actuales 
repúblicas de Colombia y Ecuador, la costa pacífica siempre ha sido considerada 
una región de vital importancia por los grupos humanos que la han habitado 
desde la época prehispánica. Este espacio fue el telón de fondo sobre el cual 
surgieron y desarrollaron, unos de los modelos de cacicazgos complejos más 
importantes del Norte de Suramérica.

La fase de desarrollo de las sociedades cacicales que nos interesa en la 
presente obra, pertenece al período comprendido grosso modo entre 300 a.C. y 
350 d.C., al cual correspondieron los mayores logros de la Cultura Tumaco-Tolita 
Clásico. Período en el cual, se produjo previamente una excelente metalurgia del 
oro y el platino (Figura 1.2), además de una maravillosa cerámica de color gris, 
que originalmente era pintada con diversos colores. Precisamente teniendo 
como referencia este período, cabe mencionar que excelentes artistas han 
recreado gran cantidad de unidades  y narrativas temáticas relacionadas 
con una amplia variedad de aspectos de la vida y la muerte, maravillosos 
lenguajes visuales que han logrado llegar hasta nosotros y que trascenderán 
hasta la eternidad, en la permanente lucha por el rescate de nuestra verdadera 
identidad latinoamericana.

1.2



19

En particular, procede señalar que entre todos los logros materiales de los 
Tulato, sobresale la notable producción cerámica, llegando a alcanzar un alto 
grado de perfección estética. Pero no sólo impactan a la vista la diversidad 
de formas elaboradas, la mayoría de ellas, utilizando la técnica del moldeado, 
sino ante todo, el tratamiento estético y la representación de los animales, 
la diferenciación de género, la jerarquización social, y todos los procesos 
relacionados con la salud y la enfermedad. En otras palabras y de modo más 
específico, el malestar y el bienestar de los seres humanos.

Expresa así, un arte realista único en su género, donde se puso énfasis especial 
en las representaciones humanas tridimensionales polícromas y en la expresión 
magistral de actos de la vida cotidiana como el vestuario, los adornos del cuerpo, 
la sexualidad, los partos, el envejecimiento (Figura 1.3), las dolencias; así como 
de personajes chamánicos y seres mitológicos. Obras artísticas que evidencian 
la gran importancia de los lenguajes visuales en una sociedad que desconocía la 
escritura textual, tal y como la conocemos en su versión occidental, pero cuyas 
funciones, seguramente eran cumplidas, entre otras, por la alfarería. 

1.3
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1. Para ampliar los conocimientos sobre las expresiones estéticas de la Cultura Tulato, recomendamos al lector 
consultar las obras de los siguientes investigadores, que aparecen en el apartado final de Referencias bibliográficas: 
Rodríguez y Pachajoa, 2010; Ugalde, 2009; Patiño, 2003; Bernal, et al. 1993.

El arte cerámico Tulato impresiona no solo por su gran calidad estética, sino 
tambien, por su profundo simbolismo, que refleja una concepción específica-
histórica del universo.  1

Como bien lo ha sugerido acertadamente la arqueóloga ecuatoriana María 
Fernanda Ugalde (2009:178), estos objetos cerámicos: 

“…son más que un reflejo de la sociedad; son portadores materiales 
de conocimiento. A partir de una base estética, es decir una apelación a la 
percepción a través de los sentidos, las figurillas contienen una acumulación 
de conocimiento, que es el principal legado cultural de cualquier sociedad.”

 
La Sociedad Moche

Las comunidades indígenas creadoras de la tradición cultural Moche, 
existieron entre 100 y 800 d.C., ocupando un extenso territorio costero del 
Norte del Perú de unos 25.000 kilómetros cuadrados, que se extendía desde el 
valle del río Piura al Norte (Departamento de Piura), hasta el valle de Nepeña 
en el Sur (Departamento de Ancash). En el Norte, en el Valle de Jequetepeque, 
los yacimientos más excepcionales de los Moche son los de San José del Moro y 
Huaca Dos Cabezas, mientras en el Valle de Lambayeque debemos mencionar 
los sitios de Sipán y Pampa Grande. Por su parte, en el Sur, en el Valle de Moche, 
se destacan la Huaca del Sol y Huaca de la Luna, mientras en el Valle de Chicama, 
el complejo arqueológico más representativo es el de El Brujo (Castillo & Uceda, 
2008). (Figura 1.1).

A diferencia de las poblaciones Tulato, los Mochicas desarrollaron formas 
de organización sociopolítica mucho más complejas, de tipo estatal, aún 
cuando no se pueda hablar de un estado centralizado único en todo el espacio 
geográfico donde se han encontrado evidencias arqueológicas de su cultura 
material. Mientras en el Norte existieron al menos tres sistemas políticos 
estatales independientes localizados en los valles de Piura, Lambayeque y 
Jequetepeque, en el Sur los Moche crearon el primer estado centralizado y 
expansionista de Suramérica (Bernier, 2009). Al igual que la cultura material 
de los Tulato, la de los Moche causa una gran admiración por su belleza y 
magnificencia. Ambos pueblos fueron herederos de tradiciones culturales  y 
de expresiones simbólicas muy complejas, desarrolladas durante milenios por 
poblaciones de la Costa Pacífica suramericana.

Acertadamente Carod-Artal & Vásquez-Cabrera (2007a) consideran que sus 
principales logros culturales fueron una arquitectura monumental de templos y 
palacios, expresada en la edificación de grandes pirámides truncadas de adobe, 
el extraordinario desarrollo de la metalurgia y una impresionante producción 
masiva de cerámica, utilizando la técnica de moldes. A esto debemos agregarle 
la construcción de grandes obras de irrigación que permitieron el desarrollo 
de una agricultura especializada.

El rico lenguaje visual Moche se expresó en diversos soportes como la arcilla, 
la cerámica y el metal, creando formas cerámicas y orfebres, y un impresionante 
arte mural que decoraba los templos de imponentes complejos urbanos, donde
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las élites del poder político e ideológico, realizaban diversos rituales asociados 
con la vida y la muerte.

La producción de objetos metálicos (oro, cobre, plata y una aleación de 
oro y cobre conocida con el nombre de tumbaga), fue una actividad artesanal 
especializada, donde se alcanzó un alto nivel tecnológico, algunas de cuyas fases 
fue incluso documentada en objetos cerámicos tales como escenas de fundición, 
crisoles y toberas, que eran utilizadas durante la fundición y el recalentamiento 
del metal. En su mayoría, utilizando las técnicas de fundición, martillado, 
repujado, los orfebres Moche crearon tanto instrumentos de producción, como 
exquisitos objetos de adorno (orejeras, narigueras, pectorales, collares, coronas, 
etc.) (Figura 1.4), que fueron utilizados en vida por los gobernantes como bienes 
de élite para legitimar su poder ante la comunidad y también enterrados en 
calidad de ajuar funerario, para ser utilizados en la otra vida. 2 Es posible pensar 
que con su trabajo especializado, controlado seguramente por miembros de las 
élites del poder, los orfebres y sus obras cumplieron un papel muy importante 
en la materialización de los símbolos del poder estatal (Uceda & Rengifo, 2006).

1.4

2. La orfebrería Moche más suntuosa conocida hasta el momento fue encontrada en la Tumba del Señor de Sipán, 
Lambayeque (Alva, 2012; Alva s.f.) y la Tumba de la Señora de Cao (Trujillo).
(http://www.fundacionwiese.com/es/patrimonio-cultural/el-brujo-huaca-cao/la-senora-de-cao.html).
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Incluso, el arte mural y la alfarería parecen haber sido realizados por 
especialistas, e influenciados fuertemente por las clases gobernantes. Las 
evidencias del arte mural han sido encontradas por los arqueólogos en dos tipos 
de sitios: complejos monumentales “sagrados” y en edificios donde se realizaban 
ceremonias religiosas, asociadas con la muerte. Los colores básicos utilizados 
eran cinco, que a veces se mezclaban: rojo, amarillo, negro, azul-gris y el blanco 
a menudo como color de fondo. A la vez, los pigmentos eran de origen tanto 
mineral, como vegetal.

Los muros de adobe eran alisados con una especie de revoque sobre el cual 
se realizaban diseños geométricos o zooantropomorfos utilizando la técnica de 
incisión. Sobre las zonas que quedaban en “alto relieve”, el artista aplicaba un 
fondo blanco y sobre este los colores utilizados para hacer las  composiciones 
que podían ser geométricas, zoomorfas o antropomorfas. (Figura 1.5).

 

1.5



23

En cuanto a la producción alfarera tanto doméstica como ritual, cabe señalar 
que ésta también era una actividad especializada. Los alfareros producían, en 
talleres especiales, bienes utilitarios esenciales en la vida cotidiana (cerámica 
doméstica) y también objetos de prestigio (bienes de élite), que transmitían 
lenguajes simbólicos y eran utilizados por las élites para legitimar su poder ante 
la comunidad. 

Las prácticas sociales se expresaban tanto en la cerámica, como en la 
metalurgia y el arte mural, y a través de las imágenes se transmitían  las ideas 
preponderantes sobre el cosmos, la naturaleza y la sociedad. Eran lenguajes 
simbólicos de comunicación social, que funcionaban también como fuertes 
componentes de identidad cultural.

Dentro del amplio universo cerámico de los Moche, son de  especial interés 
para nuestro estudio los objetos cerámicos finos que eran utilizados en diferentes 
ritos tanto de la vida, como de la muerte. Nos referimos tanto a las denominadas 
vasijas rituales, encontradas especialmente en contextos funerarios, como a 
las vasijas retrato o efigie (huacos), figurinas, instrumentos musicales (silbatos, 
sonajas, ocarinas, pututos y trompetas) y adornos corporales (Figura 1.6). 

1.6

3. Dentro de la copiosa bibliografía publicada en varios idiomas sobre los Moche, sugerimos al lector consultar las 
siguientes referencias concernientes especialmente al arte de esta sociedad: Uceda & Morales, 2010 (Ed.); Quilter & 
Castillo, 2010 (Ed.); Golte, 2009; Wotoszyn, 2008; Jackson, 2008; Bourget & Jones, 2008 (Ed.); Bourget, 2007; Bourget, 
2006; Donnan, 2004; Vergara & Sánchez, s.f.
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De especial interés son las vasijas retrato, éstas fueron creadas como 
vehículos de expresión cultural, para representar espacios tridimensionales en 
donde los artistas Moche escenificaron todas las patologías que se describen en 
los siguientes apartados. En todo caso, se hace especial énfasis en los lenguajes 
simbólicos utilizados para reproducir los procesos de malestar o enfermedad.

Por eso, consecuentes con los investigadores que han abordado el tema, 
la importancia de las formas en el arte radica en el hecho de que éstas fueron 
el material que sirvió de base al material icónico, puesto que corresponden 
a un elemento central para entender el pensamiento de las personas que 
las produjeron. Respecto a ello, éstas no sólo se constituyen en  importantes 
superficies tridimensionales sobre las que se exponían las imágenes, sino 
ante todo, significantes que formaban una parte fundamental del mundo 
cosmológico y ritual de los especialistas que hacían los objetos cerámicos.

En el caso de la iconografía Moche, en su monumental estudio sobre la 
cosmología de esta sociedad, Golte (2009) ha sugerido que su estructura se 
divide en representaciones cosmológicas, rituales y narrativas. Interesa por eso, 
a nuestro estudio los materiales cerámicos de ambas culturas que  se enmarcan 
dentro de las dos últimas categorías. 3 

De forma esencial para finalizar este apartado, queremos  enfatizar que 
consideramos las culturas Tumaco-Tolita y  Moche, como expresiones de 
una ideología política de dos sociedades históricamente definidas, que 
surgieron y se desarrollaron sobre la base de diversos mecanismos rituales y 
simbólicos. Caracterizados fundamentalmente  en la cultura material a través 
de la iconografía, la parafernalia religiosa y funeraria y la arquitectura pública y 
ceremonial de mediana y gran escala (Bawden, 1994).

Debe señalarse que estas formas simbólicas expresaban la comprensión del 
mundo, en todo caso, universos fielmente representados en las imágenes.  Ambas 
culturas construían y transmitían significados a partir de objetos cerámicos 
tridimensionales. En el caso de Tulato básicamente en figurinas, mientras en 
Moche en vasijas tipo vaso, cántaro, botella con asa estribo o asa-gollete y copa.



CAPÍTULO 2
DEFINICIÓN DE DEFECTOS CONGÉNITOS

Y ENFERMEDADES GENÉTICAS
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Los defectos congénitos son anomalías estructurales o funcionales del 
desarrollo y se pueden catalogar como  únicos o múltiples. Un defecto único 
se considera como simple y puede corresponder a una malformación, una 
deformación, una disrupción o una displasia. A su vez, cuando existen varios 
defectos, entonces se habla de que la entidad es múltiple y se debe establecer 
si corresponde a un síndrome,  una secuencia, un espectro o  una asociación 
(Smith, 2007). En consecuencia,  cuando se presentan defectos únicos, entonces 
podemos hablar de: malformaciones congénitas, deformaciones, disrupciones 
y displasias.

Malformaciones congénitas
Una malformación congénita es un defecto estructural del desarrollo, 

producido por la interrupción de alguno de los procesos, que se llevan a cabo 
durante el período embrionario o fetal temprano. Cuando un efecto negativo 
influye en alguno de estos procesos se compromete la formación normal de un 
órgano. Dentro de este concepto no se discuten los factores etiológicos causantes 
de la malformación, que pueden ser diversos. Un ejemplo claro de esta situación 
pueden ser los defectos ocasionados por alteraciones en el cierre de estructuras, 
en este caso de las prominencias faciales. Su cierre defectuoso genera hendiduras  
anormales que pueden comprometer  el labio, el paladar o la mandíbula.

La complejidad de la malformación depende de la semana de desarrollo en que 
se produjo y el campo embrionario afectado. En general, cuanto más temprano 
aparezcan en el desarrollo embrionario o fetal, más graves serán. Un buen 
ejemplo de esto, es la Microtia, o sea, la deformidad congénita del oído externo, 
que se presenta en ambos sexos, aunque en mayor proporción en varones. En el 
continente americano su mayor prevalencia se presenta en indígenas Navajo y en 
poblaciones de los países de la región andina (Luquetti, et al. 2011).

Deformaciones 
En primer término, las deformaciones son una forma, o posición anormal de 

una parte del cuerpo, producida por fuerzas extrínsecas o intrínsecas. La gran 
mayoría de estas, afectan las extremidades. Las primeras son las más frecuentes, 
y sus causas pueden ser debido a fuerzas mecánicas, como por ejemplo a un 
útero pequeño o bicorne, las presentaciones de nalgas, gestaciones múltiples, 
tumores uterinos; igualmente, al presentarse  un oligohidramnios (poco líquido 
amniótico), por ruptura prematura de membranas o agenesia renal. Un ejemplo 
de esta enfermedad muy común es el denominado pie equino varo secundario 
(Ponseti, 1996). 

A su vez, las deformaciones intrínsecas son producidas por alteraciones 
funcionales. Pueden presentarse con hipotonía e hipocinesia prenatal, por 
anomalías de la función neuromuscular, así como por anormalidades tempranas 
del desarrollo del sistema nervioso central.
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Las disrupciones 
En cuanto a las disrupciones, la formación del tejido es inicialmente normal y 

luego sufre un proceso de destrucción y desaparición de parte de un órgano o de 
una región más extensa del cuerpo. Estas se pueden dividir en dos mecanismos 
básicos: En primer lugar, los factores extrínsecos: Compresión con desgarro 
o amputación posterior de la parte afectada. Un buen ejemplo de esto es la 
disrupción por bandas amnióticas, que son unas fibras de tejido amniótico que 
se producen en el interior de la cavidad amniótica por cicatrización del amnios 
posterior a una ruptura.

Estas bandas pueden enredar estructuras fetales comprometiendo el riego 
sanguíneo o comprimiendo hasta producir necrosis y destrucción de tejidos. 
Una de las estructuras más comúnmente comprometidas son las extremidades 
que terminan con amputaciones o anillos de constricción en el sitio donde 
estuvo la banda (Pachajoa & Isaza, 2013).

Por otro lado, están los factores intrínsecos: La interrupción del flujo 
sanguíneo llevando a hipoxia y generando isquemia, necrosis y/o reabsorción 
de la zona distal de la región afectada. Los agentes causales de dicha hipoxia 
pueden ser secundarios a teratógenos. Un ejemplo de ello es la hidranencefalia 
(Pachajoa & Isaza, 2013).

La displasia 
Y finalmente, debemos mencionar la displasia, que corresponde a 

alteraciones estructurales del desarrollo, que suceden a nivel microscópico y 
que comprometen la organización celular de los tejidos.

Generalmente desde el punto de vista anatómico, la estructura se visualiza 
normal; aunque en el caso de las displasias esqueléticas es posible observarla 
por el acotamiento de las extremidades y los hallazgos fenotípicos.

Ahora bien, cuando se presentan defectos múltiples, entonces se utilizan los 
conceptos de: síndrome, secuencia, asociación y espectro. 

Síndrome
El Síndrome es un conjunto de defectos congénitos que tienen una causa 

etiológica común, usualmente involucran diferentes campos del desarrollo y no 
se pueden explicar por un  defecto embriológico inicial. Un ejemplo clásico es el  
síndrome de Down o Trisomía 21, que produce retardo en el desarrollo psicomotor 
y un fenotipo muy especial debido a la presencia extra de un cromosoma 21 
(Pachajoa & Rodríguez, 2013a).

Secuencia 
En cuanto a la Secuencia hace referencia a una serie de defectos congénitos 

desencadenados por la mala formación de una estructura, que compromete 
secuencialmente el desarrollo de otras, dando lugar a un proceso en cascada 
de defectos congénitos secundarios y terciarios. Como ejemplo mencionaremos 
la  Secuencia de Pierre Robin. En esta alteración, la falta de desarrollo inicial de la
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mandibula impide que la lengua descienda en el piso de la boca permitiendo que 
las valvas palatinas se fusionen en la línea media para lograr el cierre del paladar. 
Por lo tanto, al examinar al paciente se esperaría encontrar desde el punto de 
vista clínico micrognatia (mandíbula pequeña), paladar hendido y tendencia a la 
glosoptosis (desplazamiento hacia atrás de la lengua) (Smith, 2007).

Asociación
El concepto de Asociación, tiene que ver con la presencia de una serie de 

defectos congénitos con mayor frecuencia que lo esperado al azar. No se conoce 
un factor etiológico conocido, ni un defecto inicial que explique la aparición de 
los demás. Un buen ejemplo es la denominada Asociación VACTER, acrónimo 
que incluye anomalías vertebrales, atresia de ano, cardiopatías, atresia de 
esófago o fistula traqueo-esofágica, anomalías renales e hipoplasia radial. Estas 
alteraciones pueden aparecer en cualquier combinación de dos o más de ellas. 
Normalmente son esporádicas, y su riesgo de recurrencia es cercano a cero. El 
reconocimiento de una posible asociación, permite descartar la presencia de 
otras anomalías ocultas que se pueden asociar (Smith, 2007).

Espectro
Finalmente, el concepto de Espectro, es una entidad con múltiples 

características, en donde las más prominentes se pueden expresar con una 
variabilidad considerable. Por ejemplo, el Espectro oculo-auriculo-vertebral 
(Smith, 2007).





CAPÍTULO 3
DEFECTOS CONGÉNITOS
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ANORMALIDADES OFTALMOLÓGICAS

Microftalmia
La microftalmia es un defecto congénito que se caracteriza por la presencia 

de uno o ambos globos oculares en proporciones disminuidas, con un diámetro 
corneal menor a 10 mm y un diámetro antero posterior menor a 20 mm, su 
prevalencia es de 1,5 por cada 10.000 nacimientos (I.C.B.D, 2003). Generalmente 
esta enfermedad está asociada a otros defectos congénitos, haciendo parte de 
síndromes aproximadamente en un 80% (Bessant, et al., 1999). Su clasificación 
se realiza teniendo en cuenta la causa y puede ser de origen genético, asociado a 
teratógenos u otras deformaciones in útero, o estar asociada con otros defectos 
congénitos sin una causa común (Warburg, 1993). 

La disposición general de este defecto fue representada frecuentemente 
en el arte cerámico de la Cultura Moche. Así por ejemplo, en las figuras 
3.1 y 3.2 se aprecia una botella con gollete, vasija típica de esta cultura 
prehispánica, donde se resalta un hombre en posición de loto con las manos 
juntas sobre el pecho. 

3.1
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Se trata posiblemente de un sacerdote-chamán a quien le falta el ojo 
izquierdo, enfermedad conocida con el nombre de microftalmia. Una 
posibilidad alternativa de interpretación sería la pérdida traumática del ojo. El 
felino que se encuentra recostado sobre su espalda, podría considerarse como 
un animal de poder chamánico.

Proptosis ocular
La Proptosis ocular es una protrusión anterior del globo ocular al 

nacimiento, que puede ser causada por una alteración en el proceso de 
osificación normal de la órbita como ocurre en los síndromes caracterizados 
por craneosinostosis. En adultos, generalmente se asocia a patologías 
endocrinológicas, o a fenómenos que aumentan la presión intraorbital como 
neoplasias, o hemorragias (Saligoudar, et al. 2013). 

3.2
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Una representación muy realista de esta enfermedad, se presenta en las 
figuras 3.3 y 3.4, donde puede apreciarse un individuo Moche sentado con las 
manos sobre las rodillas, en una posición de reflexión y los ojos cerrados.

Adornos faciales como unas orejeras grandes y el tocado indican su 
probable pertenencia a las elites del poder. Seguramente se trataba de una 
persona adulta de sexo masculino, con protrusión ocular del ojo izquierdo y 
posible enucleación (ausencia del ojo) del ojo derecho.

3.3
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Es importante señalar que esta misma patología parece haber sido muy 
común entre las poblaciones prehispánicas costeras del Norte del Perú, 
creadoras de la Cultura Chimú, posterior a la Moche. 4

Sobresale una pieza excepcional en el Museo Nacional de Arqueología, 
Antropología e Historia del Perú, en Lima, con forma de botella con gollete, 
donde se representa posiblemente un sacerdote sentado con las manos sobre 
las rodillas, en posición muy religiosa o de meditación. En cuanto a sus adornos 
corporales, se le aprecia luciendo un suntuoso collar de caracoles. 

Cabe agregar que, además de exoftalmos, esta persona presenta una 
parálisis facial central (Figuras 3.5 y 3.6).

3.4

4. La sociedad estatal Chimú o Chimor existió en gran parte de la Costa norte del Perú entre 900 y 1470 d.C., pero su influencia por 
el norte llegó hasta Tumbes y por el sur hasta Caraayllo (valle de Chillón). Hacia el 1400 d.C. los gobernantes del Reino de Chimor, 
habían construido un imperio que ocupaba mas de 1300 kilómetros a lo largo de la costa peruana. Su principal centro administrativo 
y capital político-religiosa fue Chan-Chán (cerca de Trujillo), la ciudad en adobe más grande del mundo en su época. Además de un 
impresionante arte textil y una exquisita metalurgia, los Chimú desarrollaron una excelente alfarería. Su cerámica se caracteriza por 
un color negro pulido, sobre la cual se representaron una gran cantidad de temáticas muy realistas, muchas de ellas heredadas de la 
Cultura Moche, que la precedió. Desde el punto de vista iconográfico, se han sugerido tres grandes bloques temáticos: a) represen-
taciones de frutos y de animales de apariencia realista; b) temas de la vida cotidiana y c) seres mitológicos que componen el panteón 
Chimú (Martínez de la Torre, 1986).
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De acuerdo con las evidencias cerámicas conocidas, parece ser que los 
artistas alfareros Tumaco-Tolita, también representaron esta anomalía ocular 
(Bernal y Briceño, 2008).

3.5
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Ceguera
La ceguera es la pérdida total o parcial del sentido de la visión. Las principales 

causas de ceguera crónica son las cataratas, el glaucoma, la degeneración 
macular relacionada con la edad, las opacidades corneales, la retinopatía 
diabética, deficiencias de vitaminas, traumas las infecciones oculares infantiles 
(WHO, 2007).

Probablemente, a estas dos últimas patologías oculares, se le atribuya la 
principal causa de la pérdida de la visión entre las poblaciones prehispánicas, 
muy comunes en el arte de los Moche. Los tres individuos que presentamos a
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continuación muestran una perdida patológica de la visión, debido a diversas 
causas. Así, por ejemplo, en las figuras 3.7 y 3.8, se representa a una persona 
que tiene escarificación en su rostro, y el tabique nasal perforado, sugiriendo 
que este individuo utilizaba un adorno nasal, tipo nariguera. Es posible que 
se trate de un chamán, por la escarificación en la cara. El uso de los colores 
rojo y crema sugiere una concepción dualista del mundo, característica de las 
poblaciones prehispánicas del mundo andino. La mirada y la posición en la que 
se encuentra el individuo, se observa frecuentemente en personas actuales 
con esta discapacidad.
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También hay que señalar que en las imágenes 3.9,  3.10, 3.11 y 3.12 se 
observa claramente la ausencia o hipoplasia de los globos oculares. Mientras 
que en la figura 3.11 el individuo está tocando un tambor, en la imagen 3.12, 
aparece un viejo con una verruga en la hemicara izquierda y, por el uso de 
los dos colores (rojo y crema), se atribuye la representación de la dualidad en 
los Moche.
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Ptosis palpebral 
Es el descenso del parpado superior respecto a su posición normal, ya sea 

por debilidad del complejo de músculos responsables del levantamiento del 
parpado, o por alteración en la conducción del nervio responsable de inervar el 
músculo. En el momento del nacimiento puede presentarse como una condición 
aislada que logra corregirse y no conlleva a mayores complicaciones, o puede 
estar asociada a otras condiciones más severas que involucran en general los 
músculos, los nervios o el sistema nervioso central (Finsterer, 2003; Clauser, et 
al. 2006).

Todo parece indicar que entre los habitantes creadores de la  cultura Tumaco-
Tolita existía esta enfermedad, como puede verse en las figuras 3.13 y 3.14. 
Dadas sus características nos indican que corresponden a una cabeza de una 
persona con evidencias clínicas de un ptosis palpebral, debido a que presenta 
los parpados caídos, con imposibilidad para la abertura de sus ojos, aunque es 
posible que se asocie a una manifestación clínica de un síndrome genético.

Estrabismo 
El estrabismo es considerado una enfermedad  congénita, que corresponde 

a la desviación de uno o de ambos ojos, debido básicamente a que los 
músculos extraoculares funcionan individualmente y no se enfocan hacia un 
mismo objeto. Cuando los ojos se desvían hacia la región nasal se denomina 
estrabismo convergente (esotropia o endotropía), mientras que si la desviación 
es hacia los temporales se habla de un estrabismo divergente (exotropía) 
(Salgado, 2005). 
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Ambos tipos de estrabismo existieron entre las comunidades aborígenes 
prehispánicas y continúan presentes en poblaciones actuales de ascendencia 
indígena. Un caso típico de bizquera convergente (pupilas hacia adentro),  fue 
simbolizado en una máscara Tumaco-Tolita, que representa a una persona con 
adornos faciales (Figura 3.15). 

Precisamente, la existencia de estrabismo divergente está documentada 
en máscaras de cerámica de la misma cultura, asociadas posiblemente con 
actividades lúdicas y/o rituales (Figura 3.16).
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Exoftalmos
La representación de anomalías oftalmológicas es frecuente dentro de 

las patologías reproducidas en la cerámica Tumaco-Tolita. En la figura 3.17 se 
imita magistralmente el desplazamiento notable de los glóbulos oculares, 
especialmente del derecho.

3.17
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Una representación similar es la de la figura 3.18. Ambos individuos tienen 
deformación artificial del cráneo y ostentan ornamentos nasales.

Otra imagen donde es notable esta patología, es la representada en la 
figura 3.19, que corresponde a una persona que manifiesta dos condiciones: 
exoftalmos y estrabismo divergente, que puede ser secundario a un sindrome 
de Crouzon.

También los artistas-alfareros de la Cultura Moche, lograron representar 
este tipo de anomalías oftalmológicas. Los ojos grandes, brotados del 
individuo personificado en las figuras 3.20 y 3.21, podrían estar relacionados 
con exoftalmos, asociados al sindrome de Crouzon, o a hipertiroidismo.
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Conviene destacar a otro personaje de la élite, este individuo presenta ambos 
ojos sobresaliendo de las órbitas oculares, lo que podría estar representando la 
patología antes mencionada (Figuras 3.22 y 3.23).

ANORMALIDADES CRANEOFACIALES 

Labio fisurado 
Entre las lesiones craneofaciales más comunes se encuentran los defectos de 

cierre orofacial, con una prevalencia reportada para la ciudad de Cali, Colombia 
de 10,9 por cada 10.000 habitantes (Pachajoa, et al. 2011). Esta enfermedad es 
causada por una fusión incompleta de los procesos maxilares con el proceso 
nasal medial. La presencia de estas lesiones al nacimiento se relaciona en la 
mayoría de las veces con etiología multifactorial. Se clasifica según la extensión 
del defecto, se presentan fisuras completas que van desde el labio, unilateral o 
bilateralmente, hasta el paladar blando, o fisuras incompletas que respetan la 
piel y los músculos entre el labio y la nariz. (Ciminello, et al. 2009).

     En la mayoría de los casos se presenta el cierre orofacial incompleto, como 
un evento aislado, relacionado con múltiples factores, como la edad de los 
padres teratógenos, el uso del alcohol, el cigarrillo y algunos medicamentos. 
Pero también puede estar relacionado con otros defectos, como el síndrome  
orofacial-digital, o el síndrome de DiGeorge. (Ciminello, et al. 2009).

     La mayor parte de las representaciones cerámicas prehispánicas del labio 
fisurado son unilateral izquierdo, lo que concuerda con diferentes estudios en 
poblaciones latinoamericanas actuales (Chavarriaga & González, 2010).
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Labio fisurado unilateral
Sobre la base de las reiteradas representaciones de seres humanos en la 

cerámica, el labio fisurado unilateral se consideraba bastante común entre 
las poblaciones prehispánicas creadoras de las culturas Tumaco-Tolita, 
Moche y Chimú.

Un buen ejemplo de este tipo de labio fisurado es la imagen Moche de las 
figuras 3.24 y 3.25, que corresponde a un individuo adulto con labio fisurado 
unilateral izquierdo,  donde la hendidura facial compromete hasta la narina 
(fosa nasal). La representación es tan realista, que incluso se logra observar 
la presencia de un incisivo lateral.
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El personaje de las figuras 3.26 y 3.27 es muy especial, puesto que 
incorpora dos enfermedades en un mismo individuo, que pueden estar o 
no relacionadas en su origen: un labio fisurado unilateral izquierdo severo, 
que compromete hasta la narina, y ausencia del ojo derecho, cuyo origen 
podría haber sido congénito.
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Esta patología, conocida anteriormente  con el nombre de labio 
leporino, fue notable en las poblaciones costeras del Perú, que crearon la 
Cultura Chimú. En la figura 3.28, se representa a un individuo adulto con 
labio fisurado unilateral izquierdo, que no presenta tanto compromiso 
patológico como los anteriores de la Cultura Moche.
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En contraste, en el caso de la representación patológica del labio fisurado 
unilateral derecho, los artistas orfebres de la Cultura Tumaco-Tolita, lo 
representaron en las máscaras mortuorias que fueron elaboradas para las 
élites del poder, como es el caso de la máscara en oro y platino ilustradas en 
las figuras 3.29 y 3.30, considerada una pieza única y excepcional en su género.
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Pero la evidencia arqueológica de la presencia de esta enfermedad entre 
las poblaciones antiguas suramericanas, no sólo aparece en las expresiones 
iconográficas de la cerámica, sino también en los restos óseos humanos. El 
análisis bioantropológico del cráneo de un individuo adulto perteneciente 
a la Cultura Lima, que forma parte de la colección del Museo Nacional de 
Arqueología, Antropología e Historia, en Lima, Perú,  sugiere la presencia de 
esta patología. Como se observa es clara la presencia de una hendidura del 
maxilar superior con paladar hendido unilateral, que se asocia indudablemente 
a un labio fisurado unilateral izquierdo (Figuras 3.31 y 3.32).
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Además de la anterior, tenemos conocimiento de una lesión similar, que 
fue reportada en dos cráneos de la población prehispánica de Calma (Cultura 
Tihuanaku), en la provincia de Antofagasta, Chile (Munizaga, 1961). 5

Labio fisurado central
      Las poblaciones prehispánicas creadoras de la Cultura Tulato sufrían de esta 
enfermedad, la cual se presentaba seguramente en ambos sexos. Contamos 
con una maravillosa representación de una mujer adulta en una placa 
elaborada en molde. Tiene deformación craneal, labio fisurado central y está 
engalanada con un collar grande (Figura 3.33).

5. Nos referimos a los cráneos N º 84 y 128, aparecen en las fotos 7 y 8  (Munizaga, 1991).
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Por otra parte, llama la atención, las pocas evidencias de la existencia de 
labio fisurado central en poblaciones prehispánicas peruanas. Esta patología 
se observa en la  figura 3.34, que ilustra el cráneo de un individuo adulto, 
donde se evidencia el compromiso de los derivados de la prominencia 
frontonasal (ausencia de paladar primario, e incisivos centrales). Lo que podría 
corresponder a un caso de holoprosencefalia (Pachajoa & Rodríguez, 2013b).
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Labio fisurado bilateral
     El individuo anciano de la Cultura Tulato, representado en la figura 3.35, 
exterioriza un labio fisurado bilateral, y aunque no se logra observar en 
la totalidad de la cara, es perfectamente posible reconocer que se trata del 
defecto congénito señalado. Esta pieza es de una importancia capital, puesto 
que la mortalidad del labio fisurado sin corrección quirúrgica es alta, y es una 
clara evidencia de que las poblaciones prehispánicas de la Cultura Tumaco-
Tolita que poseían esta enfermedad pudieron tener una esperanza de vida alta.
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No obstante, estudios iconográficos realizados en cerámica, también han 
determinado la existencia de esta patología entre las poblaciones Chimú. 
Sobresale esta enfermedad en el caso de la excelente imagen 3.36, la cual 
se trata de una vasija doble, uno de cuyos lados es un cántaro y el otro una 
persona con un labio fisurado bilateral.
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Igualmente esta representación aparece en personas de avanzada edad, 
como es el caso del anciano retratado en una botella, quien parece estar en 
trance, debido al consumo de alucinógenos, y presenta un labio fisurado 
bilateral, que compromete hasta la narina, es decir, los dos orificios anteriores 
de las fosas nasales (Figuras 3.37 y 3.38).
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3.39

Concluimos este apartado con otra representación antropomorfa 
extraordinaria,  realizada en la parte superior de un cántaro, donde se observa 
a unos gemelos siameses, con labio fisurado bilateral (Pachajoa et.al. 2014). 
Esta es una pieza única, que no había sido reportada en la literatura médica, 
antes de nuestra investigación. Justo decir que posee gran importancia para la 
historia de la medicina prehispánica (Figuras 3.39 y 3.40).
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Craneosinostosis
La Craneosinostosis es el cierre prenatal de una o varias suturas craneales. 

El cierre prematuro de las suturas se produce por alteraciones genéticas que 
generalmente ocurren por mutaciones de novo (en una sola generación, 
no heredadas). En su presentación, conserva un amplio espectro que va 
desde el cierre de una sola sutura a varias suturas o síndromes como son los 
síndromes de Apert, Crouzon y Pfeiffer, lo cual indica que  el cierre prematuro 
de las suturas provoca alteraciones secundarias de los huesos faciales, y de la 
función cerebral, secundario a hipertensión craneal (Burton, 2008).  

En la misma dirección, esta enfermedad parece haber sido representada 
en un personaje de la cultura Tumaco-Tolita, con evidencia de trigonocefalia 
(cráneo en forma de triángulo) y frente prominente,  anomalías, que es 
secundaria a un cierre prematuro de las suturas denominado craneosinostosis. 
Adicionalmente, presenta narinas antevertidas, microsomia hemifacial 
derecha, estrabismo divergente derecho, macrostomía  y pómulos 
prominentes (Figuras 3.41 y 3.42).

Parálisis facial
La parálisis facial es el resultado de la pérdida de la función sensorial y 

motora del VII par craneal (facial) en su porción periférica, que aparece de 
forma súbita, y que, generalmente, compromete solo uno de los nervios 
faciales, afectando los músculos de la expresión y la elevación del parpado, la 
secreción de algunas glándulas, y el gusto de los dos tercios anteriores de la 
lengua (Terzis y Anesti 2011a).

Justo al nacimiento, esta patología se relaciona con trauma durante el parto 
o eventos in útero que afectan el desarrollo embrionario normal, en especial con

3.41 3.42



68

con agentes infecciosos y teratógenos o pueden ser parte de síndromes 
genéticos.  Cuando las causas que originan la parálisis se producen durante 
el desarrollo embrionario, se puede presentar como un defecto aislado 
y se evidencia únicamente como deformidad facial al nacimiento que 
compromete el territorio de inervación del facial que corresponde a las 
estructuras que derivan del segundo arco braquial,  asociado a otros defectos 
congénitos o haciendo parte de algunos síndromes conocidos como el 
síndrome de Moebius, asociación CHARGE, Goldenhar entre otros (Terzis y 
Anesti, 2011b).

     La exposición del siguiente grupo de imágenes muy realistas evidencia 
la presencia de esta enfermedad entre los pueblos Tumaco-Tolita y Moche. El 
personaje de las figuras 3.43 y 3.44 parece ser un cacique con parálisis facial.
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La misma patología, pero periférica, fue representada en otro individuo 
(posiblemente otro cacique), suntuosamente ataviado con tocado, collar y 
pulseras (Figuras 3.45 y 3.46).
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Asimismo, en la figura 3.47 podemos observar  a un individuo con 
características clínicas de parálisis facial periférica, aunque este tipo de parálisis 
es menos frecuente. Sustentamos nuestro diagnóstico tanto en la presencia 
de arrugas o líneas de expresión facial en la hemicara derecha, como la 
representación de arrugas o líneas de expresión en la frente derecha y no en la 
izquierda. Por presentar una parálisis facial central, esta persona podría haber 
tenido una anormalidad cerebral congénita o un accidente cerebro vascular.

La siguiente imagen representa un hombre con una parálisis facial central, 
cuya cabeza forma parte de una vasija llamada alcarraza. Tiene una nariguera 
maciza como adorno facial y una protuberancia en la mejilla izquierda, que 
podría corresponder al mambeo de coca (Figura 3.48).
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Resalta otra figura, parecida a la anterior, donde se representa a un individuo 
con el mismo tipo de parálisis, quien además presenta una frente prominente, 
característica fenotípica de personas displasia esquelética (Figura 3.49).

Por su parte, las poblaciones Moche también sufrían de esta dolencia 
(Carod-Artal, & Vásquez-Cabrera (2007b). Los siguientes tres personajes 
presentan parálisis facial periférica, puesto que tienen comprometida la parte 
inferior de la hemicara. En la cabeza de una persona, representada en la figura 
3.50, es evidente la parálisis izquierda, la cual está acentuada por medio de la 
pintura blanca, que en su boca, simboliza los dientes.
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Del mismo modo, esta patología es evidente en el personaje sentado, que se 
representa en la botella con gollete de la imagen 3.51, quien además presenta 
la ausencia del ojo izquierdo, y parece que estuviera hablando, a juzgar por su 
boca abierta.
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Esta enfermedad también está presente en el personaje retratado en la figura 
3.52 quien tiene una parálisis facial periférica, que le comprometió la parte 
izquierda de la cara.
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Microcefalia
La microcefalia es una enfermedad que se presenta en 1 de cada 10.000 

nacimientos, en la cual el perímetro cefálico es menor al esperado para la edad, 
con una estructura cerebral conservada (Woods & Bond, 2005). Se define con 
una circunferencia por debajo de dos o tres desviaciones estándar y se usa 
como indicador del tamaño cerebral, sin que se correlacione estrictamente con 
la capacidad neurológica y cognitiva (Mahmood, et al. 2011). Su presencia está 
relacionada con una serie de exposiciones prenatales a medicamentos, agentes 
tóxicos como el alcohol, e infecciosos como en la toxoplasmosis, condiciones 
de crecimiento intrauterino restringido, y en algunas ocasiones a síndromes 
genéticos como síndrome de Down y Rett (Baxter, et al. 2009). 

La única representación artística en cerámica, que hemos encontrado hasta 
ahora, referente a esta enfermedad, es de la Cultura Tulato (Figura 3.53). Se trata 
de una imagen que personaliza a un cacique sentado en un dúho, que tiene la 
mano izquierda sobre la hemicara izquierda. Debido a la desproporción entre la 
cabeza y el cuerpo, se considera que esta persona presentó microcefalia. 
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ANORMALIDADES ESQUELÉTICAS

Son alteraciones de la formación o el desarrollo de las estructuras óseas 
o cartilaginosas comprendiendo un grupo de defectos congénitos muy 
heterogéneo desde un punto de vista fenotípico y genético. Su incidencia es baja, 
aproximadamente de 1/2.000-4.000 recién nacidos vivos y puede presentarse 
de forma aislada o asociada a otros defectos congénitos (Siegrist et. al. 2011).

Defectos del tubo neural 
El tubo neural es la estructura embrionaria a partir de la cual se desarrollan 

el cerebro y la espina dorsal. Para su formación se requiere el cierre completo en 
cinco puntos, dependiendo en cuál de estos se presenta la falla será el defecto, 
por lo tanto existen varios defectos (Sanchis, 2001). 

La anencefalia se produce por un error en el cierre del tubo neural a nivel del 
cerebro, dejándolo expuesto al líquido amniótico lo que produce su degradación, 
resultando en un defecto letal. Por su parte, la espina bífida se caracteriza porque 
parte de la espina dorsal no queda cubierta por la columna vertebral por lo 
cual generalmente protruye envuelta en un saco que puede contener o no las 
meninges. La presentación de este defecto puede variar desde manifestaciones 
leves, en el caso de la espina bífida oculta, a graves, si la extensión del defecto es 
amplia y compromete varias estructuras.

Los defectos del tubo neural pertenecen al grupo de malformaciones del 
sistema nervioso central, que comprenden la anencefalia, encefalocele y la 
espina bífida,  los cuales están muy relacionados con la influencia de varios 
factores ambientales y  genéticos, especialmente  con la deficiencia de folatos 
durante el desarrollo embrionario (Padmanbhn, 2006; Wilson, et al. 2007). 

En el Suroccidente colombiano se ha calculado una prevalencia de 16.66 por 
cada 10.000 nacimientos, con variaciones entre poblaciones, resaltando una 
mayor prevalencia entre las comunidades latinoamericanas (Pachajoa, et al. 
2011). Estos defectos  son secundarios a problemas en el cierre del tubo neural 
durante el desarrollo embrionario, por lo que se presentan como eventos únicos 
en un 80% de los casos, sin embargo un 20% de los afectados presentan otras 
anomalías congénitas asociadas (Botto, et al. 1999). 

Apreciable en su conjunto es el análisis de  una representación antropomorfa 
(posiblemente una mujer), de la cultura Tumaco-Tolita, que resalta una 
protuberancia en la nariz, que podría corresponder a un defecto del tubo neural. 
Lo que supuestamente sería una nariguera, realmente podría corresponder a 
una parte de todo el defecto frontonasal. (Figura 3.54).

En las figuras 3.55 y 3.56 presentamos el mismo defecto congénito en el 
hueso sacro de un individuo prehispánico del Perú donde podemos ver un 
cierre incompleto del tubo neural sacro, generando una espina bífida. Además, 
se observa que las vértebras L5, L4 y L3 no tienen compromiso. Este tipo de 
espina bífida puede ser inicialmente asintomática, por lo que el individuo, 
probablemente presentó sintomatología en sus últimos años de vida. 6

6. Estos materiales óseos se encuentran actualmente en la colección del Museo Nacional de Arqueología, 
Antropología e Historia del Perú, en Lima.
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La evidencia de defectos del tubo neural también puede observarse en 
restos momificados, como es el caso representado en las figuras 3.57 y 3.58, que 
corresponde a un feto momificado de la Cultura Moche, de aproximadamente 
de 30 semanas de gestación, con un defecto del tubo neural tipo iniencefalia, 
anormalidad ocasionada por el cierre defectuoso de al menos tres puntos de 
cierre durante la cuarta a quinta semana de gestación.

Hemivértebras
El desarrollo incompleto de las vértebras al nacer es una de las anomalías de la 
columna vertebral más comunes con una incidencia de 0,03-10 por cada 10000 
nacidos vivos. Va desde la presencia de vertebras en forma de cuña, hasta la 
presencia de varias hemivértebras consecutivas que producen una curvatura 
anormal en la columna (Weisz, et. al. 2004). Las hemivértebras pueden 
aparecer al nacimiento como un hallazgo aislado, pero en su mayoría (61%) se 
encuentran asociadas a malformaciones en otros sistemas (Beals, et al. 1993). 
Por esto es importante su diagnóstico temprano, incluso prenatal (Goldstein, 
et al. 2005), y corrección quirúrgica oportuna, puesto que la mayoría de los 
casos son progresivos y las curvaturas aumentan entre 1 y 7 grados por año, 
dependiendo de varios factores, en especial la ubicación de la hemivértebra 
(McMaster & Osuka, 1982).

En las imágenes de las figuras 3.59 y 3.60, que pertenecieron a otro 
individuo, podemos apreciar la fusión de dos vértebras torácicas generando 
una hemivértebra.

3.57 3.58



81

3.59

3.60



82

Hipercifosis y escoliosis
La cifosis es la curvatura fisiológica de la columna vertebral en la región dorsal, 

y cuando la curva fisiológica se torna patológica se denomina hipercifocis. La 
escoliosis (curvaturas hacia los lados) siempre se consideran patológicas, ambas 
pueden presentarse de forma aislada o asociadas con otros defectos. Su origen  
no necesariamente es genético, ya que puede presentarse por hábitos posturales, 
trabajo u otras condiciones patológicas. 

Una imitación muy realista de hipercifosis entre las poblaciones Moche, puede 
observarse en las figuras 3.61 y 3.62, que corresponde a un cántaro antropomorfo. 
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Por su parte, la escoliosis entre las mismas poblaciones, aparece representada 
en las imágenes 3.63 y 3.64. Ambas personas, a juzgar por sus gorros y vestimenta, 
han podido pertenecer a las elites del poder. 
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Pectum carinatum
Esta enfermedad parece haber sido común entre las poblaciones Moche, 

como lo demuestra su reiterativa representación en vasijas cerámicas de 
diferente forma. En la figura 3.65 aparece una persona sentada con pectum 
carinatum y cifosis. Otro individuo con las mismas características, fue retratado 
en la vasija de la figura 3.66. Ambos personajes ostentan una especie de adorno 
en la cabeza. 

3.65
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Otra representación de pectum carinatum y cifosis, corresponde a la  la 
imagen antropomorfa de las figuras 3.67 y 3.68, la cual tiene un cubresexo. 

3.67
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Finalmente, otro individuo que guarda relación con la misma dolencia, 
posiblemente un chamán, aparece sentado, con las piernas cruzadas, en 
posición de reflexión (Figuras 3.69 y 3.70). 

3.69
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ANORMALIDADES GENITALES

Ambigüedad sexual
La ambigüedad sexual se refiere a la dificultad para establecer exactamente 

el sexo del recién nacido basándose únicamente en la apariencia de sus genitales 
externos. Por lo cual se hace necesario basarse en el sexo cromosómico y en 
los genitales internos. Esto sucede aproximadamente en 4,7 de cada 10.000 
nacimientos (Hubner & Cifuentes, 2001).

La ambigüedad de los genitales externos se presenta como resultado de 
varios trastornos, en especial debido a alteraciones en el eje hormonal de la 
testosterona en cualquiera de sus puntos; o a alteraciones genéticas asociadas 
en su mayoría a mutaciones en la región YP11 del cromosoma Y, encargada de 
producir SRY (sex-determining region Y), que  codifica el factor  determinante 
testicular que a su vez desencadena una serie de eventos genéticos que 
culminan en la diferenciación sexual masculina.

Por lo tanto, su ausencia determina la diferenciación sexual femenina y 
cualquier alteración en el proceso afecta la diferenciación de los órganos 
genitales internos y externos (Berkovitz, et al. 1992).

En el caso de las niñas, las principales  causas de virilización son la hiperplasia 
suprarrenal congénita, algunos tumores en la madre, la disgenesia gonadal, y 
algunos síndromes como Turner y Klinefelter (Ogilvy-Stuart & Brain, 2004). Por 
su parte, entre los varones la ambigüedad podría presentarse por alteraciones 
en la síntesis de testosterona, en su metabolismo, por insensibilidad del 
receptor de andrógenos o debido a la agenesia de las células de Leydig 
(Molina, et al. 2008).

Cuando se presenta esta condición al nacimiento es casi una urgencia 
determinar el sexo cromosómico, realizar un examen físico completo 
para revisar los órganos genitales internos, descartar la presencia de otras 
malformaciones y condiciones asociadas y realizar pruebas de titulación y de 
sensibilidad hormonal. Basándose en estos resultados se inicia el tratamiento 
lo más pronto posible (Al-Jurayyan, 2011).

Entre las poblaciones Moche esta enfermedad era conocida y representada 
en el arte cerámico. En las figuras 3.71 y 3.72 podemos observar a un individuo, 
posiblemente una mujer que tiene virilización, esto debido a que el falo 
(clítoris) es de gran tamaño.

Con la mano izquierda sostiene su falo (clítoris) y con la derecha un cuchillo 
ceremonial, con la intención de amputarse el falo. La primera alternativa 
etiológica para esta representación, podría ser  una hiperplasia adrenal 
congénita.
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Hipospadia
La hipospadia es una de las anomalías genitales congénitas más comunes, 

en 1 de cada 125 nacimientos masculinos, el meato urinario no se abre en su 
posición normal, si no sobre la línea media de la superficie ventral del pene en 
cualquier parte de su recorrido hasta el escroto (2, 3), el 50% serán anteriores, 
proximales a la ubicación normal, el 30% serán mediales, y 20% serán 
posteriores (Manson & Carr, 2003). La gravedad de esta condición depende de 
su ubicación, entre más distal tendrá un mayor número de complicaciones, sin 
embargo, si se corrige entre los 4 y los 18 meses de edad tiene un pronóstico 
muy favorable (Baskin & Ebbers, 2006).

Hasta el momento, en todas las muestras cerámicas estudiadas de las 
dos culturas analizadas, sólo han aparecido dos piezas cerámicas con esta 
enfermedad, que pertenecen a la Cultura Tulato.

3.72
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En  las figuras 3.73 y 3.74 se representan penes con el meato urinario por 
debajo de su ubicación normal. Adicionalmente, sugerimos que ambos penes 
presentan una circuncisión, práctica médico cultural, que parece haber sido 
frecuente en las poblaciones de esta cultura prehispánica.

OTRAS ANORMALIDADES

Bandas amnióticas
Los defectos congénitos causados por bandas amnióticas comprenden 

las malformaciones, deformaciones o disrupciones en el feto causadas por la 
presencia de bridas fibrosas que provienen de la ruptura del saco amniótico. 
Dependiendo de la edad de gestación en la que se produzca la ruptura prematura 
de las membranas, estas pueden adherirse al embrión, o producir constricciones 
alrededor de las estructuras en proceso de formación produciendo defectos por 
disrupción, o en las ya formadas produciendo anillos de constricción e isquemias, 
con posterior necrosis, que resultarán en la amputación de las estructuras 
comprometidas, generalmente los miembros superiores o inferiores y sus dedos.

Se han postulado varias explicaciones para la aparición de las bridas amnióticas 
sin que se haya demostrado una causalidad definitiva, sin embargo  destacan 
los traumas de abdomen, biopsias de vellosidades coriónicas, enfermedades 
relacionadas con el colágeno e ingestión de algunos medicamentos (Bibas & 
Spindola, 2002).

En  las figuras 3.75 y 3.76 se muestra a un individuo adulto Moche, representado 
en una botella con asa estribo, quien tiene hendiduras faciales que se asemejan 
a los defectos secundarios a una disrupción de bandas amnióticas, debido a la

3.73 3.74
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presencia de múltiples hendiduras en la cara. Este mismo personaje, presenta 
adicionalmente una cifosis acentuada, que puede estar asociada a otra 
enfermedad.

3.75



96

3.76



CAPÍTULO 4
SÍNDROMES GENÉTICOS
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ANOMALÍAS CROMOSÓMICAS

Los cromosomas son las estructuras del núcleo celular donde se encuentra 
la gran mayoría de nuestro ácido desoxirribonucleico (ADN). El ADN está 
formado por 6.000.000.000 de pares de bases nucleotídicas que se empaquetan 
y condensan para formar los cromosomas.

Los seres humanos tienen 23 pares de cromosomas, 23 de la madre y 23 del 
padre, haciendo un número total de 46 cromosomas en cada célula diploide. 
Los primeros 22 pares de cromosomas se denominan autosomas y se numeran 
del 1 al 22, los del par 23 se denominan sexuales y se representan X e Y.

Las anomalías cromosómicas se dividen en numéricas y estructurales 
dependiendo si la anomalía es por la afectación en el número de cromosomas 
o por la estructura o forma del mismo. Con técnicas convencionales de 
citogenética se detectan en 1 de cada 150 nacimientos vivos aproximadamente. 
Al grupo de anomalías cromosómicas numéricas pertenecen el síndrome de 
Down y el de Klinefelter.

Síndrome de Down
El síndrome de Down es el más común y mejor conocido de todas las 

anomalías cromosómicas. El fenotipo de las personas con síndrome de Down 
incluyen la cara aplanada, fisuras inclinadas hacia arriba (ojos mongoloides), 
boca abierta, macroglosia (lengua grande) y retardo mental, puede estar 
asociado a cardiopatías congénitas e hipotiroidismo (Bull, 2011; Pachajoa & 
Rodríguez, 2013).

Las poblaciones Tulato representaban esta anormalidad genética en el arte 
con bastante frecuencia. En las figuras 4.1 y 4.2 podemos apreciar a un hombre 
adulto con las características clínicas de Síndrome de Down, como son las 
fisuras palpebrales inclinadas hacia arriba (ojos mongoloides). En su parte 
trasera aparecen tres orificios, lo que significa que se trataba de un instrumento 
musical antropomorficado, asociado indudablemente con actividades rituales 
de tipo chamanísitico. En otras palabras, en esta figura aparece claramente la 
asociación síndrome-música-ritual chamánico.

Las mismas características clínicas que tiene la figura anterior, pero además 
con macroglosia, corresponden a la cabeza del individuo representado en las 
imágenes 4.3. y 4.4, que aparece con un gorro cubriendo la cabeza, orejeras y 
una nariguera erosionada.

Igualmente, sobresalen significativamente las cabezas de personajes 
retratados en las figuras 4.5-4.12.
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Individuos con esta misma enfermedad, seguramente de otros estratos 
sociales, a juzgar por la ausencia de objetos de adorno facial más o menos 
suntuosos, también fueron inmortalizados en la cerámica (Figuras 4.13 y 4.14).

4.13



107

4.14



108

Debemos agregar que los ceramistas de esta cultura también hicieron retratos 
de mujeres en placas, utilizando la técnica de moldeado. Concurren así, en las 
figuras 4.15, 4.16 y 4.17 mujeres embarazadas, con deformación intencional del 
cráneo y claros signos clínicos de síndrome de Down.

4.15
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Otro evento similar es la presencia de otra mujer embarazada magistralmente 
representada en las figuras 4.18 y 4.19.

4.18

4.19
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Para finalizar este grupo, hay que señalar otra excelente imagen femenina 
(figura 4.20), probablemente perteneciente a la élite, como lo sugiere sus 
grandes orejeras y la falda decorada.

4.20
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Síndrome de Klinefelter
Este síndrome, que es el más frecuente de las alteraciones cromosómicas  

sexuales, está asociado a hipogonadismo e infertilidad y su prevalencia se ha 
estimado en 1 de cada 1.000 a 2.000 varones nacidos (Lanfranco, et al. 2004). 
Se caracteriza por tener un cromosoma X extra, generando un complemento 
cromosómico 47, XXY (Nieschlag, 2013).

Los hombres que padecen este síndrome pueden presentar infertilidad y 
una inteligencia por debajo del promedio, retardo mental con comportamiento 
impulsivo u otros desórdenes psiquiátricos (Klein de Zighelboim, et al. 2012).

Durante el análisis de las representaciones cerámicas figurativas 
encontramos dos imágenes antropomorfas Tumaco-Tolita, cuyo diagnóstico 
clínico parece corresponder a dicho síndrome, y que presentan hipogenitalismo 
y ginecomastia. En las figuras 4.21 4.22 son visibles en un individuo sus genitales 
externos masculinos pequeños y la presencia de senos, lo que se denomina 
ginecomastia, ambos fenómenos característicos de esta enfermedad.

4.21
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De igual forma, la persona representada en las figuras 4.23 y 4.24 tiene 
hipogenitalismo, ginecomastia, y adicionalmente, presenta los brazos torcidos 
y pegados al cuerpo. La deformación craneal, el gorro que lleva puesto y las 
orejeras, sugieren que se trata de un individuo importante.

4.23
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ENFERMEDADES MONOGÉNICAS 

Se denominan enfermedades monogénicas aquellas que tienen alterado un 
sólo gen (o locus), y se heredan siguiendo los clásicos patrones mendelianos. 
Estos síndromes tienen diferentes tipos, algunos de los cuales mencionaremos 
a continuación:

En primer lugar, hablaremos de los desórdenes con herencia autosómica 
dominante, que son los que están codificados en los autosomas (no en los 
cromosomas sexuales X y Y) y se manifiestan en heterocigotos, es decir, cuando 
una copia del alelo mutante está presente. Existen además los desórdenes 
con herencia autosómica recesiva que están codificados en los autosomas 
(no en los cromosomas sexuales X y Y) y se manifiestan en homocigotos 
(dos mutaciones idénticas) y en heterocigotos compuestos (dos mutaciones 
diferentes); entonces, el desorden se manifiesta cuando ambos alelos de un 
mismo locus están mutados.

Un tercer tipo de desórdenes son los de herencia recesiva ligada al cromosoma 
X, causados por mutaciones en genes que están codificados en el cromosoma X. 
Un desorden ligado al X recesivo se manifiesta generalmente sólo en hombres 
porque tienen un único cromosoma X, mientras que las mujeres no suelen 
presentar la enfermedad ya que tienen dos copias del cromosoma X y una de 
ellas no está mutada. Esto hace que algunas enfermedades de este tipo no se 
manifiesten casi nunca en mujeres, aunque sólo en ocasiones, en desórdenes 
como la distrofia muscular de Duchenne se pueden presentar estos síntomas. 

De otra parte,  en otros desórdenes como la neuropatía motora y sensorial, 
y el síndrome de frágil X, comúnmente pueden presentar síntomas en mujeres 
aunque éstas suelen estar menos afectadas que los hombres. Y finalmente, 
debemos mencionar los desórdenes con herencia dominante ligado al 
cromosoma X se manifiesta con mucha severidad en hombres, causando abortos 
espontáneos o muertes neonatales en la mayoría de los casos. Por este motivo, 
el desorden parece afectar mujeres exclusivamente y suele haber historia de 
abortos y predominancia de mujeres en el árbol familiar. 

De todos estos desórdenes mencionados, nos detendremos en los siguientes 
cuatro síndromes de herencia autosómica dominante, puesto que han sido 
documentados en las fuentes cerámicas, sobre todo de la Cultura Tumaco-Tolita.

SINDROMES GENÉTICOS DE HERENCIA AUTOSÓMICA DOMINANTE

Acondroplasia
La acondroplasia es la displasia esquelética más común. Su prevalencia se ha 

estimado en 1 de cada 16.000 nacidos a 1 de cada 35.000 nacimientos y se estima 
que actualmente hay en el mundo  65.0000 personas con esta enfermedad. 
Se caracteriza por presentar talla baja desproporcionada, acortamiento de las 
extremidades y se encuentran anomalías ocasionales como hidrocefalia, mano 
en tridente e hipoacusia; en la gran mayoría de los casos, el coeficiente 
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intelectual no está comprometido, lo que le permite al individuo llevar una 
vida con independencia (Baujat, et al. 2008).

Los artistas alfareros aborígenes de la costa pacífica colombio-ecuatoriana 
registraron, con un gran realismo, imágenes de individuos con diferentes tipos 
de enanismo. Para las poblaciones prehispánicas colombianas Sotomayor 
(2007) documenta la presencia de: acondroplasia, hipoacondroplasia, 
pseudoacondroplasia, acromesomelia, displasia cóndilo-epifisiaria tardía, 
síndrome de Morquio y displasia torácica asfixiante de Jeune. La acondroplasia 
está entre los síndromes genéticos, representados con bastante frecuencia, por 
los ceramistas de la cultura Tumaco-Tolita. Individuos de baja estatura fueron 
retratados en diferentes poses y con una gran variedad de vestidos y adornos. 

Aparecen figuras paradas, sentadas o conformando la parte frontal de vasijas 
como alcarrazas. Un chamán, seguramente de menor rango, fue representado 
en las figuras 4.25 y 4.26. Se trata de un individuo acrodroplásico con corona, 
que cumplía también las funciones de un instrumento musical, específicamente 
de un silbato doble, como puede verse por los tres orificios que aparecen en su 
parte posterior, pieza que posiblemente era usada durante los ritos chamánicos.

4.25



118

Otros individuos pequeños, al parecer de rango medio, tienen representados 
gorros o tocados (Figura 4.27).

4.26

4.27
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También entre las poblaciones Moche existió la acondroplasia. Un buen 
ejemplo de estos, son las representaciones antropomorfas colocadas como 
ajuar funerario de la tumba del Señor de Sipán, y que actualmente se encuentran 
expuestas en una vitrina especial del Museo Tumbas Reales de Sipán, en Chiclayo. 
Como podemos observar, todos los nueve individuos expuestos, posiblemente 
hombres, aparecen sentados, con las plantas de los pies unidas, y tienen una 
especie de turbante sobre la cabeza, y en general, por sus características físicas, 
no hay duda que se trata de un tipo de enanismo (Figuras 4.28 y 4.29).

4.28

4.29
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Síndrome de Apert
Este síndrome fue descrito inicialmente en 1906, por el médico francés 

Eugène Apert quien lo denominó acrocefalosindactilia (Apert, 1906). Es de 
herencia autosómica dominante caracterizado por craneosinostosis, sindáctila 
(cutánea y ósea) de las manos y de los pies. La prevalencia se ha estimado en 1 
de cada 65.000 nacimientos y corresponde al 4.5% de todas las craneosinostósis. 
En  este síndrome se cierra prematuramente la sutura lamboidea o la sagital 
produciendo un defecto distinto de la cabeza que toma una forma diferente con 
una bosa frontal grande, ojos inclinados hacia abajo y puente nasal deprimido  
debido a falta de desarrollo del tercio medio de la cara (Cohen & Kreiborg, 1993). 
En las figuras 4.30 y 4.31 aparece la representación de una persona Tumaco-
Tolita, que tiene esta enfermedad.

4.30

4.31
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Síndrome de Saetre Chotzen
Otro síndrome con craneosinostosis bastante común es el denominado 

Saetre Chotzen, que también en una condición autosómica dominante que 
se transmite de generación en generación (Kumar & Burton, 2008). En las 
imágenes 4.32 y 4.33, correspondientes también a la Cultura Tumaco-Tolita,  
se representa espléndidamente el abombamiento frontal, acompañado de 
asimetría facial, aspectos característicos de esta patología.

4.32

4.33
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Síndrome de Treacher Collins
     Este síndrome, también conocido con el nombre de disostosis mandíbulo-

facial, se produce por una falta de desarrollo de la región maxilar dejando una 
hipoplasia severa del tercio medio de la cara, las fisuras de los ojos inclinadas 
hacia abajo (antimongoloides) y malformaciones de las orejas (Klein de 
Zighelboim, et al. 2012). Los dos individuos siguientes de la Cultura Tumaco-
Tolita, presentan características fenotípicas de esta patología. En las figuras 
4.34 y 4.35 se representan dos individuos diferentes con un fenotipo similar al 
del Síndrome de Treacher Collins, nótese la hipoplasia del tercio medio de la 
cara, los ojos antimongoloides y las orejas bajas y en anteversión.

4.34

4.35
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SÍNDROMES GENÉTICOS DE HERENCIA AUTOSÓMICA RECESIVA

Síndrome de Morquio o mucopolisacaridosis tipo IV
El síndrome de Morquio o mucopolisacaridosis tipo IV se caracteriza por ser de 

herencia autosómica recesiva, afectando de igual manera a hombres y mujeres, 
con una incidencia de 1 en 300.000 a 500.000 nacidos vivos (Pelley, et.al. 2007). 
La espectativa de vida de las personas que tiene esta enfermedad es menor a los 
40 años. Entre todas las culturas prehispánicas estudiadas, solo en Tumaco-Tolita 
se ha representado reiterativamente esta patología, especialmente en placas de 
cerámica realizadas por la técnica del moldeado. 

La serie de imágenes que presentamos a continuación corresponden a 
varones con síndrome de Morquio, las cuales fueron realizadas sobre placas. 
La figura 4.36 corresponde a un hombre adulto, a juzgar por su cubresexo, se 
observan los rasgos característicos de esta enfermedad.

4.36
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 En el mismo orden, la siguiente imagen personifica a otro varón con 
características clínicas del Síndrome de Morquio. Esta pieza representa en sí, 
una fuente importante de hallazgos semiológicos y clínicos como lo son: la 
macrocefalia, facies toscas, huesos nasales hipoplásicos, cuello corto, escoliosis 
y asimetría torácica secundaria a la escolisosis, tórax ancho y presencia de giba. 
La persona representada tiene cubresexo y está adornada con orejeras y un 
collar, sugiriendo que se trataba de un individuo importante (Figura 4.37).

4.37
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4.38

Otros modelos similares fueron utilizados para representar la misma 
enfermedad (Figuras 4.38-4.41).
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No obstante, destacamos la presencia representativa  de personas de edad 
avanzada, algunas de ellas manufacturadas por moldeado, y otras utilizando 
técnicas mixtas, que forman parte de instrumentos musicales, específicamente 
de silbatos. Lo que demuestra claramente, como ya lo anotamos anteriormente, 
la relación simbólica entre enfermedad-música y chamanismo.

Así mismo, la persona retratada en las figuras 4.42 y 4.43,  en un individuo 
viejo sonriente con un vientre prominente, que fue elaborado por moldeado.

4.42
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En lo que respecta a las imágenes 4.44 y 4.45 (un silbato), el individuo 
posee un pectum carinatum pronunciado, un tocado sobre su cabeza y 
probablemente rigidez articular de los codos, siendo esto sustentado por la 
disposición de los miembros superiores.  Rastros de pintura sobre la cabeza del 
individuo, sugiere que la pieza estaba originalmente pintada de un tono rojo, 
el color de la vida.

4.44

4.45
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En el caso de otro silbato (Figuras 4.46 y 4.47), se observa a otra persona 
vieja sonriente, también con un pectum carinatum prominente.

4.46

4.47
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En el mismo contexto, características similares se exhiben en las  imágenes 
4.48 y 4.49.

4.48

4.49
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Cabe agregar que, los artistas-ceramistas Tumaco-Tolita no sólo 
representaron individuos, sino también parejas. Una de las imágenes 
sobresalientes encontradas sobre esta enfermedad, es la conformada por 
una pareja de adultos moldeada en una placa, donde puede observarse un 
individuo con características clínicas de síndrome de Morquio, acompañado de 
una mujer (Figura 4.50). Este retrato, muestra claramente que las personas que 
tenían este tipo de enfermedades, gozaban de una posición social importante 
y eran respetados por su comunidad, razón por la cual fueron plasmados en el 
arte cerámico (Rodríguez & Pachajoa, 2010).

4.50
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Pero indudablemente las imágenes más excepcionales del síndrome de 
Morquio entre los Tumaco-Tolita fueron realizadas utilizando técnicas mixtas 
que incluyeron moldeado, modelado y aplicación. Se trata de chamanes de 
talla baja, en posición de pie, con cubresexo y que tienen sobre su cabeza un 
butaco o dúho con tres soportes curvos y huecos. El primero de ellos es un 
enano con cifósis (joroba) (Figuras 4.51 y 4.52.).

4.51
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La segunda imagen tiene los brazos más cortos que la anterior y luce un 
collar sencillo, característico de los chamanes. Pero sus características clínicas 
son similares (Figuras 4.53 y 4.54).

4.53
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4.55 4.56

En nuestro concepto, estas son piezas cerámicas únicas por su realismo. 
La presencia de un atributo de poder tan importante, como es el dúho, en 
posición invertida sobre la cabeza, sugiere el poder ideológico de los personajes 
representados. En otras palabras, estas son metáforas del poder chamánico, al 
cual podían acceder personas con enfermedades inusuales como el síndrome 
de Morquio. Hay que tener en cuenta que algunas de estas representaciones 
pueden ser secundarias a otras enfermedades como displasias esqueléticas.

Síndrome de Maroteaux-Lamy o mucopolisacaridosis tipo VI
La mucopolisacaridosis tipo VI o síndrome de Maroteaux Lamy es una 

enfermedad de depósito lisosomal autosómica recesiva que resulta de una 
deficiencia de la enzima arilsulfatasa B. Maroteaux y colaboradores fue el 
primero en describir este trastorno como una disostosis asociada al aumento 
de la excreción urinaria coindritin sulfato en 1963 (Maroteaux, et al. 1963).

Las características clínicas y la gravedad son variables, pero incluyen 
generalmente baja estatura, hepatoesplenomegalia, disostosis múltiple, 
rigidez en las articulaciones, opacidad corneal, anomalías cardíacas, y 
dismorfia facial. La inteligencia de las personas con este síndrome suele ser 
normal (Azevedo et al. 2004).

Parece ser que el síndrome de Maroteaux Lamy, también los presentaron 
las poblaciones Tumaco-Tolita. Las siguientes imágenes representan cinco 
hombres con de baja estatura y dismorfia facial (Figuras 4.55-4.61).
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En contraste, las figuras 4.62 - 4.64 representan a mujeres. A juzgar por las 
faldas, podrían corresponder a personas del género femenino de corta estatura 
y dismorfismo facial, característico de este tipo de mucopolisacaridosis.
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Actualmente se ha documentado la presencia de este síndrome en las 
comunidades indígenas de Cauca (Rosselli et al. 2012) y se ha sugerido la 
presencia de uno o dos efectos fundadores en esta área en el suroeste de 
Colombia (Pachajoa et al. 2013a). Debido a que no hay estudios genéticos en 
poblaciones prehispánicas de restos óseos de la cultura Tumaco-Tolita, no es 
posible asegurar que esta población estaba relacionada con los residentes 
actuales del departamento del Cauca, en el Suroccidente de Colombia.

Síndrome de Sotos
El Síndrome de Sotos es la protrusión mandibular que puede deberse al 

desplazamiento anterior de la mandíbula, o una retracción de la maxila o una 
combinación de ambas. Puede presentarse como una condición aislada, que 
se hereda la mayoría de veces como una característica autosómica dominante  
y se conoce como “mandíbula de los Habsburgo”, o puede ser parte de un 
síndrome genético. Su principal complicación se relaciona con problemas de 
maloclusión dental (Zhang & Chen, 2010; Wienker & Sander, 1993).

Esta enfermedad fue conocida por las poblaciones Tumaco-Tolita. Los 
individuos representados en las dos primeras figuras, que corresponden 
a máscaras, presentan una protrusión de su mandíbula (prognatismo), es 
decir, la mandíbula se halla por delante de maxilar superior. Un individuo 
prognato con pintura roja en la cara y adornos faciales en la nariz y las orejas 
fue representado en una máscara pequeña, manufacturada por la técnica de 
moldeado (Figuras 4.65 y 4.66).
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En otra máscara se personifica a un chamán o sanador, con la boca en 
actitud de soplo, como si estuviera expulsando la enfermedad (Figuras 4.67 
y 4.68). Estas prácticas médico-culturales fueron ampliamente conocidas por 
los médicos tradicionales prehispánicos de muchas culturas del Norte de 
Suramérica, y se plasmaron en el arte cerámico. 5

4.67

5. Respecto a este tema, en una  publicación anterior, hemos documentado la presencia de dos máscaras elaboradas 
en cerámica, donde aparece el rostro de chamanes de la Cultura Yotoco-Malagana (1-800 d.C.), del Valle del Cauca. 
Ambos personajes tienen los labios recogidos, simbolizando precisamente el momento en que se chupaba la 
enfermedad para luego ser expulsada (Rodríguez & Pachajoa, 2010, p. 24).
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Una nueva representación del prognatismo en  una persona adulta, 
corresponde a otra máscara con la imagen seguramente de un chamán, a juzgar 
por el tocado de plumas que lleva sobre su cabeza (Figura 4.69).

4.69
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Incluso, en la cuarta imagen, podemos observar a otro chamán con una 
corona de plumas y sus ojos representados por círculos concéntricos, evidencia 
clara del trance chamánico, quien además del prognatismo, tiene una mala 
oclusión dental, generando que los incisivos centrales superiores e inferiores no 
hagan contacto, lo cual podría significar dificultades para la alimentación y el 
lenguaje (Figuras 4.70 y 4.71).

4.70
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OTROS SÍNDROMES POLIMALFORMATIVOS

Microsomía Hemifacial
Esta condición generalmente es de tipo esporádico y se produce por un mal 

desarrollo del primer y segundo arco branquial en un solo lado de la cara. En 
1960 el término microsomia hemifacial fue usado para definir esta condición 
que afecta principalmente la boca, las orejas y el desarrollo mandibular (Gorlin 
& Hennekam, 2001). La figura 4.72 representa una microsomía hemifacial, que 
como su nombre lo indica, son personas que tienen la mitad de la cara y las 
estructuras craneofaciales más pequeñas que las del otro lado. En este caso, 
nótese que la hemicara derecha, el ojo derecho y la oreja del  mismo lado son 
más pequeños que las estructuras izquierdas.

4.72



154

Síndrome de Klippel Feil
Es una enfermedad hereditaria autosomática dominante, conocida también 

con el nombre de Dystrophia Brevicollis Congenita. No es muy común y se  
caracteriza por anormalidad en el desarrollo de la columna cervical y torácica 
principalmente. Por regla general, existe fusión de las vértebras cervicales, lo 
que produce un cuello corto, alado y con implantación baja del cabello en la 
región de la nuca (Clarke et al. 1998).

El siguiente grupo de figuras masculinas Tumaco-Tolita, presentan 
características somáticas del cuello, que podrían corresponder a este síndrome. 
Ambos hombres tienen cuello alado, compatible con el Síndrome de Klippel Fiel 
(Figuras 4.73 y 4.74)
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Displasia Frontonasal
La displasia frontonasal resulta de una alteración en el desarrollo craneofacial 

y específicamente de los derivados de la prominencia frontonasal y aunque su 
etiología no es clara, se han descrito casos donde se sugiere una posible herencia 
autosómica recesiva y ligada al X, además se ha asociado con alteraciones 
cromosómicas. Esta enfermedad se caracteriza por hipertelorismo ocular y 
hendidura nasal variable (Martinelly et al. 2002; DeMeyer 1967). 

En la imagen 4.75 se representa a un individuo con una posible displasia 
frontonasal, donde puede observarse el hipertelorismo y la nariz bífida. Por otro 
lado, en la figura 4.76, se representó a un individuo con una cara simiesca que 
presenta una nariz bífida que se asemeja a una hendidura nasal.

4.75
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CRÉDITOS DE PIEZAS ARQUEOLÓGICAS Y FIGURAS
Abreviaturas

CAEB. Complejo Arqueológico El Brujo. Trujillo. Perú.

CCUNMSM. Centro Cultural de la Universidad Nacional Mayor de de San          

Marcos. Lima. Perú.

CHST. Colección Dr. Hugo Sotomayor. Bogotá D.C. Colombia.

FCAR. Fotografías Dr. Carlos A. Rodríguez. 

FCAR-HP. Fotografía Dr. Carlos A. Rodríguez & Dr. Harry Pachajoa.

FHP. Fotografía Dr. Harry Pachajoa.

FSGC. Fotografía Selene García Calán.

LFH. Luis Fernando Herrera. Cali. Colombia.

MACD. Museo Arqueológico Calima, Darién. Colombia.

MAJCC. Museo Arqueológico Julio César Cubillos de la Universidad del Valle. 

Cali. Colombia.

MARLH. Museo Arqueológico Rafael Larco Herrera. Lima. Perú.

MAUDEA. Museo Antropológico de la Universidad de Antioquia. Medellín. 

Colombia.

MC. Museo Cassinelli. Trujillo. Perú.

MNAB. Museo Arqueológico Nacional Brüning. Chiclayo. Perú.

MNC. Museo Nacional de Colombia. Bogotá D.C. Colombia.

MNAHP. Museo Nacional de Arqueología, Antropología e Historia del Perú. 

Lima. Perú.

MTRS. Museo Tumbas Reales de Sipán. Chiclayo. Perú.

RAGMC. Reserva Arqueológica de Guayaquil del  Ministerio de Cultura. Ecuador.

RAQMC. Reserva Arqueológica de Quito del  Ministerio de Cultura. Ecuador.

TDMFU. Tesis Doctoral, María Fernanda Ugalde. Quito. Ecuador.
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Figuras

Figura 1.1. LFH.
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DEFECTOS CONGÉNITOS Y SÍNDROMES
GENÉTICOS EN EL ARTE DE LAS SOCIEDADES

TUMACO-TOLITA Y MOCHE

El presente libro es el resultado  del  
proyecto de investigación titulado  
Salud y enfermedad en el arte de las 
sociedades prehispánicas  de la Costa 
pací�ca Suramericana, realizado 
conjuntamente entre la Universidad 
Icesi y la Universidad del Valle, entre 
2011 y 2013, integrando el estudio de 
piezas cerámicas de las culturas 
prehispánicas Tumaco-Tolita (Costa 
Pací�ca colombo-ecuatoriana) y 
Moche (Costa Norte del Perú).

Los análisis iconográ�co, semiótico,  
médico y dismorfológico, permitieron 
proponer un diagnóstico sugestivo de 
29 patologías que sufrían las pobla-
ciones creadoras de estas culturas 
prehispánicas suramericanas. Enfer-
medades que están �elmente repre-
sentadas en 158 imágenes que 
forman parte del libro.
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