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RESUMEN

La Poliposis Adenomatosa Familiar (PAF) es un sindrome hereditario autosémico
dominante causado por la mutacion del gen APC. En su forma clasica se desarrollan
mas de 100 pdlipos adenomatosos intestinales que progresan a cancer colorrectal en
casi el 100% de los casos no tratados. Dentro de las manifestaciones extracolénicas
de PAF, se encuentran las maxilofaciales, como: osteomas y alteraciones dentales, que
pueden preceder por afios al desarrollo de poliposis colénica. A pesar de que en Chile
hay estudios de PAF y cancer de colon, son escasos los reportes de manifestaciones
maxilofaciales en estos pacientes. En la familia en estudio se encontré manifestaciones
descritas previamente como: odontoma, osteomas y malformaciones de incisivos;
adicionalmente tags mucosos que no se han asociado previamente al sindrome.
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ABSTRACT

Familial adenomatous polyposis (FAP) is an autosomal dominant hereditary syndrome
caused by the mutation of the APC gene. In its classic form, more than 100 intestinal
adenomatous polyps progress to colorectal cancer in almost 100% of cases if they
are not treated. Within the extracolonic manifestations of FAP are the maxillofacial,
such as: osteomas and dental alterations, which may precede the development of
colonic polyposis. Although studies of colonic adenomatous polyposis and colon cancer
exist in Chile, there are few reports of maxillofacial manifestations in these patients.
In the family under study, previously described manifestations were found, such as:
odontoma, osteomas and dental malformations; mucosal tags were also observed, with
no previous association with the syndrome.
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INTRODUCCION

La Poliposis adenomatosa familiar (PAF) es un sindrome
hereditario autosomico dominante causado por la mutacién del gen
APC (Adenomatous polyposis coli) en la linea germinal ubicado en el
cromosoma 5q21-22(". El criterio clinico para diagnosticar la forma
clasica de PAF es el desarrollo de 100 o mas polipos adenomatosos
colorrectales siendo la mayoria en pacientes menores de cuarenta afos.
Los pacientes con este sindrome progresaran a cancer de colon casi en
el 100% de los casos si no son tratados®@*.

Mutaciones en el gen APC, producen una serie de trastornos
genéticos, como la poliposis adenomatosa familiar (PAF) en su forma
clasica y atenuada, sindrome de Gardner y el sindrome de Turcot tipo
|| 8,

El Sindrome de Gardner (SG) es un trastorno genético autosémico
dominante™”.En un 20%-25% aprox. de los casos de SG, aparece como
resultado de mutaciones esponténeas, sin historia familiar reportada®”.
Se considera una variante de la PAF y se caracteriza por el desarrollo de
poliposis adenomatosa colorrectal y manifestaciones extra-intestinales:
osteomas, alteraciones dentales y tumores de tejidos blandos, entre otras
alteraciones!:367),

Las manifestaciones maxilofaciales se pueden encontrar mucho antes
de la poliposis colonica 8. A diferencia de los osteomas que surgen en la
pubertad, las anomalias dentales (AD) pueden ser evidentes incluso en la
nifiez, precediendo a la poliposis en unos 10 afios®. El 17%-75% de los
pacientes con SG pueden presentar AD(79),

Los dentistas deben ser conscientes y conocer las anomalias
maxilofaciales asociadas al SG ya que pueden desempefiar un papel
importante en el diagnostico precoz de este sindrome(" 4.

INFORME DEL CASO/FAMILIA

El presente estudio es parte del proyecto de investigacion PRI_ODO
16/05 de la Facultad de Odontologia de la Universidad de Chile y cuenta
con autorizacién del Comité de Etica de la Facultad. La probando 1.1,
se examind por primera vez a causa de una consulta de operatoria. Se
solicité una radiografia panoramica en la cual se observé la presencia de
un odontoma compuesto entre raices de pieza 26 y 27(Fig. 1). Al realizar
la anamnesis y preguntar por antecedentes familiares de patologia
intestinal, la paciente menciona que dos tios fallecieron de cancer de
colon (sujetos I1.5 y 11.9), un primo operado con colectomia profilactica por
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Figura 1. Radiografia panoramica de la probando, paciente lll1. Se
observa odontoma en zona anterior mandibular (Flecha blanca).

poliposis intestinal (sujeto 111.5). Dos tias con antecedentes de poliposis
colénica (I1.1 y 11.2), y una de ellas con historia de cancer gastrico (la
sujeto I1.1), tratada y con buena evolucién. Se contactan a familiares de
la probando. Cuatro integrantes de la familia de la probando, aceptaron
participar en el estudio. Al hacer la genealogia familiar, se omiten en ella
los integrantes de los que no se obtuvo informacion relacionada a PAF.

(Fig. 2)

Simbologia
[] Céncer colorrectal

[] Céncer géstrico
[ Poimos intestinales

m Anomalias méxilofaciales

E] Examinado en estudio
X Probando

Figura 2. Genealogia de la familia estudiada.

Los pacientes firmaron el consentimiento informado, se les realizo el
examen extra e intraoral, toma de fotografias, radiografias y muestras
sanguineas para posterior analisis genético.

Todos los pacientes examinados en el estudio fueron derivados a
Gastroenterologia para evaluar estado intestinal y/o presencia de poliposis
coldnica. Ninguno en el periodo de estudio realizo la visita al especialista.

DISCUSION Y CONCLUSION

La PAF puede presentarse sélo con manifestaciones colénicas/
intestinales o ademas con manifestaciones  extracolonicas/
extraintestinales®'%. Dentro de las manifestaciones coldnicas/intestinales
se encuentran los poélipos que comienzan a desarrollarse a los 20 afios ?68),
En el caso de los integrantes de la familia chilena estudiada diagnosticados
con poliposiscolénica y fallecidos por cancercolorrectal, lo hicieron a los
42 afos 5 meses (sujeto 11.9) y aproximadamente a los 54-55 afios de
edad (sujeto 11.5). Y el sujeto 111.5 con actualmente 34 afios de edad, se le
diagnosticépoliposiscoldnica a los 17 afios evitando la progresion a cancer
al realizar la colectomia preventiva.

Los pacientes con PAF pueden presentar una serie de neoplasias a lo
largo del tubo gastrointestinal. El fenotipo extracolonico de PAF se puede
manifestar con polipos con riesgo de transformacién maligna en: duodeno
(3-5%), tiroides (2%), pancreas (2%) y estomago (0,6%)". En la familia
chilena estudiada, una integrante de la familia (sujeto Il.1) ademas de
presentar pdlipos intestinales, desarrollé un cancer gastrico, del cual fue
tratada con buena evolucion.

Al realizar el examen clinico-radioldgico de la sujeto 11.7 de 63 afios de
edad, no se encontraron manifestaciones maxilofaciales asociadas a PAF
y la paciente no presentaba historia de pdlipos intestinales. Se debe tener
en cuenta que a pesar de ser un trastorno genético de herencia autosémica
dominante, existe la posibilidad de un 50% de no heredar la mutacion en el
gen APC, causante de PAF.

En lafamilia estudiada, el sujeto 1.2, 46 afios, los aumentos de volumen
mandibulares diagnosticados previamente como torus mandibular atipico,
son mas compatibles con el diagnoéstico de osteoma principalmente al
considerar su comportamiento clinico: crecimiento asimétrico, indoloro,
lento y continuo en el tiempo (Fig. 3).

Dentro de las AD mas comunes, se encuentra: la ausencia congénita

Figura 3. Fotografia clinica del paciente 1112, con aumento de volumen de
consistencia dura, de aspecto mamelonado y crecimiento asimétrico por
flanco lingual mandibular (Flecha negra).

de dientes, impactacion, hipercementosis, dientes supernumerarios,
odontomas y morfologia dentaria anormal®. En la familia chilena
estudiada, la probando (lll.1) presenté un odontoma compuesto; el
sujeto IIl.5 anomalias de morfologia de las piezas 7 y 10; y presencia de
calcificaciones intracamerales en molares de paciente 1.1 y II1.5.

En la familia estudiada, tanto el sujeto 1ll.2, 46 afos, que presentd
osteomas, comoel sujeto lll.1, 47 afios,que presentd un odontoma
compuesto, no asistieron a la evaluacién por gastroenterélogo para
realizacion de colonoscopia y evidenciar presencia de poliposis colénica
en el tiempo de duracion del estudio, sin confirmar el diagnéstico de PAF.A
pesar de la edad de los pacientes (46 y 47 afios) y antecedentes familiares
de PAF, es importante realizar el examen intestinal para descartar la
existencia de PAF atenuada que tiene un curso mas leve que la PAF
clasica con el desarrollo de menos numero de pdlipos y desarrollo tardio
en la edad de cancer colorrectal“®),

La condicion de Fordyce encontrada en el sujeto 1Il.2 se ha asociado
alSindrome de Lynch, y su variante Sindrome de Muir-Torre(".La presencia
de tags mucosos se han descrito principalmente en enfermedad de Crohn(2;
Sin embargo, esta excrecencia mucosa en el frenillo labial encontrada en
sujeto II1.1, 1Il.2 y 111.5 (fig.4), ha sido identificada comoapéndice del frenillo
vestibular, un fragmento de tejido mucoso que se desprende desde el
frenillo labial del maxilar de herencia autosémica dominante(™. Estos no
han sido descritos como manifestaciones orales asociadas a PAF.

Figura 4. Fotografia clinica del sujeto Ill 5. Se observa tag mucoso en
frenillo labial superior e incisivos laterales superiores con anomalia de
forma dentaria.

En conclusion, la familia chilena estudiada con poliposis adenomatosa
familiar, presenta manifestaciones similares a las reportadas en la
literatura. Es necesario contar con los resultados de las colonoscopias y
analisis genético de los pacientes para tener una orientacién mas certera
del curso clinico de la enfermedad.
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Los dentistas deben ser conscientes de que las anomalias orofaciales
podrian desempenar un papel importante en el diagndstico precoz de PAF.
Su conocimiento y deteccion temprana pueden facilitar el diagndstico de
sindromes especificos y posibles tumores malignos subyacentes.
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RELEVANCIA CLINICA

Justificacion cientifica para el estudio

En Chile y Latinoamérica se cuenta con escasos estudios de las
manifestaciones maxilofaciales de adenomatosis poliposa de colonica
familiar, las cuales se presentan una o varias décadas antes de las lesiones
del colon, por lo que el Cirujano Dentista puede contribuir al diagnostico
precoz de este sindrome.

Resultados principales y consecuencias practicas

En los pacientes examinados se observé alteraciones como: odontoma,
osteomas y malformaciones dentarias las que deben alertar al dentista para
realizar anamnesis dirigida a identificar antecedentes de lesiones benignas
o malignas a nivel intestinal en el paciente afectado y sus familiares.
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