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| Resumen |

Las fisuras orofaciales son un grupo de anomalias cuya
etiologia es resultante de la interaccion entre factores
genéticos y ambientales. Entre todos los genes candidatos
para la ocurrencia de fisuras orofaciales no sindromicas, el
mas citado y conocido es el IRF6; otros genes importantes
son el FOXE1, PVRL1 y el MSX1. A partir de nuevos datos
consolidados referentes a esta etiologia, se puede establecer
un sistema mas efectivo de orientacion genética para prevenir
la ocurrencia de estos tipos de anomalias.
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Abstract

Orofacial clefts are a group of anomalies whose etiology
derives from the interaction between genetic and
environmental factors. Among all candidate genes for the
occurrence of nonsyndromic orofacial clefts, IRF6 is the
most quoted and known. Other important genes are FOXEI,
PVRL1 and MSXI1. Thus, from new consolidated data for
this etiology a more effective system of genetic counseling
can be established to prevent the occurrence of these types
of anomalies.
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Las fisuras orofaciales son las malformaciones
craneofaciales mas cominmente encontradas en la especie
humana con una prevalencia mundial estimada de 1 por 700
individuos nacidos vivos (1). Se trata de un grupo de anomalias
cuya etiologia es caracterizada por un espectro de naturaleza
multifactorial resultante de la interaccion entre factores
genéticos y ambientales (Figura 1) (1-3).

Es de resaltar que diversos estudios asocian los factores
genéticos con el desarrollo de fisuras orofaciales (1-5) y
establecen una ocurrencia estimada entre 60% y 70% de casos
como aislados, sin ninguna combinacioén con sindromes u otras
malformaciones (2,6).

Este trabajo tuvo como objetivo delimitar, de manera breve,
las principales asociaciones existentes en la literatura vigente
entre fisuras orofaciales no sindrémicas y los principales
factores genéticos relacionados.

Por tratarse del que presenta mayor relacion con la ocurrencia
de fisuras y por estar involucrado en cerca de 12% de los casos
de fisuras orofaciales no sindromicas (1), el gen mas citado
y conocido entre todos los candidatos para la ocurrencia de
estas malformaciones en la actualidad es el IRF6; ademas, este
participa activamente en el desarrollo del sindrome de van der
Woude y del Pterigeon Popliteo (7). Otros genes importantes
que merecen destaque son el FOXE1, involucrado directamente
con el desarrollo embrionario; el PVRLI, decodificador de
moléculas de adhesion celular, y el MSX1, decodificador de
factores de transcripcion e involucrado en la etiologia de las
agenesias dentarias. Aunque menos relevantes, otros genes
candidatos al desarrollo de fisuras labiopalatinas son TGFA,
TGFB2, TGFB3, FGF, GLI2, JAG2, SATB2, LHX8, SKI,
ERBB2, SPRY2, TBX10 y MSX2 (1,4).
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Adicionalmente, en vista de la alta prevalencia de defectos
de esmalte dentario en individuos con fisuras orofaciales
(8), cabe destacar que un estudio reciente realizado por
Oliveira et al. (9), el cual investigd sobre mutaciones del gen
AMELX en individuos con fisuras orofaciales y defectos en el
esmalte dentario y sugiere que el respectivo gen es un posible
candidato para el acontecimiento de estos tipos de anomalia
craneofaciale.

Dada la gran diversidad fenotipica encontrada para las
fisuras orofaciales (10), especialmente en los casos mas graves,
es posible presuponer que estas malformaciones derivan de
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interacciones conjuntas entre los diferentes genes implicados
en la constitucion de un cierto genotipo (1,4); sin embargo,
todavia son recientes los hallazgos en estudios que tornan
posible una investigaciéon mas concreta y conclusiva sobre su
relacion exacta, inclusive con los factores ambientales (2,5).

Siendo asi, nuevos estudios que contemplan este tema
representan conocimientos de alta importancia para que a
partir de datos consolidados referentes a esta etiologia pueda
ser establecido un sistema efectivo de orientacion genética
con el objetivo principal de prevenir la ocurrencia de estos
tipos de anomalias.

Fisuras labiopalatinas

Figura 1. Principales elementos de la etiologia de las fisuras labiopalatinas. Fuente:
Elaboracion con base en Rahimov et al. (4) y Garib et al. (5).
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