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Resumen

Descrito por primera vez en 1987, el Sindrome de Pai
se considera una variante rara de la displasia fronto-nasal.
Consiste en el fallo del cierre de la linea media y sus sig-
nos son encéfalo-crdneo-faciales. Los hallazgos que con-
forman el sindrome son: la presencia de una variedad de
polipos (intranasal, cutdneos y alveolar del maxilar su-
perior), fisura ésea y labiopalatina en la linea media, li-
poma intracraneal y agenesia parcial o total del cuerpo
calloso.

Su causa es desconocida y su presentacion esporddica.
La incidencia se estima en 1 de cada 20.000 a 40.000 re-
cién nacidos, siendo el sexo femenino el mas afectado.

El objetivo de este articulo es presentar el primer caso
clinico documentado en México con estas caracteristicas,
y de acuerdo al dltimo caso publicado en 2014 por Mee
Hong, es el nimero 38 de la literatura mundial.

Melloni Magnelli, L.F.

Abstract

Described by the first time in 1987, Pai's Syndrome is
considered a rare variant of the displasia fronto-nasal. It
consists of the fault of the closing of the middle line and
his signs are encephalo-craneo-facial. The findings of the
syndrome are the presence of a variety of polyps (intra-
nasal, cutaneous and alveolar of the upper jaw), bony and
lip-palate cleft in the middle line, intracranial lipoma and
partial or total agenesia of the corpus callosum.

The etiology of this syndrome is not known, and its
presentation is sporadic. The incidence is estimated in 1
of every 20.000-40.000 newborn children, being the most
affected feminine sex.

The aim of this article is to present the first clinical
case reported in Mexico with these characteristics and
that in agreement to the last case published in 2014 for
Mee Hong, it is number 38 of the world literature.
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Introduccion

Definido por primera vez en 1987 por Pai (1), este
sindrome consiste en el fallo del cierre de la linea media
y sus signos son encéfalo-craneo-faciales. Se caracteriza
por la presencia de una variedad de pdlipos (intranasal,
cutdneos y alveolar del maxilar superior) todos ellos lo-
calizados en la linea centrofacial (2).

Los pdlipos son el marcador principal ya que estan
presentes en el 100% de los casos publicados (1-16). His-
tolégicamente se describen como tejido dermoide o
hamar tomatoso; una combinacion de piel, gldndulas pi-
losebaceas y tejido graso normal (3,6,8). Son de diferen-
tes tamafios y varian en nimero de 1 a 3 en cada paciente,
aunque pudieran no estar presentes, y se localizan sobre
el labio superior, en el dorso nasal e incluso en la frente.
El pdlipo congénito nasal emerge del septum nasal y por
lo general es unilateral. El pdlipo alveolar se localiza en
la hendidura media superior, entre dos frenillos, con o
sin labio hendido y hendiduras dseas del maxilar supe-
rior, que pueden ir desde una simple muesca hasta una fi-
sura completa del labio y del paladar en la linea media
(2-4,10).

Los lipomas intracraneales forman parte también de
los signos del Sindrome de Pai. (3,6,11) y se localizan
principalmente en la cisura interhemisférica. Los lipomas
del cuerpo calloso presentan diversos grados de disgene-
sia llegando hasta la agenesia del cuerpo calloso. Actual-
mente se sabe que la formacion de lipomas resulta de una
persistencia anormal y una mala diferenciacién de la me-
ninge primitiva, un derivado mesenquimatoso de la cresta
neural que normalmente da lugar a la formacion de las
cisternas subaracnoideas. Clinicamente, el 50% son asin-
tomdticos o se asocian a sintomas neurolégicos inespeci-
ficos como retraso psicomotor, cefalea y epilepsia.
Castori en el 2007 (8) recogi6 el primer caso de Sindrome
de Pai con agenesia del cuerpo calloso, a diferencia de
otras publicaciones previas en las que solo se mencio-
naba la presencia del lipoma intracraneal.

El Sindrome de Pai puede diagnosticarse mediante ul-
trasonido de control prenatal, como describen Chousta y
col. (11) Andreeva y col. (12) y Ocak y col. (13). En el
caso recogido por Blouet (14), y debido a los hallazgos
del ultrasonido, los padres solicitaron terminar con el em-
barazo a las 35 semanas acogiéndose a la ley francesa por
encontrar agenesia del cuerpo calloso, lipoma intracraneal
de tipo tibulo-nodular, 2 pdlipos cutdneos, nariz bifida,
fisura centroalveolar, con mal prondstico reconstructivo
y Neuromotor.

El Sindrome de Pai puede encontrarse también en
combinacién con alopecia frontal triangular, hipertelo-
rismo discreto o hipotelorismo (2,8,10), nariz bifida, pa-
ladar alto, uvula bifida, diastema de la denticion maxilar,
frenillo maxilar doble, clinodactilia, hernia inguinal, crip-
torquidia e hipospadias, entre otros. Lederle y col. (2)
refieren en 1 de sus casos la presencia de un bronquio ec-
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topico que surge de la trdquea a menos de 2 cm por en-
cima de la carina.

La incidencia de este sindrome se estima en 1 de
cada 20.000 a 40.000 recién nacidos, con mayor fre-
cuencia en el sexo femenino (6). Su causa se desconoce
(1-15) y su presentacion es esporddica. Puede ser el re-
sultado de anomalias cromosémicas y medioambienta-
les. Masuno y col. (5) sefalan como causa una traslo-
cacién de novo y describen a una familia con defectos
de la linea media en 5 generaciones, comportandose con
un patrén hereditario autosémico dominante de expre-
sion variable, asi como recesiva ligada al cromosoma X
(4,59,15).

Caso clinico

Varén de 3 meses de edad producto de quinta gesta,
madre de 34 afios de edad y padre de 39, no cosangui-
neos. Antecedente de tia materna con epilepsia y de her-
mano mayor de 6 afios con autismo. Embarazo normo-
evolutivo y nacimiento a termino mediante cesdrea por
presentacion pélvica, sin complicaciones postnatales.

Es referido a la consulta externa de Cirugia Pldstica
Pediatrica por presentar dificultad respiratoria nasal por
obstruccién de la narina derecha por pdlipo, asi como
masa intraoral pediculada en la encia superior entre 2 fre-
nillos labiales (Fig.1-4). Normocéfalo, sin hipertelorismo,
epifora del ojo derecho, paladar alto, dvula y paladar
bien formados.

La tomografia axial computarizada (TAC) de craneo
y macizo facial revel6 agenesia de cuerpo calloso aunada
a una imagen hipodensa en la linea interhemisférica a
nivel de las astas frontales, correspondiente a un lipoma
con bordes irregulares de 3,8 x 2,1 x 1,7 cm; espina bifida
oculta a nivel de columna cervical y fisura central a nivel
de la arcada del maxilar superior (Fig. 5-7).

El electroencefalograma estuvo dentro de los limites
normales para la edad del paciene, sin evidencia de acti-
vidad paroxistica ni de foco de lesion.

Practicamos reseccién quirdrgica en huso tanto del
polipo nasal unico (de forma irregular, lobulado que
midié 0,9 x 0,7x 0,5 cm) como del pélipo intraoral (de
2x1x0,7 cm) (Fig.8-10). El estudio anatomopatoldgico
informé de polipos escamosos queratinizados con pre-
sencia de anexos pilosebdceos y de tejido fibroadiposo,
con escasas gldndulas mucinosas sin componentes inma-
duros o malignos.

El seguimiento del paciente en consulta externa hasta
la edad de 1 afo y 8 meses en el momento de la publica-
cién de este articulo, ha sido favorable y sin complica-
ciones. Neurolégicamente, a pesar de presentar agenesia
del cuerpo calloso, se mantiene alerta con desarrollo si-
comotor acorde para su edad y sin crisis convulsivas (Fig.
11 y 12). El estudio cromosdmico fue masculino 46 XY
con cariotipo normal.



Primer caso clinico de Sindrome de Pai en México

Fig. 1. Varén de 3 meses de edad. Polipo nasal narina derecha. Fig. 2. Polipo intraoral pediculado en encia superior.

Fig. 3. Pdlipos nasal e intraoral. Fig. 4. Doble frenillo labial superior.

Fig. 5 y 6. Lipoma intracraneal y agenesia del cuerpo calloso. Fig. 7. Fisura en linea media de maxilar superior.
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Fig. 8 y 9. Imagen del postoperatorio inmediato. Fig. 10. Piezas quirurgicas: poélipo nasal referido
con hilo de sutura y pélipo intraoral.
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Fig. 11. Control postoperatorio a los 7 dias de la reseccion del pélipo intranasal derecho y del y polipo maxilar.

Fig. 12. Cita de control a los 45 dias de postoperatorio.
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Primer caso clinico de Sindrome de Pai en México

Tabla I. Caracteristicas Clinicas de Pacientes con Sindrome de Pai

Autor Publicacion Sexo |[Edad| US | PN | PC | PM | DF [ LHM| FO | LIC |A.CC
Melloni Monterrey, México 2015 M 3m -
Mee Hong Seil, Corea 2014 F 2m
Abdollahifakhim | Trabiz, Irdn 2014 F 12a
Blouet Berlin, Alemania 2014 F *
Azurdia Vermont EUA 2013 M 3m
Ocak Estambul Turquia 2013 M RN
Arconada Maracaibo Venezuela 2013 M 6m
Abdelmaaboud Doha, Qatar 2012 M RN
Lederle Bélgica 2012 M 8a

F 4a

F 18m
Zenetta Argentina, B. Aires 2011 M 11m
Ochoa Cérdoba Argentina 2010 F RN
Andreeva Mosci Rusia 2010 F RN
Gallardo Lugo Perd 2010 F RN
Savasta Pavia Italia 2008 F 13a
Vaccarella Alessandria Italia 2008 F RN

F
Chousta Francia 2008 F RN
Guion Almeida Sao Paulo Brasil/Chile 2007 F

F

M

F

F

M

M
Castori Roma Italia 2007 M Im
Imai Sendai Jap6n 2007 F Sa

F RN
Szeto Montreal Canada 2005 M RN
Coban Turquia 2003 M 17a
Da Silva Freitas | Parand Brasil 2003 F
Al Mazrou Riyadh A. Saudita 2001 F RN
Mishima Okayama Japén 1999 F RN
Masumo Yokohama Japén 1997 F 13a
Rudnik Bon Alemania 1994 M
Reardon Londres Inglaterra 1990 M RN
Pai South Carolina USA 1987 M RN

Sexo: M = masculino

Edad: m = meses

F = Femenino
a= anos

* interrupcion del embarazo a las 35 semanas de gestacion.

US = Ultrasonido prenatal LHM = Labio hendido linea media

PN = Pdlipo nasal ] FO = Fisura osea [ ]
PC = Pdlipo cutaneo I L IC = Lipoma intracraneal [ ]
PM = Pdlipo maxilar A CC = Afeccidn del cuerpo calloso a
DF = Doble frenillo . ~
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Tabla Il. Caracteristicas que conforman el Sindrome de PAI

TOTAL DE PACIENTES REPORTADOS
SEXO: FEMENINO
MASCULINO
COMBINACION DE POLIPOS FRONTO-NASALES
INTRANASAL
CUTANEOS
MAXILARES
DOBLE FRENILLO LABIAL
LABIO HENDIDO LINEA MEDIA
FISURA OSEA ALVEOLAR
LIPOMA INTRACRANEAL
AFECCION DEL CUERPO CALLOSO
HIPERTELORISMO
HIPOTELORISMO
DX POR ULTRASONIDO PRENATAL

38 100%
22 58%
16 42%
25 66%
17 44%
12 31%
12 31%
20 52%
6 15%
32 84%
22 57%
14 36%
2%
5 13%

Discusion

A los 27 afios de su descripcion inicial, Pai (1) pre-
sento este sindrome en 1987 como una variante de la dis-
plasia fronto-nasal y desde entonces, solo se han docu-
mentado de forma esporddica 38 casos (7). Sus semejan-
zas y diferencias se deben a la variabilidad fenotipica
(2-5) y se resumen en las Tablas I y II.

El caso que presentamos es de un varén. El estudio cro-
mosomico fue 46XY sin cambios estructurales y posible-
mente como un caso aislado sin antecedentes heredo-
familiares. La prevalencia por género es mayor en el sexo
femenino segtin Vacarrella (6). De los 38 casos publica-
dos, 22 son femeninos (58%) y 16 masculinos (42%).

En nuestro paciente no se llegé al diagnostico de Sin-
drome de Pai hasta el nacimiento, y no por ultrasonido
prenatal como otros casos publicados (13%) por Chousta
(11), Andreeva (12) Oack (13) y Boulet (14).

Los pdlipos frontonasales, en diferentes combinaciones,
(nasales 25/38=66%, cutdaneos 27/38=71% y 12/38=31% al-
veolares) se encontraron en el 100% de los casos documen-
tados. En el caso que presentamos se dio la combinacién de
1 pélipo nasal congénito y 1 maxilar entre 2 frenillos labia-
les, sin presentacién de pdlipos cutaneos ni de fisura del
labio superior (52%). El pélipo nasal le ocasionaba dificul-
tad para respirar por la nariz por obstruccién y el pélipo al-
veolar dificultad para la alimentacion; una vez resecados
quirdrgicamente cedieron estos sintomas, evolucionando fa-
vorablemente. La descripcion patoldgica para ambos poli-
pos fue de tumoraciones dermoides o hamartomas, coinci-
dente con lo referido en la literatura al respecto (3,6,8).

La presencia de un lipoma intracraneal en esta zona se
presento en el 84% de los casos descritos, con afeccién
del cuerpo calloso en el 57% (Tablas I y II). En nuestro
caso se diagnosticé agenesia del cuerpo calloso con li-
poma intracraneal. El estudio de electroencefalografia fue
normal y sin repercusién neuromotora hasta el momento
actual.
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Dentro de la gama de posibles combinaciones en la
presentacion de este sindrome, nuestro caso es muy se-
mejante al recogido por Zenetta y col. (3). Ambos de sexo
masculino, caracterizados por un pélipo nasal en la narina
derecha y otro en region alveolar entre 2 frenillos labia-
les, sin pdlipos cutdneos y sin labio hendido, presencia
de lipoma intracraneal y agenesia del cuerpo calloso.

Conclusiones

A los 27 afios de su primera descripcion, el Sindrome
de Pai cuenta con tan solo 38 casos recogidos en la lite-
ratura mundial. En la actualidad, con las técnicas de ul-
trasonido en 3D durante el embarazo, es posible sospe-
char el cuadro clinico que se comprueba al nacimiento.

Consideramos nuestro caso como el primero recogido
en México que cumple con los criterios para ser diag-
nosticado como Sindrome de Pai.

Ante toda masa tumoral pediculada en la linea media
facial se recomienda descartar extension intracraneal con
la finalidad de advertir a los padres de un posible retraso
psicomotor o inclusive, el origen de crisis convulsivas.
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