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Introduccién

El sindrome de Gorlin-Goltz en un desorden autosémico dominante, caracterizado
por una predisposicion cancerigena y multiples defectos de la piel, sistema nervio-
so, ojos, glandulas endocrinas y huesos con expresion variable. Fue reportado por
primera vez en 1894 por Jarish y White, y descrito posteriormente entre 1950 y
1960 por Gorlin y Goltz. Los pacientes tienen propensién a desarrollar carcinomas
basocelulares de la piel, multiples queratoquistes en los maxilares, meduloblastomas
y fibromas ovéricos. También se le conoce como sindrome de cacinoma nevo ba-
socelular, Sindrome de carcinoma nevoide de células basales, polioncosis - cutaneo
- mandibular hereditaria o quinta facomatosis. Se presenta el reporte de un caso
clinico atendido en la ciudad de San Luis Potosi en el Hospital Central Dr. Ignacio
Morones Prieto. LUXMEDICA 2010;5(14): 33-39

Presentacién del caso

Ficha de identificacion: Femenino de 9 afios de edad, con escolaridad de tercero
de primaria, originaria de la ciudad de San Luis Potosi y residente de la misma,
de religién catdlica.

Antecedentes Heredo Familiares: Abuela materna y paterna con HTA, abuelo
materno con diabetes mellitus tipo 2 (DM2), tios abuelos maternos con DM2,
hermana con fisura labio-palatina.

Antecedentes Personales No Patolégicos: Habita casa con todos los servicios,
3 recdmaras, 6 habitantes, zoonosis con peces, habitos de higiene adecuados
(aseo personal diario incluyendo cambio de prendas intimas, aseo dental 2 ve-
ces por dia), habitos alimenticios adecuados en cantidad y calidad, inmunizacio-
nes completas hasta la fecha.

*

Estudiante del décimo semestre de Medicina, UAA.
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Antecedentes Perinatales: Producto de primigesta, embarazo normoevolutivo,

resolucion por cesarea debido a sospecha de producto macrosémico, producto
pretérmino (8 meses), peso de 3900 gr, talla de 49cm, presento cianosis a los 15
minutos de nacimiento, permanecié en incubadora por 1 dia y en fototerapia por
2 dias. Alimentacion por seno materno hasta los 8 meses, inicio ablactacién a los
7 meses y destete al afio. Desarrollo psicomotriz con sostén cefalico a los 4 meses,
inicio demabulacién a los 12 meses, fonemas a los 2 afos.

Antecedentes Personales Patologicos: A los 2 afios de edad presento varicela sin

secuelas posteriores, también presento crisis convulsivas febriles y posteriormente
también a la edad de 4 afios. A los 6 afos sufrié traumatismo cortante en mano
izquierda que le ocasion6 seccién de tendones flexores, por lo que se realizé co-

rreccién quirdrgica.

Padecimiento actual: Inicia en septiembre de 2008 con dolor moderado en zona de

maxilar superior derecho por lo que fue llevada al IMSS donde le proporcionan
tratamiento con aspirina y paracetamol presentando leve mejoria. También refie-
re disminucién de la agudeza visual en ojo izquierdo

Es referida con médico genetista.

Continta el aumento de volumen de la zona, hasta mostrar asimetria facial evi-

dente, por lo que es referida a consulta de cirugia maxilofacial.

Exploracion Fisica:

Peso: 42.4 kg (pc 95)

TA: 110/70 mmHg

FC: 80x”

FR: 24x’

Temperatura: 37°C

Edad aparente mayor a la cronolégi-
ca

Frente prominente

Hipertelorismo ocular

Puente nasal pequefio y aplanado
Prognatismo

Cuello corto

Espacio interdental aumentado
Mdltiples procesos carios incipientes
Higiene regular

Aumento de volumen en fondo
de saco vestibular maxilar derecho
desde OD 55 (primer molar supe-
rior) hasta tuberosidad del maxilar,
indurado a la palpacién bien cir-
cunscrito, no doloroso, sin datos de
secrecion

No hay visceromegalias

Genitales en Tanner 1
Extremidades superiores alargadas
Extremidades inferiores con genu
valgo

Piel y tegumentos normocrémicos
e hidratados.

Resto sin datos de relevancia.

Examenes de laboratorio y gabinete:
14sept09: Hb 13.8 g/dL, Hto 42.5 %, plaquetas 286 000 cel/mm?3, TP 13.2 "TTP
31.6"
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Imagen 2: Ortopantomografia mostrando lesion radioliicida =
de aspecto quistica en maxilar superior derecho con =
desplazamiento patologico de OD 17; se aprecia germen de =
OD 28 desplazado de igual manera. =
Imagen 1: Radiografia cefdlica lateral =
donde se aprecia quiste en maxilar =
superior derecho. =
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Imagen 3y 4: TAC de macizo facial donde se pueden apreciar los limites anatomicos de la lesion. =
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Imagen 5: TAC simple de crdneo, de apariencia  Imagen 8: RM de cara en donde se aprecia
normal tamario de la lesion.
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Imagen 6: TAC contrastada de crdneo de Imagen 9: RM de cara en T2
apariencia normal
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Imagen 10: radiografia de torax mostrando costilla

bifida.
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Imagen 11: imagen de la retina mostrando fibrosidad
blanda en ojo derecho.

Biopsia por aspiracién: se obtienen 20
cc de material blanco amarillento viscoso.
Se obtiene muestra de epitelio de la capsu-
la de la lesion.

Reporte de biopsia: queratoquiste odon-
tégeno, proceso xantogranulomatoso.
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Reporte postquirdrgico: se encuentra
cavidad quistica en regiéon maxilar supe-
rior, la cual se extiende hacia su borde su-
perior y posterior con contenido caseoso
y epitelio adherido a la mucosa oral en
su cara externa, con presencia de gérme-
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nes dentales de OD 18, asi como cavi-
dad quistica de similares caracteristicas
en maxilar superior izquierdo, con menor
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extensién y con involucro de gérmenes
dentarios de OD 27 y 28.

El sindrome de Gorlin-Goltz es un desor-
den clinico poco frecuente hereditario de
caracter autosémico dominante con pene-
trancia levada (97%) y expresion fenoti-
pica variable. Se caracteriza por multiples
nodulos cutdneos en piel no expuesta al sol
y también en piel de cara que tienden a
malignizarse como nevos de células basa-
les, queratoquistes odontégenos multiples,
hipertelorismo, amplia raiz nasal. En la ma-
yoria de los casos se manifiesta a temprana
edad o cerca de la pubertad con edad de
diagnoéstico promedio que varia desde los
5 hasta los 30 anos de edad, afecta mas a
la raza blanca y por igual a ambos sexos.

Nomland en 1932 fue el primero que
dio individualidad a este proceso de “epi-
teliomas basales multiples”, pero no obser-
vO otras caracteristicas muy frecuentes, fue
hasta 1939 cuando Straith las asocié con los
quistes maxilares. Em 1951, Binkley y Jo-
hnson comprobaron que el cuadro descrito
por Nomland aparecia asociado a muchas
malformaciones cutdneas y extracutaneas,
pero hasta 1960 Gorlin y Goltz realizaron
un estudio genético de gran valor para esta
entidad.

La Clasificaciéon Internacional de Enfer-
medades Aplicadas a la Odontologia y Es-
tomatologia (CIE - AO) lo incluye dentro
de las anomalias congénitas y otras hamar-
tomatosis.

Se ha demostrado en diferentes inves-
tigaciones la asociacién de este sindrome
con mutaciones en el gen PATCHED lo-
calizado en el cromosoma 9922.3-g31 y
1p32. La biologia molecular de los tumores
que aparecen en este sindrome es similar a
la del retinoblastoma caracterizada por una
mutaciéon en un oncogen recesivo. El gen
PTCH actua tanto en el desarrollo del in-

dividuo como en la supresién tumoral. Las
anomalias congénitas son consecuencia de
la mutacion en una de las copias de este
gen mientras que la aparicion de tumora-
ciones requiere la mutacion de las dos co-
pias. La incidencia del sindrome de ese 1
por cada 50,000-150,000 habitantes.

La lesién cutanea fundamental es el epi-
telioma basocelular con aspecto nevoide,
son elementos papuloides, a veces man-
chas pigmentadas de milimetros a medio
centimetro de didmetro de color oscuro,
que se localizan principalmente en la mitad
superior de la cara, la segunda localizacién
en frecuencia es el cuello y el tercer lugar es
la zona axilar. Otra lesion es el epitelioma
de aspecto clasico o comun, algunos des-
tructivos del globo ocular. Malformaciones
cutdneas como quistes epidermoides-que-
ratoquistes palmo plantares, cicatrices pun-
tiformes o depresiones en manos y pies.

Las lesiones extracutdneas son diver-
sas. En tejido 6seo se observan quistes de
maxilares (queratoquistes), anomalias cos-
tales (sinostosis, costillas ensanchadas, cos-
tilla bifida), anomalias vertebrales (escolio-
sis, cifosis, fusion de vértebras), amplia raiz
nasal y otras anomalias éseas (prognatis-
mo, huesos supernumerarios, anomalia de
Sprengel). Puede haber también malposi-
cién dentaria, retenciones dentarias multi-
ples y oligodoncia de los incisivos laterales.
Son frecuentes la agenesia parcial del cuer-
po calloso (meduloblastoma, gliomatosis) y
la hidrocefalia. Frecuentemente de observa
hipertelorismo. Se puede asociar a fibroma
de ovario entre otras anomalias. Kimonis y
col. describieron que el diagnoéstico para el
sindrome debia basarse en la presencia de
dos criterios principales o uno principal y
dos menores.
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Criterios principales

* Mas de dos carcinomas basocelulares o
uno en menor de 20 anos.

* Queratoquistes de los maxilares demos-
trados en estudios histopatol6gicos.

* Tres o mas pits palmares y plantares.

* Calcificacién bilaminar de la hoz del ce-
rebro.

* Costillas bifidas fusionadas o marcada-
mente expandidas.

* Pariente de primer grado con el sindro-
me.

Criterios menores

* Macrocefalia determinada después de
ajustar edad.

* Malformaciones congénitas: fisura la-
bial o palatina, prominencia frontal,
fascies anchas, hipertelorismo modera-
do o severo.

* Otras alteraciones esqueléticas: Defor-
macién de Sprengel, marcada deforma-
cion pectoral, marcada sindactilia de los
digitos.

* Anomalias radiogréficas: Puente en silla
turca, anomalias vertebrales tales como
hemivértebras, fusion o elongaciéon de
los cuerpos vertebrales, defectos de
modelaje de manos y pies, o radioluci-
dez en forma de llamas en las manos o
pies.

* Fibroma de ovario.

* Meduloblastoma.
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