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Caso clinico

Motivo de consulta. Nifia de 3a 7m que presenta una tume-
faccion progresiva de los pémulos. En un accidente de coche su-
frid hace un mes un traumatismo craneofacial con equimosis
periorbitaria, sin epixtasis, rinolicuorrea, ni telecanto traumati-
€0, que requirio su hospitalizacion en otro Centro y laaplicacion
de puntos de sutura en el polo frontal izquierdo.

Historia familiar. Tercer hijo de padres no consanguineos.

Antecedentes personales. Nacida de parto eutdcico con pe-
so de 3,3 kg. Buen progreso estaturoponderal y desarrollo psi-
comotor normdl. Incisivos superioresa 10m einferioresa 13m.
Correctamente inmunizada. B&sicamente sana.

Examen fisico. Buen estado general. Datos somatométricos
dentro de percentiles para su edad y constantes vitales norma-
les. Ingpeccion: perfil nasomaxilar convexo con prognatismo su-
perior por tumefaccién maxilar bilateral (Fig. 1), sin signosin-
flamatorios cutaneos, hematomas locales ni crepitaciones Gse-
as. Anteversion del 1abio superior, mordida anterior abierta, ma-
loclusion (11-A) de Angle, desplazamiento dental medial y oji-
vapalatinaleve. Adenopatias submaxilaresindolorasy rodade-
ras. El examen osteoarticular, neurol dgico, agudezavisua y au-
dicidn, sin alteraciones. Resto de la exploracion por aparatosy
sistemas dentro de la normalidad.

Se realizaron, hemograma, V SG., bioquimica hemética
con ionogramay fosfatasa alcaling, andlisis de orina con esti-
macion de calciuria, y exploracidn oftalmol6gica, sin altera-
ciones. El estudio radiogréfico, RX de crdneo y senos para-
nasales (proyecciones de Waters, Towne), RX de huesos lar-
gosdelas extremidadesy TAC craneal axial y coronal, infor-
ma de rarefaccion difusa multiloculada de los maxilares su-
periores, con obliteracion sinusal parcial, y alteraciones quis-
ticas mas manifiestas en las ramas horizontales de las man-
dibulas (Fig. 2).

Una fotografia de sus hermanos nos permitié confirmar el
diagndstico de presuncion.

Figura 1. Paciente con facies oriental oide.

Pregunta
1. ¢Cual es su diagndstico?
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Querubismo

Laanamnesisy exploracion adecuadas, -a pesar del antece-
dente traumético reciente de nuestra paciente-, orientan facil-
mente con €l apoyo de laradiologia haciael diagndstico de es-
ta entidad, también denominada enfermedad de Jones®, dis-
plasia multiquistica de los maxilares o tumoracion maxilar fi-
brosa familiar de cdlulas gigantes (Mc Kusick 118400).

Se trata de un trastorno de la morfohistogénesis de |os ma-
xilares de causa desconocida, agrupado dentro de las osteo-
condrodisplasias no presentes al nacimiento por el Comité
Internacional de expertos en Enfermedades Oseas
Congtitucionales (CIN/ECO, J. Spranger, 1992). De forma ca
racteristica comienza a manifestarse a partir del segundo o ter-
cer afio de vida por una dismorfologia simétricade la cara, con
ensanchamiento de la parte media con mejillas rechonchas, ele-
vacion del labio superior, y “ojos suplicantes’ que proporcionan
la expresion de querubismo. De evolucion inicialmente répida,
se acompafia de serias alteraciones dental es (trastornos erupti-
vos, apifiamiento, exfoliacion precoz), y evidencia radiografi-
ca de quistes patognomonicos en “ pompas de jabon” @. En ge-
neral, regresa parcialmente en la pubertad y presenta cambios
esclerdticos en |a etapa adulta.

Suincidencia es desconocida. En amplias casuisticas® sere-
conocid que no existe influencia étnicay que e querubismo se
transmite con carécter autosdmico dominante, con expresividad
variable y predileccidn por el sexo masculino por penetrancia
incompleta. Lafatade datos en lahistoriafamiliar eincluso de
signos en los padres y hermanos no excluyen esta posibilidad s
no se realiza una busqueda deliberada. En nuestro caso dos her-
manos de la paciente tienen e mismo perfil facial aunque en me-
nor grado.

No requiere tratamiento quirdrgico, salvo en presenciade -
teraciones respiratorias 0 severa repercusion en el lenguaje. El
estudio microscdpico demuestra numerosas células gigantes mul-
tinucleadas y sustitucion por tejido fibroso.

Excluidas | as alteraciones congénitas que originan deformi-
dades precocesy discrepancias del complejo craneofacia de apa-
ricién neonatal, debe de establecerse el diagnostico diferen-
cial:
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1)-Con alteraciones constitucional es del modelaje craneo-
facial® debidas a hiperdensificacion de labase craned con sin-
drome secundario de pares craneales, alteraciones visuales, au-
ditivas, y respiratorias. Trabeculodisplasias localizadas con pre-
dominio craneometafisario, osteopetrosis de Albers-Schomberg
tarda, disostoesclerosis, hiperostosis de Hallyday, displasiacra-
neometafisaria (leontiasis Gsea), periostio-endostio-displasias,
displasias peridsticas craneodiafisarias, hiperfosfatasia, y fun-
damentalmente, con las fibrodisplasias esqueléticas, displasia
fibrosa de la mandibula de |a osteodistrofia poliostética (sin-
drome de McCune-Albright).

2)-Formas sindrémicas® con disostosis y displasias maxi-
lonasales, y neoformaci ones maxilares osteoperidsticas, enfer-
medad de Caffey, hipervitaminosis A, escorbuto, sindrome hi-
perostosis-hiperfosfatemia, enfermedad de Paget juvenil, quis-
tes maxilares del sindrome del carcinoma de células basales ne-
voides mltiples, -y- secundarias a hiperactividad osteolitica u
osteopordtica, hiperparatiroidismo primario, “facies orienta-
loide” delatalasemiamaior y esferocitosis hereditaria, trauma-
tismos con hematomas subperidsticos y fracturas maxilares del
complgo orbitomalar y nasoetmoidal, osteomidlitis, histiocito-
sis X, neurofibromatosis, neoplasias odontdgenas posteriores
(ameloblastoma), metéstasis de neuroblastoma, sarcomay leu-
cemia

También se han descrito casos aislados de una asociacion
conocida como sindrome de Ramon (Mc Kusick 266270), en la
que demés del querubismo existen, hipertrofia gingival, hiper-
tricosis, epilepsia, retraso mental y fracaso del crecimiento.
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