
Caso clínico
Motivo de consulta. Niña de 3a 7m que presenta una tume-

facción progresiva de los pómulos. En un accidente de coche su-
frió hace un mes un traumatismo craneofacial con equimosis
periorbitaria, sin epíxtasis, rinolicuorrea, ni telecanto traumáti-
co, que requirió su hospitalización en otro Centro y la aplicación
de puntos de sutura en el polo frontal izquierdo.

Historia familiar. Tercer hijo de padres no consanguíneos.
Antecedentes personales. Nacida de parto eutócico con pe-

so de 3,3 kg. Buen progreso estaturoponderal y desarrollo psi-
comotor normal. Incisivos superiores al 10m e inferiores al 13m.
Correctamente inmunizada. Básicamente sana. 

Examen físico. Buen estado general. Datos somatométricos
dentro de percentiles para su edad y constantes vitales norma-
les. Inspección: perfil nasomaxilar convexo con prognatismo su-
perior por tumefacción maxilar bilateral (Fig. 1), sin signos in-
flamatorios cutáneos, hematomas locales ni crepitaciones óse-
as. Anteversión del labio superior, mordida anterior abierta, ma-
loclusión (II-A) de Angle, desplazamiento dental medial y oji-
va palatina leve. Adenopatías submaxilares indoloras y rodade-
ras. El examen osteoarticular, neurológico, agudeza visual y au-
dición, sin alteraciones. Resto de la exploración por aparatos y
sistemas dentro de la normalidad.

Se realizaron, hemograma, VSG., bioquímica hemática
con ionograma y fosfatasa alcalina, análisis de orina con esti-
mación de calciuria, y exploración oftalmológica, sin altera-
ciones. El estudio radiográfico, RX de cráneo y senos para-
nasales (proyecciones de Waters, Towne), RX de huesos lar-
gos de las extremidades y TAC craneal axial y coronal, infor-
ma de rarefacción difusa multiloculada de los maxilares su-
periores, con obliteración sinusal parcial, y alteraciones quís-
ticas más manifiestas en las ramas horizontales de las man-
díbulas (Fig. 2). 

Una fotografía de sus hermanos nos permitió confirmar el
diagnóstico de presunción.

Pregunta
1. ¿Cuál es su diagnóstico?
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¿CUAL ES SU DIAGNOSTICO?

Figura 1. Paciente con facies orientaloide.

Figura 2. TAC: engrosamiento uniforme del maxilar superior y ocupación
de senos por alteraciones quísticas en la región molar.



Querubismo
La anamnesis y exploración adecuadas, -a pesar del antece-

dente traumático reciente de nuestra paciente-, orientan fácil-
mente con el apoyo de la radiología hacia el diagnóstico de es-
ta entidad, también denominada enfermedad de Jones(1), dis-
plasia multiquística de los maxilares o tumoración maxilar fi-
brosa familiar de células gigantes (Mc Kusick 118400). 

Se trata de un trastorno de la morfohistogénesis de los ma-
xilares de causa desconocida, agrupado dentro de las osteo-
condrodisplasias no presentes al nacimiento por el Comité
Internacional de expertos en Enfermedades Oseas
Constitucionales (CIN/ECO, J. Spranger, 1992). De forma ca-
racterística comienza a manifestarse a partir del segundo o ter-
cer año de vida por una dismorfología simétrica de la cara, con
ensanchamiento de la parte media con mejillas rechonchas, ele-
vación del labio superior, y “ojos suplicantes” que proporcionan
la expresión de querubismo. De evolución inicialmente rápida,
se acompaña de serias alteraciones dentales (trastornos erupti-
vos, apiñamiento, exfoliación precoz), y evidencia radiográfi-
ca de quistes patognomónicos en “pompas de jabón”(2). En ge-
neral, regresa parcialmente en la pubertad y presenta cambios
escleróticos en la etapa adulta.

Su incidencia es desconocida. En amplias casuísticas(3) se re-
conoció que no existe influencia étnica y que el querubismo se
transmite con carácter autosómico dominante, con expresividad
variable y predilección por el sexo masculino por penetrancia
incompleta. La falta de datos en la historia familiar e incluso de
signos en los padres y hermanos no excluyen esta posibilidad si
no se realiza una búsqueda deliberada. En nuestro caso dos her-
manos de la paciente tienen el mismo perfil facial aunque en me-
nor grado.

No requiere tratamiento quirúrgico, salvo en presencia de al-
teraciones respiratorias o severa repercusión en el lenguaje. El
estudio microscópico demuestra numerosas células gigantes mul-
tinucleadas y sustitución por tejido fibroso.

Excluidas las alteraciones congénitas que originan deformi-
dades precoces y discrepancias del complejo craneofacial de apa-
rición neonatal, debe de establecerse el diagnóstico diferen-
cial:

1)-Con alteraciones constitucionales del modelaje craneo-
facial(4) debidas a hiperdensificación de la base craneal con sín-
drome secundario de pares craneales, alteraciones visuales, au-
ditivas, y respiratorias. Trabeculodisplasias localizadas con pre-
dominio craneometafisario, osteopetrosis de Albers-Schömberg
tarda, disostoesclerosis, hiperostosis de Hallyday, displasia cra-
neometafisaria (leontiasis ósea), periostio-endostio-displasias,
displasias periósticas craneodiafisarias, hiperfosfatasia, y fun-
damentalmente, con las fibrodisplasias esqueléticas, displasia
fibrosa de la mandíbula de la osteodistrofia poliostótica (sín-
drome de McCune-Albright).

2)-Formas sindrómicas(5) con disostosis y displasias maxi-
lonasales, y neoformaciones maxilares osteoperiósticas, enfer-
medad de Caffey, hipervitaminosis A, escorbuto, síndrome hi-
perostosis-hiperfosfatemia, enfermedad de Paget juvenil, quis-
tes maxilares del síndrome del carcinoma de células basales ne-
voides múltiples, -y- secundarias a hiperactividad osteolítica u
osteoporótica, hiperparatiroidismo primario, “facies orienta-
loide” de la talasemia maior y esferocitosis hereditaria, trauma-
tismos con hematomas subperiósticos y fracturas maxilares del
complejo orbitomalar y nasoetmoidal, osteomielitis, histiocitó-
sis X, neurofibromatosis, neoplasias odontógenas posteriores
(ameloblastoma), metástasis de neuroblastoma, sarcoma y leu-
cemia.

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