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RESUMEN

El sindrome de Gorlin-Goltz (SGG) es
también conocido como sindrome névi-
co basocelular o sindrome del carcinoma
nevoide basocelular. Fue mencionado
por primera vez en 1894 por los docto-
res Jarish y White y fue descrito en 1960
por Robert J. Gorlin. Es un raro trastorno
autosomico dominante, ocasionado por
una mutacion sufrida en el gen Patched 1
(PTCH1) ubicado en el cromosoma 99223
(este gen desempefia un papel en la su-
presion tumoral, la estructuracién embrio-
naria y el ciclo celular), que se caracteriza
por defectos en el desarrollo y por elevar
de manera significativa la predisposicion
a padecer algun tipo de cancer. Su pre-
valencia es variable segun el pais, pero
esta aceptada una media de 1:60.000 ha-
bitantes/afo, siendo la relacién hombre/
mujer de 1: 0,621. El diagnostico del SGG
puede resultar complejo debido a la va-
riabilidad en la expresividad del sindrome
y en la edad de presentacién. La mani-
festacion mas comun en la cavidad oral
son los queratoquistes, lesiones que apa-
recen hasta en el 90% de los pacientes.

PALABRAS CLAVE

Sindrome de Gorlin-Goltz; Queratoquis-
tes odontogénicos; Carcinoma basocelu-
lar cutaneo mdltiple.
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GOrun-GoLTZ sYMbrome;
a cunicact case

ABSTRACT

Gorlin-Goltz Syndrome (GGS) is also
known as basal cell nevus syndrome or
nevoid basal cell carcinoma syndrome. It
was first mentioned in 1894 by Doctors
Jarish and White and described in 1960
by Robert J. Gorlin. It is a rare autosomal
dominant condition, caused by a mutation
suffered in the PTCH1 gene (Patched
1) located on chromosome 9g223 (this
gene plays a role in tumour suppression,
embryonic structuring and the cell
cycle). It is characterised by defects in
development and a significantly increased
predisposition to suffering from some type
of cancer. Its prevalence varies according
to the country, but an average of 1 per
60,000 population/year is accepted, with
the male/female ratio being 1:0.621.
Diagnosing GGS can be complex due to
the variability in the expressiveness of the
syndrome and the age of presentation.
The most common manifestation is the
appearance of keratocysts in the oral
cavity, which appear in up to 90% of
patients.

KEY WORDS

Gorlin-Goltz ~ syndrome;  Odontogenic
keratocyst; Multiple basal cell carcinoma.
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INTRODUCCION

El SGG es un trastorno autosémico dominante, ocasiona-
do por una mutacion del gen Patched 1 (PTCH1) ubicado
en el cromosoma 9g223 (este gen desempefia un papel
en la supresién tumoral, la estructuracion embrionaria y el
ciclo celular) el cual se caracteriza por defectos en el desa-
rrollo y por elevar de manera significativa la predisposicion
a padecer algln tipo de cancer. Las mutaciones en el gen
PTCH1 dan como resultado la pérdida de control de varios
genes, los cuales se sabe que juegan un papel importan-
te en la organogénesis, la carcinogénesis y el proceso de
odontogénesis, lo que resulta en el desarrollo del SGG*.

El SGG esta caracterizado por el desarrollo de carcino-
mas basocelulares y queratoquistes odontogénicos en los
maxilares, ademas de provocar malformaciones esquele-
tales. Debido a su alta predisposicién al desarrollo de car-
cinomas basocelulares multiples, es de extrema relevancia
que se realice un diagnéstico precoz para poder contar con
un pronostico favorable. Se requiere de la atencién de un
equipo multidisciplinario, en el cual, el odontélogo también
debe participar?. Pruvost-Balland y cols.,® realizaron un es-
tudio clinico y genético en 22 pacientes con SGG. Se iden-
tificaron mutaciones en el gen PTCHL1 en 13 pacientes, de
los cuales 6 fueron pacientes en los que estaban varios
familiares afectados de diferentes generaciones, en 3 el
SGG aparecié de manera espontanea y en 4 pacientes,
no fue posible determinar si habia méas familiares involu-
crados, por lo que resulté imposible determinar si puede
haber una herencia genética del SGG.

Su incidencia mundial se estima en 1 de cada 60.000 ha-
bitantes/afio, siendo la relacion hombre/mujer de 1: 0,621%.

CASO CLINICO

Paciente de sexo femenino de 9 afios de edad, sin an-
tecedentes médicos de interés, ni alergias, ni patologias,
acude a Consultas Externas del Servicio de Cirugia Oral
y Maxilofacial del Hospital Universitario Madrid-Monteprin-
cipe referido de su odont6logo general, por presentar un
quiste mandibular a nivel de incisivos inferiores.

Tras la exploracion fisica de la paciente se puede apreciar
un abombamiento en vestibular a nivel de los incisivos in-
feriores y presentan una importante movilidad. Se solicita
la prueba radiol6gica (radiografia panoramica), en la que
se puede ver una imagen radiotransparente a nivel de los
dientes 3.1, 3.2, 4.1y 8.2. Ademas, se observa que el dien-
te 4.2 aparece incluido en la basal mandibular. En base a
lo anterior se decide solicitar una tomografia axial compu-
terizada (TAC) y se ferulizan los dientes que presentan una
importante movilidad.

En el TAC es posible apreciar que el diente 4.2 aparece
incluido, el 8.2 erupcionado y una imagen radiotransparen-
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te que alcanza los dientes 8.3 y 7.3, pero tanto la cortical
lingual como la vestibular estan respetadas a pesar del
abombamiento de las mismas.

Con todo lo anteriormente mencionado, se decide realizar
la intervencién quirdrgica bajo anestesia general.

Primera intervencion quirtrgica

Se realiza anestesia general que se refuerza con local. A
continuacion, se inicia la intervenciéon con una incision in-
trasulcular con descarga distal al 8.5y 7.5, se despega el
colgajo a espesor total y se realiza la ostectomia necesaria
para llevar a cabo la quistectomia y el legrado de la cavi-
dad quistica, junto la extraccién de los dientes 8.2 y 4.2
que aparecen de manera intraquistica.

A la semana siguiente se retira la sutura, a los 15 dias se
programa una revision y se realiza una radiografia pano-
ramica de control, en la que se puede apreciar el inicio de
la curacion Gsea.

Un mes después, gracias a la buena evolucion y cicatri-
zacion de la paciente se observa una regeneracion en la
zona sinfisaria. Se cita para una revision a los 6 meses
para control radiografico y valoracion por el ortodoncista.

A los 6 meses la paciente regresa a consulta para el con-
trol, y en la radiografia panoramica (Figura 1) puede ob-
servarse una nueva imagen radiotransparente en relacion
con el diente 3.7, junto a otra imagen rodeando al diente
4.7, por lo que se pide un nuevo TAC, para poder ver ade-
cuadamente la regeneracion mandibular, pero sobre todo
para valorar y planificar la operacion para eliminar la recién
detectada imagen radiotransparente.

Tras la realizacion del TAC (mediante cortes axiales con
reconstrucciones en el plano coronal) se pueden identifi-
car ambas lesiones en el tercer cuadrante y en el cuarto
cuadrante (Figura 2).

En relacion con el tercer cuadrante se observa la inclusion
del diente 3.7, que presenta inclinacion mesial y contacta
con la superficie cortical bucal de la mandibula. Se trata de
una lesién de aproximadamente 3,24cm x 2,1cmy que pre-

Figura 1. Radiografia panoramica de control.
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Figura 2. Proyecciones del TAC en relacion con los quistes mandibulares.

senta un aspecto expansivo con areas de marcado adelga-
zamiento cortical, esta septado en su porcién posterior en
comunicacion con quiste peridentario alrededor del molar
3.8. Ambas lesiones quisticas parecen de origen queratico,
lo que se tomara como primera opcion diagnostica.

En el cuarto cuadrante se observa una lesion de similares
caracteristicas a las anteriormente descritas, que rodea al
molar 4.7, tiene un diametro de aproximadamente 2,3cm
x 2,1cm, aparece septado posteriormente y con focos de
lisis 6sea y que conecta en sentido posterior con el tercer
molar, 4.8 (Figura 2).

Se prepara el preoperatorio y, una semana después, la pa-
ciente es intervenida quirdrgicamente.

Segunda intervencién quirargica

Se interviene nuevamente a la paciente bajo anestesia ge-
neral y reforzando con anestesia local. Se realiza incision
y despegamiento del tercer cuadrante (Figura 3A) para po-

Figuras 3A y 3B. Cavidades quisticas en relacién con el cuarto cuadrante.
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der extraer tanto los quistes como los dientes involucrados,
se realiza hemostasia, se repone el colgajo mucoperiosti-
co y se sutura con seda 3/0. Tras ello, se intervienen de
igual manera el cuarto cuadrante (Figuras 3B) extirpando
tanto los quistes como los dientes involucrados en ellos.

Tras el estudio anatomopatolégico los resultados definen
los quistes macroscopicamente como varios fragmentos
laminares grisaceos que agrupados miden 6.2cm x 5.3
cm. Y microscOpicamente se determina que son lesiones
quisticas con pared fibrosa con moderado infiltrado infla-
matorio cronico de predominio plasmocitario y restos de
Malassez. En superficie se observa revestimiento escamo-
so engrosado sin signos displasicos, aunque con queratini-
zacion, encontrandose material queratico intraluminal, en
ausencia de signos de malignidad.

Se confirma asi, el diagnéstico inicial de presuncion con
los resultados descritos por el equipo de anatomia patolo-
gica, siendo definidos como queratoquistes mandibulares.

Ocho dias después de la intervencion quirurgica, se realiza
una nueva revision. La pa-
ciente acude presentando
un ligero edema y hema-
toma, apertura oral limita-
da, se insiste en la higiene
oral, realizando una nueva
revision a los quince dias
con notable mejoria.

A las tres semanas, la
paciente acude de urgen-
cia por molestias, dolor
que no localiza y fiebre.
A la exploracion fisica la
apertura es normal, pero
presenta edema en el
cuarto cuadrante en la
zona lingual mandibular,
sin elevacion del suelo de
boca. Se realiza el drenaje
de la coleccion purulenta
pautando amoxicilina con

o)



b2

acido clavulanico a dosis de 50 mg/ kg/ dia durante una
semana, y se le cita nuevamente en 4 dias para control.

Alos 4 dias, la paciente se muestra mejor sin dolor ni fie-
bre, y con una notable disminucion del edema. A la ex-
ploracion fisica muestra una apertura oral de 3 cm, no
muestra edema ni elevacion del suelo de boca, ni zonas
susceptibles de drenaje. Se le recuerda e insiste en la im-
portancia de la continuidad del tratamiento antibiotico y se
le cita en una semana.

Una semana después la paciente muestra una buena evo-
lucién, sin supuracion en la cavidad oral y con la herida
ya cicatrizada. No muestra dolor y presenta una adecuada
tolerancia oral, por lo que se decide revisarla en 15 dias
para ver la evolucion y realizar un nuevo TAC mandibular.

Dos semanas después, se le realiza el TAC, en el cual se
puede apreciar una buena evolucion en la osificacion, apa-
reciendo nuevas lesiones quisticas a nivel de los dientes
1.3,1.4, 1.5y 1.6. Se decide remitir a la paciente al orto-
doncista para planificar las extracciones.

Tras ello, se programa la intervencion quirtrgica bajo
anestesia general en tres semanas.

Tercera intervencién quirdrgica

En esta intervencion y tras la realizacion de una técnica
anestésica general, se realiza una incision de Neumann en

Figura 4. Quistectomia en relacién con el primer cuadrante.
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el primer cuadrante, desde el diente 1.2 hasta el 1.6. A con-
tinuacion, se realiza el despegamiento del colgajo a espesor
total o mucoperiostico, para de esta manera poder realizar
la ostectomia y posterior exéresis de la lesion en relacion
con el diente 1.6 y el germen del diente 1.7 que se muestra
incluido. Después, se realiza la quistectomia en relacion con
el diente 1.3, que presenta gran movilidad, y se efectdan
las exodoncias de los dientes deciduos 5.2 y 5.3 (Figura 4).

A continuacion, se procede a la intervencion del segundo
cuadrante, realizando una incisién de Neumann engloban-
do de los dientes 2.1 a 2.6. Tras ello se realiza el colgajo a
espesor total, la ostectomia y la exéresis de la lesion en re-
lacion con el diente 2.6, la exodoncia del germen del diente

Figura 5. Quistectomia, exodoncias y cavidades quisticas del
segundo cuadrante.
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Figura 6. Lesiones quisticas y dientes asociados de primer y
segundo cuadrante.

2.7, junto a la exodoncia del 2.5, previa odontoseccién y
quistectomia, y, por ultimo, se procede a la exodoncia de
los dientes 2.3y 6.2 (Figuras 5y 6).

En dltima instancia para garantizar la exodoncia de todos
aquellos dientes incluidos con posibles quistes asociados,
se decide llevar a cabo un examen radiografico intraopera-
torio (Figuras 7A'y 7B), previo a la reposicion y sutura del
colgajo con vicryl de 3/ 0.

Una semana después de la intervencion quirtrgica la pa-
ciente acude a revision y retirada de sutura, todo presenta
un aspecto clinico 6ptimo, la cicatrizaciéon transcurre su
curso y se decide esperar un mes para realizar radiogra-
fias y visitas de control.

La paciente es citada a los 2 meses y posteriormente se le
realizan visitas de control cada 6 meses.

DISCUSION

El SGG es una patologia poco frecuente en nuestro medio.
De caréacter hereditario autosémico dominante su etiologia
es una mutacion en el gen Patched®.

Figura 7A. Equipo radiolégico intraoperatorio.
Figura 7B. Radiografias intraoperatorias.

Las principales manifestaciones clinicas del SGG son
los carcinomas cutaneos de células basales y los quistes
maxilares, que aparecen en mas del 90% de los pacientes
a los 40 afios de edad, pero ambos pueden ocurrir antes
de los 10 afios de edad. Otras manifestaciones menos
frecuentes incluyen las calcificaciones de la hoz del ce-
rebro (24%), el meduloblastoma (5%), fiboroma cardiaco
(3%), paladar hendido (5%) y anomalias oftalmicas (26%).

TaBLa. CriTerios CLINICOS Para eL blaGNoOSTICO Del
SINDrome be GOrLIiN-GOLTZ=5810712

CRITERIOS MAYORES

1- Carcinomas basocelulares multiples o uno de apariciéon antes
de los 20 afios.

2- Queratoquistes confirmados histolégicamente.

3- Calcificacion precoz de la hoz del cerebro.

4- Hoyuelos palmares o plantares (mas de tres).

5- Antecedentes familiares del SGG.

CRITERIOS MENORES

1- Anomalias oculares.

2- Anomalias congénitas del esqueleto:
e Labio leporino.
 Fisura palatina.
¢ Prominencia frontoparietal.
« Hipertelorismo ocular.

3- Macrocefalia.

4- Fibroma cardiaco u ovarico

5- Meduloblastoma.

6- Quistes linfomesentéricos.

7- Otras malformaciones congénitas (sindactilia, pectus
excavatum) y anomalias radioldgicas (puente en la silla turca
0 anomalias vertebrales).
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Ademas de hiperqueratosis palmoplantar y dismorfia facial
(macrocefalia, fisura labiopalatina)®®.

El diagnéstico del SGG puede resultar complejo debido
a la variabilidad en la expresividad clinica del sindrome y
a las diferentes edades de presentacion®. El diagndstico
precoz es crucial para los nifios afectados y sus familias,
teniendo en cuenta el riesgo de desarrollar tumores ma-
lignos como meduloblastomas o canceres de piel de alta
agresividad®®. Una historia familiar sin antecedentes podria
dificultar el reconocimiento clinico temprano de pacientes
con SGG. Sin embargo, si el médico o el odontélogo son
capaces de detectar los signos clinicos del sindrome pue-
de ser diagnosticado durante la primera infancia’. Es por
ello la importancia en la formacién de los odontdlogos a la
hora de adquirir cierta destreza para ser capaces de iden-
tificar y derivar a la unidad de cirugia maxilofacial este tipo
de patologias, puesto que muchos de estos tumores se
diagnostican accidentalmente durante los examenes ra-
diologicos realizados de manera rutinaria en la consulta
odontologica**°.

Para poder diagnosticar las lesiones intraorales resultara
imprescindible un estudio radiografico que incluya una ra-
diografia panoramica y un TAC. Los criterios diagnésticos
descritos para establecer el diagndstico del SGG se espe-
cifican en la Tabla. Es necesario que el paciente presente
2 de los criterios mayores o bien 1 criterio mayor y 2 me-
nores para poder establecer un diagnéstico de confirma-
Cién5-7,11,12.

En la Tabla aparecen sefialados aquellos criterios diagnés-
ticos que cumplia la paciente del caso clinico anterior.

El signo clinico mas frecuente del SGG es la aparicion de
queratoquistes odontogénicos, como se ha mencionado
previamente. Estos aparecen con una mayor frecuencia en
la mandibula. Un 44% de los mismos aparecen en el an-
gulo mandibular y en torno a un 18% de estos tumores en
las zonas adyacentes a los dientes incisivos y caninos. Con
respecto al maxilar, suelen aparecer en la zona de los cani-
nos e incisivos en torno a un 15% de los casos, asi como en
la zona de los molares, alrededor de un 14% de los casos.
A pesar de que son menos frecuentes en el maxilar, son
mas agresivos que los que se presentan en mandibula®s.
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En el caso clinico estudiado previamente se corrobora lo
anteriormente mencionado, ya que, en primer lugar, los
gueratoquistes aparecen en mandibula, y posteriormente
en el maxilar, presentandose en este Ultimo, lesiones de
mayor envergadura y agresividad, implicando varios dien-
tes.

El tratamiento del SGG consiste en tratar cada una de las
manifestaciones clinicas que presente el paciente, sien-
do las lesiones mas frecuentes los queratoquistes de los
maxilares y los carcinomas basocelulares. El tratamiento
de estos Ultimos implica la eliminacién completa de la le-
sion, siendo la escision quirdrgica el procedimiento mas
usado, puesto que se trata de tumores que pueden llegar
a ser muy agresivos con infiltracion perineural y multifo-
calidad y sobre todo en casos de recidivas, en ocasiones
pueden requerir amplias resecciones que dejan defectos
gue precisaran reconstrucciones complejas posteriormen-
te®. Cabe destacar, la importancia de evitar la radioterapia
en estos pacientes, debido a que esta puede incrementar,
tanto el nimero como la agresividad de los carcinomas ba-
socelulares en las areas irradiadas, y la incidencia de otros
tumores secundarios®®.

Respecto al tratamiento de los queratoquistes de los maxi-
lares implica la extirpacién completa de los quistes, y de
los dientes incluidos en los mismos, asi como el legrado
minucioso de las cavidades quisticas remanentes*®. Como
en el caso de la paciente anterior, en el que gracias al con-
trol y seguimiento realizado, hoy no presenta ningan que-
ratoquiste.

CONCLUSIONES

El SGG representa una entidad poco frecuente, pero muy
agresiva, por lo que resulta de gran importancia un diag-
naéstico precoz. La clinica junto a la radiografia panoramica
y el TAC resultan indispensables, junto a la histologia para
determinar su diagnéstico. El tratamiento de eleccion es la
extirpacion quirdrgica de los queratoquistes junto al trata-
miento del resto de alteraciones que presente el paciente.
Cabe destacar la importancia del seguimiento en estos pa-
cientes en el tiempo.
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