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Facial multiple osteomas associated with Gardner syndrome 
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RESUMEN
Los osteomas faciales son una de las manifestaciones extracolónicas del síndrome de Gardner 
que pueden preceder la aparición de los pólipos intestinales. La ubicación más frecuente es en la 
región mandibular, aunque pueden afectar otros huesos de la cara. Pese a ser lesiones benignas 
pueden crecer de manera exagerada y requerir tratamiento quirúrgico. Se describe el caso de 
una mujer de 16 años que presentó osteomas múltiples en la cara.
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SUMMARY

The facial osteomas are one of the extracolonic manifestations of Gardner syndrome that may 
precede the appearance of intestinal polyps. The most common location is in the mandibular 
region but may affect other bones of the face. Despite being benign lesions can grow in an exa-
ggerated manner and require surgical treatment. We describe a woman of 16 who presented a 
multiple osteomas of the face.
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Introducción

El síndrome de Gardner es una enfermedad autosómica dominante, carac-
terizada por pólipos intestinales, acompañada de osteomas múltiples, anomalías 
dentarias y tumores mesenquimales de la piel y tejidos blandos. Los osteomas 
se presentan como masas duras e indoloras en cualquier parte del macizo 
facial, pero tienen una especial predilección por la mandíbula. El diagnóstico 
de las lesiones óseas es clínico pero imágenes como la tomografía computada 
tridimensional ayudan a delimitar su extensión. Los osteomas pueden ser ex-
tirpados"por"motivos"cosmÛticos"o"cuando"causan"di«cultad"en"la"movilidad"
de la mandíbula. Se describe el caso de una mujer de 16 años quien debutó 
con osteomas múltiples en cara y secundariamente se le encontraron pólipos 
en el tracto gastrointestinal.
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Presentación de caso

Mujer de 16 años que consulta por la aparición 
de masas indoloras en ambos ángulos de la mandí-
bula"desde"hace"2"aäos."Ella"re«ere"que"estas"masas"
vienen creciendo de manera progresiva sin causarle 
ningún síntoma especial excepto la deformidad que 
le"ocasiona"en"su"cara."La"paciente"no"re«ere"ningën"
antecedente de importancia, ni consume medicamen-
tos. Un médico general remite a cirujano maxilofacial 
quien ordena panorámica de cara, encontrándose 
masas óseas de bordes nítidos a nivel de los ángulos 
mandibulares, siendo la del lado izquierdo de mayor 
tamaño (Figura 1). Fue luego valorada por un otorri-
nolaringólogo quien ordena TAC de maxilares con 
reconstrucción 3D, cuyo resultado muestra múltiples 
lesiones osteofíticas de contorno cortical y centro 
hipodenso en la región medial del cóndilo izquierdo 
adyacente al vientre superior del músculo pterigoi-
deo lateral, de 4 mm de diámetro y otra de idéntica 
localización en lado derecho de 3 mm. 

También, se encontraron otras lesiones de iguales 
caracteràsticas" tomogrÓ«cas" en" lÓmina" lateral"de" la"

apå«sis"pterigoidea"izquierda,"fosa"pterigoidea"dere-
cha, laberinto etmoidal izquierdo, maxilar derecho 
adyacente y arriba incisivo central a nivel de orbitario 
derecho por encima de la lámina papirácea y otra de 
2 cm de diámetro en estrecha relación con la porción 
super«cial"de"ambas"paråtidas"(Figura"2)."

Se le realizaron Rx simple craneal y TAC cerebral 
reportados como normales, la gamagrafía ósea de 3 
fases mostró lesión ósea osteoblástica en el ángulo 
mandibular derecho y otra de menor actividad me-
tabólica en la región biparietal superior. El estudio 
genético no mostró alteraciones en el cariotipo. 
Ante la sospecha de la asociación con síndrome 
de Gardner, la colonoscopia realizada evidenció 2 
pólipos rectales y su biopsia fue reportada como 
pólipos de características adenomatosas, luego de 
su resección; también se describió la presencia de 
pólipos en estómago, duodeno, yeyuno proximal 
e íleon terminal. Los laboratorios fueron normales 
e incluyeron calcio, fósforo y PTH. En vista de los 
anteriores hallazgos faciales se propuso extirpación 
quirërgica" de" las" lesiones"mÓs" signi«cativas" por"
motivos cosméticos.

Figura 1. 

En la radiografía panorámica se visualizan 
dos lesiones óseas en ambos ángulos de la 

mandíbula.

Figura 2. 

Se observan múltiples masas óseas de bordes 
bien"de«nidos"adheridas"a"hueso"cortical"

en maxilar superior e inferior en la TAC de 
maxilares con reconstrucción 3D.
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Revisión de la literatura

El síndrome de Gardner afecta a uno de 8.300 
individuos y a uno en 7.500 nacimientos en Estados 
Unidos1,2. Es una enfermedad autosómica dominante 
localizada en una región pequeña del brazo largo del 
cromosoma 5 (5q21-22)3,4. La mutación en el codón 
1309 es la más frecuente y se relaciona con un gran 
número de pólipos colónicos a temprana edad, en 
tanto las ubicadas en los codones 1395-1493 están 
asociadas a tumores desmoides, osteomas y quistes 
epidermoides5. La enfermedad colónica fue descrita 
por varios autores desde 1721 hasta 18636, pero 
fueron Devic y Bussy quienes describieron la aso-
ciación de los pólipos intestinales con tumores de 
tejidos blandos y osteomas múltiples en cráneo7. En 
1951 Gardner reportó la tendencia a malignización 
de los pólipos colónicos y un año más tarde Gardner 
junto con Plenk reportaron el patrón hereditario de 
la enfermedad8,9. 

La enfermedad colónica aparece en la segunda y 
tercera década de la vida, pero la transformación ma-
ligna es un dato constante que ocurre con el tiempo, 
con un riesgo del 5% en la pubertad hasta 100% a los 
50 años10. La mayoría de los individuos tiene historia 
familiar aunque pueden aparecer mutaciones de novo 
siendo el primer miembro de la familia. También se ha 
reportado la presencia de pólipos en cualquier parte 
del tracto gastrointestinal. 

En la histopatología es característica la presencia de 
pólipos de tipo adenomatoso. En el intestino delgado 
la ubicación más frecuente de ocurrencia de pólipos 
es el duodeno, los cuales se presentan en el 90% de 
los pacientes afectados. Las manifestaciones de estos 
pólipos son: sangrado intestinal, intususcepción, 
pancreatitis (cuando obstruye la ampolla de Váter) y 
obstrucción intestinal en algunos pacientes en cambio 
otros pueden pasar totalmente asintomáticos. Los 
pólipos duodenales ubicados en la región periampular 
tienen también potencial de malignización, en cambio 
los gástricos no lo tienen y su patrón histológico es 
la hiperplasia.

En cuanto a las manifestaciones extracolónicas, 
los osteomas constituyen el hallazgo benigno más 
frecuente (14-93%)11,12. De todos los osteomas, los 
mandibulares son los más comunes y grandes13-15. 
Otros huesos afectados son los maxilares seguidos del 
frontal, esfenoidal y etmoidal. El número de lesiones 
óseas varía de 2.9 a 4.7 en promedio, sin embargo, 
puede encontrarse un número extenso de lesiones16. 
También se han reportado osteomas en huesos largos 
como radio, cúbito y metacarpianos17,18. 70% de los 
pacientes tiene anomalías dentales como dientes no 
erupcionados"o"impactados,"raàces"largas"y"a«ladas,"
dientes supernumerarios, hipercementosis, quistes 
dentígeros, raíces molares fusionadas, caries múltiples, 
hipodontia y odontomas19,20. Los osteomas pueden 
encontrarse en la radiografía panorámica de rutina21 
y rara vez ocasionan dolor. En los huesos largos los 
osteomas adoptan la forma de engrosamiento cortical 
en sus extremos. 

Las manifestaciones orales y maxilofaciales usual-
mente aparecen años antes de las lesiones intestinales. 
Las manifestaciones cutáneas más frecuentes son los 
quistes epidermoides o sebáceos asintomáticos22. 
Otros hallazgos que se pueden presentar en el síndro-
me"de"Gardner"son"los"«bromas,"leiomiomas,"lipomas,"
hipertro«a"congÛnita"del"epitelio"pigmentario"de"la"
retina23. Los tumores desmoides aparecen entre 3.5% 
y 5.7% en sitios de incisión, cavidad abdominal, 
especialmente en el mesenterio y retroperitoneo24. 

El diagnóstico de síndrome de Gardner es claro 
cuando se presentan en conjunto las manifestaciones 
intestinales, cutáneas y óseas. Otras entidades que 
presentan poliposis intestinal incluyen el síndrome 
de Cowden acompañado de triquilemomas, síndrome 
de Turcot el cual está asociado a tumores malignos 
del sistema nervioso central: gliomas, y el síndrome 
de Peutz-Jeghers que consiste en pólipos gastrointes-
tinales hemorrágicos y melanosis en mucosa oral. El 
tratamiento de los pólipos colónicos es la resección 
contrario a los osteomas que no requieren ser extir-
pados excepto cuando causan síntomas o por razones 
cosméticas25.
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