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I N T R o D u e e I o N . . . 
El s1ndrome de carcinoma nevoide basocelular maltiple o

~!ndrome de Gorlin y Goltz, es una entidad rara1 probablemc~ 

te se presenta en cerca del 0.5% de pacientes con carcinoma -

uasocelular. Se han descrito sdlo 250 individuos en aproxima

dan1ente 100 publicaciones. (1) 

Es de especial interás tener un adecuado conocimiento de 

éste, pues el s1ndrome tiene variable expresividad, por lo 

que nace que adem&s de ser poco frecuente posiblemente no sea 

diagnosticado y detectado oportunamente. 

El otorrinolaring6logo as1 como otros especialistas de -

ia medicina, deben de estar preparados para llevar un control 

de estos casos, ya que estos pacientes pueden presentarse ex

presando diferentes formas de la enfermedad. 

El presente trabajo est5 basado en la revisi6n de la li

teratura y la prescntaci6n de un caso cl!nico detectado en el 

Centro M6dico Pueola, I.M.s.s. 
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ANTECEDENTES HISTORICOS 
m • • a • • • e = m a a 

Posiblemente el primero en describir el s!ndrome fue Ja
rico en 1894, sin embargo existen evidencias que en el tiempo 

de los Egipcios ya era conocido. (1) 

En 1939 Straith, describió una familia que presentaba -

quietos en la mand1bula asociados a afecciones cut~neas. (2) 

Binkley y Johnson en 1951, reportaron la aeociaci6n de 

quistes de origen dentario, nevas basocelulares y costillas 

u!fidas. 

Howell y Caron, observaron algunos casos de carcinoma b~ 

socelular mdltiple, asociado con epitelioma y ellos describen 

el s!ndrome como una dermatosis gen6tica caracterizada por p~ 

queños tumores cut&neos maltiples, que histo16gicamente son 

indistinguibles del cancer basocelular1 adcm~s refieren que 

el s!ndromc tenia un factor· de herencia por la predisposi

ción familiar. (2, 3) 

Gisle Baug y Col, posteriormente en 1970, consideraron -

que los diferentes signos asociados son parte de un s1ndrome

espec!fico y ellos hallaron una anomal1a cromosómica en micm

~ros de una familia en la cual una persona fue afectada por -

el s!ndrome. (3) 
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D E F I N I C I O N . . . " 

El stndrome de carcinoma nevoide basocelular mOltiple es 

un s!ndrome complejo hereditario, manifestado por mOltiples -

defectos de 6rganos y sistemas provenientes u originados del

mesodermo y ectodermo. 

Los componentes básicos del stndrome son1 neves basocel.!:!. 
lares, queratoquistes odontogénicos y anomal1as esqueléticas, 

as! como otros numerosos defectos que involucran el esqueleto, 

la piel, sistema nervioso y sistema endOcrino que son menos -

constantes. (4) 
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X Ne ID E.Ne I A 
• • • 

No se na estaolecido claramente una cstad!stica en cuan

~º a su incidencia, ya que los signos var!an as! como los cr!. 

terios de dia9n6stico, pero en la d~cada pasada cerca de 300-

casos fueron reportados. 

El sexo masculino parece predominar al femenino, aunque
otros autores no hallaron predilecci6n sexual. (4) 

El s1ndrome puede aparecer en la infancia y hacerse man!. 

fiesta o n6, la edañ promedio observada es de 20 a 40 años. 

Edad de detectabilidad: 

,;acimiento: Por anomalías esquel~ticas. 

1'4iñez; 

l\dultos: 

Quistes en maxilares, dentici6n defectuosa, anor

malidades esquel~ticas. 
Carcinoma basocelular y quistes en los maxilares. 

(5) 

La presentac16n del s1ndrome en la raza blanca ha predo

minado sin embargo, nay reportes de que la raza negra tambi~n 

na sido afectada aunque en menor frecuencia.(6) 

cabe mencionar, que se estima que el s!ndrome se presen

ta en 1 de cada 200 casos de Ca b~~ocelular. 
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-. ---. . -. 
ttowe11 y.caro observaron que el síndrome ten1a naturale

za familiar. (2 1 6) 

Posteriormente Anderson y ~ook establecieron firmemente
una nerencia autos6mica dominante con un gen de alta penetran 
cia (~7\), y variable expresividad. (1,2,J,4,S,6,7) 

~ato na sido confirmado por varios reportes, donde el -

stñdcome so presenta en miembros de grupos familiares. 

El locus del gen, probablemente est~ relacionado, con el 
locus del factor Rh de alg\in grupo sangu1neo. (5) 

1 

l 2 

II 

Pedigrí de afección familiar. 
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CUADRO CLINICO .......... 
Considerando que el síndrome tiene fondo 9enotico mani-

fiesto y pleiotropismo {que es el efecto mGltiple de un gen -

mutante) los signos son variables. 

Las manifestaciones o signos principales que caracter1-

zan este s!ndrome son: 

- Quistes en maxilares ••••••••••••••••••••••••••••••••••• 80% 

calcificaci6n ect6pica (hoz dol cerebro) ••••••••••••••• 80\ 

carcinoma basocelular nevoide mttltiple ••••••••••••••••• 75• 

Anormalidades esqueláticas y vertebrales y costales ••• : 65\ 

oisqueratosis palmar y plantar ••••••••••••••••••••••••• 65\ 
(S) 

Uuistes en maxilaresr 6stos nan sido clasificados como quera

toquistes odontog~nicos1 aparecen inicialmente durante la pr!. 

mera dl!i:cada do la vida, son m~s comunes en el maxilar inferior 

~ue en el superior, pero coexisten en ambos y ocurren más en

el 4rea del tercer molar y los caninos. El sitio y el tamaño

de éstos es variable pudiendo ser microsc6picos o tener un -

di~metro de varios centímetros; en ocasiones son tan grandes

que pueden causar fracturas patol6gicas; son mfiltiples y se -
presentan en pacientes j6venes, Los quistes contienen dientes 

y son derivados del organo del esmalte o de la l~mina dental, 

por lo que éstos son muy parecidos al ameloblastoma o incluso 

pueden transformarse en l!i:sto o en carcinoma de células esca1t2 

sas. 
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Microsc6picamente los quistes no infectados, est~n form~ 
dos por epitelio escamoso estratificado queratinizado y pue-

den o n6 contener dientes en su interior1 6stos pueden ocasi5:!_ 
nar protuci6n de la pared anterior del maxilar, elevaci6n del 

surco infraorDitario y malformacidn del tracto sinusal. El f!. 
brosarcoma del paladar y antro maxilar ha sido notado en alg~ 

nos casos como degencracidn de €stos. (1,8) 

Calcificacidn ect6pica de la hoz del cerebro¡ aparece en 

los estudios radiogrlficos, a diferencia de la observada en -

individuos normales. 

La calcificaci6n es de apariencia !amelar, similar a la

encontrada en pacientes con enfermedades metab6licas de cal

cio y f6sforo, incluso algunos autores refieren calcifica- -

ci6n de la silla turca. (l,2,6) 

Otros reportes de este hallazgo, refieren que en ocasio

nes la calcificación de la hoz del cerebro puede verse como -

una simple placa amorfa, sobretodo en una proyección frontal. 

(9) 

Carcinoma nevoide basocelular rnOltiple; usual.mente apar!_ 

cen en niños, m4s frecuente entre la pubertad y los 35 años,

aunque puede ocurrir en el Primero o segundo año de vida. Por 

orden de frecuencia involucran la cara, cuello, espalda, to-

rax, abdomen y extremidades superiores Pueden aparecer como -

pápulas variando de color carne a caf6 pilido, y van de tama

ño de l mil!metro a 1 cent!motro de diámetro. 
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Microsc6picamente, 6stos tumores no pueden ser diferen-

ciados del carcinoma basocelular ordinario, algunos autores -

lo consideran como hamartomas derivados de la capa basal de -

la epidermis y aunque benignos pueden posteriormente degene

rar a un franco carcinoma basocelular. ll0,11) 

En la niñez es dif!cil que exista como carcinoma basoce

~ular s6lo se observa como neves, pero no son neves melanoc1-

ticos, sino derivados de la capa basal epidfirmica. 

Anormalidades csquel6ticas vertebrales y coetales1 son -

comunes, las m4s frecuentes sonr bifurcaci6n costal, costillas 

fusionadas, agenesia parcial costal, puede ser bilateral.o -

unilateral y afectar una o varias costillas. La cifoescolio-

sis tambi~n na sido ooervada, as! como fusión de v6rtebras t2,_ 

rixicae altas, espina o!fida, fusión de art~culaci6n de atlas, 

pecno excavado, etc. 

Disqueratosis palmar y plantar; La disqueratosis palmar

y plantar son pequeñas fosas o depresiones que tambi~n pueden 

ocurrir en el dorso y lados de los dedos. Estudios microsc6P.!. 

cos demostraron la presencia de células carnificadas normales, 

pero un incremento en el n~rnero de célular basales, con una -

disminuci6n de inserciones desmos6micas y disturbios en la m!!_ 

duraci6n de gránulos queratohialinosr el carcinoma basocelu-

lar puede ocurrir sobre la base de las fosas de las palmas y

plantas de manos y pies respectivamente. 

Las fosas son asintomáticas y se adquieren usualmente d~ 



rante la segunda d6cada de la vida, miden de ;mm. a 3 mm. de

cli&metro y tienen ausencia parcial o completa del estrato c6~ 

neo, el color de la base de la depresi6n varia, apareciendo ~ 

de color carnoso, caf6 p4lido rosa o rojo, par lo regular son 

mdltiplcs pudiendo presentarse de 52 a 254 fositas en cada m.!_ 

no o pio. (12,13) 

Las depresiones o fosas, son con~i~eradas como manifest!_ 

cienes de disturbios multifocales de queratinizaci6n epid6rmi 

ca. 

Otros signos presentes en el síndrome, que son más in- -

constantes en cuanto a su incidencia son: 

- Oseos: Cuarto metacarpiano corto. 

Cambios qu!sticos subcorticales de huesos largos y 

falanges. 

Polidactilia, Hallus Valgus. 

Dentici6n defectuosa. 

Aplanamiento frontal y biparietal, aspecto pagetoi 

de. 

Calcificaci6n de la silla turca • 

. - Prognatismo mandibular. 

Ra!z nasal amplia o ancha. 

Labio paladar 11endido, G.vula b1fida. 



- lieurol6gicas: 

- Oftalmol69icos: 

- Reproductor i 
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Retardo mental. 

- cambios en el EEG no espec1f1cos. 

Meduloblastoma. 

- Quistes del plexo corcideo. 

Hipertelorismo. 

- Distopia de Cantos. 

Estrabismo. 

Malformaciones cong~nitas (colobomas, -

cataratas, glaucomas). 

Fibromas ováricos. 
Hipogonadismo. 
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O I A G N O S T I C O . . .. • 

En ~a~c a las diferentes for~~R de Pxpresi6n del s!ndro

me, se han establecido criterior mínimos de diagn6stico, loa
cuales son: 

2 signos principales con ausencia de historia familiar pos! 
ti va. 
l signo principal y 1 signo menor, pero con historia fami-

liar positiva, indica alguna expresi6n del síndrome. (1) 

Los elementos de diagn6stico a tomar en cuenta son: 

Historia Cl!nica detallada y completa; dentro del interrog~ 

torio elaborar un arbol familiar indagando la presencia de

pos ibles afectados cuando menos en 2 generaciones.Así mismo 
en la exploración .f1sica, realizar una observaci6n cuidado
sa y completa en bOsqueda de lesiones ya señaladas. 

Estudio Genético: Elaboraci6n de pedigr1 {ya anotado} para

documentar el patr6n de herencia y su penetrancia. No ruqui~ 

re cariotipo, por no se~ trastorno citogenético sino muta-

cidn monogdnica. 

Ex4menes de laboratorio: Prueba de diuresis fosf6rica o - -

prueba de Ellswortn-Howard, en la cual se observa ausencia

de una diuresis fosf6rica posterior a la aplicaci6n de ex-

tracto de hormona paratitoidea. Esto puede ser explicado e~ 

mo una insensibilidad caracter1stica de estos pacientes a -
la normana paratiroidca semejante al pseudo-hiperparatiroi

dismc. (10 ,14) 
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Histopatolog!a: Se debe de efectuar biopsia de las lesiones 
en la piel1eatoa nevas son hamart~ae y no nevoa melanoc1t! 
tices; pudiéndose encontrar como neves beni9nos·O bien como 
un carcinoma basocelular franco. 
Ex4menes Radiogr4ficos: 
cr4neo: Se observa cráneo grande de mayor di4metro que

lo usual1 calc1fic"Aci6n de la hoz del cerebro 
de tipo lame lar. 

Puede haber patrones de densidad moteada en - -
áreas del parietal y frontal. 

Maxilares: Prognatismo, ángulo mandibular amplio, imágenes 

qutsticas radiolQcidas uni o multiloculares, -

con dientes o no en su interior e i°"genes sin~ 

sales. 

'l'oraxr 

Columna: 

Manos1 

Pueden encontrarse mOltiples anormalidades ces-

tales,. principalmente en las 4 primeras cost1--· 

llas. 

Principalmente fusi6n de 02 a 04, espina bífida 

y cifoascoliosis. 

cuarto metacarpiano corto, 

les de falanges.(11) 
defectos ~-bcortica-

El dia9n6stico diferencial se hace con: 

Queratoquistes o quistes dent1ger0s aislados. 

S!ndrome de cnarcot-Marie-Tooth1 ya que se ha visto asocia-
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do con quistes mGltiples de maxilares y calcificaci6n de la 

noz del cerebro. 

S!ndrome de Waardenour91 presenta distopia de cantos, hete

rocromia del iris, prognatismo mandibular severo. 

S!narome de Appears; por la incidencia de costilla b!fida,

costilla rudimentaria y sinostosis costal. 

PseudonipoparatiroiUismo; cuarto metacarpiano corto y la -

calcificaci6n severa de 6rganos, puede sugerirlo. 

- S!ndrome de Gorlin-Psaume1 orofaciodigital. 

- S~nJrome de Gorlin-Chaudry-Moss. 

Síndrome de Peutz-Jeghers1 pigmentación melanoc!tica mucoc!:!. 
tánea y poliposis gastrointestinal. 

e o M p L I e A e I o N E s 

Estas derivan de los signos que se presente. 

- Hemorragia: 

Infeccidn: 

Por destrucci6n de tejidos blandos y 6eeos del 

carainoma basocelular. 

En quistes de maxilares, con dolor e inflama-

ci6n de estructuras adyacentes. 

- Estrangulaci6n de quietes mesent€ricoe. 

Muerte: Por meduloblastoma, fibrosarcoma, carcinoma -

de c~lulas escamosas. 

HALLAZGOS MISCELANEOS ASOCIADOS OCASIONALES 
• • a a • a • a a = • : e a a a a m • a • a 

Fibrosarcoma: Binkley y Johnson reportaron un caso, en el cual 



Sarcoma·i 
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los quistes de los maxilares secundariamente -
desarrollaron a fibrosarcoma dando metástasis
s pulm6n y vértebras. {lS,16) 
Howell y Caro reportaron un caso con carcinoma 

nevoide basocelular maltiple, que presentaba -
un sarcoma en antro maxilar. {16} 

Quistes linf~ticos mesent6ricos: se han reportado y se consi-

As troci toma t 

dera que tiene relaci6n con el s!ndrome. (17) 

Cawson y Kerris reportaron un caso que presen
taba nidrocefalia severa secundaria al astroc.!, 
toma. (18) 

.a:.abio y paladar nendido: Se ha observado que ocurre frecuent!_ 
mente en los pacientes portadores de este. s!n-
drome. (18) 

Fioroma Ov,rico: son calcificados, multicGntricos y bilatera
les; 6stos se presentan m!s frecuentemente. (19) 

Meningiomasz Es un hallazgo inusual, sin embargo se encon-
tro en la regi6n olfatoria de un paciente. (10). 

MANEJO 

Preventivo.- Consejo genático: Primero, la importancia -
del diagn6stico temprano en los afectados; estudio familiar 
p~ra detección oportuna de posibles portadores del gen, y pa
ra todos, el asesoramiento gen~tico que les informe acerca de 
la naturaleza del problema, con el fin de prevenir la apa~i-

oidn de otros casos. Esto, sobre la base de una herencia aut2_ 
s6mica dominante, que se transmite al 50% de la descendencia, 
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sin importar el sexo. (20) 

Quistes de Maxilares: Se ha recomeOdado Como t~atami~nto, 
la circuncisidn de la mucosa oral que recubre el queratoquis

te ':/ la enucleaci6n completa de 6ste, seguido pOr cauteriza-

ci6n de la cavidad 6sea. (10) 

Carcinoma Nevoide Basocelular mdltiplei El tratamiento -

de~e ser temprano y 6ste Puede ser escisional, por curetaje,
dermoru:>rasi6n, radioterapia y quimioterapiaJ 6sto dltimo no -
es recomendaola ya que el tratamiento con 5 FlUoracilo ha pi~ 

sentado alta recurrencia (50\-70%). (9) 

El tratamiento en general dependerS de la expresi6n del
s1ndrome y complicaciones que se presenten, dentro de lo ex-

puesto anteriormente. 

P R O N O S T 1 C O 
• 

Generalmente es bueno para la vida, pero 6ste es varia-

ble dependiendo de la extensi6n e invasividad del carcinoma 

gasocelular y/o de otros tumores- que lo acompañen. 



... onwre: 
e:dad; 

~exo; 

~uga~ de ~studio: 
dervicio: 

Fect\a de Ingreso; 

CASO 
• 

M.G.O • 
13 años 
Masculino 
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CLINICO . - -.. 

Hospital de EspaCialidades de Puebla IMSS. 

Bucodentomaxilar, ·Gen6tica, Patolog1a y 
ORL. 

26-VllI-85 

l\lltecedentes Heredofamiliares: Abuelos paternos diab6ticos. 
Antecedentes Personales No Patol69icos: sin importancia •. 

Antecedentes Personales Patol6gicos: sin importancia. 

Padecimiento Actual: Lo inicia 3 meses anteriores a su ingr.!. 

do con aumento da volomcn a nivel de cara anterior de maxilar 

dUperior izquierdo, el cual es indoloro y no presenta cambios 

cu~áneoa localizados. 

r..xp!oraciún Física: Cr§neo l~ormoc~falo, con telccantos y base 
oasa.L amplia, prei;enta tumoración que desplaza la nariz hacia 
di. lado ctercc110, siendo a !a palpaci6n indolora, de contorno
J..ii:io, de consistencia olanda, de aproximadamente l. 5 cm. por-
1 cm. ele diámetro y que a la digitopresi6n da la sensaci6n de 
crepitaci6n; no se ouscrvan ni se palpan cambios tr6ficos de
la piel. Rariz normal, cavidad oral; con persistencia de 6rg~ 
.1os dentarios temporales y falta de erupci6n de dientes perm~ 
,,entes en ambas arcadas dentarias. Lengua y enc1as normales,
con prognatismo mandibular moderado. Presenta además abundan
tes nevas de diferente tamaño y localizaci6n, distribuidos en 
cara, cuello, tórax y extremidades superiores, as1 como una -
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roa.nena de color café con leche en región dorso-costal izqu~e~ 

da. 

Resto de exploración de cuello, torax y abdo~en normal. 

~x<"tmenes de labora~orio: Preoperatorios (BH, TP, TTP, Plaque

tas, Qu1mica sangu1nea) normales. Fosfatasa Acida: 33.3 MU/ml. 
Ex,menes Radiográficos: Rx de cráneo normales. lncidencia'de

Waters muestra; velamiento del seno maxilar izquierdo y pre-

sencia de organo dentario·cn su interior. La Panortograf!a -

muestra imágenes radiolGcidas, osteol1ticas, de gran tamaño -

en ambos maxilares, as! como formaciones qutsticas alrededor

de los 6rganos dentarios no erupcionados. Rx de T6rax; costi

llas normales, pero la columna se observa con evidente esco-

liosis. Rx de manos y huesos largos normales. 

el paciente fue visto por primera vez por el servicio de Cir~ 

9!a Bucodentomaxilar, el cual practic6 quistectom!a o enucle~ 

cL6n, enviando una muestra al Servicio de Patolog!a; <lando el 

resultado nistopatol6gico de Queratoquiste (Biopsia Nr S/BS-

IX-7362) • Posteriormente se toma biopsia de nevo en brazo de

recno y se emite el diagnóstico histopatol6gico de Lentigo N~ 

voide {S/87-XI-8627) 

El Estudio Gen~tico: Obtieñc el antecedente de padre con ma1-

tiples nevas, aunque no es posible completar el cuadro cl1ni

c;:o por estar separado de la familia. Tiene un hermano mayor -

que presenta mdltiples neves, pero sin evidencias de lesiones 

asociadas, otro nermano aparentemente sano; la madre sin eig-
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nos positivos. Basado en lo anterior y al cuadro cl1nico, se

llega a la conclusi6n de que corresponde a un s!ndrome de Go~ 

lin y Goltz heredado con carácter autos6mico dominante, pu- ~ 

diendo ser transmitido por el padre y con riesgo de transmi-

tirse a la descendencia en un 50% •. se interpreta como de ex-
presividad variable. Sobre esas bases se imparte asesoramien

to gen~tico al paciente y a su familia. 

Tratamiento: Se realiz6 Enucleaci6n del Queratoquiste. se to

md biopsia de lesiones cutáneas para descartar probable Carci 
noma Basocelular. 

Asesoramiento Gen~tico, para prevenci6n y control de nuevos -

casos. 
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FOTO 1 

Se observan mdltip1es neves en 

la cara del paciente y desvia
ci6n de la nariz a la derecha. 
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Iiaro z 

Se aprecia asimetr!a facial y d6!,. 
viacidn de la nariz a la derecha, 

con asimetr!a de fosas nasalesª 



FOTOS 3 Y. 4 

Persistencia de dientes temp0ralas en ambas 

arcadas dantarLas. 

21 



FOTO 5 

La incidencia de Waters, muestra ima

gen radio-opaca en el interior del se 

no maxilar izquierdo, as! como vela-

miento del mi.smo. 
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FOTO 6 

La O~topantograf!a, muestra i.m.ágenes r.!._ 

dioidcidas i!ticas en ambos maxi.iares,

as! como formaciones qu!sticas airede-

dor de dLentes no erupcionados. 
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FOTO 7 

< ·~ • ... -·-M-¿. ·, ,,,.-

La teleradiografía de torax con evide~ 
cía de escoliosis moderada. 
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Faro a 

Microfotograf!a de la pared del quiste, ob

servándose restos epiteliales y queratina. 
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FOTO 9 

Mierofotograf!a de la lesi6n de p~el, 

reportada como l.4ntigo nevoide .. 

26. 
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COMENTARIO 

El presente estudio fue realizado, para obtener un cono

cimiento m4s completo y apropiado de las características de -

este s!ndrome, as! como para demostrar que la poca frecuencia 

o rareza relativa de 6ste no nos exime de tenerlo en cuenta -

al pensar en las posibilidades presuncionales del diagn6stico. 

Al estudiar el pleiotropismo o efecto maltiple de un gen mu-

tanta en los padecimientos genéticos, vemos como es posible -

que se afecten diversos tejidos, y ~sto pudiera pasar dcsape!_ 

cibido o impedir el diagn6stico integral y podemos pensar en

la etiología de muchos padecimientos sistémicos y/o de 6rga-

nos aislados, que en ocasiones no relacionarnos y los etiquct~ 

nos con algan otro tipo de patología. 

El conocimiento de las alteraciones gen~ticas podría es

clarecer y hacernos comprender muchos padecimientos de natur~ 

leza obscura y considero conveniente que todos los dedicados

al arte de la medicina, debemos de tener ~sto siempre en men

te. 
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