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Querubismo, reporte de un caso
con seguimiento de veinte anos

Informe de un caso

Prof. Dr. Jaime Grunberg *, Dr. Silvio Scardovi **

Caso clinico: Los autores presentan un caso de una poco frecuente enfer-
medad hereditaria.

I) RESUMEN de lzt §alud general del paciente, siendo la quimica
hemadtica completamente normal.
Se presenta un Caso Clinico de un paciente con
El término «Querubismo» fue creado por W.A.  «querubismo» y su seguimiento desde los 2 y medio a
Jones en 1933. los 22 aios de edad.
Es una afeccion con deformacién facial que no En el seguimiento clinico y radiogréfico del enfer-
determina cambios sistémicos ni compromiso alguno  mo se aprecia la evolucion de la afeccion; primaria-
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Fig. 2: Aspecto radiografico del maxilar del enfermo
en su primer consulta. Se observan dreas osteoliticas
y agenesia de permanenies.

mente con un crecimiento bilateral del rostro; alos 18
afios se observé una estabilizacién clinica o regresion
de la lesidén y por dltimo una importante secuela esté-
tica localizada en el tercio inferior de la cara.

La secuela estética fue corregida mediante un trata-
miento quirdrgico-protético.

1) INTRODUCCION

El «Querubismo» ¢s una enfermedad bien conocida,
descrita y denominada asi por primera vez por W.A.
Jones (1) en el afio 1933. El nombre fue propuesto para
denominar unaenfermedad quistica, multilocular, fami-
liar, de los maxilares y con una ostensible deformacién
facial bilateral que afectaba a 4 de 5 hermanos. La
patologia les conferfa un notorio aspecto similar a figu-
ras del renacimiento denominadas «querubines o ange-
litos» (cara redonda, ojos saltones y mirando arriba).

En 1943 fueron operados por uno de los colaborado-
res de Jones; y mds tarde en 1950 Jones, Guerrie y
Pritchard (2) publicaron sus observaciones adicionales
calificindolo como: «Querubismo: displasia fibrosa
familiar de los maxilaress».

La presente publicacién se refiere a un sélo caso
clinico dado lo poco frecuente de la patologia pero su
interés radicaen mostrarladificultad diagnéstica cuando
no se conocen bien las caracteristicas de la enferme-
dad.

II1) CASO CLINICO

A)2/9/1974. Los padres traen a la consulta a un nifio
DICIEMBRE 1995

Fig. 3: Perfil facial del enfermo mostrando la importan-
te retraccion de tejidos blandos sobre el maxilar
inferior en el periodo actual (edad: 22 afios).

de 2 afios y medio, por deformacién de ambas zonas
genianas que aumentaban progresivamente de tamafio.
Yahabian consultado adiversos especialistas sin llegar
a un diagndstico positivo.

Se constata un buen estado general y desarrollo
corporal normal del nifio. El aspecto facial mostraba el
rostro ensanchado, con tendencia redondeada (Fig. 1a)
aparentemente provocada por una modificacién de los

Fig. 4: Aspecto intrabucal del paciente. Se registran
gran expansion osea con recubrimiento mucoso
normal y ausencia de multiples piezas dentarias.
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maxilares, que estan aumentados de volumen, con
aspecto abollonado y recubiertos por mucosa nor-
mal. Existe falta de piezas dentarias y otras en mal
posicién. Al examen radiogrifico también se
constataron las ausencias dentarias y dreas osteoli-
ticas multiples en ambos maxilares (Fig.2).

El examen general no muestra otras alteraciones
y los antecedentes familiares son padres y un her-
mano sanos.

Se realizé una biopsia de una de las lesiones
mandibulares y el informe fue «tumor a células
gigantes».

Con el estudio clinico presentado y la histopato-
logia se llega a un diagndstico poco frecuente,
«Querubismo».

Se informo a los padres la indole de la enferme-
dad y su evolucidn con estabilizacién y regresién
paulatina después de la pubertad. El paciente se
controla unos afios y luego no regresa, perdiéndose
contacto con él.

B) 20/12/1994. Un colega nos trae a consulta un
paciente de 22 afios que desea corregir una altera-
cidn estética facial de la zona labio-geniana (una
retraccién) y colocarse una prétesis para reponer
las piezas dentarias ausentes.

Desde el punto de vista general no existian alte-
raciones. Localmente se observé una muy impor-
tante retraccion a nivel labio-geniano (Fig.3) que
alteraba groseramente la estética del paciente.

Intrabucalmente se constataba un maxilar infe-
rior parcialmente dentado y un reborde alveolar
residual muy engrosado en ancho (Fig.4).

Laradiografia panordmicay latomografia (Fig.5)
eran llamativas por la modificacidn de la estructura
6seade lamandibula, existencia de geodas, aspecto
de vidrio esmerilado y un molar retenido conraices
atipicas.
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' Fig. 5: Enfoque
tomogrdfico
actual mostran-
do el engrosa-
miento éseo del
maxilar inferior y
O.P.T. eviden-

| ciando zonas

| radioldcidas,

| geodas, aspecto
de “vidrio
esmerilado”,
persistencia de 4
dientes y molar
derecho retenido
con raices
incompletas.

El paciente portaba dos biopsias realizadas en
los afios 1991 y 1993 que informaban «lesiones a
células gigantes».

Por la clinica, las radiografias y la histopatolo-
gias se diagnostica: «Querubismo».

Confrontando la historia de 1974 y la de 1994 se
constaté que era el mismo enfermo que habia con-
sultado en dos clinicas diferentes, a los 2 y medio
y alos 22 anos respectivamente.

La correccidn de la deformacién facial consistid
en la realizacidon de una profundizacion del surco
vestibular inferior por la técnica de Kazangian
(Fig.6) y una prétesis inmediata rellenando la zona
deprimida fijada por alambrado circunmaxilar por
20 dias. El resultado estético obtenido fue satisfac-
torio y se puede observar en la Fig. 7.

Fig. 6:
Aborda-
je
intrabucal
(Téc.
Kazan-

| gian)

| realiza-
| doenel
enfermo.
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IV) DISCUSION

A) Caracteristicas clinicas

El Querubismo es una enfermedad poco frecuente,
que estadisticamente manifiesta los primeros signos de
deformacion entre los 14 meses (Jones, 1938) y los 4
anos de edad, yaque al nacer los nifios se ven normales.
No existen dudas de que se trata de una enfermedad
familiar y hereditaria. Anderson y Mc.Clendon (1962)
(3.4) estudiaron 21 familias determinando la posibili-
dad de un gen dominante autosémico de expresividad
variable de penetracion, cercana al 100% en los hom-
bres y que se reduce a cerca de la mitad en las mujeres
(50 al 70%). Existen mutaciones espontineas en el
20% de los casos (3.5).

Caffey y Williams (1951) (6) obtuvieron manifesta-
ciones radiolégicas de la enfermedad a los 4 dias de
nacer, pero la aparicién clinica, ésea, del aumento
mandibular, fue apreciable recién a los 26 meses de
edad.

Cuanto antes aparece la enfermedad clinicamente,
mds rdpido progresa (8). En general la progresién es
lenta y el crecimiento sélo es rdpido entre los 2 6 3
primeros afos de la historia de la enfermedad, enlente-
ciéndose pasados los 5 afios de edad (1,7.8.). momento
en que el estado puede llegar a su mdxima expresion.

Las manifestaciones clinicas son el agrandamiento
y alargamiento simétrico de los maxilares, indoloro y
autolimitante entre los 12 y los 15 afos (en la pubertad)
(8,9). La deformacidn establecida es dura y en oportu-
nidades se producen expansiones «abollonadas» (10),
como en el enfermo presentado.

El crecimiento del maxilar superior y la parte poste-
rior del maxilar inferior cesan primero, pudiendo con-
tinuar por algin tiempo el crecimiento de la parte
anterior de la mandibula (7,8.,9).

Puede ocurrir que la lesion progrese con expansion
y erosién del hueso cortical (11), tal cual se observaen
el caso presentado y que determind la secuela de una
retraccion labio-geniana de consecuencia antiestética,
yaqueel desborde de la cortical 6sea afecta alos tejidos
blandos circunvecinos (2,11).

En el maxilar superior la primer estructura afectada
es la tuberosidad, le siguen la zona anterior y a veces la
zona orbitaria (8).

El crecimiento del proceso alveolar provoca la apa-
ricién de una cresta ancha y un paladar estrecho con
forma de «V» invertida (2,8).

Las fascies quertbicas cldsicas se deben al creci-
miento del piso de drbita y a dreas infraorbitarias que
provocan el desplazamiento hacia arriba del globo
ocular con evidencia de la esclerética inferior (1,2,4).
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Parietales y malares pueden estar comprometidos
(8,12,13); asi como también se han descrito lesiones en
los huesos largos (12,14,15).Concomitantemente con
las citadas deformaciones, existen una hiperplasia re-
ticulo-endotelial con fibrosis, por lo que se describen
agrandamientos de los nédulos linfaticos submaxilares
y cervicales. La mdxima expresion se observa antes de
los 6 afos de edad, disminuye hacia los 8 afnos y son
raramente apreciables los ganglios al llegar a los 12
afos(7,8).Esta hiperplasia linfdtica contribuye a la
apariencia de «cara llena».

El conjunto de deformaciones 6seo-linfaticas puede
desplazar la lengua con importantes alteraciones fun-
cionales en el habla, masticacion, deglucion y respira-
ciéon (Hamner y Ketcham,1969) (7,8,16).

La denticién temporaria y permanente estan altera-
das, mds en la mandibula que en el maxilar superior,
como en el caso expuesto.

Puede existir agenesia del 2do. y 3er. molar
(4.8,11,18). Se describen: exfoliacion precoz, erup-
cioén retardada, agenesias, deplazamientos dentarios,
rizalisis, etc. (5,8,19,20,21).

Seard y Hanckey en 1957 (9), luego Mc.Clindon,
Anderson y Cornelius en 1962 (8) encontraron casos
con manchas cutdneas color «café con leche».

Generalmente el proceso se detiene en la pubertad,
dejando de crecer primero el maxilar superior y hacia
al final de la adolescencia lo hace la mandibula (Jo-
nes,1965) (19). La actividad puede persistir con lenti-
tud hasta la edad adulta, después de la cual se produce

Fig. 7: Aspecto del perfil facial logrado post tratamien-
to quirdrgico-protético.
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una mejoria gradual del aspecto facial (10,19,20).

La enfermedad, como ya fue citado, cura sin
tratamiento y disminuye de tamafio en la edad adulta
entre los 20 y los 30 afios. A pesar de ello los
maxilares quedan elongados (4,7). En el enfermo
presentado se aprecia a los 22 afios una mejoria de su
aspecto «querubico» pero persiste el elongamiento
maxilar y los signos radiolégicos. La secuencia
fotogréfica presentada avala la citada remision de la
enfermedad Figs. 1.a; 1.b; l.c; 1.d; l.e.

La quimica sérica suele estar dentro de valores
normales (2,7,20).

B) Aspecto Radiografico

La enfermedad se manifiesta por hallazgo radio-
gréfico (6) en aquellos casos que no hay manifesta-
ciones clinicas en edad muy temprana. Aparece
como dreas radiolicidas multiloculares de limites
precisos (4,7,9,16).

Las caracteristicas radiolégicas cambian con la
edad del paciente, observdndose en los periodos de
rapido crecimiento un trabeculado mds delicado y
difuso. Hacia los 12 afios aumenta el nimero y
grosor del trabeculado, evolucionando hacia una
lesién més densa. Estos cambios confieren una ima-
genradiografica con apariencia de «vidrio esmerila-
do» (6,7,16,19).

La cortical puede aparecer adelgazada y en opor-
tunidades discontinua, debido al crecimiento expan-
sivo intradseo.

Las lesiones mandibulares suelen ser més llama-
tivas que las .maxilares. Aparecen primero en la
region posterior del cuerpo y dngulo, propagdndose
luego a toda la rama con excepcién del céndilo.

Se observan desplazamientos del conducto denta-
rio (7,8,) y reabsorcién de raices (4,8,).

La afectacién del maxilar superior radiolégica-
mente se ve como una rarefaccién 6sea de margenes
difusos y el seno aparece siempre obliterado parcial
o totalmente (10).

A los 30 afios las lesiones se han llenado con
hueso, persistiendo a veces algunas zonas de apa-
riencia quistica (4,7), llegdndose a describir algunas
de ellas en pacientes de hasta 70 afios (7).

C) Histopatologia

El patrén histoldgico del querubismo es muy
similar al del tumor a células gigantes. Practicamen-
te es imposible distinguir una lesién de otra sin tener
presente los aspectos clinicos. Hay gran cantidad de
células gigantes multinucleadas con zonas cercanas
de hemorragias (2,7,8,14,21). El estroma esté cons-
tituido por fibroblastos alargados, el mismo se con-
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sidera unico por su naturaleza lagunar y granular
(2,7,8,22). También se observan numerosos vasos
pequeilos con capilares que presentan grandes célu-
las endoteliales (17).

El aspecto microscopico depende de la zona biop-
siada y de la edad del paciente. Las zonas mads
activas poseen un estroma mds vascular con mayor
cantidad de células gigantes. En cambio, las zonas
de poco crecimiento, muestran una menor cantidad
de c€lulas gigantes, con mayor cantidad de coldgeno
y zonas fibrosas; hecho que coincide con estudios
realizados en algunos pacientes de edad avanzada
(4.,8,18,23,24).

Luego de los 25 afnos, la lesidn histoldgicamente
se asemeja bastante al hueso normal (18).

Macroscépicamente el tejido afectado es una le-
sién no encapsulada, semi-dura y de consistencia
gelatinosa (2,7,21).

D) Diagnéstico diferencial

Se plantean diagndsticos diferenciales con: el
granuloma a células gigantes, el tumor a células
gigantes u osteoclastoma, el quiste aneurismaético y
el quiste dseo solitario, que son las lesiones solita-
rias mas frecuentes. Otras lesiones con las que debe
realizarse el diagnéstico diferencial, pero que son
mas difusas, son el hiperparatiroidismo y algunas
formas de enfermedad de Paget, presentando ambas
alteraciones séricas.

E) Tratamiento:

Debido a la evolucién natural de la lesioén y a su
tendencia a la remision espontdnea no estd indicado
ningun tratamiento especifico.

El tratamiento quirtrgico fundamental est4 condi-
cionado a la estética y a las alteraciones funcionales,
siendo raramente practicado en el nifio
(4,10,19,20,21,22). La cirugia por las necesidades
ya expresadas serdn: el curetaje (8,9,24) y el remo-
delado cosmético del hueso (4,17,20), o sobre los
tejidos blandos (al igual que en el caso presentado)
como un tratamiento secuelar.

Luego de inadecuadas remociones quirdrgicas se
han visto alargamientos 6seos (25,26),asi como ra-
pidas recidivas si se actda en la etapa de mdximo
crecimiento (13,16,27). Se citan casos en donde se
realizé un tratamiento quirdrgico unilateral y poste-
riormente se produjo un alargamiento 6seo bilateral
(12,22.27).

Hay autores que han considerado la posibilidad de
un tratamiento quirtrgico precoz como forma de
prevenir el alargamiento anterior progresivo de los
maxilares y la pérdida de dientes (28).
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Cuando pacientes jévenes, en la etapa activa de la
enfermedad, han sido sometidos al tratamiento
quirdrgico, por ser las lesiones muy vasculariza-
das, hay reportes de importantes pérdidas de san-
gre que obligaron a realizar transfusiones
(7,8,11,16,17,21,23).

El tratamiento radiante estd contraindicado por
causar retardo en el crecimiento de los maxilares y
posibles malignizaciones (8,17).

V) CONCLUSIONES

1.- El Querubismo es una enfermedad hereditaria,
familiar, poco frecuente, que afecta los maxilares
deformandolos y confiriéndole al paciente en la
etapa de la nifiez un aspecto caracteristico.

2.- La enfermedad tiene una etapa activa que
promedialmente va desde los 2 afios a la pubertad.
Luego de los 20 afios el enfermo retorna a la norma-
lidad de las fascies.

"2.-El diagndstico de la enfermedad se realiza
inmediatamente si se tiene conocimiento de la exis-
tencia de la misma.

4.-Elestudio histopatoldgico diagnostica: «lesién
a células gigantes» por lo que la clinica es relevante
para establecer el diagndstico positivo.

5.-La remisién espontdnea de la lesién al llegar a
la pubertad contraindica cualquier tipo de trata-
miento.

6.-Excepcionalmente las groseras alteraciones es-
téticas y/o funcionales en la nifiez pueden tratarse
quirdrgicamente por curetaje o remodelado quirtr-
gico, teniendo en cuenta lo vascularizadas y san-
grantes de las lesiones.
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SUMMARY

The term «Cherubism» was created by W.A_ Jones
in 1933.

This disease portrays a facial deformity which
does not determine systemic changes or any com-
promise whatsoever in the general health status of
the patient,the hematic chemistry being completely
normal.

It is presented a Clinical Case of a patient with
«cherubism» and his follow up from 2 1/2 to 22
years old.

In this patient’s clinical and radiographic follow
up it is appreciated the disorder’s evolution; first,
with a bilateral growth of his face; at 18 years old
there appears a clinical stabilization or regression of
the disease and, finally,there is a significant esthetic
sequel, placed in the lower third of his face.

The esthetic sequel was corrected by means of a
surgical-prosthetic treatment. V
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