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Resumen

La esclerosis tuberosa es un trastorno autosémico dominante que se manifiesta con la
formacion de hamartomas en multiples 6rganos y sistemas, como el sistema nervioso
central, la piel, los rifiones, los pulmones y el corazon. Los pacientes se ven afectados
por cuadros de convulsiones, asi como por hallazgos cutaneos. En la cavidad oral, las
lesiones se presentan en el esmalte dental y constituyen la presentacion mas frecuente,
pero rara vez se encuentran lesiones en los maxilares. El fibroma desmoplasico es un
tumor intradseo benigno muy raro, localizado y fuertemente agresivo que se encuentra
reportado tanto en huesos faciales como en otros huesos del cuerpo, y se asocia muy
rara vez a la esclerosis tuberosa. En este articulo se presenta un caso clinico de un
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paciente de 12 afios de edad con esclerosis tu-
berosa que presenta una lesion alveolar maxilar
izquierda, diagnosticado como fibroma desmo-
plasico. Se discuten los métodos diagnosticos, su
presentacion clinica y tratamiento.

Palabras clave: esclerosis tuberosa, fibroma
desmoplasico

Title: Desmoplastic Fibroma of the Al-
veolus Maxillary Associated with Tube-

rous Sclerosis: Case Report

Abstract

Tuberous sclerosis is an autosomal dominant
disorder that manifests with the formation of
hamartomas in multiple organs and systems,
including the central nervous system, skin, kid-
neys, lungs and heart. Patients are affected by
seizures status, which are a common feature;
also the majority of the patients presents cuta-
neous findings. Can find intraorally lesions are in
tooth enamel constituting the most frequent and
rarely present jaw injuries. The desmoplastic fi-
broma is a very rare benign bone tumor, is loca-
lized and highly aggressive, is reported in facial
bones and other bones of the body and very ra-
rely is associated with tuberous sclerosis. In this
article, it presents a case of a 12 year old patient
with tuberous sclerosis who presented a lesion in
the left maxillary sinus diagnosed as desmoplas-
tic fibroma. Diagnostic methods, clinical presen-
tation and treatment are discussed.

Key words: tuberous sclerosis, desmoplastic fi-
broma

Introduccion

La esclerosis tuberosa es un sindrome
neurocutaneo clasicamente caracteri-
zado por lesiones sistémicas como ha-
martomas, el cual también cursa con

deficiencia mental y epilepsia. A me-
nudo se hereda como un rasgo autoso-
mico dominante y presenta diferentes
formas de expresion clinica. De ahi
que se hayan identificado varios focos
genéticos representados por el TSC1
en el cromosoma 9q34 y el TSC2 en
el cromosoma 16p13. Se clasifica den-
tro de las denominadas facomatosis o
anomalias del desarrollo, susceptibles
de originar tumores, y es la segunda en
frecuencia, superada unicamente por la
neurofibromatosis [1]. Este trastorno
es poco frecuente, con una incidencia
de aproximadamente un caso por cada
10.000 en la poblacion general, de los
cuales el 60% son casos esporadicos.
Los hallazgos clinicos incluyen diver-
sas lesiones cutaneas representadas por
angiofibroma facial y varias lesiones
hamartomatosas vistas en cerebro, pul-
moén, corazon, rifiidén y sistema esquelé-
tico [2].

La triada clinica de Vogt, constituida
por epilepsia, retraso mental y angiofi-
bromas, definia la enfermedad; sin em-
bargo, se calcula que esta asociacion se
encuentra solo en un tercio de los casos
y que en el 60% de ellos no existe nin-
guna de estas manifestaciones [2]. Las
crisis epilépticas estan presentes en el
80%-90% de los casos, el retraso men-
tal estd presente en mas o menos el 60 %
de los casos y las anormalidades de la
retina constituyen las manifestaciones
mas frecuentes, que reportan hasta un
80% de los casos. La mayoria de los
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pacientes afectados por la esclerosis
tuberosa mueren antes de los 20 afios
de edad, debido a diferentes causas [3].
Gomez, en 1979, cred una clasificacion
con criterios diagnosticos primarios y
secundarios, basados tanto en la eviden-
cia clinica como en la radiografica (ta-
bla 1) [1]. En 2012, los criterios fueron
revisados en una Conferencia Interna-
cional de Consenso de Esclerosis Tu-
berosa por parte del Instituto Nacional
de Salud de Estados Unidos, basados en
un criterio mayor y menor y un criterio
genético molecular, que genera un diag-
nostico posible o definitivo de esclero-
sis tuberosa [4].

Las manifestaciones orales ocurren
en el 11 % de los pacientes, e incluyen
hemangiomas, quistes y seudoquistes
en los maxilares; asi mismo, hiperos-
tosis, atrofia alveolar y alteraciones del
esmalte. Otras menos frecuentes son
asimetria facial, paladar ojival, uvula
bifida, labio y paladar hendido, diaste-
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mas y alteraciones en la erupcion den-
taria [5,6].

El fibroma desmoplésico es un tu-
mor intraéseo, benigno, muy raro,
localizado y agresivo. Constituye, al
menos, el 1% de los tumores 6seos. De
etiologia desconocida, su origen se ha
relacionado con traumatismos, altera-
ciones endocrinas o factores genéticos.
Fue descrito por primera vez por Jaffe,
en 1958, siendo Griffith, el que lo des-
cribié en la zona mandibular, en 1965
[7]. En mas del 80 % de los casos apare-
ce en pacientes menores de 30 afios de
edad, con una ligera predileccion por el
sexo femenino. Se encuentra reportado
tanto en huesos faciales (sobre todo en
el maxilar) como en otros huesos del
cuerpo (fémur, radio y tibia, por ejem-
plo) [8]. La asociacion de este con la
esclerosis tuberosa es muy infrecuente.
Vargas-Gonzalez y cols. [9] reportaron
un caso en 2004, y Damm y cols. [10],
en 1999, reportaron cuatro.

Tabla 1. Criterios diagnésticos para esclerosis tuberosa

Criterios primarios

Criterios secundarios

Angiofibromas faciales
(adenoma sebaceo)

Espasmos infantiles

Fibromas ungueales

Maculas hipopigmentadas

Tubérculo cortical (en la necropsia)

Parches verdes

Hamartomas subependimales
(necropsia o TC)

Hamartoma retinal inico

Multiples hamartomas renales

Angiomiolipoma o quiste retinal bilateral

Placa fibrosa en frente

Rabdomioma cardiaco

Familiar de primer grado con diagndstico de esclerosis tuberosa
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Los propositos de este articulo son,
por un lado, presentar el caso de un
paciente afectado de esclerosis tubero-
sa con manifestaciones intraorales que
acudi6 a la Unidad de Otorrinolaringo-
logia y Cirugia Maxilofacial del Hospi-
tal Universitario San Ignacio, remitido
por una lesion radiopaca en el reborde
alveolar posterior maxilar que, tras su
extirpacion, fue diagnosticado como fi-
broma desmoplasico; por otro, discutir
las principales caracteristicas clinicas,
radiologicas, evolutivas y terapéuticas
de la enfermedad.

Caso clinico

El caso corresponde a un joven de 12 afios
de edad quien fue remitido a la Unidad
de Otorrinolaringologia y Cirugia Maxi-
lofacial del Hospital Universitario San
Ignacio para valorar y manejar una masa
alveolar maxilar izquierda que producia

una deformacion de contorno en la zona
alveolar vestibular y palatina, que ha ido
aumentando paulatinamente de tamafio e
impide la erupcion del canino. Presentaba
como sintomas de la enfermedad respira-
cion oral nocturna y ortopnea.

Entre sus antecedentes médicos se
destaca el diagnostico de esclerosis
tuberosa hace dos afios, ademas de in-
suficiencia tricuspidea leve, sindrome
convulsivo (del cual refiere no sufrir
crisis desde hacia un afo), sindrome
obstructivo nasal, hipertrofia de corne-
tes y apnea obstructiva del suefio.

En la exploracion clinica extraoral
presenta lesion en la piel, e intraoral-
mente, una lesion en el vestibulo del
maxilar izquierdo, fluctuante, doloroso,
con sangrado gingival leve, con color
de la mucosa oral, de tamafio aproxima-
do de 3 cm de diametro (figura 1).

Figura 1. (A) Lesion en la region de vestibulo. (B) Lesiones en la piel
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En la tomografia axial computari-
zada (TAC) se observé un leve engro-
samiento mucoso del antro maxilar
izquierdo y de las celdillas etmoida-
les, parcial neumatizacion del corne-
te medio izquierdo y engrosamiento
mucoso hipertréfico de cornetes; asi
mismo, defecto 6seo con imagen de
cavidad anterolateral del maxilar su-
perior que se relaciona con dientes
incluidos y se acompafia con un com-
ponente de tejido blando (figuras 2 y
3). El diagnostico diferencial radio-
grafico incluyd: quiste odontogénico
y mixoma odontogénico. Asi mis-
mo, se le realizaron examenes como
hemograma, Indice Internacional
Normalizado (INR), tiempo de trom-
boplastina parcial y tiempo de pro-
trombina. Conjuntamente el servicio de
otorrinolaringologia realizd examenes
complementarios como una polisom-

B i
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nografia y una nasofibrolaringoscopia,
donde se confirmo el sindrome de apnea
obstructiva y una hipertrofia de cornetes
y amigdalas palatinas, ademas de un co-
lapso retropalatar y retrolingual parcial.

El joven tuvo una reseccion qui-
rargica de aproximadamente 6 cm de
diametro con aspecto pastoso blanque-
cino, sin secrecion activa, indurado,
delimitado, la cual se envid al servicio
de patologia para su estudio anatomo-
patologico. Este se llevo a cabo con
hematoxilina eosina e histoquimica
con tricromo de Masson. La tincion
dio positiva para colageno e informa
que se trataba de una lesion formada
por células fusiformes, compuestas de
fibroblastos y miofibroblastos, estroma
de tejido conectivo denso hialinizado;
con abundantes fibras colagenas y mo-
derada celularidad; presencia de célu-

Figura 2. TAC: masa alveolar izquierda. Figura 3. Lesion corticada. Impide la erupcion del 23.
Cortes coronales. Ventana de tejidos blandos. TAC cerebral: se observan calcificaciones cerebrales
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las elongadas; citoplasma eosinoéfilos;
nucleos sin atipia; ntcleo central con
poca actividad mitdtica, y trabéculas
de hueso lamelar, lo que le conferia ca-
racteristicas de benignidad. El estudio
concluy6é que se trataba de un fibroma
desmoplasico (figura 4).

Figura 4. (A) Lesion tumoral constituida por
abundante matriz colagena hialinizada. B)
Baja celularidad constituida por células fusi-
formes sin atipia citologica. C) Periferia de la
lesion que evidencia crecimiento permeativo.
D) Coloracion de tricromico de Masson que
resalta el tejido colageno

Discusion

La esclerosis tuberosa es una enferme-
dad sistémica rara que muestra varia-
bilidad en los hallazgos clinicos como
hamartomas en varios 6rganos, lesiones
dermatologicas y neurologicas. E1 50%
de los casos es un trastorno heredado
en el cual se observa antecedentes fa-
miliares, siendo asi de forma autoso-
mica dominante con alta penetrancia y
muy variable expresividad fenotipica.
El diagnéstico puede ser complicado, ya
que en muchos de los casos no se pre-

senta la triada clésica de Vogt. El 60%
de los casos presenta retraso mental y
epilepsia; asimismo es posible encon-
trar otras manifestaciones neurologicas
como tumores cerebrales y calcifica-
ciones intracraneales. Las lesiones cu-
taneas incluyen maculas hipocromicas,
angiofibromas faciales, fibromas pe-
riungueales y placas fibrosas, ademas
del adenoma sebaceo de Pringle en la
nariz. Estas lesiones patognomonicas
de la enfermedad pueden ayudar a dar
un diagnostico precoz de esta; también
pueden sufrir de enfermedades orales,
cardiacas, pulmonares, renales y oftal-
mologicas, las cuales se incluyen en
los criterios de un establecimiento del
diagnostico de esta compleja enferme-
dad [11].

Por su comportamiento clinico, el
diagnodstico generalmente se realiza en
la infancia, con la aparicion de los pri-
meros sintomas neurologicos, y el trata-
miento se lleva a cabo especificamente
en cada una de las diferentes manifesta-
ciones clinicas que el paciente presen-
te, siendo completamente sintomatico
[12].

La incidencia de las lesiones orales
se situa entre el 11% y el 56% de los
pacientes, y afectan tanto la denticion
temporal como la permanente. Inclu-
yen: lesiones del esmalte, desarrolladas
en mas de un 50% de los pacientes;
seguidos por multiples papulas fibro-
sas, en mas del 10% de los casos; he-
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quistes y seudoquistes
en los maxilares, hiperostosis y atro-
fia alveolar. En las regiones maxilar y
mandibular se pueden observar lesiones
radiopacas como la osteitis fibrosa, asi
como tumor odontogénico calcifican-
te epitelial, fibroma desmoplasico, fi-
broma odontogénico central o0 mixoma
odontogénico. Said-Al-Naief y cols.
[13] sugieren que se deberian incluir
dentro de los diagndsticos diferenciales
de lesiones mandibulares radiograficas,
ante la posibilidad de estar ante un caso
de esclerosis tuberosa.

mangiomas,

En este caso, no se considerd un
diagnoéstico presuntivo de fibroma des-
moplasico, debido a su poca prevalen-
cia y su presentacion clinica, la cual es
inespecifica y no existen signos patog-
nomonicos, ni dolor en el 65% de los
casos. El diagnoéstico diferencial que
se incluyo fue el mixoma odontogéni-
co, basado en la edad del paciente, la
prevalencia, la localizacion, su aspecto
imagenologico y su presentacion histo-
patologica, la cual, al realizar el estudio
anatomopatologico, dio como resultado
un fibroma desmoplasico. Microscopi-
camente se evidencid una abundante
cantidad de fibras de coldgeno y abun-
dante matriz colagena, con una poca o
moderada celularidad, principalmente
de fibroblastos, de aspecto alargado con
nucleos ligeramente hipercromicos. No
obstante, a pesar de su naturaleza benig-
na, se observo como en su interior al-
berga espiculas de hueso laminar que ha
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erosionado, ya que es de crecimiento in-
filtrativo, mas que expansivo. El fibro-
ma desmoplasico histologicamente se
caracteriza por presentar una matriz de
ligera a moderadamente celular del te-
jido estromal fibrocolageno, carente de
pleomorfismo celular, hipercromatismo
nuclear o mitosis; asi mismo, la falta de
una capsula y la naturaleza infiltrante
de esta lesion son sefias de identidad de
este [14].

En el plano radiografico, es caracte-
ristico encontrar una lesion litica expan-
siva en la zona 0sea, radiotransparente o
radiopaca, con margenes definidos y es-
clerosados, que puede llegar a perforar
la cortical. Presenta aspecto unilocular
o seudotrabeculado de tejido conectivo
en su interior. En TAC puede eviden-
ciarse mayor detalle de la extension
de la lesion. Los pocos informes de la
aparicion del fibroma desmoplasico en
resonancia magnética describen una le-
sion de baja isointensidad en T1 y baja o
alta intensidad en T2. Evans y cols. [15]
proponen que en resonancia magnética
la baja intensidad en la sefial sugiere
una lesion del tejido fibroso tanto en
imagenes T1 como en T2. Presenta una
vascularidad variable, pero en la mayo-
ria de los casos existe una hipovascula-
ridad, evidenciada en una angiografia.

Los diagnosticos diferenciales pue-
den ser muy variados: el fibrosarcoma
se resalta por su naturaleza maligna, al
igual que el osteosarcoma, y dentro de
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los diagnosticos diferenciales benignos
del fibroma desmoplasico esta la dis-
plasia fibrosa, el mixoma odontogéni-
co, el quiste simple oseo, el quiste 6seo
aneurismatico, el fibroma no osificante,
el granuloma eosinofilico y el condro-
mixofibroma [16].

Por tratarse de una lesion benigna
de comportamiento local agresivo, su
manejo es controversial; se ha llegado a
proponer aun como tratamiento de elec-
cion la reseccion en bloque o escision
con margenes amplios, pero también se
ha hablado de solo curetaje, aunque con
mayor tasa de recidiva. Su recurrencia
va desde el 20% al 70 %, dependiendo
el método de tratamiento. Incluso se
propone llegar a realizar radioterapia
y quimioterapia, especialmente en los
casos en que no se realiza tratamiento
quirargico o los margenes quirirgicos
dan positivos para la lesion. Se debe ha-
cer seguimiento y evaluaciones periodi-
cas durante varios afios por el riesgo de
recidiva; algunos reportes de caso han
asociado las recidivas a una transforma-
cion a fibrosarcoma de bajo grado o a
margenes insuficientes en el momento
de llevar a cabo la reseccion quirurgica.
Se debe tener en cuenta la reconstruc-
cion en caso de necesitarla [14,17].

En el pais son escasos los trabajos
publicados por especialidades como
cirugia oral y maxilofacial respecto al
fibroma desmoplasico asociado a la
esclerosis tuberosa. Se encuentran al-

gunos informes de lesiones fibrosas in-
tradseas como el fibroma desmoplasico
en pacientes con esclerosis tuberosa.
En 2004, Vargas-Gonzalez y cols. [9]
reportaron un ejemplo con significa-
tiva clinica, radiologica y caracteris-
ticas histopatologicas. El paciente era
un niflo mexicano de 14 afios de edad,
y el examen clinico reveld angiofibro-
mas faciales y una masa hemifacial iz-
quierda, aproximadamente de 8 X 6 cm
de tamafio. En el TAC se muestra un
tumor 6seo agresivo trabeculado, con
aspecto de “burbuja de jabon”. La masa
mostrd invasion de la oOrbita y tejidos
blandos del piso de la boca. El examen
microscopico reveld fibroblastos que
proliferaban dentro de un delicado es-
troma mesenquimal, con fasciculos de
coldgeno entrelazados. No se observo
pleomorfismo celular y se identificaron
figuras mitdticas escasas. El tumor fue
diagnosticado como fibroma desmopla-
sico. Vargas-Gonzalez y cols. [9] sugie-
ren que el fibroma desmoplasico podria
representar una manifestacion intrao-
ral de la esclerosis tuberosa. En 1999,
Damm y cols. [10] reportaron cuatro
casos adicionales e hicieron una exten-
sa revision de la literatura, para concluir
que estas lesiones fibrosas intradseas de
los maxilares o fibroma desmoplasico
representan una manifestacion de escle-
rosis tuberosa, en lugar de un hallazgo
casual.

En este caso, el paciente fue diag-
nosticado con esclerosis tuberosa a los
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10 afos de edad, al presentar como ha-
llazgos patognomonicos de la enferme-
dad sindrome convulsivo, insuficiencia
tricuspidea leve y lesiones en piel; ade-
mas, también presentaba sindrome obs-
tructivo nasal y apnea obstructiva. No
evidenciaba otras entidades patologicas
asociadas a la esclerosis tuberosa, por
lo cual se hace dificil su correlacion con
el fibroma desmoplasico. Sin embargo,
se sugiere una correlacion clinico-pa-
tologica en cualquier caso del fibroma
desmoplasico, ya que este es asociable
a los pacientes con esclerosis tuberosa.

Conclusiones

La baja incidencia de esclerosis tubero-
sa en la poblacion general hace que sea
dificil establecer una correlacion entre
esta y los fibromas desmoplasicos que
se han presentado; asi mismo con otros
trastornos orales tipicos de la esclero-
sis tuberosa. Sin embargo, la presencia
de estas lesiones en los pacientes diag-
nosticados con esta enfermedad puede
definir el diagnéstico y generar una aso-
ciacion entre estas.
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