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Sindrome de Gorlin

El Sindrome de Carcinoma Basocelular Nevoide (SCBN), también conocido como Sindrome de Nevus de
Células Basales o Sindrome de Gorlin, es un trastorno genético raro caracterizado principalmente por la
aparicién temprana de multiples carcinomas basocelulares (CBC), quistes mandibulares y diversas otras
anomalias que afectan la piel, los huesos y el sistema nervioso central. Descrito por primera vez por el
dentista R.J. Gorlin en 1960, el sindrome ha sido reconocido desde entonces como una condicién compleja
con un amplio espectro de manifestaciones clinicas. Aunque el SCBN se hereda mas cominmente de
manera autosémica dominante, aproximadamente un tercio de los casos surgen debido a mutaciones
espontaneas. El trastorno afecta entre 1 de cada 56,000 y 1 de cada 164,000 individuos a nivel mundial, sin
predileccion significativa por género.

Etiologia y Base Genética

El SCBN es causado por mutaciones en el gen PTCH1, ubicado en el cromosoma 9q22.3, que codifica el
receptor Patched 1 involucrado en la via de sefializacién Hedgehog. Esta via desempefia un papel critico en
la diferenciacién celular, el crecimiento y el desarrollo. Las mutaciones en PTCH1 resultan en una
sefializacion Hedgehog desregulada, llevando a una proliferacién celular anormal y la formacion de lesiones
neoplasicas, particularmente CBC. Aunque la mayoria de los casos son hereditarios, aproximadamente un
tercio de los pacientes no tienen antecedentes familiares de la condiciéon, indicando la presencia de
mutaciones de novo (nuevas).

Manifestaciones Clinicas

La caracteristica distintiva del SCBN es el desarrollo de multiples CBC, que a menudo aparecen en la
infancia o adolescencia, en marcado contraste con la aparicion tipica de CBC en adultos mayores debido a la
exposicion solar. Los CBC en SCBN tipicamente se manifiestan en individuos tan jovenes como de 3-4 afios
de edad, con pacientes teniendo un promedio de 8 CBC; sin embargo, algunos pueden desarrollar cientos o
incluso miles durante su vida. La incidencia de CBC est4 influenciada por el tipo de piel, la exposicién solar
y el historial de radiacién. Los individuos de piel clara son mas propensos a desarrollar numerosos CBC,
mientras que aquellos con tonos de piel mas oscuros, tienden a desarrollar menos canceres de piel.

Ademas de los CBC, los pacientes con SCBN a menudo presentan fosas palmoplantares (pequefias
indentaciones permanentes en las palmas y plantas), quistes epidérmicos y lunares o acrocordones. Estas
caracteristicas tipicamente aparecen con la edad, a menudo durante la infancia o adolescencia. Las
anomalias esqueléticas, como los queratoquistes odontogénicos (quistes mandibulares), son una
caracteristica diagnoéstica critica y a menudo representan el primer signo clinico del sindrome. Estos quistes
se forman en la infancia temprana y persisten hasta la tercera década de vida. Aunque estos quistes son
frecuentemente asintomaticos, pueden causar dolor, hinchazén y desplazamiento de dientes, llevando a
posibles complicaciones que requieren intervencién quirtrgica.

Otras caracteristicas esqueléticas comunes del SCBN incluyen escoliosis, espina bifida, deformidad de
Sprengel (posicionamiento escapular anémalo) y sindactilia (fusién de dedos de manos o pies). La
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calcificacién anormal en la hoz del cerebro (membrana cerebral) es a menudo visible en estudios de imagen
y se considera una caracteristica radiografica distintiva del SCBN.

Manifestaciones Neuroldgicas y Oftalmicas

La afectacion neuroldgica es comtn en el SCBN. Anomalias como meduloblastomas, meningiomas y quistes
dentro del cerebro estan presentes en un pequeio porcentaje de casos. Los meduloblastomas, que
tipicamente ocurren en nifios, estan asociados con un mayor riesgo en aquellos con SCBN, ocurriendo en
1-4% de los individuos afectados. Ademas, las calcificaciones cerebrales, mas comtinmente en el tentorio
del cerebelo y los ligamentos interclinoideos de la silla turca, pueden identificarse en radiografias de craneo
o0 resonancias magnéticas.

Las preocupaciones oftalmoldgicas también son prevalentes en el SCBN, con individuos afectados
mostrando una mayor incidencia de cataratas al nacer, estrabismo (ojos cruzados) y exoftalmia (ojos
sobresalientes). Estos problemas son generalmente manejables con intervencién médica o quirtargica
apropiada.

Diagnoéstico
El SCBN se diagnostica clinicamente basandose en la presencia de criterios mayores y menores, como se
describe en las guias diagndsticas. Se hace un diagndstico cuando un paciente cumple con dos criterios
mayores o un criterio mayor y dos criterios menores:
> (Criterios Mayores:
Mas de dos CBC o un CBC diagnosticado antes de los 20 afios.
Quistes mandibulares (queratoquistes odontogénicos).
Tres o mas fosas en las palmas o plantas.
Calcificacion de la hoz del cerebro en imagen cerebral.
Deformidades costales.
Un familiar de primer grado con SCBN.

o O O O O

> (Criterios Menores:
o Circunferencia cefdlica aumentada (macrocefalia).
o Malformaciones congénitas (labio/paladar hendido, caracteristicas faciales toscas,
hipertelorismo ocular).

o Anomalias estructurales (deformidad de Sprengel, sindactilia).
o Hallazgos 6seos anormales (malformaciones espinales, quistes en huesos de manos/pies).
o Fibromas ovaricos.

Meduloblastoma u otros canceres cerebrales.
Ademas del examen clinico, los estudios de imagen como radiografias, resonancia magnética y ultrasonido
son cruciales para identificar calcificaciones, quistes mandibulares y otras anomalias esqueléticas. Las
pruebas genéticas pueden confirmar el diagnéstico, particularmente en casos ambiguos o infantiles, aunque
no se realizan rutinariamente debido a la baja sensibilidad.

Manejo y Tratamiento

El manejo del SCBN requiere un enfoque multidisciplinario para abordar tanto las manifestaciones
cosméticas como sistémicas del sindrome. El pilar del tratamiento se centra en la identificacién temprana y
el manejo de los CBC. La vigilancia dermatolégica regular, tipicamente cada 3 meses, es esencial para
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detectar nuevos tumores en una etapa temprana y manejable. Las lesiones pueden tratarse con varias
modalidades, incluyendo:
> Tratamientos topicos como fluorouracilo e imiquimod (modificadores de la respuesta inmune).
> Opciones quirargicas, incluyendo electrodesecacién y curetaje, escisién o cirugia micrografica de
Mohs, se consideran para lesiones mas grandes o mas invasivas.
> Laradioterapia generalmente debe evitarse, ya que puede exacerbar el dafio cutaneo y aumentar el
riesgo de desarrollar mas CBC.
Ademas del cuidado dermatolégico, se recomienda consejeria genética para pacientes que consideran tener
hijos, ya que el SCBN es una condicién autosémica dominante. Los pacientes también deben ser
monitoreados para otras complicaciones potenciales, como tumores cerebrales, fibromas cardiacos y
quistes ovaricos, que pueden requerir intervencién basada en la severidad de los sintomas.

Prevencion y Modificaciones del Estilo de Vida

Dado el mayor riesgo de cancer de piel, los individuos con SCBN deben adoptar estrategias estrictas de
proteccidn solar. Esto incluye el uso de protector solar, ropa protectora y sombreros de ala ancha cuando
estan al aire libre. Limitar la exposicion solar y evitar las camas bronceadoras es critico para minimizar el
riesgo de desarrollo de nuevos CBC. Ademas, los individuos con SCBN deben ser educados sobre la
importancia de evitar la exposicién a radiacion, que puede exacerbar su condicién.

Apoyo Psicosocial

Vivir con SCBN puede presentar desafios psicoldgicos significativos debido a la necesidad de visitas
médicas frecuentes, cirugias recurrentes y cicatrices visibles. Es esencial que los proveedores de atencién
médica ofrezcan apoyo psicosocial, y organizaciones como la Alianza del Sindrome de Gorlin proporcionan
recursos para pacientes y familias que enfrentan la carga emocional de la enfermedad

Conclusion

El Sindrome de Carcinoma Basocelular Nevoide es un trastorno raro, genéticamente heredado con un
amplio rango de manifestaciones clinicas, incluyendo carcinoma basocelular de aparicién temprana, quistes
mandibulares, anomalias esqueléticas y complicaciones neurolégicas. La detecciéon temprana y la vigilancia
regular son esenciales para manejar los CBC y prevenir el desarrollo de complicaciones mas severas. Un
enfoque multidisciplinario que involucre dermatologia, genética, oftalmologia y neurologia es clave para
asegurar un cuidado integral y mejorar la calidad de vida para los individuos afectados.
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