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SINDROME DE GARDNER

PRESENTACION

DE UN CASO

P. ARCHILA , O. GUTIERREZ, M. ARGUELLO

Se presenta el primer caso de Sindrome
de Gardner descrito en Colombia, que apor-
ta dos elementos infrecuentemente descritos,
como son las lesiones osteomatosas ocultas
del maxilar inferior y la neurofibromatosis.

En el estudio familiar realizado sobre
110 personas, no se detecto la enfermedad;
por lo cual el caso puede considerarse como
un fendmeno de generacion espontinea.

Se hace una revision de la literatura
médica existente sobre esta interesante va-
riedad de poliposis multiple del colon.

INTRODUCCION

Las poliposis intestinales hereditarias
constituyen un numeroso grupo de entida-
des, algunas con gran potencial de maligni-
zacion, lo cual ha hecho que se desarrollen

Drs. Paulo Emilio Archila F. y Oscar Gutiérrez G:
Residentes de Medicina; Dr. Milton Argiiello J.: Profesor
Asociado de Medicina, Jefe de la Seccién de Gastroente-
rologia. Centro Hospitalario San Juan de Dios de Bogota,
Facultad de Medicina, Universidad Nacional.

Solicitud de separatas al Dr. Archila.

Acta Médica Colombiana. Vol. 2 No. 3 (Julio - Agosto - Septiembre 1977)

estudios para su mejor conocimiento y se
adopten tratamientos mas adecuados. En
nuestro medio no se han hecho descripcio-
nes previas de este grupo de entidades por
lo cual creemos de gran valor la presenta-
cion del actual trabajo sobre Sindrome de
Gardner. En él se analizan sus aspectos his-
toricos, etiologia, incidencia, manifestacio-
nes clinicas, diferentes asociaciones, pronds-
tico y tratamiento. Luego se hace la presen-
taciéon de un caso, con su estudio familiar,
y la discusion correspondiente de las obser-
vaciones hechas.

En la Tabla 1 se resumen las entidades
familiares acompafiadas de polipos del trac-
to digestivo.

Aspectos Histoéricos. De acuerdo con la re-
vision hecha por Shiffman (1) en 1962, las
primeras publicaciones sobre casos aislados
de poliposis coldnica corresponden proba-
blemente a Menzel (1.721). Cripps (1.882)
llam6 la atencion sobre la naturaleza fami-
liar de la enfermedad y describidé en un caso,
la degeneracion maligna de los poélipos del
colon.

Devic y Bussy describieron por primera
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Tabla 1— Poliposis hereditarias del colon.
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Poliposis Miiltiple Familiar (1882) ( £ Malignizacién ~ 959/0)
Sindrom. de Gardner (1954). ( A Malignizacion  95%/0)
Sindrom. de Turcot (1959) ( & Probablemente Premaligno)
Sindrome de Peutz-Jeghers (1921) ( &5 Carcinoma en raras ocasiones)
Sindrom: de Cronkhite-Canada (1955)

Sindrom« de Zanca

Poliposis Juvenil Gastrointestinal Difusa

Poliposis Juvenil del Colon

vez la asociacion de poliposis multiple del ticas.

colon con tumores de tejidos blandos y du-
ros, en 1.912. Peutz (1.921) y Jeghers
(1.949) describieron la variedad de polipo-
sis que lleva su nombre.

Gardner y colaboradores (1.954) ana-
lizaron un grupo familiar en el cual notaron
la combinacion de poliposis multiple del co-
lon, osteomas y tumores superficiales de par-
tes blandas (2-6). Turcot y colaboradores
(1.959) describieron la poliposis asociada
a tumores del sistema nervioso central (7).

A partir de la confirmacion del Sin-
drome de Gardner se han producido nume-
rosas evidencias con casuistica significativa,
las cuales han llevado al conocimiento de
nuevos aspectos de la enfermedad, desde el
punto de vista genético, de su historia natu-
ral, diagndstico y posibles variantes clinicas:
Smith (1.958) (8), Jones (1.966) (9), Parks
(1.970) (10), Leppard (1.975) (11) y mu-
chos otros.

Etiologia. Se considera que tanto la Polipo-
sis Multiple Familiar como el Sindrome de
Gardner se heredan en forma autosomica
dominante.

Autores como el mismo Gardner (12),
Mc Kussick (13) y otros han dado explica-
ciones poco satisfactorias. Sin embargo
Smith (14) sugiere una de las teorias mas
interesantes en este aspecto, explicando que
el gen autosémico dominante, con caracte-
risticas pleiotrdpicas sufra mutaciones idén-

Este hecho representaria una subdivi-
sion en el aspecto fenotipico de los cambios
patologicos que seria capaz de producir. Asi
pues, la penetrancia ampliamente variable
de un gen con estas caracteristicas, en rela-
cion con los diferentes fenotipos, determi-
naria las asociaciones de fenémenos clinico-
patologicos que distinguen a los distintos
sindromes asociados a la poliposis multiple
familiar, incluyendo naturalmente el Sindro-
me de Gardner y todas sus variedades. La
clasificacion fenotipica sugerida por Smith
(14) se resume en la Tabla 2.

Tabla 2 - Poliposis Multiple Familiar. Clasificacion fenoti -
pica segun Smith (1973).

1- FENOTIPO PRIMARIO
Poliposis Miltiple del Colon’

SINDROME
2— FENOTIPOS SECUNDARIOS DE
(EXtIaCO]éHiCOS ) GARDNER
Quistes Epidermoides
Osteomas

Otros Tumores Multiples derivados del Tejido Conectivo
Carcinoma Papilar del Tiroides
Tumores Cerebrales
Nevus Pigmentados Maltiples
3— FENOTIPOS PROBABLES
Tumores Epiteliales de numerosos sitios Anatémicos
Primarios
Poliposis Juvenil del Colon
Poliposis Juvenil Gastrointestinal Difusa
Melanoma Maligno
Adenomatosis Endocrina Miltiple

4— FENOTIPOS CUESTIONABLES
Desmomas Hereditarios
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Otros autores han aducido factores de
tipo dietético (15), hormonal, neurolégico,
alérgico, inflamatorio, infeccioso, de irrita-
cion cronica y viral (1), como desencade-
nantes en la aparicion y persistencia de los
polipos, sobre una base de predisposicion
genética.

Incidencia. Por rectosigmoidoscopia se ha
calculado una incidencia de 2,4 a 17% de
polipos en la poblacion general (1). En los
nifios se indica una incidencia aproximada
del 1% (16). Una extensa revision de can-
cer del colon, recto y ano (17), informa una
frecuencia del 1% para la poliposis multi-
ple familiar.

En cuanto al Sindrome de Gardner, se
puede considerar una minima incidencia, si
tenemos en cuenta que hasta 1.970 solo se
habian reportado en la literatura médica
aproximadamente 150 casos (18). En el
hombre, la frecuencia de la poliposis multi-
ple familiar es mayor que en la mujer (3/1)
y su época de aparicion es principalmente
en las dos primeras décadas de la vida. La do-
cumentacion sobre casos iniciados posterior-
mente es escasa (19).

Manifestaciones clinicas. Mc Kenney (20)
en una revision de 21 casos de Gardner co-
loca la edad promedio de aparicion de los
polipos a los 13 afios. El paciente mas joven
tenia empero 2 afios de edad. De acuerdo
con Goligher (21), los pélipos se hacen sin-
tomaticos alrededor de los 20 afios, en for-
ma de diarrea con sangre intermitente, do-
lor abdominal, pérdida de peso y anemia
de grados variables.

Raramente los sintomas iniciales pue-
den ser producidos por metastasis de carci-
noma del colon a columna vertebral, higa-
do (22), pulmén (23), u otros organos.

Los polipos son del tipo adenomatoso
y se localizan en todo el trayecto coldnico

y rectal.

Aparte de estos, el componente mas
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constante del Sindrome de Gardner son los
quistes epidermoides (11), con incidencia
de 53% y localizados mas frecuentemente
en cara, cuero cabelludo y brazos. En el
33% de los casos son quistes solitarios y
la edad promedio de aparicidon es a los 13
afos; siendo pues anterior a la de la sinto-
matologia coldnica. Esto sirve de guia para
la sospecha diagnostica, ya que los quistes
epidermoides de aparicion posterior (26
afos promedio), no se asocian al Sindrome
de Gardner. Otros términos empleados para
los quistes cutaneos que acompafian esta en-
fermedad son: sebocistomatosis, quistes se-
baceos y quistes de inclusion epidermoide.

Los cambios 6seos en el Sindrome de
Gardner estan presentes en el 50% de los
casos (24), y comprenden los osteomas del
maxilar inferior, de acuerdo con la descrip-
cion original (2), también observables en
craneo, costillas (25) y falanges.

Inclusive un simple engrosamiento de
la cortical de los huesos largos (26) puede
ser diagnostico. Otra alteracion reciente-
mente descrita en el 93.6% de los casos
estudiados por Utsunomija y colaboradores
(27) es una lesion diminuta, del tipo endos-
teoma, de 3 a 10 mm. de diametro, facil-
mente detectable con tomas radioldgicas in-
traorales, la cual se localiza en el maxilar
inferior, en cualquiera de sus porciones, y
se diferencia de otras lesiones usuales como
son las osteitis fibrosas y las condensacio-
nes simples. Estas llamadas "lesiones osteo-
matosas ocultas de la mandibula" son bas-
tante caracteristicas del Sindrome de Gard-
ner, ya que solo se hallaron en el 1.4 % de
los pacientes sanos. Otras alteraciones del
sistema oOseo incluyen odontomas, dientes
impactados, dientes supernumerarios y en
algunos casos se ha descrito el antecedente
de remocion de un osteocondroma varios
afios antes, sin habérsele dado la suficiente
importancia (28).

Otras Asociaciones. Numerosas anormalida-
des extracolonicas han sido demostradas en
relacion con las poliposis del colon (10). Es-
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to apoya la teoria de un gen de penetrancia
variable. El sitio de origen, naturaleza y
tiempo de aparicion de las anormalidades
asociadas no tiene en la actualidad ningln
esquema particular. Cualquier tejido puede
estar comprometido, siendo mas frecuente
en cabeza, extremidades y abdomen, sin
que exista relacion entre el tamafio o nu-
mero de poélipos y la severidad de las lesio-
nes extracolonicas.

Entre ellas se han descrito adenomas
gastroduodenales y hamartomas (S. de Peutz-
Jeghers) (29), céancer gastrico (30), carcino-
ma duodenal (10), adenocarcinoma de la
ampolla de Vater (31,32), poliposis linfoide
del ile6on terminal (28,33), ganglioneuroma-
tosis del colon (34), carcinoma pancreatico
(10,24), adenoma o carcinoma del tiroides
(10,35), adenoma o carcinoma suprarrenal
(36), carcinoma de células transicionales de
la vejiga (31), tumores del sistema nervioso
central (S. de Turcot) (7), y neurofibromas
(37). A partir del tejido mesodérmico se
han informado (10) fibromas superficiales
o en el mesenterio del intestino delgado y
grueso, cerca de la cicatriz de colectomia.
Parece que el trauma quirurgico es su factor
precipitante; suelen causar dolor y obstruc-
cion, lo cual conduce a confusiones con es-
tados de malignidad. Rara vez se han descri-
to fibrosarcomas. Algunos aducen que se
trata de tumores desmoides, ya que no se
ha observado metéstasis y aparecen cerca
de la cicatriz de colectomia. También se ha
hablado de reaccion fibrosa excesiva con
infiltracién difusa del mesenterio, mesoco-
lon o retroperitoneo,con el consecuente au-
mento de incidencia de oclusion intestinal
post-operatoria.

Todo lo anterior sugiere una anomalia
de la capa embriogénica primaria, inducida
necesariamente por la alteracion genética.

Otras raras entidades asociadas con po-
liposis intestinal incluyen el sindrome de
Cronkhite-Canada (38,39) en el cual se pre-
senta alopecia, onicodestrofia, pigmentacion
generalizada de la piel y enteropatia perde-
dora de proteinas. Los pélipos suelen ser de
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localizacion alta. El sindrome de Zanca (25)
asocia a la poliposis diversas deformacion
asocia a la poliposis diversas deformidades
de los huesos largos.

Diagnéstico. El diagndstico del Sindrome
de Gardner se basa primordialmente en la
historia clinica y familiar. El exdmen fisico
debe incluir la busqueda muy detallada de
quistes epidermoides, pues como se mencio-
no, pueden ser solitarios y de localizacion
velada, como en cuero cabelludo. El tacto
rectal es rutinario (40) y los exdmenes pos-
teriores incluyen la rectosigmoidoscopia y la
radiologia del tubo digestivo y del sistema
0seo. Actualmente el método ideal para la
exploracion intestinal es la endoscopia baja
(colonoscopia), la cual, en esta entidad nos
permite una Optima visualizacion de los po-
lipos y una adecuada obtenciéon de mues-
tras para biopsia (41 - 44).

Thomas (26) propone el siguiente crite-
rio diagnostico para el Sindrome de Gardner:

1. Lastres manifestaciones presentes, con
o sin historia familiar previa.

2. Uno o mas componentes de la triada
en un paciente cuya familia tenga
miembros con la triada completa.

Sin embargo hoy en dia, debido al a-
vance de los métodos diagndsticos y en vir-
tud de las numerosas variables descritas, es-
te criterio tan estricto tiende a opacarse.

El diagnéstico diferencial resumido en
la Tabla 3 comprende las demas lesiones
polipoides del colon (15,45), bien sean fa-
miliares o no. Es importante anotar que las

Tabla 3— Sindrome de Gardner. Diagnostico Diferencial.

A—  Las demas Poliposis Hereditarias del Colon
B—  Pdlipo Hiperplastico

C- Adenoma Velloso

D-  Pélipo Velloglandular

E—  Carcinoma Polipoide

F— Poliposis Linfoide

G-  Ganglioneuromatosis del Colon

H-  Pseudopoliposis secundaria a Colitis Ulcerativa
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poliposis juveniles gastrointestinales (46) en
sus tres variedades regresan en la pubertad
y no tienen riesgo de malignizacidén a pesar
de la similitud sintomatica y de localizacion.

Pronéstico. La poliposis multiple familiar
es la unica enfermedad genéticamente deter-
minada que produce carcinoma del colon
con una regularidad predecible(14). Aproxi-
madamente el 50% de los pacientes con
esta entidad no tratada desarrolla adenocar-
cinoma del intestino grueso hacia los 30
afios de edad (28). Ademas del colon y rec-
to, un numero pequefio de pacientes con
Sindrome ,de Gardner presentan tumor en
el intestino delgado. Weavy (47) reviso 118
casos de éste sindrome, encontrando un
53% de cancer si se excluia del estudio a
los menores de 18 afios. Entre mas lejos se
esté de la segunda década, mayor es la pro-
babilidad de que un miembro de la familia
afectada haya escapado de la enfermedad

(19).

En cuanto a consejeria genética se re-
comienda tener hijos solo después de los 30
afios de edad, en caso de no haber evidencia
de polipos. De todos modos hay riesgo de
transmisiéon de la entidad y éste es tanto
mayor cuanto mas temprana sea la apari-
cion dé polipos en los padres (48). Los hi-
jos de quienes no fueron afectados por la
enfermedad, por regla general estan libres
de la misma (49,50).

Actualmente se intentan diversos mé-
todos para deteccion precoz del cancer en
casos de poliposis coldnica, como seria la
pérdida de la capacidad de la flora bacte-
riana del intestino grueso para degradar el
colesterol y los aminoacidos (51). Sin em-
bargo, hasta no obtener explicacion satisfac-
toria de estos fendmenos no es recomenda-
ble modificar las pautas de manejo.

Tratamiento. Una sinopsis de los diferentes
esquemas de tratamiento se puede apreciar
en la Tabla 4. El procedimiento mas seguro
es la colectomia total en fase temprana con
excision del recto e ileostomia (25), pero
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Tabla 4— Sindrome de Gardner. Tratamiento.

Proctectomia e Ileostomia

1-  Colectomia Total
[leoproctostomia
2—  Control Endoscopico Periodico
3—  Fulguracién Rectosigmoidoscopica de las Recidivas

muchos autores recomiendan la colectomia
con ileoproctostomia porque: en primer lu-
gar se evita la ileostomia con todas sus com-
plicaciones y ademas se ha informado re-
gresion espontanea de los podlipos del re-
manente rectal luego de la anastomosis (52),
esto se ha atribuido a algun papel jugado
por el contenido ileal (53).

Los informes de reaparicion tardia de
los polipos (54) sugieren que la inhibicion
ejercida por el contenido ileal es temporal,
y predomina a la larga la determinacion ge-
nética. En todo caso los polipos que no re -
gresan, o las recidivas se tratan mediante
fulguracion endoscopica. La incidencia de
cancer en el remanente rectal se ha calcula-
doenun 5 - 8% (55) pero con la extension
de la practica profilactica de colectomia y
el consecuente aumento de supervivencia,
esta incidencia aumentara (32). Ante la rea-
paricion de malignidad, la conducta indica-
da es proctectomia con ileostomia perma-
nente (56).

PRESENTACION DEL CASO

Paciente J.L.C., sexo masculino, edad
44 afios, soltero, sin hijos, natural del Gua-
mo (Tolima), Historia Clinica No0.689330.

Consulté al Hospital San Juan de Dios
de Bogotd en Agosto de 1974 por diarrea
mucosanguinolenta, dolor y prolapso rectal,
de. seis meses de evolucion, al final de los
cuales presentaba marcada pérdida de peso.
Ademas referia tumoraciones cutdneas gene-
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Figuras 1 y 2- Se aprecian los neurofibromas de tamarios variables en tronco. Llama la atencion el estado de

caquexia del paciente.

ralizadas presentes desde hacia ocho afios.
Al examen fisico se encontrd paciente ca-
quético, hipotenso, afebril, en el cual se evi-
denciaban multiples formaciones redondea-
das, blandas, indoloras, de 0.5 a 3 cms. de
didmetro, localizadas en piel de miembros
superiores, cuello y tronco principalmente
(Figuras 1 y 2). Al tacto rectal se palparon
formaciones regulares a unos 5 cms. del es-
finter anal, las cuales se interpretaron como
polipos. Las radiografias de colon por ene-
ma demostraron imagenes redondeadas ra-
diolucidas en colon transverso y descenden-
te, compatibles con poliposis multiple (Fi-
gura 3). La rectosigmoidoscopia confirmo
el diagndstico (Figura 4) y una biopsia de
polipo fue informada como del tipo adeno-
matoso. La biopsia de tumoracién de piel
demostré neurofibroma. La esofagogastros-
copia solamente mostré una antritis discre-
ta. Placa de craneo normal, pero en el maxilar
inferior se encontraron imagenes sospecho-
sas de cambios osteomatosos ocultos (Figu-
ra 5). No se hicieron estudios mas detalla-

2 e

Figura 3- En esta radiografia baritada del colon se obser-
van imdgenes redondeadas radiolucidas en la porcion trans-
versa y descendente, las cuales corresponden g polipos
rmiltiples.
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Figura4- Esta fotografia endoscopica muestra multiples
polipos pediculados a nivel rectal.

dos de estas lesiones. El laboratorio demos-
tro6 amibiasis, giardiasis, necatoriasis e in-
feccion urinaria.

Se inici¢ tratamiento con dehidroeme-
tina e hiperalimentacion parenteral previos
a cirugia. Durante el mismo,hizo el pacien -
te un cuadro de sepsis y coagulacién intra-
vascular diseminada que lo condujo a la
muerte. La autopsia (A 340-74) nos confir-
mo una neurofibromatosis extensa. Habia
congestion visceral generalizada con d4reas
hemorragicas en pleura, tubo digestivo, ri-
flon, espacio subaracnoideo y cépsula inter-
na; ulceras agudas en curvatura menor del
estomago, pielonefritis aguda supurada y
una poliposis multiple del tipo adenomato-
so, sin cambios de malignidad, en colon
transverso, descendente y recto (Figura 6).

Figura 6- Se observan los miltiples polipos del colon
encontrados en la autopsia. Los cambios hemorragicas y
necroticos se atribuyen al cuadro terminal que presento
el paciente.
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Figura 5 - En la placa simple de maxilar inferior se obser-
va una imagen radioopaca de densidad intermedia, por de-
bajo de la raiz del cuarto molar inferior izquierdo, la cual
corresponde a una "lesion osteomatosa oculta”. Con esta
técnica es dificil detectar claramente otras lesiones de me-
nor tamario.

ESTUDIO FAMILIAR

Material y Métodos. Se revis6 por anamne-
sis directa o diferida el arbol genealogico de
la siguiente forma:

Linea paterna: Abuelos 2 (fallecidos), tios
8 (3 fallecidos), padre (vivo), primos her-
manos 32, hermanos 9, sobrinos en primer
grado 24, sobrinos en segundo grado 29. To-
tal 105 personas.

Linea materna: Abuelo 1 (fallecido), ma-
dre (fallecida), tios 3 (1 fallecido). Total
5 personas.

La familia investigada habita en los
municipios de Guamo (4rea urbana y vere-
das El Rodeo, Jagualito y Callejon de Gua-
duas), Saldafia, Ibagué, Girardot, La Mesa
y Bogotd D.E.

Se procedid a seleccionar grupos fami-
liares para examen fisico con los siguientes
criterios:

a) Sintomatologia clinica.

b) Distribucién por edad de incidencia.
c¢) Localizaciéon geografica.

d) Cabezas de familia.

e) Hermanos.
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El sistema de exdmen fisico estaba en-
caminado a detectar:

a) Lesiones en piel por inspeccion.

b) Lesiones tumorales dseas por inspec-
cion.

c¢) Polipos rectales por tacto.

d) Rectosigmoidoscopia en casos de ente-
rorragia cronica, tacto rectal positivo
o dudoso; lesiones cutaneas u Oseas
asociadas a enterorragia cronica aunque
el tacto rectal fuera negativo, y lesio-
nes cutaneas y oOseas francamente su-
gestivas ain en ausencia de otros pa-
rametros.

e) Confirmacion radioldgica de los hallaz-
gos clinicos en sistema 6seo o digesti-
vo (Hospital San Juan de Dios, Bogota).

f)  Confirmaciéon colonoscoépica de los ha-
llazgos intestinales.

g) Biopsia de lesiones cutaneas-y gastro-
intestinales.

h) Tratamiento quirurgico en los casos
confirmados.

Los menores de 10 afios, aunque se
examinaron, se excluyeron de la presente
investigacion, por estar fuera de la edad de
aparicion de las lesiones de la triada de
Gardner. Sinembargo se seguiran controlan-
do una vez entren en edad significativa pa-
ra el estudio.

Tabla 5— Resultados del estudio Familiar,
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Las cabezas de familia, aunque encon-
trandose por fuera de la curva de incidencia
debido a su avanzada edad, se investigaron
con el fin de detectar algin elemento de la
triada o signos secundarios o asociados al
sindrome, de acuerdo con la clasificacion
fenotipica de Smith (14).

Resultados. La colaboraciéon de los candida-
tos a examen clinico fué variable, lo cual in-
cidi6 en los resultados de la presente investi-
gacion.

Estos se encuentran resumidos en la Ta-
bla 5. EIl arbol genealdgico resultante de
este estudio, el cual comprende dos genera-
ciones en primer grado de consanguinidad,
se observa en la Grafica 1. De los 5 tios vi-
vos de la linea paterna, solo dos se presenta-
ron a examen fisico. De los 9 hermanos vi-
vos, tres no colaboraron con el programa,
pero anamnésicamente estaban asintomati-
cos. De los 32 primos solo dos cumplian los
requisitos sintomaticos para el examen fi-
sico y uno asintomatico se presentd volun-
tariamente. Todos los sobrinos localizados
fueron excluidos por su corta edad. No fué
posible localizar a ningiin miembro de la
linea materna. De los casos examinados se
concluyé lo siguiente: dos hermanos pre-
sentaron diarrea con sangre en grados y fre-
cuencia variables, la cual siempre remitio

PACIENTES Anamnesis
Diarrea con
Edad Sexo Parentesco  sangre

EXAMEN FISICO

OSEO TACTO RECTAL RECTOSCOPIA

B.L. 72 M  Padre - Nevus Pigmentado —  Hipertrofia Prostatica NO
F.L. 76 M Tio — Quiste de inclusion Ca basocelular  — - NO
NL 71 M Tio - Nevus Pigmentado - - NO
B.L. 45 F Hermana + - - NO
S.L. 43 F Hermana - — NO
OL. 39 F Hermana - — - NO
F.L. 38 M  Hermano - - ‘ — NO
EL. 34 M  Hermano +++ - - NO
L.L. 29 F Hermana - - - NO
HG. 51 F  Prima - Quiste de inclusion - - NO
M.L. 24 M  Primo - - - NO
AL 48 M  Primo - Acné Rosicea - . NO
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Grifica | - Sindrome de Gardner. Arbol Genealdgico.

con tratamiento antiamibiano y no se na
presentado en los ultimos tres afios. Ningu-
no de ellos tenia otros elementos del Sin-
drome de Gardner.

Las lesiones en piel encontradas con-
sistieron en nevus pigmentados del tipo ve-
getante, de gran extension, en pared toraci-
ca tanto en el padre como en un tio. Una
prima y un tio de edad avanzada presenta-
ban quistes solitarios de inclusion, sin otros
elementos de la triada de Gardner. Este mis-
mo tio presenta una carcinoma basocelular
en mejilla, en tratamiento radioterapico. O-
tro primo presenta acné rosacea. A la ins-
peccion del sistema 6seo no se encontraron
alteraciones tumorales y no se realizaron es-
tudios radiologicos debido al cierre de ser-
vicios en el Hospital de la Hortua. Al tacto
rectal solo se encontrd un caso de hipertro-
fia prostatica, en el padre, pero no se evi-
dencid rectorragia ni polipos en ninguno de
los examinados. Ninguna persona completd
los parametros acordados para la practica
de rectosiginoidoscopia.

DISCUSION

Nuestro caso, el primero descrito en

OPOOO

- Diarrea con sangre
- Tumores en la piel

Colombia como Sindrome de Gardner, se
ajusta a los criterios diagnosticos de Thomas
(26) ya que presenta las tres manifestacio-
nes, a saber: poliposis adenomatosa multi-
ple del colon, lesion oestomatosa oculta del
maxilar inferior (27) y tumores de partes
blandas; en este caso en forma de neurofi-
bromatosis raramente descrita en la literatu-
ra como parte del Sindrome de Gardner
(37). A pesar de su rareza no nos sorprende
este hallazgo, ya que también ha sido men-
cionado por otros autores (57), como signo
premonitorio de cancer intestinal familiar,
la simple aparicion de manchas "café au
lait" caracteristicas de la enfermedad de
Von Recklinghausen.

Profundizando un poco mas adentro del
panorama de las poliposis hereditarias del
tubo digestivo, encontramos sindromes que
presentan asociados, tumores del sistema
nervioso (7).

Smith (14) y Parks (10) han sugerido
teorias tanto del tipo genético como em-
brioldgico satisfactoriamente correlaciona-
bles para explicar la concomitancia de las
diversas manifestaciones presentes en los
sindromes relativos a las poliposis familia-
res gastrointestinales. Razones hay pues, pa-
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ra incluir a los neurofibromas, como tumo-
res del sistema nervioso, dentro de este gran
conglomerado sindromatico. Esta asociacion
se hace atn mas interesante, si considera-
mos que a las neurodermatosis o facomato-
sis, grupo del cual hace parte la neurofibro-
matosis, se les ha tratado de dar la misma
explicacion fenotipica. Mas aun, estas sue-
len acompafarse, de igual manera que el
Sindrome de Gardner, de alteraciones en el
sistema oOseo. Tiene pues que tratarse en
nuestro caso, de una situacion intermedia o
enlace entre los dos grandes grupos familia-
res de las poliposis multiples intestinales y
las facomatosis.

Si bien dentro del estudio familiar no
encontramos otro caso de Sindrome de
Gardner bien constituido, ni otra neuro-
fibromatosis; si encontramos en algunos
miembros de la familia elementos clinicos
aislados contemplados en la clasificacion fe-
notipica de Smith (14), como son los quis-
tes solitarios de inclusion y los nevus pig-
mentados. Probablemente el patron genéti-
co existente en la familia, por razones aln
ignoradas, adquirié el grado de penetrancia
suficiente para hacer su aparicion como Sin-
drome de Gardner en nuestro paciente, con
todas las caracteristicas de generacion es-
pontanea. Smith (25) ya habia informado
en 1972 un caso con la misma forma de
aparicion.

Si este hombre hubiera tenido hijos,
probablemente hubieran presentado la en-
fermedad. De todos modos creemos nece-
sario el seguimiento clinico de sus demas
parientes en edad de "alto riesgo", o por de-
bajo de ella, ya que los mismos factores que
desencadenaron una mutacién espontanea
dentro de un terreno de predisposicion ge-
nética, o los que condujeron a una mayor
penetrancia del gen, pueden estar influyen-
do en algin, miembro de su extenso arbol
genealogico.

SUMMARY

The first case of Gardner Sindrome

ARCHILA Y COL

described in Colombia which brings two
unfrequent elements such as the occult os-
teomatosis of the inferior maxilar and neu-
rofibromatosis, is presented.

The disease has not been detected in
the family study done on 110 persons, thus,
the case might be considered as a phenome-
non of spontaneous generation.

A review of the medical literature in
relation with this interesting variety of mul-
tiple polyposis of the colon, has been done.
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