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El sindrome de Gardner: comunicacién
de un caso

Por los Dres.:

ELADIO BLAMCO RABASA®, MANUEL PANIAGUA'® y ANTONIO PEREZ BRIOSO®**

Blanco Rabasa, E. y otros. El sindrome de Gardner: comunfcacién de un caso. Rev Cub

Ped 52: 6, 1980.

Se informa un paciente de 13 afos de edad que presenta sindrome de Gardner, que se
caracteriza por la asociacidn de tumores superficiales dseos y de partes blandas: an-
tecedentes de sangramiento digestivo bajo vy poliposis, sintomas que comenzaron a
manifestarse durante los dos primeros afos de vida. Se subraya el cardcter hereditario
de la enfermedad y lo progresivo de la aparicién y agravamiento de los sintomas y sig-
nos. Se insiste en la necesidad del diagnéstico precoz de la poliposis digestiva cuando
la existencia de tumoraciones cutdneas haga sospechar el diagnéstico de este sindrome,
para proceder a su exéresis inmediata dado su potencial de malignizacidn.

INTRODUCCION

El objetivo de nuestro trabajo es pre-
sentar en edad pedidtrica la asociacidn
de: tumoraciones superficiales dseas y
de partes blandas; antecedentes de san-
gramiento digestivo bajo y poliposis.

MATERIAL ¥ METODO

Coso: FPM de la raza blanca; edad: 13 afos;
HC: 4764, IGE.

MI: "defeca con sangre’.

HEA: hace aproximadamente un afo le co-
mienzan los dolores abdominales de tipo colico,
que se localizan en la fosa iliaca derecha y
umbilical, en episodios, acompafados de un
sangramiento digestivo bajo rojo, rutilante o
en coagulos. El mismo enfermo senala que en
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oportunidades ha sangrado sin presentar dolor,
aunque precedido por lipotimias o trastornos
digestivos dispépticos.

Ha sido ingresade en wvarlas unidades asis-
tenciales pero no han mejorado sus sintomas,
por lo que acude a nuestro centro.

APF: Madre: viva, nerviosa, padece de tras-
tornos digestivos imprecisos y ha sufrido san-
gramientos rectales, pero por hemorroides com-
probadas.

Padre: wvivo, con antecedentes de padecer
desde la edad pedidtrica cdlicos abdominales
con sangramiento rectal,

Abuela paterna: ingrésada en 1963 por oclu-
sién intestinal. Fallece en 1977 por enterorragia,
dolor abdominal, astenia, anorexia, y pérdida
de peso; se le diagnosticd un adenocarcinoma
de recto, blen diferenciade, con metdstasis he-
patica v ascitis.

APP: prenatales: la madre refiere que el em-
barazo transcurrié con abundante sangramiento
genital el primer trimestre.

Matales: El parto s¢ produjo a los B meses
por rotura prematura de membranas. Pesd al
nacer 8 libras. No tuve llanto inmediato,

Posnatales: ictericia a los tres dias del na-
cimiento.



Presentd gastroenteritis antes del afio, con
calicos, que durd una semana y desaparecid
lentamente. Tuvo comvulsiones consecutivas a
este episodio.

En los dos primeros afios de la vida le apa-
recieron unos tumores subcutdneos localizados
en la cabeza y en la cara anterior del tobillo
izquierdo, que fue motive de consulta. Le rea
lizaron exéresis de estos tumores a los siete
anos. Sufre dermatitis en las manos. Hace dos
meses defecd unas bolas de carng después
de una crisis dolorosa abdominal y hemorrd-
gica,

Examen fisico

Paciente normolines que deambula sin difi-
cultad. Mucosas hipocoloreadas. Piel: presen-
ta una cicatriz redondeada en la cara anterior
del tobillo izguierde de seis centimetros de
largo por tres de didmetro. producto de in-
tervencldn quirdrgica.

Peso: 40,9 kg, Talla: 1,55 m.

Craneo: se palpan cuatro tumores duros, lo-
calizados en las caras laterales y posterior,
que varian entre medio y un centimetro de
didmetro, fijos a los planos subyacentes, bien
delimitados y no delorosos.

Tacto roctal: se palpa tumor blando en la
pared anterior del recto.

Exdmenes complementarios

Estudio hemético: normal.
Fosfatasa alcalina: 216 UB.

Rectosigmoidoscopia: Hasta 22 cm. La mu-
cosa se presenta granulosa, hiperémica hasta
unos 15 cm del ano, mds arriba es normal.
Sa ven Innumerables tumores polipoideos sé-
siles, que fluctdan entre Y2 y 1 om de didgme-
tro y que se encuentran diseminados en todas
las paredes del drgano, hasta donde se alcanza
con el instrumento. Se toma biopsia.

Biopsia de polipo de recto, 18577 (77 No.
627): dos fragmentos de poélipos del colon pre-
sentando uno de ellos moderada atipia celular
y granular,

Survey Ggeo: no hay alteraciones dseas en
el esqueleto.

Senos perinasales: normales.

Esdfago, estémago y duodeno, trénsito in-
testinal: normales.

Me se observan alteraciones.

Colon por enema: se practicéd colon por ene-
ma por el método de doble contraste, de-
mostrandose lesiones polipoideas.
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Colonoscopia: se introduce el CF-LB2Z hasta
60 cm del borde anal, observindose la muco-
sa de todo el trayecto explorado con miltiples
formaciones polipoideas que van desde wvarios
mm hasta 2 cm de didmetro aproximadamente;
las més pequeias son de un color rojizo, con
su superficie ligeramente irregular, estas Giti-
mas formaciones son francamente pediculadas,
con pediculo corto. Mo se pasa el dngulo es-
plénico por presentar sangramiento a ese nivel
y dolor el paciente.

La mucosa del colon entre las formaciones
polipoideas descritas es de caracteres normales,

Conclusiones: poliposis maltiple. Observacio-
nes: se toma biopsia y exudado,

Exudado del raspado durante la colonoscopia:
mucus — 4.

Biopsia de los pélipos (25577 No. T7-656]:
fragmentos de pdlipos adenomatosos con drea
de atipia granular y celular.

Comentarios y Revisidn de la
enfermedad

La asociacidon de tumores de partes
blandas y éseas con poliposis coldnica,
fue descrita por primera vez en 1912
por Devie y Bussy. Mo es hasta mds
tarde que Gardner y Richards recono-
cen tal asociacién vy la informan en 1953
en una familia de 51 miembros, seis
de los cuales presentaron lesiones cu-
tdneas y subcutdneas miltiples, princi-
palmente quistes y fibromas epidermoi-
des vy osteomas; otros 8 miembros de
la familia habian muerto de cancer del
colon o del recto;'® por lo que desde
entonces se designa como sindrome de
Gardner.

El hecho de manifestarse en varios
miembros de algunas familias permite
pensar en la existencia de algin factor
genético,” y se senala como heredita-
ria, con cardcter dominante® y segun
parece, este cuadro clinico obedece a
las acciones displdsicas maltiples de-
bidas a la mutacion de un solo gen?

Los sintomas varian de acuerdo con
la edad. La enfermedad ha ocurrido en
lactantes, pero con més frecuencia se
vuelve sintomatica entre los 13 y los 19
anos, preferentemente alrededor de los
1T a los 19 afnos.
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Es la diarrea usualmente el primer
sintoma, siguen la pérdida de sangre,
anemia y dolores abdominales. Muchos
pacientes con una poliposis grave per-
manecen asintomaticos. En oportunida-
des &l mismo organismo realiza exére-
sis de las formaciones polipoideas, y
las defeca el enfermo, en tanto es acom-
panado este fendmeno de sangramiento
con sintomas de colapso o no y dolores
abdominales; el paciente las identifica
como masas de carne al explorar las
heces fecales.

La triada completa de tumores de
partes blandas, tumores dseos y poli-
pos intestinales, raramente ocurre en
los primeros 20 afos de la vida,® por lo
gue cobra valor nuestro caso en rela-
cién con la aparicién precoz de las ma-
nifestaciones que permitié pensar en
el diagndstico de la enfermedad. Nor-
malmente, los tumores de partes blan-
das son casi siempre las manifestacio-
nes iniciales en los primeros diez afos
de la vida, y los tumores dseos se ha-
cen aparentes en la segunda década?
Una persona por debajo de los 40 afios
sin signos del sindrome Gardner puede
considerarse libre del defecto gené-
tico.*

Desde un punto de vista anatomopa-
tolégico el pdlipo puede definirse como
cualquier crecimiento que sobresalga
de una superficie mucosa. La localiza-
cibn en esta enfermedad esti en el
colon, aunque pueden verse en el intes-
tino delgado v duodeno.

En el colon adquieren forma sésil o
pediculada. Microscdpicamente son ade-
nomas, caracterizados por tener glandu-
las altas e hiperpldsicas v en ocasiones
se ramifican en criptas profundas. Las
células epiteliales son altas, pierden
la capacidad de secretar mucina y pre-
sentan nucleos algo hipercromaticos de
situacion wvariable. En pdlipos que cre-
cen de manera florida las células pue-
den perder la disposicion corriente en
empalizada y en ocasiones se observa
algo de desorganizacion y apilamiento
epiteliales, con formacion de cuadros
granulares anormales,

En oportunidades las anomalias cito-
légicas lindan con la anaplasia.
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Las anomalias dseas del Gardner se
localizan cominmente en el maxilar in-
ferior, craneo, huesos largos, huesos
de la cara y dedos. Existen estudios que
indican que los osteomas, un adelgaza-
miento localizado en la cortical de los
huesos largos o los dedos, o ambos,
constituyen fendémenos frecuentes. De
una de las familias estudiadas un miems-
bro presentaba un sarcoma ostedgeno
de la pierna.

Los tumores mesenquimatosos desig-
nados por Gardner como de tejidos
blandos, pueden ser: quistes de inclu-
sién epidérmicos, fibromas vy lipomas
subcutdneos. Smith ha realizado la in-
teresante observacién de que de 150 pa-
cientes con este tipo de padecimientos,
8 presentaron posteriormente nddulos
o0 tumores subcutdneos en la cicatriz
de la laparotomia.l

Ademaés de estos tumores que pueden
designarse como parietales, en algunos
pacientes se han descrito tumores in-
trabdominales constituidos por masa fi-
brosa o por leiomiomas del mesenterio;
tanto la degeneracion maligna (fibro-
sarcomas mesentéricos), como la fibro-
matosis mesentérica se asocian con los
tumores descritos por Gardner.

La hiperplasia linfoide del colon se
asocia con este tipo de enfermedad?

Todos los autores coinciden en la
necesidad de una terapéutica “agresiva”
dada la gran frecuencia de maligniza-
cion de los pélipos. Silverman informa
que de 83 casos estudiados, el 50%
resultaron malignos.'®

CONCLUSIONES

1. Esta enfermedad se trasmite con
cardcter hereditario dominante.

2. Durante el transcurso de la vida los
sintomas dependientes de las dis-
tintas esferas afectadas se presen-
tan escalonadamente, aparecen tu-
mores de partes blandas en los pri-
meros anos, mas tarde los pdlipos,
posteriormente los tumores dseos.

3. Como destaca Bogdanowicz, en oca-
siones se ha observado la presen-
cia de tumores cuténeos u dseos,
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antes de que aparecieran las pri-
meras manifestaciones clinicas de
la poliposis rectocdlica. Esto otorga
mayor valor al conocimiento del sin-
drome de Gardner, pues la ohserva-
cion de manifestaciones osteocuta-
neas del tipo citado debe llevar al
estudio radiolégico y endoscdpico
del intestino grueso, procediendo a
las medidas preventivas en caso de
coexistir con una poliposis.
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Figura 4. Neuvmocolon gue demuestra lesio-
nes polipoideas.

Figura 5. Examen analomopaloldgico del polipo,
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SUMMARY

Blanco Rabasa, Eladio et al. The Gardner's Syndrome: Report of a Case. Rev Cub Ped
52: G, 1980,

A thirteen-year-old patient is reported to have the Gardner's syndrome, which is charac-
terized by the association of superficial bone tumor and soft parts, antecedents of low
digestive bleeding and polypsis. symptoms that began to appear in the first two years
of life. It is stressed the hereditary character of the disesse and the progression in
the emergence and aggravation of symptoms and signs. The authors insisted on the
need of the precacious diagnosis of digestive polyposis when the existance of cutaneous
tumors makes suspicious the diagnosis of this syndrome, to proceed to the inmediate
exeresis because of its potential malignancy.

RESUME

Blanco Rabasa, E. et al. Le syndrome de Gerdner. A propos d'un cas. Rev Cub Ped
52: 6, 1980.

Les auteurs rapportent le cas d'un patient &gé de 13 ans porteur du syndrome de
Gardner, lequel est caractérisé par l'association de tumeurs superficielles osseuses
et des tissus mous: antécédents de saignement digestif bas et polypose, symptomes
qui ont commencé 3 se manifester au cours des deux premigres années de vie. Il est
a remarguer le caractére héréditaire de la maladie et la progression de lapparition et
de I'aggravation des symptémes et des signes. Les auteurs soulignent le besoin du diag-
nostic précoce de la polypose digestive [lorsgue l'existence de tumeurs cutanées font
suspecter le diagnostic de ce syndrome) pour pouvoir pratiquer une éxerése immediate,
étant donné son potentiel de malignité.

PESKIE

Fnanxo Padaca, 3. ¥ Ip. Cunmpor apaHepa. Cooduexne o0 Oll=~
HOM CJYYSS, Rev Cub Ped 528 6, 1980.

B nHacToAuel padoTe IenaeTcA coolueHuMe 00 OIHOM I3-TuneTHenm Na
1MeHTe, CTpananues CuHipomom TapiHepa, KOTO PRI xa;axwepnaﬁew-
oA TI0 ACCOLMAIME MOBEDXHOCTHEX KOCTHHX ONyXoJed ¥ onyxoned -
MATKAX uacTeil; NpelmecTBYXUMMA KDOBOTEMEHIAM! KHeMHARA i No=
AUNCans, CHMITOMH, KOTODHE Hauany NPOARIATHCA B TEUSHMM TEyX-
nepeHx JeT su3HM. [IofuépryBaeTca HaCnedCTEeHHMY XapaxTeD 3alp
neBaHMd W NMDOTDECCHEHOCTE €€ BO3INKHOBEHMA, & Tarze YXYULeHue
CLATITONOB M NpH3HaxoB. HacTaupaeTcA Ha HEOOXOIMMOCTYE DaHHE.. -
NOCTAHOEKM NMATHOZE KMUEYHOTO NoJuNCca ¢ LeNBX NPOBENeHMA CROH
HOTO pE3EKLMH B CAENCTBHE 3JNOKEUeCTBEHHOIO NOTEHUAaLa 3TOTO =
3a00NeBaHNA; B CJydasX KOrha HaIuuie KOZHEX onyxoneit =acTamng
eT NoNO3peBATE LAarHO8 3TUTC CHHAPOWA,.
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