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RESUMEN 

El querubismo es una enfermedad autosómica dominante de incidencia 

esporádica, con manifestaciones clínicas progresivas e indoloras de sustitución 

de tejido óseo normal por tejido fibroso en las regiones mandibular y maxilar. Se 

presenta el caso de un paciente que consulta a los 3 años de edad, sin 

antecedentes personales patológicos conocidos, con historia de ausencia parcial 

de piezas dentales temporales inferiores y aumento de volumen mandibular 

bilateral, abordado en el Hospital Nacional de Niños Dr. Carlos Sáenz 

Herrera. Se realiza una revisión sobre los hallazgos clínicos, radiológicos e 

histopatológicos del paciente, además del tratamiento indicado en este caso, 

correlacionado con lo descrito en la literatura. 
 

PALABRAS CLAVE: querubismo; células gigantes; crecimiento; mandíbula;  

maxilar. 
 

ABSTRACT 
 

Cherubism is an autosomal dominant disease of sporadic incidence, with 

progressive and painless clinical manifestations of replacement of normal bone 

tissue by fibrous tissue in the mandibular and maxillary regions. We present the 

case of a patient who consulted at 3 years of age, with no known pathological 

history, with a partial absence of lower temporal teeth and increased bilateral 
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mandibular volume, approached at the Dr. Carlos Sáenz National Children's 

Hospital Herrera. A review on the clinical, radiological and histopathological 

findings of the patient is carried out, in addition to the treatment indicated in this 

case, correlated with what is described in the literature. 
 

KEYWORDS: cherubism; giant cells; growth; mandible; maxillary. 

 

INTRODUCCIÓN 

El querubismo se describió por primera vez 

en 1933 por Jones; su nombre proviene de 

la similitud en las características faciales con 

mejillas prominentes que presentan los 

pacientes y los querubines de las pinturas en 

el periodo renacentista (1-6).  

Se trata de una patología del maxilar y la 

mandíbula donde se reemplaza el hueso 

normal con cantidades excesivas de tejido 

fibroso, provocando alteraciones de los 

dientes temporales y permanentes (1,4,6). 

La importancia de esta enfermedad radica 

en que afecta de forma variable la calidad de 

vida de los pacientes portadores, ya que en 

algunos casos el compromiso puede ser 

mínimo, pero una malformación severa 

puede tener una afectación considerable en 

el ámbito social, psicológico y funcional de 

los pacientes, razón por la que es 

fundamental conocer esta rara enfermedad 

que puede plantear un desafío diagnóstico 

(2-7).  

El siguiente artículo tiene como objetivo 

presentar el caso clínico de un paciente 

pediátrico costarricense  con el diagnóstico 

de querubismo, para lograr informar sobre 

esta patología no tan conocida, cuyo 

diagnóstico se basó principalmente en una 

correlación clínico-patológica.  

 

MÉTODO 

Se realizó un resumen de la historia clínica 

de un paciente pediátrico que se presentó 

con alteración parcial de piezas dentales y a  

 

quien se le realizó el posterior diagnóstico de 

querubismo. Posteriormente, se realizó una 

revisión bibliográfica en las bases de datos 

de Science Direct, Google Académico y 

PUBMED, para un total de 33 artículos 

revisados, tanto en inglés como en español, 

incluyendo los que se basaban en las 

palabras clave “querubismo” y  

“fibrodisplasia de mandíbula”. Se 

seleccionaron 23 artículos, tipo reporte de 

caso y revisión de tema, bajo los siguientes 

criterios de inclusión: publicados del 2015 al 

2020 y basados en presentación clínica, 

diagnóstico y tratamiento del querubismo. 

Se excluyeron los artículos que se 

enfocaban principalmente en las bases 

moleculares de la patología presentada y 

que profundizaban en el tratamiento 

odontológico. 

 

EPIDEMIOLOGÍA 

El querubismo una enfermedad de herencia 

autosómico dominante, la cual generalmente 

se presenta con mayor incidencia en 

hombres, con una penetrancia de 90 – 100% 

en varones y del 50-75% en mujeres (4,7-

12). Sin embargo, se han descrito 

mutaciones espontáneas en un 40-50% de 

los casos (5,9,13-15). 

 

DIAGNÓSTICO 

El diagnóstico se basa en la edad del 

paciente, la historia familiar, el examen 

físico, los hallazgos radiológicos e 

histopatológicos, y el análisis bioquímico-
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molecular (7,12,16). El querubismo es una 

patología autoinflamatoria del tejido óseo 

que se caracteriza por una sustitución del 

hueso normal por lesiones fibroso – óseas 

en maxila y mandíbula, dando lugar a una 

expansión indolora y simétrica de los 

maxilares, afectando principalmente el 

ángulo y la rama superior de la mandíbula, 

de forma bilateral que es más frecuente, o 

unilateral como se describen algunos casos 

en la literatura (1,4,5,8,10,16).  

 

PRESENTACIÓN CLÍNICA 

Sus manifestaciones clínicas abarcan un 

gran espectro, desde cuadros totalmente 

asintomáticos e indoloros, hasta 

presentaciones severas y progresivas, 

donde característicamente se observa que 

los dientes no erupcionan o erupcionan de 

forma desalineada. En este último 

escenario, la simetría facial del niño se 

observa distorsionada y la expansión ósea 

produce una cara redonda similar a un 

querubín, con mejillas prominentes, y una 

maloclusión con desplazamiento de las 

piezas dentales y dificultades de la 

masticación (1,2,4,8,9,17-19). Otros signos y 

síntomas incluyen adenopatías cervicales y 

submandibulares, así como dificultades 

visuales, auditivas o respiratorias; además 

de dificultad para el habla y disfagia 

(1,4,17,19-21). 

 

REPORTE DE CASO 

Paciente masculino de 3 años y 7 meses, sin 

antecedentes patológicos, no patológicos y 

quirúrgicos conocidos. Dentro de sus 

antecedentes heredofamiliares se 

mencionan dos primos con diagnóstico de 

querubismo y con seguimiento en el Hospital 

Nacional de Niños Dr. Carlos Sáenz Herrera 

(HNN). 

El paciente consulta en el año 2012 al 

servicio de Odontología del Hospital 

Escalante Pradilla, con motivo de ausencia 

clínica parcial de piezas dentales temporales 

inferiores. Se realizó una ortopantomografía 

en la cual se observaron zonas radiolúcidas 

multiloculares a nivel de rama mandibular 

bilateral; además de piezas dentales 

temporales y permanentes en posiciones 

atípicas, así como reabsorción ósea y dental. 

El paciente fue referido al servicio de 

Odontología del HNN, donde se realiza 

inicialmente una radiografía panorámica, en 

la cual se describen dientes flotantes con 

alineación anormal, tanto temporales como 

permanentes, en posiciones atípicas dentro 

del hueso, zonas de reabsorción ósea y 

zonas radiolúcidas multiloculares. Ambos 

cóndilos mandibulares se observaron 

íntegros y sin lesiones (Ver FIGURA 1). 

Se refiere al paciente al servicio de Cirugía 

Maxilofacial del HNN, donde al examen 

físico se describió franca facies de querubín, 

dentición temporal incompleta y con caries, 

asociado a un aumento de volumen a nivel 

mandibular bilateral, oclusión estable y una 

prominencia dura a nivel del piso de la boca 

en zona lingual de la región anterior 

mandibular; sin dolor a la palpación. 

Se realizó una Tomografía Axial 

Computarizada (TAC) de macizo facial y 

mandíbula, en donde se observaron 

múltiples lesiones osteolíticas en hueso 

maxilar y mandibular, sin afectación de 

cóndilos mandibulares. 

Se efectuó una biopsia de rama mandibular 

izquierda y de región ósea antero – lingual 

0-, que reportó numerosas células gigantes 

en estroma denso y laxo, con células 

estrelladas fibroblásticas y escasos brotes 

de epitelio odontogénico.  

En la periferia, epitelio plano estratificado no 

queratinizado, músculo esquelético, 

macrófagos con hemosiderina semejantes a  
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FIGURA 1. Hallazgos de radiografía panorámica del paciente 
 

 
Fuente: autores del artículo, Miranda L, Barrantes G, Varela A. 

 

 

osteoclastos y numerosas células gigantes 

multinucleadas con 4 a 12 núcleos, sin atipia 

ni mitosis. Se establece el diagnóstico de 

querubismo por correlación clínico-

patológica, ya que basándose únicamente 

en los hallazgos histológicos no es posible 

determinarlo debido a que las lesiones son 

indistinguibles de otras patologías de células 

gigantes de mandíbula, como el granuloma 

reparativo de células gigantes. Ante la franca 

clínica de fascies de querubín, lesiones 

benignas bilaterales simétricas no dolorosas 

y el patrón de herencia autosómico 

dominante, es que se funda el diagnóstico. 

Durante el año 2013 y 2014 el paciente 

permaneció en observación y se documentó 

un aumento de volumen a nivel mandibular 

posterior bilateral. Para el año 2015, el 

paciente seguía presentando facies 

dequerubín y  un nódulo linfático móvil de 8 

mm submandibular derecho.  

Se realizó una TAC control, que reportó que 

la tumoración de células gigantes 

presentaba expansión de tabla a nivel 

maxilar posterior y mandibular.  

Ante la progresión de las lesiones, se decidió 

en el año 2016 realizar una remodelación 

parcial de hueso a nivel mandibular 

anteroinferior, la remoción de dientes 

incluidos, malformados y malposicionados, y 

además se tomó biopsia de las zonas 

anterior y posterior de mandíbula derecha. 

Dicha biopsia reportó grupos de células 

gigantes tipo osteoclasto y vasos de 

endotelio alto rodeados por bandas gruesas 

de colágeno; el hueso presentaba cambios 

remodelativos y rodeado por osteoclastos. 

Además de fibroblastos, áreas mixoides y 

focos de tejido odontogénico, sin atipia, 

pleomorfismo, ni mitosis (Ver FUGURA 2).  

En el año 2017, debido ala extensa lesión 

lítica aún presente a nivel mandibular y 
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FIGURA 2. Hallazgos de biopsia de las zonas anterior y posterior de mandíbula derecha del 
paciente en el año 2016 y 2018 
 

 
Fuente: Autores del artículo, Miranda L, Barrantes G, Varela A. 

 
maxilar, además de dientes incluidos en 

maxila y mandíbula que por su posición 

atípica no lograrían erupcionar, es que para 

el año 2018 se realizó una nueva cirugía de 

remodelación ósea mandibular, remoción de 

piezas dentales mal posicionadas y 

exodoncia de dientes temporales. 

Para el año 2019 el paciente presentó franca 

remodelación ósea a nivel mandibular y 

disminución de las lesiones de querubismo, 

por lo que, en el año 2020, con presencia de 

sus piezas dentales permanentes superiores 

y ausencia parcial de piezas permanentes 

inferiores, se decide iniciar tratamiento con 

ortodoncia, con el fin de lograr una oclusión 

funcional y promover la erupción de los 

dientes que aún no han brotado.  

Este tratamiento se encuentra actualmente 

en fases iniciales y el paciente continuará en 

control. 

 

 

DISCUSIÓN 

El paciente del caso expuesto presentó 

todas las manifestaciones típicas del 

querubismo, el cual es un trastorno muy raro, 

con solo un estimado de 200 a 300 casos 

reportados en la literatura (6,7,12,13,21).  

El paciente, en efecto, se trata de un 

individuo masculino, siendo congruente con 

la incidencia de la enfermedad. El 

diagnóstico de querubismo generalmente se 

realiza entre los 2 y 5 años de vida, los 

primeros signos aparecen en la infancia 

precoz en asociación con el inicio del 

crecimiento del hueso que es mayor durante 

los primeros dos años desde el comienzo, 

coincidiendo con el periodo de la erupción 

dental, estabilizándose la enfermedad a los 

7 años, continúa durante la pubertad y puede 

producirse una desaceleración progresiva o  

regresión en grado variable tras la pubertad  

(4,7,8,12,13,20,22). 
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Desde el punto de vista radiológico pueden 

observarse alteraciones desde los 18 meses 

de nacido y las características óseas que se 

encuentran en estos estudios son: áreas 

radiolúcidas irregulares, multiloculares y 

bien definidas. Estas áreas causan 

expansión de las corticales óseas y 

agrandamiento de los maxilares afectados. 

Asimismo se ven afectadas las zonas 

dentadas, con desplazamiento de los 

órganos dentarios formados que parecen 

estar flotando dentro de los maxilares. Los 

senos maxilares se hallan llenos y pueden 

neumatizarse cuando la enfermedad sufre 

regresión (4,8,12,16). 

Las pruebas de laboratorio podrían mostrar 

niveles séricos normales de calcio, fósforo y 

fosfatasa alcalina, o bien esta última estar 

elevada (1,10,12,13). Las pruebas genéticas 

pueden realizarse para identificar la 

mutación del gen SH3BP2, en el cromosoma 

4p16, el cual se ha asociado con el 

querubismo, pero se ha visto que ésta 

mutación, aunque se presenta en la mayoría 

de los casos, puede no presentarse en 

algunas ocasiones o ser producto de 

mutaciones espontáneas (14,21). Se cree 

que la mutación del gen en cuestión provoca 

una alteración mesenquimática durante el 

desarrollo de los huesos maxilares por 

oxigenación deficiente, secundaria a fibrosis 

perivascular (8,12). 

En el caso clínico descrito anteriormente, los 

padres consultaron por dentición incompleta 

y aumento de volumen de la mandíbula. El 

paciente presentó las primeras 

manifestaciones clínicas a los 3 años y su 

progresión se estabilizó aproximadamente a 

los 7 años y 10 meses, lo cual coincide con 

lo detallado en la literatura. Algunas de las 

características típicas radiográficas del 

querubismo mencionadas previamente se 

encontraron en las ortopantomografías 

realizadas al paciente, y en los estudios 

radiológicos que se efectuaron a lo largo de 

su observación, como lo son áreas 

radiolúcidas irregulares multiloculares, 

desplazamiento de las piezas dentales 

formadas en imagen “flotante” dentro de los 

maxilares, senos maxilares llenos, 

expansión de las corticales óseas y 

agrandamiento de los maxilares afectados 

(8,12,16). 

A lo largo de su manejo, al paciente no se le 

realizaron pruebas genéticas para detectar 

la mutación del gen SH3BP2. Sin embargo 

como se mencionó previamente, la 

presencia de dicha mutación no es 

indispensable para establecer el diagnóstico 

de querubismo, ya que puede estar ausente 

o desarrollarse por mutaciones 

espontáneas, por lo que el diagnóstico en 

este caso logró establecerse por correlación 

clínico-patológica. 

Los hallazgos histopatológicos 

característicos que se observan en el 

querubismo son basados en un tejido fibroso 

fusiforme vascularizado dispuesto en 

espiral, con una cantidad variable de células 

gigantes multinucleadas que se agregan de 

forma focal o difusa, y expresan marcadores 

indicativos de un estirpe osteoclástico, 

similar a lo reportado en las biopsias del 

paciente (4,12,19). 

En las primeras fases, las células gigantes 

osteoclásticas pueden ser muy prominentes 

y contener hasta 100 núcleos; en fases 

posteriores, los osteoclastos generalmente 

disminuyen en número y tamaño; la 

transformación maligna no ha sido reportada 

(9,12). En algunos casos pueden observarse 

agregados eosinofílicos y colágeno 

alrededor de los vasos sanguíneos, que 

tiende a ser usual del querubismo, sin 

embargo su ausencia no excluye el 

diagnóstico (2,3,12,13,15,18,21). 

Se han documentado una serie de 

patologías las cuales se consideran 
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diagnósticos diferenciales  del querubismo, y 

que requieren un tratamiento diferente. Entre 

ellas se destacan: displasia fibrosa o 

craneofacial, tumor pardo asociado al 

hiperparatiroidismo, el tumor de células 

gigantes, el granuloma de células gigantes 

central y periférico y síndrome de Noonan, 

Ramon y de Jaffe-Campanacci (4,10-

12,22,23). 

Histológicamente, las lesiones del 

querubismo son idénticas a las del 

granuloma de células gigantes y debe ser el 

principal diagnóstico diferencial (5,17,20). La 

lesión principal del granuloma de células 

gigantes es unilocular, mientras que las 

lesiones del querubismo suelen ser 

multiloculares. Además, en este último el 

estroma tiende a presentar una disposición 

más heterogénea que en el granuloma de 

células gigantes (11,12). 

Se han sugerido sistemas de clasificación 

para querubismo para describir la ubicación 

y la gravedad de las lesiones. Seward y 

Hankey clasificaron cuatro grados, en el 

grado I hay afección bilateral de las regiones 

mandibulares, su rama ascendente y 

cuerpo, conservando los cóndilos. En el 

grado II ambas tuberosidades maxilares se 

ven afectadas además de las regiones en el 

grado I. En el grado III hay afección masiva 

del maxilar y mandíbula, sin incluir los 

cóndilos. Y grado IV en el que están 

involucrados los cóndilos mandibulares 

además de las otras estructuras 

mencionadas (4,12,13,15,16,18). Este 

paciente se podría clasificar como grado III, 

de acuerdo a sus características radiológicas 

descritas en el caso. 

El tratamiento del querubismo depende de 

las características de cada paciente. Entre 

los tratamientos que describe la literatura se 

encuentran la simple observación y esperar 

hasta que el paciente llegue a la pubertad 

(edad en que cesa el crecimiento progresivo 

de las lesiones e incluso disminuye su 

tamaño), la administración de medicamentos 

y el abordaje quirúrgico, recomendándose 

este último lo más conservador posible 

durante las fases de crecimiento rápido 

(4,10,21,23). 

Se espera una involución progresiva de las 

lesiones durante el crecimiento del paciente 

hasta llegar a la edad adulta, sin embargo la 

cirugía se indica en los casos de  

deformidades importantes o severas, 

algunos casos estéticos y aquellos que 

presenten complicaciones auditivas, 

visuales o respiratorias, evitando siempre la 

cirugía temprana debido al alto riesgo de 

recidiva (1,15,21). Las opciones de 

tratamiento quirúrgico incluyen biopsias del 

tejido lesionado, extracciones dentales en 

áreas que muestran alteraciones fibrosas, 

curetaje o legrado temprano de las lesiones, 

osteoplastía cosmética de los maxilares 

afectados después de la regresión de la 

actividad de la enfermedad y osteoplastía en 

caso de deterioro funcional durante la fase 

activa del crecimiento (10,12). El tratamiento 

de ortodoncia puede continuarse durante el 

crecimiento activo de las lesiones para 

mantener la oclusión dental (5). 

Algunos estudios mencionan efectos 

positivos con el uso de tacrolimus y 

calcitonina, ya que actúan inhibiendo la 

resorción ósea, sin embargo ni el tratamiento 

médico, los medicamentos biológicos, ni la 

radioterapia, han demostrado ser 

ampliamente efectivos, y este último se  ha 

asociado con la posibilidad de malignización 

con un osteosarcoma resultante 

(3,4,10,13,16,21-23). 

En cuanto al tratamiento del paciente 

descrito, se le realizaron remociones 

dentales y remodelación parcial de hueso 

mandibular en un proceso paulatino a lo 

largo de su niñez y desarrollo. Actualmente 

a los 11 años, el paciente se encuentra en la 
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fase inicial de ortodoncia y continua en 

control en el servicio de Cirugía Maxilofacial 

del HNN. 

 

CONCLUSIONES 

El querubismo es una entidad infrecuente. 

La herencia autosómica dominante, y 

penetrancia de 100% en varones, provoca 

que sea difícil su prevención.  Se caracteriza 

por presentar sus síntomas a muy corta 

edad, siendo su diagnóstico antes de los 5 

años, el cual se realiza por medio de 

identificación genética y correlación clínica – 

histopatológica. Dentro de la clínica, es 

común observar anormalidades dentales 

con no erupción o erupción anómala, 

crecimiento del hueso mandibular que puede 

llegar a afectar el hueso maxilar. Los 

hallazgos anteriores deben relacionarse con 

la histopatología (indistinguible de otras 

alteraciones de células gigantes de la 

mandíbula) así como hallazgos a nivel 

radiológico. El objetivo del tratamiento es 

propiciar una oclusión dental funcional al 

paciente y la erupción de las piezas 

ausentes, con mejoras estéticas.
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