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Sección: Caso de interés

Fibromatosis gingival, amelogénesis imperfecta, retardo en la erupción
dental y retardo en el crecimiento y desarrollo.
¿Un nuevo síndrome?
Pablo Molano, O.D.1, Abraham Blank, M.D.2, Oscar Tamayo, Lic.3,
Carolina Isaza, M.D.4

La fibromatosis pertenece a un grupo de proliferaciones de infiltrado fibroso, que
exhibe una conducta clínica y un potencial biológico intermedio entre la lesión fibrosa
benigna y el fibrosarcoma. Se denomina fibromatosis gingival a la que compromete la
mucosa oral, tanto en la región de la tuberosidad maxilar superior como en la encía de
los maxilares superiores e inferiores. Varios síndromes multisistémicos se han asociado
con fibromatosis gingival. Se informa la asociación de fibromatosis gingival,
amelogénesis imperfecta, retardo en la erupción dental, y retardo severo en el creci-
miento y desarrollo en una niña de 11 años. Se estudia su núcleo familiar y se describen
en detalle los aspectos clínicos, de laboratorio y de patología. La revisión de la
literatura no reveló todas estas asociaciones, por lo que se propone este caso como un
nuevo síndrome.

Palabras claves. Fibromatosis gingival. Amelogénesis imperfecta hipoplásica.
Retardos en crecimiento y desarrollo. Retardo en erupción dental. Síndrome.

La fibromatosis pertenece a un
grupo de proliferaciones de infiltrado
fibroso, que exhibe una conducta clí-
nica y un potencial biológico interme-
dio entre la lesión fibrosa benigna y el
fibrosarcoma. La cabeza y el cuello
son los sitios más comunes de pre-
sentación de estas lesiones, especial-
mente en niños y adultos jóvenes1. Se
han realizado diferentes clasificacio-
nes, con grandes confusiones en el
manejo de la nomenclatura. Las mani-
festaciones clínico-patológicas de la
fibromatosis, en los tejidos blandos
oral y paraorales, aunque no habían
sido bien documentadas, se lograron

definir como un crecimiento difuso
de tejido fibroso, pobremente circuns-
crito, que infiltra tejido adyacente
normal, caracterizado por prolifera-
ción de fibroblastos bien diferencia-
dos, con cantidades variables de
colágeno entre las células prolife-
rantes, que carecen de potencial ma-
ligno2.

Numerosos síndromes multisisté-
micos bien definidos se han asociado
con fibromatosis gingival, a menudo
en relación con otras anormalidades
como hipertricosis, epilepsia, retardo
mental, tumores de tejidos blandos,
agrandamiento de huesos faciales y
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en el síndrome de Klippel-Trenaunay-
Weber3.

El término fibromatosis gingival
se ha usado para describir el aumento
de tamaño de la mucosa, tanto en la
región de la tuberosidad maxilar supe-
rior como en la encía de los maxilares
superior e inferior.

Hay formas localizadas y generali-
zadas. La forma generalizada puede
ser hereditaria, secundaria a medica-
mentos o idiopática4. Cuando aparece
antes de la erupción dental, este denso
tejido fibroso, puede interferir con
ella. Histológicamente, es posible evi-
dencíar hiperplasia moderada del epi-
telio, con una leve hiperqueratosis y
presencia de retepegs. El estroma
subyacente está formado casi por
completo por haces densos de tejido
fibroso, maduro, con pocos fibro-
blastos jóvenes. En ocasiones se apre-
cia inflamación crónica causada por
la irritación local5. Los fibroblastos, a
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menudo tienen un notorio retículo
endoplásmico rugoso. Se observan
células con núcleo vesicular, simila-
res a mastocitos6, hay fascículos en-
trelazados y prominentes de colágeno,
separados por canales vasculares,
células inflamatorias, así como acan-
tosis leve y filamentosa del epitelio
escamoso estratificado7.

La fibromatosis es una condición
rara, que ocurre como una anomalía
aislada, o como parte de un síndrome
genético. El mecanismo genético no
se entiende bien, pero se ha visto
herencia autosómica recesiva y en
otras ocasiones autosómica dominan-
te8,9. En un estudio familiar, no se
encontró asociación entre antígenos
HLA y la fibromatosis gingival10. Se
puede observar una temprana recu-
rrencia del sobrecrecimiento gingival,
alrededor de los dientes posteriores,
debido a la gran dificultad en mante-
ner la higiene oral, en comparación
con los dientes anteriores11.

Los componentes calcificados del
diente, pueden presentar alteraciones
en su mineralización, tamaño, forma
o color, consideradas como anoma-
lías estructurales. La amelogénesis
imperfecta, es una anomalía estruc-
tural hereditaria del esmalte, que ocu-
rre en la dentición primaria y en la
permanente7. Se encuentra una forma
hipomineralizada (defecto en la ma-
duración del esmalte), una hipoplásica
(esmalte delgado) y una hipocal-
cificada (defecto en la mineralización
primaria)12. En la forma hipoplásica,
hay una reducción cuantitativa del
esmalte, con mineralización normal;
es poco frecuente y hay variaciones
en el aspecto y el genotipo13. La trans-
misión autosómica recesiva se ha des-
crito en pocos casos como una ano-
malía de esmalte delgado, rugoso,
amarillo pero duro14,15. Se han descri-
to numerosos tipos de amelogénesis
imperfecta que se asocian con el
cromosoma X, debidos a defectos

estructurales en el gen de amelogenina
del cromosoma X16. Se ha demostra-
do que el gen se encuentra en el brazo
largo del cromosoma X, en el locus
AIH317.

INFORME DEL CASO

La paciente es una niña de 11.4
años de edad, que presenta fibroma-
tosis gingival idiopática, amelogénesis
imperfecta tipo hipoplásica, anomalía
de formas y tamaños dentales, retar-
do en la erupción dental y retardo
severo en el crecimiento y desarrollo
físico general.

La madre llevó a la niña para con-
sulta en la Clínica de Periodoncia de la
Escuela de Odontología de la Univer-
sidad del Valle, Cali, Colombia. Es la
tercera de cuatro hermanos, origina-
ria de La Unión (Valle) y vive en Cali.

Como antecedente importante en
la familia, el hermano mayor tuvo au-
sencia congénita de dientes deciduos.
Los dientes permanentes, según des-
cripción de la madre, erupcionaron en
forma parcial y tenían color amarillo
intenso. Le realizaron extracción den-
tal generalizada y luego rehabilitación
con prótesis total. En la Figura 1 se
muestra el familiograma.

Antecedentes estomatológicos. La
madre informa que la niña sufrió un
leve retardo en la erupción de los
dientes temporales, que tenían aspec-

to anormal en cuanto a color y forma
de la dentición. Con el recambio den-
tal se presentó el agrandamiento de las
encías. Al examen clínico no se ob-
servaron alteraciones en las encías y/
o dientes en las hermanas no afecta-
das ni en los padres. La niña se cepilla
los dientes una vez al día y no usa seda
dental.

Examen físico general. Los ha-
llazgos para enfatizar se encontraron
en el marcado retardo en el creci-
miento y desarrollo, así como en el
examen estomatológico, que se des-
cribe más adelante.

Edad cronológica: 11 años y 4
meses
Edad ósea: 7 años y 10 meses
Talla: 127.6 cm (por debajo del
percentil 25%)
Segmento superior (SS): 62.6 cm
Segmento inferior (SI): 65 cm
Relación SS/SI: 0.96
Envergadura : 121.6 cm
Mano: 13.8 (10.8%)
Peso: 22 kg
Edad para el peso (EP): 7 años 3
meses
Edad para la talla (ET): 9 años 2
meses
Relación EP/ET: 0.88
Relación peso/talla: percentil 10
Según el concepto del examen

pediátrico realizado en el Hospital Uni-
versitario del Valle (HUV), la talla es

baja pero proporcionada.
El desarrollo sexual mos-
tró un Tanner O (mamario
y púbico).

Examen estomato-
lógico

Extraoral.  Paciente
mesocéfala; las líneas me-
dias craneofacial y denta-
ria no coinciden. Presenta
perfil recto, con tendencia
a la clase 3. Hay hipotonía
de los músculos mastica-
dores; se aprecia adeno-
patía palpable, dolorosa, deFigura 1.  Heredograma de la paciente con su familia.

21 años    14 años   11 años     9 años

Afectados Caso índice
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1 cm de diámetro en la región
submandibular izquierda.

Intraoral. No se notaron alte-
raciones en la mucosa del vestí-
bulo, paladar, lengua o piso de
boca. La orofaringe es eritema-
tosa y de aspecto granular.

Rebordes alveolares. Se evi-
dencia agrandamiento gingival ge-
neralizado y difuso (encía margi-
nal, papilar y adherida) en el maxi-
lar superior. Se observa un área
en forma circular de 2 mm de
diámetro, con pérdida completa
de la encía queratinizada, de co-
lor rojo intenso en la región
vestibular del primer molar supe-
rior derecho temporal (Figura 2).

Estado periodontal. En gene-
ral, la encía tiene un color rojo
intenso compatible con gingivitis
difusa asociada con mala higiene
oral y retención de dientes per-
manentes. La consistencia de la
encía es blanda y no resiliente.
Hay gran cantidad de placa
bacteriana, cálculos supragingi-
vales y subgingivales en la región
anteroinferior de todos los mola-
res. Los niveles de placa bacte-
riana se mantuvieron en un rango
de 92% a 98% en cada uno de los
controles.

Estado dental. Dientes de co-
lor amarillo intenso, con presen-
cia de esmalte delgado y frágil,
compatible con amelogénesis
imperfecta de tipo hipoplásico.
Se observan pocas caries. Hay
anomalía de forma dental genera-
lizada, por la presencia de molares
con cúspides en punta, sin anato-
mía oclusal definida, y tabla
oclusal angosta. Los dientes son
de tamaño pequeño, tanto en la
dentición temporal, como en la
permanente (Figuras 3 y 4).

Estado pulpar. Sensibilidad
generalizada al frío, al calor y al
chorro de aire.

Figura 2. Agrandamiento gingival generalizado y difuso. Se observa un área con pérdida completa
de la encía queratinizada en la región vestibular del primer molar superior derecho. Se evidencia
mordida profunda y falta de contacto oclusal a nivel de premolares permanentes no erupcionados.

Figura 3. Dientes de color amarillo intenso, con presencia de esmalte delgado y frágil, compatible
con amelogénesis imperfecta de tipo hipoplásico. Se evidencia presencia de pocas caries. Hay
anomalía de forma dental generalizada, por la presencia de molares con cúspide en punta, sin
anatomía oclusal definida, y tabla oclusal angosta. Los dientes son de tamaño pequeño, tanto en la
dentición temporal como en la permanente.
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Estado oclusal. La mordida es profunda y
falta de contacto oclusal a nivel de premolares
permanentes no erupcionados (Figura 2).

Estudios genéticos
Cariotipo. Se realizó con técnica de bandas

donde se alcanzó un nivel de 400 bandas G. Se
observó un complemento cromosómico de 46
XX. No se observaron alteraciones estructurales
ni numéricas aparentes18,19.

Antígenos leucocitarios humanos (HLA). Se
obtuvieron 20 ml de sangre periférica de la pa-
ciente y de la madre, mediante bolsas especiales
para la preservación de las células (Minibag®),
donde había EDTA como anticoagulante. Inme-
diatamente, se procedió a separar los linfocitos.
Con el método de la columna de nylon, se sepa-
raron los linfocitos T y B. Mediante el método de
microcitotoxicidad se procedió al estudio de HLA
clase I y clase II20. No fue posible estudiar a los
otros componentes de la familia.

Paciente caso
A 3/-;  Cw -/-; B 52/-; DR 1/4; DQ 1/3
Madre
A24/-;  Cw -/-; B 52/-; DR 1/-; DQ  1/7
Análisis de modelos de estudio
Modelo superior. Se aprecia el reborde distal

de la tuberosidad y las áreas retromolares inferio-
res derecha e izquierda muy anchas en sentido
vestibulopalatino. Los dientes 16 y 26 son micro-
dónticos, con cúspides en punta, tabla oclusal de

Figura 4. Las puntas de cúspides y bordes incisales no están
bien definidos y los dientes son ligeramente convergentes
en sentido mesodistal.

1/3, morfología oclusal no defi-
nida y un reborde marginal mesial
atípico. El 26 tiene un esbozo del
tubérculo de Carabelli. Los dien-
tes 53 y 63 ofrecen excesivo
desgaste incisal. Los dientes 11,
12, 21 y 22 presentan erupción
retenida y engrosamiento
gingival vestibular y palatino. Los
dientes 11 y 21 muestran rota-
ción mesiopalatina y vestibulo-
versión. Los dientes 14, 24 y 25
están retenidos y poseen papilas
interproximales de gran tamaño.
No se evidencia una verdadera
papila incisiva; las rugas palatinas
son bastante prominentes.

Modelo inferior. Los dientes
36, 46, 75, 84 y 85 son micro-
dónticos; la tabla oclusal es muy
angosta, con cúspides en punta,
morfología oclusal no definida,
gran número de cúspides acce-
sorias y con desgaste oclusal.
Los dientes 41, 42, 73, 72 y 83
son pequeños en sentido mesio-
distal y presentan excesivo des-
gaste incisal. El sobrecreci-
miento gingival comienza desde
distal del 74 hasta distal del 84
en sentido vestibulolingual.

Biopsia de encía. Bajo anes-
tesia local se hizo la escisión de
tejido gingival de la región
anteroinferior. Llama la atención
la presencia de gran cantidad de
mastocitos, algunos de ellos en
aparente estado de degranu-
lación. En otras áreas fue noto-
ria la presencia de gran cantidad
de fibras colágenas (Figura 5).
Además, se notaron depósitos
de calcio asociados con restos
del epitelio odontogénico (Figu-
ra 6) y abundante infiltrado in-
flamatorio mixto.

Análisis radiográfico
Radiografía panorámica.

Las estructuras anatómicas son
de aspecto normal con excep-

ción del cornete izquierdo, pues
presenta ligera radioopacidad
que ocupa casi toda la cavidad
nasal del mismo lado.

En el análisis dental se en-
contró que los dientes 18, 28,
38 y 48 están en estadío 2 de
Nolla. Los dientes 17, 27, 37,
43, 44, 45, 34, 33, 35 y 47 en
estadío 7 de Nolla. En los dien-
tes 36, 41, 42, 31, 32, 46, 11,
12, 21 y 22 se ven los ápices
cerrados. El 16 y el 26 presen-
tan aparente cierre de ápices de
raíces vestibulares pero no de
los palatinos. Los dientes 24 y
34 están en el estadío 8 de
Nolla. Los dientes temporales
que se presentan son el 55, 53,
62, 63, 83, 84, 85, 73, 74 y 75.
En general hay cámara pulpar
de aspecto taurodóntico a nivel
de molares superiores e inferio-
res; las puntas de cúspides y
bordes incisales no se definen
bien y los dientes convergen
ligeramente en sentido mesio-
distal (Figura 7).

Otros exámenes de labora-
torio. Hemograma, 7,300 leuco-
citos/mm3; neutrófilos, 33%;
eosinófilos, 4%; y linfocitos,
63%. Hemoglobina, 12 g%;
hematócrito, 37%. Plaquetas
normales. Eritrosedimentación,
20 ml en una hora. Glicemia
preprandial, 94 mg% (normal,
70-100).

DISCUSIÓN

Son notorios el severo retar-
do en el crecimiento y desarro-
llo físico de esta niña, sin pre-
sentar retardo mental aparente.
Por los elementos vistos se hace
el diagnóstico de fibromatosis
gingival idiopática, amelogé-
nesis imperfecta tipo hipoplá-
sica, anomalías de forma y ta-
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Figura 6. Depósitos de calcio observados en la biopsia de encía
(coloración de von Kossa, 100x).

maño dental, y retardo en la erupción dental.
Desde el punto de vista odontológico se realizará la

terapia de fase higiénica que consiste en ambientación
y enseñanza de higiene oral, detartraje y alisado
radicular, controles de placa bacteriana, fluorización y
operatoria dental. Se hará observación y control clíni-
co del recambio dental, para un posterior tratamiento
periodontal, distal y oclusal.

La fibromatosis gingival es una enfermedad rara,
que se caracteriza por crecimiento lento generalizado
o localizado de la maxila y la mandíbula; se considera
como un rasgo autosómico dominante9. En otros
informes, se ha observado un patrón histológico simi-
lar en la fibromatosis gingival familiar donde se apre-
cian nódulos calcificados dentro de la encía hiperplásica,
a los que se les atribuye un origen odontogénico a partir
de remanentes del epitelio reducido del esmalte21; éstos
se asemejan a las calcificaciones de la odontodisplasia
regional, que a menudo afecta los dientes anteriores22.
La fibromatosis gingival se ha asociado con un gran
número de anormalidades como hipertelorismo e hiper-
tricosis23, que no se encontraron en esta niña.

Si se tiene en cuenta la revisión exhaustiva de la
literatura mundial hecha para el presente trabajo, se
trataría del primer caso informado en el mundo donde
se asocian fibromatosis gingival idiopática, amelo-
génesis imperfecta tipo hipoplásica, anomalías en el
tamaño y forma dentales, retardo en la erupción dental
y retardo severo en el crecimiento y desarrollo genera-
les.

SUMMARY

Fibromatosis is considered as an intermediate state
between benign fibrous lesion and fibrosarcoma.
Gingival fibromatosis involves oral mucosa, either in
upper maxilar tuberosity and gingiva from upper and
lower maxilars. Several systemic syndroms have been
associated with gingival fibromatosis. We are reporting
an association of gingival fibromatosis, amelogenesis
imperfecta, dental eruption retard, severe growth and
development delay in an eleven years old girl. Her
family is studied, and clinical, laboratory and patho-
logical findings are described in detail. Since literature
review did not record the same associations; we are
proposing this case as the first report of a new
syndrome.
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