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Reumatologia clinica en imagenes

Mujer con artralgias y aumento de tamafo de miembros superiores

A woman with joint pain and enlarged upper limbs
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Caso clinico

Mujer de 32 afios de edad con antecedentes personales de hipo-
tiroidismo en tratamiento sustitutivo, menstruante y sin hijos.
Referia no tener antecedentes familiares de enfermedad osteoar-
ticular. Relataba haber sido diagnosticada, en su pais de origen, a
la edad de 4 afios de distrofia muscular. No se disponia de infor-
mes ni de historia previa en este sentido, refiriendo la paciente
que dicho diagnéstico se habia realizado por retraso en la adqui-
sicién de la edad de deambulacién y que no se le habia realizado
biopsia muscular ni aportaba ningin estudio especifico. Consul-
taba por artralgias mecanicas de largo tiempo de evolucién, sin
tumefaccién articular, sin rigidez matinal y referia que desde hacia
afios los miembros superiores habian aumentado de tamaifio y
que el didmetro de muslos y piernas también habian aumen-
tado. Por todo esto habia acudido originalmente al Servicio de
Neurologia de nuestro hospital, donde tras la realizacién de ana-
litica con CPK normal, electromiograma sin datos de miopatia y
estudio de resonancia magnética de cintura pelviana sin datos
de miositis, nos la remiten para estudio. A la exploracién desta-
caba ausencia de sinovitis, recorridos articulares pasivos y activos
limitados de forma global, fuerza muscular normal y aumento
de longitud de miembros superiores. También llamaba la aten-
cién una marcha con cierta oscilacion de la pelvis, lordosis lumbar
exagerada y balanceo laterolateral. Los reflejos tendinosos eran
normales y no habia deformidad en los dedos de los pies ni de
las manos. El estudio radiolégico simple realizado mostré engro-
samiento cortical y esclerosis de las diafisis de los huesos tubulares
con osteoesclerosis irregular y heterogénea con areas moteadas
de radiolucencia con mayor afectacién endéstica que peridstica y
estrechamiento de los canales medulares (fig. 1). Las epifisis esta-
ban respetadas radiolégicamente. Densitometria de cuello femoral
Z-score +6,2 DE.
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Discusion

Los hallazgos radiol6gicos son sugestivos de displasia 6sea. El
nimero de displasias 6seas es alto y no existe un consenso gene-
ralizado sobre su nomenclatura y clasificacién; no obstante, con
la expansién del conocimiento del genoma humano, para aque-
llas en las que el locus genético es conocido, ahora es posible
la tipificacién genética exacta. En este caso la afectacion diafisa-
ria con respeto de las epifisis hace pensar que se trata de una
displasia del grupo hiperostosis craniotubular, siendo la mas fre-
cuente de las mismas la displasia conocida con el ep6nimo de
enfermedad de Camurati-Engelmann. Se trata de una displasia
con engrosamiento progresivo de las diafisis de los huesos lar-
gos de forma bilateral y simétrica que a medida que avanza
afecta a las metafisis pero no a las epifisis!. El crdneo tam-
bién puede estar afectado pero éste no era el caso de nuestra
paciente. La presentacién se suele dar en la infancia con dolor
articular, debilidad muscular, marcha de pato y fatigabilidad. Su
patron de herencia es autosémica dominante y se debe a una
mutacioén en el gen del TGF1 (transforming growth factor B1),
de la cual se conocen 10variantes?. El estudio genético en nues-
tra paciente confirmé la sospecha diagnéstica para la mutacién
c.652C—T, p.Arg218Cys, mutacién ya descrita previamente para
esta enfermedad?.

La paciente fue tratada con AINE segtn dolor articular, dado que
la intensidad del dolor referido no parecia requerir mayor anal-
gesia. Los farmacos mas frecuentemente usados en la literatura
han sido los glucocorticoides que, debido a su efecto antiinfla-
matorio, parecen aliviar el dolor 6seo en estos pacientes. Los
bifosfonatos, fundamentalmente pamidronato endovenoso, han
sido utilizados para tratar esta enfermedad, pero con resultados
contradictorios>4.

Diagnostico

Displasia 6sea diafisaria tipo enfermedad de Camurati-
Engelmann.
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Figura 1. Imagenes de diafisis de extremidades superiores e inferiores que muestran engrosamiento cortical y esclerosis de los huesos tubulares y osteoesclerosis irregular
y heterogénea con areas moteadas de radiolucencia.
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