240 Cartas al Editor / Reumatol Clin. 2017;13(4):239-247

Se present6 una entidad poco frecuente, SAM, que fue refrac-
tario al tratamiento convencional, por lo que se opt6 por el uso
del etopésido. El caso descrito evolucioné favorablemente. No obs-
tante, al tratarse de un solo caso, no se recomienda generalizar
este tratamiento. El resultado puede ser tomado en cuenta para
futuros estudios que busquen establecer un esquema completo de
tratamiento para la LHH reactiva refractaria.
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Osteoma osteoide de rodilla simulando artritis @

e . . CrossMark
psoriasica juvenil
Osteoid osteoma of the knee mimicking juvenile psoriatic
arthritis

Sr. Editor:

Hemos leido atentamente el articulo publicado por Moreno-
Martinez et al.!, quienes describen un caso de osteoma osteoide
(00) pélvico, cuya clinica es compatible con sacroilitis, queremos
aportar otro de localizacién en la rodilla, que sugiere el diagnéstico
de artritis psoriasica juvenil (APJ).

Un paciente varén de 15 afios consulté por gonalgia derecha de
ritmo mecanico, de 8 meses de evolucién, de inicio intermitente
y luego continua, que limitaba la deambulacién, con tumefaccién
asociada en dicha localizacién. Se le indicé antiinflamatorios no
esteroideos (AINE), inicialmente ibuprofeno y luego diclofenaco,
de forma secuencial, sin mostrar mejoria. No referia antecedente
traumatico, fiebre o sintomas constitucionales, ni presentaba otra
clinica articular periférica, axial o entesitica. Habia sido diagnosti-
cado de psoriasis guttata a los 10 afios, con brotes ocasionales hasta
los 13 afios, tratados con glucocorticoides tépicos; sin embargo,

no tenia antecedentes familiares de psoriasis, artritis psoriasica,
espondilitis anquilosante o enfermedad inflamatoria intestinal. La
exploracién evidencié atrofia muscular en el muslo distal y tume-
faccién en la zona infrapatelar derecha, con aumento de calor local
y limitacién en los tltimos grados de flexién, pero sin signos de
derrame articular. La analitica, incluyendo bioquimica, hemograma
y reactantes de fase aguda (velocidad de sedimentacién globular
6 mm/h, proteina C reactiva 2,31 mg/dl) fue normal. El tipaje HLA
demostré que era portador de los haplotipos Cw6, DR4 y DQ8, pero
no B27, y los resultados de factor reumatoide y anticuerpos anti-
nucleares fueron negativos. En la radiografia simple de las rodillas
se observaba una zona esclerosa en el tercio superior de la tibia
derecha (figs. 1A y B), que en la tomografia computarizada (TC)
correspondia a una lesién osteolitica de 5mm de didmetro en la
tuberosidad tibial anterior, con matriz osificada a modo de «nidus»,
compatible con OO (figs. 2B y C), con importante esclerosis del
hueso medular y reaccién peridstica sélida en la cortical adyacente.
En la resonancia magnética habia intensa captaciéon perilesio-
nal de contraste, asi como en el edema éseo circundante y la
grasa de Hoffa (figs. 2C y D). La gammagrafia 6sea objetivd hipere-
miay aumento focal de reaccién osteogénica en la epifisis proximal
de la tibia derecha, sin alteraciones significativas en otra parte. El
paciente fue sometido a ablacién por radiofrecuencia guiada por TC,

Figura 1. Radiografias anteroposterior de ambas rodillas (A)y lateral de larodilla derecha (B), en las que se observa esclerosis del tercio superior de la tibia derecha (asteriscos)
sin «nidus» aparente, y disminucién de volumen de tercio distal del cuadriceps debido a atrofia muscular (flechas).
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Figura 2. Cortes sagital (A)y axial (B) de tomografia computarizada de la rodilla derecha, que evidencian una lesién osteolitica en la zona subendostal de la tuberosidad tibial
anterior, con matriz osificada a modo de «nidus», compatible con osteoma osteoide (flecha), rodeada por importante esclerosis en el hueso medular circundante (asteriscos)
y reaccion peridstica sélida en la cortical adyacente (cabezas de flecha). En los cortes sagital (C) y axial (D) de la resonancia magnética en las secuencias T1-SPIR (Spectral
Presaturation with Inversion Recovery) posgadolinium se observa captacién de contraste perilesional en forma de anillo (flecha), asi como en el edema dseo circundante

(asteriscos) y la grasa de Hoffa (cabezas de flechas).

con desaparicién del dolor pocos dias después del procedimiento
y recuperaciéon completa de la movilidad al mes, aunque con leve
atrofia muscular persistente.

El OO es una neoplasia 6sea benigna, relativamente comn,
que representa entre el 10-12% de los tumores 6seos benignos,
y que aparece habitualmente entre los 10-20 afios de edad (aun-
que se han descrito casos en nifios menores), con una relacién
varén:mujer de 2-3:123, Afecta con mayor frecuencia las extremi-
dades inferiores, localizandose en el fémur y la tibia entre el 50-60%
de los casos, con predileccién por la cortical, pudiendo ser diafisa-
rio, metafisario o, mas raramente, epifisario®. El cuadro de dolor
de predominio nocturno, no relacionado con la actividad fisica,
que empeora en reposo y alivia con salicilatos o AINE es altamente
sugestivo de 00%*; sin embargo, cuando su localizacién es yuxta
o intraarticular, la presentacién puede ser atipica y simular otros
trastornos como la artritis idiopatica juvenil (AlJ) oligoarticular,
pudiendo desarrollar cojera, atrofia muscular, sinovitis, contractu-
rasy dismetria de las extremidades inferiores?>°-8. Esto origina un
retraso en el diagnéstico que no suele ser inferior a 6 meses y oscila
entre 13,8-28 meses®. En nuestro caso se planteé inicialmente el
diagnéstico de APJ, una categoria de la clasificacién de la Interna-
tional League of Associations for Rheumatology (ILAR) para la Al],
definida por artritis en un paciente menor de 16 afos, de al menos
6 semanas de duracién, asociada a psoriasis o a 2 de las siguientes
caracteristicas: dactilitis, pitting ungueal, onicélisis o psoriasis en
familiar de primer grado'?. Sin embargo, la tumefaccién observada
correspondia en realidad a cambios inflamatorios en la grasa

infrapatelar («Hoffitis») por vecindad, sin evidenciarse sinovitis.
Los hallazgos radiograficos también pueden ser atipicos o el «<nidus»
poco evidente, siendo la TC la mejor técnica para detectarlo en
estos casos’~?. Por ello, deberia tenerse en cuenta al OO en el
diagnéstico diferencial del dolor monoarticular de larga evolucién,
sobre todo en nifios y adolescentes con gonalgia o monoartritis
con caracteristicas atipicas y/o mala respuesta al tratamiento® -,
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Enfermedad de Gaucher: a proposito de un caso @
CrossMark

A case report of Gaucher disease
Sr. Editor:

La enfermedad de Gaucher (EG) descrita en 1882 por Phi-
lippe Charles Ernest Gaucher es una enfermedad hereditaria poco
frecuente, progresiva, con un patrén de herencia autosémico
recesivo'. Incluida en el grupo de enfermedades por depésito
lisosomal, se caracteriza por ser la mas prevalente con una frecuen-
cia estimada de 1/50.000 a 1/100.000 habitantes en la poblacién
general, a excepcion de la etnia judia ashkenazi estimandose en
1/850 nacimientos®3. Causa una deficiencia de la actividad de la
enzima beta glucosidasa acida (GBA), provocando actiimulo de glu-
cocerebrésidos en los lisosomas de diferentes células?, causando
citopenias, hepatoesplenomegalia, alteraciones del sistema ner-
vioso central (SNC) y manifestaciones esqueléticas, constituyendo
estas Gltimas uno de los aspectos mas discapacitantes. Segin la
expresividad clinica se pueden distinguir diversos tipos: tipo 1 (no
neuronopatica adulta), la mas comdan, frecuente en judios de
origen ashkenazi, con manifestaciones variables, sin afectacion del
SNC; tipo 2 (neuronopatica aguda), infrecuente, sin dominio étnico,
letal tras el nacimiento y afectacién del SNC; tipo 3 (neuronopatica
subaguda o crénica)?, en la infancia, adolescencia o adultos, con
afectacién del SNC. Dada la variedad de entidades asociadas a dolor
6seo, nos parece oportuno aportar el caso de nuestro paciente.

Varén de 53 afios, sin antecedentes familiares ni persona-
les de interés, valorado por neutropenia y trombocitopenia de
10 afios de evolucién y dolores 6seos desde hacia 3 afios. No
referia diatesis hemorragica, infecciones ni dolor abdominal. En
la exploracién destacé una esplenomegalia, siendo el resto nor-
mal. Los estudios de laboratorio mostraron leucocitos 3.400 mm?,
neutréfilos 1.200/mm?3 y plaquetas 93.000 mm?3, el resto inclu-
yendo hemoglobina, reticulocitos, coagulacién, ionograma, funcién
hepatica, vitamina B, acido félico, marcadores tumorales (anti-
geno carcinoembrionario, alfafetoproteina, CA 19-9, CA 15-3,
antigeno prostatico especifico), 82-microglobulina, factor reuma-
toide, VSG, ANA, inmunoglobulinas, proteinograma y poblaciones
linfocitarias fueron normales. Las serologias virales para hepatitis
B, C e inmunodeficiencia humana fueron negativas. La radiologia
simple de fémur distal y columna dorso-lumbar fueron normales,
sin embargo, la resonancia magnética lumbar mostré hiposefial
homogénea en los cuerpos vertebrales en secuencia T1 y T2.
La esplenomegalia fue confirmada con ecografia abdominal, y la
osteoporosis con densitometria 6sea (T-score fémur: —2,9 DE:
T-score columna: —2,8 DE). El aspirado/biopsia de médula ésea
(AMO/BMO), detect6 células de nicleo excéntrico, citoplasmabas6-
filo en papel de seda sugestivas de células de Gaucher (CG) (fig. 1).

Se cuantificé la actividad enzimatica GBA en leucocitos mediante
espectrofluorimetria, confirmando déficit de la misma. El estudio
genético molecular mostré doble heterocigosidad para las muta-
ciones L444P y p.Tyr244Cys.

La presente observacién constituye un ejemplo representativo
de las caracteristicas clinicas, bioquimicas y genéticas de la EG tipo
1°. El hecho de que nuestro paciente presente dolor 6seo de afios de
evolucién, puede dificultar la orientacién diagndstica, estando estas
manifestaciones asociadas a otros datos de la enfermedad como
son citopenias y visceromegalias, siendo las manifestaciones extra-
articulares dtiles para realizar un correcto diagnéstico, evitando
falsos diagndsticos de enfermedades inflamatorias y/o autoinmu-
nitarias. El AMO puso de manifiesto CG, cuya acumulacién genera
sustancias responsables de la resorcién ésea, produciendo dolor,
deformidad e incapacidad funcional®. Se puede detectar mediante
exploraciones radiolégicas manifestaciones como son alteracién en
la remodelacién del contorno 6seo (mostrando la deformidad
en matraz de Erlenmeyer, que en nuestro caso no se encontrod),
fracturas espontdneas, osteopenia, osteonecrosis y oste6lisis. Sin
embargo, el desarrollo de osteoporosis de causa desconocida, aso-
ciada o no a trombocitopenia y esplenomegalia debe hacernos
sospechar EG. Estos hallazgos fueron clave, por lo que se cuanti-
fic6 la actividad de la enzima GBA y se solicité un estudio genético
para confirmar la enfermedad®. Se requiere alta sospechay estudios
bioquimicos iniciales que permitan llegar al diagnéstico, e iniciar
terapia de reemplazo enzimatico pararevertir, estabilizar y mejorar
los aspectos clinicos del paciente.

Figura 1. Células de Gaucher.
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