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RESUMEN

Se presenta un paciente con enfermedad de von Recklinhausen, en el cual se le realiza el diagndstico de espondilitis anquilosante, se
hace un acercamiento a ambas afecciones con el objetivo de encontrar una respuesta etiopatogénica para la asociacion de ambas
enfermedades.
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ABSTRACT
A patient is presented with illness of von Recklinhausen in which is carried out the diagnosis of spondylitis, an approach you/he/she is
made to both affections with the objective of finding an answer for the association of both illnesses.
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INTRODUCCION

Las espondiloartropatias son un grupo de sindromes y
enfermedades interrelacionadas y heterogéneas que afectan
primariamente las entesis y la membrana sinovial de las
articulaciones periféricas, las sacroiliacas y las de la columna
vertebral. Pueden o no acompafiarse de manifestaciones
extraarticulares en ojos, piel, mucosas, aparatos genitourinario,
gastrointestinal, cardiovascular y, menos frecuentemente, en
pulmones y rifiones. La caracteristica inmunogenética mas
relevante es la notable agregacién familiar y la asociacion con el
antigeno de histocompatibilidad HLA-B27.

El grupo de espondiloartropatias incluye afecciones bien
definidas como son la  espondilitis anquilosante, artritis
reactivas, espondilitis psoridsica y las espondiloartropatias
asociadas a enfermedades inflamatorias intestinales como la
enfermedad de Cronh y la Colitis Ulcerativa Idiopatica (CUI)
fundamentalmente, todas las cuales cuentan con criterios
diagndsticos bien definidos, existe otro grupo de paciente que no
llegan a cumplir los criterios o que presentan criterios de varias
de ellas los que se engloban dentro del grupo de las
espondiloartropatias indiferenciadas que constituye el 5to grupo
de enfermedades que se incluyen dentro de las
espondiloartropatfas.”

Dentro de las espondiloartropatias la mas frecuente es la
espondilitis anquilosante la cual es una enfermedad inflamatoria
cronica asociada al HLA-B27 y de etiologia desconocida. Se
presenta, principalmente, en pacientes jévenes,
fundamentalmente del sexo masculino y afecta las articulaciones
sacro iliacas y el esqueleto axial; también, aunque menos
frecuentemente, se puede encontrar compromiso articular
periférico. La enfermedad puede cursar con manifestaciones
extra esqueléticas como uveitis anterior aguda, insuficiencia
aortica, fibrosis de los I6bulos superiores de los pulmones, y
compromiso neurolégico o renal (amiloidosis).!

Las consecuencias, a largo plazo, son similares a las observadas
en la artritis reumatoide, con altos costos directos e indirectos,
disminucién de la calidad de vida relacionada con la salud y
aumento de la mortalidad.

Otra enfermedad de origen genético y que afecta el esqueleto
axial y periférico es la neurofibromatosis la cual constituyen un
grupo de enfermedades neurocutaneas que muestran extrema
heterogenecidad clinica y estan caracterizadas por anormales
crecimientos en tejidos derivados de la cresta neural
embriogénica. Existen 2 formas clinicas principales que son la

tipo 1 o enfermedad de von Recklinghausen, causada por un
defecto en el brazo largo del cromosoma 17 (179 11.2) y la tipo
2 donde las mutaciones ocurren en el cromosoma 22 (22q 12).2°

Afecta principalmente infantes o adolescentes pero en ocasiones
las manifestaciones pueden aparecer de forma solapada y
realizarse el diagnéstico de la enfermedad en edades mas
avanzadas, entre las manifestaciones clinicas més frecuentes se
encuentras las esqueléticas donde destacan los tumores,
meningoceles y ectasia dural. Las masas dentro del canal espinal
conducen a erosionar las estructuras Oseas y desestabilizar
elementos vertebrales, lo que puede originar curvaturas
anormales, dislocacion de la columna vertebral, penetracion de
costillas dentro del canal espinal y compromiso neurolégico.*

La escoliosis es el defecto 6seo mas comun. Otros defectos
espinales incluyen la cifoescoliosis, alto riesgo de paraplejia y
espondilolistesis y desordenes de la columna cervical como la
luxacion atlantoaxial. También se pueden presentar torticolis o
disfagia y manifestaciones extraespinales como son el
arqueamiento anterolateral de la tibia, denominado displasia
tibial congénita (DTC), las fracturas y la pseudoartrosis.**

En este trabajo se presenta un paciente con diagnostico de
neurofibromatosis tipo 1 al cual se le realiza el diagndstico de
una espondilitis anquilosante.

PRESENTACION DEL CASO
Paciente: JCFP/masculino/42 afios.
Motivo de Consulta: Dolor Lumbar
Historia de la enfermedad actual:

Paciente masculino, blanco, de procedencia urbana, 42 afios de
edad, con antecedentes de neurofibromatosis palmo plantar
desde los 9 afios de edad para lo cual ha sido intervenido en
varias ocasiones, que acude refiriendo dolor lumbar de tipo
inflamatorio crénico, mantenido, pero que lo ha presentado de
forma intermitente desde los 27 afios, en esta ocasion el dolor se
irradia hacia cara posterior del muslo y pierna derecha, ademas
refiere rigidez lumbar de alrededor de 30 minutos en las mafianas
asociada a decaimiento marcado el cual se hace mas evidente en
las noches. Refiere también que en ocasiones ha presentado
dolor tordcico lo cual ha sido diagnosticado como una
osteocondritis, no otra sintomatologia.
Datos positivos recogidos al Examen Fisico
e Mucosas ligeramente hipocoloreadas y himedas
e Piel: nodulosis palmo plantar (figura 1 y 2), cicatrices
secuelas de intervenciones quirirgicas en manos y pies,
manchas color café en térax y abdomen.
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e SOMA: limitacion de la movilidad de todos los
segmentos de la columna vertebral, con limitacién de la
flexo/extension de la columna cervical y Ilumbar,
limitacion de la rotacion izquierda de la columna dorsal
y limitacion de las lateralizaciones de la columna
lumbar.

e Expansibilidad toracica: 1,5 cm, test Shober: 1,0 cm,
Distancia occipucio-pared: 7 cm.

e Distancia trago-pared: 17 cm, distancia mentén-
esternén en Flexion: 6 cm, en Extension: 14 cm.

e Puntos sacro iliacos: negativos.

e Entensopatia aquiliana derecha.

e  Fascitis plantar bilateral.

Examenes complementarios

Hemograma con diferencial: Hb: 10,3g/l, Leucocitos: 7.9 X
109/1, conteo de plaquetas: 286 x 10%I

Hemoquimica: Suele afectar la piel y se han registrado
perturbaciones en otros sistemas, como el endocrino y sistema
digestivo.

e VSG: 46 mm/h

e PCR:64

e TGP:14u/lL

e Creatinina: 101 mmol/I

e Colesterol: 4.88 mmol/l

e Acido drico: 367 mmol/l

e Fosf. Alcalina: 165 mmol/|

e Urea: 4,4 mmol/l

e Factor Reumatoideo: Negativo

e  cituria: negativa.

e Rayos x Torax PA: negativo

e Ultrasonido Abdominal: negativo
e Rayos x Columna cervical lateral.: rectificacion
columna cervical con formacion de puentes 0seos a
de C3-C4, C4-C5, C6-C7, calcificacion de

ligamento comn vertebral posterior. (Figura.3).

nivel

e Rayos x Columna lumbar Lat.; Puentes 6seos en L2-L3,
L3-L4 y L4-L5 (cafa de bambu), asi como cuadratura
de las vértebras lumbares de L2 a L5. (Figura. 4).

e Rayos x Selectivo de sacroiliacas: Sacroileitis bilateral
simétrica grado I11-1V.
e Rayos x Pelvis Osea: Sinfisitis del pubis grado 11, ligera
esclerosis acetabular
(Figura. 5).
HLA B27: Positivo
Figura 1. Nodulosis palmar.

bilateral, signo de barbelet.

DISCUSION

Teniendo en cuenta que es un paciente masculino, joven, raza
blanca, con dolor lumbar inflamatorio crénico que aparecio en la
juventud (alrededor de los 27 afios) y que se ha acompafiado de
rigidez lumbar, entensopatias (aquiliana, plantar y condrocostal),
anemia ligera y cambios radioldgicos caracteristicos de la
enfermedad, somos del criterio que el mismo presenta una
espondilitis anquilosante (EA).

Pensamos en este diagndstico teniendo en cuenta los criterios de
clasificacion de New York modificados en 1984 para esta
entidad.”
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Criterios de Nueva York modificados para el diagnostico de
la EA.

1. Criterios Clinicos.

a) Dolor lumbar y rigidez > 3 meses de duracién que mejora con
el ejercicio pero no se alivia con el reposo

b) Limitacién de movimientos de la columna lumbar en el plano
sagital y frontal

¢) Limitacion de la expansion toracica con respecto a los valores
normales corregidos para edad y sexo t

2. Criterio radioldgico

a) Sacroilitis bilateral de al menos grado 2 o unilateral grado 3-4

*Interpretacion: Se establece el diagndstico de EA si se cumple
el criterio radiolégico y al menos uno de los clinicos.
t<2,5 centimetros.

Nos llama la atencién el diagnéstico de EA en este paciente
portador de una neurofibromatosis tipo 1, realizamos una amplia
busqueda en la bibliografia y aunque ambas afecciones presentan
una predisposicion genética no encontramos ninguna referencia a
la asociacion de las mismas, asi como tampoco ningln
mecanismo etiopatogénico que nos pueda explicar esta
asociacion, por lo que consideramos que la asociacion de ambas
afecciones en este paciente se debe a factores de susceptibilidad
genética. Tampoco encontramos reportes de asociacion entre
neurofibromatosis tipo | afeccion reumatica.

El paciente se encuentra en estos momentos con tratamiento con
AINES vy tratamiento rehabilitador.

Figuras 3. calcificacion de ligamento comun vertebral posterior.

Figura 4. Puentes éseos (columna en cafia de bambu).

CONCLUSIONES

Nuestro paciente con neurofibromatosis tipo 1 ha cursado con
sintomas generales, presencia de dolor lumbar inflamatorio
crénico, entensopatias y limitacion de la movilidad de todos los
segmentos de la columna vertebral, lo que nos permitié realizar
el diagndstico de espondilitis anquilosante, no se encontro
reporte alguno de la asociacion de ambas afecciones, como
tampoco la relacion mediante mecanismos etiopatogénicos que
nos expliguen la presencia de ambas enfermedades.

Consideramos que este reporte resulta valido debido a que pone
de relieve la asociacion de 2 afecciones que afectan de manera
significativa la percepcion de calidad de vida de los pacientes
que la padecen.

Figura 5. Sinfisitis del pubis grado II.
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