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Artralgias y displasia de cadera: sobre el sindrome trico-rino-falangico
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INFORMACION DEL ARTIiCULO RESUMEN

Palabras clave: Introduccién: El sindrome trico-rino-falangico (TPRS) es una entidad rara, de origen genético, y clinicamente
TPRS heterogénea que se caracteriza por anomalias esqueléticas, retraso del crecimiento, rasgos faciales distintivos,
STAT3 alteraciones ectodérmicas —pelo fino, depigmentado, ufias distréficas—, asi como discapacidad intelectual vari-
Ectodermo able.
Objetivo: Presentamos el caso de una paciente que fue derivada a la consulta de reumatologia por artralgias de
caracteristicas mecanicas de curso progresivo y afios de evolucién, asi como afeccién conocida en ambas caderas.
Conclusiones: Aunque infrecuente, se trata de una enfermedad de afectacién musculoesquelética que el reumat6l-
ogo debe conocer.

ABSTRACT

Keywords: Introduction: Tricho-Rhino-Phalangeal Syndrome (TPRS) is a rare genetic and heterogeneous entity distinguished
TPRS by skeletal abnomalities, growth retardation, distinctive facial features, ectodermal alterations —thin and depig-

STAT3 mented hair, nail dystrophy— and also variable intellectual disability.
Ectoderm Objective: We present the case of a woman patient referrered to Rheumatology because of progressive-course
mechanical joint pain for few years and previous-known pathology on hips.
Conclusion: Although infrequently, it is a musculo-skeletal entity that must be recognised by rheumatologists.
Introduccién extremo bulboso (fig. 1). Entre las pruebas complementarias solicitadas

se incluy6é una analitica general con hemograma, bioquimica y reac-

Paciente mujer de 53 anos derivada a la consulta de reumatologia
por cuadro de artralgias de afios de evolucién. Como antecedentes de
interés, la paciente presentaba displasia de cadera bilateral congénita,
recientemente intervenida en el lado derecho. A la anamnesis, describia
clinica de dolor osteomuscular generalizado de caracteristicas mecani-
cas, malestar general y parestesias distales en las extremidades.

Observacioén clinica

Ala exploracién no se objetivé hipertrofia sinovial periférica, aunque
si deformidad en cuello de cisne en ambas manos y limitacién a la movil-
idad de ambas caderas. Adicionalmente, llamaba la atencién el pelo ralo
y escaso, de nacimiento triangular en zona occipital media y nariz de
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tantes que fueron normales. El estudio inmunolégico (que incluyé factor
reumatoide, antipéptido citrico citrulinado y anticuerpos antinucleares),
asi como del alelo HLAB27 fue negativo.

En la radiologia simple se observaban epifisis cdénicas en inter-
falangicas proximales de ambas manos como hallazgo més caracteristico
(fig. 1). Una vez realizados estos estudios, el diagndstico diferencial
se centr6 fundamentalmente en los hallazgos radiolégicos y en las
alteraciones caracteristicas de la paciente a nivel craneofacial.

En el primer caso, esta morfologia se ha relacionado con otras enfer-
medades como la acondroplasia (sin otros rasgos caracteristicos en
nuestra paciente), secuelas tras osteomielitis (improbable dada la local-
izaci6n multiple y bilateral), o el sindrome trico-rino-falangico (TPRS).

En cuanto a las alteraciones craneofaciales, se consideraron ciertas
entidades como el sindrome cartilago-pelo o el sindrome de Ellis-van
Creveld. Sin embargo, habitualmente presentan otro tipo de complica-
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Figura 1. De izquierda a derecha, visién frontal (A), occipital (B) y lateral (C) de la paciente. Se pueden observar algunas de las caracteristicas mencionadas: nariz
de extremo bulboso «en pera», filtrum alargado con pelo ralo y escaso en imagen A. Caracteristico nacimiento occipital de morfologia triangular en imagen B. En
imagen C, se observa imagen lateral en la que llama la atencidn el extremo nasal ya mencionado. Abajo se presenta un estudio radiolégico simple en proyeccién
antero-posterior de ambas manos. Nétese algunos hallazgos de interés (flechas); la morfologia caracteristica de epifisis en cono en interfaldngicas proximales de
distribucién bilateral. Adicionalmente, presenta imagenes geddicas en ap6fisis estiloides de ambas manos.

ciones no halladas en el caso presentado, como inmunodeficiencia o
polidactilia, respectivamente.

Finalmente, se solicité un estudio genético en el que determiné una
delecién en el brazo largo del cromosoma 8 (del8q24.1), lo que confirma
el diagnéstico definitivo de TPRS 1.

El manejo de esta enfermedad es de tratamiento sintomético y con-
trol de las potenciales complicaciones asociadas. En este sentido, se
solicité una densitometria Gsea para descartar afectacién metabdlica
Osea, con un resultado de T-Score-1,9 en columna lumbar, compatible
con osteopenia. La paciente recibe analgesia habitual con naproxeno,
paracetamol y tramadol con control parcial de la clinica, asi como suple-
mentacién oral de vitamina D y calcio.

Desde el diagnéstico, la paciente ha sido estudiada desde la con-
sulta de genética clinica. Tanto el padre como el abuelo paterno de la
paciente, ambos fallecidos al momento del diagnéstico, presentaban car-
acteristicas fenotipicas similares a las descritas. Sin embargo, su hijo no
ha presentado hasta el momento actual datos clinicos sospechosos.

Discusion y conclusiones

El TRPS agrupa a un conjunto de sindromes congénitos raros con
hasta 3 variantes de la enfermedad, distinguiendo TPRS I 'y Il con heren-
cia autosémica dominante (gen TPRSI; del8q24.1, que se consideran,
seglin numerosos autores, como el espectro de una misma entidad); y
TPRS 11, en casos esporadicos (gen EXT1) [1,2].

En la actualidad, no se ha encontrado una correlacién firme entre la
alteracién genética y el fenotipo presentado por cada paciente [2].

Estos genes participan de mdltiples procesos de sefializacién medi-
ados por STAT3, entre los que se encuentran la diferenciaciéon de los

condrocitos, la interaccién celular en el foliculo piloso o la regulacién
de la hormona del crecimiento (GH) [1].

La clinica es muy variable. Son habituales las anomalias esqueléticas
como la displasia de cadera o las epifisis en cono. Es también fre-
cuente encontrar braquidactilia o baja estatura, mas acusada en aquellos
pacientes con TPRS III. Algunos rasgos faciales son muy caracteristicos,
como la nariz de extremo bulboso (nariz «en pera») [3-5].

A nivel ectodérmico, es caracteristico el pelo fino depigmentado
y la distrofia ungueal. Menos frecuentemente se han descrito malfor-
maciones cardiacas, uretero-renales, defectos en mineralizacién ésea o
incluso alteraciones neurolégicas como epilepsia [3-5]

El diagnéstico definitivo lo proporciona el estudio genético y su
manejo es principalmente conservador, con control sintomético con
analgesia habitual y de las potenciales complicaciones. Dentro del
diagnoéstico diferencial se deben considerar otras enfermedades con
afectacion de macizo craneofacial, ectodermo y articular periférico, en
funcién de los hallazgos presentados en la exploracién fisica y en las
pruebas complementarias.

En la actualidad, se postula el tratamiento hormonal sustitutivo con
la GH a edades tempranas como posible linea terapéutica [3,6].

El pronéstico es incierto, dada la variabilidad fenotipica de los
pacientes y la escasez de casos publicados en la literatura. Sin embargo,
considerando las manifestaciones de esta enfermedad, constituye un
potencial motivo de consulta que el reumatélogo debe conocer [3].

Financiaciéon

Ninguna institucién ha proporcionado financiacién econémica para
la realizacién de la investigacién o la preparacién del articulo.
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