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Caso cLiNICO

Nifio de 5 afios de edad del que, inicialmente, no se
aportan antecedentes familiares de interés clinico. Nacido
a término, tras embarazo de curso normal, por cesarea
debido a mala dinimica de parto. Peso al nacimiento,
3.300 g; talla, 50 cm; perimetro cefilico, 35 cm. Periodo
neonatal inmediato normal, sin que se detectaran defor-
midades y si varias manchas hiperpigmentadas en tronco
y extremidades. A los 3 meses de edad aprecian llamativa
incurvacion en varo de la pierna izquierda con tendencia
progresiva a la antecurvacion. A los 2 anos de vida la al-
teracion radiografica es manifiesta (fig. 1). En la explora-

Figura 1. Radiografia de la pierna izquierda: llamativo
antecurvatum de la tibia izquierda con conve-
xidad mdxima en la union entre el tercio me-
dio e inferior. Esclerosis cortical posterior. Pero-
né afectado en menor grado.
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cion fisica actual se constata excelente estado general, de
nutriciéon y desarrollo con perimetro cefilico de 51,8 cm
(Psg.75). Neurologico y psiquismo normales. Numerosas
manchas hiperpigmentadas fundamentalmente en tronco
y extremidades (la mayoria > 5 mm). Incurvacion anterior
de la tibia izquierda, a nivel de su tercio inferior con acor-
tamiento de la extremidad. En la vertiente interna de la
deformidad se aprecia una mancha de color café con le-
che de 40 mm (fig. 2). Presion arterial, 95/60 mmHg. Seis
semanas mis tarde, un traumatismo leve provoca la frac-
tura de la extremidad afectada (fig. 3). Posteriores contro-
les radiograficos no muestran signos de consolidacion.

PREGUNTA
JsCudl es su diagnostico?

Figura 2. Deformidad de la Figura 3. Radiografia de la
pierna izquierda con im- pierna izquierda: fractura
portante antecurvatum ) patologica de la tibia en
varo. Mancha pigmentada drea de mdxima incurva-
en la cara interna de la con-  cién. Rarefaccion sea en la
cavidad. metdfisis proximal.

Isla Paragua, 19, 12 B. 28034 Madrid. Espana.
Correo electronico: jguerrerof@yahoo.es

Recibido en junio de 2002.

Aceptado para su publicacion en noviembre de 2002.

147

An Pediatr 2003;58(5):511-2

511



Guerrero-Fernandez J, et al. Deformidad de la extremidad inferior izquierda y manchas pigmentadas.

512

SEUDOARTROSIS CONGENITA DE LA TIBIA
(DISPLASIA CONGENITA DE LA TIBIA)
EN NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

El hallazgo de una pierna en varo y antecurvatum, es-
tablecidos congénitamente o poco después del nacimien-
to, y con tendencia a las fracturas, exige considerar va-
rias posibilidades diagnosticas como raquitismo, sifilis
congénita, displasias 6seas (especialmente osteogénesis
imperfecta), quistes o tumores 6seos y, por fin, seudoar-
trosis congénita de la tibia (PACT) y, en consecuencia,
neurofibromatosis tipo 1 (NF1)!. Una investigacion so-
mera y la valoracién evolutiva son suficientes para des-
cartar la mayor parte de estas entidades, en particular si
se atiende a la condicion de fracturabilidad presente en
nuestro caso. En él, la presencia de mas de 5 manchas
de color café con leche, mayores de 5 mm y el hallazgo de
seudoartrosis de un hueso largo constituyen dos criterios
que, de acuerdo con el consenso cientifico vigente?, per-
miten el diagnostico de NF1. El antecedente paterno de
enfermedad neurofibromatosa (ocultado en la anamnesis
inicial) afiade seguridad a los anteriores.

Si se atiende a la enfermedad 6sea debe advertirse que
el término de PACT es equivoco por cuanto, la mayoria
de las veces, es una simple posibilidad evolutiva no pre-
sente al nacimiento. Algunos autores prefieren denomi-
narla displasia congénita de la tibia! considerando como
tal a las incurvaciones patolégicas del hueso (congénitas
o sobrevenidas precozmente) a partir de las cuales puede
desarrollarse una seudoartrosis. Esta complicacion suele
establecerse tras una fractura patologica o una osteotomia
correctora. Son muy controvertidos su etiopatogenia, his-
topatologia, tratamiento y pronostico® y, aunque general-
mente lo refiramos a la tibia, el trastorno puede afectar a
otros huesos largos?; ser bilateral o monolateral y, en este
caso, con lateralidad indistinta®.

Sucede en 1/140.000 nacidos vivos! y su relacion con
la NF1 es indudable, pero distintamente valorada. Se esti-
ma que coexiste una NF1 en el 50-80 % de las PACT!S.
Para otros autores la relacion seria constante («ras cada
PACT subyace una NF1») y, basindose en hallazgos histo-
logicos, especulan que esta «osteofibromatosis» podria ser
tanto la expresion esquelética de una NF1 clasica como la
Gnica manifestacion de una NF1 criptica o no diagnosti-
cada hasta entonces?. De hecho, la displasia congénita de
la tibia (DCT) puede preceder a la aparicion de las lesio-
nes cutdneas tipicas de NF1!.

Solo del 1-2 al 13% de las NF1 cursan con PACT! y, en
caso de antecedentes familiares de la enfermedad, no
parece existir una relacion entre la PAC del caso indice y
la via de herencia (paterna o materna) de la enfermedad
neurofibromatosa’. Se ha constatado que el sexo masculi-
no podria ser un factor de susceptibilidad para padecer
PACT en la NF1°. Ademas de ésta, se han considerado
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otras posibles etiologias de la PACT como trastornos cir-
cunscritos de la osificacion, anomalias de la diferencia-
cion Osea (resultantes de deficiencias en la vasculariza-
cién durante la fase embrionaria) y también alteraciones
estructurales por persistencia del coligeno tipo III pro-
pio de los periodos embrionario y fetal!.

Se han propuesto varias clasificaciones en funcion de la
edad de presentacion de la fractura, la localizacion del
proceso histologico dentro del hueso afectado y las ca-
racteristicas clinicorradiologicas!3.

Clinicamente la DCT se reconoce por incurvacion en
varo con antecurvacion a la altura del tercio mediodistal
de la pierna. A este nivel el hueso esta adelgazado, es-
clerético y es muy fragil, de modo que puede producirse
una fractura espontdnea intradtero, en el periodo perina-
tal o en los primeros anos de vida, por solicitacion fun-
cional, microtraumatismos, biopsias diagnosticas o trata-
mientos correctores inadecuados!. Es caracteristico del
trastorno que una vez producida la fractura no se consiga
una adecuada consolidacion por medio de un callo frac-
turariol. No se aprecian diferencias significativas en la
manifestaciones clinicas de la enfermedad neurofibroma-
tosa relacionables con que los pacientes tengan o no aso-
ciada una seudoartrosis congénita’®.

Existe escasa informacion sobre la historia natural y pa-
togenia de la PACT en la NF15 pero se considera que el
prondstico es tanto peor cuanto mas precozmente se pro-
duzcan la fractura y consiguiente seudoartrosis. Se admi-
te que es mejor si estas complicaciones se desarrollan
después de los 4 anos!.

La PACT es una de las enfermedades de mas dificil tra-
tamiento, ya que comporta un problema biolégico y no
simplemente mecinico. Se han propuesto, sin éxito, mal-
tiples modalidades quirtrgicas pero, recientemente, el
uso de injertos de huesos vascularizados ha supuesto un
considerable avance!.
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