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Resumen: Se presentan dos casos en una misma familia (hermanos) de 30 y 16 afios de edad con diagndstico de
paquidermoperiostosis primaria o Sindrome de Touraine-Solente-Goulé (TSG), afeccion infrecuente, caracterizada por
paquidermia, periostosis y paquidactilia, que puede ser idiopdtica, con inicio en la pubertad, de origen genético, transmisién
autosomica dominante. Estos hermanos se presentan a la consulta de medicina interna de del hospital Carlos Manuel de
Céspedes quejandose de dolores articulares con manifestaciones cutdneas y osteoarticulares, Inter consultandose con el
servicio de dermatologia plantedndose el diagndstico de este raro sindrome y realizando estudios pertinentes y luego de su
conclusién se hace el reporte clinico para su publicacién por ser el primer caso reportado en nuestra provincia.
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Abstract: Twocasesoccurinthe same family (siblings) of 30and 16 years of age with adiagnosis of primary pachydermoperiostosis
or Touraine-Solente-Goulé Syndrome (TSG), an uncommon condition, characterized by pachydermia, periostosis and pachydactyly,
which can be idiopathic, with onset at puberty, of genetic origin, autosomal dominant transmission. These brothers come to
the internal medicine office of the Carlos Manuel de Céspedes hospital complaining of joint pain with skin and osteoarticular
manifestations, consulting with the dermatology service considering the diagnosis of this rare syndrome and conducting relevant

studies and after its conclusion makes the clinical report for publication because it is the first case reported in our province.
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|
Introduccion

La paquidermoperiostosis primaria o idiopatica es una
genodermatosis rara que se presenta una osteoartropatia hi-
pertréfica de origen genético, con un caracter autosémico do-
minante y penetracion variable con predominio en hombres,
aunque no se ha encontrado aun el cromosoma responsable
y se detectan antecedentes familiares entre el 25-38 % de los
pacientes*?,

Este sindrome fue descrito por primera vez por Nikoleus
Fredreich en 1868 como "hiperostosis de todo el esqueleto” los
primeros casos reportados fueron los hermanos Hagner, que
tenian caracteristicas tipicas del mismo?®.

La paquidermoperiostosis secundaria, su otra forma cli-
nica, se debe a varias etiologias como enfermedades pulmo-
nares, adenocarcinomas, carcinoma epidermoide bronquial,
mesotelioma pleural abscesos pulmonares, carcinomas eso-
fagicos y gastricos, la hipertrofia géstrica con desarrollo de
ulcera gastrica (Enfermedad de Menetrier); los carcinomas
timicos, osteosarcomas, leucemia mieloide y el pénfigo para-
neoplasico constituyen otras causas?.

Los criterios de diagnostico para la TSG son los siguientes:
criterios principales: paquidermia, periostosis y paquidactilia,
los criterios menores: hiperhidrosis, artralgia, gastritis hiper-
tréfica, ptosis, derrame articular, seborrea, acné y enrojeci-
miento*.

Ambas formas clinicas de la enfermedad se diferencian
por la edad de aparicion; la primaria es propia de la pubertad

y juventud, la secundaria es mas frecuente entre los 30 a 50
afos de edad?®.

La patogenia de este sindrome aun no se conoce bien.
Muchas investigaciones en todo el mundo han informado que
los altos niveles de factor de crecimiento endotelial vascular
(VEGF) en estos pacientes inducen hiperplasia vascular, for-
macion de hueso nuevo, edemay, por lo tanto, el VEGF se pos-
tula como el factor de acoplamiento osteogénico-angiogénico
prototipico en la patogenia de TSG y mielofibrosis*®,

|
Caso clinico

Casol

Se describe el caso de un paciente masculino de 30 afios
de edad, mestizo, universitario, con antecedentes patoldgicos
personales de buena salud aparente.

A los 15 afos de edad, comenzd a presentar un aumento
marcado de los pliegues en las arrugas de la frente, trastornos
en la sudaracién y la secrecién sebécea, dolores articulares y
aumento ostensible de pies y manos; los cuales notaba eran
mayores a los del resto de sus compafieros. Las ufias estaban
agrandadas y protuyentes (en vidrio de reloj). Presentd un de-
sarrollo psicosocial dentro de limites normales.
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Examen fisico

Se constatd facie de angustia de la Paquidermoperiosto-
sis dada por: engrosamiento notable de la piel (demopaquia),
con la presencia de surcos y arrugas profundos a nivel de la
frente, en cuya localizacién se observaron surcos gruesos de
piel en numero de 3 a 4; con un espesor de 2,5 a 3 cms, estos
hallazgos son compatibles con la llamada “cutis vértices gyra-
ta en la region de la frente, donde las arrugas adquieren una
presentacion cerebriforme, el llamado “cutis paquidermis, con
paquimenia; moderada hiperhidrosis mas marcada en pies y
manos Yy sebocitosis notable en la cara, (figura 1). Estas arru-
gas fueron disminuyendo en la misma medida de la evolucidn
de la enfermedad.

Figura 1. Facie de angustia, cutis vértice gyrata.

Al examen fisico sistema Osteromioarticular (SOMA), se
identificd limitacion y dolor a la movilizacién de la articulacién
de la rodilla, aumento del tamafio y volumen de los pies y las
manos; paquiacria, con engrosamiento cilindrico notable de los
dedos y paquidactilia.

En la piel de los pies y las manos, presentaba una hiper-
gueratosis moderada, conocida como la queratodermia pal-
mo-plantar, (figura 2)

Figura 2. Unas gruesas en vidrio de reloj, aumento de tamafio
de los dedos de las manos y aumento cilindrico notable de los
dedos de las manos.

Examenes complementarios

Para corroborar el diagndstico se efectuaron estudios de
laboratorio, radioldgicos y psicoldgicos, encaminados a confir-
mar los criterios clinicos precedentes y descartar otras entida-
des nosoldgicas. Se realizaron laboratorio como hemograma
completo, glucemia, prueba de tolerancia a la glucosa (P.T.G),
colesterol, calcio, fésforo, y conteo de eosinofilos, los cuales
mostraron resultados dentro de limites normales.

La tomografia axial computadorizada (TAC) de la silla tur-
ca no mostro alteraciones de esa estructura anatémica. En la
radiografia de craneo se evidenciéd engrosamiento moderado
del periostio a nivel cefélico, béveda craneal gruesa, ausencia
de prognatismo y deformaciones faciales.

La proliferacion del periostio, con contorno duplicado del
hueso y aumentado del grosor cortical de la diafisis dsea, fue-
ron los hallazgos de la radiografia de la tibia, (figura 3). En la de
la mano se encontrd engrosamiento de los huesos de la falan-
ge, con proliferacion periostal, que produce pérdida de la cur-
vatura normal epifisiaria, adquiriendo aspectos de “cilindros.

Figura 3. Detalles radiograficos de tibia del caso 1
Caso 2

Se presenta el caso de un paciente masculino de 16 afios de
edad, raza mestiza, de nivel preuniversitario, con antecedentes
patoldgicos familiares del hermano descrito en el caso 1.

A 15 afios de edad aproximadamente, comenzo a presen-
tar un aumento marcado de los pliegues en las arrugas de la
frente al igual que su hermano; sudaba mucho y el cutis muy
grasiento, dolores articulares y aumento de pies y manos, las
ufias algo agrandadas y protuyentes (en vidrio de reloj) y el
desarrollo psicosocial dentro de limites normales.

Examen fisico

Al examen fisico se observd la facie de angustia de la
Paquidermoperiostosis, con engrosamiento notable de la piel
(demopaquia) y presencia de surcos y arrugas profundos a ni-
vel de la frente. En esa localizacion encontraron surcos grue-
sos de piel en nimero de 3 a 4; con un espesor de 2,5a 3 cms,
constituyendo la llamada “cutis verticis gyrata”, (figura 4); mo-
derada hiperhidrosis y sebocitosis notable en cara. Manos de
gran tamafio y dedos cilindricos, (figura 5).

|
Comentarios

El sindrome de Touraine Solente Gole (TSG) o Paquider-
moperiostosis (PDP) o osteoartropatia hipertréfica primaria
(HOA, por sus siglas en inglés) es un trastorno autosémico
dominante caracterizado por una triada de paquidermia (en-
grosamiento de la piel), cambios esqueléticos (periostosis) y
acropachia (clubbing digital)®.
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Figura 4. Cutis vértici gyrata caso 2.

La presencia de las manifestaciones cutédneas como apa-
recieron en estos dos casos son las mas representativas de
la enfermedad, que nos orienta a plantear el sindrome, dada
por paquidermia, periostosis y paquidactilia, asi como la tipica
Facie de angustia y el cutis vértice gyrata, alteraciones que es-
taban presentes en los pacientes estudiados.

El Paquidermostosis primaria, no cursa con manifestacio-
nes sistémica como sucede en la secundaria que se asocia a
multiples cuadros, y en pocos casos existe historia familiar de
la misma, suele aparecer en la infancia y la adolescencia, pro-
gresa durante varios afios y luego se estabiliza®. El estudio de
este sindrome aun es controvertido debido a su complejidad y
amplios aspectos clinicos?!. También hay casos reportados de
asociacion con blefaroptosis no muy comun en estos casos*.

|
Conclusiones

Podemos sefialar que los dos casos descritos se enmar-
can, tanto desde el punto de vista clinico como en el de los
examenes complementarios, dentro de los pardmetros es-
tablecidos internacionalmente para esta enfermedad. Por lo
gue podriamos concluir que estamos frente a dos pacientes
con forma completa de Paquidermoperiostosis primaria TGS,
entidades raras y primeros casos descrito en la provincia de
Granma de Cuba.
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