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Presentacion atipica del sindrome de Gorham-Stout.

Caso clinico

Atypical presentation of Gorham-Stout syndrome. Case report

Estud. Alejandro Gonzilez Luna®, Estud. Jorge Luis Nufiez Pizarro® y Dr. Clodo Ivian Rodriguez Echegaray®

RESUMEN

El sindrome de Gorham-Stout es una patologia ésea
extremadamente rara de etiologia desconocida, caracterizada
histopatolégicamente por proliferaciéon de los canales
vasculares, que origina destrucciony resorcién delamatriz dsea.
Se presenta el caso de un paciente varén de nueve afios de edad
con un cuadro agudo caracterizado por fiebre, dolor toracico,
dificultad respiratoria y disnea ante pequefios esfuerzos.
Se realizaron estudios de imdgenes y patologia, en los que
se encontraron lesiones liticas mudiltiples y presencia de un
linfangioma mediastinico. Se diagnosticé sindrome de Gorham-
Stout. Esta es una presentacion atipica debido a la localizacién
de la linfangiomatosis y al tamafio de la masa.

Palabras clave: enfermedad de Gorham-Stout, ostedlisis esencial,
linfangioma.

ABSTRACT

Gorham-Stout syndrome is an extremely rare pathology,
of unknown etiology. It is characterized by proliferation of
vascular channels that causes destruction and reabsorption of
the bone matrix. We present a nine year-old male patient with
anacute episode characterized by fever, chest pain, respiratory
distress and dyspnea. The patient was submitted to computed
tomography scan and a biopsy. The findings in the biopsy
were multiple lytic lesions, osteolysis, and a mediastinal
lymphangioma (lymphangiomatosis). The diagnosis was
Gorham-Stout syndrome with atypical presentation.
Keywords: Gorham-Stout disease, essential osteolysis, lymphangioma.
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INTRODUCCION

El caso descrito es una presentacion atipica
del sindrome de Gorham-Stout (SGS) u ostedlisis
masiva idiopéatica. Esta enfermedad se encuentra
dentro de un grupo de patologias caracterizadas
por resorcion Osea agresiva y extensa, que no
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respeta el limite dseo-cartilaginoso y se caracteriza
por la proliferacién anormal de vasos linfaticos.!
Fue descrita inicialmente por Jackson en 1838% y
acufiada més tarde por Gorham en 1955.% Desde
su descripcion hace 60 afios, la etiologia de esta
enfermedad se mantiene desconocida, y no se
encuentra evidencia alguna de un componente
maligno, neuropatico o infeccioso. Sin embargo,
se han propuesto diversas teorias en relaciéon con
su etiopatogenia. En primer lugar, se propuso
la IL-6 como un factor importante para su
desarrollo,* debido a que se encontraron valores
séricos elevados de esta citocina en pacientes
en estadios tempranos de la enfermedad. En
segundo lugar, se report6 la aparicion de la
enfermedad en un paciente con agenesia de las
células C tiroideas,® por lo que se propuso la
alteracion en la secrecién de calcitonina como
un factor predisponente en el desarrollo de la
enfermedad. Por ultimo, recientemente, se resaltd
la importancia de la cascada de senalizacién del
PDGEFR-b (receptor del factor de crecimiento
derivado de las plaquetas, subunidad b) en el
mecanismo patogénico de la enfermedad,® lo cual
debe ser corroborado en futuras investigaciones.

Las manifestaciones clinicas del SGS son
variables y dependen del sitio de afeccién;
siguen, generalmente, un curso crénico y
progresivo. Ademas de las lesiones osteoliticas,
concomitantemente, se puede presentar
linfangiomatosis, que causa quilotdrax,
quiloperitoneo o quiloascitis y lesiones quisticas
en érganos viscerales, especialmente en el bazo.”
Los criterios diagndsticos son los siguientes: a)
biopsia positiva; b) ausencia de atipia celular;
¢) minima o nula respuesta osteoblastica y
ausencia de calcificacion distréfica; d) evidencia
de resorcidén 0sea progresiva; e) lesiones
no expansivas y no ulcerativas; f) ausencia
de afectacion visceral; g) patrén osetolitico
radiografico; h) sin causa hereditaria, metabdlica,
inmunolégica o infecciosa.”

El tratamiento no es curativo e incluye la
radioterapia, medicacién antiosteoclastica e
interferén alfa-2b. La radioterapia es la terapia
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mas efectiva al reducir la progresion de la
enfermedad en un 77-80% de los casos.® No
obstante, el interferdn alfa-2b tiene actividad
antiangiogénica e inmunomoduladora, que
disminuye los niveles circulatorios de la IL-6
y, por ende, inhibe la proliferacién anémala de
vasos sanguineos.” Ademas, los bifosfonatos han
demostrado ser beneficiosos para esta patologia.
En esta enfermedad, se crea un desbalance entre la
actividad osteobléstica y osteocléstica, por lo que
los bifosfonatos, al incrementar la apoptosis de los
osteoclastos y disminuir su actividad, estabilizan
el progreso del cuadro.’

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta un paciente varén de nueve
anos, con un tiempo de enfermedad de 12 dias,
caracterizado por fiebre (T°: > 38°C), dolor
tordcico, dificultad respiratoria, disnea ante
pequefios esfuerzos e hiporexia. Los sintomas se
incrementaron en intensidad, por lo que acudi6
a un centro hospitalario donde se realiz6 una
tomografria espiral multicorte (TEM) toracica y
se evidencié una masa mediastinal de aspecto
neoproliferativo y multiples imégenes nodulares
hipodensas en el bazo (Figura 1). Se plante6 el
diagnostico de tumor mediastinal de etiologia por
determinar, para descartar linfoma no Hodgkin,
y se derivd a un centro de salud de mayor
complejidad. Como antecedente patoldgico,
refirié una cirugia de cuello a los tres meses de
edad por exéresis de tumoracién con diagnoéstico
histopatolégico de higroma quistico; negé otros
antecedentes de importancia.

Ficura 1. Imagen topogrifica toracoabdominal sin
contraste: lesiones osteoliticas en el cuerpo vertebral
(flecha roja) y muiltiples imdgenes hipodensas en el bazo
(flecha azul)

El paciente fue evaluado por el Servicio de
Hematologia. Se realiz6 aspirado de médula 6sea,
cuyos hallazgos fueron normales. Posteriormente,
se realiz6 TEM de cuello, térax y pelvis, en la que
se encontraron imagenes hipodensas de aspecto
osteolitico a nivel de los cuerpos vertebrales
de la columna, los arcos costales, el esternén,
los huesos iliacos, el sacro y alteracién de la
médula 6sea del htimero derecho (Figura 1), lo
cual coincidiria con la densitometria ésea que
se realiz6 posteriormente (Tabla 1). Ademas, se
evidencié amplia formacién hipodensa liquida
tabicada, que ocupaba el espacio mediastinal
anterior y se proyectaba en las regiones
anteriores del hemitérax, la region infraesternal
y retroclavicular derecha con presencia de
delgados septos internos, e involucraba los vasos
mediastinales, troncos venosos braquiocefalicos,
vena cava superior, parte del cayado adrtico
y aorta ascendente (Figuras 2 y 3). Asimismo,
se realiz6 un estudio 6seo y se encontraron

TaBLA 1. Densitometria dsea

Regién Area(cm? CMO (g) DMO (g/cm?) Puntaje Z

L1 8,27 2,38 0,288 -3,2
L2 8,97 3,01 0,335 -3,6
L3 9,31 3,01 0,323 -4,0
L4 8,99 3,61 0,402 -2,7

CMO: concentraciéon mineral 6sea. DMO: densidad mineral

osea.

FiGURA 2. Imagen tomogrifica de térax con ventana
mediastinal sin contraste: se aprecia masa mediastinica
(flecha roja)
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imagenes liticas, multiples en huesos, sugestivas
de metastasis. Dias después, se realiz6 puncién,
drenaje y biopsia de la tumoracién mediastinica.
El informe describié: “Negativo para células
tumorales. Elementos sanguineos con infiltrado
linfocitario y macréfagos compatible con quiste
benigno. Diagnoéstico: lesién benigna vascular
compatible con linfangioma, en correlaciéon con
el cuadro clinico y las imagenes radiolégicas
correspondiente a una linfangiomatosis”.

Luego el paciente present6 diversos episodios
similares al motivo de ingreso, y se encontré, en
el examen fisico, murmullo vesicular abolido en
el hemitoérax anterior derecho. Por este motivo, se
le realizaron diversos eximenes complementarios,
y solo se encontraron transaminasas TGO/
TGP elevadas y hemocultivo positivo para
Staphilococcus cohnni. Finalmente, se programo
una escision quirdrgica de masa mediastinal
por esternotomia. Se ingres6 a Unidad de
Cuidados Intensivos y se inici6 tratamiento
con ceftazidima, vancomicina, metronidazol,
interfer6n alfa-2b, propanolol, carbonato de
calcio y 4cido zoledrénico. Desafortunadamente,
dias después, los padres del paciente revocaron
el consentimiento informado para la realizacién
de la cirugia y solicitaron el alta voluntaria, a
pesar de haberlos asesorado sobre las posibles
consecuencias de esta decisién. No se pudo
contactar posteriormente al paciente o a sus
familiares para conocer su evolucién.

Ficura 3. Tomografia computarizada de térax con contraste
intravenoso. Ventana de parénquima pulmonar.
Se aprecia masa mediastinica (flecha roja)

DISCUSION

El caso reportado constituye una presentacion
atipica del sindrome de Gorham-Stout. Esta
enfermedad es muy poco frecuente; a la fecha,
se han reportado menos de 300 casos.'” Ademads,
menos del 1% de los casos de linfangiomatosis se
presentan en el mediastino y muy pocos de estos
casos se han presentado asociados al sindrome
de Gorham-Stout."! Asimismo, a pesar de que
el criterio diagnéstico requiera evidencia de
resorcion 6sea local, este tipo de presentacién,
caracterizado por resorcién 6sea difusa en
cuerpos vertebrales, arcos costales, esternén,
iliacos y sacro, se ha descrito anteriormente en
la literatura'? y debe ser incluido dentro de la
sospecha en los pacientes que cumplan con los
demas criterios diagndsticos.

Las caracteristicas de la masa descrita en la
tomografia (Figuras 1 y 2) concuerdan con las
descritas en la bibliografia.' Sin embargo, a
pesar de encontrarse en un paciente pediétrico,
su tamafno es comparativamente mayor. Ademas,
es importante incluir dentro de las presentaciones
clinicas el hecho de que la afectacion de masa en
la caja toracica puede evolucionar a sintomas
y signos respiratorios causados por el efecto
de masa y la infiltracién de 6rganos vecinos.
El quilotérax es una complicacién infrecuente
de este sindrome, pero que alcanza un 50%
de mortalidad.”®!* Esta es ocasionada por la
infiltracion del conducto toracico o del espacio
pleural por vasos linfaticos displasicos. No
obstante, a pesar del tamafio de la tumoracién, no
se evidenci6 la presencia de dicha complicacién
en el caso presentado.

No existe una terapia especifica para esta
patologia. Sin embargo, a pesar de que el uso de
radioterapia se considera el manejo mads efectivo
para la osteolisis,** el uso de acido zolendrénico
e interferon alfa-2b ha demostrado beneficio en
casos aislados.” En el caso presentado, debido a
que la distribucion de la ostedlisis y el estado del
paciente no permitieron el uso de radioterapia,
se inici6 tratamiento con acido zolendroénico e
interferon alfa-2b.

En conclusion, a pesar de la baja incidencia
de esta enfermedad, son necesarios nuevos
estudios que caractericen este amplio sindrome
y establezcan nuevas alternativas terapéuticas. B
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