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Insensibilidad congénita al dolor con
anhidrosis asociado a osteomielitis mandibular.
Reporte de un caso

Alberto Campos Molina,* José del Carmen Martinez Miranda,** Vladimir Dela Riva Parra**

RESUMEN

La insensibilidad congénita al dolor con anhidrosis (CIPA,
por sus siglas en inglés) es una neuropatia hereditaria
sensorial y auténoma tipo 1V, enfermedad rara autosémica
recesiva caracterizada principalmente por insensibilidad
al dolor, ausencia de sudoracion y retraso mental. El tras-
torno se ha asociado a mutacién en el gen NTRK1 loca-
lizado en el cromosoma 1. Fue descrito por Dearborn en
1932 como trastorno de la percepcién del dolor congénito,
se han reportado casos en la literatura con osteomielitis
y mutilaciones distales de los dedos y ausencia de do-
lor. Se reporta el caso de una paciente de cuatro afios de
edad con CIPA caracterizado por osteomielitis mandibular
y ausencia de dolor, fue tratada con curetaje 6seo, y se
obtuvo regeneracion dsea a los tres meses de la interven-
cién quirdrgica.

Palabras clave: Insensibilidad congénita al dolor con an-
hidrosis, gen NTRK1, osteomielitis mandibular.

SUMMARY

Congenital insensitivity to pain with anhidrosis (CIPA) is
a hereditary sensory and autonomic neuropathy type IV,
autosomal recessive rare disorder mainly characterized by
insensitivity to pain, lack of sweating and mental retarda-
tion. The disorder has been associated with mutation in
the NTRK1 gene located on chromosome 1. Described by
Dearborn in 1932 as a disorder of pain perception con-
genital cases have been reported in the literature with os-
teomyelitis preceded by mutilation of the extremities with
no pain. We report the case of female 4 years old with
CIPA mandibular osteomyelitis associated with absence
of pain treated in our department with bone curettage and
evolution of three months after the intervention.

Key words: Congenital insensitivity to pain with anhidro-
sis, NTRK1 gene, mandibular osteomyelitis.
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INTRODUCCION

La insensibilidad congénita al dolor con anhidrosis
(CIPA) es un trastorno hereditario autosémico recesi-
vo llamado también neuropatia hereditaria sensitivo
auténoma de tipo IV caracterizado por ausencia de
sudoracion, ausencia de sensibilidad al dolor y retra-
so mental. Ocurre por la mutacion en el gen recep-
tor neurotréfico tirocinasa 1 (NTRK1) localizado en
el cromosoma 1. Las mutaciones en el gen NTRK1
determinan el fracaso de la diferenciacion y la migra-
cion de las células de la cresta neural y consecuen-
temente la ausencia completa de las fibras mieliniza-
das pequefias y de las no mielinizadas, encargadas
de la percepcién del dolor y la temperatura, asi como
de la inervacion de las glandulas sudoriparas.

CIPA fue descrita por Dearborn en 19322 como
trastorno de la percepcion del dolor tipo congénito, la
clasificé dentro de las neuropatias hereditarias sensi-
tivo auténomas tipo 1V. Swanson en 1963° describid
otras manifestaciones clinicas en dos hermanos con
alteraciones del control de la temperatura corporal e
insensibilidad al dolor acompafada de retraso mental
en diferentes grados.

Las caracteristicas clinicas de esta enfermedad
se presentan en el periodo neonatal con episodios
febriles por mala regulacion de la temperatura, asi
como insensibilidad al dolor con aparicién de Ulceras
o laceraciones por automutilacién, osteomielitis no
localizadas, deformidades articulares y amputacién
de los miembros inferiores.

Es mas frecuente en nifias que en nifios y se
presenta en una de cada 125 millones de recién
nacidos® y por lo general no rebasan la segunda
década de la vida. Es reportado mas en algunas
etnias del oriente (Coreay Japén) y por endogamia.?

La condicién de insensibilidad al dolor y el retraso
mental lleva a los afectados a la automutilacién
(mordeduras en manos, pies y lengua), provocando
asi ulceraciones y cicatrices en las extremidades
gue son caracteristicas clinicas de esta enfermedad.

Algunas otras manifestaciones son: episodios
recurrentes de fiebre en la infancia, traumatismos y
cortadas; hiperqueratosis en piel de manos y pies,
peso y altura por debajo de lo normal; acroostedlisis;
asimetria de las extremidades inferiores precedido
de las deformidades 6seas y articulares con la
consecuente osteomielitis crénica y artritis séptica;
laceracién corneal, térax longilineo y microcefalia.®

Una parte importante de estos pacientes se
presentan en condiciones hemodinamicas inestables
debido a la sepsis de enfermedades infecciosas
graves como la osteomielitis.

El diagnostico de CIPA se basa principalmente en
las tres caracteristicas ya descritas y por el analisis
genético con alto costo para su realizacién. En
cuanto al tratamiento no existe tratamiento especifico
a disposicién. Existen relatos en la literatura de
intervenciones quirdrgicas en estos pacientes sin la
utilizacion de altas dosis de anestésicos.?

Los cuadros de osteomielitis en pacientes con
CIPA son comunes pero diagnosticados tardiamente
por la ausencia de dolor, tratando las manifestaciones
clinicas por sepsis de tejidos blandos, necrosis o
deformidades de las estructuras afectadas posterior
al cuadro clinico de osteomielitis.®

PRESENTACION DE CASO CLINICO

Paciente femenino eutréfico, 20 kg de peso, cuatro
afos de edad, con aumento de volumen en region
mandibular de lado derecho de 20 dias de evolu-
cion (Figura 1). Antecedente de fractura en tibia y
peroné al afio de edad, con reduccion cerrada y
férula rigida, osteomielitis cronica de pie izquierdo
a los tres afos de edad tratada con curetaje 6seo.
Estudio de latencias sensoriales con alteraciones
de la neuroconduccion sensorial, éstas se reflejan
por falta de llanto aun con traumatismos fuertes y
en la autoagresion.

EXPLORACION FiSICA

En la exploracion fisica se observa que la paciente
es de complexion delgada, craneo microcéfalo, asi-
metria facial a expensas de aumento de volumen
en region del cuerpo mandibular derecho de aproxi-
madamente 6 x 6 x 5 cm con piel sin cambios; a
la palpacion indurada, hipertérmica, no desplazable
y adherida a planos profundos. Intraoralmente se
observa aumento de volumen en regién retromolar
inferior de lado derecho con mucosa adyacente eri-
tematosa indurada y bien delimitada a region molar
sin presentar salida de ningun tipo de secrecion.
Térax de forma longilineo. Extremidades superiores
simétricas, con presencia de cicatrices en ambas
manos y antebrazos (precedidas por mordeduras),
con dedos deformes (Figura 2). Extremidades in-
feriores asimétricas con presencia de cicatrices en
dedos de ambos pies con acroostedlisis de pie iz-
quierdo (Figura 3).

HALLAZGOSRADIOGRAFICOS

En la radiografia panoramica se aprecia zona ra-
dioltcida circunscrita a regién mandibular de lado
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Figura 4. Asimetria de las extremidades inferiores por ante-
cedente de osteomielitis.

. Lo

Figura 1. Aumento de volumen en region de cuerpo mandi-
bular de lado derecho.

Figura 5. Zona radioliicida en cuerpo mandibular derecho

Figura 2. Deformidad de los dedos por automutilacién. con pérdida de continuidad 6sea.

i -
1- Estatica inmedista 3. Estatica tardia
{Blood -pool)
Figura 3. Acroostedlisis de los dedos de las extremidades Figura 6. Estudio de centellografia con zona fotopénica en

inferiores. cuerpo mandibular derecho.
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Figuras 7 y 8. Radiografia postoperatoria (tres meses después del curetaje 6seo), se observa neoformacién 6sea en cuerpo

mandibular derecho con continuidad del reborde mandibular.

derecho, con pérdida de continuidad 6sea en rebor-
de inferior que compromete los érganos dentarios
posteriores (Figura 5).

En la centellografia 6sea completa, se reportan
zonas fotopénicas con aumento del recambio 6seo
en las regiones del cuerpo mandibular derecho y en
la unién del tercio proximal medio de la tibia izquierda,
cuneiforme y cuboides izquierda.

El estudio centellografico es compatible con
osteomielitis a nivel del cuerpo mandibular de lado
derecho (Figura 6).

TRATAMIENTO

Bajo anestesia general balanceada se realiza abor-
daje intraoral y se encuentra pérdida de continuidad
Osea en region del cuerpo y rama mandibular dere-
chos. Se retiran los secuestros 6seos de la region
afectada; se realiza curetaje y se envian los secues-
tros para su andlisis histopatolégico preservando el
involucro de la region para neoformacion ésea.

RESULTADOS
Descripcion macroscopica

Se reciben varios fragmentos de tejido duro que
miden 2 x 1.5 cm de forma irregular de superficie
rugosa que se incluyen en capsula.

Cultivo: S. sanguis.

Diagnostico: Osteomielitis aguda con incontables
colonias bacterianas.

Se da seguimiento durante los ocho dias postquirar-
gicos con indicaciones médicas a base de antimicro-

biano (Clindamicina 40 mg/kg/dia) durante 15 dias. Se
observa disminucién del aumento de volumen durante
los siguientes dias y se decide su egreso por mejoria
con citas de control a la consulta externa.

En la ortopantomografia de control, a los tres
meses postquirdrgicos, se observa regeneracion
O0sea mandibular en zona afectada (Figuras 7
y 8). El paciente no presenta complicaciones ni
secuelas aparentes, no se observa limitacion de los
movimientos mandibulares y la funcion se encuentra
preservada.

DISCUSION

Los pacientes con alteraciones en la neuroconduc-
cién sensorial presentan una dificultad para el
diagnéstico temprano de las lesiones 6seas por la
ausencia de dolor. Es importante realizar un examen
fisico integral con apoyo de estudios complementa-
rios a los pacientes con trastornos de la percepcion
del dolor como es el caso de los pacientes con CIPA.
Los hallazgos radiogréficos se suman a las secuelas
o complicaciones éseas y manifestaciones clinicas
de automutilacion para complementar el diagnéstico.
La osteomielitis aguda en pacientes con ausencia
de dolor es dificil de identificar pasando de un estado
agudo a cronico sin manifestacion clinica con las
consecuentes complicaciones y secuelas éseas.

CONCLUSIONES
En todos los casos de ausencia congénita del do-

lor se deben realizar estudios complementarios e
identificar probables focos osteomieliticos agudos o
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cronicos para descartar un paciente con CIPA, y en
Su caso, tratarlo oportuna y adecuadamente para

asf

evitar la consecuente deformacion o alteraciéon

en la funcién de las estructuras involucradas.
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