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Presentacién de caso
Eritromelalgia. Informe de un caso
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Resumen

La eritromelalgia es una enfermedad rara, crdnica, poco conocida, de dificil diagndéstico
y tratamiento. Caracterizada por enrojecimiento, calor, dolor intenso y ardor en la
parte distal de las extremidades. Afecta fundamentalmente manos, pies, nariz y
orejas. El rubor, el dolor y el calor de las extremidades aumentan al exponerse a altas
temperaturas, asi como después de realizar ejercicio. Los sintomas suelen aliviarse
mediante la inmersion de la extremidad afectada en agua fria. Se presenta un caso de
una mujer de 33 afios de edad, blanca, con afectacion predominantemente en las
manos. A través del interrogatorio minucioso y la realizacion de los examenes
complementarios realizados se concluyé que la variante etiolégica que presentd la
paciente era una eritromelalgia primaria o idiopatica. Se impuso tratamiento con
aspirina y nifedipino. La evolucién clinica de la paciente fue favorable.
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ASBTRACT

Erythromelalgia is a rare, chronic, little known disease, of difficult diagnosis and
treatment. It is characterized by redness, heat, and intense pain and burning in the
distal part of the extremities. It mainly affects hands, feet, nose and ears. The
flushing, pain and warmth of the extremities increase when exposed to high
temperatures as well as after exercise. The symptoms are usually relieved by
immersing the affected limb in cold water. The authors present the case of a white, 33-
years-old woman, with predominantly involved hand. Through a detailed interview and
complementary tests they concluded that the etiological variant presented by the
patient was a primary or idiopathic erythromelalgia. Treatment with aspirin and
nifedipine was prescribed; the clinical progress of the patient was successful.
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INTRODUCCION

El término de eritromelalgia eritro (rojo), melos (extremidades), y algia (dolor); fue
introducido por Silas Weir Mitchell en 1878, para describir un sindrome diferente de un
ataque de gota que cursaba con enrojecimiento y dolor ardiente en las
extremidades.®

Se caracteriza por episodios intermitentes, bilaterales y simétricos de eritema,
hipertermia y dolor tipo urente. Los sintomas y sighos se desencadenan por la
exposicién a temperaturas elevadas (29 a 32 © C), agua caliente, cobertores de cama,
calzado cerrado, guantes, compresion neumatica, ejercicio o cuando la extremidad
estd en posicion de declive; y mejoran con la elevaciéon, el enfriamiento de la zona
afectada o ambos.

La ubicacién principal son las extremidades inferiores, aunque puede afectar las
extremidades superiores, la nariz y las orejas. En los periodos intercrisis el paciente se
encuentra asintomatico.®

Existen formas primarias y secundarias, que presentan caracteristicas similares y que,
por tanto, histéricamente han sido etiquetadas con el mismo nombre. Sin embargo,



como la genética y los subsiguientes canales de sodio mutados se han descubierto
detrds de la eritromelalgia primaria, quizds se debiera considerar en el futuro, como
dos condiciones completamente separadas y enfoques de tratamiento totalmente
diferentes.®

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 33 afios de edad, femenina, raza blanca, con antecedentes de salud
anterior y padre diabético. Desde hace 3 afios comenzd con edemas y enrojecimiento
de la palma de ambas manos, acompafiado de ardentia y prurito. Estos sintomas se
incrementaron durante el ejercicio y se aliviaban introduciendo las manos en agua
helada.

Examen fisico

Cara: rubicundez facial.

Extremidades superiores: inflamacién a nivel de los pulpejos y marcado rubor
palmar bilateral. (Fig. 1)

Extremidades inferiores: no dilataciones venosas. Buena coloracién vy
temperatura cutanea.

Sistema arterial periférico: pulsos arteriales presentes y normales en las cuatro
extremidades.

Examenes complementarios realizados

Hemoglobina: 14.6 g/I.

Leucograma: 8.2 x 109

Coagulograma minimo completo

Tiempo de coagulacion: 7 min.

Tiempo de sangramiento: 1 min.

TPT Kaolin: 35 seqg.

Coagulo: retractil.

Conteo de plaquetas: 200 x 109.

Tiempo de protrombina: control: 15 seg. paciente: 17 seg.
Factor reumatoideo: negativo.

Proteina C reactiva: 4.5 /I.

Velocidad de sedimentacién: 35 mm.

Acido drico: 250 ummol/I.

Glucemia: 4.6 ummol/I.

Serologia VDRL: no reactiva.

Radiografia de térax: no lesiones pleuro pulmonares.
Ecografia abdominal y pélvica: no tumoraciones.
Fotopletismografia digital de miembros superiores: patrén morfolégico de la
onda pletismogréafica normal en ambas manos.



Tratamiento
Se indic6 aspirina 125 mg diarios y nifedipino 30 mg diarios.
Evolucion y seguimiento

Los sintomas y signos mejoraron una vez iniciado el tratamiento médico y
desaparecieron a los seis meses de iniciado el mismo. Se mantuvo un seguimiento
anual de la paciente durante cinco afios, realizando exadmenes complementarios
buscando una enfermedad del tejido conectivo o una enfermedad hematolégica,
resultando negativo. Se concluye que la paciente es portadora de una eritromelalgia
primaria, esencial o idiopatica.

Fig. 1. Caracteristicas clinicas durante la crisis.

DISCUSION

La eritromelalgia es un sindrome clinico poco frecuente que se caracteriza por la triada
de enrojecimiento, calor y dolor de extremidades. Esta entidad presenta dificultades
diagndsticas y terapéuticas y suele pasar inadvertida, no reconocida o mal
diagnosticada.®

La eritromelalgia afecta a todos los grupos de edades, incluidos los nifios. Sin
embargo, la mayoria de los casos suele manifestarse en grupos de edad media y
avanzada. Aunque originalmente se pensé que era mas frecuente en los hombres, la

eritromelalgia es de hecho aproximadamente tres veces mas comun en las mujeres.®
9



En Noruega se estima una incidencia de 0.25-0,33 casos por cada 100 000
habitantes por afio, con una prevalencia de 2 casos/ 100 000 habitantes.®

Un estudio en Suecia informé que la incidencia de eritromelalgia fue de 0,36 por 100
000, aunque no se mostraron datos de incidencia con respecto a la forma primaria.(”

La incidencia de todas las formas de eritromelalgia en un estudio en el condado de
Olmsted, Minnesota, fue de 1,3 por 100 000 personas por afo, y en general se acepta
que hay una incidencia femenina ligeramente mayor.®

Dependiendo de la presencia o ausencia de condiciones médicas y enfermedades
asociadas, algunos autores distinguen entre "eritromelalgia primaria™ y "eritromelalgia
secundaria”, mientras que otros consideran que el uso de estos términos es
generalmente discutible debido a su relacién incierta.®

La forma primaria en la mayoria de los casos, es debidaa una mutacion en el
gen SCN9A. Dicho gen codificala subunidad alfa (Nav 1.7) de los canales de
sodio voltaje dependientes que se expresan preferentemente en las neuronas de los
ganglios de la raiz dorsal (particularmente nociceptores) y en neuronas de los ganglios
simpaticos. La mutacibn genera una ganancia de funcibn que contribuye a una
hiperexcitabilidad del nociceptor (desencadenando dolor) y, por otro lado, a
la alteracion en la funcidn de las neuronas simpaticas (generando asi los sintomas
microvasculares como son el rubor y calor).®*"

La triada de enrojecimiento recurrente, ardor y calor en las extremidades es el sello
diagnéstico de la eritromelalgia.®®

El ejercicio fisico, la dependencia funcional de las extremidades afectadas y la
exposicion al calor son potenciales factores desencadenantes, mientras que el frio, el
descanso y la elevacién de las extremidades alivian los sintomas.®*%

El diagndstico de eritromelalgia primaria depende de la historia clinica y la exploracion
fisica. Es necesaria una revision detallada de la historia clinica de los pacientes para
proporcionar informacion sobre los posibles factores que podrian conducir a una
eritromelalgia secundaria. Un historial familiar positivo o negativo puede ayudar aln
mas a confirmar la subclasificacion familiar / esporadica de la eritromelalgia
primaria.®?*

El diagndstico de eritromelalgia del caso que se discutié en el presente estudio es
principalmente clinico, y se basa en la historia clinica y la exploracion fisica.

La segunda variante es la eritromelalgia secundaria o asociada a trastornos
mieloproliferativos  (policitemia vera, trombocitopenia idiopéatica, leucemia,
crioglobulinemia, mastocitosis sistémica), enfermedades autoinmunes (lupus
eritematoso, artritis reumatoide, enfermedad mixta del tejido conectivo, sindrome de
Sjogren), infecciones, neoplasias distrofia simpatica, neuropatias de fibras pequefias,
neurofibromatosis, esclerosis multiple), embarazo, exposicion a drogas y abuso de
alcohol %17

El manejo terapéutico de la enfermedad es complejo, debe evitar factores
desencadenantes tales como: calor ambiental y bipedestacibn prolongada. En



pacientes con eritromelalgia secundaria, el tratamiento de la enfermedad subyacente
puede mejorar el cuadro. La aspirina se ha considerado como medicamento de primera
linea, muy efectiva en la eritromelalgia asociada a trombocitemia, pues la aspirina
produce un alivio de los sintomas por la inhibicidon irreversible que este farmaco
ocasiona sobre la ciclooxigenasa. En la forma primaria existen multiples opciones de
tratamiento a considerar con respuesta variable. Entre ellas estan: la aspirina, el uso
de blogueadores de los canales de sodio (carbamacepina), bloqueadores de los canales
de calcio (amlodipino, nifedipino, diltiazem), prostaglandinas, antidepresivos triciclicos
(amitriptilina), anticonvulsivantes (gabapentina) entre otros.®31417-20)

En este caso se decidid iniciar tratamiento con aspirina y nifedipino, desapareciendo
completamente el dolor junto con el resto de la sintomatologia, y se logré un control
clinico de la enfermedad a los 6 meses de iniciado el tratamiento.
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