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RESUMEN

Antecedentes. Es una malformacion caracterizada por proliferacién linfatica no neoplésica, afecta
tejidos blandos y 6seo. Puede ser diseminada o una lisis 6sea progresiva por infiltracién linfética.
Es frecuente en jovenes, y no se han reportado mas de 200 casos en el mundo.

Objetivo. Presentar el caso de paciente con sindrome de Gorham-Stout con afeccién del miembro
pélvico izquierdo.

Caso clinico. Se presenta el caso de paciente femenino que inici6é en la adolescencia con aumento
de volumen y deformidad de la extremidad pélvica izquierda.

Conclusion. Se debe considerar esta enfermedad en presencia de osteolisis generalizada sin causa
aparente, especialmente en nifios o adolescentes, y después de descartar otras causas de osteolisis.
La deteccion temprana y la vigilancia de su progresién deben orientarse al hallazgo inmediato de
sus complicaciones para ofrecer al paciente la mejor opcion terapéutica y de rehabilitaciéon segin la
evolucion y el drea afectada por esta impredecible enfermedad.

Palabras clave. Enfermedad de Gorham-Stout, osteolisis, enfermedad de hueso fantasma, malfor-
macién, linfoangiomatosis.

ABSTRACT

Background. Is a malformation characterized by non-neoplastic lymphoid proliferation, affecting soft
tissues and bone. There may be disseminated affeccion or a progressive bone lysis by lymphocytic infil-
tration. It is more common in young people, and it has not been reported more than 200 cases in the
world.

Objective. To present a patient with Gorham-Stout syndrome with left pelvic limb affection.

Case report. We present a 32 years old female, with gradual increase in left pelvic limb volume and
deformity starting in adolescence.

Conclusion. We should consider the disease in the presence of generalized osteolysis without apparent
cause, especially in children or adolescents, and after excluding other causes of osteolysis. Early detec-
tion and monitoring should be directed to find immediately its complications, to offer patients the best
therapeutic and rehabilitative option as the disease progress and affect the patient in its unpredictable
way.
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INTRODUCCION

El sindrome de Gorham-Stout es extremadamen-
te raro, se caracteriza por osteolisis, proliferacién
linfatica y angiomatosis sin regeneracion ésea, que
condiciona limitacién funcional y deformidades.!?
La ausencia de datos clinicos especificos hace de su
diagnoéstico un desafio que finalmente se logra por
alta sospecha y exclusién de otras patologias, lo que
no ha permitido estandarizar el tratamiento. Los si-
tios mas afectados son vértebras, pelvis, costillas y
escéapulas; en las extremidades superiores el hueso
maés afectado es el humero, y en las inferiores, el

Figura 1. Se observa deformidad de miembro pélvico iz-
quierdo, inmovilidad de articulaciones, linfedema grado Il
de Brunner.
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fémur y la tibia.®* Sin tener una predileccién de
sexo, se presenta mayormente en nifios y adultos
jovenes. Por su falta de predictibilidad, el prondsti-
co varia mucho en cada paciente, ya que depende
del area afectada y la estabilizacién o no de la en-
fermedad:*5 generalmente se autolimita, y sus com-
plicaciones dependen del lugar y la extensién de su
presentacion, pero puede llegar a ser fatal.® La afec-
cién de las extremidades inferiores o de la cintura
pélvica es de buen prondstico, y se ha descrito una
mortalidad de 13%, especialmente en caso de com-
promiso espinal o visceral.*

CASO CLINICO

Paciente femenino de 32 afios, con antecedente
de mielomeningocele y de malformacién congénita
de cadera; tuvo en la primera década de su vida cin-
co cirugias ortopédicas correctivas en la columna y
el fémur izquierdo. La paciente empez6 a caminar a
los cinco afios, desde los 13 inicié con aumento del
volumen del miembro pélvico izquierdo y a los 15
anos presenté incapacidad para la movilizacién, pos-
tracion y obesidad (Figura 1). Se realizaron varios
estudios para descartar un proceso neopldsico o in-
feccioso en tejidos blandos y se encontré lisis aceta-
bular, de pelvis izquierda, femoral, genicular, tibial
y tarsal, de uniones costoesternales y cintura esca-
pular, linfangiomatosis abdominal, derrame pleural
y linfedema grado III de Brunner (Figura 2). Se
realiz6 una desarticulacién pélvica izquierda por in-
capacidad funcional (Figura 3), hallando infiltracion
grasa del tejido muscular, dilatacién de sistemas

Figura 2. Tomografia axial computarizada con reconstruccion 3D, se evidencia lisis de articulaciones de proximal a
distal del miembro pélvico izquierdo, lisis dsea en tarso, tibia, fémur, pelvis y parrilla costal.
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Figura 3. Transoperatorio. Luxacion de la articulacién
coxofemoral, tarsal, acentuamiento de pliegues cutaneos,
deformidad del pie.

Figura 4. En la cirugia se encontr¢ infiltracion grasa del te-
jido muscular, lisis de articulacion de la cabeza del fémur,
infiltracidn en parches de la cortical ésea.

venosos, lisis de la cabeza del fémur, con luxacién
completa de la articulacién coxofemoral, infiltracién
de la cortical 6sea; se calculé el peso de la pieza en
60 kg (Figura 4). Se manej6 con cierre primario y
sistema cerrado de succion, que fue retirado en 72 h.
La paciente evolucioné favorablemente y se egres6
para seguimiento ambulatorio.

DISCUSION

El sindrome de Gorham-Stout es tan poco usual
que solamente se han reportado en la literatura 200
casos® desde que fue descrito por primera vez en
1838 por Jackson™° como una osteolisis humeral.
Se ha conocido con muchos nombres: enfermedad
del hueso fantasma, enfermedad de desaparicion de
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hueso, osteolisis masiva, resorcién 6sea espontianea
aguda,!! y fue definida como una entidad indepen-
diente a mediados de los afios 50 por Gorham y
Scout.57® En este sindrome el hueso es localmente
reabsorbido, el defecto es reemplazado por vasos
sanguineos y linfaticos, y rellenado por tejido de
granulacion y fibrosis.*!° El cambio es progresivo, a
veces se detiene espontdneamente, y en general no
se activa la regeneracién 6sea.>!! aunque se ha des-
crito en muy pocos casos.* A pesar de conocer las
bases de la enfermedad, su etiologia y sus mecanis-
mos moleculares no son comprendidos.® Algunos
autores han sugerido estimulos como hipoxia local,
ambientes 4acidos, la accién de enzimas hidroliticas
como la fosfatasa 4cida o la leucina aminopeptidasa,
incluso antecedentes de trauma*!! para iniciarla.
Histopatolégicamente se caracteriza por prolifera-
cién y dilatacion de vasos linfaticos, separados por
una capa de endotelio y rodeados por tejido conecti-
vo fibrovascular sin datos de infeccién o maligni-
dad.! El tejido es positivo para marcadores endote-
liales, lo que sugiere que es un desorden
linfoangiogénico.® Se ha evidenciado que la matriz
6sea es destruida y reemplazada por vasos sangui-
neos o linfaticos, con aumento del contenido graso
en la médula 6sea, adelgazamiento trabecular y de
la pared de los vasos, y fibrosis tisular. El sistema
VEGF-C/VEGR receptor 3 es la via de control de la
linfangiogénesis,' y se ha reportado cierta relacion
con la elevacién de IL-6 y de VEGF en la mediacion
del reclutamiento de monocitos y macréfagos, que
secretan factores de crecimiento linfangiogéni-
co0s.1"12 No es hereditario, no tiene predileccién de
sexo, y se ha descrito desde los dos a los 65 afios,!’
aunque se ha visto una predominancia de 60% en
hombres.!! Los sintomas son poco especificos,’ pero
se sospecha ante fracturas patolégicas sin regenera-
cién 6sea.’ Puede asociarse a derrames linfaticos en
el abdomen o el térax. Se puede dividir en dos fa-
ses: la primera, durante la proliferacién linfatica y
endotelial, los pacientes presentaran sintomas ge-
nerales; la segunda, durante la sustitucion fibrética
del hueso comprometido, estaran asintomaticos;*
por esto, el diagnéstico de la enfermedad general-
mente es incidental. En radiografias las lesiones os-
teoliticas con osteoporosis en jévenes son altamen-
te sugerentes, aunque no especificas. También se
puede observar radiolucencias discretas en el tejido
6seo, que aumentan con el tiempo y se relacionan
con osteolisis progresiva, resorcién y pérdida de
la cortical; afectan principalmente a las costillas, la
columna dorsal, el himero y el fémur.8 En USG
las lesiones viscerales se presentan como multiples
lesiones redondeadas hipoecogénicas, sin aumento
de flujo con analisis Doppler.? Con otras modalidades
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de estudios de imagen se ha visto que el sindrome de
Gorham-Stout no se debe considerar una entidad
aislada de otras anomalias linfaticas, pues puede
encontrarse linfangiomatosis diseminada. En
resonancia magnética la intensidad de la senal
puede variar segun la actividad osteolitica y su estadio:
los tejidos blandos alrededor de dichas &areas
pueden tener una senal de baja intensidad en T1 y
alta intensidad en T2, con realce parcial de los bor-
des a la administracién de gadolinio.*® En analisis
inmunohistoquimicos se encontrara la expresion si-
multanea de D2-40 en tejido linfatico y de CD31 en
las formaciones endoteliales. En histopatologia no se
encontrara atipia celular, y el hueso afectado no tendra
actividad osteoblastica ni calcificacién distréfica.® E1
diagnéstico puede ser establecido después de
excluir neoplasias, metastasis, endocrinopatias,
infecciones, enfermedades hereditarias, inflama-
torias, metabdlicas e inmunolégicas.b!!

El tratamiento no ha sido definido, y varia desde
cirugias radicales hasta manejos conservadores con
radioterapia, quimioterapia y esquemas medica-
mentosos antiangiogénicos y antiosteocldsticos. En-
tre estos ultimos se ha intentado manejar la enfer-
medad con suplementos de calcio, de vitamina D,
calcitonina, interferén y bifosfonatos.?*%1! La radio-
terapia a dosis moderadas es efectiva, su uso puede
prevenir la progresion de la enfermedad en 77 a
80% de los casos; sin embargo, su uso incrementa
el riesgo de efectos adversos, como neoplasias o
toxicidad.! Se prefiere el manejo conservador y pa-
liativo de la enfermedad en la mayoria de los casos,
pero en cuanto se presentan complicaciones como
fracturas patolégicas, efusiones pleurales o compro-
miso de tejidos adyacentes se debe considerar un
tratamiento mas agresivo.’ El manejo quirdrgico
incluye la reseccién de las lesiones, colocacién de
prétesis, injertos 6seos, vertebroplastias con balén,
pero estos métodos no han sido efectivos para dete-
ner la progresion de la enfermedad.?*!! Con involu-
cro de torax, se ha descrito la ligadura del conducto
toracico, pleurodesis, pleurostomias, a pesar de que
la efusién linfatica regresa.?

CONCLUSIONES

Por los antecedentes y la deformacién de la ex-
tremidad, la paciente del caso presentado ha estado
postrada desde la adolescencia. Durante mas de
una década se le realizaron diversos estudios en los
que se descart6 cualquiera de los diagnésticos dife-
renciales del sindrome de Gorham-Stout. Las com-
plicaciones no sé6lo imposibilitaron su movilizacion,
sino que le significaron procesos infecciosos, esca-
ras por presion, grandes gastos médicos y un sinnu-
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mero de condiciones que deterioraron su calidad de
vida. Por estos motivos, la opcién de tratamiento
radical significé darle la opcién de incorporarse al
estilo de vida familiar. Por el desconocimiento de la
enfermedad no consideré este sindrome como diag-
néstico en cuadros similares, y mientras progresé
las opciones de tratamiento se redujeron hasta no
poder ofrecer mas que manejos radicales. Sin em-
bargo, aun en caso de diagnosticar tempranamente
la patologia s6lo pueden tratarse sus complicacio-
nes, usar terapias experimentales y vigilar al pa-
ciente para ofrecer el mayor bienestar durante so-
brevidas que sélo extraordinariamente llegan a los
15 afios. Siempre se debe considerar este diagndsti-
co en la presencia de osteolisis sin causa aparente,
especialmente en nifios o adolescentes; no obstante,
antes se deben descartar otras causas mas comu-
nes de osteolisis. La deteccién temprana de la en-
fermedad y la vigilancia de su progresién deben
orientarse al hallazgo inmediato de sus complicacio-
nes para ofrecer al paciente la mejor opcién tera-
péutica y de rehabilitacion segin la evolucion y el
area afectada por esta impredecible enfermedad.
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