An Pediatr (Barc). 2014;81(6):e55-e57

pediatria

www.analesdepediatria.org

CARTA AL EDITOR

Sindrome de
Buschke-Ollendorff

/e\;
@ CrossMark

Buschke-Ollendorff syndrome
Sr. Editor:

El sindrome de Buschke-Ollendorff (SBO), es una genoder-
matosis de herencia autosomica dominante descrita por
primera vez en el aho1928 que asocia nevus del tejido con-
juntivo y osteopoiquilosis'. Afecta por igual a varones y
mujeres con una incidencia de 1:20.000%. Los nevus conjun-
tivos aparecen antes de la pubertad como papulas, placas
o nodulos amarillentos o del color de la piel normal funda-
mentalmente en muslos y gliteos. La osteopoiquilosis es una
displasia esquelética benigna, que se desarrolla durante la
infancia tardia y pubertad persistiendo durante toda la vida.
Aparece en la radiografia como pequefas opacidades de dis-
tribucion simétrica y bilateral, localizadas en los huesos de
manos y pies, huesos largos y pelvis?>.

Presentamos 2 casos independientes de SBO, en el pri-
mero de ellos se detectaron 3 casos mas en la familia.

Caso clinico 1. Paciente varon de 6 anos, remitido por
nefrologia en el ano 2005 para valoracion de 2 lesiones asin-
tomaticas presentes desde el nacimiento en la espalda y
area supraumbilical izquierda. Entre los antecedentes per-
sonales constaba una talasemia minor, hipertension arterial,
obesidad y trastorno del déficit de atencion e hiperactivi-
dad en tratamiento con metilfenidato. En la exploracion
fisica, se observaron papulas del color de la piel normal
de consistencia elastica agrupadas formando una placa en
la region supraumbilical izquierda y espalda (fig. 1A). La
biopsia para hematoxilina-eosina (H&E) mostré un aumento
del tejido conjuntivo y la tincion con orceina mostré un
incremento de fibras elasticas sin fragmentacion ni cal-
cificacién, siendo informada de nevus del tejido elastico
(fig. 2A y B). El estudio radiolégico a los 7 afios mostro
multiples osteocondensaciones en falanges, carpos y meta-
carpos de ambas manos, y en el tarso y metatarso de
los pies (fig. 1B). El electrocardiograma y ecocardiograma
fueron normales, al igual que el estudio de fenotipo de
grandes vasos. Afhos después, la serie 6sea mostro afecta-
cion de los huesos largos. El estudio de la familia identificd

3 casos: la madre, la hermana de la paciente y la tia
materna. La paciente tiene actualmente 14 anos, sigue con-
troles en pediatria y dermatologia, y presenta dolores dseos
ocasionales que controla con analgésicos, ansioliticos y anti-
depresivos.

Caso clinico 2. Paciente mujer de 2 anos de edad sin ante-
cedentes personales ni familiares de interés, que acude a
las consultas de dermatologia por una lesion asintomatica
en la region abdominal que apareci6 a los pocos meses de
nacer. En la exploracion fisica, se observaron multiples pla-
cas de pequeno tamano, sobreelevadas y del color de la piel
normal. La biopsia establecid el diagnostico de nevus del
tejido elastico. El estudio radiografico a los 13 afos demos-
tré la presencia de multiples osteocondensaciones en pubis,
mufecas y pies. Aparecieron nuevas lesiones en tronco y
abdomen que empezaron a regresar a partir de los 14 anos
con posterior estabilizacion. Actualmente presenta dolores
0seos que controlan en la unidad del dolor con paracetamol,
ibuprofeno y tramadol.

El SBO es debido a mutaciones que ocasionan la pér-
dida de funcion del gen LEMD3 localizado en el cromosoma
12q14, que inhibe la funcién del transforming growth factor
beta (TGF-B) y determinadas proteinas 6seas mofogénicas®.
El TGF-B induce la produccion de componentes de la
matriz extracelular que incluyen el colageno tipo 1, la
elastina y la fibronectina®. Hasta la fecha, se han des-
crito 23 mutaciones con pérdida de la funcion del gen
LEMD3 determinando la variabilidad fenotipica en hueso
y piel: SBO, familias con osteopoiquilosis aislada con o
sin melorreostosis (displasia 6sea esclerosante que afecta
a los huesos largos, produciendo una hiperostosis cortical
lineal y una imagen radiografica en «chorros de cera en
una vela») y nevus del tejido conjuntivo familiar>¢-°. Den-
tro de una misma familia se pueden observar miembros
con osteopoiquilosis sin nevus y viceversa. La histolo-
gia de los nevus del tejido conjuntivo puede mostrar un
aumento de fibras elasticas que se observan mejor con
tinciones especiales como la orceina o la Verhoeff-van
Giesson (fibras elasticas) o de fibras de colageno (colage-
noma).

El SBO es una enfermedad benigna, generalmente asin-
tomatica (solo un 25% de los casos presentan dolor 6seo y
edema articular), que no requiere tratamiento especifico. Es
importante reconocerla para evitar un diagnostico erroneo

1695-4033/$ - see front matter © 2013 Asociacion Espaiiola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espana, S.L.U. Todos los derechos reservados.

http://dx.doi.org/10.1016/j.anpedi.2014.03.001


dx.doi.org/10.1016/j.anpedi.2014.03.001
http://www.analesdepediatria.org
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1016/j.anpedi.2014.03.001&domain=pdf
dx.doi.org/10.1016/j.anpedi.2014.03.001

e56

CARTA AL EDITOR

Figura1 A) Papulas del color de la piel normal agrupadas formando una placa infiltrada al tacto a nivel supraumbilical izquierdo.

B) Osteocondensaciones en los huesos del carpo y metacarpo.

Figura2 A) Aumento del tejido conjuntivo en la dermis media y reticular (hematoxilina-eosina). B) Aumento del nimero y grosor
de las fibras elasticas entre los haces de colageno en dermis media y reticular (orceina).

que dé lugar a investigaciones costosas y ansiedad innece-
saria en los padres. Las lesiones osteoesclerdticas pueden
confundirse con metastasis osteoblasticas y las lesiones
cutaneas pueden ser mal diagnosticadas de seudoxantoma
elastico o peau de chagrin (esclerosis tuberosa)'®. Las aso-
ciaciones reportadas son infrecuentes y no requieren una
busqueda activa, solo un seguimiento periodico.
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