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RESUMEN .

Se describe un caso de paquidermoperiostosis diagnosticado
hace 6 afios en un adullo de raza indigena de 33 afios cuya evolucion he-
mos seguido y que llena todas las caracteristicas clinicas radiogrdficas y
anatomopatolégicas de la enfermedad o sindrome de Touraine Solente y
Golé.

Destacamos sus numerosos sinénimos. Hemos revisado la lite-
ratura correspondiente. El paciente ha sido tratado sintomdticamente en
los aspectos articulares y cutdneos: seborrea, hiperhidrosis y dermatosis.

Se le ha dado soporte psicolégico. Sus familiares no han podido
ser estudiados desafortunadamente. El paciente considero la posibilidad

de sujetarse a cirugla estética facial, la cual se realizé en 1990.

INTRODUCCION

La paquidermoperiostosis PP es una
osteoartropatia hipertrofica (OAH) familiar,
heredada con caricter autosdbmico dominan-
te, de expresion variable, y con caracteres
de mayor frecuencia y gravedad en los varo-
nes de todas las razas (38).

Otros autores creen que la herencia
es mediada por un gene recesivo o incomple-
tamente dominante (27). Es distinta de las
otras formas de OAH tales como la de los
adultos, casi siempre secundarias o neopla-
sia pulmonar y menos frecuentemente a
pneumo o hepatopatias cronicas, y a las
de los nifios que adolecen de enfermedades

1. Servicio de Medicina Interna Hospital “Carlos
Andrade Marin”. Instituto Ecuatoriano de Se-
guridad Social — Quito.

congénitas cardiacas, pulmonares o del hi-
gado, asi como de la idiopatica que no re-
conoce otros antecedentes patologicos ni ge-
néticos (1, 2, 22, 25, 50).

La Asociacion de OAH con el cdncer
pulmonar metastisico y con las neoplasias
pleurales, se presenta en menor grado que
en los casos de neoplasia pulmonar primaria
(22, 25).

Tampoco sc relaciona con las artro-
patias neuropaticas (articulaciones de Char-
cot) ni con las policondritis recidivantes o
con la acropaquia tirdidea (2). Es ajena a
las manifestaciones osteoarticulares de la
acromegalia (38).

A la anormal formacion de hueso
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periostical, a la presencia de dedos en palillos

de tambor y a la artritis que caracterizan a

las osteoartropatias hipetrodficas, la paqui-
dermoperiostosis afnade el engrosamiento de
la piel facial, de la del cuero cabelludo y de
las extremidades y el excesivo sudor de pal-
mas y plantas, asi como el aspecto grasoso
de la cara, del cucro cabelludo y del pelo
22,23,27).

Se inicia en forma insidiosa durante
la pubertad (7, 38).

Las porciones distales de las extremi-
dades se enguresan por proliferacion oOsea y
del tejido conjuntivo (15).

l.as caracteristicas anatomo histopa-
tologicas de la OAH son las siguientes: Ele-
vacion del periostio con depdsito de hueso
nuevo subperiostial y concomitante reabsor-
cion del hueso endostial, cambios que se ob-
servan muy marcadamente en las epifisis me-
metatarsianas y c¢n las de los
claviculas,

tacarpianas,
huesos largos. Los omoplatos,
costillas y huesos pelvianos también pueden
estar comprometidos. Hay infiltracion de
mononucleares en los tejidos ambientes. Se
observa proliferaciébn del tejido conectivo
tanto en ¢l tejido digital palmar como en los
lechos ungueales, adquiriendo las falanges di-
gitales distales el aspecto de palillos de tam-
bor-(dedos hipocraticos). Los pequeiios va-
sos y capilares se engruesan y dilatan 1n—
crementindose el niimero de las anastomo-
sis arteriovenosas en los tejidos blandos digi-
tales. La sinovial de las articulaciones com-
prometidas se edematiza, pudiendo’ ostentar
una moderada infiltracién de células plasmd-
ticas y linfocitos (18, 19, 21, 32).

Los dedos en palillo' de tambor aun-
que generalmente se asocian a la OAH pue-
den presentarse aisladamente en cualquiera
de sus formas: la primaria familiar o idiopa-
tica o la secundaria, (12, 14, 22, 35, 50).

La fisonomia de los pacientes se

torna basta y una piel gruesa, arrugada, tur-

gente y olcosa cubre la cara, la frente y el
resto de la cabeza, La piel exhibe hiperplasia

seborreica y se aprecian poros abiertos relle-
nos de tapones de sebo; también se engruesa
la picl de las manos de los pies (27). Fig 1
y 2.

La biopsia cutinea revela engrosa-
miento del estrato cobreneo, hiperplasia sebo-
rreica e infiltracion perivascular a células
redondas (18) Fig. 3.

La iniciacién de la OAH, puede pre-
ceder, atin en meses, pero en forma insidio-
sa, a las manifestaciones sintomaticas y sig-
nologicas propias de las enfermedades sub-
yacentes en las formas secundarias de la os-
teoartropatia, pero es mis rapida en las for-
mas idiopiticas, (27, 27).

Algunos pacientes se aquejan de do-
lores quemantes o profundos en las porcio-
nes distales de sus extremidades, sensaciones
que se agravan cuando permanecen largo
tiempo de pie o colgando los brazos; ellos
buscan alivio elevando sus extremidades
comprometidas, lo cual disminuye su con-
gestion (45).

Las articulaciones afectadas (los me-
tacarpo y metatarso falanglcas asi como las
de las mufecas, rodillas y tobillos) se pre-
sentan edematosas y dolorosas, con mani-
festaciones artriticas y artralgicas. La piel
suprayacente a las articulaciones a Jas por-
ciones distales de las extremidades puede
presentarse eritematosa, edematosa y ca-
liente, y la presion aplicada sobre dichas
arcas despierta vivo dolor. La deformacién
digital esta’ dada por el ensanchamiento de
las puntas de los dedos, agrandamiento de
los pulpejos, convexidad de las ufias y la
pérdida de la angulacion normal de quince
grados existente entre.la ufia y la cuticula;
las ufias tienden a crecer ripido, su consis-
tencia es dura, pero son muy fragiles y la piel
de su lecho se torna brillante (22, 27, 38).
Fig. 4.

En las OAH secundarias, las anorma-
lidades analiticas reflejan los trastornos pro-
pios de las enfermedades subyacentes (26).
En el lfquido sinovial de las articulaciones



compromettdas no s cuentan mis de 500
leucocitos por milimetro cabico, entre' los
gue predominan los mononucicares.

Las radiografias oscas muestran ho
sofo el engrosamiento periostico sino tam-

bién se aprecia hueso de neoformacion a lo

Luna Yépez, E. y cols.

largo del cuerpo de los huesos largos en sus
extremnos distales. Los extremos de las fa-
langes distales, a més dc la hipertrofia, pue-
den presentar fendomenos osteoliticos en los
casos muy avanzados (15). Fig. 5.

Figura 1.— Fotografia dcl paciente: frente y perfil — afio de 1983
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i o

Figura 2. - Ll mismo paciente visto de frente y perfil — Elano de 1989
Notese la acentuacion de los cambios fisonbémicos.

Figura 3.— Biopsia cuténea del paciente estudiado
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Figura 4.— Mano derecha del paciente que Figura §.—
revela su alto grado de hipocratismo digital

Figura 65— Radiografia de hue-
sos largos: Tibia y Peron¢, Ra-
dio y Cabito que muestran pro-
cesos  periostOsicos:  engrosa-
micnto periostico y hueso de
neoformacion (1989). Las radio-
grafias de los mismos huesos
en 1983 mostraban los mismos
cambios incipientes.
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Afin: antes:de que las manifestaciones.
radiogrificas dseas sean notorias, los estudios
isotopicos ya destacan una marcada capta-
cibn pericortical linear a:lo largo de la diifi-
sis de los huesos largos (22, 26).

La OAH:secundaria puede curarse de-
finitivamente si se descubre y trata adecua-
damente la enfermedad subyacente (tumores
pulmonares cronicas) (22, 27).

La idiopatica o familiar puede aliviar-
se o mitigar la hiperhidrosis de ciertas 4reas
con la vagotomfa o simpatectomfa (25, 27).

La aspirina y los AINES mejoran los
sfntomas. artriticos.

Algunos pacientes requieren de tarso-
rrafia si-la hipertrofia palpebral es exagerada
y obstaculiza la vision.

A menudo resulta posible, realizar ci-
rugfa reconstructiva en la fisonomia de los
pacientes (43).

La dermatitis eczematosa de los pies,
secundaria a la hiperhidrosis, debe ser aten-
dida con medidas higiénicas y medicamento-
sas (23).

En muchas ocasiones hay que tratar
de atender el impacto psicoldgico que para
el paciente supone no solo la limitaciéon im-
puesta por el compromiso osteoarticular sino
en especial su aspecto fisonémico que altera
la propia imagen que el tiene de sf y afecta
sus relaciones sociales; la timidez inicial pue-
de hacerlo retraido, introvertido y angustia-
do hasta conducirlo a un estado depresivo.

HISTORIA DE LA ENFERMEDAD

Friedreich (19) informé de dos casos
en los hermanos Hagner los mismos que tam-
bién fueron estudiados por Erb, Virchow y
Arnold (50), considerindolos. manifestaéio-
nes acromegilicas,

Hasta fines del siglo pasado la enfer-
medad sigue siendo estimada como acrome-
galia con trastornos cutineos especiales (44),
y también se la identifica como osteoartro-
patfa hipertrofica secundaria a problemas
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pulmonares cronicos.(36). .

El: aspecto. peculiar de- la. piel: de la.
cara, del cuero cabellddo,y de las extremida-
des llamé. la atencibn de los dermatdlogos -
de principios de siglo y Unna (49), lo descri-
bi6 como cutis verticis gyrata (1907), una
paquidermia aplicata limitada. a. la piel del
vértice occipital donde forma uno. o. dos
rodetes muy tipicos separados por surcos
profundos.

En 1927 Gronberg (24), méds impre-
sionado por los cambios Oseos de la cutis
verticis gyrata denomind- a la enfermedad
megalia- de custis oseum y la conceptud tam-
bién un disturbio endocrinolégico, variante
de la acromcgalia.

En 1935 Touraine, Solente y Golé
(47), diferenciaron la PP de la acromegalia y
de la OAH pulmonar; solo describieron casos
masculinos y los interpretaron. como un sin-
drome osteodermopitico, una paquidermo-
plicatura con paquiperiostosis de las extremi-
dades, no sospecharon ninglin caricter fami-
liar ni hereditario.

En 1937 Mendlowitz (34), postuld
que el engrosamiento digital era secundario
a una demanda incrementada de perfusion
tisular distal, puesta de manifiesto por estu-
dios arteriogrificos y mediciones de flujos
aumentados en las arterias radial y cubital;
se demostrd, ademds, hipertrofia de las arte-
rias,

Solo en 1950 Brugsch (5), reconocid
la naturaleza familiar de la enfermedad, des-
cribiendo Franceschetti 18, quince familias
afectas de este sindrome y junto con Pyle
hablaron de las caracteristicas de su herencia
autosdOmica dominante con expresion varia-
ble. '

Sinembargo, en 1964, Ficher, Singer
y Feldman (17), y Rimoin (38), en 1965 sos-
tuvieron que en ocasiones la transmisién apa-
rece ligada al sexo.

En 1965 Metz y Dowell (35), asocian
la PP con un caso de insuficiencia de médula
bsea.
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Calabro, Marchesano y Abruzzo (7),
asi como, Salfeld y Spalckhaver (39), advier
ten que si bien el proceso de la enfermedad
se inicia duranic la pubertad se inactiva lue
go de un periodo de cinco aiios, lo cual no
parcce estar aconteciendo en el caso que in-
formamos cn ¢l que hemos observado su em
peoramiento en un lapso mayor a los 6 anos.

Calabro (7), cambién advierte que en
la artropatia de la PP no existe una verdade-
ra sinovitis inflamatoria y que la tumcfac-
cion dolorosa de rodillas, tobillos y munecas
es debido a la periostosis. :

i 1967 Susmano, Shah y Krompo-
tic (2), realizaron estudios cromosémicos
en paciente paquidermoperiostosicos v los
encontraron normales,

De 78 casos revisados en la literatura
nortcamericana hasta 1965 (38), treinta te-
nian antccedentes familiarcas de la enferme-
dad y por otro lado 7 de 11 pacientes fueron
parientes consanguineos cn primer grado.
Nuestro paciente no conoce pariente alguno
que adolezea de su problema.

Como se ha dicho, la opinidn preva-
lente ¢s que aunque, el trastorno se hereda
con cardcter autosomico dominante, su ex-
presion fenotipica es variable aunque mis
frecuente y severa en los varones.

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

N. CH. (., varon de 33 anos de edad,
de raza indigena; ndatural del Valle en fa Pro-
vincia de loja y que actualmente trabaja cn
la Provincia de Sucumbios,. es sexto de scis
hermanos v sin antecedentes familiares de
interés. De entre los personales consta un
cuadro de celulitis en extremidad supcerior.

Reingresd a nuestro scrvicio cn julio
de 1989 refiriéndonos una historia de 18
afios dc evolucion de su enfermedad caracte-
rizada por hiperhidrosis de las manos y pics,
schorrea de mayor intensidad en la cara y
en cl cuero cabelludo, asi como, cngrosa-
miento de las articulaciones de las muiccas,
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rodillas y tobillos, progresivo engrosamicnto
y arrugamiento e la picl de la cara y del
cuero cabetludo,

Fin la exploracion fisica se evidencia-
ron signos vitales estables normales, talla 154
em. peso 50 kg., pelo brilloso, cuero cabellu-
do con extrema r'ugosi(l:ld redundante, exce-
so de untuosidad Picl rurgente de la cara con
abundante scerecion schidcea, rasgos faciales
caracterizados por-la formacion de arrugas,
grandes plicgues de picl gruesa separados por
sturcos profundos.

Extremidades: Hay hiperestesia y tu-
mefaccion particularmente en articulacionces
de las munccas, rodillas y tobillos. Las ma-
nos son gruesas con acentuacion  de los sur-
cos palmares, hay notable dcformidad hipo-
cratica digital con aumento de la curvatura
de las uilas en todas direcciones, son duras
pero fragiles. En las articulaciones de las mu-
necas, rodillas y tobillos, sc aprecia marcado
crecimicnto con deformidad y los tejidos
subyacentes estin cdematosos y la totalidad
de Ta region es sensible a la presion, no se ob-
servaron signos de sinovitis. Se visualizo hi-
perhidrosis y obvia hiperactividad scerctora
sebacca. En ¢l resto e aparatos y sistemas
no se cvidencio patologia aparente.

ks de notar que ¢l paciente que acu-
dio al Hospital Carlos Andrade Marin en
1983 con Ia presuncion diagnostica de acro-
megalia fue entonces éstudiado y diagnosti-
cado, habi¢ndose descarrado todo compro-
miso pituitario. Sin embavgo, c¢n un scgundo
ingreso, a otro servicio ded Hospital, volvio a
estudidrsclo también descartindose el diag-

nostico de acromegalia,

EVOLUCION

Su aspecto fisonoOmico ha variado
mucho-en los {iltimos scis anos en que fue
inicialmente cstudiado, hay mmarcada acen-
tuacion de los plicgues faciales y del cuero
cabelludo los cuales por su redundancia ad-

quicren aspecto cerchroide.,
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ANALITICA COMPARATIVA DE LOS DATOS OBTENIDOS EN SUS DOS
INGRESOS AL SERVICIO DE MEDICINA INTERNA GENERAL

_ Cuadro 1.— Sangre y otros estudios

Creatinina 1.1 mg o/o
Fosfatasa alcalina 45

Leuco- ~ Linfo- Fesérico

citos Segment Eosino  citos ~ Monoc Hcto  Plaquet
1983 8600 56 11 33 - 33 347000 44gammas %o
1989 8300 69 33 4 50 420000

Proteinas totales, Na, K, Ca, Fosforo: Normales
Coproparasitario / N de tricocéfalo

Cuadro 2.— Estudios Hormonales

i

1983

HGH 3,9 ng/ml (VN hasta 8)

1989

HGH 0,39 mIU (VN menos de 10)

HGH mads sobrecarga de glucosa de 75 gramos (120°) 1.84
' mU/1.

FSH 13.4 mIU/ml

LH 6.8 mIU/I

TSH basal 1.5 mIU/ml (120’) 1.9 mIU/ml
Tiroxina 6.7 ug/dl

Cortisol plasmdtico 8.5 ug/dl

Testosterona 909.5 ng/ml (VN 260 - 1250)
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Cﬁadro 3.—:Otros datos

VDRL negativo
PPD negativo
" Campimetria:  Normal

TAC de crineo y silla turca: Normal

RX st de torax: Normal

RX de huesos '

Proliferacién Osea peridstica, osificacidn subperiostica irregular principalmente

en los extremos distales del fémur, tibia, peroné, cibito y radio, subluxacion de la
falange distal del cuarto dedo. Columna dorso lumbar, aumento de los espacios
intervertebrales,

Gamagrafia hepética: Normal

Médula osea: Hiperplasia morfologicamente normal

Histopatologia de la Piel de la mano:

Hiperqueratosis: la epidermis presenta acantosis con

papilomatosis, en el corium se aprecian fibroblastos

jovenes, edema con proliferacidn de las glindulas anexas, abundante
laxo subdémico con fibrosis importante.

No hay malignidad.

Histologia del hueso: Normal

El dolor que el-paciente sufre en las
articulaciones y partes blandas periarticula-
res de sus deformadas manos, mufecas, ro-
dillas y tobillos han limitado grandemente su
capacidad laboral.

Ostenta en la actualidad una dermati-
tis eczematosa de los pies.

Se ha vuelto notorio el impacto psi-
colbgico que su aspecto facial principalmen-
te, ha ejercido en el paciente: con grande
detrimento de sus relaciones sociales, hay
manifestaciones de angustia.

Ha sido tratado con medidas higiéni-
cas, bafio frecuente, lavado de la cabeza y la
cara con jabon varias veces al dia.

Se han empleado analgésicos y
AINES para el alivio de sus artralgias y se ha
tratado de darle apoyo psicoldgico explicdn-
dole la naturaleza de su mal y su cronicidad.

La dermatitis de los pies también ha

e

sido atendida con tratamiento higiénico y-
medicamentoso topico.

Estdn abiertas las posibilidades de fu-
turas acciones tales como bloqueo vagal o
simpatectomfa y se sugiere al paciente reali-
zarse cirugia reconstructiva facial, la misma
que fue realizada en 1990.

COMENTARIOS

No ha sido dable diagnosticar y ob-
servar por seis afios la evolucion progresiva
y agravada de un paciente que-adolece de
infrecuente enfermedad familiar y congéni-
ta denominada paquidermoperiostosis de
transmisién autosémica dominante de expre-
sidn variable (23, 38).

El paciente fue referido al servicio
con el diagnéstico de acromegalia, error ini-
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cial frecuente entre quienes han tratado este
tipo de patologifa. Al ser estudiado se descar-
t6 esa posibilidad; asi como otros tipos de
osteoartropatfas hipertréficas, como la pul-
monar secundaria. También se determind
que las manifestaciones de la piel no respon-
dfan a patologia cutinea independiente del
sindrome. Se descartd también una posible
periostosis secundaria a sifilis congénita.
Por las caracteristicas clinicas, analiticas,
radioldgicas y anatomopatoldgicas, tiempo
de aparicion y evolucion de la enfermedad
hemos llegado a la conclusién que se trata
del sindrome de Touraine, Solente y Colé,
(47).

Lamentamos no haber podido estu-
diar. a los.familiares del enfermo (padres y
hermanos), quienés, aunque aparentemente
normales, seglin testimonio del paciente,
pueden adolecer de atenuadas y variables
expresiones de la enfermedad, tales como
evidencias radiologicas de periostosis, de
minima a-severa intensidad o la presencia de
neoformacion dsea subperiostal, como en los
casos estudiados por Rimoin (27, 38).

Destacamos el compromiso emocio-
nal que la enfermedad ha causado y su capa-
cidad inhabilitante. Nos hemos permitido
resaltar la simomimia del sindrome por pare-
cernos poco habitual su nimero, veintisiete.

SINONIMIA

Enumeramos veintisiete sinbnimos de
la. paquidermoperiostosis, no con el fin de
confundir al lector, sino como pruecba del
especial enfoque que cada autor ha dado a la
enfermedad, expresado en la nomenclatura o
nominaciéon de la misma:

— Acromegalismo parcial
(tipo digito palpebral 44),

— Acropaguia con cutis verticis gy-
rata (33, 42).

— Acropaquidermia (5).

~ Acropatia hereditaria (17).

— Acropaquidermia con paquiperios-

familiar
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titis (1, 16, 29).

— Cutis verticis Gyrata (24, 33, 42,
29).

— Dedos hipocriticos y piel plicata
(47).

— Hipertrofia cronica de la piel y de
1os huesos largos (30).

— Enfermedad de Pyle (40).

— Hipocratismo de los dedos de las
manos y los pies familiar y congénito (12,
19).

— Hipocratismo  digital congénito
con hiperqueratosis palmo’plantar y trastor-
nos oOseos (16). '

— Hipocratismo digital idiopitico y
periostosis (12).

— Megalia (o Hiperplasia) cutis et
ossium (24).

— Osteoartropatia hipertréfica cro-
nica idiopatica (8, 9, 10, 29).

— Osteoartropatia hipertrofica crb-
nica (8).

— Osteoartropatia hipertrofica fami-
liar (10).

— Osteoartropatia hipertréfica idio-
patica (50). \

— Osteoartropatfa hipertrofica gene-
ralizada de las extremidades (21).

— Osteoartropatfa hipertrofica pri-
maria o idiopatica (35, 50).

— Osteoartropatfa v piel plicata (33)

— Osteodermopatia hipertrophicans
(46).

— Osteofitosis generalizada familiar
idiopatica (20). .

- — Paquidermoperiostosis (1, 2, 16,
27, 35, 41, 50).

— Plicatura paquidérmica con pa-
quiperiostosis de las extremidades (11, 18,
31, 47).

— Sindrome osteodermopitico (30,
47).

— Sindrome de Touraine—Solente—
Golé (2, 16, 22, 23, 25, 47).
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joints and skin aspects:

ABSTRACT

" Luna Yeépez, E. y cols.

A case of pachydermoperiostosis, diagnosed 6 years ago in an adult, mdlan man, 33
years old and whose evolution has been followed since, is deseribed. It fullfills all the clinical,
radiological and pathological characteristics, of the Touraine, Solente and Gole’s syndrome.
We emphasize the great number of sinonyms of the disease.

A literature revission is made. The patient has been treated symptomatically in his

seborrhea, hiperhydrosis and consequent dermatoses. Psycologycal

" support has been provided. His relatives can not be studied, untortunatclly Facial esthetic

surgery has been ConSIdchd and took place in 1990,
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