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RESUMEN

Se presenta un caso de hiperostosis cortical infanti o enfermedad de Caffey-Silverman,
diagnosticado en un lactante masculino de 4 meses de edad. El cuadro clinico se caracterizo por
aumento de volumen de la region mandibular derecha y disminucion del apetito. En los examenes
imagenoldgicos realizados, se demostré un engrosamiento de los planos musculares y de la
cortical 6sea a nivel de la region afectada, y en el ultrasonido abdominal se detecté un ndédulo
hipoecogénico hepético; en la tomografia abdominal con contraste endovenoso, el nédulo
hipodenso presentaba realce periférico en anillo sugestivo de hemangioma hepatico. Se indico
tratamiento esteroideo, y a los 12 dias del diagnéstico se obtuvo una notable mejoria clinica y
radioldgica; la lesion focal hepatica desaparecié a los cuatro meses.

DeCS: hiperostosis cortical congénita/ultrasonografia, hemangioma/ultrasonografia, neoplasias
hepaticas/ultrasonografia.

ABSTRACT

A case of a 4-month-old breastfed male baby diagnosed with infantile cortical hyperostosis or
Caffey-Silverman disease is presented. Clinical manifestations were characterized by an increase in
volume of right mandibular region and a decrease in appetite. Imaging tests showed a thickening of
the muscle walls and the cortical bone in the affected area, and a hypoechogenic liver nodule was
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detected on abdominal ultrasound; as well as, a hypodense nodule with peripheral enhancement in
suggestive ring of hepatic hemangioma on abdominal computed tomography scan. Treatment with
steroids was indicated and a significant clinical and radiological recovery was obtained 12 days after
the diagnosis, while focal liver lesion disappeared after 4 months.

DeCS: hyperostosis cortical congenital/ultrasonography , hemangiona/ultrasonography, liver
neoplasms/ultrasonography.

La hiperostosis cortical infantil, o enfermedad de Caffey-Silverman, fue descrita por Roske en 1930
y bien caracterizada por Caffey y Silverman en 1945.' Su incidencia es de 48/100 000,> aunque
otros plantean que no se ha determinado la incidencia; en la literatura cientifica se describen
menos de 150 casos.’

Se caracteriza por neoformacion Osea periéstica, consecutiva a un proceso infamatorio que
involucra el esqueleto, fascias contiguas y musculos adyacentes.4 La localizacion mas habitual es
la mandibula.

Se manifiesta con dolor e irritabilidad, como consecuencia del aumento de volumen vy
engrosamiento del periostio, tejidos blandos y conectivo circundante, en un area localizada. El
episodio agudo generalmente se acompafia de fiebre y elevacion sérica de marcadores
proinfamatorios.>

Los sintomas se manifiestan, como promedio, entre uno y dos meses de edad.”™ La fiebre y la
irritabilidad representan los principales motivos de consulta en los servicios de urgencia pediatrica,
y deben considerarse causas infecciosas y no infecciosas.®

La mayoria de los casos son hereditarios, y el patron de herencia para la mutacion mas estudiada
(gen COL1A1, 17g21) es autosdmico dominante con penetrancia incompleta. ® Recientemente se
describe una forma prenatal (muy grave/letal), con patron de herencia probablemente autonémico
recesivo.”

La historia natural de la enfermedad ha demostrado que los casos son autolimitados, con
prondstico excelente, y usualmente no deja secuelas.’

Presentacién del paciente

Paciente masculino, de cuatro meses de edad, producto de embarazo de riesgo por madre afiosa,
con siete gestaciones, de ellas cinco abortos y dos partos. Nacié de parto eutdcico a las 38,3
semanas, con un peso de 4 Kg (8,9 libras). Quince dias antes de su ingreso comienza con
aumento de volumen de la regién mandibular derecha, irritabilidad y disminucién del apetito, que es
interpretado como una parotiditis derecha.

Al continuar con los sintomas es traido al cuerpo de guardia del Hospital Pediatrico Universitario
«José Luis Miranda» de la ciudad de Santa Clara, donde se le diagnostica una otitis media aguda y
se le indica tratamiento con cefaclor, en dosis de 20mg/kg/d. EI aumento de volumen de la
mencionada zona mandibular continia de manera progresiva, de consistencia dura, no mévil, sin
cambios de coloracién ni temperatura, por lo que se decide su ingreso.

Se le realiza ultrasonido de partes blandas, en el que se informa que hacia la regién mandibular
derecha, los planos musculares se encuentran engrosados con respecto a sus homdlogos,
alcanzan los 12 mm de espesor, y son de ecogenicidad ligeramente heterogénea. La cortical 6sea
se encuentra discretamente engrosada e intacta. No se observa afectaciéon del tejido celular
subcutaneo (Figura 1).
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Figura 1. Ultrasonido de partes blandas comparativo de la regiéon mandibular; se observa aumento
de los planos musculares superficiales y engrosamiento de la cortical ésea.

Se realizan cortes tomograficos a 3 milimetros desde la base del craneo hasta la region
mandibular, tras la administracion de contraste por via endovenosa, y se observa aumento del
diametro del plano 6seo hacia la rama derecha de la mandibula, que se extiende hasta la
articulacion temporomandibular, el cual alcanza los 15 mm de espesor. Se acompafia de aumento
de la densidad 6sea y engrosamiento de la cortical. Los musculos temporal, pterigoideo internos y
temporal derechos se encuentran engrosados y de densidad ligeramente heterogénea. Las
glandulas paroétidas y el tejido celular subcutdneo no presentan alteraciones (Figura 2).

Figura 2. Tomografia axial computarizada
donde se observa engrosamiento 6seo
de la rama de la mandibula derecha,
con aumento del plano muscular adyacente.

Los hallazgos son interpretados como hiperostosis cortical infantil; se comienza tratamiento con
prednisona, en dosis de 2 mg/Kg/dia.

Se le indican los siguientes examenes de laboratorio, cuyos resultados fueron:
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Hemoglobina: 10 g/L; leucograma: leucocitos: 10x 10 oL segmentados: 0.38; eosindfilos: 0.02 x
10°%/L; monocitos: 0.07; linfocitos: 0,53; tiempo de sangrado: 1*? minutos; tiempo coagulacién: 7
minutos; conteo de plaquetas: 200x 10 °/L; tiempo parcial de tromboplastina: Kaolin control 32
segundos, y paciente 35 segundos; tempo de protrombina: control 14 segundos, y pacientel9
segundos; GGT: 29 U/L; TGO-16,8 U/l; LDH:208 UJ/L; fosfatasa alcalina: 344 U/L aumentado;
globulina: 38 g/L aumentado; albumina: 36,9 g/L baja; proteinas totales: 75 g/L; ULDL: 0,38
mmol/l; triglicéridos: 0.84 mmol/l; colesterol: 5,27 mmol/l; glucemia: 6,15 mmol/l.

Se realiza ultrasonido abdominal, en el que se informa la presencia de una imagen nodular
hipoecogénica hacia el I6bulo hepatico izquierdo, ovalada, de contornos regulares y bien definidos,
gue mide 23 x 20 mm, sin areas degenerativas ni calcificaciones en su interior. No se visualiza otra
lesién focal hepatica (Figura 3).

Figura 3. Ultrasonido abdominal que demuestra,
en el I6bulo hepatico izquierdo, una imagen nodular
hipoecogénica, ovalada, de contornos regulares
y bien definidos.

En la tomografia de hemiabdomen superior —a 3 mm de espesor de corte, con administracion de
contraste por via endovenosa, en fase venosa— se observa imagen hipodensa entre 19 y 27 UH
hacia el l6bulo izquierdo hepatico, redondeada, de contornos regulares bien definidos, que mide
22x18 mm, sin calcificaciones, que presenta ganancia de contraste periférica en forma de anillo en
fase eliminatoria, sugestiva de hemangioma hepatico (Figura 4).
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Figura 4. Tomografia abdominal que demuestra
imagen hipodensa hacia el I6bulo izquierdo hepatico,
ovalada, de contornos regulares bien definidos.

Doce dias después de iniciado el tratamiento existe marcada mejoria clinica, dada por disminucion
del volumen de la hemicara derecha. Se realiza ultrasonido abdominal evolutivo, en el que se
informa la disminucion de tamafio del n6dulo hepético del I16bulo izquierdo (17 x 10 mm), con las
mismas caracteristicas tomograficas informadas en el estudio anterior.

En ultrasonido abdominal realizado cuatro meses después, de manera ambulatoria, el nédulo
descrito en examenes anteriores no se visualiza. Asimismo, en el ultrasonido de partes blandas no
existe diferencia significativa en el grosor de los planos musculares en ambas ramas mandibulares.
Se decide su egreso y se mantiene en consulta durante un afio para seguir su evolucién, sin que
se produjeran recurrencias. Se concluye el diagnéstico como una hiperostosis cortical infantil.

Comentario

La hiperostosis cortical Infantil se presenta en todas las circunstancias, climas, estaciones, razas,
estratos sociales y sin diferenciacion de sexo. Ocurre generalmente antes de los cinco o seis
meses de edad, aunque se han descrito en neonatos e intraltero, y en estos casos se denomina
displasia de Caffey; en tal circunstancia se interpreta como una entidad distinta.>

El curso clinico larvado y prolongado, con recidivas y remisiones, son aspectos caracteristicos. La
localizacion mas habitual (75 - 80 %) es la mandibula; le siguen, en frecuencia: tibia, clavicula,
cubito, costillas, humero, fémur, radio y escapula. Afecta las diafisis, sin incluir la region
epifisiometafisiaria.’®

No son infrecuentes las formas familiares, que en muchos casos siguen una herencia autosémica
dominante, y la afectacién mas frecuente aparece a nivel de la tibia. * Se han considerado factores
genéticos, como una nueva mutacion en el gen COLI Al, una transicién resultante en la sustitucion
de una arginina por cisteina en la posicion 836 (R 836 C). Esta sustitucion ocurre dentro del
dominio helicoidal de la cadena Alfa 1 del colageno tipo 1.” Ademas de los factores genéticos, se
describen los infecciosos, inmunoldgicos, traumaticos, vasculares y nutricionales.®

Entre las manifestaciones clinicas principales se encuentran: llanto, irritabilidad, fiebre, inapetencia
y cambio del caracter.! Son menos comunes la palidez, la seudoparalisis dolorosa y la pleuresia.
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Las tumefacciones de partes blandas, en la fase activa, son profundas, sin calor ni alteraciones de
la coloracion o adenopatias satélites.>®

Los cambios radiograficos son caracteristicos: despegamiento subperiéstico, engrosamiento de la
cortical (hiperostosis) y aumento del diametro de los huesos afectados.’ Los datos de laboratorio
muestran un sindrome inflamatorio inespecifico. Las pruebas serolégicas para infecciones virales y
bacterianas siempre son negativas.®

El diagnéstico puede realizarse facilmente por los médicos de primer contacto (correlacion clinico-
radioldgica), evitando métodos diagndsticos excesivos e invasivos.

El tratamiento consiste en revertir los sintomas con antinflamatorios esteroideos como linea
terapéutica, ya que se propone que aceleran la remodelacion Gsea.

La biopsia de la lesion no esta usualmente indicada; es muy raro que la duda de la malignidad
deba descartarse por biopsia.5 Debe hacerse el diagnostico diferencial con el escorbuto, el
raquitismo, la intoxicacion con vitamina A, los traumatismos, la osteomielitis, los tumores malignos,
la sffilis congénita, la parotiditis y la mucopolisacaridosis.®

Los hemangiomas infantiles son los tumores vasculares mas frecuentes de la infancia, y llegan a
afectar al 10 % de los recién nacidos, especialmente a las nifias. Su biologia es Unica pues, a
diferencia de otras lesiones proliferativas, tienden a regresar e involucionar espontaneamente por
mecanismos o sefiales intercelulares adn no bien conocidos. Por ello, en la mayoria de los casos,
la observacion y actitud expectante es la conducta ineludible.?
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