REVISTA COLOMBIANA DE REUMATOLOGIA
VOL. 14 No. 4, Diciembre 2007, pp. 320-323
© 2007, Asociacién Colombiana de Reumatologia

PRESENTACION DE UN CASO Y REVISION DE LA LITERATURA

Acrosteolisis severa en artritis gotosay
sindrome de Down

Carlos-Enrique Toro Gutiérrezt, John Jairo Medina!, Paola Coral-Alvarado?,
Jimi Megjia-Vallejo!, Federico Rondon?, Antonio Iglesias-Gamarra®, José Félix Restrepo®

Resumen

Laasociacion degotay sindromede Down (SD)
es poco frecuente a pesar que ambas enfermeda-
des son comunes en la poblacién general. Masin-
teresante aun es el hecho que la hiperuricemia si
esuna caracteristica frecuenteentrelasalteracio-
nes metabdlicas del SD.

A continuacion seinformael caso deun paciente
de sexo masculino de 35 afios con SD que consul-
to por artritis de tres afios de evolucion, inicial-
mente en el quintoy luego en el primer dedo del
pieizquierdo. Debido a la presencia de osteolisis
severaen e primer y quintodedo en laradiografia
inicial del pie, se consider 6 patologia tumoral, lo
cual, sin embargo, fue descartado por ortopedia
oncoldgica. Posteriormente se realizé el diagnos-
ticodeartritisgotosaal encontrar hiperuricemiay
confirmacion de cristales de acido Urico en una
muestradeliquido extraida de un nédulo subcuta-
neo encontrado en €l tobillo izquierdo.

Este caso hace parte de los escasos informes
qguerelacionan el SD y la gota. Adicionalmente el
desarrollo de gota en este paciente tiene caracte-
risticasinusuales como el sitio deinicio de la en-
fermedad y la severidad dela presentaciéon. No es
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claro porque el desarrollo de gota en pacientes
con SD esinfrecuente.

Palabrasclave: gota, sindromeDown, osteolisis.
Summary

The association between gout and Down
Syndrome (DS) isvery infrequent, in spitethat both
diseases are common in general population.
Surprisingly, hyperuricemiaisacommon metabolic
impairment in DS.

In this report we describe a 35-years old man
with DS presentingwith arthritisin thefifth and then
in the first toe of his left foot. Severe osteolysis of
the first and fifth toe was seen by radiography.
Because of this, neoplasm was suspected but later
ruled out by oncologic orthopedist. After we found
hyperuricemia a diagnosis of gout was made, and
then confirmed by examination of a sampleobtained
from a subcutaneous node.

Thisreport is one of the few cases previously
published. In addition, development of gout in this
patient has unusual features like its onset in the
fifth toe and its severity at presentation. In spite
that hyperuricemia is common in DS, in not clear
why these patients mostly do not develop gout.
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Introduccién

El sindrome de Down (SD) es la anormalidad
cromosomica mas frecuente en nacidos vivos
(trisomia 21). Pacientes con SD se caracterizan por
retardo mental, inmunodeficiencia, alteraciones
dismérficasy diversasanomalias congénitas. Debido
a esto, algunos procesos bioquimicos y metabolicos
se encuentran con frecuencia alterados. La sobreex-
presion de la enzima superdxido dismutasa (SOD)
participaen el aumento del estrés oxidativo encontra-
do en pacientes con SD!. Relacionado a esto se ha
demostrado previamente hiperuricemia®* y unincre-
mento de la peroxidacion lipidica® en SD. Curiosa-
mente, estos trastornos metabodlicos no se han
relacionado con un aumento en el riesgo de artritis
gotosa 0 aterosclerosis, respectivamente®™’. En este
informe presentamos un paciente con SD y gota
tofaceaasociadaaosteolisis severaen e pieizquierdo.

Informe

Hombre de 35 afios con SD que se presenta con
cuadro de tres afos de evolucion consistente en do-
lor, edema y eritema en el quinto dedo del pie iz-
quierdo. El cuadro era caracterizado por episodios
de exacerbacion y remision. Luego de un afio desa-
rroll 6 igualmente signos inflamatorios en el primer
dedo del mismo pie. No tiene otros sintomas asocia-
dos ni otros antecedentes de importancia.

En la evaluacién se encontro dactilitis del quinto
dedo y artritis de la primera articulacién metatarso-
falédngica, con nédulos subcutaneos adyacentes al
maléolo lateral izquierdo (Figural). Los paraclinicos
mostraron elevacion de la velocidad de eritrosedi-
mentacioén y proteina C reactiva. El hemogramay la
funcion renal fueron normales. En laradiografiadel
pie se encontré severa osteolisis en las falanges del
quinto dedo y en la cabeza del primer metatarsiano
(Figura 2). Este hallazgo motivo la realizacion de
gamagrafia 6sea y valoracion por oncologia
ortopédica, con el objetivo de descartar patologia
tumoral. Una vez descartado esta posibilidad, se
encontrd acido arico elevado (9mg/dL) y factor
reumatoide positivo (24 U/mL). El andlisis por luz
polarizadadel liquido aspirado de uno delosnodul os
subcutaneos del pie izquierdo revel6 cristales de
acido urico, con lo cual se comprobo el diagndstico

Figura 1. Obsérvese la severidad del compromi-
so clinico que predomina en el quinto dedo del pie
izquierdo (dactilitis).

Figura 2. Osteolisis severa de las falanges del
guinto dedo y la cabeza del primer metatarsiano.

de gota. Curiosamente, en laradiografia del pie de-
recho se aprecian erosiones en la segunda articula-
cion metatarsofalangica a pesar que el paciente no
ha referido ningun sintoma en este lugar (Figura 3).

L uego de un mes de tratamiento con alopurinol y
colchicinase hanotado mejoriaclinicay unareduc-
cioén en el nivel de &cido Urico a 5,8 mg/dL.

Discusién
A pesar quelagotay el SD son patologias relati-

vamente frecuentes en la poblacion general, estein-
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Figura 3. Nétese el compromiso erosivo en la se-
gunda articulacion metatarsofalangica del pie de-
recho, el cual llama la atencion dado que el paciente
nunca ha referido ningun tipo de sintomatologia en
esta region.

forme hace parte de los pocos casos publicados en
el queseasocialagotay el SD. En este caso preten-
demos resaltar al menos dos aspectos interesantes:
larelacion poco frecuente de gotay SD, asi como la
presentacion misma de la enfermedad.

Aungue lahiperuricemiaesunacaracteristicafre-
cuente en los pacientes con SD, sblo una escasa pro-
porcion de pacientes desarrollan finalmente gota. La
causa de esto no es clara. El desarrollo delagotaen
estos paci entes se haintentado explicar mediante una
disminucion en la excrecion renal de acido Urico o
en otros casos, como consecuencia de un defecto
metabdlico especifico por laalteracion delaenzima
hipoxantina-guanina fosforribosil transferasa
(HPRT)2-%, enzima que cataliza un paso fundamen-
tal en el metabolismo delaxantinay guaninay cuya
deficienciase asociacon hiperuricemial®. Otro estu-
dio! relacion6 la disminucion en el nivel de
haptoglobina con disfuncién renal e hipoexcrecion
renal de &cido Urico en el desarrollo de gota en pa-
cientes con SD.

Debido a que los escasos informes de gotay SD
corresponden predominantemente a pacientes de
sexo masculino, en los que adicionalmente se ha
demostrado un mayor nivel de acido Urico respecto
pacientes con SD de sexo femenino (46% frente a
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25% por encima del valor promedio normal,
P<0,01)’, se podria sugerir que el desarrollo de gota
en estos pacientes se debe simplemente a un nivel
de &cido Urico més alto. No obstante, hasta ahorano
se ha demostrado una alteracion especifica que ex-
plique de forma satisfactoria el desarrollo de gotaen
todos | os casos.

Respecto a la forma de presentacion de la enfer-
medad en este caso encontramos a menos dos co-
sas |lamativas. EI compromiso articular inicio en las
articulacionesinterfalédngicas del quinto dedo del pie
izquierdo y luego de varios meses se desarroll6 en
el primer metatarsiano del mismo pie. Esto esintere-
sante porque el inicio de laenfermedad en el quinto
dedo esinusual. Adicionalmente, el grado del com-
promiso hallevado al desarrollo de osteolisis severa
con pérdida casi completa del tejido 0seo en esta
area. La magnitud de este compromiso ha sido tal
gue incluso se considerd inicialmente |a posibilidad
de un cuadro neoplésico, situacion que motivo un
retraso importante en el diagndstico correcto.

En conclusion, hemos presentado un caso poco
usual de asociacion entre SD y gota. Este caso se
caracterizé por un retraso considerable en el diag-
néstico, lo cual fue motivado en parte por la pobre
frecuencia de esta asociacion, asi como por la
ubicaciony severidad del compromiso inicial, que
obligo6 a descartar patol ogia neoplasicaen primera
instancia. A pesar de que la hiperuricemia es una
alteracion metabdlica frecuente en el SD, el desa-
rrollo de gota no lo es y la explicacién fisiopato-
l6gica de esto no es clara. Por tanto, se requieren
estudios adicionales que permitan clarificar la co-
rrelacion entre hiperuricemiay SD, especialmente
en lo referente al desarrollo de gota en este tipo de
pacientes.
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