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Resumen

Introduccion. La enfermedad de Erdheim Chester es un trastorno infrecuente, de etiologia no clara y edad
de presentacion variable, que se caracteriza por la proliferacién anormal de histiocitos no Langerhans. Puede
presentarse de forma asintomatica, con manifestaciones locales o como complicaciones sistémicas. El diagnéstico
se basa en las condiciones clinicas del paciente, estudios imagenoldgicos y el estudio anatomopatoldgico, mediante
el cual se confirma la enfermedad.

Caso clinico. Paciente masculino con una lesién litica en el séptimo arco costal, inicialmente asintomatico y
posteriormente con dolor toracico persistente. Se realiz6 reseccion y reconstruccion de la pared toracica, con
resolucién de la sintomatologia y adecuada evolucién posoperatoria. El resultado de la patologia confirmé el
diagnostico de enfermedad de Erdheim Chester.

Discusion. Se presenta el caso de un paciente con compromiso costal y fractura patolégica como localizacién y
manifestacion inusual de la enfermedad de Erdheim Chester, tratado quirtrgicamente de forma adecuada, y sin
aparicién de recidiva. Debido a la diversidad de sintomas que pueden presentary a la afectacion de multiples drganos,
ademas de los estudios imagenoldgicos, la clinica debe orientar los exdmenes complementarios, como electro o
ecocardiograma, resonancia nuclear magnética, o angioTAC. En los pacientes asintomaticos se ha recomendado
un manejo expectante y en los sintomaticos el tratamiento médico con glucocorticoides, inhibidores de BRAF e
interferon alfa. El papel de la cirugia no ha sido estudiado a profundidad.
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Abstract

Introduction. Erdheim Chester disease is a rare disorder of unclear etiology and variable age of presentation,
characterized by abnormal proliferation of non-Langerhans histiocytes. It can present asymptomatic, with local
manifestations or as systemic complications. The diagnosis is based on the clinical conditions of the patient, imaging
studies, and the pathological study, through which the disease is confirmed.

Clinical case. A male patient with a lytic lesion in the seventh costal arch, initially asymptomatic and later with
persistent chest pain, underwent resection and reconstruction of the chest wall, with resolution of the symptoms
and adequate postoperative evolution. The pathology report confirmed the diagnosis of Erdheim Chester’s disease.

Discussion. The case of a patient with rib involvement and pathological fracture is presented as an unusual location
and manifestation of Erdheim Chester’s disease, treated surgically appropriately, and without recurrence. Due to
the diversity of symptoms that they can present and the involvement of multiple organs, in addition to imaging
studies, the clinic should direct complementary tests such as electrocardiogram or echocardiogram, magnetic
resonance imaging, or CT angiography. Expectant management has been recommended in asymptomatic patients,
and medical treatment with glucocorticoids, BRAF inhibitors, and interferon alfa in symptomatic patients. The role

of surgery has not been studied in depth.
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Introduccién

La enfermedad de Erdheim Chester, una histio-
citosis de células no Langerhans, es un trastorno
poco comun, que afecta principalmente a hombres
entre la quinta y la séptima década de la vida *. El
primer caso descrito fue en 1930 por Jakob Erd-
heim y William Chester. Hasta el 2014 se habian
reportado en la literatura aproximadamente 500
casos *

Su fisiopatologia es poco clara, no se han en-
contrado marcadores genéticos que predispon-
gan a la enfermedad, ni procesos infecciosos que
lo generen, sin embargo, el desarrollo de la en-
fermedad se ha relacionado con la proliferacién
exagerada de las células T 2 Se ha incluido en un
grupo raro de neoplasias mieloides inflamato-
rias, las cuales se caracterizan por mutaciones en
la via de sefializacién regulada por las quinasas,
y que involucra el gen BRAF3.

Las manifestaciones clinicas de este trastor-
no son heterogéneas, desde pacientes asinto-
maticos, hasta la presentacién de compromiso
multiorganico *. La afecciéon 6sea es la principal
manifestacidn clinica, presente hastaen el 75 %
de los pacientes, que generalmente se localiza a
nivel de las diafisis de huesos largos, de forma si-
métrica y bilateral. Puede tener manifestaciones

extradseas como exoftalmos, diabetes insipida,
enfermedad pulmonar intersticial, compromiso
adrenal bilateral, fibrosis retroperitoneal, insufi-
ciencia renal, infiltracion testicular y compromi-
so del sistema nervioso central y cardiovascular
*. Por sus multiples formas de presentacion el
diagnéstico es un reto, sin embargo, la combi-
nacién de manifestaciones clinicas, los hallazgos
imagenoldgicos y la histopatologia permiten con-
firmar la enfermedad.

De acuerdo con el compromiso del paciente
se debe seleccionar la imagen que ayude a es-
trechar el espectro diagnoéstico diferencial. La
radiografia de térax y la gammagrafia 6sea son
utiles cuando existe compromiso dseo de las
extremidades, mientras que la tomografia y la
resonancia magnética son los examenes de elec-
ci6én en la regién toracoabdominal. La ecogra-
fia 0 imagenes nucleares pueden ser exdmenes
complementarios °. La tomografia por emision
de positrones (PET-TC, por sus siglas en inglés) es
util tanto para el diagndstico como para el segui-
miento, y permite ademas determinar la extension
de la enfermedad ©. La histopatologia es el examen
confirmatorio del diagnéstico y en ella se obser-
van infiltrados histiocitarios granulomatosos y
polimorficos o fibrosis xantogranulomatosa con
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tinciones de inmunohistoquimica CD68-positiva
y CD1a-negativa 78,

El objetivo de este articulo fue presentar el
caso de un paciente de 59 afios con una lesién
litica en el séptimo arco costal, en quien se reali-
z0 reseccidn quirurgica con reconstruccion de la
pared, confirmandose histolégicamente el diag-
nostico de la enfermedad de Erdheim Chester. Se
realiza una revision de la literatura.

Caso clinico

Paciente masculino de 59 afios de edad, con ante-
cedente de hipertension arterial, hipertrigliceri-
demia y aterosclerosis calcificada con prueba de
perfusién miocardica negativa para isquemia. Fue
valorado en la clinica CardioVID, en Medellin,
Colombia, por dolor toracico izquierdo de tres
meses de evolucion, se realiz6 una tomografia de
térax, observando una lesion litica de borde escle-
roso de 13 x 6 mm, localizada en la cara lateral del
séptimo arco costal izquierdo, con engrosamiento
del espacio pleural y ruptura de la cortical medial
y lateral, sin masa sé6lida acompafante (figura 1).
La biopsia por puncién guiada por tomografia
fue negativa para malignidad y se descartaron
lesiones metastasicas, por lo que inicialmente se
decidid realizar seguimiento tomografico anual.
Posteriormente el paciente presenté aumento
progresivo del dolor toracico, asociado a limita-
cion funcional, sin cambios imagenolégicos de la
masa, pero con apariciéon de una fractura patoldgi-
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caasociadaalalesidn, porlo que se llevoé a cirugia.
Mediante una incisién en piel sobre el séptimo
arco costal, se identificé una lesién de aproxima-
damente 1,5 cm, que abombaba la cortical, sin
infiltracion de los tejidos adyacentes. Se resec6
lalesidn y el séptimo arco costal, preservando un
margen anterior y posterior de 3 cm, para poste-
riormente reconstruir la pared toracica con una
barra de titanio y una malla de polipropileno, para
evitar el riesgo de herniacion pulmonar. Se verifico
la adecuada expansioén pulmonar y se realizé el
cierre muscular por planos. No hubo complica-
ciones y el posoperatorio transcurrié de forma
adecuada. Las radiografias de térax de control no
mostraron hallazgos patologicos ni recidiva de la
enfermedad (figura 2).

El resultado de patologia informé una lesién
intramedular bien delimitada, constituida por
abundantes histiocitos vacuolados con ntcleos
redondos y algunas células multinucleadas gigan-
tes, rodeado de escasos cristales de colesterol con
focos de fibrosis estromal circundantes y signos
de reabsorcién y remodelacién 6sea, ademas de
un discreto infiltrado mononuclear. Estos cambios
correspondieron a un desorden xantogranuloma-
toso infiltrativo compatible con la enfermedad de
Erdheim Chester. Las pruebas de inmunohistoqui-
mica CD68 positiva, CD163, CD1A y CK negativas,
confirmaron el diagndstico. Después de 2 afios de
seguimiento el paciente estd asintomatico y los
controles radioldgicos son normales (Figura 3).

Figura 1. Corte axial de la tomografia en la que se observa la lesion litica en el séptimo arco costal (flecha verde).
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Figura 2. Radiografia anteroposterior y lateral de térax al primer dia postoperatorio

Figura 3. Radiografia de térax normal al segundo afio de control posoperatorio.

Discusion
La enfermedad de Erdheim Chester es una patolo-
gia poco comtn, que corresponde a menos del
1 % delas neoplasias de tejidos blandos y ganglios
linfaticos’. Se caracteriza por la acumulacién de
macrofagos espumosos, inflamacién crénica y
fibrosis. En 2016 la Organizacién Mundial de la
Salud la clasificé como una neoplasia hematopoyé-
tica de origen histiocito de células no Langerhans °.
Tiene una baja prevalencia, pero su incidencia
ha aumentado en los tltimos afios, probablemente
por la mayor disponibilidad de recursos y cono-
cimiento de la enfermedad. Su presentacion es

un poco mayor en hombres que en mujeres, con
una relacién 3 a 1, y es mas frecuente en la sexta
década de la vida, lo cual coincide con el sexo y la
edad del paciente comentado. En la literatura se
han reportado algunos casos en pacientes pedia-
tricos, pero la enfermedad es menos frecuente en
los extremos de la vida°.

La presentacion clinica es inespecifica e inclu-
so puede cursar de forma asintomatica, esto hace
que su diagnostico sea dificil y frecuentemente
tardio. En cuanto a las ayudas diagnésticas, el es-
pectro imagenoldgico es amplio, y el tipo de exa-
men solicitado debe estar orientado de acuerdo
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con el compromiso del paciente. Las alteraciones
esqueléticas ocurren en el 96 % de los pacientes,
por lo tanto, se deben evaluar siempre que se sos-
peche la enfermedad. En la mayoria de los casos
el compromiso éseo ocurre en las extremidades,
principalmente en las diafisis de los huesos largos
de los miembros inferiores?®, pero también puede
comprometer otras estructuras como en el caso
de este paciente.

En la radiografia de térax se puede observar
esclerosis de la cortical como un signo inespecifi-
co. En el paciente presentado se encontré ademas
una fractura patoldgica, hallazgo inusual, que debe
ser considerado un signo de alarma, e implica la
realizacidn de estudios adicionales para buscar
exhaustivamente el diagndstico. La tomografia se
usa ampliamente, tanto para el diagnéstico como
para el seguimiento de los pacientes, dado que
permite una mejor caracterizacion de la lesién y
la toma de conductas adicionales .

El PET-TC ha sido recomendado para el estudio
de extensién de la enfermedad, para detectar el
compromiso visceral y vascular, la actividad de la
lesion y el compromiso a distancia, dado que per-
mite observar otros sitios que presenten actividad
metabdlica aumentada®'% Este examen debe rea-
lizarse en pacientes con sintomas no localizados 3.
En el caso mencionado, el paciente no presentaba
signos o sintomas de compromiso a distancia, por
lo que no fue necesario realizar estudios de exten-
sion. Se ha realizado un seguimiento estricto del
paciente y persiste asintomatico.

Debido a la diversidad de sintomas que pue-
den presentar los pacientes y a la afectacion de
multiples érganos, la clinica debe orientar otros
examenes complementarios, como electrocar-
diograma y ecocardiografia, si presenta sintomas
cardiacos; resonancia nuclear magnética (RNM)
cerebral, ante la sospecha de compromiso del
sistema nervioso central; RNM o angioTAC, si se
sospecha aortitis o compromiso vascular *. El pa-
ciente previamente descrito no presentaba este
tipo de sintomas por lo que no requirié estudios
complementarios, solo se realizé un ecocardiogra-
ma debido al dolor toracico inicial y como estudio
prequirurgico, que fue completamente normal.
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La literatura recomienda el tratamiento mé-
dico con glucocorticoides, inhibidores de BRAF
e interferdn alfa en pacientes sintomaticos, con
compromiso del sistema nervioso central y con
disfuncién organica. En los pacientes asintoma-
ticos los reportes de caso y los estudios han re-
comendado un manejo expectante. El papel de la
cirugia no ha sido evaluado a profundidad para
pacientes con enfermedad de Erdheim Chester,
reservandola Unicamente en casos donde se ob-
serva presencia de complicaciones, como dafo
valvular cardiaco *>'¢. En nuestro caso se trat6 de
un paciente sintomatico, con fractura patoldgica a
nivel costal, en quien el manejo quirdrgico logro,
no solo la mejoria completa de los sintomas, sino
la curacidn. Durante el seguimiento del paciente
no se ha evidenciado recidiva de la enfermedad.

Conclusion

La enfermedad de Erdheim Chester es una pato-
logia poco frecuente. Se presenta el caso de un
paciente con compromiso costal, localizacion
inusual de esta enfermedad, asociada a fractura
patolégica, otro hallazgo poco comun en este tipo
de anomalias.

El tratamiento quirurgico con resecciéon am-
plia de lalesién y reconstruccién con material de
titanio fue curativo, logrando remisién completa
de los sintomas y sin recidiva de la enfermedad
tras dos afios de seguimiento.

Cumplimiento de normas éticas

Consentimiento informado: Este estudio es la presen-
tacion de un caso con una revision de historia clinica
retrospectiva, y como tal, no hay necesidad de un con-
sentimiento informado.
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