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RESUMEN

La esclerosis sistémica juvenil (ES]) es una enfermedad rara del
tejido conectivo, de origen desconocido, caracterizado por
aumento del depdsito de coligeno que produce fibrosis y dege-
neracién de la piel y de 6rganos internos. Sin embargo, la afecta-
cién del sistema nervioso central que incluye convulsiones es poco
prevalente. La variante juvenil corresponde a menos 10% de casos
de esclerosis sistémica (ES), con una incidencia anual 0.27 a 1 por
millén de nifios en Europa y EEU. La edad promedio de inicio es
8 a 10.5 afios. Aunque la incidencia es baja, describimos un caso
raro de una nifia de 14 afios con ES] que mostrd afectacion del sis-
tema nervioso central.

ABSTRACT

Adult Still's disease (ASD) is a rare medical condition with rare

Juvenile systemic sclerosis (JSS) is a rare connective tissue disease

of unknown origin, characterized by increased collagen deposition

that causes fibrosis and degeneration of the skin and internal organs.
However, involvement of the central nervous system, including sei-
zures, is rare. The juvenile variant accounts for less than 10% of sys-
temic sclerosis (SSc) cases, with an annual incidence of 0.27 to 1 per
million children in Europe and the USA. The average age of onset

is 8 to 10.5 years Although the incidence is low, we describe a rare

case of a 14-year-old girl with JSS who exhibited central nervous

system involvement.
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INTRODUCCION

La esclerosis sistémica juvenil (ES]) es una enfer-
medad rara del tejido conectivo de origen descono-
cido caracterizado por aumento del depdsito de coli-
geno que produce fibrosis y degeneracion de la piel
y 6rganos internos.! La variante juvenil corresponde
a menos del 10% de casos de esclerosis sistémica
(ES), la incidencia anual va de 0.27 a 1 por millén
de nifios en Europa y Estados Unidos. La edad pro-
medio de inicio es 8 a 10.5 afios2? Afecta 4 veces
miés a las mujeres que a los hombres* La presenta-
cién clinica mds comun es la esclerodactilia, otras
manifestaciones de la enfermedad incluyen fend-
meno de Raynaud, telangiectasia, calcinosis, mio-
sitis, artritis, tenosinovitis, falla renal, dismotilidad
esofdgica, fibrosis pulmonar, falla cardiaca y convul-
siones>® La afectacién del sistema nervioso central
(SNC) se produce en < 5%, se caracteriza por con-
vulsiones, alteraciones cognitivas, infartos, isque-
mias transitorias (15%), y afectacién del sistema ner-
vioso periférico (SNP) en un 20% con disminucién
de la sensibilidad en las dreas de afectacién cutinea,
neuralgia trigémino y sindrome de tdnel carpiano.
Pueden existir sintomas neuropsiquidtricos como
depresion y ansiedad?

A continuacidén, describimos el caso de una nifia de
14 afios con ESJ que mostrd afectacién del sistema
nervioso central.

REPORTE CASO

Paciente femenina de 45 afios de edad, oriunda de
MonPaciente adolescente femenino de 14 afios, con
antecedente de retraso especifico del lenguaje durante la
nifiez, por lo que recibi6 terapia de lenguaje por 3 afios
e hipoparatiroidismo idiopitico en tratamiento con car-
bonato de calcio y vitamina D. El cuadro clinico de la
paciente inicié con parestesias en sus dedos al realizar
actividades de la vida diaria. Presentando en su evolucién
fenémeno de Raynaud en manos, sensacién de reflujo
con liquidos y sdlidos, asi como disnea de medianos
esfuerzos. Al examen fisico se evidencié esclerosis grado
II en metacarpos, cara y torax, esclerodermia a nivel de
térax anterior de 3x3 cm, fenémeno de Raynaud intenso
en manos y pies fase ciandtica y eritematosa. Se reali-
zaron estudios complementarios reportando anticuerpo
anti SCL-70 negativo, anticuerpo antinuclear negativo,
y resto de estudios dentro de la normalidad.

Paciente con datos clinicos de ESJ, con base a los criterios
PRES / ACR / EULAR 2007 cumpliendo criterio mayor
de esclerosis de la piel proximal a articulaciones metacar-
pofaléngicas y metatarsofaléngicas. Asi como criterios
menores: disfagia, fenémeno de Raynaud, hipertensién
pulmonar, fibrosis pulmonar en tomografia de alta reso-
lucién pulmonar y neuropatia periférica. Con escala de
Rodnan 11 puntos y escala de gravedad ESJ de 6 puntos.
Se inici6 inmunomodulacién con hidroxicloroquina 200
mg cada 24 horas, nifedipina 10 mg cada 24 horas, pos-
teriormente a PPD negativo y dos dosis de vacuna contra
COVID-19 se inicié inmunosupresion a base de ciclofos-
famida 750 mg/m2/mes y prednisona 2 mg/kilogramo/
dia con descenso progresivo hasta suspender a los 6 meses,
asi como terapia de mantenimiento con metotrexate.

Un afio después del diagndstico inicial la paciente pre-
sent6 una crisis ténico-clénica generalizada, de aproxi-
madamente 1 minuto de duracién, acompafiado de grito
ictal y supraversion de la mirada. Al examen fisico no
existen signos de focalidad o deterioro neurolégico. Se
evidencid punta y polipunta-onda lenta generalizadas en
el electroencefalograma. Se realizé el diagnéstico de epi-
lepsia generalizada y se inicié tratamiento con monote-
rapia con firmaco antiepiléptico (FAE) a base de leveti-
racetam (35 miligramos/kilogramos/dia). Se realiz6 una
resonancia magnética con espectroscopia, la cual mostréd
disminucién de volumen de hipocampos especialmente
del lado izquierdo donde se observaron alteracién de la
arquitectura interna a nivel de la cabeza y disminucién
de los valores de N-acetilaspartato (NAA) en la cabeza
hipocampal izquierda, que corresponde a disminucion de
la poblacién neuronal y alteracién de la membrana neu-
ronal. Con la monoterapia instaurada se logré el control
adecuado de las crisis clinicas y eléctricas, con trazados
normales en electroencefalograma en los tlltimos 2 afios.
Ademis, por problemas de memoria, se realizé una valo-
racion psicopedagdgica revelando un coeficiente intelec-
tual normal (CI 80).

Al afio de seguimiento debido a disnea de pequefios
esfuerzos, tomografia de térax de alta resolucion con
presencia de bandas parenquimatosas, engrosamientos
septales, patron reticular bilateral y bronquiectasias, se
decidié inicio de fsioterapia respiratoria y cambio a
micofenolato por progresién de afectacién pulmonar,
obteniéndose una puntuacién J4S de 1 punto dado el
fendmeno de Raynaud, por lo que se decide continuar
con el tratamiento a base de micofenolato 1 gramo cada
12 horas, hidroxicloroquina 200 mg cada dia y nifedipina
10 mg cada dia.
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DISCUSION

La ESJ es una enfermedad rara, que se caracteriza por
fendmeno de Raynaud (90-95%), afectacién difusa de
la piel y una microvasculopatia que lleva a disfuncién
progresiva del eséfago, pulmones, corazén, rifiones.!®

Se ha propuesto varias teorias de la patogénesis de
ESJ, los hallazgos clinicos y de laboratorio soportan
la hipétesis de que la vasculatura es el objetivo prin-
cipal de la enfermedad. La permeabilidad vascular
aumentada debido al dafio de las células endoteliales
estd asociada con la infiltracién de células mononu-
cleares, llevando a engrosamiento de la intima vas-
cular, inflamacién perivascular y estrechamiento de
los vasos. Gradualmente las pequefias arterias pierden
su elasticidad y la media y adventicia se vuelven fibr6-
ticas y mds propensas a oclusién. Este proceso se exa-
cerba por procesos trombéticos producidos por la acti-
vacién de plaquetas. La pérdida de arterias y capilares
se observa en varios érganos, y la sobreexpresion de
agentes proangiogénicos (VEGEF, IL8, FGF) y antian-
giogénicos se ha documentado en estos pacientes.'-'?
Estudios recientes que usan RM y PET identifica
hiperintensidades de la sustancia blanca en ireas de
interfase, con zonas de hipoperfusién en mis 50% de
los pacientes con ESJ asintomaticos, apoyando la hipé-
tesis de la fisiopatologia de la enfermedad?!*

La afectacién del sistema nervioso central (SNC) y del
sistema nervioso periférico (SNP), se reportan menor
al 5%, y los pacientes con anticuerpos positivos anti
U1RNP o anti SCL-70 tienen mayor riesgo de desarro-
llar estas complicaciones neurolégicas. El tratamiento
de la afectacion neuroldgicas varia de caso en caso, sin
embargo, los corticoides y ciclofosfamida fueron pres-
critas en casos severos y convulsiones de dificil control
generalmente requieren medicacién inmunosupre-
sora.!” Nuestra paciente presenta afectacién del SNC
con convulsiones generalizadas, con buena respuesta
FAE e inmunosupresor.

Afectaciéon pulmonar, puede ir desde asintomiticos o
presentarse con disnea y tos. Nuestra paciente presentd
disnea de medianos esfuerzos con signos discretos de
fibrosis pulmonar.

Disfuncion esofigica ocurre en la mayoria de los

pacientes, es la causa principal de morbilidad gastroin-
testinal en los nifios, nuestra paciente presenta disfagia.
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CONCLUSIONES

Las manifestaciones neuroldgicas de la ES] son inusuales,
la deteccién temprana y el tratamiento inmusupresor
adecuado evita incremento de la morbilidad y morta-
lidad de los pacientes pedidtricos. En nifios y adoles-
centes con ESJ el manejo multidisciplinario y trabajo en
equipo mejora la calidad de vida.
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