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Resumen

Objetivo: La enfermedad de Caffey o hiperostosis cor-
tical infantil es una enfermedad rara que afecta uno o més
huesos en los primeros meses de vida y debido a su baja inci-
dencia estd subdiagnosticada, y por tanto se aplican procedi-
mientos invasivos innecesarios en su estudio y tratamiento. Se
presenta un caso clinico atipico de enfermedad de Caffey en
una paciente mayor de 1 afio de edad y su resolucioén.

Caso clinico: FEl servicio de Cirugia Maxilofacial del
Hospital Provincial Pediatrico Eduardo Agramonte Pifia de
Camagiiey, Cuba, atiende a una nifia de 1 afio y 10 meses que
se encontraba hospitalizada por presentar una inflamacién

alarmante en la region facial y cervical precedida de un cua-
dro febril y dificultad para alimentarse. Se indicaron los estu-
dios apropiados, cuyos resultados, junto a las caracteristicas
clinicas, permitieron diagnosticar la enfermedad de Caffey.
Aunque sea una enfermedad rara, es importante estudiarla
para realizar un correcto andlisis de cada caso y diferenciarla
de otras enfermedades que requieren de conductas terapéuti-
cas agresivas.

Palabras Claves: Cortical d6sea, diagnéstico clinico,
enfermedad de los huesos, enfermedad infantil, hiperostosis
cortical infantil.

Abstract

Aim: Caffey’s disease or infantile cortical hyperostosis
is a rare disease that dffects one or more bones in the first
months of life and due to its low incidence, it is underdiag-
nosed, and therefore unnecessary invasive procedures are
applied in its study and treatment. An atypical clinical case
of Caffey’s disease in a patient older than 1 year and its reso-
lution is presented.

Case report: The Maxillofacial Surgery service of the
Eduardo Agramonte Pifia Provincial Pediatric Hospital in
Camagiiey, Cuba, takes the case of a 1 year and 10-month-old

female patient who was hospitalized for an alarming inflam-
mation in the facial and cervical region, preceded by a fever
and difficulty to eat. The appropriate studies were indicated,
which results, together with the clinical characteristics, al-
lowed the diagnosis of Caffey’s disease. Although it is a rare
entity, it is important to study it to carry out a correct analysis
of each case and differentiate it from other diseases that re-
quire aggressive therapeutic behaviors.

Keywords: Bone disease, childhood disease, clinical di-
agnosis, cortical bone, infantile cortical hyperostosis.

Introduccion

La enfermedad de Caffey o hiperostosis cortical
infantil (HCI), fue reportada por primera vez por
Roske en 1930 y descrita por Caffey y Silverman en
1945.'2 Es un trastorno dseo autolimitado caracteri-
zado por la presencia de fiebre, irritabilidad, inflama-
cion de los tejidos blandos y engrosamiento cortical
de uno o mas huesos.>®

La HCI puede presentarse en su forma clasica in-
fantil o en la forma prenatal. Esta tiltima es la menos
frecuente®$, aparece antes de las 35 semanas de edad
gestacional y puede ser fatal debido a la prematuri-
dad. El curso natural de la enfermedad, el nimero
de casos y la fisiopatologia de la enfermedad estan
aun bajo investigacion.” La variante infantil es fre-
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cuente en lactantes antes del quinto mes de vida y su
periodo de resolucion en los dos primeros afios,? sin
preferencia de sexo ni grupo étnico.! Se desconoce
su prevalencia exacta ya que se resuelve espontanea-
mente, elemento que favorece el subdiagnéstico de
la enfermedad.? Su incidencia es de 48/100.000 y se
considera fluctuante e influenciada por efectos am-
bientales.??

La etiologia exacta de la HCI se desconoce en la
actualidad, aunque existen varias teorias, entre las
que se incluyen infecciones, alteraciones inmunol6-
gicas y anomalias genéticas.? Se ha planteado su rela-
cién con la herencia autosémica dominante asociada
a deficiencias en un tipo especifico de gen (COLIAL,
17g21) que codifica la cadena alfa-1 del coldgeno
tipo I, y esto genera dudas sobre el posible vinculo
de esta entidad a una colagenopatia, porque este es
el gen responsable de patologia como la osteogénesis
imperfecta o el sindrome Ehlers-Danlos.®8

La forma clasica o infantil leve rara vez ocurre
después del primer afio de edad,? se presenta gene-
ralmente con afectacion asimétrica y la zona mas re-
currente es la mandibula (70-90% de los casos), 1o
que puede ser empleado como criterio diagnostico.®
La fase aguda tiene una duracién aproximada de en-
tre una y dos semanas y la mayoria de los pacientes
presentan fiebre e irritabilidad, otras caracteristicas
clinicas son palidez, seudoparélisis dolorosa y pleu-
resia.>" En la mitad de los casos existe afectacion
clavicular, y en un 20-30% se produce la afectacion
de costillas y escapulas.® En una fase posterior se
observan cambios radioldgicos determinados por
una reaccioén subperiéstica con deformidades secun-
darias.>®!! Las pruebas de laboratorio no son espe-
cificas para diagnosticar la enfermedad.* No se en-
cuentran indicios serol6gicos de infecciones virales y
bacterianas.*!! El estudio histopatolégico define una
reaccion proliferativa del periostio de tipo inflamato-
rio, con lesiones inflamatorias de musculos y tejidos
blandos vecinos. La piel y el tejido celular subcuta-
neo son normales."

El diagnéstico de enfermedad de Caffey es facil
cuando la afectacion es multifocal y asimétrica.!t
La enfermedad de Caffey es una enfermedad auto-
limitada y es posible que no necesite ninguna inter-
vencion,® sin embargo, los AINES podrian utilizarse
en casos sintomaticos.>!'? El tiempo de resolucién
puede variar entre semanas y afios, y en este periodo
puede modificarse la zona inflamatoria. Se registra-
ron algunos casos raros de recurrencia en la adoles-
cencia y la edad adulta.?

La identificacién oportuna de esta rara pero im-
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portante enfermedad puede prevenir retrasos en el
diagnéstico o el uso prolongado de antibiéticos.?

El objetivo de este articulo es presentar las carac-
teristicas clinicas-radiogréficas de un caso atipico de
la enfermedad de Caffey.

Caso clinico

Se solicit6 una interconsulta al servicio de Ciru-
gia Maxilofacial del Hospital Provincial Pediatrico
Eduardo Agramonte Pifia de Camagiiey, Cuba, por el
servicio de Pediatria para evaluar una paciente de 1
afio y 10 meses de edad y sexo femenino que cumplia
su segundo dia de estancia hospitalaria por presentar
fiebre con valores superiores a 38 grados, irritabili-
dad y dificultad para alimentarse. E1 médico a car-
go informé sobre la administracién de antipiréticos
orales y la aparicion de una inflamacién en la regién
cérvico-facial izquierda en las dltimas 24 horas.

Los autores contaron con el consentimiento infor-
mado por escrito de los padres para realizar los pro-
cedimientos diagnosticos y terapéuticos necesarios
como asi también para la publicacion del caso y el
uso de fotografias.

Al examen fisico se constaté tumefaccion indu-
rada en la regién submandibular y retromandibular
izquierda con extensién cervical y la zona afectada
se encontrd con alteraciones en la coloracién (fig. 1).
El estudio radiologico de la proyeccién anteroposte-
rior de crdneo mostré engrosamiento cortical a nivel
del &ngulo y rama ascendente mandibular izquierda
(fig. 2). El estudio de laboratorio resultante registrd
leucocitosis leve y aumento de los niveles de fosfa-
tasa alcalina y proteina C reactiva. El hematocrito se
hall6 en valores inferiores al rango normal.

Una vez planteada la impresién diagnéstica de en-
fermedad de Caffey se decide mantener con ibupro-

Figura 1. Tumefaccion en regidon submandibular y retroman-
dibular izquierda con extension cervical. La zona se muestra
con cambios en la coloracidn. La publicacion de la imagen fue
autorizada por los padres.
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Figura 2. Vista anteroposterior de craneo: se observa engro-
samiento cortical en dangulo mandibular y rama ascendente
(lado izquierdo).

feno 5 ml cada 8 horas via oral. La paciente egresa
del centro 48 horas después, al constatar una mejoria
notoria del estado general. Se continué la evaluacién
en consulta externa y a las seis semanas se encontr6
remision del proceso inflamatorio en casi su totalidad
(fig. 3). El aspecto normal de la regién facial se recu-
pero a los 4 meses.

Figura 3. Imagen clinica de la paciente a las 4 semanas de
iniciados los sintomas que muestra la regresion parcial del
proceso inflamatorio. La publicacidn de la imagen fue autori-
zada por los padres.

Discusion

La enfermedad de Caffey puede presentarse en
dos formas: una forma infantil leve (clasica) y la
forma prenatal grave.® Esta ultima se considera una
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variante poco comun y es probable que sea una pato-
logia completamente separada.*

La forma clésica es un proceso autolimitado, casi
exclusivo de lactantes, aunque se ha descrito en nifios
mayores. Puede seguir un curso recidivante que fina-
liza antes de los tres afios.® El comienzo tiene un pro-
medio de edad que se sitda entre el mes y los dos me-
ses de vida, aunque se han descrito casos neonatales y
otros mas tardios, pero casi siempre de inicio anterior
a los cinco o seis meses de edad.?® El caso de la pa-
ciente presentado en el trabajo super6 el afio de edad.

El desarrollo de la HCI puede ser esporadico o
transmitirse por herencia autosémica dominante
mediante penetrancia incompleta.®® Los casos de
afectacién familiar se asocian con una mutacion sin
sentido del gen COL1A1 (3040C a T) en el cromo-
soma 17921 que da como resultado una sustitucién
de arginina por cisteina (R836C) en la triple hélice
de la cadena alfa-1 del colageno tipo 1.2% El colage-
no tipo 1 es fundamental en la mineralizacién 6sea
y representa aproximadamente la décima parte de la
matriz 6sea, proporciona fuerza e interactda con las
proteinas para formar la matriz extracelular necesa-
ria para el funcionamiento celular.? Se teoriza en la
patogenia un fenéomeno de hipoxia, necrosis local y
reaccion subperidstica sin precisar con exactitud los
desencadenantes.® El dafio hipéxico del periostio,
resultante de defectos hereditarios de las arteriolas,
conlleva a la proliferacién de células subperiosticas y
fibrosis de la médula 6sea que origina un proceso de
hematopoyesis extramedular hepatica e hipertensién
portal.t3

La enfermedad de Caffey suele presentar una
triada de signos, sintomas e imagen radiografica.?
La forma de presentacién mas habitual se caracte-
riza por inflamacion dolorosa en el tejido blando su-
prayacente al hueso afectado que suele preceder al
engrosamiento cortical, irritabilidad, fiebre sin claro
foco, dificultad para alimentarse y dolor en lactan-
tes.>®8 Segtin Kirby,? estas inflamaciones se vuelven
duras y fijadas al hueso y también pueden ser rojas y
dolorosas, en contraposicion a lo planteado por Refai
et al.® que aseveran que la hinchazén se presenta sin
enrojecimiento ni calor. En el caso clinico del pre-
sente trabajo pudo observarse la region afectada en-
rojecida. En ese sentido se puede acordar con Tilva
et al.* cuando plantean que la HCI puede presentarse
con signos clinicos inconsistentes que se asemejan
a los de la osteomielitis, por lo que es fundamental
tener un alto grado de sospecha.

El sitio afectado mas comun segtin su orden es la
mandibula, escapula, clavicula y los huesos largos.>?
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Existen reportes de pardélisis del nervio facial y en
caso de dolor intenso puede presentarse pseudopa-
ralisis y hallazgos clinicos raros, como obstruccién
nasal, proptosis y disfagia.®

Si bien la radiografia no es concluyente para la
enfermedad, se considera el estudio mas valioso para
excluir los diagnosticos diferenciales importantes y
debe ser la modalidad principal de investigacién y
seguimiento.*® Un rasgo caracteristico es el engro-
samiento cortical gradual y la nueva formacién de
hueso cortical debajo de las regiones de inflamacién
de los tejidos blandos que estan afectados.>8 La re-
sonancia magnética es mas especifica sobre las reac-
ciones de los tejidos blandos y el edema, y permite
excluir procesos sépticos y tumores.® Los cambios
tardan entre 15y 20 dias en aparecer en las radiogra-
fias, lo que dificulta el diagnostico de la HCI en las
primeras etapas.’

No existe una prueba de laboratorio especifica
para diagnosticar la HCI, pero se avala el compo-
nente inflamatorio al presentarse con leucocitosis,
aumento de la velocidad de sedimentacién globular
(ESR) y fosfatasa alcalina (ALP).2 La histologia de
la HCI evoluciona segun la fase de la enfermedad,
desde alteraciones limitadas al periostio hasta la for-
macién de hueso nuevo.?

Serealiza el diagnostico diferencial para descartar
neoplasias malignas, hipervitaminosis A, hipoparati-
roidismo, parotiditis, osteomielitis, administracién
de prostaglandinas, sarcoma de Ewing, escorbuto u
otros defectos en la sintesis de colageno.?® Lee et
al.*reportan un caso de un nifio de 8 meses con re-
accién peridstica extensa en huesos largos por abuso
infantil que fue considerado inicialmente como HCI.

El diagnoéstico de la paciente del presente estudio
se baso en la presencia de fiebre e irritabilidad, la ins-
tauracion del edema, las caracteristicas radiograficas
y las pruebas de laboratorio alteradas. La edad de la
paciente no contribuy6 en gran medida a orientar el
diagnéstico, ya que segtn Kirby et al.'? es rara esta
enfermedad después del primer afio. De igual forma
la presencia de enrojecimiento en la regién afectada
no es frecuente segtn la literatura.

No existe ningtn tratamiento especifico contra la
enfermedad.” Se pueden indicar antiinflamatorios no
esteroideos o corticoterapia para garantizar el alivio
del dolor.”! En el trabajo de Campafia et al.” se pre-
sentan tres casos que fueron tratados con cefalospo-
rinas de tercera generacion sin cambios en el curso
clinico ni humoral. En el caso de esta paciente no se
emplearon antimicrobianos y su evolucién fue favo-
rable. El conocimiento de la existencia de esta rara
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afeccion y su perfil clinico-radiolégico tipico prote-
gera al paciente de ser sometido a multiples investi-
gaciones y tratamientos invasivos innecesarios.'®
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