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Resumen

La Pseudoartrosis Congénita de Tibia es una patologia poco comun, que forma parte
de aproximadamente del 50% de pacientes con Neurofibromatosis tipo 1, patologia
genética autosomica dominante que puede tener variantes genéticas con multiples
caracteristicas clinicas entre ellas displasias 6seas. La Pseudoartrosis Congénita de
Tibia clinicamente se presenta desde una leve deformidad angular de la tibia hasta
la no unién osea, la misma que puede estar acompanada de una alteracion en el
peroné de similares caracteristicas. Su diagnostico puede realizarse en edad prenatal
o en las primeras semanas de vida. Histolégicamente se constituye de un tejido con
proliferacion de células diferenciadas maduras que se disponen y crecen de manera
desorganizada denominado Hamartoma. Existen varios tratamientos para esta
patologia dentro de los cuales el quirtrgico con enclavado intramedular con injerto
o6seo presenta buenos resultados posoperatorios, sin embargo siempre puede existir
la posibilidad de complicaciones propias de esta patologia que pueden llevar a la
amputacion de parte de la extremidad afectada.

El objetivo de este informe es presentar un caso clinico de Pseudoartrosis congénita
de Tibia con diagnostico previo de Neurofibromatosis tipo 1, el manejo quirtrgico
con enclavado intramedular y sus resultados posoperatorios, asi como una revision
bibliografia de esta patologia poco comun.
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Pseudarthrosis Abstract

of the Tibia; Congenital Pseudoarthrosisofthe Tibiaisarare pathology, whichis partofapproximately
Neurofibromatosis 50% of patients with Neurofibromatosis type 1, autosomal dominant genetic pathology
Type 1; that may have genetic variants with multiple clinical features including bone dysplasia.
Hamartoma; Congenital Pseudoarthrosis of the Tibia clinically presents from a mild angular

Intermedullary nailing deformity of the tibia to non-union bone, which can be accompanied by an alteration
in the fibula of similar characteristics. The diagnosis can be performed in prenatal age
orinthe first weeks of life. Histologically it is constituted by a tissue with proliferation of
mature differentiated cells that are arranged and grow in a disorganized manner called
Hamartoma. There are several treatments for this pathology within which the surgical
with intramedullary nailing with bone graft presents good postoperative results,
however there may always be the possibility of complications of this pathology that
can lead to the amputation of part of the affected limb.

The aim of this report is to present a clinical case of congenital Tibia Pseudoarthrosis
with previous diagnosis of Neurofibromatosis Type 1, surgical management with
intramedullary nailing and its postoperative results, as well as a bibliography review of
this uncommon pathology.

Introduccidén

La pseudoartrosis congénita de tibia (PCT) es una
enfermedadpocofrecuentequetienevariaspresentaciones
clinicas que van desde una angulacion tibial simple hasta
la no union de la misma. Esta directamente relacionada
con la Neurofibromatosis tipo 1 (NF1) o también
conocida como enfermedad de Von Recklinghausen. La
fisiopatologia de la PCT no esta claramente definida con
una frecuencia estimada de 1 / 150,000 nacimientos'. Su
diagnostico es clinico desde el nacimiento o desde las
siguientes semanas de vida ya que se puede presentar
acompanado de ciertas manifestaciones clinicas propias
de una patologia congénita. Existen varias clasificaciones
para esta enfermedad, las mismas que tratan de describir
el curso y prondstico de la patologia pero con dificultad
dirigen el tratamiento de cada una de ellas. El tratamiento
de la PCT se basa en conceptos biologicos y/o mecanicos,
quirargicos y no quirdrgicos tomando en cuenta que al
ser una patologia congénita pueden existir dificultades
en la union o6sea, angulacion persistente, deformidades
rotacionales de la pierna y el tobillo, rigidez articular;
que ocasionan secuelas en cuanto a la longitud de la
extremidad y a su funcionalidad llevando en algunos
casos a la amputacion de la extremidad afectada.’

Figura 1. Manchas café con leche en el torax, abdomen,
miembros superiores e inferiores (> 15 manchas).

Las opciones quirdrgicas mas utilizadas son: enclavado
intramedulares, injerto de peroné vascularizado, fijacion
con sistema de llizarov, o una combinacion de lIlizarov
y fijacion intramedular?. El objetivo del estudio es la
presentacion del caso clinico de Pseudoartrosis Congénita
de Tibia mas Neurofibromatosis Tipo 1, asi como una
revision bibliografica de los temas.?

Reporte de caso

Paciente femenina de 2 afos 2 meses de edad con
diagnostico de NF1 desde los 6 meses de edad
aproximadamente. Madre de la paciente refiere que
posterior a trauma insignificante (golpe contramuebledel
hogar), la paciente es diagnosticada de fractura diafisaria
de Tibia izquierda y permanece con inmovilizacién con
yeso cruropédico y controles subsecuentes por 6 meses
aproximadamente. Al evidenciarse en controles ausencia
de consolidacion, madre y paciente acuden a nuestra
consultade especialidad dondedebidoahallazgosclinicos
y radiogréficos ademas de los antecedentes patolégicos
se diagnostica Pseudoartrosis Congénita de Tibia
Izquierda asociada a NF1, y se decide manejo quirtrgico.
Clinicamente paciente presenta manchas café con leche
en un nimero mayor a 10 (Figura 1), arqueamiento
anterolateral de tibia izquierda (Figura 2), movilidad
de foco fracturario, limitacion del arco de movimiento
del tobillo izquierdo, y restriccion a la deambulacion.
En radiografia preoperatoria (Figura 3) se observa signo
de reloj de arena en tibia y peroné izquierdos en diafisis
tercio medio/distal y desplazamiento lateral de fragmento
distal. Bajo anestesia general en sala de operaciones,
mediante unaincision anterolateral se realiza localizacion
del foco de pseudoartrosis, observandose tanto en tibia
como en el peroné tejido periostico fibrotico (Figura 4),
obliteracion de canal medular en segmento proximal
y distal (Figura 5). Se realiz6 exceresis de todo el tejido
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hamartomatoso (Figura 6), osteotomia de pseudoartrosis
hasta obtener de tejido 6seo vital y recanalizacion medular
tibial (Figura 7)

Il

Figura 2. Arqueamiento anterolateral de tibia izquierda en
vision anteroposterior y lateral.

Figura 3. Radiografia AP y lateral de pierna izquierda.
Signo de reloj de arena con no union de tibia y peroné, con
deformidad en arqueamiento anterolateral.

Figura 4. Periostio con engrosamiento evidente.

Figura 5. Obliteracion total de canal medular de la tibia y
peroné en sus extremos proximal y distal.

Figura 6. Extremos de pseudoartrosis de tibia y peroné
osteomizados. Periostio fibrotico.

N

Figura 7. Recanalizacion medular tibial.

-

Posteriormente se realiz6 el enclavado intramedular
con clavo de Kirschner 2.5mm con técnica retrograda
atravesando las articulaciones tibio-talar y subtalar con
aproximacion de bordes osteotomizados (Figura 8) y
se coloco injerto 6seo autélogo y lajas de autoinjerto
tricorticalde crestailiacaizquierda previamente obtenido.
Mediante fluoroscopia se valor¢ la estabilidad de fijacion
y reduccién. Se concluyé el procedimiento operatorio
sin complicaciones colocando un inmovilizador de
fibra de vidrio cruropédico izquierdo. Se mantuvo en
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controles posoperatorios subsecuentes. A los 6 meses
posoperatorios se observa en radiografia de control
(Figura 9) presencia de signos de crecimiento 6seo con
correccion del eje longitudinal tibial tanto sagital y coronal,
formacion de tejido 6seo con presencia de cortical medial y
posterior completa, y cortical lateral y anterior parcial.

Figura 8. Control fluoroscopico de reduccion y enclavado
intramedular.

Figura 9. Radriografia posoperatoria de 6 meses de
evolucion.

Discusion

Pseudoartrosis Congénita de Tibia (PCT) es una patologia
donde la union o6sea no siempre es facil de conseguir.

Se define como la no unién de una fractura diafisaria de
tibia, posterior a un traumatismo insignificante®. Es una
patologia rara que usualmente se presenta en la primera
década de la vida4, su incidencia rara, aparece con una
prevalencia estimada de 1 / 150,000 nacimientos'.
La etiologia no esta clara, pero, existe evidencia de la
asociacion entre la PCT y la Neurofibromatosis tipo 1
(NF-1), trastorno genético autosomico dominante con
una incidencia de aproximadamente de 1 en 2500 a 3000
individuos®$, la misma que se manifiesta con manchas
café con leche, neurofibromas, gliomas 6pticos, displasias
oseas’. Se ha establecido que de forma general entre el
40% y el 80% de los pacientes con PCT tienen evidencia
de NF-1, pero, de los pacientes con diagnostico de NF-1
solo entre el 2 al 6% llegan a desarrollar PCT®. Pese a que
en estudios previos se determina que una poblacion con
NF-1 tiene una prevalencia de PCT mas alta con reportes
de nimeros de hasta 1/20, Kjell et. al. concluye que esta
prevalencia es mas alta de lo previamente reportados.
Ademas de la pseudoartrosis ampliamente descrita,
la tibia puede presentar otras deformidades como la
inclinacion anormal de la fisis tibial proximal (inclinada
anteriormente), deformidad angular de la di4fisis (valgo/
recurvatum)® y las anomalias del crecimiento de la fisis
del peroné distal®.

Histologicamente, el cambio principal es el crecimiento
de un tejido anormal celular fibrovascular alrededor del
periostio de la pseudoartrosis denominado Hamartoma.
Es el hallazgo patologico clave en pacientes con PCT®,

Existen procesos patologicos subsecuentes al
Hamartoma, como la disminucién del flujo sanguineo al
sitio de pseudoartrosis, limitando la circulaciéon local y
asi comprometiendo el proceso de consolidacion como lo
sugiere el estudio de Hermanns-Sachweh et al.#10,

Cho et al. demostraron que las células del Hamartoma
tienen baja osteogenicidad y alta osteoclastogenicidad
lo que puede aportar a la formacion de una
pseudoartrosisé,

Las células del tejido hamartomatoso en pacientes con
NF-1 expresan bajos niveles de osteoprotegerina (OPG),
y pese a no experimentar diferenciacion osteoblastica
en respuesta a la proteina morfogenética 6sea (BMP)
presentan una alta osteoclastogenecidad'2. Aunque en
controles prenatales se puede detectar un arqueamiento
en la tibia mediante ecografia'2, el diagnostico definitivo
por lo general se realiza después del nacimiento o
en las primeras semanas. Se expresa mediante el
arqueamiento anterolateral o por una discontinuidad en
la tibia o por una fractura patolégica cuando se inicia la
deambulacion’. Debido a la asociacion en PCT y NF-1 hay
que determinar antecedentes familiares de NF y ademas
realizar un examen fisico exhaustivo neurolégico y
dermatolégico, para determinar lesiones como manchas
de café con leche, pliegues cutaneos, neurofibromas,
nodulos de Lisch en eliris, glioma 6ptico u otras displasias
esqueléticas 7.

La evaluacion radiografica temprana es esencial. En
las radiografias se puede observar desde una simple
curvatura anterolateral convexa hasta una verdadera
discontinuidad tibial con imagen de reabsorcién de los
bordes fracturarios con pérdida significativa de stock
6seo’, la tibia presenta una forma similar al reloj de arena
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con el canal medular parcial o completamente obstruido.
Existen varios sistemas de clasificaciones como las
descritas por Boyd, Crawford, y Andersen. Una de las
clasificaciones mas usada y conocida es la de Boyd
descrita en 1982", que refiere 6 grados:

Existen varios sistemas de clasificaciones como las
descritas por Boyd, Crawford, y Andersen. Una de las
clasificaciones mas usada y conocida es la de Boyd
descrita en 198273, que refiere 6 grados:

« Grado 1: Fractura al nacimiento.

« Grado 2: Constriccion en reloj de arena, bordes
afilados y escleréticos, arqueamiento antero - lateral

« Grado 3: Quistes 6seos con o sin fractura

« Grado 4: Esclerosis sin constriccion, canal medular
obliterado, fractura por estrés

« Grado 5: Displasia fibular

« Grado 6: Neurofibroma intradseo

El tratamiento quirdrgico de la PCT es altamente
controvertido®. Una dificultad para evaluar cualquier
forma de tratamiento es la escasez de estudios con
seguimiento largo plazo™. Los objetivos del manejo son
obtener consolidacion, prevenir refracturas, igualar la
longitud de las extremidades y prevenir o corregir las
deformidades angulares de la pierna y tobillo *2. En el
Consenso del The Children’s Tumor Foundation del 2013
5 sobre el manejo de NF1 asociado a anomalias dseas,
refiere que el tratamiento ideal deber contener:

1. Fijacion osea apropiada para lograr una estabilidad
rigida en cualquier caso.

2. Desbridamiento del tejido fibroso de pseudoartrosis
entre los segmentos 6seos.

3. Creaciéon de un lecho vascular saludable para la
reparacion osea.

4. Promocion de la osteogénesis.

5. Controldelaresorcion 6seahiperactiva (catabolismo).

6. Prevencion de la recurrencia del tejido fibroso de
pseudoartrosis.

7. Obtener un tejido 6seo saludable a largo plazo para
prevenir la recurrencia.

Los tratamientos mas comunes para lograr estabilidad
mecanica incluyen el enclavado intramedular, fijacion
con tornillo o técnicas de fijacion externa / Ilizarov4, y
entre los tratamientos biologicos adicionales se incluyen
la mejora de las vias bioquimicas y/o de la vascularizacion
mediante el uso de injerto de peroné vascularizado (VFG)
y proteina morfogenética 6sea (BMP)**.

La técnica de fijacion intramedular asociada a injerto
6seo, que consiste basicamente en la reseccion de la
totalidad del tejido de pseudoartrosis, mas fijacion
intramedular estable y transferencia de un injerto
largo que puede incluir el soporte o no al peroné, fue
descrito inicialmente por Charnley en 1956. La fijacion
intramedular permite la alineacion y correccion de la
deformidad y guia el alargamiento del hueso durante el
desarrollo del mismo'. Entre 1978 y 1999, esta técnica
de fijacion intramedular con injerto de cresta iliaca fue
realizada en 21 pacientes consecutivos con diagnostico

de PCT. El analisis retrospectivo arrojo que mas del 80%
de los pacientes presentaron una consolidacion inicial’.
De igual forma, en 2009, Hung evalué los resultados de
esta técnica con utilizacion de clavos de Kirschner en
29 pacientes consecutivos tratados entre 1984 y 2004,
determinando que el resultado funcional a largo plazo
es relativamente satisfactorio'. Sin embargo, ambos
estudios reportan complicaciones como refracturas,
angulacion en valgo residual en el tobillo y discrepancia
de longitud residual de las extremidades.

En2018, Kesireddy et al. realiza unarevision sistematica
y metaanalisis sobre el manejo actual de la PCT. 30
estudios con un total de 401 casos, fueron incluidos para
valorar las técnicas de injerto de peroné vascularizado,
métodos que involucran BMP e injertos de hueso cortical
con enclavado intramedular / fijacion con tornillo, fijacion
externa y técnicas de fijacion combinada, asi como sus
resultados y complicaciones. Concluyen que la BMP no
tenia ningunaventaja en términos de unién inicial, tiempo
de consolidacion y tasas de refractura, que los métodos de
fijacion con autoinjerto cortico esponjoso combinada con
fijacion externa tipo llizarov y estabilizacion intramedular,
disminuyen estadisticamente significativa la tasa de
refracturas, comparando con los métodos de fijacion
independientes y sugiere la combinacion como método
preferido para pr prevenir complicaciones a largo plazo®.

Conclusiones

La pseudoartrosis congénita de tibia es una enfermedad
poco frecuente que presenta asociacion con la
Neurofibromatosis Tipo I, por lo tanto al diagnosticar
esta patologia se debe tener la perspicacia de sospechar
de la presencia de la otra. Al ser una patologia congénita
durante su tratamiento pueden existir complicaciones
mismas que deben ser informadas claramente a los
padres como la falta de consolidacion, angulacion y
deformidades rotacionales de la pierna y el tobillo,
rigidez articular, acortamiento de la extremidad, déficit
funcional y en algunos casos amputacion. El tratamiento
ideal de esta patologia es el quirtrgico, pese a que no
existe evidencia suficiente con seguimientos de casos
a largo plazo se debe tomar en cuenta ciertos objetivos
para realizar el procedimiento quirtrgico como son
fijacion 6sea apropiada para lograr una estabilidad rigida,
exceresis completa del tejido hamartomatoso y creacion
de lecho vascular saludable que aporta a la biologia del
proceso de consolidacion.
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