Sindrome de Jaffe-Campanacci.
Reporte de un caso
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Resumen

El sindrome de Jaffe-Campanacci es una rara entidad caracterizada por mdltiples fibromas no osificantes con maculas café-au-lait; estd

asociado a malformaciones congénitas extraesqueléticas y retardo mental. Reportamos el caso de un hombre de 22 afios con las caracte-

risticas del sindrome de Jaffe-Campanacci pero sin malformaciones extraesqueléticas, y lo comparamos con los diferentes casos reportados

en la literatura de los dltimos 15 afios, a fin de seguir buscando patrones epidemioldgicos que nos ayuden a descubrir su etiologfa.
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Abstract

The syndrome of Jaffe-Campanacci is a rare entity characterized by disseminated non ossifying fibromas with café-au-lait macules and

associated to extraskeletal congenital malformations and mental retardation. We reported a case of a man of 22 years with the charac-

teristics of the syndrome of Jaffe-Campanacci but without extraskeletal malformations and we compared it with the different cases

reported in the medical literature from last the 15 years. And thus to be able to continue looking for epidemiological patterns that will

help to discover its etiology.
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Introduccion

La historia de los fibromas no osificantes multiples se
remonta a 1942 cuando Jaffe (1) describi6 la patologia de
fibroma no osificante aislado; luego, en 1978 (2), Campa-
nacci reporta cuatro pacientes con fibromas no osificantes
diseminados, asociados a2 maculas en machas café con leche
(café-au-lait) y otras anormalidades esqueléticas. En 1958
(3), Jaffe fue el primero en describir la patologia de maltiples
fibromas no osificantes haciendo la distincién de la combi-
nacién con maculas café-au-lait y su diferencia de la displasia

fibrosa y la neurofibromatosis tipo I; ahora es conocido como
el sindrome de Jaffe-Campanacci (1, 3, 4).

Desde entonces se han descrito varios casos esporadicos
en la literatura médica (2, 4, 5, 6, 7).

Con una etiologfa que continua siendo desconocida, re-
portamos el caso de un hombre de 21 afios, caucasico, con

multiples fibromas no osificantes y maculas café-au-lait, con
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riesgo de fractura patologica en fémur distal izquierdo, al cual
se le realizé tratamiento quirdrgico con escision intralesional,
curetaje, injertos 6seos y fijacion profilactica.

Reporte de caso

Un joven de 21 afios es remitido al servicio de ortopedia
oncolégica del Instituto Nacional de Cancerologia por moti-
vo de lesion a nivel de fémur distal y tibia proximal izquierda
asociadas a dolor al apoyo de la extremidad, que mejoré al
restringir la carga sobre ésta.

En otra institucion, al paciente se le diagnostico fibroma
no osificante a los 18 afios, pero no se le realizé en ese en-
tonces procedimiento alguno, sélo se dejé en observacion.
Su historia familiar no sugirié patologfa hereditaria y espe-

cificamente negativa para neurofibromatosis.

Al examen fisico se evidencian multiples maculas de color
café con leche, de diferentes tamafios y bordes no definidos
ubicadas en térax, abdomen, regién axilar y extremidades
inferiores (figura 1).

Figura 1. Manchas café-au-lait

No se le encontraron masas en tejidos blandos, ni fi-
bromas en forma de molusco en tejido celular subcutaneo.
Ninguna alteracién visual aparente medida con agudeza
visual de 20/20. El resto del examen fisico sin alteraciones
aparentes. Su estado cognoscitivo sin alteraciones.

Los estudios de laboratorio —cuadro hematico y perfil de
coagulacién— no mostraron alteracién alguna, en estudios
radiograficos simples se evidencian lesiones liticas moderada-
mente expansivas, septadas, que se extienden desde la regién
diafisio-metafisiaria distal de fémur izquierdo; con la tomo-
graffa axial se logra establecer un compromiso de cortical de
mas de dos tercios, también se encontraron lesiones de igual
caracterfstica en metafisis de fémur derecho y tibia proximal
izquierda (figura 2) (4-5).

Figura 2. Imagenes diagndsticas
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Por este tipo de lesiones multiples, en el Instituto Na-
cional de Cancerologia se le diagnostic6 fibroma osificante
poliostético, con riesgo de fractura patolégica en fémur
distal izquierdo.

A partir de esto se le realizé escision intralesional, cure-
taje (figura 3), aplicacion de aloinjerto de hueso ultramolido,
y fijacién con placa en T en fémur distal izquierdo.

Figura 3. Procedimiento quirdrgico

El paciente presentd una recuperacién posoperatoria
adecuada, y se le restringi6 el apoyo de la extremidad por 12
semanas, con una rehabilitacién adecuada de la rodilla.

Histolégicamente se evidencié una lesion caracteristica
de fibroma no osificante: células ahusadas en remolino

semejantes a fibroblastos, células multinucleadas gigantes
dispersas, histiocitos y linfocitos. También en patrén vb del
fibroma no osificante (figura 4).

Figura 4. Histologia

Discusion

En otra institucion este paciente fue diagnosticado ini-
cialmente con fibroma no osificante, doloroso, a nivel de
témur distal izquierdo; al ser remitido a esta institucion, con
los hallazgos de multiples fibromas no osificantes y maculas
café-au-lait (café con leche) sin neurofibromas asociados, y
con una patologia definitiva aclaratoria para fibroma no osi-
ficante, se le diagnostica sindrome de Jaffe-Campanacci.

El diagnéstico del sindrome se realiza normalmente en el
comienzo de la adolescencia, entre los 10-15 afios, pero en la
literatura esta entre los 4 y los 18 afios, lo cual se encuentra
dentro la edad de inicio de los sintomas de nuestro paciente.
En cuanto a género, no presenta diferencia entre hombres
o mujeres (8, 9, 10).

Una historia negativa para patologia familiar o neurofi-
bromatosis son caracteristicas clasificatorias para el sindro-
me. A menudo presentan fractura patologica a través del
fibroma no osificante cuando se encuentran en el miembro
inferior (7).

En la presentacién clinica del sindrome de Jaffe-Campa-
nacci en piel se evidencian maculas con borde ondulado tipo
“costa de California”, color café-au-lait (café con leche), y
pecas axilares asociado a multiples fibromas no osificantes.
No hay presencia de neurofibromas en piel (11, 12). Tejido
celular subcutaneo o en planos profundos que lo diferencian
de la neurofibromatosis (6, 7, 13).
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Blaut et al. (6) afirman que los fibromas no osificantes del
sindrome de Jaffe-Campanacci presentan comportamiento
mas agresivos localmente, y su historia natural de manejo
tiene que ser igual a la de los fibromas solitarios o a la de

fibromatosis multiple familiar (6, 10, 13, 15).

Radiol6gicamente los fibromas no osificantes se caracte-
rizan por ser lesiones liticas mayores de 2 cm de didmetro,
radiolicidas en metafisis o metadiafisiarias, excéntricas, mo-
deradamente expansibles, en formas de burbujas, cercanas a
placa de crecimiento, que comprometen cualquier cortical.
(figura 5) (14, 15, 8, 9, 16, 17).

Figura 5. Radiologia

Morfolbgicamente se describen como zonas hipodensas
alargadas, bien delimitadas, rodeadas de un fino ribete de es-
clerosis, formadas por tejido grisiceo o pardo, amarillentas,
y sus lesiones celulares compuestas por fibroblastos e his-
tiocitos. Los fibroblastos son histolégicamente benignos, y a
menudo adoptan una disposicion estoriforme (en remolino),
mientras que los histiocitos son células gigantes multinuclea-

das, o forman grupos de macréfagos espumosos (18).

Los diagnosticos diferenciales del sindrome de Jaffe-
Campanacci incluyen cinco patologfas. Displasia fibrosa tipo
Jaffe-Liechtenstein, que puede ser asociada a las maculas
café-au-lait en forma de “costa de Maine”, pero histolé-
gicamente se encuentra diferente tejido fibrético y hueso
esponjoso (18, 19).

Sindrome McCune-Albrigth. Se caracteriza por ser de
caracter endocrino asociado a macula café-au-lait, y displasia
fibrosa 6sea. La fibromatosis congénita generalizada puede
mostrar maculas café-au-lait, pero su inicio y su histologia
las diferencian. El hiperparatiroidismo muestra imagenes
radioldgicas similares, que se pueden diferenciar con para-
clinicos. La neurofibromatosis tipo I presenta nédulos de
Lisch, anormalidades esqueléticas y neurofibromas (2, 11,
12, 14,18, 19).

/

K Tabla 1. Repaso de casos reportados en la literatura.7,8,10,13,18,19,21,22. /

~

-

Historia Maculas en
Autores No. pacientes. Edad Genero familiar café-eu-lait Anormalidades extra esqueléticas
Mirra et al. 1982 1 14 F No Si
Campanacci et al. 10 5-18 7™ ; 3F No Si6; No 4 Malformaciones cardio-vascular,
1983 retardo mental y otros
Blau et al. 1988 1 4 F No Si No
Steinmetz et al. 1 14 F Desconocido Si Retardo mental
1988
) Malformacién cardio-vascular.
Kotzot et al. 1994 1 27 F No Si Escoliosis.
Fox et al. 2002 1 15 M No Si Desorden de aprendizaje
Colby et al. 2003 4 13-15 3M; 1F No Si Malformacion cardio-vascular y
oculares, retardo mental
Al-Rikabi et al. 1 6 M No Si No
2005
Presente caso 1 23 M No Si No
2007

/
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La etiologfa del sindrome de Jaffe-Campanacci es desco-
nocida, pero algunos autores, en especial genetistas, asocian
su origen con la neurofibromatosis (17, 20). No hay eviden-
cia de que la exposicién a agentes teratogénicos durante la
gestacion ocasionen su aparicién esporadica. Solo se han
reportado en pacientes caucasicos y uno de descendencia
arabe; sin embargo, su incidencia y prevalencia no se han
podido estimar, pero se asocia a malformaciones anaté-
micas extradseas como hipogonadismo y criptorquismo,
malformaciones oculatres, malformaciones cardiacas —como
insuficiencia mitral y estenosis del istmo adrtico—. También
se han presentado pacientes con retardo mental.

Laimportancia de reportar este caso es lo poco que se han
encontrado en la literatura médica desde su descripcion por
Jaffe en 1958, por la asociacién de fibromas no osificantes
y maculas café-au-lait, luego Mandell et al. (5) y Pitcock (6)
reportaron unos casos esporadicos, y hasta 1983 Campanacci
et al. reportaron diez casos con caracteristicas parecidas a
las de neurofibromatosis, por lo que se tomé como Jaffe-
Campanacci el nombre de este sindrome. En 1982, Mirra
et al. (8) reportaron un caso pero fue adoptado luego como
perteneciente a este sindrome. En los dltimos quince afios
solo se han reportado diez nuevos casos contando nuestro
paciente, En la tabla 1 adoptaremos los casos reportados en
la literatura contemplando el nuestro.

Para concluir, el sindrome de Jaffe-Campanacci es una
patologia rara, con etiologia desconocida, mal diagnostica-
da la mayoria de las veces con la neurofibromatosis tipo 1
por sus maculas café-au-lait, asociado a multiples fibromas
no osificantes que requiere ser reportado cada vez que se

diagnostique.
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