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Resumen

La atrofia hemifacial progresiva o sindrome de Parry-Romberg es una enfermedad
rara, clasificada como una de las formas de morfea o esclerodermia localizada. Su
causa es desconocida. Se caracteriza por la atrofia de la piel, tejido celular subcutd-
neo, musculos y estructuras osteocartilaginosas subyacentes que afecta usualmente
unilateralmente la cara y cuello, se asocia a sintomas neuroldgicos y afeccién de
otros drganos y sistemas. Su curso es lento y progresivo y se inicia generalmente en
las primeras dos décadas de la vida. Se ha observado predileccion por el sexo feme-
nino. Presentamos el caso de una nina de 10 afos, diagnosticada en el Hospital
Hipdlito Undnue de Tacna, Pert.

Abstract

Progressive hemifacial atrophy—or Parry-Romberg syndrome—is a rare disease,
classified as one of the forms of localized morphea or scleroderma. Its cause is un-
known. It is characterized by atrophy of the skin, fat, muscles and underlying os-
teocartilaginous structures that usually affects the face and neck unilaterally, and
is associated with neurological symptoms (secondary epilepsy) and involvement of
other organs and systems. Its course is slow and progressive and begins in the first
two decades of life. Predilection for female sex has been observed. We report the
case of a 10-year-old girl diagnosed at the Hipélito Undnue Hospital in Tacna,
Peru. Knowledge of this condition is important in the differential diagnosis of
localized morpheas or scleroderma.

Ideas clave

e  Laatrofia hemifacial progresiva es una enfermedad rara, con una incidencia de tres casos por cada 100 000 personas al ano, preferen-

temente en mujeres y de origen desconocido.

e  Sec caracteriza por la progresién de atrofia, usualmente unilateral en el lado izquierdo del rostro, comprometiendo estructuras osteo-

cartilaginosas.

e  En el caso reportado, la paciente present6 la lesion en el lado derecho, siendo este un hallazgo infrecuente.

e  El conocimiento de esta patologia es importante para el diagndstico diferencial de las morfeas o esclerodermias localizadas.
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Introduccién

La atrofia hemifacial progresiva, también conocida como sindrome
de Parry-Romberg, descrita por primera vez en los afios 1825 y 1846
por Caleb Hillier Parry y Moritiz Heinrich Romberg, es una enfer-
medad caracterizada por atrofia progresiva de la piel, musculos y hue-
sos que afecta la cara y cuello, usualmente de forma unilateral'>'5.
Es una entidad rara con una incidencia de tres casos por cada 100
000 personas al afio®. Aunque suele ser unilateral, en ocasiones puede
afectar bilateralmente la cara y cuello e inclusive el tronco y extremi-
dades. Su curso es lento y progresivo y se presenta principalmente
entre los dos y 20 afios de edad’®”.

La patogenia es atn desconocida®"!

, sin embargo, se ha propuesto
que la autoinmunidad, traumatismos’, infecciones virales, trastornos
endocrinos'?, disfunciones del sistema nervioso simpdtico, anormali-
dades vasculares y herencia, pueden estar implicados en la causa de

dicha enfermedad?. La asociacién mds frecuente es la epilepsia.

Se presenta el caso de una nina de 10 afos diagnosticada con el sin-
drome de Parry-Romberg en el Hospital Hipélito Undnue de Tacna
en el afo 2015, siendo éste el tercer reporte en Pert y el primero en

la Regién Tacna®.

Presentacién del caso

Paciente de sexo femenino de 10 afios, procedente de Tacna (ciudad
del sur del Per, fronteriza con Bolivia y Chile). Producto de segunda
gestacién; padre, madre y hermanos aparentemente sanos. Padres no
relacionados consanguineamente. Nacida a término por parto cesd-
rea. En el periodo perinatal no se detect6 ninguna enfermedad rele-
vante. El desarrollo fue adecuado.

La paciente acudié al servicio de emergencia del Hospital Regional
Hipélito Undnue de Tacna por presentar pérdida de consciencia y
convulsiones ténico-clénicas del hemicuerpo izquierdo, sintomas
que evolucionaron hacia un estado epiléptico focal. Por este motivo,
la nina fue ingresada para estudio y tratamiento.

Al examen fisico se evidencid la presencia de dos lesiones atréficas en
la cara: la primera y mds larga de ocho centimetros de longitud, dos
centimetros de ancho y entre uno y dos milimetros de profundidad,
ubicada sobre la linea media facial con expansion lateral derecha a la
misma, extendiéndose desde el trichion hasta la regidén alar derecha
con hiperpigmentacién moderada en su dpice (Figuras 1y 2, lesién
senalada por la flecha roja). La segunda, lateral a la primera, ubicada
desde la linea fronto capilar derecha hasta el arco ciliar derecho,
donde se observé una zona de madarosis (caida de las cejas), con una
longitud de cuatro centimetros, ancho de un centimetros y profun-
didad de siete milimetros (Figuras 1 y 2, lesién sefalada por la flecha
verde).
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Figura 1. Lesiones atroficas en la cara.

Figura 2. Zona de madarosis.

Se hall6 en el cuero cabelludo una zona alopécica en la regién parietal
derecha (Figura 3). La evaluacién oftalmolégica identificé una mar-
cada anisocoria, con midriasis de ojo derecho 4/4 y ojo izquierdo 2/2,
pupilas con foto reaccién lenta, ptosis palpebral derecha moderada,
tlcera corneal del ojo derecho, luxacién del cristalino y ametropia.
El examen de fondo de ojo no mostré anormalidades. En nariz re-
saltd la atrofia del ala nasal derecha con desviacién del tabique, ele-
vacién de la comisura bucal derecha, acentuacién del surco nasoge-
niano derecho (Figura 2, flecha amarilla) y piezas dentales con posi-
cién anormal (Figura 4). El resto del examen fisico fue normal.

Figura 3. Zona alopécica en regién parietal derecha.
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Figura 4. Posicién anormal de piezas dentales.

De los antecedentes de la paciente fue relevante la historia de caida a
los tres afios con pérdida de conocimiento y convulsiones, que fueron
consideradas como manifestaciones de traumatismo encéfalo cra-
neano. Un ano después del mencionado episodio de traumatismo,
los padres de la paciente evidenciaron la aparicién y progresién de la
lesién cutdnea en rostro (descrita mds arriba en este texto). Sin em-
bargo, al interpretar que ésta era producto de la caida, no acudieron
por evaluaciones médicas.

Los exdmenes auxiliares realizados durante su hospitalizacién mos-
traron en el hemograma completo: leucocitosis con leve neutrofilia
(18,3 por 10° con 79% segmentados), glucosa elevada (149,8 micro-
gramos por decilitro). Estos dos hallazgos de laboratorio se interpre-
taron como producto del episodio convulsivo. Los anticuerpos anti-
nucleares, anticuerpos anticitoplasma de neutréfilos, antigenos de
superficie para hepatitis B ¢ inmunoglobulina M para hepatitis A
fueron todos normales.

El estudio de tomograffa computarizada cerebral con y sin contraste
mostré calcificaciones de nucleos basales en putamen y cabeza del
nicleo caudado derecho con edema circunscrito (Figura 5). En la
tomograffa computarizada cerebral con reconstruccién del macizo
facial, se aprecié asimetrfa del componente dseo debido a atrofia de
los huesos maxilar superior derecho y frontal derecho, con mala dis-
tribucién de las piezas dentales. Asimismo, se observé desviacién del
septum nasal de convexidad izquierda con crecimiento de cornetes
inferiores a predominio izquierdo (Figura 6).

Figura 5. Calcificaciones de nicleos basales.
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Figura 6. Desviacién del septum nasal de convexidad izquierda.

Una vez obtenidos los datos del anamnesis, examen fisico y de los
exdmenes de apoyo al diagnéstico de la paciente, el autor principal
de este articulo realiz6 una btsqueda exhaustiva en bases de datos de
enfermedades raras (como Online Mendelian Inheritance in Man —
OMIM, disponible en www.omim.org), llegando a la conclusién de
que el cuadro de la nifia era compatible con el sindrome de Parry-

Romberg.

Se logré el control adecuado de las convulsiones y la paciente fue
dada de alta. Sin embargo, en la actualidad acude mensualmente a
controles por la especialidad de pediatria y neurologfa para la evalua-
cién del tratamiento. También asiste a consultas en las especialidades
de oftalmologfa y psicologfa, para ayudarla a una mejor integracién
con la sociedad y evitar que ocurra un estado depresivo mayor que
suele presentarse durante el curso de esta enfermedad.

Discusiéon

El sindrome de Parry-Romberg es una enfermedad rara caracterizada
por atrofia hemifacial progresiva que afecta a la piel, muasculos facia-
les y estructuras éseas®'®. En algunos casos se acompafa de alteracién
de la denticién, del desarrollo de la lengua y del paladar'”’. Usual-
mente afecta un lado de la cara (por eso se denomina “hemifacial”);
sin embargo, en raras ocasiones puede ser bilateral e inclusive com-

prometer tronco, brazos y piernas®.

4, es mds

La incidencia es de tres casos por 100 000 pacientes por afio
comun en mujeres en una relacién de tres a uno y por lo general, se

presenta en los primeros 20 afos de vida'.

Esta enfermedad es clasificada como una morfea o esclerodermia lo-
calizada lineal. En la literatura internacional se puede encontrar refe-
rencias al sindrome de Parry-Romberg con el término de morfea en
coup de sabre (“golpe de sable”, por la semejanza de la lesién atréfica
con la herida provocada por el sable). Sin embargo, se tratarfa de
entidades diferentes, dado que los pacientes con sindrome de Parry-
Romberg no presentan signos histolégicos de esclerosis de piel, a di-

ferencia de los pacientes con morfea en coup de sabre”'.

La causa aun es desconocida, aunque la hipétesis mds aceptada es la
autoinmune'’. Se postula que las vias inflamatorias TH1 y TH17
tienen relevancia en la pato fisiologfa de las fases iniciales de la enfer-
medad, para luego en la fase fibrética, dar paso a la via TH2. Esta
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actividad inflamatoria podria ser detonada por algiin trauma acci-
dental, como caidas, operaciones e incluso traumas obstétricos”?.
Otra teorfa descrita es la neurolégica que sugiere que la enfermedad
es resultado de la migracién desordenada del desarrollo de las células
de la cresta neural, comprometiendo las ramas del nervio trigé-
mino?,

Algunos reportes describen al sindrome de Parry-Romberg como una
enfermedad hereditaria de tipo autosémica dominante. También
puede asociarse con la enfermedad de Lyme'¥, causada por la bacteria
Borrelia burgdorferi, y con otras infecciones tales como sifilis, ru-

beola, tuberculosis” y virus como la hepatitis B".

En este caso la paciente desarrollé su enfermedad luego de una caida.
No tiene antecedentes familiares relevantes y los resultados de anti-
cuerpos antinucleares son negativos, al igual que los andlisis de hepa-
titis A y B. No se realizan andlisis para descartar enfermedad de Lyme
porque Pert no es una zona endémica y la paciente negé haber rea-
lizado viajes a zonas con alta incidencia de la enfermedad.

Clinicamente, el sindrome de Parry-Romberg afecta los dermatomas
de una o varias ramas del nervio trigémino y se presenta con mayor
frecuencia en el lado izquierdo®'®. La piel puede mostrar hiperpig-
mentacion y ser brillante. La alopecia que se manifiesta en algunos
casos puede localizarse en diversas dreas pero lo hace mds frecuente-

mente en la region frontoparietal’.

M. Wong, en su serie de casos, muestra una predileccién de la lesién
por la hemicara izquierda®. Carlos Galarza en su reporte de dos casos
en Cusco, Perti, también muestra que la depresidn lineal se localiza
en hemicara izquierda®. A diferencia de estos reportes, la paciente
presenta atrofia facial en el lado derecho, que se extiende desde la
regién frontal hasta la mandibula, con leve hiperpigmentacién y
compromete ademds la regién nasal con desviacién del tabique y
mala distribucién de los dientes. Ademds, la alopecia tinicamente se
manifiesta en la regién parietal.

Las manifestaciones oculares pueden mostrarse antes, durante o des-
pués de la atrofia facial. Dichas alteraciones pueden manifestarse
como enoftalmos que ocasionan diplopia (debido a la atrofia del te-
jido adiposo a nivel retro bulbar), ojo seco y uveitis. Adicionalmente,
podemos encontrar otras alteraciones oculares, como pigmentacién
palpebral, fotofobia, estrabismo del lado afectado, atrofia del iris, pan
uveitis, hipotonia del cuerpo ciliar, vasculitis retiniana, edema y des-

prendimiento de la retina, entre otros®!°.

El examen neuroldgico, puede mostrar pardlisis del nervio oculomo-
tor, que se manifiesta con alteraciones pupilares, anisocoria con mi-
driasis o miosis del lado afectado y el dafio del nervio Sptico puede
dar lugar a neuroretinitis y papilitis'®. La paciente, desde el momento
de su primer episodio, presenté una marcada anisocoria con midria-
sis del ojo derecho (ojo derecho 4/4, ojo izquierdo 2/2) y pupilas
escasamente reactivas. Con el paso del tiempo mostré mayores alte-
raciones que comprometieron el cristalino con luxacién de éste, ul-
cera corneal, enoftalmos marcado y ametropfa.

MEI§

Dalla Costa, refiere que en su encuesta realizada a nivel mundial a
205 pacientes con sindrome de Parry-Romberg, el 50% tuvo mani-
festaciones del sistema nervioso central y 15% presentd crisis epilép-
ticas, cefaleas, dolores faciales, déficits de nervios craneales y hemi-
plejias'.

Justine Vix, en su andlisis de 82 articulos, evalud a 129 pacientes, y
reporté que la manifestacién asociada mds comun es la epilepsia
(60,5%), siendo las crisis focales del lado de la lesién las mds comunes
(50%), ademds senialé que el 33% de estos pacientes son refractarios
a la medicacién. Los dolores de cabeza también son comunes (44%)
y en menor proporcion la neuralgia del trigémino (8,5%)*.

Los hallazgos craneales en la tomografia y resonancia magnética nu-
clear se localizan al mismo lado de la lesién facial y se pueden encon-
trar calcificaciones intraparenquimatosas, siendo éste el hallazgo mds
comun. Puede encontrarse hiperintensidades de la materia blanca,
infarto focal del cuerpo calloso, hemiatrofia cerebral y realce lepto-
meningeo®’. Se reportan otros hallazgos a nivel vascular como aneu-
rismas intracraneales, y malformaciones vasculares® e incluso micro-
hemorragias cerebrales®.

Ademis de las manifestaciones neuroldgicas y oculares (que son las
mds frecuentes) que presenta este sindrome, también se puede hallar
afeccién cardfaca (cardiomiopatia hipertréfica), enfermedades endo-
crinas (hipertiroidismo, hipotiroidismo), enfermedades autoinmu-
nes como cirrosis biliar primaria, artritis reumatoide, esclerosis mul-
tiple y enfermedades congénitas como sindrome de Poland, atrofia
cerebral ipsilateral congénita, microftalmia, malformaciones renales®.

En este caso la manifestacion neuroldgica fue la epilepsia focal secun-
daria contralateral a las lesiones de la cara, que respondié adecuada-
mente al tratamiento. Adicionalmente, presenté cefaleas frecuentes.
Los hallazgos de tomografia y resonancia magnética son compatibles
con los hallazgos encontrados en otros estudios y descritos como cal-
cificaciones de nicleos basales, en putamen y cabeza del nicleo cau-
dado derecho con edema circundante. No se encontré compromiso
de otro 6rgano o sistema a pesar de la bisqueda activa del mismo a
través del examen clinico y de exdmenes auxiliares.

Yvonne E. Chiu, en su estudio demostré que no hay necesariamente
una correlacién directa con la severidad de los hallazgos de neuro-
imagen y las manifestaciones cutdneas de los pacientes®.

El propésito del tratamiento es detener el proceso de la enfermedad
cuando estd activa, lo cual se puede lograr con la administracién de
metotrexato de 0,3 a un miligramo por kilogramo a la semana, por
uno o dos afios consecutivos. También podria asociarse a prednisona
los tres primeros meses por el efecto retardado del metotrexato sobre
la fibrosis e inflamacién®'.

Debido a que es una enfermedad con gran impacto biopsicosocial
por las repercusiones estéticas y funcionales, es importante la restau-
racién del contorno y simetria facial, por lo que se propone opciones
quirtirgicas de acuerdo con el grado de compromiso. Para casos leves
a moderados en los que solo se compromete el tejido facial blando
sugieren usar rellenos dérmicos de silicona, coldgeno o implantes de
polietileno poroso, asi como injertos de grasa aut6loga con excelentes
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resultados. En casos severos, con alteracién del tejido facial blando y
dseo, proponen una técnica combinada, usando injertos de cartilago
y hueso, de dermis y grasa. De igual forma los implantes de titanio

3D han dado buenos resultados??2.

El tratamiento psicoldgico para los pacientes y sus familiares es rele-
vante, dado que los defectos estéticos influyen en el entorno psicoso-
cial y es una meta importante lograr la adaptacién social para la rea-
lizacién de sus actividades cotidianas®.

El pronéstico de la enfermedad depende de la edad del paciente,
siendo mds grave cuando los cambios atréficos se inician en la edad
adulta (mayores de 20 afios). La severidad de la atrofia, los sintomas
que se presentan, el dafio cerebral y la mala respuesta al tratamiento
son la norma en los pacientes mayores de esta edad'®. Estas determi-
nantes nos dan el enfoque global de las secuelas y el tratamiento que
debe plantearse para obtener mejores resultados terapéuticos™.

Conclusiones

La hemiatrofia facial progresiva o sindrome de Parry-Romberg es una
enfermedad rara, progresiva y de causa desconocida que afecta ma-
yormente a las mujeres. Existen pocos casos reportados de este sin-
drome en nuestro pais, siendo éste el primer caso en la regién de
Tacna.

Se caracteriza por la progresién de atrofia, usualmente unilateral,
siendo mds frecuente en el lado izquierdo del rostro y que compro-
mete estructuras osteocartilaginosas. En el caso de la paciente la le-
sidn se presentd en el lado derecho, siendo éste un hallazgo infre-
cuente.

El conocimiento de esta enfermedad obtiene relevancia cuando nos
enfrentamos al diagndstico diferencial de lesiones atréficas en hemi-
cara. Entre las enfermedades con las que se debe hacer el diagnéstico
diferencial resaltan: la enfermedad en coup de sabre, lupus profundo,
atrofia esteroidea y otros tipos de morfea.
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